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Pre-test Test Post-test
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Ca gastrico
d. 48

CLIS: 45
45

36CM: 34
47

CM: 64
66

CO: 83
d. 83

CM: 70
d. 75

d. 96

Probabilità di difetto genetico predisponente

Alta

Rilevante 
(ma per lo più 

specifica)

Modesta

Minima

Paziente con storia familiare 

indicativa di tumore ereditario

Paziente con tumore clinicamente 

sporadico con caratteristiche 

potenzialmente associate a varianti 

patogenetiche (es. carcinoma 

mammario maschile o triplo-

negativo)

Paziente con tumore ad alto 

indice di ereditarietà (es. ca 

ovaio)

Paziente con tumore 

clinicamente sporadico 

senza criteri di 

sospetto(es. carcinoma 

mammario post-

menopausale RO+)

Appropriata consulenza 

genetica oncologica 

«tradizionale»

Mainstream pathway



Situazione clinica Tempo test

Donna con carcinoma 

mammario sospetto 

ereditario candidata a 

mastectomia bilaterale 

profilattica

3 settimane se 

chirurgia

2 mesi se 

chemioterapia 

neoadiuvante

Donna con carcinoma 

mammario candidata a 

terapia con PARP-i

In base all’esigenza 

clinica

Pregressa neoplasia, in 

follow-up

3-4 mesi, comunque 

<6 mesi

URGENZA 3-4 SETTIMANE

STANDARD 4-6 MESI

Variante identificata

➢ Conferma con altro 

metodo su nuova 

estrazione

➢ INTERPRETAZIONE

• significato 

funzionale

• impatto clinico

Nessuna variante

➢ Controllo manuale

delle sequenze

= «Validazione dato 

negativo»

➢ Controlli di qualità

Tempistica personalizzata in base all’esigenza 

clinica

↑ costo-efficienza

↑ fattibilità



Il test genetico «a cascata»

Test completo:
BRCA1 +

BRCA1 mut +BRCA1 mut -

Rischio geneRico Rischio 
geneTico

Triple-negative 
Breast Cancer: 45

37 35 

Test «mirato»

Rassicurazione

795 Test BRCA mirati

567 donne

245 positive (43.4%)

71+

16

61-70

25

51-60
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41-50

66
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