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Caso Clinico  

MARZO 

2013 

Paziente di  sesso femminile di anni 41, premenopausa, due gravidanze, mastopessi bilaterale  

Quadrantectomia destra + BLS  carcinoma duttale infiltrante G3  

pT1b (8 mm) pNs negativo  stadio IA 

ER 80%, PgR 70%, Ki67 30%, HER2 IHC score 2+  SISH amplificato  



  Età  

 

  Dimensioni del tumore 

 

  Stato dei linfonodi ascellari 

 

  Grado istologico 

 

  Attività proliferativa (Ki67) 

 

  Tipo istologico 

 

  Invasione vascolare 

 

  Stato di HER2 

 

  Stato dei recettori ormonali 
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Linee guida AIOM 2014 

Fattori prognostici  

Fattori predittivi 
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 MAGGIO  

2013 
EC x 4  q 21 Docetaxel + Trastuzumab x 4 q 21 Trastuzumab x 14  

(SHORTER trial) 

OTTOBRE  

2013 

Tamoxifene + RT  

Madre con neoplasia mammaria a 41 anni, poi deceduta per carcinoma ovarico 
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Quando inviare la paziente a consulenza genetica… 

Linee guida AIOM 2014 
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Linee guida AIOM 2014 

 5-7% dei carcinomi mammari risulta essere legato a fattori ereditari; 

 

 ¼ delle neoplasie mammarie ereditarie è correlato alla mutazione dei geni BRCA1-2; 

 

 BRCA 1-2 sono geni oncosoppressori coinvolti nei meccanismi di riparo del DNA 

 

 

Familiarità  ed ereditarietà 

Rischio cumulativo medio di carcinoma mammario e dell’ovaio a 70 

anni in donne con mutazione BRCA 1-2 

Chen S, JCO 2007 
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Trattamento delle pazienti con carcinoma mammario e mutazione 

BRCA 1-2 

Linee guida AIOM 2014 

 Chirurgia  
  

 Conservativa + RT vs Radicale  
 

 non dimostrato effetto dannoso della RT 

 rischio di recidiva ipsilaterale a 10 anni è sovrapponibile alle pazienti non mutate 

 rischio di carcinoma controlaterale non varia per pazienti sottoposte a chirurgia conservativa 

vs mastectomia unilaterale 

 nessuna differenza in OS a 15 anni  tra mastectomia e chirurgia conservativa 

  secondo evento mammario a 15 anni è del 24%  più spesso è un secondo tumore 

 rischio di secondo primitivo del 60% 

 il follow up strumentale con mammografia e RNM mammaria sul seno residuo in caso di 

chirurgia conservativa deve comunque proseguire 
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 Chirurgia profilattica  
 

  Mastectomia profilattica controlaterale 
 

 rischio di neoplasia controlaterale  è del 40% 

 il rischio è più elevato anche in donne sottoposte ad annessiectomia 

 il rischio dipende dall’età al momento della diagnosi iniziale 

 alcuni dati suggeriscono che la mastectomia controlaterale migliori la 

sopravvivenza libera da malattia e la sopravvivenza globale 

 

 Salpingo-ovariectomia profilattica (ovaie e tube sino all’impianto) 
 

 riduce dell’80-85% il rischio di neoplasia ovarica 

 riduce il rischio di carcinoma mammario per riduzione dell’esposizione 

ormonale (se intervento ≤ 40 anni) 

 annessiectomia ha mostrato un miglioramento statisticamente significativo della 

sopravvivenza totale 

 CA 125 dovrebbe continuare ad essere monitorato per possibile presenza di 

isole di tessuto ovarico peritoneale 
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Trattamento delle pazienti con carcinoma mammario e mutazione 

BRCA 1-2 
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  Terapia sistemica 
 

 Decisione sulla terapia sistemica (CHT e OT) deve basarsi sui fattori 

prognostici e predittivi consolidati per le forme sporadiche 

 

 Platino derivati?  PARP inibitori? 
 

Caso Clinico 

 

 

Trattamento delle pazienti con mutazione BRCA 1-2 e carcinoma 

mammario  

Linee guida AIOM 2014 
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OTTOBRE  

2013 
Test genetico: mutazione BRCA1 2524delTG-ter808  

GENNAIO   

2014 
Annessiectomia bilaterale profilattica  sostituisce tamoxifene con letrozolo  

FEBBRAIO   

2014 
Mastectomia bilaterale radicale profilattica  
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 To Cure 

To Care 
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