Compito: lettura articolo con risposta domande

La genetica del tumore della mammella
Hereditary Breast/Ovarian Cancer (HBOC)

[bookmark: _GoBack]
1) Quali sono i criteri per definire se un tumore della mammella sia di tipo "familiare"

2) Per i geni BRCA1 e BRCA2 definire
	
	BRCA1
	BRCA2

	Chromosomal localization
	
	

	Model of transmission
	
	

	Risk of breast cancers for female carriers
	
	

	Risk of breast cancers for male carriers
	
	

	Other cancers
	
	

	Role of the gene
	
	



3) In quanti casi di tumore "familiare" si riscontrano alterazioni dei geni BRCA1 e BRCA2?

4) Le mutazioni in quali altri geni sono associate a elevato rischio di tumore della mammella?

5) Perché potrebbe essere importante identificare gli individui eterozigoti per mutazioni in geni le cui mutazioni hanno un effetto ad "alta penetranza"?

6) Mediante quali strategie sono stati identificati geni a "moderata penetranza"?

7) Qual è la funzione dei geni a "moderata penetranza"?

8) Nei geni associati a tumore familiare della mammella, quali sono le mutazioni dovute a un potenziale effetto fondatore? Come posso confermarlo?

9) In quanti casi le mutazioni in geni a "moderata penetranza" sono responsabili della malattia?

10) Quali sono le difficoltà nell'identificare varianti in geni a "bassa penetranza"?

11) Quali sono le strategie/metodi per identificare le mutazioni in geni che causano il tumore della mammella?

12) Che cos'è la tecnica "multiplex ligation-dependent probe amplification"?

14) Che cos'è un "multiplex gene testing"?

13) Quali sono i possibili "outcome" di un test genetico?
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