
SVILUPPO DELLA RICERCA GENI  E CANCRO

1990 progetto Genoma umano

Mary-Claire King 1993 gruppi familiari che esprimevano tumori 
della mammella prima dei 50 anni

1994 Myriad Genetics di Salt Lake City: scoperta di mutazioni 
a carico  del cromosoma 17  individute alterazioni a carico di un 
gene oncosoppressore (BRCA1)

1997 scoperta di un altro gene mutato sul cromosoma 13  (BRCA2)



Methods for Determining the Heritability of
Cancer



Heritability of Selected Cancers





INDIVIDUAZIONE DEI GENI ANOMALI
ONCOGENOMICS SECTION DEL NCI

Nell’ “Archivio genetico” sono conservate le sequenze 
di 18.927 geni sani. Con la tecnica 'microarray‘ si 
possono 'sovrapporre' le varie sequenze di Dna 
sospette confrontandole con quelle dell'archivio 
evidenziando le anomalie associate alle forme tumorali.

Metodica: si estrae dalle cellule il Dna-copia (cDna) che 
viene marcato con una sostanza fluorescente e 
confrontato con la sequenza dell’archivio. 
Se il gene è regolare le due catene aderiranno in 
maniera perfetta, come due pezzi di velcro, se  alterato 
le due catene mostreranno dei distaccamenti‘.

Genome Research Javed Khan 2005 



Process of 
genetic testing 
and counselling 
for hereditary 
breast and 
ovarian cancer.



COMPARING UPTAKE 
RATES OF GENETIC 
TESTING IN FAMILIES 
WITH HEREDITARY 
BREAST AND OVARIAN 
CANCER OR 
HEREDITARY NON-
POLYPOSIS COLON 
CANCER





A global 
view 
of the 
genetic 
contribution 
to colorectal 
cancer



CANCER-PREDISPOSING GENES VERSUS 
COMMON GENETIC VARIANTS



FOUNDER MUTATIONS ASSOCIATED WITH 
LYNCH SYNDROME



IDENTIFYING 
GENES 

ASSOCIATED 
WITH CANCER



Distributio
n of 
mismatch
repair 
mutations 
in Lynch 
syndrome


