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Per quanto riguarda il Follow-up clinico e strumentale l’unica differenza nei confronti delle

pazienti senza familiarità è l’ indicazione all’esecuzione di RM periodica con cadenza annuale. In

queste pazienti infatti il rischio di carcinoma controlaterale è significativamente maggiore rispetto

a quello delle donne con carcinoma sporadico e stimato fra il 20 % ed il 40%.

Importante è prendere in considerazione le possibilità di interventi, sia farmacologici, sia chirurgici,

per la riduzione del rischio a carico della mammella e degli annessi uterini.

L’uso di un trattamento endocrino adiuvante, se indicato per il tumore primario, contribuisce a

ridurre il rischio per la mammella controlaterale. Le procedure di sorveglianza degli effetti

collaterali dei trattamenti sono le stesse raccomandate per le pazienti senza aumento di rischio.

Lo stesso vale per le raccomandazioni relative allo stile di vita.

La chirurgia profilattica (Risk Reduction Surgery) può avere come obiettivo le mammelle e gli

annessi uterini.

La mastectomia bilaterale riduce il rischio di sviluppare un tumore della mammella di almeno il

90% nelle donne portatrici di mutazioni del BRCA.  L’intervento deve essere eseguito soltanto su

pazienti ad alto rischio che lo desiderino e dopo discussione approfondita dei pro e dei contro.

Oltre alle pazienti con mutazione di BRCA1 e 2  trova indicazione in presenza di mutazione di TP53

e di PTEN; non vi è consenso unanime sull’indicazione nelle pazienti con anamnesi positiva per CLIS

senza altri fattori di rischio.

L’annessiectomia bilaterale profilattica è motivata dall’alto rischio che queste pazienti hanno di

sviluppare nel corso della vita un tumore ovarico (in realtà un tumore in genere originante dalla

fimbria tubarica per cui è necessario asportare anche la tuba oltre all’ovaio), stimabile nel 40-60%

per il BRCA1 e del 11-37% per il BRCA2. Inoltre a sostegno della chirurgia profilattica vi è

l’osservazione della mancanza di efficaci misure di diagnosi precoce e della cattiva prognosi del

carcinoma ovarico. L’efficacia della annessiectomia bilaterale profilattica è stata dimostrata in

numerosi studi e può essere stimata intorno all’80-85%. Non va dimenticato un rischio residuo

(variabile fra l’1% ed il 4%) legato alla possibilità che si sviluppi un carcinoma primitivo del

peritoneo.
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Nelle portatrici di mutazione di BRCA l’effettuazione dell’annessiectomia in premenopausa riduce

anche del 50% circa il rischio di tumore della mammella. L’età per eseguire questa procedura non è

definita ma si considera che idealmente sia tra i 35 e i 40 anni, dopo aver completato il progetto

riproduttivo. Il beneficio aggiuntivo dell’isterectomia non è stato ad oggi definito. Le pazienti che

non si sottopongono a chirurgia annessiale profilattica possono essere seguite con ecografia TV e

dosaggio Ca125 ogni 6 mesi.
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