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TUMORE DELLA MAMMELLA…
…TANTI TUMORI DIVERSI



EPIDEMIOLOGIA
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TUMORE DELLA MAMMELLA E BRCA

Lifetime risk di carcinoma mammario 60-80% (BRCA1)  e 40-70% 
(BRCA2) 

BRCA1: Tumori più aggressivi e in età più precoce, più spesso bilaterali, 
triple-negative, G3

BRCA2: luminal B

Prognosi peggiore nelle pz con BRCA1

AIOM 2021



MAMMELLA CONTROLATERALE 

AIOM 2021



Mammografia ogni 2 anni

45 – 74 anni

Secondo livello
Ecografia, Tomosintesi

Ulteriori approfondimenti
Agobiopsia, RMM, CEM



SCREENING IN DONNE AD ALTO RISCHIO 

Visita clinica ogni 6 -12 mesi a partire dai 25 anni

25-29 aa 
RMM annuale 

30-75 aa 
Mx e RMM annuali

> 75 aa
Screening personalizzato



Ecografia mammaria
Utile ma non standardizzata

AIOM 2021

http://www.emedicine.com/cgi-bin/foxweb.exe/makezoom@/em/makezoom?picture=/websites/emedicine/radio/images/Large/90619061Picture4a.jpg&template=izoom2


ESMO Guidelines, 2023
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MEETING MULTIDISCIPLINARE

Discussione 
Pazienti  mutate

Pazienti ad alto rischio



CHIRURGIA RISK-REDUCING

Efficace in caso di mutazione di BRCA

Da valutare in caso di TP53, PTEN, STK11, CDH1, PALB2

Riduzione RR del 90%

Beneficio ridotto oltre i 55 aa

Riduzione incidenza e rischio di morte per tumore mammario (Cochrane 2010)

Riduzione del rischio del 50% anche con annessiectomia preventiva (BRCA1>BRCA2, 
in particolare < 40 aa)

AIOM 2021, ESMO 2023



CRITERI DI SCELTA

Valutare risk-reducing mastectomy in base a:

 
Età 

Familiarità per carcinoma mammario

Prognosi di ev altre neoplasie (es: tumore ovarico)

Comorbidità e aspettativa di vita

Compliance al follow-up radiologico 

 vs chirurgia 

 vs farmaco-prevenzione

2020



CHIRURGIA RISK-REDUCING

Mastectomia nipple-sparing bilaterale

Ricostruzione protesica 



NEOPLASIA MAMMARIA IN BRCA MUTATA

Considerare mastectomia omolaterale + controlaterale preventiva

Chirurgia conservativa + RT può comunque essere offerta

Considerare tipo di neoplasia ed eventuali terapie 
adiuvanti/neoadiuvanti

Timing

ESMO Guidelines 2023, ASCO 2020



ESENZIONE SU ESAMI

Esenzione D97/D99 in caso di mutazione BRCA1-2

Campania, Emilia Romagna, Lazio, Lombardia, Piemonte, Sicilia, Toscana, 
Veneto, Province Autonome di Trento e Bolzano, Liguria

Prestazioni comprese e non comprese 



MASCHIO BRCA 

BRCA-2 

Rischio aumenta in caso di ginecomastia (RR 9.8) 

 e sd di Klinefelter (RR 24.7)

Esame clinico annuale dai 35 aa

Ev Mx/Eco annuale dai 50 aa, in particolare nei pz con BRCA-2

Non indicazioni a chirurgia preventiva

RR carcinoma prostatico, PSA annuale dai 40 aa

NCCN 2023, ESMO Guidelines, 2023



CONCLUSIONI

Chirurgia profilattica/esito  

Timing

MMD

Decisione consapevole 

“La mammectomia profilattica riduce il rischio di sviluppare carcinoma 

mammario nelle pazienti BRCA+ dell’95-100%”

Rebbek Tr et al J Clin Oncol (2007) 22:1055-1062
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