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La medicina “classica” più orientata verso 
la popolazione rispetto al caso particolare 
nel valutare l’efficacia dei farmaci in maniera 
statisticamente solida.

medicina di precisione
 l’insieme di strategie di prevenzione e 
trattamento che tengono conto della variabilità 
individuale e specifico nella sua interezza

Cambiamento della medicina: dalla popolazione al singolo 
individuo





Diverse tipologie di pannelli NGS - Next Generation Sequencing per  la CGP - Comprehensive Genomic Profiling  per 
▪ tecnologie impiegate 
▪ dimensioni di campioni utilizzati  
▪ uso di tessuto o biopsia liquida
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Treatment Modality for Cancer
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TARGET THERAPY IN CHOLANGIOCARCINOMA

























HOMOLOGOUS RECOMBINATION DEFICIENCY

• COMPLEX GENOMIC SIGNATURE

• EMERGES WHEN A CELL IS UNABLE TO REPAIR BROKEN DOUBLE-
STRANDED DNA VIA HOMOLOGOUS RECOMBINATION REPAIR (HRR) 
PATHWAY

• CELLS MUST BE ABLE TO REPAIR DNA DAMAGE TO SUSTAIN GENOMIC 
STABILITY AND CELL FUNCTION

• THIS CAPACITY MANTAINS CHROMOSOME INTEGRITY AND KEEPS 
CELLS ALIVE









HRD 

• OVARIAN

• BREAST

• PANCREATIC

• UTERINE

• GENITOURINARY

• COLORECTAL

• GASTROINTESTINAL

• HEPATOCELLULAR

• BILIARY

• SARCOMA

• MELANOMA

• PROSTATE







CRITERI DI ELIGGIBILITA’

• ESAURIMENTO DELLE LINEE TERAPUTICHE STANDARD

• EVIDENZE CLINICHE E PRECLINICHE DELLA POSSIBILE RILEVANZA DI 
TARGET NON ROUTINARIAMENTE VALUTATI

• PATOLOGIE RARE CON LIMITATE  OPZIONI TERAPEUTICHE

• PAZ CON TUMORI «ONCOGENE ADDICTED» NON RESPONSIVI AI 
FARMACI STANDARD

• ANALISI FAMILIARE SUGGESTIVA PER MUTAZIONE EREDITARIA AL 
FINE DI IDENTIFICARE POSSIBILI TARGET

• STORIA CLINICA INUSUALE 







Fibromatosi Desmoide 

F.D. 37 anni, maschio

Anamnesi familiare positiva per sarcoma di ndd.

APR:
CEI
Asportazione di osteoma mandibolare
Exeresi cisti sebacea
Multipli noduli sottocutanei

APP:
Intervento in altro centro per aneurisma dell’a. mesenterica con riscontro di multipli noduli 
mesenterici.
Eseguita biopsia con riscontro di fibromatosi desmoide beta catenina negativa. Avviato follow-up.

All’EO multipli noduli sottocutanei e ossei.







• Screening failure per TAPISTRY Trial c/o Siena
• NGS FoundationOne* 
• alterazione (somatica) di BRCA1 (p.G1077Afs*8, 

HGVS Coding effect NM_007294.3: c.3228_3229del; 
cromosomal position chr17:41244318; VAF 60.9%)

• mutazione TP53 (p.P191_V197delinsX[1],  HGVS 
Coding effect NM_000546.4:c.572_589del, cromosomal 
position chr17:7578259, VAF 54%), 

• TMB 11.35 mutation per megabase 
• MSS

MARZO 2024

• Progressione encefalica, polmonare, 
linfonodale e surrenalica

GENNAIO 2024

• Nell’attesa dell’esito dello screening molecolare 

avviata V linea nab-paclitaxel (I ciclo 11/3/24)

MARZO 2023
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SINTESI:

Paziente di 38 anni in ottime condizioni generali PS 0 ECOG, 
affetta da carcinoma mammario metastatico triplo-negativo,  
sottoposta a molteplici interventi chirurgici e radioterapici 
encefalici, in attuale V linea con nab-paclitaxel BRCA GER -

Riscontro NGS di mutazione somatica di BRCA (VAF 60.9%)























LA SFIDA ORGANIZZATIVA

• TECNICHE BIOPTICHE ADEGUATE

• LABORATORI CERTIFICATI (LABORATORI HUB)

• INDICARE I PERCORSI CON I TEMPI DEI CAMPIONI DI 
TESSUTO E SANGUE

• DISCUTERE COLLEGIALMENTE LE SCELTE TERAPUTICHE

• INDICARE E REPERIRE IL FARMACO ADEGUATO 

• PERIFERIZZARE LE TERAPIE

• RACCOGLIERE GLI ESITI TERAPEUTICI



ABBIAMO UN MODELLO ADEGUATO ?

•NON ANCORA
•ABBIAMO LABORATORI HUB CERTIFICATI
• STIAMO CHIARENDO CHI FA CHE COSA , IN QUANTO 

TEMPO E CON QUALE TARIFFA
•ABBIAMO UN MTB REGIONALE
•ABBIAMO GIC E ONCOLOGI SUL TERRITORIO
•DOBBIAMO POTENZIARE GENETICA ONCOLOGICA
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