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FOLLOW UP

Diagnosi e cura personalizzata sono l'unica strategia che consente di ottenere |l

VANTAGGI:

massimo risultato in termini di guarigione, controllo della malattia e qualita della vita.
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TEST GENETICI

Nei Paesi industrializzati il cancro della mammella é il tumore piu frequente nelle donne: colpisce 1 donna su nove.
Il tumore dell'ovaio interessa circa il 2% delle donne. Il 75% circa delle neoplasie e correlato a fattori ambientali, mentre

il restante 25% € di tipo familiare o ereditario.

BRCAT-BRCA2Z

Sono stati individuati due geni responsabili di circa il 50% delle forme ereditarie di tumori della mammella e/o dell'ovaio:
-GENE BRCA1 presente sul cromosoma 17
-GENE BRCA2 presente sul cromosoma 13
Quando una persona eredita una mutazione a carico dei geni BRCA1 e/o BRCA2 possiede rischio maggiore di sviluppare,

nell'arco della propria vita, un tumore alla mammella e/o all'ovaio.
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IMPORTANTE

Non tutte le donne portatrici di mutazione sviluppano un tumore, poiché l'alterazione di per sé non e sufficiente. Infatti,
affinché la malattia insorga, occorre che avvenga una seconda mutazione sull'allele sano. E altrettanto vero che I'assenza
di mutazioni sui geni BRCA 1 e 2 non mette al riparo dall'eventuale insorgenza della malattia associata ad altri geni o

cause.
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TEST GENETICI

CHI E PERCHE DEVE FARE IL TEST?

L'analisi dei geni BRCA1 e BRCA2 e particolarmente indicata in donne con storia familiare per tumore mammario o
tumore ovarico, in donne con insorgenza di carcinoma mammario in eta giovanile, in donne con carcinoma mammario
bilaterale, e in alcuni istotipi tumorali (es. triplo negativo, multicentrico). Il riscontro di una mutazione in BRCA1 o BRCA2
é importante per poter attuare linee di prevenzione e misure di sorveglianza efficaci, con riduzione del rischio grazie a
trattamenti sia medici che chirurgici.

L'identificazione di alterazioni di questi geni in soggetti in eta giovanile porta a un abbattimento della mortalita e anche
della morbilita. Infatti, tali soggetti non rientrano normalmente negli screening di popolazione e, se portatori di
mutazioni, hanno un alto rischio di sviluppare il carcinoma mammario o ovarico. Attraverso programmi di sorveglianza e
possibile ridurre notevolmente la mortalita associata a queste condizioni mentre e possibile ridurre la morbilita

attraverso misure di chirurgia profilattica.

COME SI ESEGUE IL TEST

Il test genetico consiste in un prelievo di sangue da cui si estrae il DNA per la ricerca di mutazioni nei geni BRCA1 o
BRCA2. Il tempo di risposta e di circa tre settimane, si riceve un report interpretato che indica I'assenza/presenza di

mutazioni maligne o a significato patogenetico incerto.

DOVE FARE IL TEST IN BASILICATA

Per qualsiasi informazione bisogna contattare I'Oncologia Medica dell'Aor San Carlo di Potenza.
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TEST DI PROFILAZIONE
GENOMICA

Come noto Il carcinoma mammario € la neoplasia piu frequente in assoluto per incidenza nella popolazione

femminile. Ogni anno in Basilicata si verificano circa 400 nuovi casi di carcinoma mammario, di cui circa il 70% sono
di tipo luminale (HR+/HER2-). In questi pazienti, il trattamento sistemico precauzionale post-operatorio prevede
l'utilizzo di ormonoterapia (nei casi considerati a basso rischio) o di terapia adiuvante chemio-endocrina (per i casi
classificati a rischio intermedio-alto).

Nei casi di malattia luminale a rischio "intermedio" dobbiamo pero riconoscere la sussistenza di una significativa
incertezza terapeutica. Infatti, nelle linee guida internazionali e nazionali, non esistono indicazioni vincolanti su
quando sia possibile omettere la chemioterapia o quando invece sia necessario somministrarla. Ne consegue una
inevitabile eterogeneita nelle scelte cliniche, con una comprensibile prevalenza di atteggiamenti prudenziali in cui,
nel dubbio, in genere viene raccomandata la chemioterapia.

Questa situazione porta inevitabilmente ad un overtreatment di molte pazienti con malattia luminale
apparentemente a rischio intermedio, ma in realta a prognosi ben piu favorevole, che non vengono tuttavia
identificate con adeguata accuratezza dall'analisi dei fattori clinico-patologici tradizionali.

Da alcuni anni la ricerca ha reso disponibile i test di profilazione genomica per le pazienti affette da carcinoma
mammario capaci di identificare, con un elevato livello di accuratezza, le pazienti a rischio intermedio che possono
beneficiare del trattamento con la chemioterapia adiuvante e quelle che invece possono essere trattate in sicurezza

con la sola terapia ormonale evitando gli effetti collaterali della Chemioterapia.

CARCINOMA DELLA MAMMELLA IN STADIO
INIZIALE ER+,HER2-

BASSO RISCHIO ALTO RISCHIO
Le sequenti 5 caratteristiche Le seguenti 5 caratteristiche

«Casi incerti quando é necessario
Fulteriore definizione della effettiva
utilita della chemioterapia

adiuvante post operatoria, in
aggiunta alla ormonoterapia»

(=3 linfonodi non indicazione ai test)

-

CANDIDATURA ALLA TEST CANDIDATURA ALLA CHEMIOTERAPIA
SOLA ORMONOTERAPIA DI PROFILAZIONE GENICA IN AGGIUNTA ALLA ORMONOTERAPIA
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TEST DI PROFILAZIONE
GENOMICA

TEST ATTESSI CALCOLATI IN BASE
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Valle d’Aosta

Prowv. Aut. Bolzano 149 .449

2.489.416 1.830.749

174.3 616.477

1.908.237 1.307.678

2.927.527 1.513.171

Basilicata 141.976

Sicilia 2.504.348 1.419.765

30.591.392 149.7
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