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(57) Изобретение относится к медицине, а именно к онкологии, и может быть использовано
для улучшения ранней диагностики колоректального рака (КРР) в казахстанской популяции.
Важным этапом диагностики является молекулярно-генетическое тестирование на "панелях генов",
представляющих собой диагностические системы для анализа мутаций генов, ассоциированных
с различными вариантами КРР. Обнаруженные в исследовании мутации генов можно
классифицировать как причинные изменения, приводящие к более раннему, по сравнению с
общепопуляционным, развитию КРР и использовать как дополнительный маркер в ранней
диагностике КРР. По результатам исследования были идентифицированы патогенные мутации,
не имеющиеся ни в одной популяционной базе данных и традиционно не связанные с КРР -
BRCA2, FANCI, FANCC, DICER1, которые рекомендуются для добавления в панели мультигенного
тестирования, ассоциированные с КРР. Анализ мутаций генов пациентов молодого возраста на
основе секвенирования с дополненной "панелью генов" позволит определить уровень риска
для конкретного пациента и его кровных родственников, модифицировать диагностические и
терапевтические подходы при КРР.
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