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MURST – Cofin 99
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I. Classificazione dei Pedigree

Il pedigree deve essere classificato sia secondo i criteri di Modena, sia secondo il modello di Frank

Criteri di Modena
Tipo di albero

(codice)

I) almeno 3 casi di BC (o OC) insorti in 2 differenti generazioni  
II) parentela di I° grado - o di II° con interposizione di un uomo- tra un caso e gli altri 2 (o l’altro, se il I criterio non è rispettato)
III) almeno uno dei casi insorto ad età ( 40 anni o bilaterale (se BC)


· 
· 
· 
HBC (1) / HBOC (2)

· 
· 

SHBC (3) / SHBOC (4)

· 

· 


· 


FBC (5) / FBOC (12)


· 
· 
*SFBC+ (6) / *SFBOC+ (14)


· 

*SFBC (16) / *SFBOC (13)



· 


*Per la definizione di “sospetto familiare” occorrono almeno 2 casi di neoplasia

Criteri aggiuntivi


BC insorto ad età ( 35 anni, indipendentemente dalla familiarità
EOBC (7)

BC e OC nella stessa donna, indipendentemente dalla familiarità
BOC (11)

BC maschile, indipendentemente dalla familiarità
MBC (8)

almeno 2 casi di OC in 2 generazioni legati da parentela di I grado o di II con interposizione di un uomo
HOC (10)

2 o + casi di OC con distribuzione diversa che per HOC
FOC (15)

BC in assenza di tutti i suddetti criteri
SpBC (9)

Modello di Frank

Una probanda con BC insorto ad età < 50 anni +…
Probabilità di mutazioni BrCa
Codice

…1 parente con BC

<50 anni
…1 parente con OC
Probanda:

BC bilaterale

o OC
Probanda:

BC

<40 anni



· 



25%
0

· 


· 
40%
0

· 

· 

51%
1

· 

· 
· 
76%
2


· 


35%
0


· 

· 
35%
0


· 
· 

71%
3


· 
· 
· 
71%
4

· 
· 


35%
0

· 
· 

· 
59%
5

· 
· 
· 

71%
6

· 
· 
· 
· 
89%
7

Frank non determinato
9

II. Valutazione dell’eleggibilità per l’Archivio Nazionale

Se la famiglia rientra in almeno una di queste categorie:

HBC (1)

HBOC (2)

SHBC (3)

SHBOC (4)
FBC (5)

SFBC+ (6)

EOBC (7)
MBC (8)
HOC (10)
BOC (11)

FBOC (12)
SFBOC (13)

SFBOC+ (14)



Frank 1

Frank 2

Frank 3

Frank 4

Frank 5

Frank 6

Frank 7



BrCa1+

BrCa2+

indipendentemente dal tipo di albero

· (
(
E’ eleggibile per l’Archivio Nazionale

_______________________________________________________________________________________________

Se appartiene a questi tipi:

SFBC (16)
FOC (15)
SpBC (9)

Frank 0

· (
Non è eleggibile per l’Archivio Nazionale 

a meno che non rientri anche in una categoria eleggibile

III. Informazioni da registrare nell’Archivio Nazionale per ogni famiglia eleggibile
1) Codice Centro (sigla a 2 lettere della città + eventuale numero in caso di più unità per città es. RM1, RM2)
2) Identificativo Famiglia 
3) Criteri Modena (nome e codice del tipo di albero secondo criteri di Modena e aggiuntivi)
Quando un albero rientra in più categorie va selezionata quella più suggestiva di ereditarietà. 

Priorità:

1) HBC (1)/HBOC (2)/SHBOC (4)/FBOC (12)/ SFBOC+(14)

2) BOC (11)/EOBC (7)/MBC (8)

3) SHBC (3)/FBC (5)/SFBC+ (6)

4) SFBC (16)/SFBOC (13)

4) Frank (codice relativo al modello di Frank). Quando un albero rientra in più categorie, va segnalata quella corrispondente ad una maggiore probabilità a priori di mutazione (7>2>3,4,6>5>1)
5) Probando della famiglia

Sano /affetto da BC /affetto da OC/ affetto da OC + BC

6) BrCa1/BrCa2*

· Tipo di Test*

· Sequenza analizzata (%)*

· Esito *

Codici provvisori:

1- Il test ha evidenziato una mutazione patogenetica

2- Il test non ha evidenziato alcuna mutazione patogenetica (comprende i test positivi per varianti classificate come polimorfismi secondo il BIC)

3- Il test non è stato eseguito

4- Il test ha evidenziato una variante di significato patogenetico incerto secondo il BIC

5- Il test è in corso di esecuzione

_______________________________________________________________*Una migliore definizione dei dati relativi ai test genetici è stata richiesta al Gruppo di Lavoro 1; nel frattempo le informazioni verranno raccolte in forma provvisoria.

7) N° persone (membri della famiglia riportati nel pedigree)
8) N° persone con BC (numero dei membri della famiglia con carcinoma mammario)
9) Età media di insorgenza del BC Per i casi di BC bilaterali, si considera per il calcolo l’età di insorgenza del primo tumore
10) Età del caso di BC più giovane alla diagnosi

11) Età del caso di BC più anziano alla diagnosi

12) N° persone con OC (numero dei membri della famiglia con carcinoma ovarico). In caso di insorgenza in soggetti con anche carcinoma mammario, viene conteggiato ugualmente.
13) Età media di insorgenza dell’OC

14) Età del caso di OC più giovane alla diagnosi

15) Età del caso di OC più anziano alla diagnosi

16) N° BC bilaterali (numero delle persone, tra quelle segnalate come affette da BC, con carcinoma mammario bilaterale sincrono o metacrono)
17) N° BOC (numero delle persone della famiglia affette sia da carcinoma ovarico che da carcinoma mammario, che sono state conteggiate anche nel totale dei casi di entrambe le neoplasie).
18) N° MBC (numero delle persone di sesso maschile, tra quelle segnalate come affette da BC)
19) N° persone con tumori potenzialmente correlati all’HBC (carcinomi colorettali, prostatici, gastrici, pancreatici, delle vie biliari e melanomi)
20) TUM (livello di accuratezza tumorale - vedi linee-guida per la compilazione degli alberi genealogici)
IV. Registrazione delle famiglie eleggibili nell’Archivio Nazionale

Per registrare le famiglie eleggibili sono possibili diverse soluzioni:

· Inviare la scheda analitica compilata via e-mail o fax

· Inviare il file contenente l’archivio elettronico in qualunque formato

· Aggiornare i dati on-line sul sito Internet (in fase di realizzazione)

Per facilitare il lavoro, si allega la Scheda Analitica in formato Word e un file contenente l’archivio vuoto, la maschera e le tabelle dei codici in formato Access.
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Responsabile



Prof. Massimo Federico

Referente medico


Dott.ssa Daniela Turchetti

Gestione Informatizzata
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Data Management
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SCHEDA CENTRO ANALITICA

Codice Centro:
Centro:
data:
n. scheda:

Indirizzo:
telefono:
fax:


Responsabile:
telefono:
e-mail:


Referente:
telefono:
e-mail:


N

Famiglia
Tipo MO
Tipo Frank
Pro-bando
BrCa1
BrCa2
N persone famiglia
N p.

con BC
Età media

BC
Età min

BC
Età max

BC
N p.

con OC
Età media

OC
Età min

OC
Età max

OC
N p.

con BC bil
N p.

con BOC
N p.

con MBC
N persone con
TUM
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