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• Più del 90% dei casi di neoplasie mammarie ereditarie sono

associate a mutazioni del gene BRCA1 e BRCA2.

• Rischio di sviluppare tumore mammario con BRCA1 mutato è

pari al 60%,con età media d’incidenza pari a 43 anni.

• Rischio di sviluppare tumore mammario con BRCA2 mutato è

pari al 55%, con età media d’incidenza pari a 47 anni .

BRCA 1, BRCA2 E NEOPLASIA MAMMARIA

Linee Guida AIOM, Ed. 2016
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• Età d’insorgenza spesso nelle fasce più giovani della popolazione,       

(al di fuori dal range d’età coperto dallo screening ) 

• Neoplasie BRCA correlate sono istologicamente caratterizzate da

elevata velocità di proliferazione cellulare ed alto grado di  

indifferenziamento cellulare  

PROTOCOLLO DI FOLLOW-UP

• Protocollo sorveglianza intensivo

• Procedure diagnostiche ad alta sensibilità

• Utilizzo esami diagnostici costosi in termini economici   
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MAMMOGRAFIA

• Costi ridotti.

• Rapidità d’esecuzione.

• Standardizzazione dell’esame.

• Non richiede somministrazione di mdc ev.

• Alta sensibilità per microcalcificazioni (DCIS di piccole dimensioni).

• Guida a procedure bioptiche. 

• Esposizione radiazioni ionizzanti.

• Bassa sensibilità nelle mammelle dense.



Multicenter Surveillance of Women at High Breast Cancer Risk, Sardanelli et al. 2011



ECOGRAFIA

• Costi ridotti.

• No radiazioni ionizzanti.

• Non richiede somministrazione di mdc ev.

•Guida a procedure bioptiche. 

• Esame operatore-dipendente.

• Difficile standardizzazione dell’esame.

• Lunghi tempi d’esecuzione. 

• Alto tasso di falsi positivi.

• Sono identificate neoplasie in fase più avanzata (infiltranti).

• Non esistono studi che dimostrino riduzione mortalità.



Multicenter Surveillance of Women at High Breast Cancer Risk, Sardanelli et al. 2011



• Alta sensibilità.

• Possibile standardizzazione dell’esame.

• Guida a procedure bioptiche.

• Costi elevati.

• Lunghi tempi d’esecuzione.

• Necessaria somministrazione di mdc ev.

• Bassa specificità.

RISONANZA MAGNETICA



Multicenter Surveillance of Women at High Breast Cancer Risk, Sardanelli et al. 2011
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 Limiti attuali dell’uso di RM come sorveglianza della popolazione:

a. costi elevati

b. limitata disponibilità

 Il protocollo correntemente utilizzato in RM di screening è identico al

protocollo usato per la RM diagnostica

 ridurre tempo di acquisizione/aumentare il numero di esami

 ridurre il tempo di lettura

 disporre di Radiologi esperti di imaging mammario per leggere le

immagini

RISONANZA MAGNETICA



RISONANZA MAGNETICA

Protocollo “FAST”

 Pre gado FS T1W AX

 Post gado FS T1W AX

 Immagini di sottrazione

 MIP COR e AX 

Tempi di refertazione

Tempo lettura immagini MIP: 3 secondi 

Tempo lettura immagini di sottrazione:    28 secondi ± 23 secondi

KULH CK, et Al. Abbreviated Breast Magnetic Resonance Imaging (MRI): First Postcontrast Subtracted Images 

and Maximum-Intensity Projection—A Novel Approach to Breast Cancer Screening With MRI

J Clin Oncol 2014; 32:2304–2310
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18-25 ANNI • Autoesame ogni 3-4 mesi + Visita senologica

25-30 ANNI • Visita clinica semestrale

• Ecografia mammaria semestrale

• RM mammaria annuale

30-35 ANNI • Visita clinica semestrale

• Ecografia mammaria semestrale

• RM annuale 

• Mammografia annuale ( Solo proiezioni oblique)

35-50 ANNI • Visita clinica semestrale

•Mammografia annuale standard

• Ecografia mammaria semestrale

• RM annuale

> 50 ANNI • Visita clinica semestrale

• Mammografia annuale standard

• Ecografia mammaria ( a giudizio del Radiologo)

• RM annuale

Collegio Italiano Senologi – linee guida 2016
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American College of Radiology ACR Appropriateness Criteria® 2016 
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BRCA 1, BRCA2 E NEOPLASIA OVARICA

• Rischio di sviluppare tumore ovarico con BRCA1 mutato è pari al 59%.

• Rischio di sviluppare tumore ovarico con BRCA2 mutato è pari al 16%.



PROTOCOLLO DI FOLLOW-UP

• Non vi sono dati sufficienti che provino la riduzione della mortalità
per neoplasie ovariche mediante utilizzo di screening.

• Recenti studi hanno dimostrato promettenti risultati mediante
screening seriale del Ca 125.

> 30 

ANNI

• Visita ginecologica semestrale.

• Ecografia trans-vaginale 

semestrale.

• Dosaggio marcatore Ca 125 

semestrale.
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CONCLUSIONI

 I protocolli di sorveglianza per la diagnosi precoce del tumore alla

mammella in donne ad alto rischio devono prevedere l’utilizzo combinato

di più metodiche diagnostiche, caratterizzate da elevata SE e SP.

 Ampio consensus per il protocollo di follow-up mediante mammografia ed

RM.

 RM è l’esame di follow-up cardine per l’elevata SE.

 Protocollo RM “FAST” riduce i costi, il tempo di esecuzione ed il tempo di

lettura.

 Non esiste ampio consensus sulle linee guida di follow-up delle neoplasie

ovariche in donne ad alto rischio.

 Risultati promettenti si stanno ottenendo con Il dosaggio sierico seriale del

CA 125



GRAZIE PER L’ATTENZIONE!
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