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Introduzione
Il tumore della mammella rappresenta la neoplasia piu frequente nella

popolazione femminile, interessando circa 1 donna su 8 nellarco della vita.
uttavia, solo una piccola quota di casi (5-10%) ha alla base una forte
componente ereditaria e solo nel 20-30% di questi casi sono identificabill
alterazioni (mutazioni germinali — cioe ereditabili e trasmissibili) a carico dei geni
BRCAl1 e BRCAZ2, responsabili di una forma di predisposizione al tumore
mammario e ovarico. Nella maggior parte deil restanti casi, la base genetica
rimane ancora da definire (Flg 1), pertanto un esito negativo del test non esclude Fig.1 Proporzione dei casi di carcinoma mammario con una forte
la presenza di un rischio genetico aumentato. componente ereditaria € con mutazioni dei geni BRCA1 e BRCAZ2.
Poiché 'analisi genetica dei geni BRCAl1 e BRCAZ2 e in grado di identificare mutazioni e fornire risposte clinicamente utili solo in una
minoranza dei pazienti affetti da tumore mammario, € di fondamentale importanza la corretta identificazione degli individui a rischio
genetico aumentato a cui offrire una consulenza genetica oncologica e I'eventuale test.

Il percorso della Consulenza Genetica Oncologica (CGO) Iin INT
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Datl di attivita al 2022 della S.s.d Genetica Medica

Il servizio di CGO, rivolto alle predisposizioni geneticamente determinate allo sviluppo
dei tumori della mammella e/o dell’ovaio (HBOC), ha valutato circa 7.100 famiglie e
circa 16.000 individui, di cui oltre 9.000 hanno eseguito una consulenza genetica (Fig.
3), volta alla definizione del rischio oncologico individuale (rischio di sviluppare la
malattia) in base a cul discutere e offrire le attuali opzioni preventive.

Valutazione di :
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PARAMETRI PER LA VALUTAZIONE DELLELEGGIBILITA’ AL TEST GENETICO GERMINALE: 6.991 ANALISI GENETICHE GERMINALI
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*** Famiglie risultate negative all’analisi germinale dei geni BRCA1 e BRCA2

Conclusioni

Gli strumenti per la valutazione del rischio famigliare sono fondamentali sia per selezionare gli individui a cui offrire consulenza e test
genetico, sia per evitare test ridondanti e potenzialmente dannosi. Viene comunqgue offerta la possibilita di un colloguio in cui viene
completata la raccolta delle informazioni e illustrate le motivazioni della non proposta del test.

Il percorso definito e attuato in INT si dimostra un efficace filtro nella selezione delle famiglie eleggibili e mette in evidenza come non

tutti 1 pazienti desiderino approfondimenti genetici.



