


tumori ereditari
insorgono per la presenza di varianti
genetiche costitutive (germinali) che
di per se non causano una malattia
ma comportano un aumento del
rischio di svilupparla in seguito
all’esposizione a fattori ambientali
favorenti o alla presenza di altri
fattori genetici scatenanti

test genetici predittivi o di suscettibilità

Il risultato può solo predire un rischio
aumentato o diminuito di contrarre una
malattia, rispetto alla popolazione generale



RISCHIO DI SVILUPPARE UN TUMORE ALL’OVAIO
1%

in donne senza mutazioni nei geni BRCA1/2

RISCHIO CUMULATIVO MEDIO DI CARCINOMA DELL’OVAIO A 80 ANNI in donne con mutazione  di  BRCA1/2
(Modificata da Kuchenbaecker KB, JAMA 2017)

Mutazione di BRCA1 Mutazione di BRCA2

Rischio di carcinoma ovarico 44% (95% CI, 36%-53%) 17% (95% CI, 11%-25%)



Riparazione delle lesioni a doppio filamento 
del DNA mediante ricombinazione omologa



Option 

OVARIAN 

CANCER

Test BRCA sin dal momento della prima diagnosi di carcinoma epiteliale
ovarico non mucinoso e non borderline, di carcinoma delle tube di
Falloppio o di carcinoma peritoneale primitivo

Mainstreaming Cancer Genetics /CGO e indicazione al test genetico

adeguata informazione su tutti gli aspetti collegati ai possibili risultati del test

Test BRCA come test predittivo di efficacia alle terapie antitumorali

percorso di CGO nei familiari al 
fine di identificare i portatori 
ad alto rischio

CGO



Option 

CGO per analisi germinale (su sangue) se criteri clinici di sospetto (età giovane, cancri multipli, familiarità positiva)

ENDOMETRIAL 

CANCER

Test genetico per sospetta Sindrome di Lynch in pazienti con tumore
endometriale sviluppato prima dei 50 anni e in quelle con una
storia familiare fortemente significativa di cancro endometriale e/o
del colon-retto

adeguata informazione su tutti gli aspetti collegati ai possibili risultati del test

I geni del mismatch repair (MMR)

correggono l’inserzione errata di 
basi nella catena in formazione 
durante la duplicazione del DNA

Nelle donne con Sindrome di Lynch il rischio correlato
all’insorgenza di
-carcinoma dell’endometrio 25-60%
(età media alla diagnosi 48-62 anni)
- carcinoma ovarico 4-12%
(età media alla diagnosi 48-62 anni)
.





ATM; APC; BARD1; BRCA1; BRCA2; 
BRIP1;CDH1;CHEK2;EPCAM; FAM175A; MLH1; 
MRE11A; MSH2; MSH6; MUTYH; NBN; PALB2; 
PIK3CA; PMS2; PMS2CL; PTEN; RAD50; RAD51C; 
RAD51D; STK11; TP53; XRCC2

Pannelli multigenici

Your Text Here

MLPA
Multiplex Ligation-dependent 

Probe Amplification
(larghe delezioni o duplicazioni)

?
Test genetico anche a pz non affette

ma con alto rischio familiare di 
patologie oncologiche

Pannello multigenico per

Tumore Mammella e Ovaio;
HNPCC; FAP

Sequenziamento diretto
Metodo di  Sanger

(conferma di mut note familiari)
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