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Introduzione

Da molti anni la presenza di una variante patogenetica (VP) costituzionale nei
geni BRCAI e BRCA2 consente di valutare il rischio di sviluppare una seconda
neoplasia nelle pazienti oncologiche e di poter iniziare percorsi di prevenzione
primaria e secondaria nelle donne ad alto rischio genetico nonché programmi di
chirurgia profilattica di riduzione del rischio.

Oggi, 1l riscontro di una VP in BRCAI/2 ha anche importanti implicazioni
terapeutiche per le donne affette da carcinoma mammario (CM) (test BRCA
come test predittivo di efficacia delle terapie antitumorali).
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PREVENZIONE NEJ LUOGHI DI VITA E DI LAVORO.
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Protocollo assistenziale nelle donne
a rischio ereditario di tumore’
della mammella e/o ovaio

http://www.saluter.it/
documentazione/rapp
orti/contributi

Post-test




Mainstream pathway

con adeguata formazione : mini-counselling, consenso informato, prelievo J

NESSUNA variante

PaZiente con Storia familiare QUALSIASI variante: CONSULENZA GENETICA referto di laboratorio al medico
. . ) ) . ichiedent
indicativa di tumore ereditario -——
o'gle
tl Paziente con tumore ad alto

o indice di ereditarieta (es. ca

ovaio) Paziente con tumore clinicamente

° sporadico con caratteristiche

potenzialmente associate a varianti

patogenetiche (es. carcinoma Paziente cc
mammario maschile o triplo- clinicame
negativo)

sangue

Appropriata consulenza
genetica oncologica
«tradizionale»

Se indicato
test

Patologo somatico

: analisi genetica (se somatica: analisi tessuto
tumorale, poi ricerca di eventuali varianti e di riarrangiamenti nel DNA estratto da
sangu~ neriferico)

Se variante patogenetica germinale:
offerta del test predittivo ai familiari

CM: 70




Variante identificata
» Conferma con altro
metodo su nuova
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Nessuna variante
» Controllo manuale
delle sequenze

URGENZA 3-4 SETTIMANE
STANDARD 4-6 MESI

Tempistica personalizzata in base all’esigenza

clinica
1 costo-efficienza
1 fattibilita

Situazione clinica

Donna con carcinoma
mammario sospetto
ereditario candidata a
mastectomia bilaterale
profilattica

Donna con carcinoma
mammario candidata a
terapia con PARP-i

Pregressa neoplasia, in
follow-up

Tempo test

3 settimane se
chirurgia

2 mesi se
chemioterapia
neoadiuvante

In base all’esigenza
clinica

3-4 mesi, comunque
<6 mesi



Il test genetico «a cascata»
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567 donne

245 positive (43.4%)
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