BRCA1 BRCA2

PREDISPOSIZIONE
GENETICA AL TUMORE
DELLA MAMMELLA

E OVARICO



Tumore al seno

Pil di 1600000 nuovi casi ogni anno in tutto il mondo
di cui 50.500 in ltalia. Circa 1 donna su 8 avra una
diagnosi di tumore al seno nella sua vita.

Circa il 5-7% di casi sono ereditari.

BRCA1 e BRCA2

il 5-7% dei tumori mammari risulta essere legato a
fattori ereditari, ¥ dei quali determinati dalla mutazione
di due geni, BRCA 1 e/o BRCA 2.

SOLO IL 25% DEI CASI DI TUMORE AL SENO O
ALL’OVAIO EREDITARI E DOVUTO A MUTAZIONI
DEI GENI BRCA1 E BRCAZ2.

Questi geni normalmente controllano la proliferazione
cellulare e riparano i tratti cromosomici danneggiati.
Nel caso in cui si ereditino da uno dei due genitori
versioni alterate di questi geni, viene perso il normale
controllo che questi operano.

Quando una persona eredita una mutazione a carico
dei geni BRCA1 e/o BRCAZ2, possiede un rischio
maggiore di sviluppare, nell’arco della propria vita,
un tumore alla mammella e/o all’ovaio.

Tumore al’ovaio
Pili di 230000 nuovi casi ogni anno in tutto il mondo.
Circa il 20% di casi sono ereditari.

Portatori di mutazioni nei geni
BRCA 1 e 2 hanno un rischio
aumentato di sviluppare tumori
al seno o all’ovaio:

RISCHIO DI INSORGENZA DI TUMORE ENTRO | 70 ANNI
MUTAZIONI A CARICO DI:
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L’assenza di mutazioni sui geni BRCA 1 e 2 non mette
al riparo dall’eventuale insorgenza di tumore al seno in
forma sporadica o ereditaria, ma associata ad altri geni.



Synlab per lo screening di BRCA1 e BRCA2

+ Ricerca delle singole mutazioni nei geni BRCA1 e/o BRCA2 mediante sequenziamento.

+ Ricerca delle microdelezioni/dubplicazioni nei geni BRCA1 e BRCA2.

<+ Analisi REFLEX dei geni BRCA1 e/o BRCA2: iniziale ricerca delle singole mutazioni nei geni BRCA1 e/o
BRCAZ2 ed in casi di esito negativo completamento con ricerca delle microdelezioni/dubplicazioni.
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DETTAGLI TECNICI

<~ La ricerca delle singole mutazioni avviene mediants
Sequenziamento Diretto Sanger (gold standard)
degli esoni codificanti i geni BRCA1 e BRCA2
e regioni limitrofe

< La ricerca delle microdelezioni/dubplicazioni avviene
mediante MLPA

-+ Sensibilita clinica: il test REFLEX identifica il 97%
delle varianti patogenetiche associate a BRCA1 e il
99% delle varianti patogenetiche associate a BRCA2

-+~ Sensibilita analitica dei test >99%
<~ Specificita analitica dei test >99%

< || referto & emesso in linea con le raccomandazioni
nazionali ed europee. Le mutazioni vengono
classificate in base alle indicazioni della Societa
ltaliana di Genetica Umana (SIGU) e al database di
riferimento ENIGMA.

< Il test pud segnalare la presenza di varianti a
significato patogenetico incerto (VUS)

<~ Materiale richiesto: Sangue in EDTA
=+ Tempi di refertazione: 25 giorni
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