




1.	 Анализ качества образца крови

2.	 Секвенирование нового поколения

a.	Мониторинг вплоть до 15 ранее идентифицированных 
молекулярных вариантов.

b.	Более 200 мутаций, ассоциированных с чувствительностью 
или резистентностью опухоли к таргетной терапии (точечные 
мутации, инсерции/делеции, вариации числа копий генов), 	
— 28 генов.

Анализ жидкостной биопсии

1.	 Гистопатологический анализ образца опухоли, анализ 
качества образца крови

Анализ образца опухоли

2.	 Секвенирование нового поколения

a.	Более 150 генов, «горячие точки» мутагенеза + 
кодирующие участки ДНК.

b.	Более 350 фьюжн-генов (анализ транслокаций).

c.	 Средняя глубина покрытия – 1000х.

d.	Выбор до 15 молекулярных вариантов для 
последующего мониторинга с использованием 
персонализированного теста OncoTRACE.

3.	 Индивидуальный анализ  
(с учетом типа рака и проводимой ранее терапии)

XX Иммуногистохимические исследования для определения 
эффективности таргетной терапии.

XX Иммуногистохимические исследования для определения 
эффективности химиотерапии.

XX Иммуногистохимические исследования для определения 
эффективности иммунотерапии.

XX Анализ нетипичного сплайсинга, метилирования.

Анализ образца крови - секвенирование 
нового поколения

Анализ более 200 вариантов, ассоциированных 	
с чувствительностью или резистентностью опухоли 	
к таргетной терапии (точечные мутации, инсерции/делеции, 
вариации числа копий генов).

1.	 Молекулярная характеристика опухоли

2.	 Анализ жидкостной биопсии

3.	 Варианты лечения

a.	таргетная терапия.

b.	химиотерапия.

c.	иммунотерапия.

4.	 Возможность участия в клинических испытаниях 
новых препаратов

1.	 Анализ жидкостной биопсии

2.	 Обзор ранее идентифицированных 
персонализированных генных вариантов в динамике

3.	 Отчет о вновь выявленных генных вариантах, 
ассоциированных с резистентностью опухоли к 
выбранной терапии или с чувствительностью к новым 
вариантам лечения

4.	 Варианты лечения (таргетная терапия)

5.	 Возможность участия в клинических испытаниях 
новых препаратов

Двойной молекулярный профиль опухоли

Отчет для врача

ONCODEEP+ONCOTRACE

Жидкостная биопсия Отчет для врача

ONCOTRACE

Тесты OncoDEEP и OncoTRACE выполняются в сотрудничестве с лабораторией OncoDNA, Бельгия





Гены, включенные в панель ОнкоКарта

ВАРИАНТ ЛЕЧЕНИЯ РАКА
У пациента диагностирован рак

Обычный план
лечения

Вариант лечения 1 Варианты лечения

Не назначают варианты А/В, 
может быть назначен вариант С

План лечения на основе 
результатов молекулярного 

профилирования
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С D

НЕТ РЕЗУЛЬТАТА

НЕТ РЕЗУЛЬТАТА НЕТ РЕЗУЛЬТАТА

НЕТ РЕЗУЛЬТАТА

Вариант лечения 2
Вариант лечения 1

Вариант лечения 3 Варианты лечения 2

Ограниченное число вариантов
Потенциально возможные варианты

Методика
На первом этапе проводится гистопатологический анализ 
образца опухоли (парафинового блока или среза) и определяется 
участок с наибольшим содержанием опухолевых клеток. 
Из этого участка выделяется опухолевая ДНК и проводится 
секвенирование с большой глубиной покрытия. По результатам 
секвенирования осуществляется выявление мутаций в опухоли, 
в том числе тех, которые присутствуют в небольшом количестве 
опухолевых клеток и не поддаются обнаружению с помощью 
традиционных методов секвенирования.

Чувствительность метода составляет 98% при 5% доле 
мутантного аллеля в образце.

Кроме того, из образца крови пациента также выделяется 
и секвенируется ДНК. Это позволяет выяснить, какие 
мутации, обнаруженные в опухоли, являются герминальными 
(врожденными), а какие - соматическими.

Результаты
Тест включает в себя биоинформатический анализ результатов 
секвенирования ДНК, выделенной из клеток опухоли и из 
клеток крови пациента. Врач получает список всех мутаций, 
обнаруженных в опухоли, с указанием доли мутации в образце 
опухоли и пояснением, является ли мутация герминальной или 
соматической.

Заключение
В результате исследования лечащему врачу предоставляется 
заключение, которое включает:

•	 Результаты гистопатологического анализа опухолевого 
образца (качество образца, процентное содержание 
опухолевых клеток в образце).

•	 Перечень всех молекулярных изменений, выявленных 	
в образцах опухоли и крови, с указанием на происхождение 
мутации (герминальная или соматическая). Отдельно 
помечаются мутации, попадающие в «горячие точки» 
мутагенеза. Для каждой мутации, если она описана, даются 
ссылки на базы данных, содержащие дополнительную 
информацию о данной мутации (dbSNP, COSMIC).

Как можно заказать 
исследование 
ОнкоКарта

•	 По телефону
•	 По электронной почте
•	 Через сайт
•	 Через лечащего врача

Какие образцы нужны для исследования
•	 Парафиновые блоки со стеклами 	

(блоки возвращаются после проведения исследования)

•	 Образец крови 	
(может быть взят у пациента непосредственно 	
в лаборатории)

Срок выполнения исследования
•	 21 рабочий день









MammaPrint
Тест, основанный на анализе экспрессии 70 генов и позволяющий оценить риск рецидива 
при РМЖ, а также разделить пациентов на тех, кому следует назначать химиотерапию, 	
и на тех, для кого назначение химиотерапии является излишним. 

Исследования теста MammaPrint показали, что назначение адъювантной химиотерапии 
пациентам с высоким риском рецидива дает хороший эффект, тогда как для пациентов 	
с низким риском такое назначение может оказаться неэффективным и бесполезным.

Knauer M, et al. The predictive value of the 70-gene signature for adjuvant chemotherapy in early breast cancer. 

Breast Cancer Res Treat. 2010 Apr;120(3):655-61.

BluePrint 
Тест, основанный на анализе экспрессии 80 генов и позволяющий определить 
принадлежность опухоли к определенному молекулярному подтипу. Определение 
молекулярного подтипа является важным этапом в понимании функциональных 
особенностей опухоли. 

Традиционный способ выделения подтипов (например, иммуногистохимия и 
флуоресцентная in situ гибридизация) основан в первую очередь на внешних 
особенностях клеток опухоли (таких как, например, экспрессия рецепторов на 
поверхности клеток). В основе молекулярного выделения подтипов лежит более 
глубокая оценка функциональных изменений в опухоли на уровне определения 
активности генов, влияющих на поведение опухоли. 

Такой подход является более точным и дает возможность достовернее предсказать 
вероятность ответа опухоли на химиотерапию. Тест BluePrint в совокупности с MammaPrint позволяет выявить, к какому 
молекулярному подтипу РМЖ относится опухоль (люминальный A/B, базальный или HER2-положительный). Эти результаты могут 
помочь в выработке индивидуального плана лечения пациента.

Тесты MammaPrint и BluePrint выполняются в сотрудничестве с лабораторией Agendia, Нидерланды

Какой материал необходим для проведения теста MammaPrint? 

Для исследования используются парафиновые блоки с образцом опухоли. Дополнительная 

биопсия не требуется! На основе одного образца опухоли одновременно и параллельно 

проводится 2 анализа: MammaPrint и BluePrint













Наименование ПЦР Секвенирование

Нижний порог детекции < 1% 25 -30%

Аналитическая 
чувствительность

> 99% 70 – 75%

Размер ампликона ~ 100 пн ~ 200 пн

Время анализа < 3ч. > 12 ч.

Сложность анализа Низкая Высокая

Результат Объективный Субъективный

*Тест-системы для определения мутаций в генах KRAS, BRAF, EGFR 

зарегистрированы как изделия медицинского назначения для клинической 

лабораторной диагностики

*Тесты на большее число мутаций находятся в разработке

Мы предлагаем следующий набор генетических тестов,
основанных на ПЦР

СРАВНЕНИЕ ПЦР-ДЕТЕКЦИИ И СЕКВЕНИРОВАНИЯ ПО СЭНГЕРУ

Исследуемый ген Определяемые мутации Заболевание Клиническая значимость

EGFR 29 мутаций* Рак легкого
Выбор таргетной терапии.
Определение причин резистентности 	
к таргетной терапии

KRAS 7 мутаций*
Рак толстой кишки, рак 
легкого

Выбор таргетной терапии

NRAS 7 мутаций*
Рак толстой кишки, 
меланома

Выбор таргетной терапии

BRAF 6 мутаций в положении V600 Меланома Выбор таргетной терапии

JAK2 V617F
Хронические 
миелопролиферативные 
заболевания

Диагностика

BRCA1/2 8 мутаций
Рак молочной железы, 
рак яичников

Оценка риска развития наследственного рака. 
Оценка прогноза развития заболевания. 
Выбор терапии.







Экзомное секвенирование генов BRCA1/2 

Мутации в генах BRCA1 и BRCA2 являются причиной 20-25% 
и 5-10% случаев наследственного рака молочной железы 
и яичников, соответственно. Исследование рекомендуется 
женщинам с семейным анамнезом этих заболеваний.

Панель «Женские наследственные опухоли»

В исследование включены 17 генов, мутации в которых могут 
быть причиной наследственного рака молочной железы, яичников 
и эндометрия.

ATM, BRCA1, BRCA2, BRIP1, CDH1, CHEK2, EPCAM, MLH1, MSH2, MSH6, 

PALB2, PMS2, PTEN, RAD51С, RAD51D, STK11, TP53.

Панель «Наследственный рак молочной железы» 

Мутации в генах, включенных в данную панель, могут повышать 
риск развития рака молочной железы на 20% и более; в случае 
наличия мутаций в генах BRCA1 и BRCA2 вероятность развития 
опухоли повышается вплоть до 55-90%.

ATM, BRCA1, BRCA2, CDH1, CHEK2, PALB2, PTEN, STK11, TP53.

Панель «Наследственный рак толстой кишки»

Наличие врожденных мутаций в генах, включенных в данную 
панель, повышает риск образования рака толстой кишки 
к определенному возрасту вплоть до 100% в случае, если 
своевременно не были приняты превентивные меры (например, 
профилактическая колэктомия).

APC, BMPR1A, CHEK2, EPCAM, MLH1, MSH2, MSH6, MUTYH, PMS2, 
PTEN, SMAD4, STK11, TP53.

Панель «Наследственные опухолевые синдромы» 

Исследование позволяет установить наличие мутаций в 26 генах, 
ассоциированных с известными наследственными опухолевыми 
синдромами.

APC, BMPR1A, BRCA1, BRCA2, CDH1, CDKN1B, CDKN2A, EPCAM, FH, 
MEN1, MET, MLH1, MSH2, MSH6, MUTYH, NTHL1, PMS2, PTCH1, PTEN, 
RAD51C, RET, SMAD4, STK11, SUFU, TP53, VHL.

Панель «Факоматозы и наследственный рак» 
(155 генов)
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Женские Гастроинтестинальные Эндокринные Урогенитальные Дерматологические Кости и мягкие 
ткани Нейроонкология

Количество случаев в год

150 000 125 000 1 500 150 000 40 500 7 500 12 500

в том числе наследственные

~10% ~5% (ГИ) ~10% (панкр) ~30% 5% н/д н/д ~5%

ATM APC APC APC BRCA1 BAP1 APC ALK

BARD1 ATM ATM CASR BRCA2 BRCA2 BLM EPCAM

BRCA1 BMPR1A BRCA1 HRPT2 EPCAM CDK4 CDKN1C MEN1

BRCA2 CDH1 BRCA2 MAX FH CDKN2A EPCAM MLH1 

BRIP1 EPCAM CDKN2A MEN1 FLCN MITF NF1 MSH2

CHEK2 MLH1 EPCAM NF1 MET POT1 PRKAR1A MSH6

EPCAM MSH2 MEN1 PRKAR1A MLH1 PTCH1 RB1 NF1

MLH1 MSH6 MLH1 PTEN MSH2 PTEN TP53 NF2 

MSH2 MUTYH MSH2 RET PTEN RB1 TSC1 PMS2

MSH6 NTHL1 MSH6 SDHA SDHB SUFU TSC2 PTEN

PALB2 PDGFRA PALB2 SDHAF2 TP53 TP53 RB1

PMS2 PMS2 PALLD SDHB TSC1 TP53

PTEN SMAD4 PMS2 SDHC TSC2 TSC1 

RAD50 STK11 PRSS1 TMEM127 VHL TSC2

RAD51C TP53 PRSS2 TP53 VHL

RAD51D STK11 

STK11

TP53

Панель “Факоматозы и наследственный рак”

НАСЛЕДСТВЕННЫЕ ОПУХОЛЕВЫЕ СИНДРОМЫ И АССОЦИИРОВАННЫЕ С НИМИ ГЕНЫ:
•	 Синдром семейной атипичной множественной 
меланомы CDKN2A

•	 Семейный аденоматозный полипоз 	
(в т.ч. синдром Гарднера) APC

•	 MYH-ассоциированный семейный аденомато-
зный полипоз MUTYH

•	 NTHL1-ассоциированный семейный аденома-
тозный полипоз NTHL1

•	 Ювенильный полипоз BMPR1A, SMAD4

•	 Синдром Тюрко MLH1, MSH2, MSH6, PMS2 

•	 Синдром Линча (наследственный 
неполипозный рак толстой кишки) EPCAM, 
MLH1, MSH2, MSH6, PMS2 

•	 Синдром Пейтца-Егерса STK11 

•	 Наследственный диффузный рак желудка 
CDH1

•	 Синдром Коудена (синдром множественных 
гамартом), синдром Банаяна-Райли-
Рувалькабы, синдром Лермитта-Дюкло PTEN

•	 Наследственная папиллярная карцинома 
почки MET

•	 Наследственный лейомиоматоз и почечно-
клеточный рак FH

•	 Наследственный рак молочной железы 	
и яичников BRCA1, BRCA2, RAD51C

•	 Синдром Ли-Фраумени TP53 

•	 Синдром Гиппеля-Линдау VHL 

•	 Синдром множественной эндокринной 
неоплазии MEN1, RET, CDKN1B

•	 Синдром базально-клеточного невуса 
(синдром Горлина-Гольтца) PTCH1, SUFU




