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Tumori femminili, geni Brca1 e Brca2 mutati: il test fa 
prevenzione, ma in Italia costa troppo 
Secondo gli esperti dell'Asco, le donne colpite da cancro del seno o dell'ovaio e le loro parenti dovrebbero sottoporsi all'esame 
sulla mutazione dei due geni, seguendo l'esempio di Angelina Jolie. Perché se l'esito è positivo ci sono i mezzi per potersi 
difendere in tempo. In Italia mancano le strutture e il sostegno economico c'è solo in alcune regioni. A Chicago presentati 
anche i progressi delle terapie combinate 
dal nostro inviato ARNALDO D'AMICO 

 

CHICAGO - Alle donne colpite da cancro del seno o dell'ovaio, e alle loro parenti, deve essere proposto il test per la ricerca 

delle mutazioni dei geni che moltiplicano il rischio di questi due tumori femminili. Sono gli stessi geni mutati che hanno spinto 

l'attrice Angelina Jolie a farsi asportare seni, tube e ovaie per cancellare il destino tragico che aveva già colpito la madre. 

L'indicazione del test genetico per tutte le malate e loro parenti, in linea con quanto consigliato dagli oncologi Usa, è condivisa e 

spiegata da due specialiste italiane, Nicoletta Colombo, direttore della Divisione di ginecologia oncologica medica dell'Ieo di 

Milano, e Grazia Arpino, ricercatrice all'università Federico II di Napoli, nel corso del 51° ongresso della Società americana di 

oncologia clinica (Asco) a Chicago, dove hanno presentato i nuovi passi avanti terapeutici contro i tumori femminili. 

 

Il test. "Il test per la mutazione dei geni Brca1 e Brca2 nelle pazienti con cancro dell'ovaio - sottolinea Colombo, esperta di 

questa neoplasia - è importante innanzitutto per poter dare la terapia migliore alla paziente. Ma anche per allargare l'analisi, se 

si trova il gene mutato, alla famiglia e poter fare così una prevenzione efficace. Questa neoplasia è ancora impossibile scoprirla 

quando sarebbe ancora asportabile del tutto, come è per quella al seno. Il 70-80% delle diagnosi per l'ovaio, purtroppo, arriva 

quando è già inoperabile". 

 

Le mutazioni. Le mutazioni 'incriminate' sono presenti in una quota rilevante di questi tumori, pari al 20-25% delle pazienti. E se 

il test è positivo ci sono i mezzi per difendersi. "Prendere la pillola contraccettiva per le più giovani, che riduce nel 50% dei casi 

le probabilità di ammalarsi; se si è più in la con gli anni e con figli già fatti, fare una scelta estrema, ma efficace: togliere le tube, 

che è la sede in cui origina il tumore, e poi valutare se asportare anche le ovaie". Come ha fatto la Jolie che con la sua 

testimonianza ha diviso l'opinione pubblica e soprattutto i medici, ma forse ha fatto riflettere le donne. 

 

Fare il test per la mutazione dei geni Brca1 e Brca2, dunque, è tutt'altro che un capriccio dovuto all'effetto Jolie. "Andrebbe fatto 

a tutte le donne con cancro dell'ovaio o anche del seno  - dicono Colombo e Arpino - . Ma non lo si fa, non in tutt'Italia almeno. 

Al momento il test non è rimborsabile ovunque. I criteri sono diversi a seconda delle Regioni e mancano le strutture qualificate e 

accreditate dal Ssn per farne a sufficienza. Con le tecnologie attuali, il costo del test non supera i 500 euro. Ma alcune Regioni - 

rileva Colombo - rimborsano fino a 4.000 euro. Ciò è insostenibile e andrebbero riviste le tariffe". 

http://www.repubblica.it/persone/2013/05/14/news/angelina_jolie_mastectomia-58742807/
http://www.repubblica.it/salute/2015/03/24/news/angelina_jolie_si_fa_rimuovere_anche_le_ovaie_per_paura_del_cancro-110327662/
http://www.repubblica.it/salute/benessere-donna/2015/03/24/news/l_oncologa_angelina_jolie_ha_fatto_una_scelta_coerente_scelta_coraggiosa_-110373201/
http://www.repubblica.it/persone/2013/05/14/news/angelina_jolie_mastectomia-58742807/
http://www.repubblica.it/salute/ricerca/2015/06/01/news/tumori_femminili_prevenzione_con_test_mutazione_geni_a_malate_e_familiari-115835727/


 

Intanto, la ricerca prova a centrare il traguardo della diagnosi precoce anche per l'ovaio: "Stiamo lavorando - racconta Colombo 

- sui microRna connessi allo sviluppo del tumore ma reperibili nel sangue. Sono dei marcatori precocissimi della sua presenza". 

 

Le nuove cure - Anche contro il cancro del seno, ma con gene Her2 positivo - una delle forme più aggressive prima dell'arrivo 

delle terapie mirate - la combinazione di farmaci si dimostra una strada vincente. Al congresso dell'Asco sono stati presentati i 

dati di uno studio di fase 2, 'NeoSphere', che evidenziano l'efficacia dell'aggiunta dell'anticorpo monoclonale pertuzumab alla 

terapia 'classica' basata su trastuzumab e chemioterapia prima dell'intervento di asportazione, in pazienti con tumore scoperto 

in fase precoce. Il mix non aumenta gli effetti collaterali. 

 

"Questa combinazione terapeutica - spiega Arpino - riduce di circa il 40% la probabilità di avere metastasi a distanza o di morire 

per tumore mammario a tre anni dalla diagnosi e dalla terapia pre-operatoria (neoadiuvante). Lo studio, inoltre, sembra 

confermare che la scomparsa completa del tumore dopo chemioterapia neoadiuvante possa essere predittiva di un beneficio a 

lungo termine. In pratica, le pazienti hanno buone probabilità di non ammalarsi più se ricevono da subito il giusto trattamento. 

Cambia così la storia naturale di questo tumore, che era fra i più aggressivi: sono risultati importanti - sottolinea - che 

rappresentano un ulteriore passo verso la cura definitiva del carcinoma mammario". Pertuzumab, già utilizzato contro il cancro 

del seno in fase metastatica, potrebbe ricevere a breve il via libera accelerato dell'agenzia Usa Fda con quest'indicazione, e la 

Roche ha sottoposto la richiesta anche all'omologa europea Ema. 

 

I dati. Progressi anche contro l'altro temuto tumore femminile, quello all'ovaio, il più grave tra le neoplasie ginecologiche. Nel 

mondo sono oltre 250 mila le donne colpite ogni anno, in Italia si contano 5.911 nuovi casi l'anno. Secondo i dati dello studio 

italiano 'Mito-Mango', l'aggiunta del farmaco anti-angiongenico bevacizumab alla chemio, prima dell'intervento chirurgico in 

pazienti che non potevano essere subito operate, "ha ridotto il tumore a meno di 1 cm - spiega Colombo - e l'82% è riuscito ad 

avere un intervento di successo". 

 

Sempre per il cancro dell'ovaio, sono stati presentati al congresso Asco i risultati dell'analisi di uno studio (Iconn7) già condotto 

su 1.528 donne con questo carcinoma. L'associazione di bevacizumab con la chemioterapia si è dimostrata efficace nel ridurre 

il rischio di progressione della malattia indipendentemente dallo stadio e dal risultato chirurgico. "Se prima si riteneva che 

l'anticorpo funzionasse solo per le pazienti con tumore residuo consistente dopo l'operazione, e questo era uno dei criteri di 

selezione per la somministrazione del farmaco, secondo questi nuovi dati la riduzione del rischio di progressione è pari al 23% 

nelle donne in cui rimangono residui impercettibili della neoplasia dopo l'intervento", prosegue Colombo. 

 

Il farmaco. Bevacizumab, farmaco anti-angiogenico che 'affama' il tumore bloccando la formazione di nuovi vasi sanguigni, è 

stato testato in aggiunta alla chemio anche per il cancro dell'endometrio: "L'aggiunta ha consentito di ottenere un miglioramento 

di 5 mesi nella sopravvivenza libera da progressione di malattia, rispetto alla sola chemio. Un risultato importante in un tumore 

complesso da trattare se non diagnosticato in fase precoce e per il quale da tempo non si avevano nuove terapie", conclude 

l'oncologa. 
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Tumore testa-collo, nuove prove di efficacia per 
pembrolizumab 
 
Dall'Asco, il meeting annuale dell'American society of clinical oncology (Asco) che ha 

chiuso i battenti a Chicago il 2 giugno, arrivano nuovi dati sull'efficacia di 

pembrolizumab nel tumore avanzato della testa e del collo. Msd Italia ha presentato 

infatti i risultati di Keynote 02, studio di fase 1b sulla terapia anti-PD-1 pembrolizumab, 

utilizzata come monoterapia in 132 pazienti pretrattati con tumore della testa e del collo 

ricorrente o metastatico, indipendentemente dallo stato dell'espressione di PD-L1: la 

monoterapia con pembrolizumab ha ottenuto un tasso di risposta globale del 25% in 

pazienti pretrattati. 

«Questi risultati sono molto positivi – commenta Carmine Pinto, Presidente 

dell'Associazione italiana di oncologia medica (Aiom) – sono numeri ancor più rilevanti 

se pensiamo che sono stati ottenuti in un tipo di tumore in cui da almeno 10 anni non 

abbiamo delle novità e che ad oggi non offre ai pazienti valide alternative terapeutiche, 

dimostrando la grande validità e utilità della ricerca sulle terapie anti-PD-1 nel 

trattamento di questa patologia». 

Durante il congresso sono stati annunciati dall'azienda anche i risultati del primo 

studio, pubblicato sul New England Journal of Medicine, che dimostra come le forme 

tumorali carenti nel sistema Dna Mismatch Repair (Mmr), una forma consolidata di 

instabilità genetica, siano altamente sensibili alle terapie anti-PD-1. Tra queste, il 

carcinoma del colon-retto, nel quale lo studio di fase II Keynote-164 valuterà efficacia e 

sicurezza di pembrolizumab sulla base dello stato di Mmr. 

«Il tumore del colon è una di quelle forme tumorali nel quale le terapie anti-PD-1 finora 

non avevano mostrato efficacia – aggiunge Pinto – oggi siamo riusciti a capire che chi 

ha una deficienza di mismatch repair sviluppa più epitopi e quindi questi pazienti 

risultano sensibili anche a un trattamento con anti-PD-1. Nei pazienti che hanno fatto 

anche 3 linee di terapia abbiamo un 60% di response rate; chiaramente si tratta di un 

piccolo gruppo, circa il 4-5% dei pazienti con malattia metastatica, ma per questi 

pazienti si apre sicuramente una strada importante». 

http://www.healthdesk.it/medicina/tumore_testacollo_nuove_prove_di_efficacia_per_pembrolizumab/1433345400
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Scoperta la molecola che alimenta il cancro 
al colon 
I ricercatori della Facoltà di Medicina e Chirurgia dell’Università Cattolica di Roma: bloccando l’ossido 
di azoto si può interrompere la crescita tumorale 
 

Un team di ricercatori della Facoltà di Medicina e Chirurgia dell’Università Cattolica di Roma hanno 
scoperto che bloccando una molecola, l’ossido di azoto, che alimenta la crescita del cancro del colon, si 
può interrompere la crescita tumorale. I ricercatori hanno osservato che le cellule staminali malate 
presenti (da cui origina il tumore) producono ossido di azoto in elevatissima quantità e che questo 
favorisce la progressione della malattia. In esperimenti in vitro e in vivo hanno dimostrato che 
interrompendo la produzione della molecola si arresta la progressione del cancro. La ricerca è stata 
pubblicata sulla rivista «The Journal of Pathology».   
  
«Il nostro gruppo di ricerca - spiega Maria Ausiliatrice Puglisi, autrice del lavoro coordinato da Antonio 
Gasbarrini, direttore dell’Unità operativa complessa (Uoc) di Medicina interna, gastroenterologia ed 
epatologia del Policlinico Gemelli di Roma - da oltre dieci anni si occupa dell’isolamento e della 
caratterizzazione delle cellule staminali tumorali da neoplasie del tratto gastrointestinale. Queste cellule, 
che stanno alla base della crescita tumorale e della formazione di metastasi, costituiscono oggi la nuova 
frontiera della lotta contro i tumori; infatti, individuarle e comprenderne i meccanismi che regolano la 
loro complessa biologia potrà permettere lo sviluppo di nuovi approcci prognostici e terapeutici in 
oncologia». «Lo studio - aggiunge Puglisi - ha portato a identificare nell’ossido d’azoto (No), una 
molecola chiave che regola le proprietà di `staminalità´ e di crescita delle cellule staminali tumorali da 
cancro del colon». Questo studio, data la sua complessità, ha coinvolto numerosi altri ricercatori, sia del 
Gemelli (Maurizio Martini, Uoc di Anatomia patologica; Angela Maria Di Francesco, Uoc di Oncologia 
pediatrica) sia di altri importanti centri di ricerca, tra cui l’Istituto superiore di sanità (Lucia Ricci-
Vitiani), il Cnr (Carlo Cenciarelli) e dell’ospedale Pediatrico Bambino Gesù (Rita Carsetti).  
  
L’ossido d’azoto è un radicale libero che regola numerosi processi fisiologici e patologici. In particolare, 
questa molecola prodotta dall’enzima «iNOS» è un importante mediatore dell’infiammazione e, a 
concentrazioni costantemente elevate, favorisce la trasformazione neoplastica, ovvero la trasformazione 
delle cellule sane in cellule malate. Questo è uno dei motivi per cui patologie infiammatorie croniche 
aumentano il rischio di sviluppare tumori. Fino ad oggi, si riteneva che i macrofagi, presenti nei siti 
infiammatori, fossero la principale fonte di ossido d’azoto citotossico. «In questo studio - sottolinea 
Puglisi - abbiamo dimostrato per la prima volta che le cellule staminali tumorali del cancro del colon sono 
in grado di produrre autonomamente elevati livelli di ossido d’azoto, tramite l’attività del loro enzima 
«iNOS» endogeno, e che tali cellule dipendono proprio dall’ossido d’azoto per la loro crescita e le loro 
proprietà tumori geniche. Inoltre, abbiamo osservato che bloccando la produzione endogena dell’ossido 
d’azoto nelle cellule staminali tumorali (fornite dalla dottoressa Ricci-Vitiani), tali cellule perdono 
completamente le loro tipiche caratteristiche tumorigeniche e di staminalità».   
  
«Infatti - ricorda la ricercatrice - le cellule staminali tumorali private della loro fonte endogena di ossido 

http://www.lastampa.it/2015/06/03/scienza/benessere/dovete-sapere/scoperta-la-molecola-che-alimenta-il-cancro-al-colon-98ziBwPxLEFpDujV6DKsEI/pagina.html


d’azoto, mostrano una drastica riduzione delle loro capacità proliferative e invasive e non sono più in 
grado di indurre la formazione di tumori in vivo; inoltre perdono le loro tipiche proprietà di staminalità, 
quali la capacità di autorigenerarsi e la capacità di crescere come sferoidi, nonché l’espressione dei 
marcatori specifici della staminalità».   
  
«Fornendo nuove informazioni sul possibile legame tra infiammazione e tumorigenesi del colon, questa 
scoperta - conclude Puglisi - potrebbe nel tempo aprire le porte alla valutazione di nuove terapie dirette a 
bloccare l’attività dell’enzima «iNOS» come componente di protocolli di trattamento multiplo per la cura 
del cancro del colon».  
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MEDICINA 

Asportato lobo polmonare senza anestesia 
generale, a Brescia primo caso in Italia 

La paziente con tumore non era intubata ma sedata e sotto 'peridurale' 

 

Eccezionale intervento a Brescia. Presso la Divisione di Chirugia toracica degli Spedali 

Civili, una paziente con neoplasia del polmone destro e a elevato rischio per anestesia 

generale (a causa di una rara forma di coagulopatia associata ad alto pericolo di trombosi) è 

stata sottoposta a un intervento chirurgico di resezione lobare polmonare in videotoracoscopia 

(Vats Lobectomy) senza procedere a intubazione, in respiro spontaneo e con sola sedazione e 

anestesia peridurale. 

Questo tipo di trattamento, affermano i sanitari, "è stato eseguito, per la prima volta in Italia con 

pieno successo, in assenza di complicanze, e rapida dimissione della paziente in quarta giornata 

postoperatoria". Il chirurgo toracico Mauro Benvenuti e il direttore dell'Unità operativa di 

Rianimazione cardiochirurgica, Aldo Manzato, sottolineano che questo approccio è stato deciso 

per "permettere una rapidissima mobilizzazione della paziente ed un recupero immediato, già 

pochi minuti dopo il termine della procedura chirurgica". 

La lobectomia polmonare videotoracoscopica, precisano i medici, è una tecnica sicura e con 

risultati oncologici sovrapponibili alla metodica tradizionale nel trattamento di tumori 

polmonari in stadio non avanzato. 

La scelta di ricorrere alla sedazione senza intubazione né anestesia generale, aggiungono i 

sanitari, "richiede grande affiatamento tra tutti i membri dell'équipe: chirurghi, anestesista ed 

infermieri. L'intervento a polmone ventilante risulta più difficoltoso dal punto di vista tecnico e 

la gestione anestesiologica richiede una grande competenza". 

http://www.adnkronos.com/salute/medicina/
http://www.adnkronos.com/salute/medicina/
http://www.adnkronos.com/salute/medicina/2015/06/03/asportato-lobo-polmonare-senza-anestesia-generale-brescia-primo-caso-italia_oXACX5SR9JxF9vNe1oaUhI.html


L'anestesia generale, con la ventilazione monopolmonare e l'utilizzo di un tubo endotracheale 

doppio lume, viene eseguita normalmente sia nella chirurgia 'open' che toracoscopica. Ma 

questo approccio può produrre effetti avversi: lesioni tracheali, danni polmonari indotti dal 

ventilatore, nausea o vomito e blocco residuo neuromuscolare. 

Benché la metodica impiegata a Brescia, "utilizzabile solo presso centri di alta specializzazione, 

non abbia un utilizzo estensivo, può essere considerata e utilizzata in casi particolari 

estremamente selezionati", concludono i sanitari. 
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Vitamine per prevenire i tumori della pelle 

più frequenti 
Studio australiano presentato al congresso Asco di Chicago: due pastiglie al giorno riducono 

nei pazienti a rischio (pelle e occhi chiari) la comparsa di nuovi carcinomi 

di Vera Martinella 

 

Una pillola di vitamina B due volte al giorno per non ammalarsi di cancro alla pelle. Una strategia 
molto semplice e poco costosa, che appare efficace nel ridurre il numero di tumori della pelle 
soprattutto nelle persone che sono più a rischio di svilupparli. La buona notizia arriva dal congresso 
annuale della Società Americana di Oncologia Clinica (Asco) in corso in questi giorni a Chicago, 
dove un team di ricercatori australiani, da sempre particolarmente attenti al tema visto che nel loro 
continente si riscontra la maggiore incidenza mondiale di queste neoplasie, ha presentato gli esiti del 
proprio studio. 
 
I tumori più frequenti e legati alle radiazioni solari 
La sperimentazione ha coinvolto 386 pazienti che erano già stati operati per asportare almeno due 
tumori cutanei di tipo non-melanoma nei precedenti cinque anni, ed erano quindi considerati ad 
elevato rischio di svilupparne altri. Per 12 mesi i partecipanti hanno ricevuto due compresse al giorno 
contenenti o un placebo o nicotinammide, una forma di vitamina B3: i risultati mostrano una 
riduzione del 23 per cento nella comparsa di nuovi tumori nel gruppo che aveva assunto le pastiglie 
vitaminiche. «E’ sicuramente una notizia rilevante per la prevenzione del cancro della pelle e in 
particolare delle due forme più frequenti: il carcinoma basocellulare (o basalioma) e il carcinoma 
squamocellulare (o spinalioma) - commenta Paolo Ascierto, oncologo della Fondazione Pascale 
Istituto Nazionale Tumori di Napoli -. Si tratta di tumori che sono dovuti soprattutto all’esposizione 
eccessiva ai raggi solari e alle scottature che, negli anni, provocano danni al Dna che possono 
evolvere nella formazione di un tumore. Non sono neoplasie letali come il melanoma e spesso basta 
l’asportazione chirurgica per eliminarle, ma lo squamocellulare è un po’ più aggressivo e nei casi più 
avanzati può metastatizzare. Mentre il basalioma colpisce spesso il viso, tende spesso a ripresentarsi e 
nei casi più gravi può arrivare a sfigurare i malati». 
 
Prevenzione riservata a chi è più a rischio d’ammalarsi 
I ricercatori del dipartimento di Dermatologia all’Università di Sydney hanno sottolineato che mentre 

Una pillola di vitamina B due volte al giorno per non ammalarsi di cancro alla pelle. Una strategia molto semplice e poco costosa, che appare efficace nel ridurre il numero di tumori della pelle soprattutto nelle persone che sono pi� a rischio di svilupparli. La buona notizia arriva dal congresso annuale della Societ� Americana di Oncologia Clinica (Asco) in corso in questi giorni a Chicago, dove un team di ricercatori australiani, da sempre particolarmente attenti al tema visto che nel loro continente si riscontra la maggiore incidenza mondiale di queste neoplasie, ha presentato gli esiti del proprio studio.


l’acido nicotinico (una forma differente di vitamina B3) può provocare effetti collaterali come mal di 
testa, arrossamenti e pressione bassa, la nicotinammide non ha mostrato nel trial serie 
controindicazioni. Anzi, l’assunzione regolare di due pastiglie al giorno ha dato risultati benefici 
anche sulla cheratosi attinica, altra patologia tipicamente legata al sole e che col tempo può evolvere 
in basalioma o in carcinoma squamocellulare. Le conclusioni dello studio australiano suggeriscono di 
prescrivere la cura, che peraltro è molto ben tollerata e poco costosa, a tutte le persone a rischio, 
«ovvero principalmente chi già avuto precedenti asportazioni di questi tumori - chiarisce Ascierto -. 
Si tratta soprattutto di persone con fototipo a rischio: chi ha pelle, occhi e capelli chiari ha maggiori 
probabilità di scottarsi, deve sempre usare protezioni solari ed evitare di esporsi troppo ai raggi 
ultravioletti». Come gran parte della popolazione australiana, appunto, che sebbene di origini 
tipicamente Nord europee vive in un continente molto assolato, avendo in dotazione una pelle 
«inadeguata». 
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