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Mainstreaming: pro e contro rispetto al modello tradizionale

Il punto di vista di un genetista





Universal tumor testing for Lynch syndrome

• Dimostrate:
Validità analitica
Validità clinica
Utilità clinica

• Cost‐effective





Test su tessuti tumorali*

Finalità dei test genetici in oncologia

Test su tessuti normali*

Terapia Prevenzione

*Test costituzionali o germinali
(sangue, altro)

*Test somatici
(campioni inclusi in paraffina) 





Donne con carcinoma ovarico

Caratteristiche istologiche

Test completo BRCA1 e BRCA2
su tessuto tumorale o su sangue

Test iniziale

Identificazione donne BRCA+: percorso terapeutico

Campione positivo (BRCA+)

Terapia mirata con PARP inibitori

Ricerca variante BRCA su tessuto norma
(se variante identificata nel tumore)

Test positivo
Test negativo

= 
non alto rischio ereditario

legato a BRCA

Test a casca
nei familia

Test mirato di conferma

se variante BRCA identificata su sangue 









VANTAGGI DEL MAINSTREAMING 

• Finalità terapeutica

• Tempistica

• Accesso universale

• Maggior sensibilità

• Prevenzione su larga scala



PROBLEMI ASSOCIATI AL MAINSTREAMING 
• Consenso per test MMRd?

• Contenuto informativo

• Comprensione

• Invio al genetista

• Definizione rischi

• Quali strategie preventive



Nonostante siano state prodotte evidenze di 
soddisfazione degli utenti per modalità di 
(teleconsulenza) e mainstreaming, i dati di 

confronto sono molto limitati




