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Sindromi Da Predisposizione Tumorale

Neurofibromatosi Tipo 1 Neurofibromatosi Tipo 2 

Schwannomatosi

Sclerosi Tuberosa 

Sindrome Di Li-Fraumeni

Sindrome Da Carcinoma Nevoide Delle Cellule Basali

Constitutional Mismatch Repair Deficit
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- Approfondire l’epidemiologia tramite l’integrazione e l’analisi retrospettiva dei database dei pazienti trattati

dal 2008 al 2020 integrati con i nuovi esordi del triennio 2021-2024

- Ricercare una correlazione 

tra mutazione genetica, 

incidenza e tipologia di 

tumori del SNC, con la 

prospettiva di individuare 

genotipi predittivi di 

outcome più gravi

OBIETTIVI - 1
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- Studiare l’efficacia dei criteri diagnostici in vigore al momento per ciascuna sindrome, confrontandoli con gli

aggiornamenti appena pubblicati per NF1, in uscita per NF2 e Schwannomatosi

OBIETTIVI - 2
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- Valutare l’appropriatezza dei correnti PDTA, ovvero, quando non disponibili, individuare e validare sia un

adeguato percorso diagnostico sia il timing dei controlli successivi alla diagnosi di patologia

OBIETTIVI - 3
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OBIETTIVI – 3bis
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- Valutare l’appropriatezza dei correnti PDTA, ovvero, quando non disponibili, individuare e validare sia un

adeguato percorso diagnostico sia il timing dei controlli successivi alla diagnosi di patologia



- Individuare ed applicare terapie innovative specifiche (farmaci biologici, terapia genica mirata, ecc…)

OBIETTIVI - 4
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- Individuare percorsi di transizione all’età adulta per la gestione terapeutica-assistenziale a lungo termine

OBIETTIVI - 5
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