
DA…
classificazione delle malattie 
dal punto di vista morfologico

morfologia

colorazioni 
immunoistochimich
e (da anni ‘80)

biologia molecolare
(da anni ‘90)

A…
definizione di biomarcatori e 
di alterazioni geniche nei 
tessuti patologici

La nuova Anatomia Patologica fornisce una diagnostica integrata



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

• È operante dal 2001, quando è nato anche grazie ad un finanziamento della Fondazione 
CARISPEZIA.

• È stato costantemente supportato da associazioni onlus del territorio con borse di 
studio, donazioni di apparecchiature e sostegno per l’aggiornamento del personale.
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LABORATORIO DI BIOLOGIA MOLECOLARE

 

 



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.

    Quando questi meccanismi vengono alterati, la cellula 
"perde il controllo " e può succedere che inizi a proliferare in 
maniera sregolata dando origine ad una neoplasia.

    Queste mutazioni del DNA possono essere paragonate ad un semaforo 
sempre verde che spinge la cellula a proliferare anche quando non 
dovrebbe.

    Questa "perdita di controllo" è causata in gran parte 
da alterazioni a livello del DNA (mutazioni).



Perchè è importante identificare le mutazioni nelle cellule neoplastiche?

Applicazione

q Diagnostica (diagnosi e classificazione)

q Prognostica

q Predittiva (Targeted terapy)q Predittiva (Targeted terapy)



terapia

La chemioterapia colpisce le cellule tumorali in 
attiva replicazione. La selezione della terapia 

dipende dal tipo di tumore.

MODELLO TRADIZIONALE

terapie differenziate

Il farmaco colpisce in modo selettivo 
molecole con specifiche alterazioni.

MEDICINA PERSONALIZZATA

analisi mutazionali



Tecnologie 
tradizionali

Nuove tecnologie

Analisi mutazionali….quali tecnologie?

sequenziamento di 
nuova generazione 

(NGS)

test a singolo biomarcatore
(single-gene test)

neoplasie per le quali i 
biomarcatori da ricercare 
sono in numero limitato

es.adenocarcinoma del 
colon: KRAS, NRAS, BRAF

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

neoplasie per le quali i 
biomarcatori da ricercare 
sono numerosi

es.adenocarcinoma del 
polmone: EGFR, KRAS, 
BRAF, ALK, ROS1, RET, MET, 
NTRK, PD-L1

Società Europea 
di Oncologia 
Medica

Associazione 
Italiana di 
Oncologia Medica

Reazione 
polimerasica a catena 

(PCR)



TECNOLOGIE TRADIZIONALI (PCR)

RICERCA DI MUTAZIONI 
PER DIAGNOSI E 

TERAPIA

RICERCA DI MUTAZIONI 
PER TOSSICITÀ

-  Neoplasie ematologiche
-  Tumore del colon
-  Melanoma 
-  Neoplasie tiroidee

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

+

Analisi mutazionali nel nostro laboratorio….

Circa 500 test all’anno

NGS
Sequenziamento

di nuova generazione

-  Neoplasie polmonari
-  Neoplasie bilio-pancreatiche
- GIST (Tumori Stromali
Gastrointestinali)
………….

Circa 150 test all’anno



Sequenziatore Illumina iSeq



Piattaforma Idylla BiocartisMicrotomo rotativo semiautomatico
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