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Servizio di 
Genetica 

molecolare e 
citogenetica 

Az- Osp. – Univ. 
Policlinico 

CTF-MO. 

Centro Oncologico 

Modenese. 

Az. Osp. – Univ. 

Policlinico 

U.O. Genetica Medica - Azienda Osp.-
Univ. Policlinico S.Orsola-Malpighi

Servizio di Counselling Genetico
Istituto Scientifico Romagnolo per lo 
studio e la cura dei tumori (Meldola)



Ambito Territoriale 
di erogazione

Struttura Erogante Denominazione U.O.

PIACENZA
CENTRO SALUTE DONNA – AUSL di 
Piacenza

Centro Salute Donna

PARMA AOU di Parma Centro di Senologia

REGGIO EMILIA AO di Reggio Emilia Centro di Senologia

MODENA
AOU di Modena

AUSL Modena- Osp. Ramazzini Carpi

CTF-MO Centro Oncologico 
Modenese
Servizio di Oncologia Medica

BOLOGNA

AUSL BO – Osp. Maggiore- Bellaria U.O. di Senologia

AOU di Bologna
Centro Diagnostico 
mammografico Dip. 
Oncologico

IMOLA
AUSL di Imola – Poliamb. Osp. Civile 
Nuovo

Centro senologico

FERRARA AUSL di Ferrara  Nuovo Osp. del Delta Centro di Senologia

RAVENNA Osp. di Ravenna
Centro di prevenzione 
oncologica

FORLI’ Presidio Ospedaliero Forlì U.O. prevenzione oncologica

CESENA Poliamb Osp. M. Bufalini
Centro di senologia U.O. di 
radiologia

RIMINI Poliamb. Osp. di Rimini Unità funzionale di senologia



Donna accedente  alla 
mammografia di screening

Donna che pone al MG o specialista 
quesiti sul rischio familiare

Compilazione a cura del TSRM o 
Medico della Scheda A

PUNTEGGIO > 
1

NO
Non indicazioni di ulteriori 

approfondimenti

Sì
Offerta di valutazione presso 

SPOKE



- Se la somma è <2, il rischio è assimilabile a quello della popolazione 
generale;   

se ≥2 è indicato l’invio al centro di senologia indicato come spoke





Ci sono i
criteri per 
l’invio

all’HUB?

NO
Valutazione Cuzick-Tyrer con calcolo 

del Rischio Relativo (RR) Sì
Offerta di valutazione presso 

HUB

RR < 2 RR >2 e < 3 RR >3 

Profilo1 Profilo 2 Profilo 3

screening
Sorveglianza

profilo 2
Criteri per 

test  genetico

Sorveglianza profilo 3 
SENZA MUTAZIONE

NO Sì



Coinvolgimento caso
indice test genetico

Risultato test 
genetico

Sorveglianza profilo 3 senza
mutazione accertata

Proposta test famigliare

NO Criteri per 
test  

genetico

Sorveglianza profilo 3 
con mutazione accertata

Sorveglianza
popolazione generale





659,747  women answered the  
questionaire at the RBCSP

22,289(3.5%) women eligible for 
secondary screening step

5,618 (23.7%)

accepted to adhere

invitation

637,458 women were inegible
for further screening

3,798 (32.5%)

from Specialists

2,251 (19.4%)

from  GPs
11,667 women at the

Spoke evaluation

5,554 women  

evaluated at the 

Hub

3,212 (57.2%) w/o genetic 

test
2,342  (42.8%) with

Genetic test

4,627  (39.7%) had

high risk profile

6,710 (60.3%) had

intermediate or low risk 
profile

544 (23.2%)

were BRCA1/2

660,040 women
participated to the 

RBCSP

293 refuse to answer
questionaire

2,815 (60.3%) accepted 

the Hub evaluation
2,,739 directly sent

According to the personal or 
family history

330 refuse the Spoke
evaluation after 

acceptance

Cortesi L. Cancer Med 2020



Raccomandazioni AIOM, 2021

Storia personale di:

Carcinoma mammario maschile

Donna con carcinoma mammario e carcinoma ovarico

Donna con carcinoma mammario < 36 anni

Donna con carcinoma mammario triplo negativo < 60 anni

Donna con carcinoma mammario bilaterale < 50 anni

Storia personale di carcinoma mammario < 50 anni e familiarità di primo grado per:

Carcinoma mammario < 50 anni

Carcinoma ovarico non mucinoso o borderline a qualsiasi età

Carcinoma mammario bilaterale

Carcinoma mammario maschile

Carcinoma pancreatico localmente avanzato o metastatico

Carcinoma prostatico metastatico

Storia familiare di: Variante patogenetica nota in un gene predisponente in un familiare

Storia personale di carcinoma mammario > 50 anni

e familiarità per carcinoma mammario, ovarico, prostatico o pancreatico 

in 2 o più parenti in primo grado tra loro (di cui uno in primo grado con lei)



Addendum edizione 2022 
Linee Guida AIOM Carcinoma mammario  in stadio precoce
Aggiornata a 23.02.2023

*Presenza di un familiare di primo grado (genitore, fratello/sorella, figlio/a) con le caratteristiche di malattia 
specificate. Per il lato paterno della famiglia, considerare anche familiari di secondo grado (nonna, zie).

Il test genetico deve essere parte di un percorso di valutazione genetica che richiede una

conoscenza esperta dell’argomento che derivi da una formazione non episodica.

Tale conoscenza è indispensabile per molti momenti del percorso di consulenza genetica

pre-test e post-test.

Il test BRCA a fini prognostici e predittivi di risposta alle terapie può essere

prescritto dal genetista, dall’oncologo, dai chirurghi senologi con competenze

oncologiche, che diventano responsabili anche di informare adeguatamente la

paziente sugli aspetti genetici collegati ai risultati.

Counseling genetico finalizzato al trattamento: aggiornamento criteri per l'accesso al test



Az- Osp. – Univ. 
Policlinico 

Osp.-IRCCS

Azienda Osp.-Univ. Policlinico 
S.Orsola-Malpighi

Osp-AUSL ROMAGNA

DEFINIZIONE DELLA RETE 
REGIONALE E DEL 
PERCORSO DIAGNOSTICO 
TERAPEUTICO 
ASSISTENZIALE 
PER IL TRATTAMENTO 
DELLA NEOPLASIA OVARICA
DGR 2242 del 22/11/2019





Suspected OC

IC signature

for tissue and 
blood sample

Laparoscopic
diagnosis

Not
mucinous

not
borderline 

OC 
diagnosis

BRCA

TEST:

If LOH+

Germline test

Informative 
session about
OC treatment 
and in case of 

gBRCA
relatives GC 

Carboplatin+ 
Taxol and 

mantainance
PARPi

Mini-counselling for ovarian cancer

0
1 day

5days3 weeks

2days

2-3 days

10 days

3 weeks
2 days

Psychologist

Oncologist

Gynecologist

Gynecologist

Oncologist



Suspected OC

IC signature

for tissue and 
blood sample

Laparoscopic
diagnosis

Not
mucinous

not
borderline 

OC 
diagnosis

BRCA

TEST:

If negative

Informative 
session about

HRD test

IC signature 
and sample 

referal to 
Myriad

Carboplatin+ 
Taxol and 

Bevacizumab

+ Olaparib (if
HRD+)

MINI-COUNSELLING FOR OVARIAN CANCER

0
21 days

5days3 weeks

2days

2-3 days

10 days

3 weeks
2 days

Oncologist

Gynecologist

Oncologist



Spike in

Capture
(BRCA1/2 + 26 

HRR genes)

Germline and somatic

variants in HRR genes

Deep

Learning

DNA tumor

sample

SOPHiA GENETICS
Genomic Instability Score (GIS)

Variant

calling

Whole genome low-coverage profile

C
o
v
e
ra

g
e

Genome position

HRD Solution by SOPHiA GENETICS –
Deep learning is used to identify HRD+ samples

Variant calls + GIS = HRD Status (positive or negative)



HRD Solution by SOPHiA GENETICS – Gene Panel

SOPHiA HRR Gene Panel

AKT1 CDK12 FGFR1 PPP2R2A

ATM CHEK1 FGFR2 RAD51B

BARD1 CHEK2 FGFR3 RAD51C

BRCA1 ESR1 MRE11 RAD51D

BRCA2 FANCA NBN RAD54L

BRIP1 FANCD2 PALB2 TP53

CCNE1 FANCL PIK3CA PTEN

NextSeq 550
(Mid-Output)

NextSeq 550
(High-Output)

NovaSeq 6000
(SP flowcell)

NovaSeq 6000
(S4 flowcell)

12 36 64 >200

Estimated Sample Plexity



Dipartimento Integrato 

interaziendale di 

Medicina di Laboratorio 

e Anatomia Patologica

Azienda Ospedaliero-

Universitaria e AUSL di 

Modena

Laboratorio Unico di Patologia Molecolare 
Metropolitano - Azienda Ospedaliero-

Universitaria di Bologna

Laboratorio Bioscienze IRCCS “Dino 
Amadori” Meldola (FC)

APPROVAZIONE SCHEMA DI 
PROTOCOLLO D'INTESA TRA REGIONE 
EMILIA-ROMAGNA E SOCIETÀ 
ASTRAZENECA S.P.A. PER L'ESECUZIONE 
DEL TEST DIAGNOSTICO DENOMINATO 
HRD, COMPRENSIVO DELLO SCHEMA DI 
CONVENZIONE PER L'ADESIONE DEI 
CENTRI HUB E LA DEFINIZIONE DEGLI 
ASPETTI OPERATIVI
GPG/2023/517 del 23/03/2023



SUSPECTED 
OC 

Embedded 
Tumor + Blood

Samples

CT + Parpi

CT + 
Bevacizumab+Olaparib

HRD 
POSITIVE

Minicounselling Clinic Genomic
Laboratory Oncogenetic

Counselling

g
B
R
C
A
m

BRCA+HRD

g
H
R
R
m

CT + Bevacizumab  o
CT + Niraparib?
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