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Delibera di Giunta Regionale n. 220/2010:
“Rischio eredo-familiare per il carcinomi

della

mammella — Approvazione linee

guida per le aziende sanitarie della

Regione Emilia-Romagna”

Circolare regionale n. 21 del 29/12/2011.

INnO
MOC

erea

Icazioni sul percorso e relativa

ulistica di riferimento sul rischio

o-familiare per il carcinoma della
mammella DGR 220/2011"



Categorie di rischio: Linee guida NICE

basso/normale
+/- popolazione generale

moderato
+/- 2/4 volte la popolazione generale

elevato

Predisposizione genetica

Profilo 1 - Familiaritd con rischio assimilabile alla popolazione generale:
- 1 familiare di primo grado diagnosticato dopo 1 40 anni

- 2 familiari di primo grado diagnosticati dopo i 60 anni

- senza alcuna delle condizioni che seguono

Profilo 2 - Familiaritd con rischio moderatamente pid elevato rispetto alla
popolazione generale:
- 2 familiari di primo grado con diagnosi tra i 50-5% anni
- 2 familiari di secondo grado del ramo materno con diagnosi di cancro
mammario a < 50 anni
- 1 familiare di primo o secondo grado con diagnosi di cancro mammario 50-5%9
anni + 1
familiare di primo o secondo grado con diagnosi di cancro ovarico ad ogni eta
- senza alcuna delle condizioni che seguonao.

Profilo 3 - Familiarita con rischio molto elevato e relativi criteri per
considerare I'invio alla consulenza genetica
Storia personale o familiare di:
- Maschio con carcinoma mammario
- Donna con carcinoma mammario e carcinoma ovarico
- Donna con carcinoma mammario con le seguenti caratteristiche:
» = 36 anni, con o senza storia familiare
» = A0 anni con carcinoma bilaterale, con o senza storia familiare
* = 50 annie 1o pid parenti di primo grado con:
carcinoma mammario < 50 anni
carcinoma ovarico a qualsiasi eta
carcinoma mammario bilaterale
carcinoma mammario maschile
» =h{ anni solo se storia familiare di carcinoma mammario o ovarico in
2 o pild parenti in primo grade tra loro (di cui uno in primo grado con
lei)
- Donna con carcinoma ovarico e un parente di primo grado con:
* carcinoma mammario = 50 anni
* carcinoma ovarico a qualsiasi eta
» garcinoma mammario bilaterale
»  garcinoma mammario maschile
- storia familiare di carcinoma mammario o ovarico in = 2 parenti di primo
grado (di cui uno in primo grado con lei)
- Mutazione nota di BRECA1, BRCAZ, PR3,

Nota: -Familiare di 1° grado = madre, sorella, figlia, nonna patemna, zia paterna.
Familiare di 2° grade = nipote, nonna matema, zia materna
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Carcinoma mammario Carcinoma
ovarico
Eta dinsorgenza <40 40-49 anni 50-59 anni | - 60 anni qualunque
anni
Bilaterale® | Monolaterale
Madre 2 2 1 1 0 1
Sorella 1 2 2 1 1 0 1
Sorella 2 2 2 1 1 0 1
Figlia 1 2 2 1 1 0 1
Figlia 2 2 2 1 1 0 1
Nonna 2 2 1 1 0 1
paterna
Zia paterna 1 1
Zia paterna 2 2 2 1
Nonna 0
materna
Zia materna 1 1 1 1 0 0
Zia materna 2 1 1 1 0 0
Padre 2 p p 2 2 -
Fratello 2 2 2 2 2 -
Cugina 0 0 0 0 0 0
Nipote 1 1 1 0 0 1

- Cerchiare i punteggi relativi ai casi riferiti e sommarli.
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Modelll per la stima del rischio

Modello di Gall

Modello di Claus

Modello BRCAPRO
Modello di Cuzick-Tyrer
Modello BOADICEA




{f 1BIS Breast Cancer Evaluation Tool

Version 6.0.0

IBIS Breast Cancer Risk Evaluation Tool
Developed by
Jonathan Tyrer & Jack Cuzick

CR-Uk Dept. of Epidemiology, Mathematics & Statfistics
Wolfson Institute of Preventative Medicine
CharterHouse Square

London ECTM 6EQ)

email

Jack. Cuzickifcancer. org. uk
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Centri Spoke

AUSL di Piacenza:
Centro salute donna; Centro di Chirurgia Senologica
AUSL e Az. Osp.- Univ. di Parma:
Centro di senologia hub Az. Osp.— Univ;
AUSL e Az.Osp. di Reggio Emilia:
Centro di senologia Az. Ospedaliera
AUSL ed Az. Osp.- Univ. di Modena:
- Centro oncologico modenese Az. Osp. Univ.
- Unita di Senologia di Carpi
AUSL ed Az. Osp.— Univ. di Bologna:
- U.O. di Senologia — Osp. Maggiore-Bellaria AUSL Bologna;
- Centro diagnostico/mammografico Dip. Onco Az. Osp.— Univ. Pol. S. Orsola
AUSL ed Az. Osp.-Univ. di Ferrara:
Centro di senologia Nuovo P.O. del Delta
AUSL di Imola:
Centro senologico
AUSL di Ravenna:
Centro Prevenzione Oncologica Ravenna
AUSL di Forli:
U.O. di Prevenzione Oncologica
AUSL di Cesena:
Centro di Senologia — U.O. di Radiologia
AUSL di Rimini:
U.F. di Senologia



Centri HUB

Parma: Servizio di Consulenza Genetico-Oncologica
per la diagnosi preventiva dei tumori ereditari della

mammella e dell'ovaio — Az. Osp.—Univ., Policlinico

Modena: Centro per lo studio dei tumori familiari
della mammella e dell'ovaio - Dipartimento di Oncologia,
Ematologia e Malattie Apparato Respiratorio - Centro
Oncologico Modenese, Az. Osp.—Univ., Policlinico

Bologna: u.0. Genetica Medica - Azienda Osp.-
Univ., Policlinico S.Orsola-Malpighi

Meldola (Fo): servizio di Counseling Genetico,
IRCCSS.



PDTA del rischio eredo-familiare
nel carcinoma mammario

Mammografia

Screening Richiesta MMG

Profilo 1

Rischio poplazione
generale
Prfilo 1

1°valutazione
rischio

Scheda
valutazione rischio

Profilo>1

Centro Senologia .
eta screening: Spoke
P g

rogrammascreenin

Cuzick-Tyrer

2°valutazione
rischio

Profilo 2

|

fuori eta screening }

Profilo 3

Protocolload hoc

e
Invio Hub
\Genetlca molecolare Analisi BRCA1

BRCA 2

Mutazione
identificata

Caso indice
disponibile

riteri accesso
test genetico

Cuzick-Tyrer

Profilo 3 senza Profilo 3 con
mutazione mutazione
accertata accertata




Sorveglianza
c/o Spoke

Come popolazione

. generale
Profilo 1 Screenining 45-74

Eventuale trattamento profilo 3
c/o Spoke

Chemioprevenzione

40-44 aa
Rx mammografia annuale

Profilo 2 45-49 aa
Rx mammografia annuale

Salpingo-ooforectomia profilattica

50-74 aa
Rx mammografia biennale

Mastectomia profilattica

Counseling nelle donne con profilo 3 }

<25aa
Test solo in presenza
di caso con <29aa

25-24 aa
Visita + ecografia semestrale
+RM annuale

35-54 aa

Profi Vst coograi semestale PDTA del rischio eredo-familiare
rofilo 3 con o senza ‘+mammografia annuale - -
nel carcinoma mammario

. +RM annuale
mutazione

accertata 5_5'69 aa
ecografia semestrale+

Rx mammografia annuale

70-74 aa
Rx mammografia annuale
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Presentazione dei dati di attivita al 30 Giugno
2013:

1. Dati regionali complessivi nelle diverse fasi del
pPercorso

. Dati per fasce di eta
. Dati per Centri Screening, Spoke, Hub

. Spunti di discussione e di verifica

o B~ W N

. Proposte per il sistema di rilevazione dati, per la
presa in carico e per il percorso



Donne esaminate nei centri screening

Primo passaggio Passaggio successivo
Donne inviate a punteggio griglia  variato necessaria
Spoke da screening punteggio 0-1 variato da 0-1a 2+ precedente era 2+ rivalutazione spoke
punteggio griglia : invariato/ | Inviatea  andate a invariato inviate a  andate a
primo B.717 (2,7) )
Rifiuta griglia 0-1 2 34+ variato | Spoke da Spoke per Spoke da Spoke per
successivo 105 (0,9) screening  altre vie screening  altre vie
156 308.954  T.147 1.570 3N7.6T 11.299 87 23 180 18 4 11.611
(0,05) (97.3)  (2.2) (0.5) (97.3) 0,7) 0,2) (1,6) (0,2) (0,0)

Donne esé’minate nei centri Spoke

.// inviate da MMG ) f/ inviate da screening -\\ 4|'|,viate da medici speciali;i\-

L\ 507 [157} 1.367 (45,0) ) '\\ 1._1_5_7 (38,4) )

__——-.-..'.n———

( Totale donne esaminate nei centri spoke >
3.041

| Y I

|
Rifiuta Spoke Donne inviate ad HUB (profilo 3 o condizione di invio diretla\ /Elronne con profilo Spoke 1;\
67 (2,2) 965 (32,4) ) k 2.009 (67,6) /|

— e . o —— —— —— —— —— —— —— —— —— ——  — — — — — — — — —— ———— ———— —— o o e . e e e e e .

Donne esaminate nei centri HUB
k

inviate da Spoke ) /invio diretto da griglia)

586 (55,4) K 472 (44,6)

Totale donne esaminate nei centri HUB

&

e

1.058
./;;oﬁli ottenuti SENZA ricerca genetica\\ /P/r-oﬁli ottenuti CON ricerca genetir.'}\
687 (64,9) j K 71 (35,1)

; r i i i ; ] '

. s ™ 's ™ [ Profilo 3 senza® [~ Profilo 3 con .
Procedura in corso Profilo 1 Profilo 2 Profilo 3 Profilo 1 Profilo 2 mutazione mutazione Procedura in corso
34 (4.7) 97 (14,9) 222 (34,0) 334 (51,1) 47 (16,8) 61 (21,9) 15 41.2) 5 (201) 92 (24,8)




Centri Screening
prima compilazione questionario
rischio

Donne esaminate nel centri screening (mammaografia)

Punteggio prima gngla Do nvsts 8 Spoks umeggio purteggi
23 SLreaning 2 I+

rificta grglia 0-1 2 | n i %
152 4540 E764T 2328 563 2 801 32 28 08
05 S054  s5503 1338 284 1610 28 23 05
5550 41833 g 18 1125 28 22 04
B84 41807 884 183 1047 25 20 04
BEE0 W7 813 185 a78 24 20 04
074 42337 684 182 1,068 25 20 04
THWBOM 7147 150 TET ETNT 27 BT T



70-74

Centri Screening
seconda compilazione questionario rischio

Punteggio griglia successiva

Bg18 184 ag 13 47 ga 14 i
1088 17 21 T 11 12 3 3
810 1 0 0 2 2 1 o
ci0d 2 0 1 1 1 o0 o
BOS 1 a 1 . 4 1] 0
ga8 1 0 0 1 1 0 0
11083 206 a7 4, 84 116 18 4
Punteggic variate Donne imiate a3 Spoke  Donne gia andate a
da scresning spoke per dtre vie
eta . % n. ;] M. %
454z 278 38 BO 1.1 14 02
50-54 51 44 24 21 10 0.
55-59 2 0.2 1 0,1 0 0.0
B0-f4 3 03 0 0,0 1 0.1
50 2 0.2 0 0,0 1 0.1
TO-T4 1 0,1 0 0,0 0 0.0
331 29 105 0.8 2. 0.2

7.239
1.160
g1a
g
B13
a1
11.810



CENTR' SPOKE (Cuzick & Tyrer)

Donne esamenate neil centn Spoke

proflo profilo profio  invio direfto]  rfiuto totale . proposto % iInvio ad
ok 1 . 3 ad Hub = Hub Hub
<35 A3 110 75 71 7 335 110 144 445
35-30 A3 120 51 58 4 296 87 109 7.3
40-44 122 146 46 7B i 398 13,1 124 31,6
4540 238 216 72 111 .| BSS 215 183 288
50-54 189 141 il 70 3 485 158 7 30,8
5550 128 76 57 42 B 307 10,1 Bo 2.0
6064 103 58 41 42 7 261 B, B3 27
6550 B 53 20 23 7 184 6,1 43 4.3
70-74 52 35 15 16 2 120 3.0 31 263
1035 974 445 520 67 3041 100 FET))
% 340 32,0 14,8 17,1 22 100




CENTRI SPOKE

- A e pofloc  proflc  proflo  iviodiretto  rifiuto totale proposio % invio ad
Donne inviate dai MMG 1 5 3 = Hub Hub Hub
16,7 % 1A Fij B 7 0 S07 125 247
% 203 174 7300 100
Donne inviate dagli specialist Fm:% pmzﬁlu F'Tﬂ i"";s Eﬁjﬂu ffuto ot w q"'r’im"igaj
N\
373 % M 328 24 288 24 113 a2 453
% 248 200  1a8 21 100
- e poflc  proflc profle  invio direfto  rfiuto totale proposto %% invie ad
Donne inviate dal Centn Screening 1 5 q ad Hub Hub Hub
450 % 9 39 139 195 43 1367 14 252

% 28,6 10,2 4.3 LR 100



T0-T4

CENTRI HUB

Donne esaminate nel centn HUB

Profili ottenuti SEMNZA ricerca gensetica

840

n e 9%
profilo 1 profilo 2 profilo 3
2 "] [ i 14 81
3 13 4 17 1 Fi Fl
7 14 15 H T 55
7 8 24 I 58 85
13 13 43 43 43 43
1% 18 81 42 ] | 42
18 17 27 20 o 55
10 18 17 31 28 |
10 17 18 31 N 53
5 25 B 4 Fi a5
& 20 8 42 8 32
a7 149 222 3D 1[4 511

Profili ottenuti COM ricerca genetica

38,1



CENTRI HUB

Donne esaminate nei centri HUB

Profili ottenuti SEMZA ricerca genetica Profili ottenuti CONM ricerca geneatica
64.0 35,1
n e %

£ 3 Senza 3 oon procedura
otd profio 1 2 MUtaAZIonNe mutazone N Corso
<25 3 = 3 E o8 E o8
25-20 0 i 4 38 5 45 2 18 24 8
30-34 2 T e 20 12 40 10 33
35-30 i} 12 13 27 17 39 13 27
4044 ) 21 o 15 15 -t 7 21
4540 m 2 12 7 18 I3 g 19
S0-54 3 10 8 Ir %9 63 0 1]
55-50 3 18 3 [} "] 47 4 2
B0-64 a8 I 4 18 B 38 4 18
a5-80 3 38 1 13 + S0 0 0
T0-T4 3 0 0 5 80 2 20

i 4T 168 61 219 15 412 S 201 100
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Deviazioni dal percorso standard.:

Accesso diretto al Centro Spoke o Hub senza compilare la griglia di |
livello: accettabile purché limitato. Puo spiegare percentuali di invio
all'Hub diverse tra i centri Spoke.

Alcuni centri Spoke effettuano uno “Spoke avanzato”; I'eventuale
profilo 3 individuato € da considerare profilo 3 Hub.

Come considerare eventuali donne che rifiutano I'Hub?

Come vengono inserite nel percorso le donne a rischio che avevano gia
eseguito accertamenti per il rischio eredo familiare? (modalita,
sistema di rilevazione dati, sorveglianza ed esenzione)



ERegioneEmilia,Romagna
Adesione al centro Spoke/Hub
Inferiore all'atteso?

Di 8.717 donne inviate a Spoke da screening finora ne sono
state viste solo 1.367 (15,7%).

Quali sono 1 motivi? (approfondimento di Piacenza)

Come vengono informate le donne dell'indicazione ad andare al
centri Spoke? Vi sono notevoli differenze tra Ausl

Come viene gestito dal punto di vista della griglia il secondo
accesso della donna al centro screening? I dati indicano che i
profili Spoke e Hub sono stati per la maggior parte comunicati
al centro screening.

Registrare presso I centri screening eventuali rifiuti allo
Spoke?
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I carichi di lavoro sono sostenibili?

Al 6/2013 sono passate da Centro screening le aderenti di 45-49
anni e circa 3/4 delle 50-74enni

nel 2013 le griglie da compilare per la prima volta al centro
screening dovrebbero essere un po’ meno e ridursi
drasticamente dal 2014 in poil.

la griglia utilizzata funziona bene in termini di selezione del
profilo di rischio delle donne?

11 32,4% di donne esaminate agli Spoke e stata inviata all’Hub: e
un valore attendibile e sostenibile?
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1| sistema di rilevazione deil dati

Il sistema in uso e gestibile o molto impegnativo? Necessita di passaggio
al tracciato record individuale?

Che grado di informatizzazione del profilo di rischio eredo-familiare c'e
nei diversi centri coinvolti nel percorso? 1 dati del percorso sono tutti
disponibili?

Come vengono comunicati a ritroso i profili spoke e hub tra i centri e
verso gli invianti? (MMG, specialisti, screening).

Vi sono modifiche opportune da apportare al sistema di rilevazione

attuale dei dati?
Suddividere gli esiti dei Centri Spoke e Hub a seconda dell'inviante

(MMG , specialista , centro screening) permette di rilevare _
I'appropriatezza dell'invio a Spoke e fornisce una stima “di popolazione”

per le donne dai 45 anni in su, stima comunque soggetta a distorsioni.
Distinguere i risultati dei profili spoke e hub a seconda del punteggio
griglia (es. profilo 2 o superiore).

Inserire un indicatore per monitorare i tempi del percorso intero.

Rilevazione per il percorso di presa in carico, di sorveglianza e
diagnostico-terapeutico/profilattico successivo all'identificazione del

profilo di rischio.



Sviluppl In corso e futuri

Protocollo di presa in carico

Protocollo di counseling genetico e
nsicologico

Protocollo di percorso diagnostico-
terapeutico/profilattico

Protocollo di follow-up

Verifica degli esiti, indicatori e
standard di attivita




Interventi di
mastectomia profilattica

mono o bilaterali in RER 2011 2012
(DRG)

Anamnesi personale

pregresso ca. mammario 2 5

NAS

Rischio genetico accertato 1 1

Rischio genetico accertato

con anamnesi personale 1 1

pregressa di ca. mammario

Rischio genetico dubbio

(indicata anamnesi 2 0

familiare)

Rischio genetico dubbio

con anamnesi personale di 1 0

ca. mammario

Intervento controlaterale

per carcinoma mammario 11 3

monolaterale NAS

Casi NAS 5 1
Totale 23 11
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Un ringraziamento a tutti glil__l

operatori del percorso e In
particolare a quelli impegnati nella
rilevazione dei dati di attivita
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