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MUTAZIONE BRCA

RISCHIO DI CA MAMMARIO: 

60% PER BRCA 1 

50% PER BRCA 2 

RIDUZIONE DEL RISCHIO: annessiectomia bilaterale 
(50%), chemoprevenzione (?), sorveglianza, mastectomia 
bilaterale profilattica 

Annessiectomia bilaterale —> sopravvivenza  

Mastectomia bilaterale profilattica —> sopravvivenza 



VANTAGGI NSM

BENESSERE 
PSICOSOCIALE 
(P= 0.01)  

BENESSERE 
SESSUALE        
(P= 0.02)

Wei, Scott, Price Psychosocial and sexual well-being following NSM and reconstruction. Breast J. 2016 



Riduzione del rischio e mutazione 
BRCA



POPOLAZIONE

Studio retrospettivo multicentrico   

(9 centri) 

1968-2013



CRITERI DI INCLUSIONE

346 donne BRCA mutate (201 
BRCA 1 / 145 BRCA 2) 

> 18 anni (età media 41 aa, 
34.5-47.5)  

548 NSM profilattica (mono o 
bilaterale) 

Pz ad alto rischio di BC 

Carcinoma Lobulare In Situ  

Iperplasia Lobulare Atipica 

 Proliferazione Duttale 
Atipica

BRCA 2 
42% BRCA 1 

58%



INTERVENTO CHIRURGICO

NSM 
profilattica 

monolaterale 
144 donne, 41.6%

NSM profilattica 
bilaterale  

200 donne, 58.4%



CRITERI DI ESCLUSIONE

CIS o CI occulto nel  

pezzo operatorio 

Varianti istologiche  

sul pezzo operatorio  

di incerto significato





END POINT 

Nuova diagnosi di 
carcinoma invasivo 

 oppure 

 carcinoma in situ 
dopo NSM



FOLLOW UP

Mediano: 34 mesi (18-58 mesi) 

Medio: 56 mesi (48-64 mesi) 

NSM unilaterale: 47 mesi (38-56) 

NSM bilaterale: 62 mesi (54-71) 

23% delle pazienti: FU almeno 60 mesi 

NESSUNA NUOVA DIAGNOSI



PAZIENTI DECEDUTE DURANTE IL 
FU

7 per Ca mammella 

3 per Ca ovaio/salpinge 

2 altre cause

Stadio IV malattia 
(pregresso Ca 
mammella 
controlaterale)



INCIDENZA ATTESA

Incidenza attesa 

BOADICEA ……………..….. 21.8% 

Chen Parmigiani ………….. 22.1% 

Van den Broek et al……….. 9,7% 

Escludendo le NSM eseguite prima del 1995 

o eventi versus 13.1% (P < 0.001) 

Escludendo le donne con >= 65 aa 

0 eventi versus 21.4% (P < 0.001)



PROSE  
(Prevention and Observation of Surgical Endpoints)

1372 donne con mutazione BRCA 

No mastectomia profilattica 

FU 3 anni 

Nuove diagnosi: 7%

Domchek, Friebel, Singer Association of risk-reducing surgery in BRCA1 or BRCA2 mutation carriers with 

cancer risk and mortality. JAMA. 2010 



TDLU

La maggior parte dei tumori della 
mammella originano dalle TDLU 
(concentrati nella parte centrale 
della mammella) 

TDLU nel tassello retroareolare: 16% 

TDLU nelle papille del capezzolo: 
8% 

Cellule epiteliali: squamose-> cellule 
colonnari (1.2 mm-3.6 mm dalla 
superficie del capezzolo) :rischio 
biologico del NAC diverso rispetto a 
quello del parenchima mammario



LIMITI DELLO STUDIO

Retrospettivo 

FU mediano: 3 anni 

NSM eseguite nell’arco 
di 40 anni in 9 istituti 
diversi (differenze di 
tecnica/indicazioni) 

No dati su 
ovariectomia 
profilattica/terapia 
adiuvanti (CT/OT)



PUNTI FORZA DELLO STUDIO

Multicentricità 
(!) 

Numero di 
pazienti incluse 

(346)






