
Fare clic per modificare lo stile del sottotitolo dello schema
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Retinoblastoma

Maria Antonietta Mencarelli
Genetica Medica, AOUS
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Tumore embrionale maligno, 

endooculare, che origina dalle cellule 

della retina

Incidenza: 1:15.000 - 1:20.000 
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1597 Petrus Pawius 

Observationes Anatomicae Selectiores
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TWO HIT HYPOTHESIS



 03/11/09  

Volume 295:1120-1123 November 11, 1976
Number 20

Chromosomal deletion and retinoblastoma

Knudson AG Jr, Meadows AT, Nichols WW, Hill R.

RB1



 03/11/09  



 03/11/09  

Il gene RB1
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167 famiglie RB 

35

Familiari

65

Bilaterali
Sporadici

68

Unilaterali
Sporadici 

82 mutazioni 
RB1

32/35 
(91%)

40/64 
(63%)

10/68
(15%)

…Novembre 2000
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Sampieri et al., 2006

Detection rate

Multistep analysis
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Mutazioni del gene RB1
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RB database http://www.biobank.u
nisi.it
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frameshift , 
c.2492_2495delTCT
T

Sangue cordonale da biobanca

-

-

-

+

Un esempio di consulenza

genetica preconcezionale

3 aa: RB bilaterale 

(enucleazione OS + Chemioterapia)
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Un caso di retinoma

 Introne 
20

c.2106+2T

Retinoma monolaterale 
identificato a posteriori-

- -

+

+
4 m: Enucleazione OD. 

Chemioterapia e successiva 

enucleazione OS
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Esone 1
frameshift 
c.58delC

Un caso di non penetranza

-

+ +

+

11 

aa

Enucleazion

e a 15 m

14 m RB unilaterale
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Caso 1
Caso 2

Caso 3

1a 2m
2a7m

7a6m
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Delezione caso 4

Cromosoma 

13



 03/11/09  

E
D

C
B

A

Caso 4 Caselli et al.(47.44-49.10Mb)
Caso 1 Caselli et al.(43.24-79.27Mb)
Caso 2 Caselli et al.(40.40-59.28Mb)
D RB355 retinoblastoma unilaterale sporadico, no ritardo (41.41-49.19Mb)
E RB421 retinoblastoma bilaterale, ritardo ??(46.25-57.29Mb)
F RB370  retinoblastoma monolaterale sporadico, ritardo (37.12-71.59Mb)

F
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Modello di progressione tumorale

Bowles E. et al., 
2007
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