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DIAGNOSTICA BIOTECNOLOGICA: ANALISI DI SEGMENTI DI DNA MEDIANTE SEQUENZIAMENTO 

2010 2011 2012

N° CASI 85 276 318
N° PRESTAZIONI 95 656 613
RICAVI € 14.815,25 102.303,20 95.597,35



Carcinoma del colon-retto

• Mutazione di KRAS
• Mutazione di BRAF
• Mutazione di PIK3CA
• Instabilità dei microsatelliti (MSI)
• Espressione proteine del mismatch repair
• Metilazione promoter MLH1
• Espressione di MGMT
• Metilazione promoter MGMT



KRAS oncogene

• Mutated in approximately 35% to 45% of CRCs
• Somatic missense mutations that lead to single 

amino acid substitutions
• The most frequent alterations are detected in 

codons 12 (~82% of all reported mutations) and 
13 (~17%) in exon 2. Mutations in other 
positions (such as codon 61) account for a minor 
proportion (1-4%) of cases

• KRAS mutation is an early event in colorectal 
carcinogenesis





KRAS Mutation Analysis Methods



CARCINOMA DEL COLON-RETTO
Analisi molecolare mutazione KRAS 2009-2013 (354 casi)



CARCINOMA DEL COLON-RETTO
Analisi biomolecolare mutazione KRAS 2009-2013 (354 casi)





Analisi mutazionale di BRAF

BRAF MMR-p MMR-d

V600E
40

(11,8%)

208

(57,8%)

Wild type
299

(88,2%)

152

(42,2%)

Dei 699 carcinomi colorettali analizzati: 

- 248 (35,5%) con mutazione V600E

- 451 (64,5%) wild type 



BRAF status e sopravvivenza

Sopravvivenza
tumore specifica
a 5 anni:

• 66% BRAF wild type

• 47% BRAF mutato

131 pazienti con 
tumore MMR-p

P = 0,08



Carcinoma polmonare

• Mutazione di EGFR
• Mutazione di KRAS
• ALK
• Mutazione di BRAF











ADENOCARCINOMA DEL POLMONE
Analisi biomolecolare mutazione EGFR (266 casi: 200 istologici, 66 citologici)



ADENOCARCINOMA DEL POLMONE
Analisi biomolecolare mutazione EGFR (266 casi: 200 istologici, 66 citologici)



ADENOCARCINOMA DEL POLMONE
Analisi biomolecolare mutazione KRAS (133 casi)



















Lancet 2012





Mutazione V600E



Mutazioni attivanti BRAF sono state riscontrate in 31/60 (51,7%) casi esaminati

In particolare mutazione di BRAF è stata riscontrata  

nel 57,8% dei campioni di tumore primitivo (11/19)  

nel 48,8% dei campioni metastatici (20/41)

MELANOMA MALIGNO
Analisi molecolare della mutazione di BRAF





Long 2013







Adenocarcinoma gastrico con iperespressione di HER2 (score 3+)



Adenocarcinoma gastrico
Analisi immunoistochimica espressione HER2 2010-2013: 93 casi

SISH score 2+: 2 amplificati
7 non amplificati
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