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Universal tumor testing for Lynch syndrome
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Finalita dei test genetici in oncologia

Test su tessuti tumorali* Test su tessuti normali*

Terapia " Prevenzione

*Test somatici *Test costituzionali o germinali
(campioni inclusi in paraffina) (sangue, altro)



CME GENETICS Clinical Medicine 2014 Vol 14, No 4: 436-9

Mainstreaming genetic testing of cancer predisposition genes

Author: Nazneen Rahman?
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ldentificazione donne BRCA+: percorso terapeutico
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Evaluation of a Streamlined Oncologist-Led BRCA Mutation
Testing and Counseling Model for Patients With
Ovarian Cancer
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Median (range) Time (weeks)
B Overall turnaround time
Time from initial oncology team counseling to patient consent to or decline of BRCA test
B Time from initial oncology team counseling to BRCA test sample
Time from blood sample collection for BRCAm testing to receipt of test results by the referring clinician

|
Bl Time from blood sample collection for BRCAm testing to provision of test results to the patient by the
testing laboratory, oncologist, or genetic counselor

B Time from provision of test results to the patient to counseling by the oncologist
I Time from provision of a positive result to the patient to counseling by a geneticist



Did your oncologist or nurse discuss: [ Yes | No [ | don’t remember
The purpose of the BRCA test How the BRCA test might affect your treatment The BRCA gene and its function
Q1 Q2 Q3

The implications of a positive test result The implications of a negative test result The implications of a VUS
Q4 Q5 Q6

In summary:

How would you rate your satisfaction

The accuracy of the BRCA test Your feelings about the BRCA test with the counseling?
Q7 Q10

B satisfied

[l Dissatisfied
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Cancer genetics, precision prevention and

a call to action

Clare Turnbull@©1234* Amit Sud®'and Richard S. Houlston®?

NATURE GENETICS | VOL 50 | SEPTEMBER 2018 | 1212-1218 |

 fully deliver a precision prevention program, long-term, large-scale mutation studies that capture longitudinal clinical data
d serial biosamples are required.
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VANTAGGI DEL MAINSTREAMING

e Finalita terapeutica
* Tempistica

e Accesso universale
* Maggior sensibilita

* Prevenzione su larga scala



PROBLEMI ASSOCIATI AL MAINSTREAMING

Consenso per test MMRd?
Contenuto informativo
Comprensione

Invio al genetista

Definizione rischi

Quali strategie preventive
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Nonostante siano state prodotte evidenze di
soddisfazione degli utenti per modalita di
(teleconsulenza) e mainstreaming, i dati di

confronto sono molto limitati



ALLEANZA
CONTRO
IL CANCRO
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Studio di fattibilita per la diagnosi genomica congiunta di rischio genetico e di sensibilita ai nuovi
farmaci nelle neoplasie del seno, ovaio e colon

Abstract: || programma di ricerca si pone quale obiettivo generale lo studio della fattibilita di un percorso diagnostico congiunto, al
momento della diagnosi di tumore, per la identificazione contemporanea delle mutazioni somatiche (a scopi prognostici e di
definizione della risposta alla terapia) e delle varianti ereditarie (per la identificazione del rischio genetico di tumore) in pazienti con
tumori dell'ovaio, alcuni sottotipi di tumore della mammella (triplo-negativi) o tumori del colon/retto. La fattibilita di questo progetto
comporta due elementi principali: i) I'allestimento di un pannello di geni per analisi simultanea delle varianti ereditarie e delle
mutazioni somatiche, a costi contenuti (<400€) ed eseguibile in tempi brevi (<1 settimana); ii) I'allestimento di un database di

informazioni scientifiche che consenta la gestione clinica corretta delle informazioni derivanti dall’analisi genetica (sia per la scelta
dei trattamenti che per la mappatura del rischio genetico).

Gemel



