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OGGETTO:

Disposizioni in merito alia diagnosi precoce del tumore della mammella e dell'ovaio in persone con
riscontro di rischio eredo-familiare.
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PROGRAMMI DI PREVENZIONE DI PROVATA EFFICACIA —
SENZA ONERIA CARICO DELL'ASSISTITO

Premesso che:

il Decreto Legislativo n. 124/1998 all’articolo 1, comma 4, prevede, tra 1’altro, che al fine di favorire la
partecipazione a programmi di prevenzione di provata efficacia sono escluse dal sistema di partecipazione
al costo e, quindi, erogate senza oneri a carico dell'assistito, al momento della fruizione, le prestazioni di
diagnostica strumentale ¢ dilaboratorio e le altre prestazioni di assistenza specialistica incluse in
programmi organizzati di diagnosi precoce e prevenzione collettiva, realizzati in attuazione del piano
sanitario nazionale, dei piani sanitari regionali, o comungque promossi o autorizzati con atti formali della
regione;
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PERCORSO ORGANIZZATO PER LA PREVENZIONE DEL TUMORE
DELLA MIAMMELLA SU BASE GENETICA —
INTEGRATO E COMPLEMENTARE ALLO SCREENING IN ESSERE

il “Documento tecnico di indirizzo per ridurre 1l carico di malattia del cancro - Anni 2011-2013” di cut
all’Intesa della Conferenza Stato Regioni del 10/2/11 e le Linee di indirizzo su “La Genomica in Sanita
Publica” di cui all’Intesa della Conferenza Stato Regioni del 13/3/13, prevedono che st sviluppi un percorso
organizzato per la prevenzione del tumore della mammella su base genetica (mutazioni del BRCAL ¢
BRCA2) con caratteristiche di integrazione e complementarieta al percorso di screening gia in essere per la
prevenzione del tumore della mammella.”
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SORVEGLIANZA DONNE A RISCHIO EREDITARIO PER CA MAMMELLA
— SCREENING ONCOLOGICO DI POPOLAZIONE

Il Piano Nazionale della Prevenzione (PNP) 2014-2016 1dentifica I’obiettivo di fornire percorsi di sorveglianza per le
donne a rischio ereditario di cancro della mammella e lo situa entro le misure di sviluppo degli screening oncologici di
popolazione:

“Attraverso ’approccio della Public Health Genomics ¢ possibile valutare I'implementazione di percorsi organizzati di
screening per pazienti ad alto rischio di sviluppo di cancro a causa di condizioni di rischio genetico (eredo-familiare).
... la strategia di sviluppo degli screening organizzati ¢ integrare professionalitd per costruire e gestire percorsi di
diagnosi ¢ cura per le malattic monogeniche (mendeliane) per 1 quali esista evidenza di efficacia ¢ di fattibilita. In
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REVISIONE LINEE GUIDA - RACCOMANDAZIONI RETI ONCOLOGICHE
— PROGRAMMI DI PREVENZIONE PRIMARIA-SECONDARIA
PER POPOLAZIONE A RISCHIO

Il Documento di “Revisione delle Linee Guida organizzative e delle Raccomandazioni per le Reti Oncologi
che” dell’ Agenzia Nazionale per 1 Servizi Sanitari Regionali (2016), a proposito det tumor eredo-familiar,
raccomanda di disegnare “programmi di prevenzione primaria e secondaria dedicat alle popolazioni a

rischio™.
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Il Piano Regionale della Prevenzione prevede venga istituito un gruppo di lavoro

interdisciplinare al fine di:

- 1identificare precocemente i soggetti a rischio eredo-familiare per tumore della
mammella,

- verificare le CONDIZIONI DI FATTIBILITA' E LE MODALITA' PIU'
APPROPRIATE per il perseguimento di tale obiettivo a livello regionale.

Il Coordinamento regionale screening oncologici ha identificato con la Rete

Oncologica 1 componenti del Gruppo di lavoro (12.2016):
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La Regione Piemonte

- E' stata la prima in Italia a strutturare percorsi diagnostici nell'ambito de1

tumori eredo-familiari.

- 30.11.1999 (DR 485) ha approvato e finanziato 1l progetto Sperimentale di
rete di unita funzionali multidisciplinari di riferimento per la diagnosi

genetica dei tumori ereditari.

- Con att1 successivi (2012 — 2015) ha attribuito alla SC Genetica Medica U
dell' AOU Citta della Salute e della Scienza la funzione di Centro di
Riferimento Regionale per la genetica Medica e di laboratorio Hub per
l'esecuzione dei test di genetica molecolare citogenetica sia in ambito pre

che post-natale.
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In Regione Piemonte (10.2018) sono attivi:

1. Ambulatori di consulenza genetica oncologica (AOU Citta della Salute e
della Scienza di Torino; IRCCs di Candiolo — FPO; AOU S. Luigi Gonzaga di
Orbassano; AO S. Croce e Carle di Cuneo; PO Castelli di Verbania; AOU Maggiore
della Carita di Novara, in fase di convenzione).

2. Breast Unit (16) e Unita di Ginecologia Oncologica (8) accreditati con
operator1 sanitari gia istruiti sui criteri di accesso alla consulenza genetica e al

test per la ricerca di mutazione.

3. Un laboratorio dedicato all'esecuzione del test genetici di predisposizione
allo sviluppo di tumori della SC Genetica Medica U dell'AOU Citta della
Salute e della Scienza.
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Considerato che:

“l...| Il test genetico che si intende offrire, previo consenso
informato, é quello che consente di identificare le

mutazioni dei geni BRCAI e BRCA2

nei soggetti malati e nei loro parenti di primo grado”
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- 8i stima che possano essere circa 2000 le donne potenzialmente da

sottoporre al protocollo di sorveglianza o a interventi profilattici, |...].

- 8i stima che i nuovi casi identificati all'anno possano essere circa 180.
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- La spesa prevedibile e di circa 400 euro per paziente all'anno.

- La spesa da sostenere per le attuali portatrici di mutazione evidenziata

e di circa 380 mila euro.

- La spesa in presenza di una eventuale individuazione di tutti i casi

prevedibili di circa 800 mila euro all'anno.
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- che sono inseriti in programmi di sorveglianza perche risultati essere
ad alto rischio genetico di tumore della mammella e/o dell’ovaio, in

quanto portatori di mutazioni genetiche,

- O appartenenti a famiglie con caratteristiche di storia oncologica

fortemente sospette per la presenza di una mutazione non

rilevabile dai test attuali;
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“Prestazion1 diagnostiche correlate alla diagnosi precoce del

tumore della mammella/ovaio 1n pazienti con riscontro di

rischio eredo — familiare
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" TUMORE DELLA MAMMELLA I
VISITA MAMMOGRAFIA FAM MAMMARIA ALTRE PRESTAZIONI
SENOLOGICA
Mutazione Genetica |Mutazione Genelica Mutazione Genetica Test genetico e
BRCA1e2ealtc |BRCA1e2ealtorischio [BRCA 1e2ealtorischio |consulenza geneticaper [
rischio genetico genetico equivalente; | genelico equivalente: identificazione della | TUMORE DELL'OVAIQ [
gquivalente: mutazione BRCA 16 2¢ |
Semestrale dai 30 |Annuale dai 40 anni Annuale dai 30 anni ai 49 |alio rischio genetico | VISITA GINECOLOGICA [ECOGHAFIA DOSAGGIO CA-125 | ALTRE
anni anni equivalente (una volta TRANSVAGINALE PRESTAZION |
80lo) ' [Mutazione Genetica BRCAT | Mutazione Genetica Mutazione Genetica | Test genetico e \
dai 50 entro sirategia |& 2 @ alto rischio genetico BRCA1 e 2 e altorischio |BRCA1e2ealto | consulenza genetica
personalizzata Ecografia mammaria equivalente; genetico equivalente: | rischio genetico per identificazione |
Incontii con fo psicologo Bquivalente: dela |
Dai 30 anni entro I ‘ ogni 6 mesi dai 30 anni mutaziona BRCA1 ¢
stralegia personalizzata | 091 6 mesi dai 30 anni ogni 6 mesidai 30 |2 ealtorischio |
\ anni genetico equivalente |
| (solo una volta)
| et |
Incontri con lo |
psicologo
| Dai%0anmnientro |
strategla ‘
| personalizzata |
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Percorso di consulenza genetica oncologica
che segua le modalita' individuate nelle linee di indirizzo
regionale ed includa
l'individuazione dei centri di senologia regionali presso cui

il soggetto viene preso in carico per la sorveglianza
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Si demanda

l’individuazione dei Centri regionali...[...] a successivo provvedimento
della Direzione Sanita, su proposta del Dipartimento della Rete

Oncologica del Piemonte e della Valle d’Aosta,

che ne indichera anche i criteri ed i requisiti, sulla base delle evidenze
scientifiche ad oggi condivise e dell attuazione dei percorsi organizzativo-
gestionali per la presa in carico dei pazienti affetti da cancro, in ottemperanza al

disposto della normativa nazionale e regionale vigenti in materia,
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Tumori ginecologici
Formatori: Annamaria Ferrero, Paolo Zola, Giorgio Valabrega

Componenti Gruppo di Studio: Amodei Vincenzina, Balcet Vittoria, Ballario Paola, Bergnolo Paola, Bocci
Carlo, Borra Gloria, Brusa Federica, Brusati Maurizio, Bucci Annarosa Sabrina, Camanni Marco, Courthod
Giulia, Danese Saverio, Daniele Alberto, De Marino Elvira, Delmastro Elena, Delpiano Elena Maria,
Destefanis Marinella, Di Costanzo Gianna, Distratis Vincenzo, Durando Antonio, Fuso Luca, Gallina Davide,
Ghione Nicola, Giunta Francesca Paola, Grassi Lucia Anna, Gregori Gianluca, Gribaudo Sergio, lanniello
Annarita, Iskra Lilliana, Katsaros Dionyssios, Leonardi Giuliana, Marenco Davide, Marocco Francesco,
Menato Guido, Ottone Azzurra, Pazé Enrica, Petracchini Massimo, Piantanida Paola, Piovano Elisa, Pisani
Carla, Prestipino Josephine, Prigione Stefano, Puppo Andrea, Ribotta Marisa, Scoletta Andrea, Surico
Daniela, Uccella Stefano, Vigone Alessandro, Viora Elsa, Zavallone Laura, Zavattero Carla Angela

Modalita di accesso al test genetico nelle pazienti affette da tumore epiteliale
maligno dell'ovaio (TMEOQO) (anno 2019)

B Tumor ginecologici % Raccomandazioni = Stamps

[ Modalita di accesso al test genetico nelle pazienti affette da tumore epiteliale maligno dell'ovaio (TMEQ) (pdf - 137 KB) (2 cura df
Barbara Pasini, Annamaria Ferrero, Marinella Mistrangelo, Giorgio Valabrega, Paolo Zola e validato dal Gd$ Tumori ginecologici)

« [7) Allegato 1: Criteri di accesso al test genetico per la ricerca di mutazione ignota dei geni BRCA1-BRCA2 (pdf - 633 KE)
* [5 Allegato 2: Modulo di richiesta analisi geni BRCA1-BRCA2 su prelievo di sangue VLP. (pdf - 181 KB)
o [ Allegato 3: Questionario sulla storia familiare (pdf - 102 KB)




GRUPPO DI STUDIO

Tumori della mammella
Formatori: Castellano Isabella, La Porta Maria Rosa, Montemurro Filippo

Componenti Gruppo di Studio: Abbona Giancarlo, Ala Ada, Bagnato Rosaria, Balmativola Davide, Barone
Carla, Beano Alessandra, Bergnolo Paola, Biglia Nicoletta, Bruna Paolo, Bussone Riccardo, Campagna
Luciana, Canepa Maria Caterina, Carbone Emanuela, Cosentino Cristina, De Sanctis Corrado, Dogliani
Natalia, Donadio Michela, Gallarotti Eleonora, Gambaro Anna Lucia Clelia, Garetto Alessio, Garrone Omella,
Garzoli Elisabetta, Gatti Marco, Grilz Gretha, Guzzetti Stefano, Lauro Corrado, Luparia Andrea, Malossi
Alessandra, Manzin Enrica, Massaza Lauretta, Migliaccio Fernanda Valeria, Minischetti Monica, Mondini
Guido, Montrucchio Gabriella, Orlassino Renzo, Pacquola Maria Grazia, Pietribiasi Francesca, Pramaggiore
Paolo, Prati Veronica, Principe Emesto, Ratto Enrico, Romaniello Incoronata, Rossi Annalisa, Rossi
Valentina, Rovea Paolo, Saggia Chiara, Scapoli Paola, Seles Elena, Sgandurra Paola, Stancampiano Pietra,
Torazzo Renata, Turletti Anna, Vandone Anna Maria, Vincenti Maura, Zanon Eugenio.
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Occorre

1. Mettere in atto le strategie adeguate per identificare le famiglie ad alto rischio di
tumore della mammella/ovaio nel territorio regionale.

2. Confermare e rafforzare i centri di consulenza genetica oncologica presenti ed |l
laboratorio del Centro Regionale di riferimento per la genetica.

3. Attivare il PDTA nella 16 Breast Unit e nei Centri di riferimento di ginecologia
oncologica (8).

4. Attivare un primo riconoscimento del rischio presso i Centri di Screening e gli
ambulatori dei MMG.

5. Attivare protocolli di consulenza per le donne su:
- sorveglianza specifica periodica,
- chirurgia profilattica (mammaria; salpingo-ovarica)
- misure di riduzione del rischio mediante farmacoprevenzione e modificazione
degli stili di vita.

6. Adeguare il Registro Regionale dei Tumori eredo-familiari istituito nel 2004 alla
normativa vigente e ricondurlo in ambito assistenziale (p.es. CPO o AOU Citta
della Salute e della Scienza di Torino)
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Bussola cel Valori

Valutaziona e valonzzazione
della professionalitd

Prevenziona del burmout

Aggiomamento par i
diversi oparator Formaziona tecnica
& relazionale
Aftenziona al rischio
per gli operaton
Attenzione al rischio
per il paziantsa

FORMAZIONE

Interventi educativi

SOLIDARIETA

Sostegno ai bisogni social

Collaborazione con
I'assodiozionismo e il
volontariato

Cooparazions
intemazicnale

Adesiona a POTA spadifici

Comunicazione ira gli operatoni

& Complefezza dellinformazions

COMUNICAZIONE  © condwisione del percorso

. DIALOGO

Dialogo tra operator,
pazienti @ accompagnator

Rispetto dello riservalezza

GRAZIE! Poscologica
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