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Анотація: Генетичне тестування відіграє важливу роль у стратифікації 

ризику розвитку раку молочної залози, що дозволяє персоналізувати підходи до 

профілактики та раннього виявлення захворювання. Сімейний лікар відіграє 

ключову роль у первинному відборі пацієнтів для генетичного тестування, 

направленні до спеціалістів, а також у розробці персоналізованих 

профілактичних стратегій для пацієнтів із підвищеним ризиком. Даний огляд 

розглядає можливості впровадження генетичного тестування в практику 

сімейної медицини, підкреслюючи його значення для покращення якості 

профілактичних заходів. 

Ключові слова: генетичне тестування, рак молочної залози, 

стратифікація ризику, профілактика, сімейна медицина. 

 

Вступ. Рак молочної залози (РМЗ) є однією з найпоширеніших 

онкопатологій серед жінок. Вчасне виявлення пацієнтів із високим ризиком 

розвитку цього захворювання дозволяє суттєво знизити рівень смертності та 

покращити якість життя пацієнтів. Сучасні дослідження доводять, що 

стратифікація ризику на основі генетичного тестування значно підвищує 
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ефективність скринінгу та профілактичних заходів. Сімейні лікарі відіграють 

важливу роль у цьому процесі, оскільки вони є першою ланкою медичної 

допомоги та можуть забезпечити індивідуалізований підхід до пацієнтів. 

Ціль роботи. Метою даної роботи є аналіз значення генетичного 

тестування та стратифікації ризику для профілактики та скринінгу РМЗ у 

практиці сімейного лікаря, а також розгляд можливих механізмів впровадження 

цих методів у первинну медичну допомогу. 

Матеріали та методи. У роботі використано аналіз сучасних наукових 

публікацій, клінічних рекомендацій та даних доказової медицини щодо 

генетичного тестування при РМЗ. Проведено огляд підходів до стратифікації 

ризику та їх застосування в рамках сімейної медицини. 

 

Результати та обговорення. Згідно з Глобальною статистикою раку за 

2020 рік, рак молочної залози залишається основною причиною смерті серед 

жінок [1]. При виборі найбільш ефективного методу скринінгу для раннього 

виявлення і профілактики захворювання необхідно дати точну оцінку ризику 

раку молочної залози. Важливу роль відіграють такі фактори ризику, як вік, 

етнічна приналежність і сімейна історія. Ситуація наразі складається така, що 

незважаючи на високу поширеність захворювання, методи, що дозволяють 

передбачити ризик, використовуються недостатньо [2]. При виборі найточнішої 

моделі для конкретної жінки важливо враховувати такі фактори, як 

репродуктивна історія, історія захворювань молочних залоз, генетичне 

тестування та сімейна історія, включаючи родичів не лише першого ступеня. 

Мамографія є основним методом скринінгу для зниження смертності від 

раку молочної залози на 40% серед жінок середнього ризику у віці 40–75 років 

[3]. Коли йдеться про жінок з високим ризиком розвитку цього захворювання, 

важливо враховувати статистичні дані щодо ризику в популяції. За даними 

огляду статистики раку SEER, ризик розвитку раку молочної залози в США 

становить 12,9% [4]. Національна мережа комплексного лікування раку 

рекомендує жінкам із ризиком 20% і більше протягом життя додавати до 
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щорічних мамографій магнітно-резонансну томографію молочних залоз для 

більш точного скринінгу. МРТ має вищу чутливість до виявлення новоутворень 

і може допомогти виявити рак на ранній стадії у жінок з високим ризиком [5]. 

Генетична схильність до раку молочної залози також має велике значення 

при оцінці загального ризику захворювання та виборі методів скринінгу для 

пацієнтки. Вважається, що 5-10% випадків раку молочної залози пов'язані з 

мутаціями генів. Генетичне тестування дозволяє виявити наявність таких 

мутацій і визначити підвищений ризик розвитку раку. При вирішенні питання 

про необхідність тестування слід враховувати як особисту, так і сімейну 

історію захворювання. До проведення тестування корисним буде 

консультування, яке допоможе пацієнту та лікарю вирішити, чи варто 

проводити генетичне дослідження. 

Виявлення пацієнтів із підозрою на спадкову форму раку молочної залози 

є важливим завданням сімейного лікаря. Генетичне тестування дозволяє 

визначити наявність мутацій у певних генах, що можуть значно підвищувати 

ризик розвитку цього захворювання. Дослідження ДНК проводять за 

допомогою сучасних методів секвенування нового покоління (NGS) із 

використанням зразків крові або слини. Однією з основних причин спадкового 

раку молочної залози є мутації у генах BRCA1 та BRCA2 [6], які виявляють 

приблизно у 30% випадків спадкового раку молочної залози та яєчників. Однак 

існує низка інших генетичних змін, які також можуть сприяти розвитку цього 

захворювання. Наприклад, жінки з патогенною мутацією у гені PALB2 мають 

ризик розвитку раку молочної залози протягом життя на рівні 41-60%. Вищий 

ризик спостерігається у тих, хто має кількох родичів із цим захворюванням. 

Дослідження також свідчать, що у носіїв мутації PALB2 ризик розвитку 

контралатерального раку молочної залози протягом п’яти років після першого 

діагнозу становить приблизно 10% [7, 8]. 

Менеджмент раку молочної залози включає: 

 Клінічний огляд молочних залоз кожні 6-12 місяців, починаючи з 

20-річного віку або з наймолодшого віку в сім'ї, коли був діагностований рак 
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молочної залози (якщо випадок діагностовано до 20 років). 

 Щорічне проведення МРТ молочних залоз або мамографії (якщо 

МРТ недоступна) для осіб віком від 20 до 29 років. Частота обстежень 

визначається індивідуально, з урахуванням наймолодшого віку появи хвороби в 

родині. 

 Щорічна мамографія з розглядом можливості використання 

томосинтезу та МРТ для пацієнтів віком від 30 до 75 років. Після 75 років 

доцільність подальшого спостереження визначається індивідуально. Також 

пацієнти можуть розглянути можливість профілактичної мастектомії [9, 10]. 

У сімейній медицині цей підхід забезпечує своєчасне виявлення 

онкологічних захворювань, особливо у групах високого ризику. Сімейний лікар 

відіграє ключову роль у скринінгу та консультуванні пацієнтів, орієнтуючи їх 

на відповідні методи обстеження та спеціалізовану медичну допомогу. 

 

Висновок. Генетичне тестування відіграє ключову роль у стратифікації 

ризику розвитку раку молочної залози, що дозволяє персоналізувати підходи до 

профілактики та раннього виявлення захворювання. У практиці сімейної 

медицини це відкриває можливості для індивідуалізованих профілактичних 

стратегій та більш ефективного скринінгу, зокрема для пацієнтів із високим 

ризиком. Сімейні лікарі, як перша ланка медичної допомоги, відіграють 

важливу роль у виявленні груп ризику, направленні на генетичне тестування та 

подальшому веденні таких пацієнтів. Поєднання мамографії з МРТ забезпечує 

вищу чутливість до виявлення новоутворень на ранніх стадіях, підвищуючи 

шанси на успішне лікування.  

Впровадження генетичного тестування та стратифікації ризику в 

практику сімейної медицини сприятиме своєчасному виявленню онкологічних 

захворювань, підвищить ефективність профілактичних заходів та знизить 

смертність від раку молочної залози. 
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