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Dai dati disponibili



Fattori di rischio per carcinoma mammario

Fattore Valori di riferimento RR

Età Fasce d’età più 

avanzata vs più giovani
>10

Storia familiare 1 familiare 1° grado 

affetto vs nessuno
≥2

Area geografica Paesi industrializzati vs 

paesi a bassa incidenza
5

Menarca precoce <11 anni 3

Menopausa tardiva >54 anni 2

Obesità (>82.2 vs 58.7Kg) 2.85

Densità mammografica Alta vs bassa densità 4.6

Alcool 4 drink vs nessuno 1.32

Trattamento con estro-progestinici 1.3
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• Cancro “sporadico”
– Frequenza compatibile con 

l’incidenza nella popolazione 
generale

– Tumori di diverso tipo

– Relazione di parentela tra gli 

affetti debole o assente

Casi multipli di cancro nella famiglia

• Cancro “ereditario”
– Caratteristiche 

suggestive di 
predisposizione genetica

Mutazione patogenetica 
in un singolo gene

• Cancro “familiare”
– Casi multipli dello stesso tipo di 

tumore senza caratteristiche 
suggestive di predisposizione 
ereditaria

 Varianti in geni a bassa 
penetranza

 Condivisione di fattori di rischio 
ambientali



Modificato da: Olopade et al, Clin Cancer Res 2008
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Olopade et al, Clin Cancer Res 2008



Indicazioni alla consulenza genetica

Famiglia con:

•  3 casi di carcinoma mammario

• 1 caso di carcinoma mammario < 36 anni anche senza 
familiarità

• 1 caso di carcinoma mammario < 40 anni +  1 caso di 
carcinoma mammario 

•  1 caso di carcinoma mammario + 1 carcinoma 
ovarico (anche nella stessa donna)

• 1 caso di carcinoma mammario maschile

•  2 casi di carcinoma ovarico
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Rischio associato a mutazioni di BRCA1/2

BRCA1 BRCA2

Carcinoma 

mammario

57 % 49 %

Carcinoma 

ovarico

40 % 18 %

Chen and Parmigiani, JCO 2007

Robson M, Offit K. N Engl J Med 2007



Sorveglianza per carcinoma mammario in 

portatrici di mutazioni BRCA1/BRCA2

INDAGINE

Linee-guida 
“storiche” 
(precedenti al 
2005) ASCO, Cancer 
Genetics Consortium, 
French National ad Hoc 
Committee

NICE
Clinical Guideline 41

NCCN
Practice Guidelines in 
Oncology v.1.2009

EUSOMA
Raccomandazioni 
novembre 2009 (draft)

FONCAM
Linee guida 2008

Autopalpazione Mensile dai 18-21
anni

Non
raccomandata

Mensile dai 18 anni Non raccomandata Non raccomandata

Esame clinico 
mammario

Ogni 4-12 mesi dai
25-35 anni

Non
raccomandato

Semestrale dai 25 anni Non raccomandato Semestrale dai 25 anni

Ecografia Non raccomandata Non
raccomandata

Non raccomandata Non raccomandata Semestrale dai 25 ai
35 anni, Annuale dai
35 ai 50 anni
(semestrale se seno
denso)

Mammografia
bilaterale

Annuale dai 25-35
anni

Annuale dai 40 ai 
49 anni. Dai 50 
secondo schema 
personalizzato

Annuale dai 25 anni (o
personalizzata in base
al caso più giovane
verificatosi in famiglia)

Annuale dai 35
anni

Annuale dai 30 anni (a
bassissima dose fino ai
35 anni, a bassa dose
dai 35 ai 50, standard
dai 50 in su)

Risonanza
Magnetica

Nell’ambito di studi
clinici controllati

Annuale dai 30 ai
49 anni - No dai
50 in poi

Annuale dai 25 anni (o 
personalizzata in base 
al caso più giovane 
verificatosi in famiglia)

Annuale dai 25
anni

Annuale dai 25 anni



Mammographically Occult 
Breast Cancer Detected in 

the Carrier of a BRCA2 
Mutation on Magnetic 

Resonance Imaging (MRI)

Robson M, Offit K. N Engl J Med 
2007;357:154-162

Overall, 3391 pts, 913 BRCA+
“MRI detects more than twice 
as many cancers as does Mx or 
US”

Robson M, Offit K. N Engl J Med 2007



Risk of radiation-induced BC in BRCA carriers

No 

risk 

excess

HR 1.54

Lifetime risk of radiation-induced 

BC mortality x 100000 women

26 for screening at age 25-29
20 for screening at age 30-34
13 for screening at age 35-39

Some net benefit only at age 35 or older



Sorveglianza per donne a rischio “intermedio”

35-39 anni:  visita + ecografia semestrale?

 40-44 anni: Mx annuale + eventuali altri esami a 

discrezione del centro di senologia sulla base del referto 
mammografico

45-49 anni: Mx annuale

50-74 anni: Screening

Gruppo di lavoro sul carcinoma eredo-familiare Regione Emilia Romagna, 2010



Sorveglianza per donne a rischio “alto”

 25-34 anni:  visita + ecografia semestrale

 35-59 anni: visita + ecografia + Mx annuale

 60-69 anni: visita + Mx annuale

 70-74 anni: Screening

Gruppo di lavoro sul carcinoma eredo-familiare Regione Emilia Romagna, 2010
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Densità mammografica

Proporzione di area 

mammaria occupata da 

tessuto radiologicamente 

denso (stroma ed epitelio)

E’ influenzata da:

Età

Parità

BMI

Menopausa

Fattori ereditari

20-30%

63%



Fattori che influenzano la densità mammografica

Parità

Boyd et al, N Engl J Med 2007



Fattori che influenzano la densità mammografica

Terapia ormonale





0 RR: 1 <10% RR: 1.2 10-24% RR:

>75% RR: 4.651-75% RR: 2.926-50% RR: 2.1



Vachon et al, Breast cancer Res, 2007





Martin et al, Cancer Epidemiol Biomarkers Prev, 2010

Boyd et al, J Natl Cancer Inst, 1999

Storia familiare, densità mammografica e rischio






