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DALL’IMAGING ALLA 
CELLULA: LA DIAGNOSI DI 

TUMORE EREDO-FAMILIARE













Sappiamo che il tumore dell’ovaio non ha uno 
screening …ma nelle donne con mutazione 
non possiamo davvero fare nulla in termini di 
screening personalizzato ?

Dott.ssa Marta D’Alonzo Ginecologa, SCDU Ginecologica e Ostetricia Ospedale Mauriziano
Ambulatorio Eredo-familiare Ospedale Mauriziano



Dott.ssa Marta D’Alonzo Ginecologa, SCDU Ginecologica e Ostetricia Ospedale Mauriziano
Ambulatorio Eredo-familiare Ospedale Mauriziano



1) Mutazione BRCA e rischio di neoplasia del pancreas e vie 
biliari: quali indagini strumentali sono consigliabili e con 
quale cadenza?

G. DEIRO
Department of General Surgery, AOU - Città della Salute e della 

Scienza of Turin, Italy 



2) Quanto l’anamnesi famigliare oncologica puo’ modulare le 
indagini?

G. DEIRO
Department of General Surgery, AOU - Città della Salute e della 

Scienza of Turin, Italy 











Dott. ssa Margherita Goia– Anatomia Patologica- Città della Salute e della Scienza Torino



Dott. ssa Margherita Goia– Anatomia Patologica- Città della Salute e della Scienza Torino



Dott. ssa Maria Scatolini – Direttore Labortorio Oncologia Molecolare- Fondazione Tempia, Biella

La chiarezza di un referto è fondamentale sempre, in particolare nell’esito di un 
test molecolare. Quali caratteristiche deve avere un referto affinchè sia chiaro 
per il clinico?









Prof.ssa D. Giachino



Prof.ssa D. Giachino



Dott.ssa  Giulia Parpinel -Dirigente Medico Nuovo Ospedale degli Infermi Biella

Nella sindrome di Lynch trova indicazione l’isteroscopia con biopsia come 
screening personalizzato?
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STRATEGIE DI RIDUZIONE 
DEL RISCHIO



Dott. Riccardo Bonomi Responsabile Senologia– ASO Santa Croce e Carle- Cuneo

In presenza di diagnosi di neoplasia mammaria la conoscenza della presenza 
della mutazione BRCA ci può aiutare nella scelta chirurgica?
(chirurgia conservativa e RT? mastectomia?



Dott. Riccardo Bonomi Responsabile Senologia– ASO Santa Croce e Carle- Cuneo

E nei maschi con mutazione BRCA come ci comportiamo?



In merito alla mastectomia profilattica bilaterale l’approccio cambia a seconda della
Mutazione?

Dott. Massimiliano Bortolini 
Breast Unit ASL Biella



Come avviene l’intervento di chirurgia 
di riduzione del rischio?

Dott. Massimiliano Bortolini  Breast Unit ASL Biella







Perchè dopo mastectomia profilattica bilaterale, in presenza di mutazione BRCA, 
le LG raccomandano di continuare la sorveglianza clinica e strumentale?



Perchè dopo mastectomia profilattica bilaterale, in presenza di mutazione BRCA, 
le LG raccomandano di continuare la sorveglianza clinica e strumentale?



Dott.ssa Elisa Peano  SC Ostetricia e Ginecologia – ASO Santa Croce e Carle- Cuneo

In presenza di variante patogenetica BRCA  quali fattori dobbiamo  considerare 
nell’annessiectomia bilaterale come chirurgia di riduzione del rischio?

NCCN Genetic/Familial High-Risk Assessment: Breast, Ovarian, and
Pancreatic, Version 2.2021
J Natl Compr Canc Netw 2021;19(1):77–102 doi: 10.6004/jnccn.2021.0001

Counseling  con la donna in merito a:
-desiderio di fertilità
-rischio  cumulativo di tumore ovarico entro 70 
aa BRCA1m circa 48%, BRCA 2m 20%
-protezione dopo chirurgia profilattica ( RRSO 
riduce il rischio di OC dell’80-85 % )
-sintomi menopausali, ev terapia sostitutiva e 
implicazioni cliniche
-aspetti psicosociali e qualità di vita correlati 
all’annessiectomia profilattica

Raccomandare RRSO tra i 35-40 aa nelle donne 
BRCA1 mutate, al completamento del desiderio 
riproduttivo

Considerando che il rischio di insorgenza di 
tumore ovarico nelle donne BRCA 2 mutate, è 
ritardato di 8-10 aa rispetto alle BRCA1 mut, si 
può ragionevolmente ritardare RRSO all’età di 40-
45 aa, a meno che la storia familiare sia suggestiva 
per insorgenza precoce di malattia

RRSO deve comprendere annessiectomia bilaterale
Alcuni studi preliminari hanno dimostrato una riduzione del rischio di tumore sieroso 
dell’endometrio nella donne BRCA 1 mut sottoposte anche ad isterectomia durante 
l’annessiectomia profilattica, quindi i benefici e rischi di questa opzione chirurgica devono essere 
discussi con la donna



In presenza della mutazione BRCA ci sono delle situazioni in cui si prende in 
considerazione l’isterectomia come chirurgia di riduzione del rischio?

Bianca Masturzo  
Ospedale degli Infermi - Biella

C. Nahshon et al, 2021

C.A.Shu et al, 2016 n 
1083

multicenter prospective cohort study

EC increased in BRCA1/2: 
higher evidence for
Serous/serous like

n 13098

M.M. de Jonge et al., 2021 n 8451 no BRCA vs 5980 BRCA 1|2 +

J.Kotosopoulos et al, 2024

prospective analysis

n 4959



Fertility sparing : come cambia l’approccio in presenza di sindrome genetica?

Dott.ssa Elena Olearo SC Ostetricia e Ginecologia – ASO Santa Croce e Carle- Cuneo

SEMPRE IN CENTRI SELEZIONATI, AD ALTO VOLUME CON ADEGUATA EXPERTISE CHIRURGICA, 
ONCOLOGICA ED ANATOMOP-ATOLOGICA

ESGO/ESHRE/ESGE fertility-
sparing in endometrial cancer 
(2023)

ESMO CPG: risk reduction & 
screening in hereditary breast-
ovarian cancer (2023)

ESMO/ESGO/ESP ovarian cancer 
guidance (2023–2024)

NCCN (ovarian cancer 2025)





Nella sindrome di Lynch abbiamo una chirurgia del tratto colo-rettale da 
proporre? Se sì quando e a chi?

Dott. Roberto Perinotti Chirurgia generale Colo-rettale e proctologica Ospedale di Biella



Nella sindrome di Lynch abbiamo una chirurgia gastrica da proporre? Se sì 
quando e a chi?

Dott. Roberto Perinotti Chirurgia generale Colo-rettale e proctologica Ospedale di Biella



 Riduzione significativa del rischio 
      - in popolazione generale  R = 0.73 (95% CI 0.70-0.76). Lancet 2008 
      - in pazienti con mutazione BRCA  RR 0.58 (95% CI 0.46-0.73). Moorman et al 2013
 Tempo dipendente
 Effetto perdura dopo la sospensione

PILLOLA E BRCA…
MAI sconsigliare la pillola a ragazza con 

mutazione BRCA che chiede 
contraccezione

 A chi proporla in chemioprevenzione
- Ragazza giovane, prima delle gravidanza 

(dai 20 ai 25-30 anni)
- Donna che ha completato il desiderio 

riproduttivo, prima della menopausa 
/annessiectomia (dai ? ai 40-45-50 anni)

Chemioprevenzione BRCA (1/2)

Collaborative group of Epidemiologial studies of ovarian cancer, Lancet 2008 

OVAIO  contraccettivi EP o Pg, qualsiasi formulazione (blocco ovulazione)

Dott.ssa Marta D’Alonzo Ginecologa, S CDU 
Ginecologica e Ostetricia Ospedale Mauriziano

Ambulatorio Eredo-familiare Ospedale Mauriziano



MAMMELLA  Tamoxifene 20 mg, 1 co/die per 5 anni

Chemioprevenzione BRCA (2/2)

 Riduzione significativa del rischio, prevalentemente tumori HR+  RR = 0.61 (95% CI 0.43-0.86). 
Cuzick, British Journal of Cancer, 2018

 Studi su pazienti ad alto rischio mammario (pochissime pz effettivamente BRCA)
 Effetto perdura dopo la sospensione (a differenza degli inibitori dell’aromatasi)
 AIFA 2017 ha inserito il Tamoxifene nell'elenco dei medicinali erogabili a totale carico del SSN 

per il trattamento preventivo del carcinoma mammario in donne ad alto rischio

Effetti collaterali
- Rischio trombotico
- Rischio endometriale (soprattutto BRCA1?)
1) attenzione a fdr cardiovascolari/obesità
2) monitoraggio eco TV e AUB

TAMOXIFENE E BRCA…
A chi proporlo in chemioprevenzione
- Donna con mutazione BRCA2 (BC HR+, no dati 

su BRCA2 e ca endometrio), senza fdr 
cardiovascolare, non obesa, che rifiuta la 
mastectomia profilattica.  Dopo la menopausa 
(rischio teratogeno).

PROPOSTA: Baby Tam 5 mg, 1 co/die per 5 anni

2025

Dott.ssa Marta D’Alonzo Ginecologa, S CDU 
Ginecologica e Ostetricia Ospedale Mauriziano
Ambulatorio Eredo-familiare Ospedale Mauriziano



OVAIO  contraccettivi EP o Pg, qualsiasi formulazione
ENDOMETRIO  contraccettivi orali e HRT (EP)
COLON (CCR)  Aspirina
Riduzione significativa del rischio 
 in popolazione generale  HR 0.66 (IC 95% 0.56 – 0.77) Petrelli et al. Public Healt 2025 
 in pazienti alto rischio Burn et al. Lancet 2020
      - S. Lynch, Studio CAPP2 (2020) dose 600 mg 1 co/die per 2 anni  HR 0.56 (IC 95% 0.34–0.91) 
       - S. Lynch, Studio CAPP3 (2025) non inferiorità del basso dosaggio 100 o 300 mg 1co/die

Chemioprevenzione S. Lynch (1/1)

 Considerare uso di aspirina giornaliero
 Non chiare indicazioni su dosaggio e durata (?)
 Adattamento paziente-specifico: escludere 

anziani/proctocolectomizzati/donne 
incinte/pazienti portatori di H.pylori/allergici

AIOM 2022 (tumori ereditari colon), 2024 
(tumori colon):
 Rinvio alla decisione dell'oncologo curante, 

proponibile in base alle caratteristiche e alla 
volontà del paziente

 Prudente attesa dei risultati del CAPP3 per 
una raccomandazione definitiva

Isteroannessiectomia profilattica
40 anni (?)

2025 Lynch Syndrome 

Dott.ssa Marta D’Alonzo Ginecologa,
 SCDU Ginecologica e Ostetricia Ospedale Mauriziano
Ambulatorio Eredo-familiare Ospedale Mauriziano
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HO UNA MUTAZIONE 
GENETICA: 

UN PERCORSO DIFFICILE



Dott.ssa Antonella Maffè S.S. Genetica e Biologia Molecolare – ASO Santa Croce e Carle- Cuneo

Rappresentazione grafica di un pedigree



Dott.ssa Antonella Laezza Responsabile SSD Psicologia Clinica AO Ordine Mauriziano Torino

Gestire la diagnosi di sindrome genetica in un soggetto sano

Meiser B. Psychological impact of genetic testing for cancer susceptibility: 
An update of the literature. Psychooncology, 2005; 14, 1060–1074.

Willis AM, Smith SK, Meiser B et al. Sociodemographic, psychosocial and
clinical factors associated with uptake of genetic counselling for hereditary
cancer: a systematic review. Clin Genet 2017; 92: 121–133.

E’ un processo di
elaborazione.
Colpa rabbia 
tristezza rabbia.
Un mondo interno 
personale e 
familiare

Avere una 
mutazione che 
predispone al 
rischio di 
tumori eredo-
familiari 
rappresenta 
una frattura 
biografica e 
una ferita 
narcisistica
identitaria



Dott.ssa Elisa Picardo - Ostetricia Ginecologia- Ospedale S. Anna Torino



Dott.ssa Elisa Picardo - Ostetricia Ginecologia- Ospedale S. Anna Torino





Paziente malata di neoplasia del colon nell’ambito della sindrome di Lynch:
istero-annessiectomia profilattica è sempre proponibile?

Dr.ssa Giulia Gallizzi Oncologo medico AUO SS. Antonio e Biagio e C. Arrigo Alessandria

CASO CLINICO: Ca colon metastatico in sindrome di Lynch (perdita espressione MSH-2)
53 anni, no comorbidità di rilievo
2013 (41 aa): emicolectomia sn LPT per Ca colon pT4a N2a G3
CT adiuvante sec. schema XELOX per 6 mesi
Luglio 2014: localizzazioni linfonodali sovra e sotto-diaframmatiche e mts polmonari
CT di prima linea FOLFIRI + Bevacizumab   PD dopo 6 somministrazioni🡪
Ottobre 2014 avvia Nivolumab all’interno di protocollo clinico, con raggiungimento di RC 
strumentale
Prosegue Nivolumab fino al 2020
RC mantenuta ai successivi follow-up clinico-strumentali

2025 Visita Ginecologica:
indagini strumentali/biochimiche del programma di sorveglianza per la sindromi di 
Lynch: nella norma e persistenza RC
assenza di sintomi sospetti per la patologia neoplastica in anamnesi e per tumori Lynch-
correlati
DISCUSSIONE MULTIDISCIPLINARE: “considerata la storia oncologica di neoplasia al colon 
in RC strumentale dopo immunoterapia, proponibile istero-annessiectomia profilattica 
bilaterale”
2025 istero-annessiectomia profilattica bilaterale (EI negativo per neoplasia)



Nelle donne BRCA mutate in età pre-menopausale possiamo proporre
 l’annessiectomia bilaterale e rimandare l’ovariectomia in un secondo tempo?

Dott. Luigi Carlo Turco OVARIAN CANCER CENTER Istituto di Candiolo IRCCS
Fondazione del Piemonte per l’Oncologia



Prof.ssa S. Deaglio

Vorrei donare gli organi e faccio parte del registro donatori di midollo osseo,
ma ho scoperto di avere una mutazione genetica



Le donne BRCA mutate possono avere una minor fertilità, 
come ci comportiamo di fronte alla volontà di prole?

Dott.ssa Valentina Rovei Dirigente Medico I livello – SC Ginecologia e Ostetricia 1U, Ospedale S. Anna Torino



Dott.ssa Valentina Rovei Dirigente Medico I livello – SC Ginecologia e Ostetricia 1U, Ospedale S. Anna Torino

La diagnosi pre-impianto?



Valentina Elisabetta Bounous, MD, PhD
SCDU Ginecologia e Ostetricia AO Mauriziano di Torino

Università degli Studi di Torino



L’ATTIVITA’ DEL MEDICO GENETISTA E DEL 
BIOLOGO MOLECOLARE NELLA RETE ONCOLOGICA 
DEL PIEMONTE E DELLA VALLE D’AOSTA
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barbara.pasini@unito.it
Dipartimento di Scienze Mediche

SC Genetica Medica U



La rete delle
cancer family clinics
 consulenza genetica per pazienti

oncologici e familiari a rischio

 diagnosi molecolare dei tumori ereditari
e delle sindromi con rischio oncologico

 supporto interpretativo dei test 
somatici rispetto alla germline convertion

 indirizzo sulla gestione clinica
basata sul rischio



consulenza genetica per pazienti 
oncologici e familiari a rischio

 Torino (AOU Città della Salute e della Scienza)

 Candiolo (IRCCs-FPO)

 Orbassano (AOU San Luigi Gonzaga)

 Cuneo (AO Santa Croce e Carle)

 Novara (AOU Maggiore della Carità)

 Biella (PO Infermi – Fondazione E&E Tempia)

 Alessandria (AO Santi Antonio e Biagio e C. Arrigo, 
televisita da AOU Città della Salute e della Scienza)



consulenza genetica per pazienti 
oncologici e familiari a rischio

1139

900

1391
1442

1698
n° di pazienti

1871



consulenza genetica da remoto
durante e dopo la pandemia
da AOU Città della Salute e della Scienza
di Torino (42% genetica oncologica) Al termine dello stato di emergenza per la pandemia da 

Covid-19, ritiene che la "televisita" debba rappresentare 
un'alternativa stabile alla visita in presenza ?

737 risposte



diagnosi molecolare dei tumori ereditari
e delle sindromi con rischio oncologico

test germinali e somatici

 Torino (AOU Città della Salute e della Scienza)

 Novara (AOU Maggiore della Carità)

 Biella (PO Infermi – Fondazione E&E Tempia)

test somatico BRCA1-2

 Candiolo (IRCCs-FPO)

 Orbassano (AOU San Luigi Gonzaga)

 Alessandria (AO Santi Antonio e Biagio e C. Arrigo)

screening universale per il difetto di MMR 
(tumori del colon e dell’endometrio con IHC nei servizi di 
Anatomia Patologica)



main stream
pathway in OvCa
transition to NGS

test germinale BRCA1-BRCA2 in Piemonte
~ 11.627 casi indice analizzati

main stream
pathway in BrCa

somatic test 
in OvCa



high risk
management

management 
as the 
general 
population

test a cascata BRCA1-BRCA2 nei parenti
dei casi indice mutati (rischio di trasmissione del 50%)

~ 1.266 famiglie con varianti patogenetiche
(2000-2024: CSS di Torino, 2020-2024 Novara, Biella)

~ 2.750 familiari a rischio analizzati 
(2000-2024: CSS di Torino, 2020-2024 Novara, Biella)

in media 2 parenti analizzati 
per ogni variante patogenetica
identificata
(2,9 anno 2024)

13 anni

4 anni



oltre BRCA1-2

• copertura 100%
• rilevazione CNVs

pannello 
custom di 77 

geni

• copertura 100%
• rilevazione CNVs

esoma

clinico

(5219 geni)

test per condizioni
meno frequenti

test per condizioni
rare



ACD, AIP, APC, ATM, AXIN2, BAP1, 
BARD1, BMPR1A, BRCA1, BRCA2, 
BRIP1, CDC73, CDH1, CDK4 (exon 2), 
CDKN1A, CDKN1B, CDKN2A, 
CDKN2B, CDKN2C, CHEK2, CTR9, 
DICER1, DLST, DNMT3A (exon 8), 
EPCAM, FH, FLCN, LZTR1, MAX, 
MC1R, MDH2, MEN1, MET (exons 16 -
19), MITF (exon 9), MLH1, MSH2, 
MSH3, MSH6, MUTYH, NF1, NF2, 
NTHL1, PALB2, PMS2, POLD1 (exons
8 - 13), POLE (exons 9 -15), POLE2 
(exons 10 - 17), POT1, PRKAR1A, 
PTCH1, PTCH2, PTEN, PTPN11, 
RAD51C, RAD51D, REST, RET, 
RPS20, SDHA, SDHAF2, SDHB, 
SDHC, SDHD, SLC25A11, SMAD4, 
SMARCA4, SMARCB1, SPRED1, 
STK11, SUFU, TERF2IP, TERT 
(promoter), TMEM127, TP53, TRIM28, 
VHL, WT1

77 cancer genes panel codici prescrizione LEA Piemonte



ACD, AIP, APC, ATM, AXIN2, BAP1, 
BARD1, BMPR1A, BRCA1, BRCA2, 
BRIP1, CDC73, CDH1, CDK4 (exon 2), 
CDKN1A, CDKN1B, CDKN2A, 
CDKN2B, CDKN2C, CHEK2, CTR9, 
DICER1, DLST, DNMT3A (exon 8), 
EPCAM, FH, FLCN, LZTR1, MAX, 
MC1R, MDH2, MEN1, MET (exons 16 -
19), MITF (exon 9), MLH1, MSH2, 
MSH3, MSH6, MUTYH, NF1, NF2, 
NTHL1, PALB2, PMS2, POLD1 (exons
8 - 13), POLE (exons 9 -15), POLE2 
(exons 10 - 17), POT1, PRKAR1A, 
PTCH1, PTCH2, PTEN, PTPN11, 
RAD51C, RAD51D, REST, RET, 
RPS20, SDHA, SDHAF2, SDHB, 
SDHC, SDHD, SLC25A11, SMAD4, 
SMARCA4, SMARCB1, SPRED1, 
STK11, SUFU, TERF2IP, TERT 
(promoter), TMEM127, TP53, TRIM28, 
VHL, WT1

77 cancer genes panel codici prescrizione LEA Piemonte

esoma clinico



n° di casi indice analizzati

ACD, AIP, APC, ATM, AXIN2, BAP1, 
BARD1, BMPR1A, BRCA1, BRCA2, 
BRIP1, CDC73, CDH1, CDK4 (exon 2), 
CDKN1A, CDKN1B, CDKN2A, 
CDKN2B, CDKN2C, CHEK2, CTR9, 
DICER1, DLST, DNMT3A (exon 8), 
EPCAM, FH, FLCN, LZTR1, MAX, 
MC1R, MDH2, MEN1, MET (exons 16 -
19), MITF (exon 9), MLH1, MSH2, 
MSH3, MSH6, MUTYH, NF1, NF2, 
NTHL1, PALB2, PMS2, POLD1 (exons
8 - 13), POLE (exons 9 -15), POLE2 
(exons 10 - 17), POT1, PRKAR1A, 
PTCH1, PTCH2, PTEN, PTPN11, 
RAD51C, RAD51D, REST, RET, 
RPS20, SDHA, SDHAF2, SDHB, 
SDHC, SDHD, SLC25A11, SMAD4, 
SMARCA4, SMARCB1, SPRED1, 
STK11, SUFU, TERF2IP, TERT 
(promoter), TMEM127, TP53, TRIM28, 
VHL, WT1

77 cancer genes panel



La rete delle
cancer family clinics
obiettivi di miglioramento
 liste di attesa

 tempi di refertazione dei test

 documento appropriatezza prescrittiva

 biobanca con dati clinici

 studi di coorte

 polygenic risk score

 ……



L’ATTIVITA’ DEL MEDICO GENETISTA E DEL BIOLOGO 
MOLECOLARE NELLA RETE ONCOLOGICA DEL PIEMONTE E 

DELLA VALLE D’AOSTA
8 OTTOBRE 2025

Maria Scatolini, PhD
Direttore Laboratorio Oncologia Molecolare

Fondazione Edo ed Elvo Tempia, Biella



Implementazione in clinica del test BRCA1/2 a scopo predittivo

BRCA  somatico per carcinoma ovarico 
(HGSOC)

BRCA germinale per adenocarcinoma 
pancreatico

BRCA somatico per adenocarcinoma prostatico 
(mCRPC) 

BRCA  germinale per carcinoma mammario 
HER2neg

2019

2020

2021

2019*

*20/06/2022 AIFA suspended reimbursement of PARP inhibitors for pancreatic cancer



NB: da novembre 2022 ad oggi, circa 360 casi di 
HGSOC sono stati analizzati con il test HRD 
(inclusi BRCA1/2)

Laboratorio di Oncologia Molecolare
Fondazione Tempia - Biella

 Nato nel 2011, LOM è un  Medical 

laboratory accreditato ISO 15189:2024 

da Accredia nella disciplina Genetica

Medica

La nostra casistica: 2.212 NGS BRCA1/2 test



Test GERMINALE
(sangue in EDTA)

Breast cancer

Pancreatic cancer

(PARPi e HBOC)

Ovarian Cancer
(HBOC)

Test SOMATICO
(tessuto fissato, FFPE)

Prostate cancer

Ovarian cancer*

(PARPi)

Test SOMATICO in 
Biopsia liquida 

(cfDNA)

Prostate cancer°

(PARPi) 
°se tessuto inadeguato

Test BRCA:
differenti contesti clinici, differenti matrici da analizzare

*per il carcinoma ovarico è preferibile un test HRD upfront per predizione



AKT1; ALK; AR; BRAF; CDK4; CDKN2A; CTNNB1 ; DDR2; EGFR; ERBB2; ERBB3; 

ERBB4; ESR1; FGFR1; FGFR2; FGFR3; FGFR4; GNA11; GNAQ; GNAS; HRAS; IDH1; 

IDH2; KEAP1; KIT; KRAS; MAP2K1 (MEK1); MET; MTOR; NF1; NRAS; NRG1; NTRK1; 

NTRK2; NTRK3; PDGFRA; PIK3CA; POLE; PPARG; PTEN; RAF1; RB1; RET; ROS1; 

SMAD4; SMO; STK11; TERT (promoter); TP53;TSC1.

Myriapod CANCER PANEL DNA (analisi somatica 50 geni)

Kuzbari et al 2023 ESMO



AKT1*; CDK12; FGFR1*; PPP2R2A; ATM; CHEK1; FGFR2*; RAD51B; 

BARD1; CHEK2; FGFR3*; RAD51C; BRCA1; ESR1*; MRE11; RAD51D; 

BRCA2; FANCA; NBN; RAD54L; BRIP1; FANCD2; PALB2; TP53; 

CCNE1; FANCL; PIK3CA*; PTEN

Sophia HRD panel (28 geni inclusi HRR e BRCA1/2)

Kuzbari et al 2023 ESMO



Take home messages

• Il biologo molecolare, che si occupa prevalentemente di eseguire test NGS (somatici e germinali) 

per predizione risposta farmaco deve:

• Ricordarsi sempre il contesto in cui si trova (es. patologia analizzata, test germinale vs somatico, 

età paziente, etc..)

• Sapere quali fra i geni analizzati possono avere un risvolto di tipo ereditario

• Essere competente nell’interpretazioni delle varianti geniche riscontrate (patogenetiche/VUS)

• Saper allertare il clinico circa la necessità, in un contesto appropriato, di eseguire approfondimenti 

di tipo germinale a partire da un test somatico positivo (es. variante BRCA patogenetica)

• Saper dare indicazione di quali pazienti necessitano di una consulenza genetica oncologica

L’esecuzione di un test predittivo somatico può essere l’unica opportunità che 

abbiamo per identificare una famiglia ad aumentato rischio oncologico!



Thank you for 

your attention!

maria.scatolini@fondazionetempia.org
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