Verbale della riunione del Gruppo di Lavoro “Identificazione e registrazione delle famiglie con Carcinoma  Mammario Ereditario” del programma di ricerca “Realizzazione di una rete nazionale per lo studio dei tumori ereditari della mammella”, tenutasi il 12 gennaio 2001 presso il  Dipartimento di Scienze Mediche, Oncologiche e Radiologiche dell’Università di Modena e Reggio Emilia.

Elenco dei partecipanti: 

Dott. Mario Scartozzi, Dott.ssa Eva Galizia e Dott. Saverio Rosati (Unità Ancona 1 e 2), Dott. Enrico Ricevuto e Dott. Giovanni Cianci (Unità L’Aquila), Dott.ssa Maria Zavettieri (Unità Messina), Dott.ssa Daniela Turchetti, Dott.ssa Roberta Anderlini, Prof. Massimo Federico, Ing. Giorgio Fontana, Cristina Dealis (Unità Modena 2), Prof.ssa Alma Contegiacomo e Dott.ssa Matilde Pensabene (Unità Napoli), Dott.ssa Arcangela De Nicolo e Dott.ssa Samantha Serpentini (Unità Padova).

I lavori vengono aperti alle ore 11.00 dal Prof. Vitttorio Silingardi, che dopo avere salutato i partecipanti lascia la parola al Prof. Massimo Federico, coordinatore del Gruppo di Lavoro. 

Viene distribuito ai partecipanti materiale fotocopiato consistente nel fascicolo “Linee guida per la compilazione degli alberi genealogici” e il “Protocollo per la classificazione e la registrazione delle famiglie”. Il Prof. Federico, quindi, introduce la presentazione della Dott.ssa Daniela Turchetti.

La situazione attuale riguardante la classificazione e la registrazione delle famiglie nell’Archivio Nazionale, esposta mediante lucidi che ne analizzano i vari aspetti e proposte per possibili modifiche, viene aperta alla discussione.

Riguardo alla classificazione degli alberi genealogici, si concorda che per la definizione di ca sospetto familiare occorrano comunque almeno 2 casi di neoplasia e che il 2° criterio di Modena, relativo alla familiarità di primo grado, sia applicabile anche a famiglie con 2 soli casi.

La Prof.ssa Contegiacomo propone di prendere in considerazione anche i casi di carcinoma ovarico ad insorgenza precoce, indipendentemente dalla familiarità, analogamente a quanto già viene fatto per il ca mammario. Il Dott. Ricevuto pone obiezioni sul ruolo dell’insorgenza precoce quale indicatore di predisposizione genetica nel caso del ca ovarico. Complessivamente, comunque, si ritiene l’argomento meritevole di ulteriore approfondimento, per cui si procederà alla valutazione delle curve di incidenza per età del ca ovarico per concordare il cut-off per la definizione di early-onset (il Prof. Federico si impegna a fornire i dati del Registro Tumori di Modena); in base a tale cut-off verrà fatto un censimento dei casi di OC early-onset noti ai vari Centri e si deciderà sull’opportunità di inserire tale categoria tra quelle studiate dalla Rete Nazionale.

Per quanto riguarda i criteri di eleggibilità delle famiglie per l’Archivio Nazionale, dopo ampia e articolata discussione si concorda:

· di classificare come SFBC+ le famiglie con carcinoma mammario sito-specifico che rispettino sia il 2° che il 3° criterio, in analogia con SFBOC+ (all’SFBC+ viene assegnato il codice 6, mentre all’SFBC, caratterizzato dalla presenza di un solo criterio tra il 1° e il 2°, il nuovo codice 16);

· di registrare nell’Archivio Nazionale tutte le categorie ad eccezione di SFBC (SFBC+ è invece eleggibile), FOC, SpBC;

· di registrare le famiglie in cui sia stata riscontrata mutazione dei geni di BrCa, anche quando non eleggibili sulla base del tipo di albero.

Il Prof. Federico propone di registrare famiglie con forme sporadiche di ca mammario come gruppo di controllo: dopo breve discussione si stabilisce di chiedere alla Prof.ssa Carle una valutazione sul numero di famiglie necessario per il confronto e sui metodi per la scelta delle famiglie del gruppo di controllo atti ad evitare vizi di selezione (serie consecutive?).

Vengono quindi passate in rassegna le informazioni specifiche da inserire nell’archivio: vi è generale consenso sia su quelle raccolte fin dall’inizio, che su quelle proposte più di recente (casi di carcinoma ovarico, età di insorgenza delle neoplasie, casi di ca mammario bilaterale). Per quanto riguarda, però, i risultati dei test genetici, emerge l’esigenza di ampliare le informazioni sulle metodiche di analisi molecolare utilizzate e di definire meglio la classificazione del risultato. Si concorda di richiedere la valutazione del problema nell’ambito del Gruppo di Lavoro 1, al cui Coordinatore (Prof. Mariani Costantini) verrà quindi trasmesso.

Vengono inoltre accettate le proposte del Dott. Ricevuto, che suggerisce di registrare la tipologia del probando (sano; affetto da BC; affetto da OC; affetto da BC ed OC) e la presenza nella famiglia di tumori potenzialmente correlati all’HBC. Si ritiene inoltre utile inserire il numero di soggetti affetti sia da carcinoma mammario che da carcinoma ovarico e il numero di casi di carcinoma della mammella maschile. Per quanto riguarda il livello di accuratezza delle informazioni contenute nell’albero genealogico, si decide di adottare la classificazione proposta in passato dalla Dott.ssa Mangone per l’accuratezza tumorale, e si decide di soprassedere a quella anagrafica per la difficoltà, riportata da vari Centri, a ricevere dal probando notizie anagrafiche esaurienti sui familiari.

Si ribadisce la necessità che i dati inseriti in altri archivi della Rete (es. quello sulle caratteristiche bio-patologiche) rimandino allo stesso codice Centro e allo stesso numero di albero, affinché sia possibile integrare ed analizzare facilmente tutte le informazioni relative alle famiglie identificate dalla Rete.

La Dott.ssa Anderlini illustra attraverso lucidi la situazione attuale dell’archivio nazionale, distribuisce a ciascuna Unità i dati riguardanti le rispettive famiglie. Alla luce di quanto deciso precedentemente chiede alle singole Unità di inviare nuovamente presso l’Archivio nazionale HBC, i dati analitici completi.

Viene quindi affrontato il problema del follow-up delle famiglie registrate, essendo importante valutarne i cambiamenti nel tempo (nuovi casi di tumore, variazione tipo di albero, etc.): ci si impegna a definire in tempi brevi le modalità per le rivalutazioni a distanza (la prima da eseguirsi tra almeno 6 mesi).

L’Ing.Fontana, responsabile dell’aspetto informatico, presenta ai partecipanti l’archivio attuale, realizzato in formato Access, e il prototipo del sito Internet, ma nel contempo ricorda che l’Archivio nazionale HBC accetterà i dati su qualunque supporto, impegnandosi ad integrarli in un unico Archivio.

Si concorda che verranno al più presto preparati e inviati per posta elettronica: il protocollo contenente le linee guida aggiornate, la scheda di rilevazione dati in formato Word e un file contenente l’archivio vuoto in formato Access. Ciò consentirà un agevole inserimento dei dati a quelle Unità che non dispongono attualmente di un proprio sistema di archiviazione.

Il Prof. Federico propone che siano inseriti nel sito Internet della Rete il report attuale dell’Archivio e il presente verbale (accessibili a tutti) e le linee-guida ridisegnate in base a quanto deciso in questa riunione (accessibili solo al Gruppo di Lavoro 6 per 3 mesi, dopo di che verranno rese accessibili a tutti).

La riunione si conclude alle ore 17.00. 

