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PDTA Tumori Ereditari della mammella e dell’ovaio 

• PDTA è dedicato al paziente in cui è già stata effettuata la diagnosi istologica di 
neoplasia e si collega e integra con il PDTA relativo

• L’inizio del PDTA coincide con il momento del meeting multidisciplinare
• Possono essere individuati due scenari clinici:

1) pazienti già note per presenza di mutazione BRCA, per la maggior parte 
afferenti da un percorso di sorveglianza;
2) pazienti che presentano i criteri di sospetto per una forma HBOC, per le quali si 
rende necessario l’avvio a consulenza genetica oncologica
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Mappa 1- Paziente BRCA mutata con diagnosi di Carcinoma Mammario



Mappa 1: NOTE

NOTA 1. TERAPIA SISTEMICA NEOADIUVANTE/ADIUVANTE
NOTA 2. STRATEGIE DI CONSERVAZIONE DELLA FERTILITA’ IN PAZIENTI CON NOTA 
MUTAZIONE BRCA
NOTA 3. CHIRURGIA DI RIDUZIONE DEL RISCHIO IN PAZIENTI BRCA MUTATE CON 
DIAGNOSI DI CARCINOMA MAMMARIO
NOTA 4. PERCORSO DI FOLLOW-UP ONCOLOGICO/SORVEGLIANZA E PRESA IN 
CARICO DA PARTE DEL TEAM MULTIDISCIPLINARE PER LE PAZIENTI BRCA MUTATE 
OPERATE PER CARCINOMA MAMMARIO
NOTA 5. TERAPIA MALATTIA METASTATICA: TERAPIA SISTEMICA/STUDI CLINICI
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Mappa 2: NOTE

NOTA 6. PERCORSO DI FOLLOW-UP DEDICATO CON SORVEGLIANZA CARCINOMA 
MAMMARIO ED EVENTUALE CHIRURGIA DI RIDUZIONE DEL RISCHIO
NOTA 7. CHEMIOTERAPIA STADI AVANZATI I LINEA IN PAZIENTE BRCA MUTATA
NOTA 8. TRATTAMENTO SISTEMICO LINEE SUCCESSIVA ALLA I°
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Criteri di invio alla consulenza genetica oncologica
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Mappa 3: NOTE

NOTA 10. CONSULENZA GENETICA ONCOLOGICA (CGO)
NOTA 10a. CGO CONVENZIONALE
NOTA 10b. CGO PERSONALIZZATA PER PAZIENTE CON “PRIORITA’ TERAPEUTICA”
NOTA 11. SUPPORTO PSICOLOGICO
NOTA 12. TEST GERMINALE
NOTA 13. FOLLOW-UP ONCOLOGICO E PRESA IN CARICO DA PARTE DEL TEAM 
MULTIDISCIPLINARE
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INDICATORI

• Numero di pazienti che rispettano i criteri di invio in CGO (>90%)
• Numero di CGO e test effettuati in tempo utile alle finalità terapeutiche (>90%)
• Tasso di identificazione di mutazioni germinali (>15%)
• Percentuale di famiglie informative in cui l’analisi è stata estesa ai familiari
• Numero di pazienti uscite dal follow-up e segnalate allo specialista dedicato alla 

sorveglianza/prevenzione dei soggetti sani ad alto rischio
• Percentuale di test BRCA su tessuto con risultato non conclusivo (materiale non 

idoneo al test)
• Percentuale di pazienti con mutazione identificata su tessuto che vengono riferiti 

al centro CGO
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PERCORSO OPERATIVO CLINICO-DIAGNOSTICO PER L’IDENTIFICAZIONE, DIAGNOSI, 
SORVEGLIANZA E PREVENZIONE DI SOGGETTI A RISCHIO EREDO-FAMILIARE







CONTROLLI PERIODICI CONSIGLIATI ALLE DONNE PORTATRICI DI MUTAZIONE NEI GENI 
BRCA E/O AD ALTO RISCHIO DI TUMORE EREDITARIO
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