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- La nuova Anatomia Patologica fornisce una diagnostica integrata
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classificazione delle malattie
dal punto di vista morfologico

morfologia

colorazioni
immunoistochimich
e (da anni ‘80)

biologia molecolare
(da anni ‘90)
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definizione di biomarcatori e
di alterazioni geniche nei
tessuti patologici
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Sistema Sanitario Regionale Liguria

S.C. ANATOMIA ed ISTOLOGIA PATOLOGICA e CITODIAGNOSTICA

LABORATORIO DI BIOLOGIA MOLECOLARE

* Il Laboratorio di Biologia Molecolare & una Sezione della SC Anatomia Patologica ed e
situato presso il P.O. San Bartolomeo di Sarzana.

* E operante dal 2001, quando & nato anche grazie ad un finanziamento della Fondazione
CARISPEZIA.

- E stato costantemente supportato da associazioni onlus del territorio con borse di
studio, donazioni di apparecchiature e sostegno per I'laggiornamento del personale.

= Fondazione ﬁ ’ L

ASSOCIAZIONE ITALIANA

Ca rI S pez I a CONTRO LE LEUCEMIE-LINFOMI E MIELOMA

Sezione “Francesca
Lanzone” di La Spezia
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Le mutazioni e il cancro

¥ Nelle cellule del nostro organismo, complessi meccanismi di
regolazione stabiliscono se la cellula si deve dividere, quando “***** @ @ '
si deve dividere oppure se deve andare incontro a morte _
programmata. @ @ ‘ oMo
©

@
_ o . ¢e 5@
I Quando questi meccanismi vengono alterati, la cellula 06000000

"perde il controllo " e puo succedere che inizi a proliferare in —
maniera sregolata dando origine ad una neoplasia.

Crescita incontrollata

f  Questa "perdita di controllo" & causata in gran parte §§

da alterazioni a livello del DNA (mutazioni).
S

.‘

Queste mutazioni del DNA possono essere paragonate ad un semaforo é
sempre verde che spinge la cellula a proliferare anche quando non
dovrebbe.
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Perche e importante identificare le mutazioni nelle cellule neoplastiche?

Applicazione

classificazione)

2 Predittiva (Targeted terapy)
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MODELLO TRADIZIONALE

Pazienti

¢

terapia
Ty Nessun Effatti
il beneficio avversi

La chemioterapia colpisce le cellule tumorali in
attiva replicazione. La selezione della terapia
dipende dal tipo di tumore.

MEDICINA PERSONALIZZATA

glge

analisi mutazionali

Pazienti
® o <—
W T
Q TARGETED
HERAPY

terapie differenziate

W ot |

Ogni paziente trae benefici dal
trattamento individualizzato

[l farmaco colpisce in modo selettivo
molecole con specifiche alterazioni.
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Analisi mutazionali....quali tecnologie?

Tecnologie PCR., T“g‘:’:t::f““ Nuove tecnologie
tradizionali Sanger :
| sequencing
v v
Reazione sequenziamento di
polimerasica a catena nuova generazione
(PCR)

(NGS)

1 singolo test per tutti
i biomarcatori
(all in one test)

st a singolo biomarcatore
(single-gene test) -

\V4 . - v
neoplasie per le quali i
biomarcatori da ricercare
sono in numero limitato

neoplasie per le quali i
biomarcatori da ricercare
SONO numMerosi

Societa Europea
di Oncologia
Medica

es.adenocarcinoma del
Associazione polmone: EGFR, KRAS,
Italiana di BRAF, ALK, ROS1, RET, MET,
Oncologia Medica NTRK, PD-L1

es.adenocarcinoma del
colon: KRAS, NRAS, BRAF

X
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Analisi mutazionali nel nostro laboratorio....

TECNOLOGIE TRADIZIONALI (PCR)

RICERCA DI MUTAZIONI

PER DIAGNOSI E
TERAPIA

RICERCA DI MUTAZIONI
PER TOSSICITA

NGS
Sequenziamento
di nuova generazione

Neoplasie ematologiche
Tumore del colon
Melanoma

Neoplasie tiroidee

Ricerca di mutazioni
che aumentano il
ricschio di sviluppare
tossicita durante la
chemioterapia

- Neoplasie polmonari

- Neoplasie bilio-pancreatiche
GIST (Tumori Stromali

Gastrointestinali)

Circa 500 test all'anno

Circa 150 test all’lanno
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Sequenziatore lllumina iSeq
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Referto BIOLOGIA MOLECOLARE

Ente: Reparto: ONCOLOGIA
Essme o° BAXXX/2024 del 221272023

OO YYYYYY Nato il:

Sesso: Efa:

Madico richisdamte: DR.............c.cee. Estemo
w@: & agohiopsis di adenocercinoma del polmone.

Callnlasith tumorale presents nel campione: circa 40%.
Agricchimanto: non sseguito.
Esame asaguito su mof astrarto da tassuto tumorals.

INDAGINI RICHIESTE: Riscsangiamentp geni ALK, ROS1 NTRK1/2/3, RET, MET (sxon 14 hizping).

RISULTATO ricerca RIARRANGIAMFENT] — RNA (NGS):

ALK [RILAVATA fusione EMLA - ALK
ROS1 Non rilevati riarrangiamenti nelle regioni analizzate
NTRK 17273 Hon rilevati fiarran giamant nells ragioni analizzats
RET Non rilevati fiarsangiamenti nalls regioni analizzate
MET (exon 14 skipping) Non rilevati fiacrangiamanti nelle regioni analizzate
J

NOTE: Non sono stati rilevati riarrangiamenti a carico degli altri geni inclusinel pannello analitico.
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SERVIZIODI I

DATI ANALISI MOLECOLARE:

L'analisi & stata offetrusts mediante test NGS (MNext Generation Saquencing) suRNA (per laricerca di giasngismenti
genici) su pisttaforma Nlumina “§Sag 1007

Metodi ilizzata:

- Estrazions acidi nucleici: 'RNA 2 stato astratto da sezioni di tessuto FFPE madiants JfazCoss Total RNA FFPE
Ome Stap Kit od estrartors MagCore HF 16 (RBC Rigsciancs Corp.). Procedure & reaganti centificati CE-IVD.
-Ricarca di igvspgiamenti: eseguits 3 partire da RNA mediante pamnsllo dissnostico “Wyrispad Cancer Panel RNA™
smplicon-basad (Dimach Pheomacogenstics, CE-IVD).

- Analisi eseguita madiante software “Myxispad NGS Data Analysis software 5.0.4" (Dimach Phaonacngspaticy).
-Nomenclsters intemszionsls: HGVS.

Rismangiamenti dei geni: ALK, FGFR2, FGFR3, MET (skipping esone 14), NTRK1-2-3, PPARG, RET, ROS1.
(L'¢ienco compieto deiie regioni analizsaw ¢ dei paroer di luisione & deposizmtopreszo iaSC. k g
Sensibilitd analitica = 99%.

Specificitd snalitica = 99%.

Accormtezza = 09%.

Laboratorio certificato per la determinazione di mutazioni (Controllo Qualitd Europeo EMQN - External Qualioe
Assessment LUNG CANCER (NSCLC) [Tissue] 2021, Colarectal cancer Scheme 2020)

Siringrazia il Comitato Assistenza Malati Ing. Perioli per il contributo economico formito.

Data Raferto: 24/12205
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