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Introduzione
L’imperatore del male -Siddharta Mukherjee



Introduzione
Il lungo cammino della scienza
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I tumori ereditari
Mutazioni germinali
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Tumori sporadici
Mutazioni somatiche



Messaggio
Mutazioni somatiche vs germinali

I  t umor i spor adici e quelli er edit ar i
possono  sviluppar si at t r aver so pr ocessi diver si 
e quindi pr esent ar si con car at t er ist iche cliniche 
e pr ognosi diver sa.



Quante e quali  sono le mutazioni 
germinali che devono essere 
monitorate? 

Quante e quali sono le mutazioni 
somatiche che devono essere 
identificate? 

Il tumore e’ : 
  una malattia eterogenea 
  ha un genoma eterogeneo 
  Cambia nel tempo.  

Bisogna identificare la radice comune. 

L’eterogeneità tumorale
Distinguere l’architettura clonale



Il panorama mutazionale
Marcata eterogenicità clonale



Vogelstein B., Science, 339, 2013 

Le mutazioni chiave
Driving mutations
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Analisi del profilo mutazionale
Prima biopsia 
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Analisi del profilo mutazionale
Seconda biopsia



Mutazioni concordi
Eterogenicità temporale



CONCLUSIONI
L’importanza del profilo mutazionale

Bisogna saper dist inguer e
t r a l’uso t er apeut ico e quello
diagnost ico.

Compr ender e che le
mut azioni r appr esent ano un
aspet t o del pr oblema.

Le mut azioni non sono uguali in t ut t e le ar ee
del t umor e e non sono st abili nel t empo.
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