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ВВЕДЕНИЕ 

 

Наследственные опухолевые синдромы (НОС) представляют собой 

самую частую наследственную патологию и обуславливают около 10% 

случаев злокачественных новообразований во всем мире. Этиологическим 

фактором НОС являются патогенные герминальные (наследуемые) варианты 

(мутации) в онкогенах и генах-онкосупрессорах, которые принимают участие 

в работе ключевых сигнальных путей клетки, регулируют развитие, 

дифференцировку, апоптоз клетки. В большинстве случаев НОС 

характеризуются аутосомно-доминантным типом наследования с 50% риском 

наследования, объясняя вертикальную передачу мутации и отягощенность 

семейного анамнеза злокачественными новообразованиями (ЗНО). Реже НОС 

обусловлены аутосомно-рецессивным наследованием, для реализации 

которых необходимо повреждение обеих копий гена. 

 На сегодняшний день наиболее изученными НОС являются синдром 

наследованного рака молочной железы и яичников (гены BRCA1, BRCA2), 

синдром Линча (гены MLH1, MSH2, MSH6 PMS2 и др.), семейный аденоматоз 

толстой кишки (ген APC), семейный медуллярный рак щитовидной железы 

(ген RET), MutYH-ассоциированный полипоз (ген MutYH), наследственный 

ТР53-ассоциированный опухолевый синдром (синдром Ли-Фраумени, ген 

ТР53), наследственный диффузный рак желудка (ген CDH1) и некоторые 

другие. Каждый из описанных синдромов характеризуется различной 

степенью пенетрантности, обуславливая высокий или умеренный риск 

развития ЗНО, и определенным спектром органов-мишеней. Среди 

клинических особенностей различных НОС отмечены более ранний возраст 

манифестации рака (преимущественно в возрасте до 50 лет) высокая частота 

развития первично-множественных ЗНО (ПМЗНО). 

В настоящее время раннее выявление носительства патогенных 

герминальных вариантов в генах НОС позволяет разработать 

персонализированную программу скринингового обследования здоровых 
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обладателей мутации с целью раннего выявления ЗНО с учетом 

индивидуального риска развития рака. Информированность о носительстве 

патогенной мутации при манифестации заболевания определяет 

необходимость проведения расширенного объема оперативного 

вмешательства, а также служит ориентиром для персонализации 

лекарственной терапии. Кроме того, наличие подтвержденного молекулярно-

генетическими методами НОС (например, BRCA-ассоциированного рака 

молочной железы, семейного аденоматоза и др.), позволяет проводить 

превентивные оперативные вмешательства, снижая риск развития как 

первичного рака, так и ПМЗНО. 
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РЕКОМЕНДАЦИИ ПО МЕДИЦИНСКОМУ СОПРОВОЖДЕНИЮ 

ПАЦИЕНТОВ С ВЕРИФИЦИРОВАННЫМИ (ПОДТВЕРЖДЕННЫМИ) 

НАСЛЕДСТВЕННЫМИ ОНКОЛОГИЧЕСКИМИ ЗАБОЛЕВАНИЯМИ С ЦЕЛЬЮ 

ВЫЯВЛЕНИЯ ВТОРЫХ ПЕРВИЧНЫХ СОЛИДНЫХ ОПУХОЛЕЙ НА РАННЕЙ 

СТАДИИ И ОЦЕНКИ ВОЗМОЖНОСТИ ПРИМЕНЕНИЯ ИННОВАЦИОННЫХ 

МЕТОДОВ ЛЕЧЕНИЯ1 

 

При выявлении патогенных и/или вероятно патогенных вариантов 

нуклеотидной последовательности (мутаций), являющихся вероятной 

причиной заболевания, у пациентов с диагностированным 

злокачественным новообразованием, рекомендована консультация врача-

онколога и/или врача-генетика и мероприятия по дальнейшему наблюдению и 

раннему выявлению вторых первичных солидных опухолей, а также 

возможным изменением и дополнением схемы лечения. Консультация врача-

генетика рекомендована с целью проведения сегрегационного анализа в семье, 

выявления групп высокого онкологического риска среди родственников 

пациента. 

Допускается изменение алгоритма лечения в соответствии с принятыми 

клиническими рекомендациями.  

Возможность оперативного вмешательства с профилактической целью 

рассматривается в индивидуальном порядке. 

При выявлении вариантов нуклеотидной последовательности (мутаций) 

с неопределенной клинической значимостью у пациентов с 

диагностированным злокачественным новообразованием рекомендована 

консультация врача-генетика и продолжение плановой противоопухолевой 

терапии. Выявленные варианты нуклеотидной последовательности с 

неопределенной клинической значимостью могут быть реклассифицированы 

                                                           
1 При выявлении патогенных и/или вероятно патогенных вариантов нуклеотидной 

последовательности (мутаций), являющихся вероятной причиной заболевания, у пациентов 

с диагностированным злокачественным новообразованием. 
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как патогенные или доброкачественные при получении новых научных 

данных и требуют перепроверки клинической значимости 1 раз в год. 
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НАСЛЕДСТВЕННЫЙ РАК МОЛОЧНОЙ ЖЕЛЕЗЫ И ЯИЧНИКОВ 

 

При выявлении мутаций генов BRCA1, BRCA2: 

- Консультация врача-генетика, включающая информирование о 

повышенном риске развития вторых первичных опухолей; 

- Для женщин при раке молочной железы решение вопроса о 

выполнении профилактической мастэктомии контралатеральной молочной 

железы и тубовариоэктомии должно осуществляться на консилиуме с 

участием врача медицинского генетика, врача-хирурга/пластического 

хирурга, врача-онколога и медицинского психолога; проведение процедур 

хирургической профилактики наследственного рака молочной железы и рака 

яичников должно осуществляться в специализированном онкологическом 

учреждении, имеющем опыт проведения подобных вмешательств[1]; 

Если в рамках хирургического этапа лечения не проведена двусторонняя 

мастэктомия, рекомендована консультация онколога-маммолога, 

ультразвуковое исследование здоровой молочной железы 1 раз 6 мес., а также: 

- в возрасте 25–29 лет: МРТ молочной железы с контрастированием 1 

раз в 12 мес. (или маммография с томосинтезом, если проведение МРТ 

недоступно); 

- в возрасте 30–75 лет: маммография с томосинтезом и МРТ молочной 

железы с контрастированием 1 раз в 12 мес.; 

- в возрасте >75 лет: дополнительные методы обследований в 

индивидуальном порядке; 

- с 30–35 лет скрининг рака яичников: трансвагинальное ультразвуковое 

исследование в сочетании с определением СА-125 в сыворотке крови 1 

раз в 12 мес.;  

- в схему лечения могут быть включены мишень-специфические 

(ингибиторы PARP) противоопухолевые лекарственные препараты 

согласно действующим клиническим рекомендациям [1]; 

- Для мужчин скрининг рака предстательной железы:  
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- с 40 лет пальцевое ректальное исследование, исследование уровня 

ПСА 1 раз в 12 мес. (при выявлении вариантов гена BRCA1 – 

опционально). 

- Для мужчин и женщин скрининг рака поджелудочной железы: 

- с 50 лет (или за 10 лет до возраста развития самого раннего 

экзокринного рака поджелудочной железы в семье) МРТ с 

контрастированием/ магнитно-резонансная холангиопанкреатография и 

/ или эндоскопическое ультразвуковое исследование 1 раз в 12 мес. 

 

При выявлении мутации гена TP53: 

- Консультация врача-генетика, включающая информирование о 

повышенном риске развития вторых первичных опухолей; 

- Для женщин рекомендована консультация онколога-маммолога, 

ультразвуковое исследование здоровой молочной железы 1 раз в 6 мес., а 

также дополнительно: 

- в возрасте 20–29 лет: МРТ молочной железы с контрастированием 1 

раз в 12 мес. (или маммография с томосинтезом, если проведение МРТ 

недоступно); 

- в возрасте 30–75 лет: маммография с томосинтезом и МРТ молочной 

железы с контрастированием 1 раз в 12 мес.; 

- в возрасте >75 лет: дополнительные методы обследований в 

индивидуальном порядке; 

- с 30-35 лет скрининг рака эндометрия: возможно проведение биопсии 

эндометрия каждые 1-2 года (назначается индивидуально в зависимости 

от клинической ситуации). 

- Для мужчин и женщин: 

- с 18 лет для исключения меланомы кожи осмотр онколога-дерматолога 

1 раз в 12 мес.; 
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- с 25 лет (или за 5 лет до возраста развития самого раннего известного 

рака толстой кишки в семье) скрининг рака толстой кишки и желудка: 

колоноскопия и эзофагогастродуоденоскопия 1 раз в 2–5 лет;  

- с 50 лет (или за 10 лет до возраста развития самого раннего 

экзокринного рака поджелудочной железы в семье) скрининг рака 

поджелудочной железы: МРТ с контрастированием / магнитно-

резонансная холангиопанкреатография и/или эндоскопическое 

ультразвуковое исследование каждые 12 мес.; 

- с 18 лет поиск злокачественных новообразований других локализаций: 

МРТ всего тела 1 раз в 12 мес. (назначается индивидуально в 

зависимости от клинической ситуации). 

 

При выявлении мутации гена PTEN: 

- Консультация врача-генетика, включающая информирование о 

повышенном риске развития вторых первичных опухолей;  

- Для женщин консультация онколога-маммолога, ультразвуковое 

исследование здоровой молочной железы 1 раз в 6 мес., а также 

дополнительно: 

- с 30–35 лет (или за 5-10 лет до возраста развития самого раннего 

известного рака молочной железы в семье): МРТ здоровой молочной 

железы с контрастированием и маммография с томосинтезом 1 раз в 12 

мес.; 

- возраст >75 лет: дополнительные методы обследований в 

индивидуальном порядке; 

- с 30-35 лет скрининг рака эндометрия: возможно проведение биопсии 

эндометрия 1 раз в 1-2 года, начиная (назначается индивидуально в 

зависимости от клинической ситуации). 

- Для мужчин и женщин:  

- с 18 лет для исключения меланомы осмотр онколога-дерматолога 1 раз 

в 12 мес.; 
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- с 18 лет скрининг рака щитовидной железы: ультразвуковое 

исследование щитовидной железы 1 раз в 12 мес.;  

- с 35 лет скрининг рака толстой кишки: колоноскопия 1 раз в 5 лет 

(или чаще при выявлении полипов) если нет симптомов, или если у 

родственника I/II степени родства рак толстой кишки выявлен до 40 

лет, либо за 5-10 лет до возраста развития самого раннего известного 

рака толстой кишки в семье; 

- с 40 лет скрининг рака почек: ультразвуковое исследование почек 1 

раз в 1-2 года. 

 

При выявлении мутации гена PALB2: 

- Консультация врача-генетика, включающая информирование о 

повышенном риске развития вторых первичных опухолей; 

- Для женщин консультация онколога-маммолога, ультразвуковое 

исследование здоровой молочной железы 1 раз в 12 мес., а также 

дополнительно: 

- с 30–35 лет (или за 5-10 лет до возраста развития самого раннего 

известного рака молочной железы в семье): МРТ молочной железы с 

контрастированием и маммография с томосинтезом 1 раз в 12 мес.; 

- возраст> 75 лет: дополнительные методы обследований в 

индивидуальном порядке;  

- с 50 лет (или за 10 лет до возраста развития самого раннего 

экзокринного рака поджелудочной железы в семье) скрининг рака 

поджелудочной железы: МРТ с контрастированием/ магнитно-

резонансная холангиопанкреатография и/или эндоскопическое 

ультразвуковое исследование 1 раз в 12 мес. 

 

При выявлении мутации гена CDH1 при раке желудка: 

- Консультация врача-генетика, включающая информирование о 

повышенном риске развития вторых первичных опухолей; 
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- Для женщин консультация онколога-маммолога, ультразвуковое 

исследование молочных желез 1 раз в 12 мес., а также дополнительно: 

- с 30–35 лет (или за 5-10 лет до возраста развития самого раннего 

известного рака молочной железы в семье): МРТ молочных желез с 

контрастированием и маммография с томосинтезом 1 раз в 12 мес.;  

- в возрасте >75 лет: дополнительные методы обследований в 

индивидуальном порядке.  

 

При выявлении мутаций в генах ATM, BARD1, BRIP1, CHEK2, NF1, 

RAD51C, RAD51D: 

- Консультация врача-генетика, включающая информирование о 

повышенном риске развития вторых первичных опухолей; 

- Для женщин консультация онколога-маммолога, ультразвуковое 

исследование здоровой молочной железы 1 раз в 12 мес., а также 

дополнительно: 

- с 30–35 лет (или за 5-10 лет до возраста развития самого раннего 

известного рака молочной железы в семье): МРТ молочных желез с 

контрастированием и маммография с томосинтезом 1 раз в 12 мес.; 

- в возрасте >75 лет: дополнительные методы обследований в 

индивидуальном порядке.  

 

При выявлении мутаций других генов лечение осуществляется в 

соответствии с Приказом Министерства здравоохранения Российской 

Федерации от 19.02.2021 № 116н «Об утверждении Порядка оказания 

медицинской помощи взрослому населению при онкологических 

заболеваниях».  
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НАСЛЕДСТВЕННЫЙ КОЛОРЕКТАЛЬНЫЙ РАК 

 

При выявлении мутации гена APC: 

- Консультация врача-генетика, включающая информирование о 

повышенном риске развития вторых первичных опухолей; 

- Для мужчин и женщин с 18 лет:  

- при выявлении рака рекомендовано рассмотрение вопроса о 

проведении колпроктэктомии;  

- скрининг рака желудка: эзофагогастродуоденоскопия 1 раз в 2-3 года;  

- скрининг рака щитовидной железы: УЗИ щитовидной железы 1 раз в 

12 мес. 

 

При выявлении мутации гена STK11: 

- Консультация врача-генетика, включающая информирование о 

повышенном риске развития вторых первичных опухолей; 

- Для мужчин и женщин:  

- с 18 лет колоноскопия с полипэктомией 1 раз в год. Рассмотрение 

вопроса о проведении тотальной колэктомии при невозможности 

проведения полипэктомии из-за большого количества полипов или 

при подозрении на их малигнизацию; 

- с 18 лет (или с момента выявления мутации): 

эзофагогастродуоденоскопия 1 раз в 2 года с удалением всех полипов 

размером более 3 мм; при выявлении полипов тонкой кишки 

рекомендована полипэктомия для всех полипов, вызывающих 

симптомы, и полипов размером >10 мм;  

- с 50 лет (или за 10 лет до возраста развития самого раннего 

экзокринного рака поджелудочной железы в семье): МРТ с 

контрастированием/ магнитно-резонансная холангиопанкреатография 

и/или эндоскопическое ультразвуковое исследование 1 раз в 12 мес.; 

- для женщин: 
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- с 30 лет консультация онколога-маммолога, ультразвуковое 

исследование здоровой молочной железы 1 раз в 6 мес., а также 

дополнительно МРТ молочных желез с контрастированием и 

маммография с томосинтезом 1 раз в 12 мес.; 

- с 25 лет скрининг рака яичников и эндометрия: осмотр гинеколога, 

трансвагинальное УЗИ органов малого таза 1 раз в 12 мес. 

 

При выявлении мутаций генов MLH1, MSH2, MSH6, PMS2: 

- Консультация врача-генетика, включающая информирование о 

повышенном риске развития вторых первичных опухолей; 

- Для мужчин и женщин: 

- с 18 лет при возникновении рака в толстой кишке рекомендовано 

рассмотрение вопроса о проведении профилактической колэктомии, 

колпроктэктомии – при локализации рака в прямой кишке; 

окончательное решение по объему оперативного вмешательства 

остается за пациентом. В схему лечения могут быть включены 

иммуноонкологические и другие противоопухолевые лекарственные 

препараты согласно действующим клиническим рекомендациям [2]; 

- с 27 лет (или за 2–5 лет до возраста развития самого раннего рака 

желудка в семье) скрининг рака желудка: эзофагогастродуоденоскопия 

1 раз в 1-2 года; 

- с 50 лет (или за 10 лет до возраста развития самого раннего 

экзокринного рака поджелудочной железы в семье) скрининг рака 

поджелудочной железы: МРТ с контрастированием/ магнитно-

резонансная холангиопанкреатография и/или эндоскопическое 

ультразвуковое исследование 1 раз в 12 мес.; 

- при мутации гена MSH2 с 32 лет дополнительно рекомендовано 

обследование органов мочевыделительной системы и выполнение 

цитологического анализа мочи. 

-Для женщин рекомендован скрининг рака яичников и эндометрия:  
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- с 27 лет: трансвагинальное УЗИ матки с придатками в сочетании с 

исследованием СА-125 в сыворотке крови 1 раз в 12 мес.; 

- с 30-35 лет возможно проведение биопсии эндометрия 1 раз в 1-2 года, 

начиная (назначается индивидуально в зависимости от клинической 

ситуации) и рассмотрение вопроса о проведении профилактической 

пангистерэктомии. 

 

При выявлении мутаций других генов лечение осуществляется в 

соответствии с Приказом Министерства здравоохранения Российской 

Федерации от 19.02.2021 № 116н «Об утверждении Порядка оказания 

медицинской помощи взрослому населению при онкологических 

заболеваниях». 
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РЕКОМЕНДАЦИИ ПО МЕДИЦИНСКОМУ НАБЛЮДЕНИЮ ЗДОРОВЫХ 

НОСИТЕЛЕЙ МУТАЦИЙ ГЕНОВ, АССОЦИИРОВАННЫХ С 

НАСЛЕДСТВЕННЫМИ ОПУХОЛЕВЫМИ СИНДРОМАМИ, С ЦЕЛЬЮ 

ВЫЯВЛЕНИЯ СОЛИДНЫХ ОПУХОЛЕЙ НА РАННЕЙ СТАДИИ И 

ВОЗМОЖНОСТИ ПРИМЕНЕНИЯ ИННОВАЦИОННЫХ МЕТОДОВ ЛЕЧЕНИЯ2 

 

При выявлении патогенных и/или вероятно патогенных вариантов 

нуклеотидной последовательности (мутаций), приводящих к повышенному 

риску развития злокачественных новообразований, у здоровых носителей 

рекомендована консультация врача-онколога и/или врача-генетика и 

дальнейшее наблюдение для раннего выявления солидных опухолей. 

Консультация врача-генетика рекомендована с целью проведения 

сегрегационного анализа в семье, выявления групп высокого онкологического 

риска среди родственников обладателя мутации. 

Допускается изменение алгоритма обследования в зависимости от 

клинической ситуации в соответствии в соответствии с принятыми 

клиническими рекомендациями. 

При выявлении вариантов нуклеотидной последовательности (мутаций) 

с неопределенной клинической значимостью у здоровых носителей 

рекомендована консультация врача-генетика. Выявленные варианты 

нуклеотидной последовательности с неопределенной клинической 

значимостью могут быть реклассифицированы как патогенные или 

доброкачественные при получении новых научных данных и требуют 

перепроверки клинической значимости раз в год. 

 

  

                                                           
2 При выявлении патогенных и/или вероятно патогенных вариантов нуклеотидной 

последовательности (мутаций), приводящих к повышенному риску развития 

злокачественных новообразований, у здоровых носителей. 
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При выявлении мутаций генов BRCA1, BRCA2: 

- Консультация врача-генетика, включающая информирование о 

повышенном риске развития рака молочной железы, яичников и 

поджелудочной железы; 

- Для женщин с 20 лет скрининг рака молочной железы: консультация 

онколога-маммолога, ультразвуковое исследование молочных желез 1 раз 6 

мес., а также: 

- в возрасте 25–29 лет: МРТ молочных желез с контрастированием 1 раз 

в 12 мес. (или маммография с томосинтезом, если проведение МРТ 

недоступно); 

- в возрасте 30–75 лет: маммография с томосинтезом и МРТ молочных 

желез с контрастированием 1 раз в 12 мес.; 

- в возрасте >75 лет: дополнительные методы обследований в 

индивидуальном порядке; 

- с 30–35 лет скрининг рака яичников: трансвагинальное УЗИ в 

сочетании с определением СА-125 в сыворотке крови 1 раз в 12 мес.;  

- с 50 лет (или за 10 лет до возраста развития самого раннего 

экзокринного рака поджелудочной железы в семье) скрининг рака 

поджелудочной железы: МРТ с контрастированием/ магнитно-

резонансная холангиопанкреатография и/или эндоскопическое 

ультразвуковое исследование 1 раз в 12 мес. 

- Для мужчин консультация врача-генетика, включающая информирование 

о повышенном риске развития рака молочной железы, предстательной 

железы и поджелудочной железы; 

- с 35 лет скрининг рака молочной железы: консультация онколога-

маммолога, ультразвуковое исследование молочных железы 1 раз 6 мес.; 

- с 50 лет (или за 10 лет до возраста развития самого раннего известного 

рака молочной железы у мужчин в семье) маммография у мужчин с 

гинекомастией 1 раз в 12 мес.; 
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- с 40 лет скрининг рака предстательной железы: пальцевое ректальное 

исследование, исследование уровня ПСА 1 раз в 12 мес. (при выявлении 

вариантов гена BRCA1 – опционально); 

- с 50 лет (или за 10 лет до возраста развития самого раннего 

экзокринного рака поджелудочной железы в семье) скрининг рака 

поджелудочной железы: МРТ с контрастированием/ магнитно-

резонансная холангиопанкреатография и/или эндоскопическое 

ультразвуковое исследование 1 раз в 12 мес. 

 

При выявлении мутации гена TP53: 

- Консультация врача-генетика, включающая информирование о 

повышенном риске развития рака молочной железы, рака 

поджелудочной железы и колоректального рака и злокачественных 

новообразований других локализаций; 

- Для женщин с 20 лет рекомендован скрининг рака молочной железы: 

консультация онколога-маммолога, ультразвуковое исследование молочных 

желез 1 раз в 6 мес., а также дополнительно: 

- в возрасте 20–29 лет: МРТ молочных желез с контрастированием 1 раз 

в 12 мес. (или маммография с томосинтезом, если проведение МРТ 

недоступно); 

- в возрасте 30–75 лет: маммография с томосинтезом и МРТ молочных 

желез с контрастированием 1 раз в 12 мес.; 

- в возрасте >75 лет: дополнительные методы обследований в 

индивидуальном порядке.  

- Для мужчин и женщин:  

- с 18 лет осмотр онколога дерматолога для исключения меланомы 1 раз 

в 12 мес.; 

- с 25 лет (или за 5 лет до возраста развития самого раннего известного 

рака толстой кишки в семье) скрининг рака толстой кишки и желудка: 

колоноскопия и эзофагогастродуоденоскопия 1 раз в 2–5 лет;  
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- с 50 лет (или за 10 лет до возраста развития самого раннего 

экзокринного рака поджелудочной железы в семье) скрининг рака 

поджелудочной железы: МРТ с контрастированием/ магнитно-

резонансная холангиопанкреатография и/или эндоскопическое 

ультразвуковое исследование каждые 12 мес.,  

- с 18 лет поиск злокачественных новообразований других локализаций: 

МРТ всего тела 1 раз в 12 мес. (назначается индивидуально в 

зависимости от клинической ситуации). 

 

При выявлении мутации гена PTEN: 

- Консультация врача-генетика, включающая информирование о 

повышенном риске развития рака молочной железы, колоректального 

рака и рака эндометрия; 

- Для женщин с 25 лет (или за 5–10 лет до возраста развития самого раннего 

известного рака молочной железы в семье) скрининг рака молочной железы: 

консультация онколога-маммолога, ультразвуковое исследование молочных 

желез 1 раз в 6 мес., а также дополнительно: 

- с 30–35 лет (или за 5-10 лет до возраста развития самого раннего 

известного рака молочной железы в семье): МРТ молочных желез с 

контрастированием и маммография с томосинтезом 1 раз в 12 мес.; 

- возраст >75 лет: дополнительные методы обследований в 

индивидуальном порядке; 

- с 30-35 лет скрининг рака эндометрия: возможно проведение биопсии 

эндометрия 1 раз в 1-2 года, начиная (назначается индивидуально в 

зависимости от клинической ситуации). 

- Для мужчин и женщин: 

- с 18 лет для исключения меланомы осмотр онколога-дерматолога 1 раз 

в 12 мес.; 

- с 18 лет скрининг рака щитовидной железы: ультразвуковое 

исследование щитовидной железы 1 раз в 12 мес.;  
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- с 35 лет скрининг рака толстой кишки: колоноскопия 1 раз в 5 лет (или 

чаще при выявлении полипов) если нет симптомов, или если у 

родственника I/II степени родства рак толстой кишки выявлен до 40 лет, 

либо за 5-10 лет до возраста развития самого раннего известного рака 

толстой кишки в семье; 

- с 40 лет скрининг рака почек: ультразвуковое исследование почек 1 

раз в 1-2 года. 

 

При выявлении мутации гена PALB2: 

- Консультация врача-генетика, включающая информирование о 

повышенном риске развития рака молочной железы у женщин и 

поджелудочной железы; 

- Для женщин с 30–35 лет скрининг рака молочной железы: консультация 

онколога-маммолога, ультразвуковое исследование молочных желез 1 раз в 12 

мес., а также дополнительно: 

- с 30–35 лет (или за 5-10 лет до возраста развития самого раннего 

известного рака молочной железы в семье): МРТ молочных желез с 

контрастированием и маммография с томосинтезом 1 раз в 12 мес.; 

- возраст> 75 лет: дополнительные методы обследований в 

индивидуальном порядке; 

- с 50 лет (или за 10 лет до возраста развития самого раннего 

экзокринного рака поджелудочной железы в семье) скрининг рака 

поджелудочной железы: МРТ с контрастированием/ магнитно-

резонансная холангиопанкреатография и/или эндоскопическое 

ультразвуковое исследование 1 раз в 12 мес. 

- Для мужчин и женщин: 

- с 50 лет (или за 10 лет до возраста развития самого раннего 

экзокринного рака поджелудочной железы в семье) скрининг рака 

поджелудочной железы: МРТ с контрастированием/ магнитно-
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резонансная холангиопанкреатография и/или эндоскопическое 

ультразвуковое исследование 1 раз в 12 мес. 

 

При выявлении мутации гена CDH1: 

- Консультация врача-генетика, включающая информирование о 

повышенном риске развития рака молочной железы у женщин и рака 

желудка; 

- Для женщин с 30-35 лет скрининг рака молочной железы: консультация 

онколога-маммолога, ультразвуковое исследование молочных желез 1 раз в 12 

мес., а также дополнительно: 

- с 30–35 лет (или за 5-10 лет до возраста развития самого раннего 

известного рака молочной железы в семье): МРТ молочных желез с 

контрастированием и маммография с томосинтезом 1 раз в 12 мес.;  

- в возрасте >75 лет: дополнительные методы обследований в 

индивидуальном порядке. 

- Для мужчин и женщин: 

- с 18 лет скрининг рака желудка: гастроскопия с рандомной биопсией 

(не менее 15) дна, кардии, тела, переходной зоны, антрума, 

препилорической зоны 1 раз в 12 мес. 

 

При выявлении мутаций генов MLH1, MSH2, MSH6, PMS2: 

- Консультация врача-генетика, включающая информирование о 

повышенном риске развития колоректального рака, рака поджелудочной 

железы и рака эндометрия (у женщин); 

- Для мужчин и женщин: 

- с 22 лет (или за 2–5 лет до возраста развития самого раннего рака 

толстой кишки, если он диагностирован до 25 лет) скрининг рака 

толстой кишки: колоноскопия 1 раз в 1-2 года; 
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- с 27 лет (или за 2–5 лет до возраста развития самого раннего рака 

желудка в семье) скрининг рака желудка: эзофагогастродуоденоскопия 

1 раз в 1-2 года; 

- с 50 лет (или за 10 лет до возраста развития самого раннего 

экзокринного рака поджелудочной железы в семье) скрининг рака 

поджелудочной железы: МРТ с контрастированием/ магнитно-

резонансная холангиопанкреатография и/или эндоскопическое 

ультразвуковое исследование 1 раз в 12 мес.; 

- при мутации в гене MSH2 с 32 лет дополнительно рекомендовано 

обследование органов мочевыделительной системы и выполнение 

цитологического анализа мочи. 

- Для женщин с 30-35 лет рекомендован скрининг рака эндометрия и 

яичников: 

- ультразвуковое исследование матки с придатками 1 раз в 12 мес.; 

- возможно проведение биопсии эндометрия 1 раз в 1-2 года (назначается 

индивидуально в зависимости от клинической ситуации). 

 

При выявлении мутации гена APC: 

- Консультация врача-генетика, включающая информирование о 

повышенном риске развития колоректального рака; 

- Для мужчин и женщин: 

- с 18 лет (или с момента выявления мутации) скрининг рака толстой 

кишки: колоноскопия 1 раз в 12 мес. и консультация хирурга-онколога 

с целью рассмотрения возможности и целесообразности 

профилактической колпроктэктомии. Хирургическое лечение 

аденоматозного полипоза следует выполнять в специализированных 

стационарах, имеющих опыт проведения подобных вмешательств [3]; 

- с 18 лет (или с момента выявления мутации) скрининг рака 

щитовидной железы: УЗИ щитовидной железы 1 раз в 12 мес.;  
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- с 20 лет скрининг рака желудка: эзофагогастродуоденоскопия 1 раз в 

2-3 года. 

 

При выявлении мутаций генов ATM, BARD1, BRIP1, CHEK2, NF1, 

RAD51C, RAD51D, MutYH, STK11, SMAD4 и BMPR1A: 

- Консультация врача-генетика, включающая информирование о 

повышенном риске развития некоторых злокачественных 

новообразований, включая рак молочной железы и яичников (у женщин) 

и колоректального рака. 

- Для женщин при выявлении мутаций генов ATM, BARD1, BRIP1, CHEK2, 

NF1, RAD51C, RAD51D рекомендован скрининг рака молочной железы: 

консультация онколога-маммолога, ультразвуковое исследование молочных 

желез 1 раз в 12 мес., а также дополнительно:  

- с 30–35 лет (или за 5-10 лет до возраста развития самого раннего 

известного рака молочной железы в семье) МРТ молочных желез с 

контрастированием и маммография с томосинтезом 1 раз в 12 мес; 

- в возрасте >75 лет: дополнительные обследования в индивидуальном 

порядке. 

- Для мужчин и женщин при выявлении биаллельных мутаций гена MutYH 

рекомендована консультация врача-генетика, включающая информирование 

о повышенном риске развития колоректального рака, Фатерова сосочка; 

- с 25–30 лет скрининг рака толстой кишки: колоноскопия 1 раз в 1-2 

года; 

- с 30–35 лет возможно проведение эзофагогастродуоденоскопии 

(включая полную визуализацию Фатерова сосочка). 

 

При выявлении мутации гена STK11: 

- Для мужчин и женщин рекомендована консультация врача-генетика, 

включающая информирование о повышенном риске рака молочной 
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железы, эндометрия, яичников (у женщин), колоректального рака, рака 

поджелудочной железы: 

- с 18 лет скрининг колоректального рака: колоноскопия с 

полипэктомией всех полипов >3 мм 1 раз в 2-3 года; 

- с 18 лет скрининг рака желудка: эзофагогастродуоденоскопия с 

удалением всех полипов размером более 3 мм 1 раз в 2-3 года; при 

выявлении полипов толстой кишки рекомендована полипэктомия для 

всех полипов, вызывающих симптомы, и полипов размером >10 мм; 

- с 50 лет (или за 10 лет до возраста развития самого раннего 

экзокринного рака поджелудочной железы в семье) скрининг рака 

поджелудочной железы: МРТ с контрастированием/ магнитно-

резонансная холангиопанкреатография и/или эндоскопическое 

ультразвуковое исследование 1 раз в 12 мес. 

- Для женщин с 25 лет скрининг рака молочной железы, эндометрия и 

яичников: 

- осмотр онколога-маммолога, УЗИ молочных железы, маммографии с 

томосинтезом и/или МРТ молочных желез 1 раз в 12 мес.; 

- гинекологический осмотр, трансвагинальное УЗИ органов малого таза 

1 раз в 12 мес.  

 

При выявлении мутаций генов SMAD4, BMPR1A: 

- Консультация врача-генетика, включающая информирование о 

повышенном риске развития колоректального рака и рака желудка; 

- Для мужчин и женщин с 18 лет скрининг рака толстой кишки и желудка:  

- колоноскопия 1 раз в 2–3 года, при выявлении полипов колоноскопия 

1 раз в 1-2 года; 

- эзофагогастродуоденоскопия 1 раз в 2-3 года. 

 

При выявлении мутаций других генов порядок профилактических 

обследований определяется в соответствии с приказом Министерства 
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здравоохранения Российской Федерации от 27.04.2021 № 404н «Об 

утверждении Порядка проведения профилактического медицинского осмотра 

и диспансеризации определенных групп взрослого населения». 
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