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Indicazioni alla CONSULENZA 
GENETICA e TEST BRCA



Stima del RISCHIO



Graeser et al. J Clin Oncol 2009

Rischio Cumulativo di NEOPLASIA MAMMARIA 

CONTROLATERALE in pazienti BRCA 1/2 MUT



Kuchenbaecker KB et al. JAMA 2017

Rischio Cumulativo di NEOPLASIA MAMMARIA 

CONTROLATERALE in pazienti BRCA 1/2 MUT



Chirurgia profilattica nelle portatrici di 
mutazione BRCA ½

- Obiettivo dell’intervento-





• La Chirurgia Profilattica Controlaterale (CPM) riduce 

l’incidenza di  carcinoma mammario  controlaterale in  

pazienti BRCA mut;

• Insufficiente evidenza circa un beneficio in sopravvivenza;

• Sono auspicabili ulteriori studi;

• Occorre considerare il rischio di ciascuna donna prima di   

considerare tale chirurgia;

• Considerare anche altre opzioni quali sorveglianza attiva e 

chemioprevenzione.



1139 ≤ 65 yEBC-BRCA1/2

Stage I-II

Dx 1975-2000

491 were eligible

(92 were deceased at the analysis
time)

327 BRCA1

152 BRCA2

12 BRCA1 and BRCA2482 unilateral at DX

9 Bilateral at DX 

(7 BM and 2 BQ)

TOTAL=44 BM

146 BM

106 (21.9%) 
CPM after DX

3 CPM before DX

638 were excluded for 
different reasons (dx year, not

BRCA carriers, no medical
informations, stage>II)



Results after mFU=9.2 y

482 BC

146 BM

1 (0.7%) CBC 
(chest wall)

336 UM

97 (28.9%) 
CBC



Mean age at death: 48.0 years; range, 31.5 to 84.1 years
Major cause of death: breast or ovarian cancer
Only contralateral invasive breast cancers 
No woman was diagnosed with contralateral breast cancer after she was diagnosed 
with distal metastases. Kelly Metcalfe et al., Journal of Clinical Oncology 2004 222328-2335
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Kelly Metcalfe et al., Journal of Clinical Oncology 2004 222328-2335
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SORVEGLIANZA INTENSIVA in donne sane 
portatrici mutazione BRCA 



















Considerazioni cliniche

• E’ opportuno considerare una mastectomia profilattica

controlaterale (CPM) nelle pazienti BRCA MUT;

• Obiettivo dell’intervento: RIDUZIONE DEL RISCHIO DI

NEOPLASIA MAMMARIA CONTROLATERALE;

• Consulenza genetica e Test BRCA più precocemente

possibile;

• Cogliere il tempo della CHT neoadiuvante per indirizzare

le pazienti a consulenza genetica, se indicato.


