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La consulenza pre-test 



Obiettivi: 
 

• Raccolta anamnesi personale e famigliare 

• Verifica indicazione all’analisi 
• Comunicazione al paziente e sua informazione 

• Prescrizione analisi 

Possibile nuovo incontro a marzo 2020 
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Possibile richiedere consulenza genetica 
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casi sporadici 
• tumore della mammella < o = 35 anni 
• tumore della mammella triplo-negativo < o = 60 anni 
• tumore epiteliale non mucinoso HG degli annessi 
• tumore della mammella e dell’ovaio 
• tumore della mammella maschile 
 

casi familiari 
• almeno 2 parenti di primo grado affette da: 

– ca. mammella < o = 50 anni 
– ca. mammella bilaterale 
– ca. dell’ovaio 

• almeno 3 parenti di primo grado affette da 
 ca. della mammella o dell’ovaio a qualsiasi età 

Indicazione all’analisi BRCA1-BRCA2 

p. mutazione 

>10% 
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Indicazione all’analisi  

non dipende dall’anamnesi familiare 
 va comunque raccolta con il questionario 
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casi familiari 
• almeno 3 parenti di primo grado affette da ca. della mammella 

o dell’ovaio a qualsiasi età 
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Scegliere il probando 
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probabilità di mutazione BRCA1-BRCA2 ~7-10% 
 

sensibilità del test 95% 
 

probabilità residua di mutazione BRCA1-2 0,5% circa 

il risultato del test è 

clinicamente utile per almeno 

4 parenti di primo grado 

Scegliere il probando 



http://www.cittadellasalute.to.it/index.php?option=com_content&view=article&id=205&Itemid=446 

https://goo.gl/ryno9M 

http://www.cittadellasalute.to.it/index.php?option=com_content&view=article&id=205&Itemid=446




















Il questionario consente la raccolta 

dell’anamnesi familiare in 4 generazioni 

 

può essere necessario 

compilare un secondo 

questionario per il ramo 

familiare di interesse 
(in base alle informazioni raccolte 

il caso NON è eleggibile al test) 



l’anamnesi oncologica raccolta a partire 

dalla madre dimostra la presenza di 

4 individui affetti: 

il caso è eleggibile al test 







il disegno del pedigree sintetizza i dati 

dell’anamnesi personale e familiare 



Scheda 

valutazione 
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allegare la documentazione 

richiesta: 

- questionario 

- esame istologico 

- relazione clinica 

consente al laboratorio 

di stimare la probabilità 

di mutazione 

del probando 
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allegare la 

documentazione richiesta 

- questionario 

- visita CAS 

consente al laboratorio 

di conoscere lo stato di 

salute / mattia 

e la relazione di parentela 

del familiare 









Medici della breast unit 









Consulenza pre-test 
 

• Raccolta anamnesi personale e famigliare 

• Verifica indicazione all’analisi 
• Comunicazione al paziente e sua informazione 

• Prescrizione analisi 
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Probabilità di mutazione 

>40% 

<10% 



Probabilità di mutazione 

tumore della mammella 

giovanile  (< 35 aa) 

tumore della mammella 

triplo- negativo (< 50 aa) 

tumore familiare della 

mammella con caso giovanile 

e bilaterale 

~8-10% ~15-20% ~20-30% 



Probabilità di mutazione 

3 o più casi di tumore  

della mammella  > 50 aa 

~7% 



Probabilità di mutazione 

tumore epiteliale 

di alto grado dell’ovaio 

tumore della mammella 

e dell’ovaio 

tumore familiare della 

mammella e dell’ovaio 

~7-10% ~30-40% ~80% 
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Tabelle 

probabilità 



Probabilità di mutazione 
Tabelle 

probabilità 



Preparare al risultato 

MUT 
(variante classe 4-5) 

VUS 
(variante classe 3) 

WT 
  

consulenza genetica 

Alto rischio  Basso rischio  



La consulenza pre-test (familiare) 

Probabilità di trasmissione 50% 



La consulenza pre-test (familiare) 

Probabilità di trasmissione 50% 



La consulenza pre-test (familiare) 

Preparare al risultato  

e alle sue conseguenze 



La consulenza pre-test (familiare) 

Preparare al risultato 

e alla sue conseguenze 

Nota 

informativa 


