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Mutazioni BRCA: un rischio anche per gli uomini.
Caratterizzazione dello spettro dei tumori negli
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Mutazioni BRCA: un rischio anche per gli uomini.
Caratterizzazione dello spettro dei tumori negli uomini con
mutazioni nei geni BRCA71 e BRCA2

Un nuovo studio internazionale coordinato dal Dipartimento di Medicina
molecolare della Sapienza e sostenuto anche da Fondazione AIRC, ha fatto
luce sullo spettro dei tumori che insorgono negli uomini con mutazioni nei
geni BRCA1 e BRCAZ2. | risultati sono stati pubblicati sulla rivista JAMA
Oncology

Le mutazioni nei geni BRCA1 e BRCAZ rappresentano un rilevante esempio di medicina di
genere, pur essendo ereditate in ugual misura dai due sessi. Il loro ruolo nella suscettibilita
alle forme ereditarie di neoplasie prettamente femminili, come tumori della mammella e
dell’ovaio, € ben conosciuto ed € entrato di routine nella pratica clinica; al contrario, I'impatto
sul rischio oncologico delle stesse mutazioni nei soggetti di sesso maschile & meno noto.

Uno studio coordinato da Laura Ottini del Dipartimento di Medicina molecolare della
Sapienza, in collaborazione con il consorzio internazionale CIMBA (Consortium for
Investigators of Modifiers of BRCA1/2), ha evidenziato importanti e peculiari caratteristiche
nello spettro dei tumori che insorgono negli uomini con queste mutazioni. | risultati della
ricerca sostenuta anche da Fondazione AIRC sono stati pubblicati sulla prestigiosa rivista
JAMA Oncology.

“Grazie alla collaborazione di oltre 50 gruppi di ricerca in tutto il mondo, abbiamo ottenuto e
analizzato i dati clinici di circa 7000 uomini portatori di mutazioni BRCA1 e BRCAZ2” — spiega
Valentina Silvestri del Dipartimento di Medicina molecolare, responsabile dell’analisi dei dati.
“Mentre nelle donne & noto che i due geni BRCA hanno un impatto diverso sul rischio
oncologico, poco si sapeva su eventuali analoghe differenze negli uomini. Lo studio ci ha
permesso di confrontare le caratteristiche cliniche degli uomini con mutazioni di BRCA1 con
quelle degli uomini con mutazioni di BRCAZ2 in un’ampia casistica, a oggi la piu numerosa in
letteratura, in modo da mettere in luce eventuali differenze”.

| risultati mostrano che, a differenza di quanto accade nelle donne, dove € BRCAT a
conferire un maggior rischio, gli uomini con mutazioni di BRCAZ2 hanno una probabilita circa
tre volte maggiore di avere un tumore rispetto a quelli con mutazioni di BRCA1. In
particolare, i tumori alla mammella, alla prostata e al pancreas sono significativamente piu
frequenti negli uomini con mutazioni di BRCAZ2 rispetto a BRCA1, come pure piu comuni in
questo gruppo sono piu neoplasie nel corso della vita e un’eta piu giovane di insorgenza
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della malattia. Di contro, lo spettro di tumori negli uomini con mutazioni di BRCA1 é risultato
pil eterogeneo, con una maggiore frequenza di cancro al colon.

“Per migliorare I'efficacia dei programmi di screening e sorveglianza oncologica negli uomini
con mutazioni BRCA si dovranno prendere in considerazione queste differenze” — afferma
Laura Ottini. “In generale, i risultati di questo studio potranno aiutare gli oncologi a
sensibilizzare gli uomini con mutazioni BRCA nella percezione del loro rischio oncologico
personale, e non piu solo delle loro familiari di sesso femminile. Inoltre, questi dati
contribuiranno a orientare i prossimi studi, su cui stiamo gia lavorando, al fine di sviluppare
linee guida sempre piu personalizzate e specifiche per genere, in modo da garantire una
migliore gestione clinica a tutti i pazienti”.

Riferimenti:

Silvestri V, Leslie G, Barnes DR, ... Ottini L. Characterization of the cancer spectrum in men
with germline BRCA1 and BRCAZ2 pathogenic variants: Results from the Consortium of
Investigators of Modifiers of BRCA1/2 (CIMBA), JAMA Oncology.
doi:10.1001/jamaoncol.2020.2134. Epub 2020 July 2.
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| Medicina scienza e ricerca

Le mutazioni Brca sono unrischio anche
per gli uomini (soprattutto Brca2)

Non solo donne. Un nuovo studio internazionale coordinato della Sapienza e
sostenuto anche da Fondazione Airc, ha fatto luce sullo spettro dei tumori che
insorgono negli uomini con mutazioni nei geni Brcal e Brca2

di Redazione Aboutpharma Online = 3 Luglio 2020

Sono diventate famose grazie ad Angelina
Jolie che qualche anno fa, rese nota la doppia
mastectomia preventiva, eseguita dopo aver
scoperto di essere portatrice di una
mutazione del gene Brcal. Intervento
eseguito per evitare un possibile tumore al
seno, che aveva causato il decesso della
madre. Oggi si sa che mutazioni nei geni
Brcal e Brca2 possono predisporre a forme
ereditarie di neoplasie prettamente femminili, come tumori della mammella e dell'ovaio.
Ma queste mutazioni sono ereditate in ugual misura dai due sessi. E nonostante sia ben
noto il loro ruolo nella suscettibilita alle forme ereditarie delle neoplasie femminili,
I'impatto sul rischio oncologico delle mutazioni Brca negli uomini @ meno noto.

Lo studio italiano su mutazioni Brca e uomini

Laura Ottini del Dipartimento di Medicina molecolare della Sapienza, ha provato a
riempire questo gap di informazioni con uno studio in collaborazione con il consorzio
internazionale Cimba (Consortium for Investigators of Modifiers of BRCA1/2). Laricerca
ha evidenziato importanti e peculiari caratteristiche nello spettro dei tumori che insorgono
negli uomini con queste mutazioni. | risultati del lavoro, sostenuto anche da Fondazione
AIRC, sono stati pubblicati su JAMA Oncology.

La piu ampia casistica in letteratura

“Grazie alla collaborazione di oltre 50 gruppi di ricerca in tutto il mondo, abbiamo ottenuto
e analizzato i dati clinici di circa 7000 uomini portatori di mutazioni Brcal e Brca2” spiega
Valentina Silvestri del Dipartimento di medicina molecolare, responsabile dell’analisi dei
dati. “Mentre nelle donne € noto che i due geni Brca hanno un impatto diverso sul rischio
oncologico, poco si sapeva su eventuali analoghe differenze negli uomini. Lo studio ci ha
permesso di confrontare le caratteristiche cliniche degli uomini con mutazioni di Brcal con
quelle degli uomini con mutazioni di Brca2 in un’ampia casistica, a oggi la pit numerosa in
letteratura, in modo da mettere in luce eventuali differenze”.

Uomini pit a rischio con mutazione Brca2

| risultati mostrano che, a differenza di quanto accade nelle donne, dove € Brcal a
conferire un maggior rischio, gli uomini con mutazioni di Brca2 hanno una probabilita circa
tre volte maggiore di avere un tumore rispetto a quelli con mutazioni di Brcal. In
particolare, i tumori alla mammella, alla prostata e al pancreas sono significativamente pit
frequenti negli uomini con mutazioni di Brca2 rispetto a Brcal, come pure piti comuni in
questo gruppo sono pill neoplasie nel corso della vita e un’eta piu giovane di insorgenza
della malattia. Di contro, lo spettro di tumori negli uomini con mutazioni di Brcal e
risultato piu eterogeneo, con una maggiore frequenza di cancro al colon.

Verso linee guida personalizzate

“Per migliorare I'efficacia dei programmi di screening e sorveglianza oncologica negli
uomini con mutazioni Brca si dovranno prendere in considerazione queste differenze”
afferma Laura Ottini. “In generale, i risultati di questo studio potranno aiutare gli oncologi
a sensibilizzare gli uomini con mutazioni Brca nella percezione del loro rischio oncologico
personale, e non piu solo delle loro familiari di sesso femminile. Inoltre, questi dati
contribuiranno a orientare i prossimi studi, su cui stiamo gia lavorando, al fine di sviluppare
linee guida sempre piu personalizzate e specifiche per genere, in modo da garantire una
migliore gestione clinica a tutti i pazienti”.
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dormivo per il panico"

Le mutazioni nei Brca1 e Brca2, ribattezzati geni 'Jolie',

~ rappresentano un rischio anche per gli uomini. Un 2. Berlusconi, Briatore: "Gli hanno
~ nuovo studio internazionale coordinato dal 3‘3’11:;‘2;}5‘ vita e cambiato la storia
dipartimento di Medicina molecolare dell'Universita
Sapienza di Roma e sostenuto anche da Fondazione 3. Addio a Matteo Mutti, campione di
Airc, ha fatto luce sullo spettro dei tumori che lé‘;l“ne:i‘ morto per le complicanze del
insorgono negli uomini con mutazioni nei geni resi
famosi dall'attrice Angelina Jolie che alcuni anni 4. Tajani incrocia Renzi davanti a
| fa ha deciso di rendere nota la sua condizione e di Palazzo Chigi: "Ora & game open..."
. K sottol?or51 ad 1r'1tervent1 preventivi. La mutz%zmne di 5. Chie de"sel fic hot a Conte, il )
questi due geni (Brca 1 e/o Breca 2), determina una premier: "Manteniamo le distanze

predisposizione a sviluppare alcuni tipi di tumore (in
particolare di mammella, ovaio, pancreas e prostata) pit frequentemente rispetto alla popolazione
generale.

Lo studio, pubblicato su 'Jama Oncology' e condotto su 7000 uomini, € stato coordinato da Laura Ottini del
dipartimento di Medicina molecolare della Sapienza, in collaborazione con il consorzio internazionale
Cimba (Consortium for Investigators of Modifiers of Brca1/2). I risultati mostrano che, "a differenza di
quanto accade nelle donne, dove € Breca1 a conferire un maggior rischio, gli uomini con mutazioni di Brca2
hanno una probabilita circa tre volte maggiore di avere un tumore rispetto a quelli con mutazioni di Brea1.
In particolare - evidenziano i ricercatori - i tumori alla mammella, alla prostata e al pancreas sono
significativamente piu frequenti negli uomini con mutazioni di Brca2 rispetto a Brca1, come pure piu

ARTICOLO NON CEDIBILE AD ALTRI AD USO ESCLUSIVO DI U

Mapping, I'Italia che
riparte dall’arte. A

comuni in questo gruppo sono piu neoplasie nel corso della vita e un’eta pit giovane di insorgenza della Palermo fino al 7
malattia. Di contro, lo spettro di tumori negli uomini con mutazioni di Brea1 ¢ risultato piu eterogeneo, con :111%110 ;3 in Tl‘entl(;u;
. . " al 25 la mostra del
una maggiore frequenza di cancro al colon". pittore belga Julien
Friedler

“Grazie alla collaborazione di oltre 50 gruppi di ricerca in tutto il mondo, abbiamo ottenuto e
analizzato i dati clinici di circa 7000 uomini portatori di mutazioni Brca1 e Brca2 - spiega Valentina Silvestri
del dipartimento di Medicina molecolare, responsabile dell’analisi dei dati - Mentre nelle donne € noto che i
due geni Brca hanno un impatto diverso sul rischio oncologico, poco si sapeva su eventuali analoghe
differenze negli uomini. Lo studio ci ha permesso di confrontare le caratteristiche cliniche degli uomini con
mutazioni di Brca1 con quelle degli uomini con mutazioni di Breca2 in un’ampia casistica, a oggi la piu
numerosa in letteratura, in modo da mettere in luce eventuali differenze".

La scuola riparte a
settembre tra dubbi e

"Per migliorare I'efficacia dei programmi di screening e sorveglianza oncologica negli uomini con mutazioni incertezze

Brea si dovranno prendere in considerazione queste differenze - afferma Ottini - In generale, i risultati di
questo studio potranno aiutare gli oncologi a sensibilizzare gli uomini con mutazioni Brca nella percezione
del loro rischio oncologico personale, e non pit solo delle loro familiari di sesso femminile. Inoltre, questi
dati contribuiranno a orientare i prossimi studi, su cui stiamo gia lavorando, al fine di sviluppare
linee guida sempre piu personalizzate e specifiche per genere, in modo da garantire una migliore gestione

clinica a tutti i pazienti".
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Tumori, mutazioni gene 'jJolie": rischio anche per
gli uomini

Studentessa chiede selfie 'osé' a
Roma, 3 lug. (Adnkronos Salute) - Le Conte, lui la fredda:
mutazioni nei Brca1 e Brca2, ribattezzati geni "Manteniamo le distanze"
'Jolie', rappresentano un rischio anche per gli
uomini. Un nuovo studio internazionale

in evidenza

coordinato dal dipartimento di Medicina
molecolare dellUniversita Sapienza di Roma
e sostenuto anche da Fondazione Airc, ha Vasco ROSSI
fatto luce sullo spettro dei tumori che VABANE
insorgono negli uomini con mutazioni nei

FORMATO ...
che alcuni anni fa ha deciso di rendere nota

la sua condizione e di sottoporsi ad MAXI

interventi preventivi. La mutazione di questi
due geni (Brca 1 e/o Brca 2), determina una
predisposizione a sviluppare alcuni tipi di tumore (in particolare di mammella, ovaio, pancreas e
prostata) piu frequentemente rispetto alla popolazione generale.Lo studio, pubblicato su 'Jama
Oncology' e condotto su 7000 uomini, & stato coordinato da Laura Ottini del dipartimento di Medicina Spettacoli
molecolare della Sagienza in collaborazione con il consorzio internazionale Cimba (Consortium for
Investigators of Modifiers of Brca1/2). | risultati mostrano che, "a differenza di quanto accade nelle
donne, dove ¢ Brcal a conferire un maggior rischio, gli uomini con mutazioni di Brca2 hanno una

geni resi famosi dall'attrice Angelina Jolie
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Vasco si gode l'estate a Rimini
Ma con qualche chilo di troppo...

probabilita circa tre volte maggiore di avere un tumore rispetto a quelli con mutazioni di Brcal. In
particolare - evidenziano i ricercatori - i tumori alla mammella, alla prostata e al pancreas sono Zurich Connect ti permette di
risparmiare sull'assicurazione

significativamente piu frequenti negli uomini con mutazioni di Brca2 rispetto a Brcal, come pure piu auto senza compromessi sulla
qualita del servizio. Scopri la

comuni in questo gruppo sono piu neoplasie nel corso della vita e un’eta piu giovane di insorgenza polizza auto e fai un preventivo

della malattia. Di contro, lo spettro di tumori negli uomini con mutazioni di Brca1 é risultato piu
eterogeneo, con una maggiore frequenza di cancro al colon".“Grazie alla collaborazione di oltre 50
gruppi di ricerca in tutto il mondo, abbiamo ottenuto e analizzato i dati clinici di circa 7000 uomini
portatori di mutazioni Brcal e Brca2 - spiega Valentina Silvestri del dipartimento di Medicina
molecolare, responsabile dell’analisi dei dati - Mentre nelle donne € noto che i due geni Brca hanno un
impatto diverso sul rischio oncologico, poco si sapeva su eventuali analoghe differenze negli uomini.
Lo studio ci ha permesso di confrontare le caratteristiche cliniche degli uomini con mutazioni di Brca1l
con quelle degli uomini con mutazioni di Brca2 in un’ampia casistica, a oggi la pid numerosa in
letteratura, in modo da mettere in luce eventuali differenze"."Per migliorare l'efficacia dei programmi
di screening e sorveglianza oncologica negli uomini con mutazioni Brca si dovranno prendere in
considerazione queste differenze - afferma Ottini - In generale, i risultati di questo studio potranno S g i —

aiutare gli oncologi a sensibilizzare gli uomini con mutazioni Brca nella percezione del loro rischio e o I~ ) p':‘"“ =
oncologico personale, e non pit solo delle loro familiari di sesso femminile. Inoltre, questi dati ‘f..m’%_ ; "‘
contribuiranno a orientare i prossimi studi, su cui stiamo gia lavorando, al fine di sviluppare linee guida - -

sempre pil personalizzate e specifiche per genere, in modo da garantire una migliore gestione clinica a
tutti i pazienti". ELENA MORALI: '"Ma vanno ancora
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Le mutazioni ereditarie dei geni Brca1 e Brca2 ribattezzati 'gene Jolie' - dal nome
dell'attrice che ha reso noto di averli e noti per aumentare il rischio di tumore al seno e
ovaio nelle donne - sono pericolose anche per gli uomini. E' quanto emerge da uno studio
coordinato dalluniversita Sapienza di Roma, in collaborazione con il consorzio
internazionale Cimba (Consortium for Investigators of Modifiers of BRCA1/2) e sostenuto
dalla fondazione Airc.

Chi ha le mutazioni al gene Brca2 ha infatti una probabilita circa tre volte maggiore di
avere un tumore alla mammella, alla prostata e al pancreas rispetto a chi ha il gene Brcal e
sono piu frequenti i tumori con una comparsa in giovane eta. Il gruppo guidato da Laura
Ottini, come spiega sulla rivista Jama Oncology, ha rilevato anche che negli uomini con
mutazione del gene Brca1 sono pitl frequenti i tumori al colon. "Grazie alla collaborazione di
oltre 50 gruppi di ricerca in tutto il mondo, abbiamo ottenuto e analizzato i dati clinici di
circa 7000 uomini portatori di mutazioni Brca1 e Brca2", spiega la ricercatrice Valentina
Silvestri. n "Nelle donne & noto che i due geni Brca hanno un impatto diverso sul rischio
oncologico, ma poco si sapeva su eventuali differenze negli uomini".

Lo studio ha permesso di confrontare le caratteristiche cliniche degli uomini con
mutazioni di Brca1 con quelle degli uomini con mutazioni di Brca2 in un'ampia casistica,
evidenziandone le differenze. | risultati mostrano che, se nelle donne & Brca1 a dare piu
rischio, negli uomini sono le mutazioni di Brca2. "Per migliorare I'efficacia dei programmi di
screening e sorveglianza oncologica negli uomini con mutazioni Brca si dovranno prendere
in considerazione queste differenze", afferma Laura Ottini. "l risultati di questo studio
potranno aiutare gli oncologi a sensibilizzare gli uomini sul loro rischio oncologico
personale - conclude - e a orientare i prossimi studi per sviluppare linee guida sempre piu
personalizzate e specifiche per genere".
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Mutazioni geni BRCA e tumori: un
rischio anche per gli uomini

Evidenze da uno studio internazionale coordinato dalla Sapienza

Roma, 3 lug. (askanews) - Un nuovo studio internazionale coordinato dal
Dipartimento di Medicina molecolare della Sapienza e sostenuto anche da
Fondazione AIRC, ha fatto luce sullo spettro dei tumori che insorgono negli uomini
con mutazioni nei geni BRCAL e BRCA2. Le mutazioni nei geni BRCA1 e BRCA2
rappresentano un rilevante esempio di medicina di genere, pur essendo ereditate
in ugual misura dai due sessi. Il loro ruolo nella suscettibilita alle forme ereditarie
di neoplasie prettamente femminili, come tumori della mammella e dell’ovaio, &
ben conosciuto ed e entrato di routine nella pratica clinica; al contrario, -
sottolinea la Sapienza - 'impatto sul rischio oncologico delle stesse mutazioni nei
soggetti di sesso maschile e meno noto.

Uno studio coordinato da Laura Ottini del Dipartimento di Medicina molecolare
della Sapienza, in collaborazione con il consorzio internazionale CIMBA
(Consortium for Investigators of Modifiers of BRCA1/2) ha evidenziato importanti e
peculiari caratteristiche nello spettro dei tumori che insorgono negli uomini con
gueste mutazioni. | risultati della ricerca sono stati pubblicati sulla rivista JAMA
Oncology.

“Grazie alla collaborazione di oltre 50 gruppi di ricerca in tutto il mondo, abbiamo
ottenuto e analizzato i dati clinici di circa 708ARENIDA YoERtori di mutazioni
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BRCA1 e BRCA2”, spiega Valentina Silvestri del Dipartimento di Medicina
molecolare, responsabile dell’analisi dei dati. “Mentre nelle donne € noto che i
due geni BRCA hanno un impatto diverso sul rischio oncologico, poco si sapeva su
eventuali analoghe differenze negli uomini. Lo studio ci ha permesso di
confrontare le caratteristiche cliniche degli uomini con mutazioni di BRCA1 con
quelle degli uomini con mutazioni di BRCA2 in un’ampia casistica, a oggi la piu
numerosa in letteratura, in modo da mettere in luce eventuali differenze”.

| risultati mostrano che, a differenza di quanto accade nelle donne, dove € BRCA1l a
conferire un maggior rischio, gli uomini con mutazioni di BRCA2 hanno una
probabilita circa tre volte maggiore di avere un tumore rispetto a quelli con
mutazioni di BRCAL. In particolare, i tumori alla mammella, alla prostata e al
pancreas sono significativamente piu frequenti negli uomini con mutazioni di
BRCA?2 rispetto a BRCA1, come pure pit comuni in questo gruppo sono piu
neoplasie nel corso della vita e un’eta piu giovane di insorgenza della malattia. Di
contro, lo spettro di tumori negli uomini con mutazioni di BRCA1 é risultato piu
eterogeneo, con una maggiore frequenza di cancro al colon.

“Per migliorare l'efficacia dei programmi di screening e sorveglianza oncologica
negli uomini con mutazioni BRCA si dovranno prendere in considerazione queste
differenze - afferma Laura Ottini - In generale, i risultati di questo studio potranno
aiutare gli oncologi a sensibilizzare gli uomini con mutazioni BRCA nella
percezione del loro rischio oncologico personale, e non pit solo delle loro familiari
di sesso femminile. Inoltre, questi dati contribuiranno a orientare i prossimi studi,
su cui stiamo gia lavorando, al fine di sviluppare linee guida sempre piu
personalizzate e specifiche per genere, in modo da garantire una migliore gestione
clinica a tutti i pazienti”.

f [Winl
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Uomini e «geni Jolie»: quando
© rischiano il cancro piu delle donne
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Le mutazioni dei geni Brca 1 e 2 (fatti conoscere dall'attrice Angelina Jolie che ne &
portatrice) non sono soltanto legati a tumori di seno e ovaie, ma anche ad altri, come
prostata e pancreas. E nel sesso maschile funzionano in modo diverso

di Adriana Bazzi
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Le mutazioni dei geni Brca 1 e 2 non sono soltanto legati a tumori di seno e ovaie,
ma anche ad altri, come prostata e pancreas. E nel sesso maschile funzionano in
modo diverso Di fronte ai geni Brca 1 e 2, i piti famosi geni di predisposizione al
cancro, portati alla ribalta dall’attrice americana Angelina Jolie, uomini e donne si
comportano in maniera diversa. In un primo momento si pensava che le loro
«cattive» mutazioni fossero legate a tumori femminili (al seno e all’ovaio), ma non e
cosi. Queste alterazioni sono ereditate anche dai maschi (e sono coinvolte anche in
tumori della prostata e del pancreas) e, nel sesso maschile, agiscono
diversamente. Gli uomini, cioe, rischiano di pili quando sono portatori della
versione Brca2, mentre il sesso femminile € pit1 esposto quando presenta il Brcai.

Lo studio
Lo dimostra uno studio appena pubblicato sulla rivista Jama Oncology, coordinato

dal Dipartimento di Medicina molecolare dell’'Universita La Sapienza di Roma e
sostenuto anche dalla Fondazione Airc per la ricerca sul cancro. E’ da quando

I'attrice americana Angelina Jolie ha scritto, nel 2013, la famosa lettera al New York
Times, dichiarando di avere ereditato da madre e zia (entrambe morte di cancro al
seno) questi geni Brca mutati, e, quindi, di avere scelto di sottoporsi all’asportazione
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del seno (successivamente delle ovaie) per evitare di andare incontro alla malattia,
che il tema é arrivato al grande pubblico, oltre che avere contribuito a stimolare la
ricerca medica.

Mastectomie
La presenza di geni Brca 1 e 2 mutati possono, come accennato, predisporre le

persone a certi tipi di tumore: appunto le donne, per tumore al seno e alle ovaie. E
per fortuna oggi sono disponibili test che permettono I'individuazione di questi
geni, soprattutto in donne che hanno una familiarita per questi tipi di tumore. E
suggerire una prevenzione che puo andare dalla mastectomia della Jolie a un
monitoraggio «stretto» fatto di esami, come mammeografie, in tempi ravvicinati,
per intercettare precocemente la comparsa di un eventuale tumore. Ma nel
frattempo si & anche scoperto che questi geni mutati possono predisporre ad altri
tipi di neoplasie, anche negli uomini, come per esempio il cancro alla prostata o al

pancreas.
SAPIENZA WEB 12
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Medicina di genere
Ecco allora che é entrata in azione la medicina di genere per capire se queste

alterazioni del Dna, ereditate in uguale misura nei due sessi, possano avere un
impatto diverso per donne e uomini sul rischio oncologico. Lo studio, pubblicato su
Jama Oncology e coordinato da Laura Ottini del Dipartimento di Medicina molecolare
della Sapienza in collaborazione con il consorzio internazionale Cimba (Consortium
for Investigators of Modifiers of Brca1 e 2) ha fornito alcune risposte. «Grazie alla
collaborazione di oltre 50 gruppi di ricerca in tutto il mondo, abbiamo ottenuto e
analizzato i dati clinici di circa 7000 uomini portatori di mutazioni Brca1 e Brca2» —
spiega Valentina Silvestri del Dipartimento di Medicina molecolare, responsabile
dell’analisi dei dati. - Mentre nelle donne é noto che i due geni Brca hanno un
impatto diverso sul rischio oncologico, poco si sapeva su eventuali analoghe
differenze negli uomini. Lo studio ci ha permesso di confrontare le caratteristiche
cliniche degli uomini con mutazioni di Brca1 con quelle degli utomini con mutazioni
di Brca 2 in un’ampia casistica, a oggi la pili numerosa in letteratura, in modo da
mettere in luce eventuali differenze».

Cancroa prostata e pancreas
I risultati mostrano che, a differenza di quanto accade nelle donne, dove é Brcai1 a

conferire un maggior rischio, gli uvomini con mutazioni di Brca 2 hanno una
probabilita circa tre volte maggiore di avere un tumore rispetto a quelli con
mutazioni di Brcai. In particolare, i tumori alla mammella, alla prostata e al pancreas
sono significativamente pil frequenti negli uomini con mutazioni di Brca2 rispetto a
Brcai, come pure piil comuni in questo gruppo sono pitl neoplasie nel corso della
vita e un’eta pil giovane di insorgenza della malattia. Di contro, lo spettro di tumori
negli uomini con mutazioni di BRCA1 é risultato pill eterogeneo, con una maggiore
frequenza di cancro al colon.
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Lo screening
«Per migliorare l'efficacia dei programmi di screening e sorveglianza oncologica negli

uomini con mutazioni Brca si dovranno prendere in considerazione queste
differenze» — afferma Laura Ottini. «In generale, i risultati di questo studio potranno
aiutare gli oncologi a sensibilizzare gli uomini con mutazioni Brca nella percezione
del loro rischio oncologico personale, e non piu solo delle loro familiari di sesso
femminile. Inoltre, questi dati contribuiranno a orientare i prossimi studi, su cui
stiamo gia lavorando, al fine di sviluppare linee guida sempre pit1 personalizzate e
specifiche per genere, in modo da garantire una migliore gestione clinica a tutti i
pazienti».

6 luglio 2020 (modifica il 6 luglio 2020 | 11:38)
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Tumori. Mutazioni BRCA. Anche gli uomini
sono a rischio

Un nuovo studio internazionale coordinato dal Dipartimento di Medicina molecolare della
Sapienza e sostenuto anche da Fondazione AIRC, ha fatto luce sullo spettro dei tumori che
insorgono negli uomini con mutazioni nei geni BRCA1 e BRCA2. I risultati della ricerca
sostenuta da Airc sono stati pubblicati sulla rivista Jama Oncology

03 LUG - Le mutazioni nei geni BRCA1 e BRCA2 rappresentano un rilevante
esempio di medicina di genere, pur essendo ereditate in ugual misura dai due
sessi. Il loro ruolo nella suscettibilita alle forme ereditarie di neoplasie

§ prettamente femminili, come tumori della mammella e dell’ovaio, € ben

| conosciuto ed & entrato di routine nella pratica clinica; al contrario, I'impatto sul
rischio oncologico delle stesse mutazioni nei soggetti di sesso maschile € meno
noto.

Uno studio coordinato da Laura Ottini del Dipartimento di Medicina molecolare della Sapienza; in
collaborazione con il consorzio internazionale Cimba (Consortium for Investigators of Modifiers of
BRCA1/2), ha evidenziato importanti e peculiari caratteristiche nello spettro dei tumori che insorgono
negli uomini con queste mutazioni. I risultati della ricerca sostenuta anche da Fondazione Airc sono
stati pubblicati su Jama Oncology.

“Grazie alla collaborazione di oltre 50 gruppi di ricerca in tutto il mondo, abbiamo ottenuto e
analizzato i dati clinici di circa 7000 uomini portatori di mutazioni BRCA1 e BRCA2 - spiega Valentina
Silvestri del Dipartimento di Medicina molecolare, responsabile dell’analisi dei dati - m mentre nelle
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su eventuali analoghe differenze negli uomini. Lo studio ci ha permesso di confrontare le
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“Per migliorare |'efficacia dei programmi di screening e sorveglianza oncologica negli uomini con
mutazioni BRCA si dovranno prendere in considerazione queste differenze - afferma Laura Ottini - in
generale, i risultati di questo studio potranno aiutare gli oncologi a sensibilizzare gli uomini con
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Tumore, mutazioni dei geni Jolie, studio n,«mumro@
italiano: a rischio anche gli uomini
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Tumore, le mutazioni dei geni Jolie mettono a rischio anche per gli uomini: & agricoltort>

uno studio italiano a far luce sulle mutazioni nei Brca1 e Brca2, ribattezzati

geni Jolie, che rappresentano dunque un rischio anche per gli uomini. Il nuovo

studio internazionale coordinato dal dipartimento di Medicina molecolare VIDEO PIU VISTO

dell'Universita Sapienza di Roma e sostenuto anche da Fondazione Airc, F ’—’ Mondragone, il video

ha fatto luce sullo spettro dei tumori che insorgono negli uomini con choc di Salv[ni:
«Puzzo? Stai tu due

mutazioni nei geni resi famosi dall'attrice Angelina Jolie che alcuni anni fa ha & ore in mezzo a quella

deciso di rendere nota la sua condizione e di sottoporsi ad interventi gentaglia...»

preventivi.
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Il “gene Jolie” non aumenta la mortalita per... 2 I | .eSI a 6€

I——

ATTIVAE LEGGI ORA

APPROFONDIMENTI

Il “gene Jolie” non aumenta la mortalita per tumore al seno

Beyoncé, il padre ha un tumore al seno: &€ uno dei pochi uomini vittima di

gquesta malattia .
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La mutazione di questi due geni (Brca 1 e/o Brca 2), determina una
predisposizione a sviluppare alcuni tipi di tumore (in particolare di mammella,
ovaio, pancreas e prostata) piu frequentemente rispetto alla popolazione
generale. Lo studio, pubblicato su 'Jama Oncology' e condotto su 7000
uomini, € stato coordinato da Laura Ottini del dipartimento di Medicina
molecolare della Sapienza, in collaborazione con il consorzio internazionale
Cimba (Consortium for Investigators of Modifiers of Brca1/2). | risultati
mostrano che, «a differenza di quanto accade nelle donne, dove € Brcal a
conferire un maggior rischio, gli uomini con mutazioni di Brca2 hanno una
probabilita circa tre volte maggiore di avere un tumore rispetto a quelli con
mutazioni di Brca1. In particolare - evidenziano i ricercatori - i tumori alla
mammella, alla prostata e al pancreas sono significativamente piu frequenti
negli uomini con mutazioni di Brca2 rispetto a Brca1, come pure pit comuni
in questo gruppo sono piu neoplasie nel corso della vita e un'eta piu giovane
di insorgenza della malattia. Di contro, lo spettro di tumori negli uomini con
mutazioni di Brca1 é risultato piu eterogeneo, con una maggiore frequenza di
cancro al colon».

«Grazie alla collaborazione di oltre 50 gruppi di ricerca in tutto il mondo,
abbiamo ottenuto e analizzato i dati clinici di circa 7000 uomini portatori di
mutazioni Brca1 e Brca2 - spiega Valentina Silvestri del dipartimento di
Medicina molecolare, responsabile dell'analisi dei dati - Mentre nelle donne &
noto che i due geni Brca hanno un impatto diverso sul rischio oncologico,
poco si sapeva su eventuali analoghe differenze negli uomini. Lo studio ci ha
permesso di confrontare le caratteristiche cliniche degli uomini con mutazioni
di Brca1 con quelle degli uomini con mutazioni di Brca2 in un'ampia casistica,
a oggi la pil numerosa in letteratura, in modo da mettere in luce eventuali
differenze». «Per migliorare I'efficacia dei programmi di screening e
sorveglianza oncologica negli uomini con mutazioni Brca si dovranno
prendere in considerazione queste differenze - afferma Ottini - In generale, i
risultati di questo studio potranno aiutare gli oncologi a sensibilizzare gli
uomini con mutazioni Brca nella percezione del loro rischio oncologico
personale, e non piu solo delle loro familiari di sesso femminile. Inoltre, questi
dati contribuiranno a orientare i prossimi studi, su cui stiamo gia lavorando, al
fine di sviluppare linee guida sempre piu personalizzate e specifiche per
genere, in modo da garantire una migliore gestione clinica a tutti i pazienti».

Ultimo aggiornamento: 11:49
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Tumore, mutazioni dei geni Jolie, T
studio italiano: a rischio anche gli Roma deserta, i controlli ¢ a storia d

Marta abbandonata in strada dai vigili

u o m i n i (come in una favola)

di Pietro Piovani
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Tumore, le mutazioni dei geni u Toninelli contestato a Roma:

HyPLAY

Jolie mettono a rischio anche la lite al bar finisce quasi in

per gli uomini: & uno studio rissa

italiano a far luce sulle mutazioni

nei Brca1 e Brca2, ribattezzati ° sl etz el e e )
Mondragone: «Quelli dei centri

geni Jolie, che rappresentano sociali bevono e fumano fino a

dunque un rischio anche per gli tardi»

uomini. Il nuovo studio

internazionale coordinato dal Lo spettacolo dell'Amerigo
dipartimento di Medicina Vespucci, il veliero si illumina di

molecolare dellUniversita Sapienza di Roma e sostenuto anche da Fondazione Hotielalcenova

Airc, ha fatto luce sullo spettro dei tumori che insorgono negli uomini con mutazioni
. R . . . . . . . ) Viaggio nella crisi della Roma
nei geni resi famosi dall'attrice Angelina Jolie che alcuni anni fa ha deciso di rendere e 99 e

Ugo Trani: «Ecco qual € il vero
nota la sua condizione e di sottoporsi ad interventi preventivi. problemanr

®
®
®
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controllo di priapismo in
Francia: & durato 4 ore

Carlotta muore nel sonno a 14
anni. Mamma sconvolta: «<L'ho
sentita tossire, poi il mio angelo
era senza vita»

Coronavirus, il virologo che
scopri Ebola: «La pandemia &
appena cominciata»

Melanoma, nel 90% dei pazienti
guarisce ma aumenta tra gli
under 40

di Carla Massi

Coronavirus, in Italia 30 morti e
201 nuovi casi: nessun
contagiato in cinque regioni, le
sviluppare alcuni tipi di tumore (in particolare di mammella, ovaio, pancreas e vittime in quattro regioni

prostata) piu frequentemente rispetto alla popolazione generale. Lo studio, pubblicato
su 'Jama Oncology' e condotto su 7000 uomini, € stato coordinato da Laura Ottini del
dipartimento di Medicina molecolare della Sapienza, in collaborazione con il
consorzio internazionale Cimba (Consortium for Investigators of Modifiers of Brca1/2).
| risultati mostrano che, «a differenza di quanto accade nelle donne, dove & Brcal a
conferire un maggior rischio, gli uomini con mutazioni di Brca2 hanno una probabilita
circa tre volte maggiore di avere un tumore rispetto a quelli con mutazioni di Brca1. In
particolare - evidenziano i ricercatori - i tumori alla mammella, alla prostata e al
pancreas sono significativamente piu frequenti negli uomini con mutazioni di Brca2
rispetto a Brca1, come pure piu comuni in questo gruppo sono pit neoplasie nel
corso della vita e un'eta pit giovane di insorgenza della malattia. Di contro, lo spettro
di tumori negli uomini con mutazioni di Brca1 € risultato piu eterogeneo, con una
maggiore frequenza di cancro al colon».

La mutazione di questi due geni (Brca 1 e/o Brca 2), determina una predisposizione a

GUIDA ALLO SHOPPING

«Grazie alla collaborazione di oltre 50 gruppi di ricerca in tutto il mondo, abbiamo
ottenuto e analizzato i dati clinici di circa 7000 uomini portatori di mutazioni Brca1 e Jm,; -
Brca2 - spiega Valentina Silvestri del dipartimento di Medicina molecolare,

responsabile dell'analisi dei dati - Mentre nelle donne € noto che i due geni Brca Seggiolino per auto, quale scegliere
hanno un impatto diverso sul rischio oncologico, poco si sapeva su eventuali per viaggiare al massimo della
analoghe differenze negli uomini. Lo studio ci ha permesso di confrontare le sicurezza

caratteristiche cliniche degli uomini con mutazioni di Brca1 con quelle degli uomini
con mutazioni di Brca2 in un‘ampia casistica, a oggi la pit numerosa in letteratura, in 3"3.“?553{11_11‘1’0@
modo da mettere in luce eventuali differenze». «Per migliorare I'efficacia dei
programmi di screening e sorveglianza oncologica negli uomini con mutazioni Brca si
dovranno prendere in considerazione queste differenze - afferma Ottini - In generale, i
risultati di questo studio potranno aiutare gli oncologi a sensibilizzare gli uomini con
mutazioni Brca nella percezione del loro rischio oncologico personale, € non pit solo
delle loro familiari di sesso femminile. Inoltre, questi dati contribuiranno a orientare i
prossimi studi, su cui stiamo gia lavorando, al fine di sviluppare linee guida sempre
piu personalizzate e specifiche per genere, in modo da garantire una migliore
gestione clinica a tutti i pazienti».
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Rischio oncologico negli uomini 3 volte maggiore
con mutazioni di BRCA2. \Verso screening piu
efficaci

INSALUTENEWS.IT

SAPIENZA

UNIVERSITA DI ROMA

Un nuovo studio internazionale coordinato dal Dipartimento di Medicina molecolare della Sapienzg e
sostenuto anche da Fondazione AIRC, ha fatto luce sullo spettro dei tumori che insorgono negli uomini
con mutazioni nei geni BRCA1 e BRCAZ2. | risultati sono stati pubblicati sulla rivista JAMA Oncology

“ ‘ Roma, 3 luglio 2020 ~ Le mutazioni nei geni BRCAT e
BRCAZ2 rappresentano un rilevante esempio di medicina
di genere, pur essendo ereditate in ugual misura dai due
sessi. Il loro ruolo nella suscettibilita alle forme
ereditarie di neoplasie prettamente femminili, come
tumori della mammella e dell'ovaio, & ben conosciuto
ed é entrato di routine nella pratica clinica; al contrario,
I'impatto sul rischio oncologico delle stesse mutazioni
nei soggetti di sesso maschile € meno noto.

Uno studio coordinato da Laura Ottini del Dipartimento di Medicina
molecolare della Sapienza, in collaborazione con il consorzio
internazionale CIMBA (Consortium for Investigators of Modifiers of
BRCA1/2), ha evidenziato importanti e peculiari caratteristiche nello
spettro dei tumori che insorgono negli uomini con queste mutazioni. |
risultati della ricerca sostenuta anche da Fondazione AIRC sono stati
pubblicati sulla prestigiosa rivista JAMA Oncology.

“Grazie alla collaborazione di oltre 50 gruppi diricerca in tutto il
mondo, abbiamo ottenuto e analizzato i dati clinici di circa 7.000
uomini portatori di mutazioni BRCA7Te BRCA2 — spiega Valentina

Silvestri del Dipartimento di Medicina molecolare, responsabile

dell'analisi dei dati — Mentre nelle donne é noto che i due geni BRCA Prof.ssa Laura Ottini
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hanno un impatto diverso sul rischio oncologico, poco si sapeva su

eventuali analoghe differenze negli uomini. Lo studio ci ha permesso di confrontare le
SESSUOLOGIA caratteristiche cliniche degli uomini con mutazioni di BRCA7 con quelle degli uomini con mutazioni
di BRCAZin un'ampia casistica, a oggi la pit numerosa in letteratura, in modo da mettere in luce

eventuali differenze”.

I risultati mostrano che, a differenza di quanto accade nelle donne, dove & BRCAT a conferire un
maggior rischio, gli uomini con mutazioni di BRCAZ hanno una probabilita circa tre volte maggiore

di avere un tumore rispetto a quelli con mutazioni di BRCAT.

Quando I'ex incombe
di Marco Rossi

In particolare, i tumori alla mammella, alla prostata e al pancreas sona significativamente pit
frequenti negli uomini con mutazioni di BRCAZ2 rispetto a BRCA 1, come pure pitl comuni in questo
gruppo sono pitl neoplasie nel corso della vita e un'eta pit giovane di insorgenza della malattia. Di
contro, lo spettro di tumori negli uomini con mutazioni di BRCA7 é risultato pit eterogeneo, con una

HON Aderiamo allo standard HONcode

il |per |'affidabilita dell'informazione maggiore frequenza di cancro al colon.
CODE
ouroaten [Medica.

vt "Per migliorare I'efficacia dei programmi di screening e sorveglianza oncologica negli uomini con
eririca qui.
mutazioni BRCA si dovranno prendere in considerazione queste differenze — afferma Laura Ottini

— In generale, i risultati di questo studio potranno aiutare gli oncologi a sensibilizzare gli uomini con

mutazioni BRCA nella percezione del loro rischio oncologico personale, e non pit solo delle loro

COMUNICATI STAMPA

familiari di sesso femminile. Inoltre, questi dati contribuiranno a orientare i prossimi studi, su cui
stiamo gia lavorando, al fine di sviluppare linee guida sempre pitl personalizzate e specifiche per
genere, in modo da garantire una migliore gestione clinica a tuttii pazienti”.

Farmaci oncologici a domicilio,
prosegue I'impegno degli IFO
3 LUG, 2020

Condividi la notizia con i tuoi amici
Torna alla home page

Salva come PDF

Tag: BRCA1 BRCA2 LauraOttini  mutazioniBRCA  rischio oncologico  tumori maschili ~ Valentina Silvestri

Le informazioni presenti nel sito devono servire a migliorare, e non a sostituire, il rapporto medico-paziente. In nessun caso sostituiscono la

. . . consulenza medica specialistica. Ricordiamo a tutti i pazienti visitatori che in caso di disturbi e/o malattie & sempre necessario rivolgersi al
Covid-19, plasma iperimmune per la

cura. Reclutati 22 donatori in Liguria
3LUG, 2020

proprio medico di base o allo specialista.
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Tumore, mutazioni dei geni Jolie, studio
italiano: a rischio anche gli uomini

n Tumore, le mutazioni dei geni Jolie mettono a rischio anche per gli uomini: &
uno studio italiano a far luce sulle mutazioni nei Brca1 e Brca2, ribattezzati
n geni Jolie, che rappresentano dunque un rischio anche per gli uomini. Il nuovo
studio internazionale coordinato dal dipartimento di Medicina molecolare
dell'lUniversita Sapienza di Roma e sostenuto anche da Fondazione Airc,
n ha fatto luce sullo spettro dei tumori che insorgono negli uomini con
mutazioni nei geni resi famosi dall'attrice Angelina Jolie che alcuni annifaha ROIMA

deciso di rendere nota la sua condizione e di sottoporsi ad interventi
preventivi.

SFOGLIA IL GIORNALE

MILANO SFOGLIA IL GIORNALE
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La mutazione di questi due geni (Brca 1 e/o Brca 2), determina una

predisposizione a sviluppare alcuni tipi di tumore (in particolare di mammella,

ovaio, pancreas e prostata) piu frequentemente rispetto alla popolazione

generale. Lo studio, pubblicato su 'Jama Oncology' e condotto su 7000

uomini, & stato coordinato da Laura Ottini del dipartimento di Medicina Orecchini, due modelli moda a confronto
molecolare della Sapienza, in collaborazione con il consorzio internazionale

Cimba (Consortium for Investigators of Modifiers of Brca1/2). | risultati

mostrano che, «a differenza di quanto accade nelle donne, dove & Brcal a LE ALTRE NOTIZIE

conferire un maggior rischio, gli uomini con mutazioni di Brca2 hanno una ROMA
probabilita circa tre volte maggiore di avere un tumore rispetto a quelli con Coronavirus a Roma;
mutazioni di Brca1. In particolare - evidenziano i ricercatori - i tumori alla paziente positivo al

Pronto soccorso
dell'Umberto I. Caccia
alla rete dei contatti

mammella, alla prostata e al pancreas sono significativamente piu frequenti

negli uomini con mutazioni di Brca2 rispetto a Brca1, come pure pit comuni

in questo gruppo sono piu neoplasie nel corso della vita e un'eta piu giovane
di insorgenza della malattia. Di contro, lo spettro di tumori negli uomini con
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mutazioni di Brca1 € risultato piu eterogeneo, con una maggiore frequenza di
cancro al colon».

«Grazie alla collaborazione di oltre 50 gruppi di ricerca in tutto il mondo,
abbiamo ottenuto e analizzato i dati clinici di circa 7000 uomini portatori di
mutazioni Brca1 e Brca2 - spiega Valentina Silvestri del dipartimento di
Medicina molecolare, responsabile dell'analisi dei dati - Mentre nelle donne &
noto che i due geni Brca hanno un impatto diverso sul rischio oncologico,
poco si sapeva su eventuali analoghe differenze negli uomini. Lo studio ci ha
permesso di confrontare le caratteristiche cliniche degli uomini con mutazioni
di Brca1 con quelle degli uomini con mutazioni di Brca2 in un‘ampia casistica,
a oggi la pit numerosa in letteratura, in modo da mettere in luce eventuali
differenze». «Per migliorare I'efficacia dei programmi di screening e
sorveglianza oncologica negli uomini con mutazioni Brca si dovranno
prendere in considerazione queste differenze - afferma Ottini - In generale, i
risultati di questo studio potranno aiutare gli oncologi a sensibilizzare gli
uomini con mutazioni Brca nella percezione del loro rischio oncologico
personale, e non piu solo delle loro familiari di sesso femminile. Inoltre, questi
dati contribuiranno a orientare i prossimi studi, su cui stiamo gia lavorando, al
fine di sviluppare linee guida sempre piu personalizzate e specifiche per
genere, in modo da garantire una migliore gestione clinica a tutti i pazienti».

Ultimo aggiornamento: Venerdi 3 Luglio 2020, 11:52
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Cancro: piu a rischio gli uomini con varianti
patogenetiche di BRCA2

di Daivd Douglas

Gli uomini con varianti patogenetiche nella linea germinale di BRCA2 hanno
maggiori probabilita di essere affetti da cancro rispetto agli uomini che
presentano varianti patogenetiche nella linea germinale di BRCA1. A questa
conclusione é giunto uno studio dell’Universita Sapienza di Roma, La ricerca
“colma un vuoto di conoscenze sui fenotipi negli uomini con varianti
patogenetiche nella linea germinale di BRCA1 e BRCA2”, dice Laura Ottini,

autrice principale dello studio” Bnewsletter
16 LUG - (Reuters Health) — Secondo un nuovo studio condotto dall’Universita, ISCRIVITI ALLA NOSTRA NEWS LETTER
Sagienza di Roma. gli uomini con varianti patogenetiche (PV) nella linea Ogni giorno sulla tua mail tutte le notizie di
germinale di BRCA2 hanno maggiori probabilita di essere affetti da cancro Quotidiano Sanita.

rispetto agli uomini con varianti patogenetiche nella linea germinale di BRCA1.

La ricerca “colma un vuoto di conoscenze sui fenotipi negli uomini con varianti
patogenetiche nella linea germinale di BRCA1 e BRCA2”, dice Laura Ottini,
autrice principale dello studio. “I nostri risultati, che derivano da analisi sul piu
grande set di dati disponibile su PV in BRCA1/2 negli uomini, mostrano che
I'essere affetti da un cancro o lo sviluppo di molteplici tumori, tra cui quello al
seno, alla prostata e al pancreas, si associa a una maggiore probabilita di
essere portatori di PV in BRCA2, piuttosto che in BRCA1”.

Lo studio

Ottini e colleghi hanno esaminato i dati relativi a oltre 6.900 uomini, di cui 3.651 erano portatori di PV in
BRCAT1 e 3.251 in BRCAZ2. | partecipanti sono stati reclutati da gruppi di studio in tutto il mondo in centri
genetici oncologici tra il 1996 e il 2017 e la loro eta media era di 51,6 anni.

Quasi il 20% aveva ricevuto almeno una diagnosi di
cancro. | portatori di PV in BRCA2 erano
significativamente piu esposti alla probabilita di avere un
tumore (odds ratio, 3,23) e di avere piu di un tumore
primario.
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“Questi dati aiuteranno a ottimizzare le cure per gli uomini
portatori di PV in BRCA1 e BRCA2”, osserva Laura
Ottini. “In particolare, i programmi di screening e
sorveglianza in uomini con PV in BRCA1 e BRCA2
dovrebbero essere personalizzati alla luce di queste differenze di fenotipo tumorale gene-specifico”.

lPlf]Lettl [7 giorni] [30 giorni]

1 Cassazione. Medico competente non e
tenuto a valutazioni generali sullo

Fonte: JAMA Oncology stato di salute ma solo sul rischio

David Douglas specifico per la mansione

(Versione ltaliana Quotidiano Sanita/Popular Science)

2 Covid. “Anche dalla pelle i segni
16 luglio 2020 dell'infezione”. Dai dermatologi le linee
© Riproduzione riservata guida per i cittadini

3 8° Monitoraggio Covid. 7 Regioni con
Rt sopra 1 e in 11 il trend dei nuovi casi
Altri articoli in Scienza e Farmaci cresce. Attivi oltre 600 focolai. Ma per
Ministero-Iss quadro ¢ di “bassa
criticita”. Ecco il dossier ‘segreto’

4 Decreto Rilancio. Finalmente anche la
psicologia € entrata nell’agenda politica

5 Cefalea cronica. Approvata la legge che
la riconosce come “malattia sociale”. 29




D DATA STAMPA

Link: http://www.quotidianosanita.it/studi-e-analisi/articolo.php?articolo_id=86756

QUOTIDIANOSANITA.IT
Link al Sito Web

Redazione | Pubblicita | Contatti

Data pubblicazione: 03/07/2020

Studi e Analisi

Scienzae | Studie !
Farmaci : Analisi !

quotidianosanita.it

Lavoroe |
Professioni |

Governoe
Parlamento !

Cronache Regionie !

Home |
Asl

Archivio

Quotidiano on line
di informazione sanitaria
Venerdi 03 LUGLIO 2020

- segui quotidianosanita.it

oEpO =

twitter .

Tweet [JEI‘&] stampa

Tumori. Mutazioni BRCA. Anche gli uomini sono a
rischio

Un nuovo studio internazionale coordinato dal Dipartimento di Medicina
molecolare della Sapienza e sostenuto anche da Fondazione AIRC, ha fatto luce
sullo spettro dei tumorit che insorgono negli uomini con mutazioni nei geni BRCA1
e BRCA=2. I risultati sono stati pubblicati sulla rivista Jama Oncology

03 LUG - Le mutazioni nei geni BRCA1 e BRCA2 rappresentano un rilevante
esempio di medicina di genere, pur essendo ereditate in ugual misura dai due
sessi. Il loro ruolo nella suscettibilita alle forme ereditarie di neoplasie
prettamente femminili, come tumori della mammella e dell'ovaio, & ben
conosciuto ed € entrato di routine nella pratica clinica; al contrario, I'impatto sul
rischio oncologico delle stesse mutazioni nei soggetti di sesso maschile € meno
noto.

Uno studio coordinato da Laura Ottini del Dipartimento di Medicina molecolare
della Sagienza in collaborazione con il consorzio internazionale Cimba
(Consortium for Investigators of Modifiers of BRCA1/2), ha evidenziato
importanti e peculiari caratteristiche nello spettro dei tumori che insorgono negli
uomini con queste mutazioni. | risultati della ricerca sostenuta anche da Fondazione Airc sono stati
pubblicati su Jama Oncology.

“Grazie alla collaborazione di oltre 50 gruppi di ricerca in tutto il mondo, abbiamo ottenuto e analizzato i dati
clinici di circa 7000 uomini portatori di mutazioni BRCA1 e BRCA2 — spiega Valentina Silvestri del
Dipartimento di Medicina molecolare, responsabile dell’analisi dei dati — m mentre nelle donne & noto che i
due geni BRCA hanno un impatto diverso sul rischio oncologico, poco si sapeva su eventuali analoghe
differenze negli uomini. Lo studio ci ha permesso di confrontare le caratteristiche cliniche degli uomini con
mutazioni di BRCA1 con quelle degli uomini con mutazioni di BRCA2 in un’ampia casistica, a oggi la piu
numerosa in letteratura, in modo da mettere in luce eventuali differenze”.

| risultati mostrano che, a differenza di quanto
accade nelle donne, dove ¢ BRCA1 a conferire un
maggior rischio, gli uomini con mutazioni di BRCA2
hanno una probabilita circa tre volte maggiore di
avere un tumore rispetto a quelli con mutazioni di
BRCAT1. In particolare, i tumori alla mammella, alla
prostata e al pancreas sono significativamente piu
frequenti negli uomini con mutazioni di BRCAZ2 rispetto a
BRCA1, come pure pitl comuni in questo gruppo sono pil
neoplasie nel corso della vita e un’eta piu giovane di
insorgenza della malattia. Di contro, lo spettro di tumori
negli uomini con mutazioni di BRCA1 & risultato piu
eterogeneo, con una maggiore frequenza di cancro al
colon.

“Per migliorare I'efficacia dei programmi di screening e sorveglianza oncologica negli uomini con mutazioni
BRCA si dovranno prendere in considerazione queste differenze — afferma Laura Ottini — in generale, i
risultati di questo studio potranno aiutare gli oncologi a sensibilizzare gli uomini con mutazioni BRCA nella
percezione del loro rischio oncologico personale, e non piu solo delle loro familiari di sesso femminile.
Inoltre, questi dati contribuiranno a orientare i prossimi studi, su cui stiamo gia lavorando, al fine di
sviluppare linee guida sempre piu personalizzate e specifiche per genere, in modo da garantire una migliore
gestione clinica a tutti i pazienti”.

Riferimenti:

Characterization of the cancer spectrum in men with germline BRCA1 and BRCA2 pathogenic variants:
Results from the Consortium of Investigators of Modifiers of BRCA1/2 (CIMBA) - Silvestri V, Leslie G, Barnes
DR, ... Ottini L. - JAMA Oncology (2020) DOI 10.1001/jamaoncol.2020.2134

03 luglio 2020
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Le mutazioni Brcai e 2 aumentano la possibilita di malattia anche nei maschi, che bisogna quindi
sensibilizzare. Uno studio italiano
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Le mutazioni Brca1 e Brca2, ribattezzati geni Jolie, sono un rischio anche per gli
uomini. Un nuovo studio internazionale, coordinato dal dipartimento di Medicina
molecolare della Sapienza di Roma e sostenuto da Fondazione Airc, ha fatto
luce sullo spettro dei tumori che insorgono negli uomini con mutazioni nei geni
resi famosi dall'attrice Angelina Jolie che alcuni anni fa ha deciso di rendere nota
la sua condizione e di sottoporsi ad interventi preventivi di mastectomia e
ovariectomia. La mutazione di questi due geni (Brca 1 e/o Brca 2), determina
una predisposizione a sviluppare alcuni tipi di tumore (in particolare di
mammella, ovaio, pancreas e prostata) piu frequentemente rispetto alla
popolazione generale.

Negli uomini Brca2 piu significativo

Lo studio, pubblicato su Jama Oncology e condotto su 7000 uomini, & stato
coordinato da Laura Ottini del dipartimento di Medicina molecolare della,
Sapienza, in collaborazione con il consorzio internazionale Cimba (Consortium
for Investigators of Modifiers of Brca1/2). | risultati mostrano che, "a differenza di
quanto accade nelle donne, dove & Brca1 a conferire maggior rischio, gli uomini
con mutazioni di Brca2 hanno una probabilita circa tre volte maggiore di avere un
tumore rispetto a quelli con mutazioni di Brca1. In particolare - evidenziano i
ricercatori - i tumori alla mammella, alla prostata e al pancreas sono
significativamente piu frequenti negli uomini con mutazioni Brca2 rispetto a
Brca1, come pure pit comuni in questo gruppo sono piu neoplasie nel corso
della vita e un'eta piu giovane di insorgenza della malattia. Di contro, lo spettro di
tumori negli uomini con mutazioni di Brca1 € risultato piu eterogeneo, con una
maggiore frequenza di cancro al colon"

| dati di 7000 uomini

"Grazie alla collaborazione di oltre 50 gruppi di ricerca in tutto il mondo, abbiamo
ottenuto e analizzato i dati clinici di circa 7000 uomini portatori di mutazioni
Brca1 e Brca2 - spiega Valentina Silvestri del dipartimento di Medicina
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due geni Brca hanno un impatto diverso sul rischio oncologico, poco si sapeva
su eventuali analoghe differenze negli uomini. Lo studio ci ha permesso di
confrontare le caratteristiche cliniche degli uomini con mutazioni di Brca1 con
quelle degli uomini con mutazioni di Brca2 in un‘ampia casistica, a oggi la piu
numerosa in letteratura, in modo da mettere in luce eventuali differenze”.

Sensibilizzare i maschi

"Per migliorare l'efficacia dei programmi di screening e sorveglianza oncologica
negli uomini con mutazioni Brca si dovranno prendere in considerazione queste
differenze - afferma Ottini - In generale, i risultati di questo studio potranno
aiutare gli oncologi a sensibilizzare gli uomini con mutazioni Brca nella
percezione del loro rischio oncologico personale, e non piu solo delle loro
familiari di sesso femminile. Inoltre, questi dati contribuiranno a orientare i
prossimi studi, su cui stiamo gia lavorando, al fine di sviluppare linee guida
sempre piu personalizzate e specifiche per genere, in modo da garantire una
migliore gestione clinica a tutti i pazienti"
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Tumori: mutazioni dei “geni Jolie” pericolose anche per gli uomini

SHARE:

indicarlo sono i risultati di un nuovo studio, sostenuto dalla fondazione Airc e coordinato dall'Universita La Sapienza di
A Roma in collaborazione con il consorzio internazionale Cimba (Consortium for Investigators of Modifiers of BRCA1/2)
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- —

Oltre che per le donne, le mutazioni ereditarie dei geni Brcal e Brca 2 (comunemente noti come “geni Jolie”), che incrementano
le probabilita di sviluppare il tumore al seno, possono essere pericolose anche per gli uomini. A indicarlo sono i risultati di un
nuovo studio, sostenuto dalla fondazione Airc e coordinato dall’'Universita La Sapienza di Roma in collaborazione con il
consorzio internazionale Cimba (Consortium for Investigators of Modifiers of BRCA1/2). Le mutazioni del gene Brca2, infatti,
incrementano di tre volte il rischio di avere un tumore, alla mammella, alla prostata e al pancreas rispetto a quelle che

colpiscono Brcal. Inoltre, rendono pit probabile la comparsa di questi tumori in giovane eta. Lo studio & stato descritto sulle
pagine della rivista Jama Oncology.

I risultati ottenuti
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Nel corso dellaricerca, il team di ricercatori guidato da Laura Ottini ha rilevato anche che negli uomini con mutazione del gene
Brcal sono pit frequenti i tumori al colon. “Grazie alla collaborazione di oltre 50 gruppi di ricerca in tutto il mondo, abbiamo
ottenuto e analizzato i dati clinici di circa 7000 uomini portatori di mutazioni Brcal e Brca2”, spiega la ricercatrice Valentina
Silvestri. “Nelle donne & noto che i due geni Brca hanno un impatto diverso sul rischio oncologico, ma poco si sapeva su
eventuali differenze negli uomini”, aggiunge l'esperta.

| rischi per gli uomini

Studiando un’ampia casistica, il team ha confrontato le caratteristiche cliniche degli uomini con mutazioni Brcal con quelle
degli uomini con mutazioni di Brca2, evidenziandone le differenze. | risultati mostrano che, se nelle donne & Brcal a dare piu
rischio, negli uomini sono le mutazioni di Brca2. “Per migliorare I'efficacia dei programmi di screening e sorveglianza oncologica
negli uomini con mutazioni Brca si dovranno prendere in considerazione queste differenze”, spiega Laura Ottini. “I risultati di
questo studio potranno aiutare gli oncologi a sensibilizzare gli uomini sul loro rischio oncologico personale e a orientare i
prossimi studi per sviluppare linee guida sempre pit personalizzate e specifiche per genere”.

® GENE JOLIE

e TUMORI
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\
Lo rivela uno studio coordinato PI U I-ETTI

.. N . . .
dall'universita Sapienza di Roma, in
collaborazione con il consorzio

internazionale Cimba

Gli under 20 hanno
meno rischi di

Le mutazioni ereditarie dei geni contrarre il Covid
Brcal e Brca2 ribattezzati 'gene Jolie'

- dal nome dell'attrice che ha reso noto di Crediti Ecm, ecco le
averli e noti per aumentare il rischio di nuove regole

tumore al seno e ovaio nelle donne -

sono pericolose anche per gli uomini. E' Denunciati quattro
quanto emerge da uno studio coordinato farmacisti: vendevano
dall'universita Sagienza di Roma, in mascherine false

collaborazione con il consorzio
internazionale Cimba (Consortium for
Investigators of Modifiers of BRCA1/2) e

sostenuto dalla fondazione Airc. Chi ha U I.TI MI VI DEO
le mutazioni al gene Brca2 ha infatti una probabilita circa tre volte maggiore di avere un tumore alla
mammella, alla prostata e al pancreas rispetto a chi ha il gene Brcal e sono piu frequenti i tumori
con una comparsa in giovane eta. Il gruppo guidato da Laura Ottini, come spiega sulla rivista Jama

Oncology, ha rilevato anche che negli uomini con mutazione del gene Brca1l sono piu
frequenti i tumori al colon.

"Grazie alla collaborazione di oltre 50 gruppi di ricerca in tutto il mondo, abbiamo ottenuto e e
analizzato i dati clinici di circa 7000 uomini portatori di mutazioni Brcal e Brca2", spiega la Medronys epato - Evidenze cliniche
ricercatrice Valentina Silvestri. n "Nelle donne & noto che i due geni Brca hanno un impatto nelle ipertransaminasemie associate e
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diverso sul rischio oncologico, ma poco si sapeva su eventuali differenze negli uomini". Lo studio

ha permesso di confrontare le caratteristiche cliniche degli uomini con mutazioni di Brca1 con
quelle degli uomini con mutazioni di Brca2 in un'ampia casistica, evidenziandone le
differenze. I risultati mostrano che, se nelle donne € Brcal a dare piu rischio, negli uomini sono le
mutazioni di Brca2. "Per migliorare I'efficacia dei programmi di screening e sorveglianza
oncologica negli uomini con mutazioni Brca si dovranno prendere in considerazione queste
differenze", afferma Laura Ottini. "I risultati di questo studio potranno aiutare gli oncologi a
sensibilizzare gli uomini sul loro rischio oncologico personale - conclude - e a orientare i

prossimi studi per sviluppare linee guida sempre piu personalizzate e specifiche per genere". :’ledrf);ys epato: recupero epatico in
empi brevi
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(ANSA) - ROMA, 03 LUG - Le mutazioni ereditarie dei geni Brca1 e Brca2
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per aumentare il rischio di tumore al seno e ovaio nelle donne - sono pericolose
anche per gli uomini. E' quanto emerge da uno studio coordinato dall'universita
Sapienza di Roma, in collaborazione con il consorzio internazionale Cimba
(Consortium for Investigators of Modifiers of BRCA1/2) e sostenuto dalla SCARICA GRATUITAMENTE
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portatori di mutazioni Brca1 e Brca2", spiega la ricercatrice Valentina Silvestri. n
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Un nuovo studio internazionale coordinato dal Dipartimento di
Medicina molecolare della Sapienza e sostenuto anche da

3 Fondazione AIRC, ha fatto luce sullo spettro dei tumori che
insorgono negli uomini con mutazioni nei geni BRCA1 e BRCA2.
| risultati sono stati pubblicati sulla rivista JAMA Oncology

Le mutazioni nei geni BRCA1e BRCAz rappresentano un rilevante esempio di medicina di genere, pur
essendo ereditate in ugual misura dai due sessi. Il loro ruolo nella suscettibilita alle forme ereditarie di
neoplasie prettamente femminili, come tumori della mammella e dell'ovaio, & ben conosciuto ed &
entrato di routine nella pratica clinica; al contrario, I'impatto sul rischio oncologico delle stesse
mutazioni nei soggetti di sesso maschile € meno noto.

Uno studio coordinato da Laura Ottini del Dipartimento di Medicina molecolare della Sapienza, in
collaborazione con il consorzio internazionale CIMBA (Consortium for Investigators of Modifiers of
BRCA1/2), ha evidenziato importanti e peculiari caratteristiche nello spettro dei tumori che insorgono
negli uomini con queste mutazioni. | risultati della ricerca sostenuta anche da Fondazione AIRC sono
stati pubblicati sulla prestigiosa rivista JAMA Oncology.

“Grazie alla collaborazione di oltre 5o gruppi di ricerca in tutto il mondo, abbiamo ottenuto e
analizzato i dati clinici di circa 7000 uomini portatori di mutazioni BRCA1e BRCAZ" - spiega Valentina
Silvestri del Dipartimento di Medicina molecolare, responsabile dell’analisi dei dati. “Mentre nelle
donne é noto che i due geni BRCA hanno un impatto diverso sul rischio oncologico, poco si sapeva su
eventuali analoghe differenze negli uomini. Lo studio ci ha permesso di confrontare le caratteristiche
cliniche degli uomini con mutazioni di BRCA7con quelle degli uomini con mutazioni di BRCAz in
un'ampia casistica, a oggi la pit numerosa in letteratura, in modo da mettere in luce eventuali
differenze”.

| risultati mostrano che, a differenza di quanto accade nelle donne, dove ¢ BRCA1 a conferire un
maggior rischio, gli uomini con mutazioni di BRCAz hanno una probabilita circa tre volte maggiore di
avere un tumore rispetto a quelli con mutazioni di BRCA?1. In particolare, i tumori alla mammella, alla
prostata e al pancreas sono significativamente pit frequenti negli uomini con mutazioni di BRCA2
rispetto a BRCA1, come pure piti comuni in questo gruppo sono pit neoplasie nel corso della vita e
un'eta pit giovane di insorgenza della malattia. Di contro, lo spettro di tumori negli uomini con
mutazioni di BRCA?1 é risultato pili eterogeneo, con una maggiore frequenza di cancro al colon.

“Per migliorare I'efficacia dei programmi di screening e sorveglianza oncologica negli uomini con
mutazioni BRCA si dovranno prendere in considerazione queste differenze” - afferma Laura Ottini. “In
generale, i risultati di questo studio potranno aiutare gli oncologi a sensibilizzare gli uomini con
mutazioni BRCA nella percezione del loro rischio oncologico personale, e non pitl solo delle loro
familiari di sesso femminile. Inoltre, questi dati contribuiranno a orientare i prossimi studi, su cui
stiamo gia lavorando, al fine di sviluppare linee guida sempre piu personalizzate e specifiche per
genere, in modo da garantire una migliore gestione clinica a tutti i pazienti”.

Fonte: Ufficio Stampa Sapienza Universita di Roma
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