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MEMBRI DEL GDL BIOLOGIA MOLECOLARE E CELLULARE

Componenti Ufficiali

➢ Gianni Cazzaniga (Monza)

➢ Daniela Montagna (Pavia)

➢ Barbara Buldini (Padova)

➢ Mario Capasso (Napoli)

➢ Lara Mussolin (Padova)

➢ Giovanna D’Amico (Monza)

Consulenti

❖ Irma Airoldi (Genova)

❖ Concetta Quintarelli (Roma)

❖ Marina Lanciotti (Genova)

❖ Maria Ester Bernardo (Milano)



Mission GdL Biologia Cellulare e Molecolare

➢ Mettere a disposizione dei Centri AIEOP le più innovative tecniche di laboratorio

a scopo diagnostico/terapeutico.

➢ Individuare nuovi ambiti di ricerca traslazionale.

➢ Coordinarsi con tutti gli altri GdL di AIEOP.

➢ Favorire la partecipazione in Società Internazionali.

➢ Divulgare le attività dei Laboratori AIEOP per incrementare la cultura del Lab.



1. Meetings del GdL e temi in discussioni.

2. Update su Molecular Profiling vs Molecular Tumor Board. 

3. Cancer Predisposing Syndromes (CPS) in AIEOP e in Europa. 

4. 7° Meeting AIEOP in Lab 2026. 

5. Altri Meeting…..

Agenda Report GdL BCM 2026



Meeting GdL AIEOP Biologia Cellulare e Molecolare

6 incontri nel periodo 2025-2026

Temi

Molecular ProfilingCancer 
Predisponsing

Genes

Disease 
Characterization

AIEOP in Lab ………



Molecular Tumor Board

Genom-ACT: PNRR-TR1-2023-12377666 con 

- Ospedale Regina Margherita di Torino (Prof F. Fagioli)

- Istituto Nazionale Tumori - Milano (Dott.ssa M. Casanova)

- ARNAS di Cagliari (Dott.ssa R. Mura) 

- Azienda Policlinico di Catania (Prof. A. Di Cataldo)

Membri attivi: Dott.ssa E. Tirtei; Dott. L. Bergamaschi; Prof. M. 
Capasso; Dott. L. Lo Nigro; Dott.ssa P. Gasparini; Dott. PG Modena 
et al….



GENOM-ACT

Obiettivo Primario
Caratterizzazione Genomica dei tumori solidi pediatrici ad alto rischio e/o
recidivati/refrattari.

Obiettivi Secondari
- Fornire un Report genomico per ogni paziente arruolato con raccomandazioni
terapeutiche target se disponibili;
- Valutare e comparare il tasso di Controllo della malattia (DCR), la sopravvivenza
libera da progressione (PFS) e la sopravvivenza globale (OS) dei pazienti trattati
con terapia target sulla base dei dati genomici vs pazienti non trattati con terapia
target;
- Individuare i pazienti con sindromi genetiche predisponenti al cancro;
- Studiare e analizzare nuove alterazioni “actionable” e/o nuovi fattori genomici
predittivi di risposta o resistenza nei diversi istotipi analizzati.



GENOM-ACT

Inizio a Giugno 2025: Incontri 1-2 volte al mese (lunedì)

Risultati Preliminari
- Dal gennaio 2025 sono stati arruolati 54 pazienti;
- Per 51 è stato avviato sequenziamento somatico (tumore) e germinale mediante 

WGS, RNA-seq, WES;
- In 29 casi è stato redatto un report genomico integrato;
- Patologie: Osteosarcomi, RMS, Sarcomi di Ewing, Ependimoma, Glioma Diffuso 

Linea Mediana;
- Nel 20% dei casi (6) è stata identificata una alterazione genomica rilevante a 

scopo diagnostico;
- In 7 casi è stata individuata una variante patogenetica in Germline.

Studio Attivo in 11 Centri AIEOP; in fase di attivazione in altri 10.



Cancer Predisposing Syndromes (Genes)

- Meeting con Coordinatori di GdL di Patologia

- Survey nel 2024-2025: risposte da 35 Centri AIEOP

Domanda 1: Presso il tuo Centro, è presente un Ambulatorio dedicato ai pazienti con CPS? 
NO in 19; SI in 12.

Domanda 2: Presso il tuo Centro, è presente un Counselling Genetico dei pazienti con CPS? 
SI in 24 (indicando il referente Genetista).

Domanda 3: Presso il tuo Centro, eseguite analisi di identificazione delle CPS?
SI in 29 - con 14 Lab Interni su 29.

Domanda 4: Invieresti i campioni diagnostici da analizzare per identificare i pazienti con CPS ad 
un lab esterno (ma interno al “circuito” AIEOP)? SI in 25; NO 10!!!

Domanda 5: Ritieni utile l'istituzione di un ambulatorio di gestione dei pazienti con CPS?
SI in 34 (1 già attivato con percorso interno) con riserva…….



Proposta Progetto per CPS in AIEOP

Protocollo Osservazionale Retrospettivo/Prospettico sulla CPS in AIEOP

Presidente AIEOP + GdL BCM + Centro Operativo

Finanziamento di 150 mila euro per 3 anni di Progetto



❖ Identificare sul territorio nazionale i pazienti con malattia oncologica e non, affetti da alterazione

genomica in Germline predisponente al Tumore.

❖ Popolazione in studio: età pediatrica e soprattutto Adolescenti.

❖ Creare pannelli standardizzati di analisi genetica per identificare le condizioni che predispongono al

cancro nei bambini e nei giovani adulti con qualsiasi neoplasia.

❖ Identificare e promuovere centri di riferimento AIEOP per la diagnosi genetica, a supporto dei centri

che non dispongono di queste competenze.

❖ Costruire un gruppo di studio trasversale in ambito AIEOP che favorisca la collaborazione tra specialisti

e offra consulenza ai centri e alle famiglie.

❖ Migliorare la raccolta e la condivisione dei dati, per aumentare la conoscenza, la prevenzione e la

qualità delle cure.

Progetto per CPS in AIEOP + FIAGOP (1)



Progetto per CPS in AIEOP + FIAGOP (2)

Primo Step: Studio Retrospettivo

➢ Identificare le richieste da sottoporre ai Centri: > 60 voci…..

➢ Creare delle CRF elettroniche specifiche insieme a Data River per la 

raccolta dati.

➢ Valutare la creazione di Consensi Informati ben dettagliati. 



CPS: AIEOP in EUROPE



CPS: AIEOP in EUROPE



Prof. Mario Capasso (CEINGE - Napoli)
Coordinator

SIOPEN Germline Variation Study

• Germline Variation Study in a large cohort of European patients.

• Determine the frequency of rare pathogenic variant in cancer predisposition genes.

• Identify second somatic events in variant carriers.

• Correlate germline variants with clinical phenotypes.

• Perform functional in vitro studies to test pathogenicity and druggability.



Member of Predisposition Syndromes Task Force  

Joint initiative of: 

• SIOPEN Biology Group

• SIOPE Host Genome Working Group

Led by Franck Bourdeaut (Institut Curie, France)

Participants: Mario Capasso, Orli Michaeli, Noelle Cullinan, Heidi Boztug, Angela Mastronuzzi, Roula Farah, Nicolas 
Wäspe Laredo, Deborah Tweddle, Aditi Vedi,, Sahra Bodo, Gudrun Schleiermacher, Karin Wadt, Lieve Tytgat, Liron 
Grossman, Dries Ruttens.

AIMs

Harmonize screening and surveillance strategies across Europe

Standardize genetic counseling practices

Integrate germline predisposition into NB protocols

Facilitate sharing of rare clinical cases.



I-BFM Genetic Variation Committee
Chair:  Giovanni Cazzaniga (IT)

Committee members:

Andishe Attarbaschi (AT), Tim Lammens (BE), Jan Trka, Jan Zuna (CZ)

Franziska Auer, Ute Fischer, Julia Hauer, Tim Ripperger, Arndt Borkhardt (DE) 

Kjeld Schmiegelow (DK), Adela Escudero (ES), Helene Cavé (FR)

Sarah Elitzur, Shai Izraeli (IL), Laura Bettini, Grazia Fazio, Luca Lo Nigro (IT)

Masatoshi Takagi (JP), Roland Kuiper, Jan Loeffen, (NL)

Agata Pastorczak (PL) Jelena Lazic (RS), Ugur Ozbek (TR)

and many other regular and ‘irregular’ participants…



I-BFM GV: Activities
• The Committee is focused on 

‒ i) identification of gene variants associated to:
• predisposition to leukemia/lymphoma
• comorbidities
• heterogeneous drug response; 

‒ ii) understanding pathogenic mechanisms;
‒ iii) translation into clinical protocols (including guidelines)
‒ iv) funding opportunities

• ‘Origin’: I-BFM ALL Host Genetic Variation Task Force (C Kratz, M Stanulla, H Cavé)

• COST-Legend (2018-2022): European Union-funded COST Action (LEukaemia GENe Discovery by data sharing, 
mining, and collaboration – LEGEND) 

• Two editions (2019, 2021) of the ‘Predisposition to hereditary Leukemia and Lymphoma Training School” (COST-
Action)

• Introduction of easy tools to recognize leukemia predisposition in different clinical protocol: by several members

• Coordination with the SIOPE-Host Genome Variation Group (HGVG)



I-BFM GV: Collaborative projects

➢ ELEGANT Study (Exploring Leukemia: Education, Genetics, And Novel Technologies): 

K.Schmiegelow (DK)

➢ Cohesin genes variants in ALL: G.Cazzaniga (IT), J.Hauer (DE)

➢ Lymphoid malignancies in children with AT: Sarah Elitzur (IL)

➢ Mutational patterns in tumors of children with NBS and AT: Dilys Weijers (NL)

➢ Mono- and digenic germline predisposition in BCP-ALL: F.Auer, J.Hauer, A.Borkhardt (DE) and 

others

➢ Family-based analysis of germline variants of children with leukemia/lymphoma”: several 

members 

➢ Others









Genomic Variation and associated phenotypes in Childhood ALL

Mikkelsen M et al 
Leukemia 2026
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Sponsor di 4 Premi da 300€

Premio dedicato al Prof. G. Basso: miglior Comunicazione Orale (ricercatore <40 anni)

Premio dedicato al Prof. G.P. Tonini: miglior Poster (ricercatore <40 anni)

Premio dedicato al Prof. A. Rosolen: miglior Abstract Traslazionale (ricercatore <40 anni)

Premio Miglior Giovane Ricercatore AIEOP <30 anni



MOLECULAR TUMOR BOARD

Centri AIEOP GdL di Patologia
e Trasversali

GdL Anatomia Patologica GdL Nuovi Farmaci

GdL Biologia Cellulare e Molecolare

PRECISION MEDICINE





GRAZIE PER L’ATTENZIONE !!!!!!
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