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Test predittivo per il cancro esperto genetista. Si deve ricordare che prendere un

appuntamento con un genetista non significa che si debba poi

Le informazioni qui riportate riguardano test genetici predittivi per comunque effettuare un test.

il cancro di natura ereditaria. Sono state scritte per aiutarvi a

rispondere a domande quali: Per ulteriori informazioni:

Cosd un test genetico predittiyv

Perché alcune persone decidono di fare questo test? Uniamo - La federazione Italiana Malattie Rare

Che cosa dovrei prendere in considerazione se sto pensando di Web: www.uniamo.org

eseguire un test genetico predittivo? e mail: info@uniamo.org

Sezione 1. | nostri geni Aidweb - Agenzia Italiana Documentazione Malattie Rare
Web: www.aidweb.org

Per comprendere cos06 un test g e mail: info@aidweb.org

capire cosa sono i geni e i cromosomi.
Orphanet

Geni e cromosomi Libero accesso al sito web che da informazioni sulle malattie
rare, sperimentazioni cliniche, farmaci e indirizzi telematici di

Il nostro corpo & fatto di milioni di cellule. La maggior parte delle gruppi di supporto in Europa..

cellule contengono un corredo completo di geni. Noi abbiamo Web: www.orpha.net

migliaia di geni. | geni agiscono come un insieme di istruzioni,

controllando la nostra crescita e come lavorano i nostri corpi. EuroGentest

Essi sono responsabili di molti dei nostri caratteri, come il nostro Libero accesso al sito web che

colore degli occhi, gruppo sangu genetica e gli indirizzi telematici dei gruppi di supporto in Europa.

Web: www.eurogentest.org

| geni sono portati da strutture flamentose chiamati cromosomi.
Solitamente noi abbiamo 46 cromosomi nella maggior parte delle
cellule. Noi ereditiamo i nostri cromosomi dai nostri genitori, 23

da nostra madre e 23 da nostro padre, cosi abbiamo 2 serie
compl ete di 23 Ccromosomi o 23 i
sono fatti di geni noi ereditiamo 2 copie della maggior parte dei

geni, una copia da ogni genitore. Questa é la ragione per cui noi
spesso abbiamo caratteri simili dei due genitori. | cromosomi, e

quindi i geni, sono costituiti di una sostanza chimica chiamata

DNA.
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Finanze

<

Vivere con una malattia genetica pud S SS————CF~Z
essere difficile dal punto di vista () ez
finanziario. Le persone che si trovano a WSz

vivere con una malattia possono essere
incapaci di lavorare per dei lunghi periodi
di tempo o possono dover lasciare il
lavoro per sempre. | partner e gli altri
membri di una famiglia potrebbero a loro volta trovare difficile
gestire il fatto di avere sulle spalle la responsabilita di
interessarsi di un altro membro della famiglia o del proprio
partner. Per alcune persone essere a conoscenza del fatto che
sono a rischio di sviluppare una malattia genetica consente di
pianificare in anticipo alcuni aspetti finanziari e pratici della loro
vita.

Sraran

g) Tempi del test

Se decidete di eseguire il test, scegliete un periodo tranquillo

nella vostra vita abituale. Periodi in cui si sta divorziando, si
hanno problemi nella propria relazione sentimentale o periodi di
stress sul |l avoro etcésono momen
come lo sono momenti di festa quali un matrimonio o la nascita

di un bambino. Pianificare in anticipo cosa si potrebbe fare il
giorno del ricevimento dei risultati sara d'aiuto in un momento in

Cui ci si potrebbe sentire emotivamente esposti, qualsiasi siano i
risultati.

Puod essere utile prendere una decisione che riguarda i test
genetici anche se non definitiva, come per esempio: non lo faro

pri ma dei trentodoanni . I n guest
problema per un certo tempo e riaffrontarlo in futuro.
Una volta <che si ri cevono i ris

indietro. Ecco perché é importante essere molto sicuri sulla
decisione che si prende e perché e importante discuterne con un

Figura 1: Geni, Cromosomi e DNA

== Una cellula

- .+ ~Cromosomi-23 paia

Il cromosoma é
fatto di geni

| geni sono costituiti da DNA— <

-
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A volte ereditiamo o sviluppiamo un cambiamento (mutazione) in
un gene che impedisce il suo corretto funzionamento. In certi
casi questa mutazione puo causare una suscettibilita a certi tipi
di cancro perché il gene non fornisce le istruzioni corrette al
corpo.

Sezione 2. |l test
Cos6 un test genetico predittiv
Un test predittivo (conosciuto anche come test presintomatico)

puo fornire informazioni sulla possibilita che una persona sia a
piu elevato rischio di sviluppare un particolare tipo di cancro.

Sebbene solitamente si sviluppin
possono formarsi anche nel p
del |l 6adol escenza (p. es. gl i T

endocrina o poliposi familiare adenomatosa). Di solito il test e
effettuato su un campione di sangue. Il sangue € analizzato in un
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laboratorio di genetica per vedere se ci sono cambiamenti nello
specifico gene o nei geni legati allo svilupparsi della malattia. Nel
foglietto il lTustrativo nChe
genetica?0 si possono trovare
metodiche di analisi dei geni.

Perch® si potrebbe
eseguire un test predittivo?

prender e

Se nella propria famiglia &€ gia accaduto che occorresse un certo
tipo di cancro (di solito due o tre membri della stessa parte affetti
da un tipo di cancro ad
I 60 anni), questo potrebbe essere dovuto ad un gene mutato
nella propria famiglia. Una persona che é affetta da cancro
quandd relativamente gi 0Vigres
un cancro al seno ed alle ovaie prima dei 50 anni T ha una
maggior probabilitd di possedere un gene mutato rispetto alla
media generale della popolazione. Se si € scoperto che un
vostro parente stretto ha un gene mutato, potreste fare un test
predittivo per vedere se lo avete ereditato. Potreste voler
eseguire un test se:
1 Il tipo di cancro puo essere efficacemente prevenuto o
trattato, 0 se ci sono misure preventive che potrebbero
essere possibili per voi se siete a rischio.

1 Credete che essere a conoscenza della propria
possibilita di contrarre un certo tipo di cancro potrebbe
aiutarvi  nel prendere delle
importanti decisioni che
riguardano la vostra vita, incluse
le decisioni riguardanti la propria
salute (p. es. dei check-up piu
frequenti o un intervento
chirurgico preventivo).

T Vol et e |l 61 nf o
saperne di piu sui rischi che
corrono i vostri figli.

cos

unbdet”

13

Certa gente potrebbe voler scoprire di piu sul proprio rischio
genetico perché si preoccupa per gli altri membri della famiglia.
Altri membri familiari, tuttavia, potrebbero non voler fare il test
perché preferiscono non avere informazioni riguardanti il loro
rischio. Si dovra tenere in grande considerazione questo
problema perché il vostro test potra fornire informazioni non
volute ad altri membri famigliari. E importante ricordare che i
membri della famiglia possono avere diverse opinioni sui test
genetici che devono essere rispettate. | test genetici potrebbero
rivel ar e segret.i del l a famig
paternita (p. es. il padre non e l'uomo che la famiglia pensa che
sia). Accade perché la procedura indaga sulla storia familiare
delle persone e si potrebbe scoprire di non possedere gli stessi
geni del resto della famiglia. Questa € una possibilita di cui e
meglio essere a conoscenza

f) Riservatezza, Assicurazione e Finanze
Riservatezza

Lébaccesso ai risul tatdi del pr
Il proprio medico non & autorizzato a dire a nessuno che avete
eseguito un test genetico o divulgare i risultati del test senza il
permesso del diretto interessato.

Assicurazione

Le compagnie assicurative potrebbero domandarvi di fornire dei
dettagli di tipo medico su voi stessi e la vostra famiglia quando
richiedete una polizza assicurativa, specialmente se
particolarmente elevata. Il tipo di informazioni che la compagnia
pu, domandar vi varia consider
consigliabile indagare se sono inclusi i risultati di eventuali test
genetici che potreste gia aver effettuato o che potreste effettuare
in futuro. Per saperne di piu si consiglia di domandare al proprio
genetista e di consultare la legislazione nazionale.
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