
LABORATORIO NEUROGENETICA E 
NEUROSCIENZE

U.O.S.D. NEURO-ONCOLOGIA

Voghera, 21/04/2018

Alessandro Raso,  Samantha Mascelli

Istituto Giannina Gaslini
Ospedale Pediatrico IRCCS



DIPARTIMENTO TESTA-COLLO E 
NEUROSCIENZE

U.O.C. NEUROCHIRURGIA

U.O.S.D. NEURO-ONCOLOGIA

Laboratorio ricerca tumori cerebrali

Area Aggregazione – Laboratori di Ricerca
U.O.S.D. di Neurogenetica e Neuroscienze

U.O.S.D. NEURO-ONCOLOGIA U.O.C. NEUROCHIRURGIA



Diagnostica molecolare neuro-oncologica dal 2012-2018
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TEST Farmacogenomica







“SNAT1 is involved in (18) F-DOPA uptake in malignant gliomas.”
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I gliomi pediatrici low-grade con mutazione in BRAFV600E e CDKN2A costituiscono 
un’entità peculiare a prognosi più sfavorevole quando trattati con chemioterapia 
convenzionale.



Le tecniche MRI combinate di DWI e PET forniscono un maggior 

potere predittivo nell’evidenziare la progressione tumorale 

suggerendo un ruolo sinergico ti queste metodiche



La regolazione del miR-139-5p nei LGG 
sopratentoriali guida la proliferazione 
cellulare attraverso il controllo del segnale di 
PI3K/AKT



ANALISI DI BRAFV600E

La mutazione di BRAFV600E che è stata osservata in un’ampia varietà di neoplasie 
dell’adulto e del bambino, è presente solamente in una piccola percentuale del LGGs 
pediatrici. 
Essa altera il pathway della MAPK e costituisce un target terapeutico (Vemurafenib)

83 casi di LGG analizzati a livello diagnostico dal 2012, di cui l’ 10% ha riportato la 
mutazione V600E.

3 casi mutati trattati con Vemurafenib

In corso una pubblicazione in 
collaborazione con Sick.Children H 
(Toronto) sugli effetti a lungo termine 
degli inibitori di BRAF nel controllo 
della malattia



•Urgente necessità di eseguire studi clinici su ogni nuovo
farmaco sperimentale per una conoscenza più dettagliata del
meccanismo di azione delle molecole.
•Offrire nuove possibilità terapeutiche personalizzate ai pazienti.
•Ridurre la neurotossicità farmacologica.



New drugs in trial









DRB436G2201 

STUDIO DI FASE II SULL’EFFETTO COMBINATO DI VEMURAFENIB

E TRAMETENIB NEI GLIOMI AD ALTO E BASSO GRADO MUTATI 

NEL GENE BRAFV600E









“Analisi della presenza del gene di fusione KIAA1549-BRAF nei 
gliomi a basso grado e determinazione del valore prognostico 
al fine di discriminare i gliomi diffusi dai gliomi circoscritti.”

Progetto in collaborazione con il gruppo di ricerca francese di 
Marsiglia (Dr.ssa Dominique Figarella-Branger)
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