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Background -1
• Circa il 20% dei carcinomi della mammella e 

dell’ovaio sono definiti familiari e di questi il 5-10% 
ereditari e sono determinati, nella maggior parte 
dei casi, dalla presenza di mutazioni patogenetiche 
nei geni BRCA1 e BRCA2.

• Mutazioni BRCA aumentano inoltre il rischio di 
carcinomi della mammella maschile, carcinomi 
della prostata, del pancreas.

• In Italia, si stima ci siano almeno 150000 soggetti 
con mutazione patogenetica nei geni BRCA1/2

• Le persone ad alto rischio eredo-familiare sono 
molte di più

familiari 
20%

Tumori mammella ed ovaio

tumori mammella e ovaio familiari



Background-2

Ambulatorio dei Tumori Eredo-Familiari in seno alla 
UOSVD Screening Oncologici ASL LE

3505 
famiglie 

4854 
soggetti

Gennaio 2014- Ottobre 2020

Lo screening mammografico, grazie anche 
alla maggiore consapevolezza nelle donne e 
ad una più approfondita anamnesi familiare, 
ha visto aumentare negli anni il numero di 
donne con necessità di controlli più frequenti



Approvato In corso Inattivo





Background-3 • Con DDG 300/2021: progetto 
sperimentale che stabilisce le 
procedure da adottare per 
l’individuazione e la presa in carico 
delle donne ad alto rischio eredo-
familiare tra quelle che accedono allo 
screening mammografico 

• Il percorso è stato definito 
“sperimentale”, in quanto la prima fase 
riguarda esclusivamente le donne di 
età compresa tra i 50 ed i 54 anni che 
accedono allo screening 
mammografico



Fasi del percorso e Razionale

Fase di screening
Fase 1 – 

Identificazione delle 
donne HR

Fase 2 – Sorveglianza e prevenzione

Centro Screening U.O. S.V.D. Screening  
Ambulatorio dei Tumori 

Eredo-Familiari

Unità di Senologia, Ginecologia, Chirurgia…

Percorso

Quante donne 
sono a rischio 

elevato? Quante 
con mutazione 

genetica?

Quante donne 
devono essere 

valutate da 
oncogenetista?

Quesiti

Quante donne 
devono essere 
seguite per la 
sorveglianza 
senologica e 

ovarica?

In quante donne 
possiamo prevenire 

l’insorgere del 
tumore? In quante 

possiamo garantire 
una diagnosi 

precoce?



Disegno dello studio e fonti dei dati

Fase di screening
Fase 1 – 

Identificazione 
delle donne HR

Giugno 2021 Settembre 2021 (FPFV) Dicembre 2021

Arruolamento (1 mesi)

Giugno 2023 (LPLV)

Fase 2 – Sorveglianza e prevenzione

Centro Screening

U.O. Oncologia – 
Ambulatorio dei Tumori 

Eredo-Familiari
Unità di Senologia, Ginecologia, Chirurgia…

Follow-up (18 mesi)

Fonti dei 
dati

• Gestionale 
Screening

• DB Ambulatorio
• Flusso Prestazioni

• Mortalità
• SDO/Edotto
• DB Ambulatorio (follow-up attivo)
• Flusso Prestazioni
• Registro Tumori

Studio

Percorso

Pre-selezione tramite 
questionario (1 mese)

Project%20Work%20e%20Allegati/Allegato%202_strumento%20di%20preselezione.pdf




Fase di screening
Fase 1 – 

Identificazione 
delle donne HR

Giugno 2021 Settembre 2021 (FPFV) Dicembre 2021

Arruolamento (4 mesi)

Giugno 2023 (LPLV)

Fase 2 – Sorveglianza e prevenzione

Centro Screening
U.O. Oncologia – 

Ambulatorio dei Tumori 
Eredo-Familiari Unità di Senologia, Ginecologia, Chirurgia…

Follow-up (18 mesi)
Studio

Percorso

Pre-selezione (1 mesi)

288 
donne

19 
donne 

AR

Progetto pilota:
numeri e 
proporzioni 
attesi 

32% 20% Sorveglianza 
e 

prevenzione 

95 presentano familiarità:
8: madre>60 aa 

13: 1 cugina (12 bc; 1 oc)
9: 1 zia materna/paterna 

>50 aa
65 donne candidate a 

consulenza oncogenetica





Attività Screening mammografico – Ambulatorio TEF  

Gennaio 2023- Settembre 2023 





34679 donne invitate allo 
screening

18223 donne che aderiscono 
allo screening

558 con indicazione alla COG 
266 convocate al 31 01 24 

98 presentate 48 non 
presentate 

64 non 
proseguono cog 

34 proseguono 
cog

Tyrer >20%
29

Tyrer <20 %
35

5 test 
29 devono 

concludere il 
percorso 

146 invitate al 30 09 23 

Screening Agende CUP 
Senologico 

4 Rifiutano
17 non hanno risposto
27 hanno risposto ma

non si sono presentate 
 



ID 
Pazient

e

ID 
Albero

Cognome Nome Data di nascita Fonte invio Test brca Test eseguito BRCA Tyrer-Cuzick

4004 1246Scardino Maria Grazia 12-set-67Screening Ricerca mutazione nota VERO  negativo rientra nello screening

4416 3190Spedicato Anna Maria 09-mar-61Screening Sequenziamento completo VERO storia ca  negativo HBC

4551 3300Scardia Sonia 11-gen-72Screening Sequenziamento completo VERO40.1% negativo 

1638 986De 
Francesco

Maria 03-mag-59Screening Ricerca mutazione nota VERO negativo

1643 986De 
Francesco

Luciana 28-feb-61Screening Ricerca mutazione nota VERO negativo



Calcolo del rischio  Tyrer-Cuzick



Case manager Inf



Conclusioni

 Questo è il primo modello  multistep basato sulla popolazione che mira a identificare i soggetti con 
mutazioni BRCA1/2 e a offrire un programma di sorveglianza intensivo per le donne ad alto rischio 
ereditario. 

E’ uno strumento  fattibile ed efficace, anche se devono essere compiuti ulteriori sforzi per aumentare 
la conoscenza dell’ utilità della prevenzione e l'accettazione delle valutazioni multiple da parte della 
popolazione in studio.




