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Marcatori Tumorali: definizione

Tumor markers may be defined as molecules which
indicate the presence of cancer or provide information
about the likely future behavior of a cancer (i.e., likelihood
of progression or response to therapy) 
A tumor marker is anything found  either in serum or in tissue 
or in cells in response to cancer

Duffy M J   Med Princ Pract 2013;22:4–11; NCI tumor markers 2023 



Che cosa vorrei chiedere  ad un marcatore tumorale

• Definizione del rischio tumorale 

• Screening sulla popolazione generale

• Diagnosi di tumore in fase iniziale

• Rendermi capace di selezionare un trattamento

• Valutazione postchirurgica sulla radicalità dell’intervento

• Diagnosi precoce di recidiva

• Monitoraggio della terapia   medica 

• Follow up



NESSUN MARCATORE SIERICO
E’ UTILE NELLO SCREENING



NESSUN MARKER SIERICO 
 AIUTA NELLA SCELTA CLINICA



I markers sierici sono
 invece utili nel 
follow up



I markers tissutali sono utili predittori

MARCATORE TUMORE SEDE FINALITA’

ALK NSCLC, LINFOMA GR CELL. TUMORE PREDITTIVO

BCL2 LINFOMI, LEUCEMIA LINFOCITI, MIDOLLO PREDITTIVO

BCR-ABL LEUCEMIA MIELOIDE MIDOLLO PREDITTIVO

BRAF V600E MELANOMA,COLON TUMORE PREDITTIVO,PROGNOSI

BRCA1 E BRCA2 MAMMELLA,OVAIO ecc TUMORE,SIERO PREDITTIVO,PROGNOSI

C-KIT PDGFRA GIST TUMORE PREDITTIVO, PROGNOSI

EGFR NSCLC; COLON TUMORE PREDITTIVO

ESR 1 MAMMELLA TUMORE PREDITTIVO

RECETTORE ESTROGENI MAMMELLA TUMORE PREDITTIVO,PROGNOSI

FGFR 2 COLANGIOCARCINOMA TUMORE PREDITTIVO

FOUNDATION ONE TUMORI SOLIDI TUMORE PREDITTIVO



I markers tissutali sono utili predittori

MARCATORE TUMORE SEDE SIGNIFICATO

HER 2 MAMMELLA,STOMACO TUMORE PREDITTIVO,PROGNOSI

IDH 1 IDH2 GLIOMA,COLANGIOCA TUMORE PREDITTIVO

KRAS NSCLC,COLON TUMORE PREDITTIVO

MSI  MSS TUMORI SOLIDI TUMORE PREDITTIVO

NTRK TUMORI SOLIDI TUMORE PREDITTIVO

PIK3CA MAMMELLA,COLON,NSCL TUMORE PREDITTIVO

PDL1  PD1 TUMORI SOLIDI TUMORE PREDITTIVO

RET NSCLC,TIROIDE TUMORE PREDITTIVO

ROS 1 NSCLC TUMORE PREDITTIVO



I markers tissutali sono utili predittori             

MARCATORE TUMORE SEDE SIGNIFICATO

ONCOTYPE DX MAMMELLA TUMORE PREDITTIVO,PROGNOSI

MAMMAPRINT MAMMELLA TUMORE PREDITTIVO,PROGNOSI

TUMOR MUTAT. BURDEN TUMORI SOLIDI TUMORE PREDITTIVO

UGT1A1 FLUOROPIRIMIDINE SIERO PREDITTIVO TOX

DYPD FLUOROPIRIMIDINE SIERO PREDITTIVO TOX

UPA - PAI -1 MAMMELLA TUMORE PREDITTIVO,PROGNOSI



MUTAZIONI
LEGATE AL 
CANCRO



Geni, famigliarità e cancro (AIRC 2024)

• l cancro non è generalmente una malattia ereditaria. Esistono però alcune 
varianti genetiche che possono predisporre a un maggiore rischio di 
sviluppare alcuni tipi di tumore e che possono essere ereditate da uno o da 
entrambi i genitori. Un maggiore rischio non equivale alla certezza di avere 
la malattia nel corso della vita, ma ne aumenta la probabilità. (AIRC 2024)

• I tumori ereditari sono circa il 15-17 per cento del totale. Ogni anno, sulla 
base di recenti studi, i casi di tumori ereditari diagnosticati in Italia 
potrebbero essere circa 60 mila. Le mutazioni responsabili delle forme 
familiari di cancro sono in genere varianti difettose di geni chiamati 
oncosoppressori, cioè che ostacolano la formazione dei tumori, o di geni 
coinvolti nei processi di riparazione dei danni al DNA



Geni, famigliarità e cancro (AIRC 2024)

• Tra le mutazioni associate a tumori in diverse parti del corpo, le più note 
sono quelle dei geni BRCA1 e BRCA2, che nei portatori, rispetto alla 
popolazione generale, aumentano nettamente il rischio di tumore al seno, 
sia in femmine e maschi, sia all’ovaio, nelle femmine. Vi è aumentato 
rischio di ca pancreas e ca prostata giovanile.

• Mutazioni del gene APC (Adenomatous Polyposis Coli) possono invece 
provocare la poliposi adenomatosa familiare.

• Altre sindromi, raggruppate sotto la sigla MEN (Multiple 
Endocrine Neoplasia) sono caratterizzate da diverse combinazioni di tumori 
benigni e maligni in vari tessuti, in particolare in quelli ghiandolari 
endocrini, dalla tiroide al pancreas, con formazioni tumorali in altri tessuti 
e talvolta anomalie di altro tipo.
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