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1 PREMESSA

Il Servizio di Genetica Medica nasce all'interno dell’Istituto di Genetica Umana, fondato nel 1964 dal Prof. Angelo Serra,
divenuto successivamente Istituto di Genetica Medica, diretto dal 1989 al 2013 dal Prof. Giovanni Neri. Dal 2014 il
responsabile & il Prof. Maurizio Genuardi, Direttore dell'lstituto di Medicina Genomica. La UOC Genetica Medica
appartiene al Dipartimento di Scienze di Laboratorio e Infettivologiche.

RICERCA

Nel corso degli anni si sono sviluppate presso I'lstituto di Medicina Genomica diverse linee di ricerca, sostenute da
finanziamenti pubblici (MIUR, Ministero della Salute) e privati (Telethon, FRAXA, Families of SMA, AIRC, Fondazione
Roma, etc.). Le principali linee di ricerca scientifica sono condotte in collaborazione con altri gruppi della stessa
Universita, di altre Universita e Centri di Ricerca in Italia e all’estero e si concentrano su malattie genetiche rare tra
cui: sindrome X fragile, disabilita intellettiva, atrofia muscolare spinale, sindrome di Wolf-Hirschhorn, sindromi da
microdelezione/duplicazione, tumori ereditari e familiari.

DIDATTICA

Per quanto riguarda l'impegno didattico, ai docenti dell'lstituto sono affidati gli insegnamenti di Genetica Umana e
Medica nei Corsi di Laurea in Medicina e Chirurgia dell’Universita Cattolica del Sacro Cuore (in italiano ed in inglese),
nel Corso di Laurea in Biotecnologie Sanitarie ed in numerosi Corsi Triennali delle Professioni sanitarie. Infine I'lstituto
& anche sede della Scuola di specializzazione in Genetica Medica, istituita nel 1993 per i laureati in Medicina ed aperta
anche ai laureati in Biologia dal 1998, e partecipa alla Scuola di Dottorato in Scienze Biomediche di Base e Sanita
Pubblica dell’Universita Cattolica del Sacro Cuore.

2 ORGANIZZAZIONE

L’organico del Servizio & composto da: 4 Dirigenti Medici, 2 Dirigenti Sanitari e 4 Tecnici di Laboratorio.
Gli Ambulatori di Genetica Medica sono ubicati al 5° piano della Fondazione Policlinico Gemelli (FPG), ala L (stanze
L513 e L514), la Segreteria si trova di fronte ai due ambulatori (stanza L530).
| laboratori sono ubicati al 2° piano degli Istituti Biologici, e sono cosi organizzati:

e Laboratorio di Citogenetica (comprendente una sezione prenatale e una postnatale)

e Laboratorio di Citogenetica molecolare

e Laboratorio di Genetica molecolare
Tutti i laboratori sono attrezzati con le pit moderne strumentazioni (inclusi sequenziatori del DNA di nuova
generazione) che consentono di analizzare i cromosomi e gli acidi nucleici (DNA ed RNA) provenienti da sangue ed
altri tessuti. | laboratori ricevono infine numerosi campioni direttamente dai Reparti del Policlinico e da strutture
esterne, nazionali ed estere, per lo svolgimento di esami genetici di alta specializzazione.

3 PRESTAZIONI DEL SERVIZIO DI GENETICA MEDICA

La UOC Genetica Medica eroga le seguenti prestazioni:
e consulenza genetica
o diagnosi genetica postnatale costituzionale su cellule di sangue periferico, fibroblasti cutanei, cellule da
sfaldamento della mucosa buccale:
o esame cromosomico [tramite bandeggio R(RBG), G(GTG), NOR (NOR Ag), C(CBG)];
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o CGH-array (array-based Comparative Genomic Hybridization) e la variante CGH+SNP-array;
o FISH (Fluorescent In Situ Hibridization-lbridazione in situ fluorescente);
o analisi molecolare del DNA.
e diagnosi genetica prenatale (amniocentesi, villocentesi e cordocentesi):
o esame cromosomico [tramite bandeggio R(RBG), G(GTG), NOR (NOR Ag), C(CBG)];
o CGH-array e la variante CGH+SNP-array;
o FISH;
o analisi molecolare del DNA.
o diagnosi genetica su materiale abortivo in presenza di anomalie ecografiche del feto:
o CGH-array e la variante CGH+SNP-array.
e diagnosi genetica su campioni tumorali:
esame cromosomico [tramite bandeggio R(RBG), G(GTG), C(CBG)];

o array-CGH;
o FISH;
o analisi molecolare del DNA.

4 PRENOTAZIONE DELLE PRESTAZIONI

4.1 UTENTI ESTERNI

La prenotazione delle prestazioni avviene tramite contatto telefonico (06 3015 6780 oppure 06 3015 6732) dal lunedi
al giovedi, dalle ore 14:00 alle ore 15:30.

4.1.1  Consulenza genetica

La consulenza genetica prenotata viene eseguita di mattina dal lunedi al venerdi dalle ore 9:00 alle ore 14:00 presso
I'ambulatorio di Genetica Medica.

La consulenza genetica prenotata per gli utenti esterni si svolge con le seguenti modalita:

e Ognilunedi: legata alla richiesta di test genetico da parte di medici esterni che ne sono abilitati; la valutazione
dell’indicazione al test viene effettuata dal genetista nel corso della consulenza.

e Ogni martedi, mercoledi e venerdi: consulenza genetica oncologica.

e Ognivenerdi: consulenza genetica legata alla richiesta di diagnosi prenatale.

e Ogni giovedi: consulenza genetica per problematiche varie, inclusi i disordini del neurosviluppo/anomalie
fisiche, ma esclusi gli ambiti oncologici e di diagnosi prenatale.

e Martedi alterni (2 volte al mese): consulenza genetica per disordini del neurosviluppo/anomalie fisiche in
collegamento con il servizio interno di Neuropsichiatria Infantile.

e Unlunedi al mese: consulenza genetica per problematiche gastroenterologiche in collegamento con il servizio
interno di Gastroenterologia.

s Due gioved al mese (Ill e IV): consulenza genetica per Teleangectasia Emorragica Ereditaria (HHT) nell’ambito
di un percorso diagnostico multidisciplinare interno.

e Unvenerdial mese: consulenza genetica per sindrome X fragile e patologie correlate.

e Ungiovedi al mese: Ambulatorio di cardiogenetica.

e Due mercoledi al mese: consulenza genetica per patologie oftalmologiche

e Ogni mercoledi: consulenza genetica oncologica in collegamento con il Servizio interno di Senologia.
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4.1.2  Consulenza genetica oncologica

In occasione dell'appuntamento telefonico, viene registrato I'indirizzo di posta elettronica del richiedente, al quale
viene poi inviato un file contenente un questionario sulla storia familiare oncologica, che all’utente & richiesto a sua
volta di inviare all’indirizzo geneticamedica@policlinicogemelli.it, almeno una settimana prima dell’appuntamento (o

due giorni prima in caso di visite urgenti). Richieste di consulenza genetica oncologica con carattere di urgenza sono
in relazione a decisioni terapeutiche.

4.1.3  Test genetici postnatali

| test genetici postnatali sono preceduti da consulenza genetica, nel corso della quale viene verificata, sulla base della
condizione clinica, I'indicazione al test ed eventualmente la tipologia di test pil adatta. Il prelievo di sangue venoso
viene eseguito tutti i lunedi dalle ore 9:00 alle ore 13:00, presso I'ambulatorio di Genetica Medica.

4.1.4  Amniocentesi e villocentesi per diagnosi prenatale

Telefonicamente viene prenotata sia la consulenza genetica pre-test, che verra eseguita nelle presso I'ambulatorio di
Genetica Medica. Il prelievo di liquido amniotico o di villi coriali verra eseguito dal Ginecologo presso il Day Hospital di
Ostetricia.

4.1.5  Cordocentesi per diagnosi prenatale

In qualunque giorno della settimana dal lunedi al venerdi. Per il carattere di urgenza, i tempi di esecuzione sono fuori
da schemi preordinati, e sono concordati con il ginecologo che eseguira il prelievo.

| tempi e gli orari per ognuna delle prestazioni prevedono delle eccezioni (legate a consulenze svolte fuori dagli orari
stabiliti) o se la richiesta ha carattere d'urgenza.

Per ogni altra comunicazione, la Segreteria & aperta al pubblico dal lunedi al venerdi, dalle 9:00 alle 12:00 e dalle 13:00
alle 15:30.

E possibile contattare la Segreteria mediante posta elettronica all'indirizzo: geneticamedica@policlinicogemelli.it

4.2 UTENTIINTERNI (REPARTI DI DEGENZA, DAY HOSPITAL)

La richiesta di prestazione per consulenza genetica alla UOC Genetica Medica viene effettuata per via telematica
utilizzando il Sistema Operativo Aziendale Trakcare.

5 MODALITA’ DI RICHIESTA DEGLI ESAMI

Per gli utenti esterni che non transitano nella FPG, inclusi i campioni biologici spediti direttamente da altre strutture,
la richiesta di prestazione viene effettuata su ricettario regionale, o tramite richiesta dematerializzata, solo nei casi in
cui & prevista I'esenzione dalle quote di partecipazione alla spesa. Ai medici richiedenti esterni, tramite informazione
telefonica e posta elettronica, viene richiesto di compilare la scheda con |a richiesta di test genetico, il consenso
informato e le informazioni sulle modalita di compilazione dellimpegnativa cartacea o dematerializzata e sulle
modalita del prelievo. Il personale del servizio di Genetica Medica che riceve il campione provvede a far registrare
I'impegnativa I'’Accettazione Amministrativa della FPG dal personale del Servizio di Genetica Medica.

Per gli utenti esterni che afferiscono presso I'Ambulatorio di Genetica Medica I'impegnativa, cartacea o
dematerializzata, & compilata dal medico genetista della UOC Genetica Medica, previa valutazione in sede di
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consulenza genetica delle eventuali indicazioni a test genetici poste da medici di altra struttura. L'utente provvede al
cambio dell'impegnativa presso gli sportelli dell’Accettazione amministrativa ubicati al 3° piano del Policlinico, ala D.

Per gli utenti interni & richiesta consulenza genetica per via telematica prima dell’esecuzione del test genetico. |l
medico che esegue la consulenza genetica si occupera della raccolta del consenso informato. Nel caso in cui la richiesta
del test non sia preceduta da consulenza genetica, I'inviante compila la richiesta per via telematica ed & anche tenuto
a raccogliere il consenso informato e a fornirne copia presso il Servizio di Genetica Medica.

Per la richiesta di prestazioni aggiuntive, non indicate all'atto dell’invio del campione, & necessario prendere contatto
telefonico con il Servizio per verificare la disponibilita residua e I'idoneita del materiale biologico presente nel
Laboratorio. Per campioni biologici gia destinati ad indagini citogenetiche o FISH, le richieste di esami aggiuntivi devono
pervenire entro 3 settimane. Per campioni di DNA, utilizzati per indagini molecolari, inclusa I'indagine di array-
CGH/SNP array, le richieste possono pervenire entro 10 anni dalla data del prelievo, in presenza del consenso
informato.

& MODALITA’ DI PRELIEVO

La preparazione all'esame ¢ limitata al prelievo di liquido amniotico e di sangue di cordone ombelicale (terapia
preventiva con farmaci miolitici e antibiotici concordata con lo specialista ginecologo).
Per nessun esame e richiesto il digiuno.

e Sangue venoso (3-5 ml)
in provetta sterile con EPARINA (tappo verde) per i seguenti test:
o Esame cromosomico
o Analisi citogenetica (fragilita cromosomica, SCE, mosaicismo)
o lbridazione in situ fluorescente (FISH)

Il campione deve essere mantenuto a temperatura ambiente e consegnato entro 48 ore dal prelievo.

e  Sangue venoso (5-9 ml)
in provetta sterile con EDTA (tappo viola) per i seguenti test:
o Sequenziamento diretto

Sequenziamento di nuova generazione

Multiplex Ligation Probe Amplification (MLPA)

Analisi di polimorfismi

Digestione con enzimi di restrizione

PCR

PCR Real Time

CGH-array e CGH+SNP array

0 0O 0 0 0o 0O O

Il campione deve essere consegnato entro 48 ore dal prelievo.

e Campione di liquido amniotico (10-20 ml)
in provetta sterile senza additivi, fornita dal Laboratorio di Genetica Medica.
Il campione deve essere mantenuto a temperatura ambiente e consegnato entro 24 ore dal prelievo.

e  Campione di villi coriali
in provetta sterile contenente terreno di coltura, fornita dal laboratorio di Genetica Medica.

Il campione deve essere consegnato nell’arco della stessa giornata del prelievo.
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¢ Campione di cute, materiale abortivo, tessuto tumorale
in provetta sterile contenente soluzione fisiologica.
Il campione deve essere consegnato nell’arco della stessa giornata del prelievo.

e Campione di midollo osseo (1-1.5 ml)
in provetta sterile addizionata di terreno di coltura e EPARINA, fornita dal Laboratorio di Genetica Medica.
Il campione deve essere mantenuto a temperatura ambiente e consegnato entro 24 ore dal prelievo.

e  Campione di cellule da sfaldamento della mucosa buccale

in provette dedicate fornite, insieme agli scovolini per la raccolta del campione, dal Laboratorio di Genetica
Medica, che deve essere contattato preventivamente.

Il campione deve essere mantenuto a temperatura ambiente e consegnato entro un mese dal prelievo,
senza |'aggiunta di additivi.

7 PROCEDURA DI ACCETTAZIONE DEI CAMPIONI BIOLOGICI E DELLE RICHIESTE

L’accettazione dei campioni biologici e delle richieste avviene tramite personale dedicato.

Per ogni campione accettato viene generato un codice identificativo univoco (combinazione di lettere e numeri).
Gli orari di accettazione di campioni sono:

e traleore9:00 eleore 15:00, dal lunedi al venerdi, per tutti i campioni biologici;

e entro le ore 14:00, il lunedi e il mercoledi, per i campioni di liquido amniotico;

e entro le ore 15:00, dal lunedi al giovedi ed esclusi i giorni prefestivi, per i campioni di midollo osseo.
Per i campioni identificati come urgenti, 'accettazione avviene tutti i giorni nell’arco dell’orario lavorativo (ore 9:00-
16:00). L'urgenza deve essere concordata previo contatto telefonico con il Dirigente del Servizio.
I campioni biologici che vengono spediti per posta o corriere dall’'esterno devono essere inviati in Segreteria entro il
mercoledi (non festivo) di ogni settimana, per coordinare le attivita di processamento e per evitare ritardi nella
consegna al laboratorio legati alla spedizione in prossimita del fine settimana.
Per i pazienti esterni che usufruiscono del servizio ambulatoriale, i campioni vengono trasportati in Laboratorio da un
operatore tecnico o personale ausiliario.
All’arrivo dei campioni biologici nel Laboratorio il personale del laboratorio mette in atto la procedura di valutazione
di accettabilita e di richiesta adeguata.
Il campione verra processato solo in presenza dei moduli di consenso informato.
In caso di assenza del consenso informato si informa 'inviante tramite contatto telefonico o tramite email della
necessita di acquisire il Cl, che deve pervenire non oltre 72 ore dalla data del prelievo per esami citogenetici e non
oltre un mese dalla data del prelievo per esami molecolari. Qualora cid non avvenisse il campione non verra
processato, e si procedera allo smaltimento del campione, fornendo comunicazione al Medico inviante.

7.1 ACCETTAZIONE DEI CAMPIONI BIOLOGICI

| criteri necessari di accettabilita sono:
e presenza di una etichetta di identificazione univoca del campione;
e idoneita dei campioni (par. 6).

| criteri di accettabilita con riserva sono:

e campioni biologici che giungono in laboratorio oltre i termini temporali di idoneita del campione; in
particolare per:
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a) campioni biologici non processati (es. sangue periferico o midollare, liquido amniotico, biopsia cutanea)
per analisi molecolare che richieda estrazione del DNA ma non la coltura con divisione cellulare, previa

verifica della quantita e qualita di DNA estratto, se giungono entro un mese dal prelievo e sono stati
conservati a 4°C;

b) sangue periferico per esame cromosomico (per i quali & richiesta coltura e divisione cellulare), entro 7
giorni dal prelievo;
c) sangue midollare per esame cromosomico: entro 96 ore dal prelievo;
d) cute o altri tessuti per esame cromosomico: entro 96 ore dal prelievo bioptico;
e) liquido amniotico per esame cromosomico: entro 72 ore dal prelievo;
e campione biologico in quantita insufficiente:

o liquido amniotico < 5 ml, per esame cromosomico;

o sangue periferico < 0,2 ml, per array-CGH e altre analisi molecolari del DNA;

o sangue periferico e midollare < 0.5 ml, per esame cromosomico;

e campione biologico in eparina, per esame cromosomico e analisi FISH, conservato a 4°C.

In caso di rifiuto si informa l'inviante tramite contatto telefonico o tramite email.
La richiesta di analisi molecolari del DNA su campioni che giungono in eparina e non in EDTA (provetta non conforme)
e ritenuta una non conformita minore. Tuttavia viene notificato all'inviante I'esatta campionatura per le richieste
successive.

In caso di accettazione con riserva, si procede comunque al test, ma in caso di insuccesso la motivazione compare in
una nota scritta destinata all’inviante.

8 MODALITA’ DI CONSEGNA DEI REFERTI

I referti dei test genetici non possono essere comunicati per via telematica (G.U. n.288 dell’11 dicembre 2009).
Le modalita di consegna del referto genetico all’'utente proveniente dall’Ambulatorio di Genetica Medica della FPG
sono concordate al momento dell’esecuzione del prelievo e avvengono secondo le seguenti linee:
e ireferti normali, se i risultati dell’esame sono sufficienti a chiarire il quesito diagnostico
©  vengono recapitati mediante posta ordinaria,
© oppure ritirati da parte del paziente stesso o da un incaricato provvisto di delega firmata presso la
segreteria ubicata al 5° piano, ala L del Policlinico. | moduli delega sono a disposizione in Segreteria;

e ireferti normali, se i risultati dell’'esame non sono sufficienti a chiarire il quesito diagnostico, per situazioni
cliniche che, in base alla valutazione effettuata in sede di consulenza, richiedano spiegazioni e/o
approfondimenti ulteriori
©  vengono consegnati da parte del medico genetista in Ambulatorio direttamente all’'utente, che sara

contattato telefonicamente dalla segreteria per appuntamento;

e ireferti patologici sono consegnati direttamente dal medico genetista in Ambulatorio, previo appuntamento,
preso dalla Segreteria.

8.1 MODALITA DI CONTATTO DEGLI UTENTI PER COMUNICAZIONI URGENTI

La Segreteria provvede a telefonare ai recapiti disponibili, dopo almeno tre tentativi infruttuosi in giorni diversi
effettuera un telegramma con il seguente testo: “Per comunicazioni urgenti riguardanti il paziente (NOME COGNOME)

contattare la Fondazione Policlinico Universitario Agostino Gemelli IRRCS al numero: 0630156780 dal lunedi al venerdi
dalle ore 08:00 alle 12:00”.
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A distanza di dieci giorni, non avendo avuto riscontro procedera a presentare una segnalazione all’ Autorita preposta.
I referti relativi ad utenti esterni che non transitano nella FPG vengono inviati allo specialista che ha inviato il campione.
| referti relativi a utenti ricoverati presso strutture della FPG vengono inviati ai reparti richiedenti. In casi particolari,
previo accordo con i medici del reparto richiedente, I'utente viene richiamato per ricevere copia del referto
nell’Ambulatorio di Genetica Medica e discuterne le implicazioni.

9 ELENCO DELLE PRESTAZIONI E TEMPI DI RISPOSTA

Tempo di Tempo di
PRESTAZIONE METODI risposta routine | risposta urgenza
(giorni) (giorni)
ACIDURIA MEVALONICA, MUTAZIONI MVK Sequenziamento diretto 45 no
ACONDROPLASIA, MUTAZIONI FGFR3 Sequenziamento diretto 45 10
Multiplex Ligation Probe

ADEN 10, MLPA AIP N 4

EMABITUITAR Amplification (MLPA) . no
ADENOMA PITUITARIO, MUTAZIONI AIP Sequenziamento diretto 45 no
AGENESIA CORPO CALLOSO, MUTAZIONI : ;
LLCAM Sequenziamento diretto 60 10
AMARTOMI MULTIPLI SINDROME, MLPA Multiplex Ligation Probe 45 s
PTEN Amplification (MLPA)
AMARTOMI MULTIPLI SINDROME, Sequenziamento diretto 45 no
MUTAZIONI PTEN 4
AMPLIFICAZIONE 9p12, FISH 9p12 lbrdnziong st 30 10

fluorescente con cosmidi

Analisi citogenetica per
patologia da fragilita 45 15
cromosomica

ANALISI CITOGENETICA PER FRAGILITA'
CROMOSOMICA

Analisi citogenetica per

ANALISI CITOGENETICA PER MOSAICISMO 55 30 15
mosaicismo

ANALISI CITOGENETICA SISTER Analisi citogenetica sister 30 15

CHROMOSOME EXCHANGE chromosome exchange
Ibridazione in situ

ANALISI FISH CON SONDE ALFOIDI fluorescente con sonde 30 10
alfoidi
Ibridazione in situ

ANALISI FISH CON SONDE PAINT fluorescente con sonde 30 10
paint

ANALISI INSTABILITA' DEI MICROSATELLITI Analisi di polimorfismi 30 10
Multiplex Ligation Probe

ANALISI METILAZIONE GENI MMR, Ms MLpa | ~mPlification 45 no
(MLPA)+Digestione con
enzimi di restrizione

ANALISI SINGOLA MUTAZIONE Sequenziamento diretto 30 10
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ANEMIA DI FANCONI, ANALISI

Sequenziamento di nuova

FGFR2

7 *
MUTAZIONALE GENI generazione 120 3010
ANGELMAN, SINDROME FISH SNRPN bricerianein g 90 10
fluorescente con cosmidi
ANGELMAN, SINDROME FISH UBE3A Ibicaionem sy 90 10
fluorescente con cosmidi
Multiplex Ligation Probe
AN E MLP.
GELMAN, SINDROM LPA UBE3A Amplification (MLPA) 90 10
Multiplex Ligation Probe
ANGELMAN, SINDROME MS-MLPA LOCUS Amplification A5 10
15g11.2 (MLPA)+Digestione con
enzimi di restrizione
ANGELMAN, SINDROME MUTAZIONI UBE3A | Sequenziamento diretto 90 10
ANTLEY-BIXLER, SINDROME M . .
LEY-BIXL AMEMUTAZION Sequenziamento diretto 45 10
FGFR2
APERT, SINDROME MUTAZIONI FGFR2 Sequenziamento diretto 45 10
1A FRI PLE
ATAS EPREILH, ANALS) TRIELETIE Analisi di polimorfismi+PCR 45 10
FXN
ATASSIA FRIEDREICH, MUTAZIONI FXN Sequenziamento diretto 45 10
ATASSIA SPINOCEREBELLARE zfrql:te nfi\anr;’f n.t;
CANVAS,ANALISI GENE RFC1 erroTAnalist a5 no
polimorfismi
ATASSIA SPINO-CEREBELLARE TIPO |, - y o
ANALISI ATNX1 Analisi di polimorfismi 45 10
ATASSIA SPINO-CEREBELLARE TIPO I, onaiie ) sz
ANALISI ATXN2 Analisi di polimorfismi 45 10
ATASSIA SPINO-CEREBELLARE TIPO I, o ; 6y
ANALISI ATXN3 Analisi di polimorfismi 45 10
ATASSIA SPINO-CEREBELLARE TIPO VI, - . -
ANALISI CACNALA Analisi di polimorfismi 45 10
ATASSIA SPINO-CEREBELLARE TIPO VI, e ) L
ANALISI ATXN Analisi di polimorfismi 45 10
ATASSIA SPINO-CEREBELLARE XII, ANALISI — : G
PPP2R2B Analisi di polimorfismi 45 10
ATASSIA SPINO-CEREBELLARE, TIPO XVII TBP | Analisi di polimorfismi 45 10
ATROF.MUSC.SPIN, DIAGNOSI PRENATALE | Scduenziamento
diretto+Analisi di - 10
SMARD1 5 .
polimorfismi
BANDEGGIO AGGIUNTIVO C Bandeggio C no
BANDEGGIO AGGIUNTIVO G Bandeggio G no
BANDEGGIO AGGIUNTIVO NOR Bandeggio NOR no
BANNAYAN-RILEY-RUVALCABA, SINDROME Sequenziamento diretto 45 -
MUTAZIONI PTEN 9
BEARE STEVENSON, SINDROME MUTAZIONI . ;
Sequenziamento diretto 45 no
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BECKWITH-WIEDEMANN, SINDROME MS-

Multiplex Ligation Probe
Amplification

MUTAZIONI GIB1

. . 45 10
MLPA LOCUS 11p15.5 (MLPA)+Digestione con
enzimi di restrizione
BECKWITH-WIEDEMANN, SINDROME P A T 45 10
MUTAZIONI CDKN1C g
Multiplex Ligation Probe
IRT-H - i ME MLP 45
BIR OGG-DUBE', SINDRO A FLCN Amplification (MLPA) no
BIRT-HOGG-DUBE', SINDROME MUTAZIONI . )
Sequenziamento diretto 45 no
FLCN
CANCRO COLON Sequenziamento di nuova 120 no
FAMILIARE,AN.MUTAZ.GENI generazione
CANCRO STOMACO DIFFUSO EREDITARIO, Multiplex Ligation Probe A5 -
MLPA CDH1 Amplification (MLPA)
CANCRO STOMACO DIFFUSO EREDITARIO, Senuenziaments diretto 45 -
MUTAZIONI CDH1 quenz
CAPOS, SINDROME MUTAZIONI ATP1A3 Sequenziamento diretto 30 10
CARCINOMA EREDITARIO Multiplex Ligation Probe %0 -
MAMMELLA+OVAIO, MLPA PALB2 Amplification (MLPA)
CARCINAIAA EREDITARID Sequenziamento diretto 90 no
MAMMELLA+OVAIO, MUTAZIONI PALB2 d
CARDIO-FACIO-CUTANEA, SINDROME : ;
MUTAZIONI BRAF Sequenziamento diretto 90 10
CARDIO-FACIO-CUTANEA, SINDROME
’ i i 1
MUTAZIONI KRAS Sequenziamento diretto 90 0
CARDIO-FACIO-CUTANEA, SINDROME ) )
MUTAZIONI MEK1 Sequenziamento diretto 90 10
CARDIO-FACIO-CUTANEA, SINDROME Sequenziamento diretto 90 10
MUTAZIONI MEK2
: o di
CARDIOM.AMILO_ATTR.,AN.MUTAZ.GENE | ~coueénziamento di nuova 120 no
- generazione
CARDIOM.DILAT_DCM.,AN.MUTAZ.GENI SegiEralamen sl neagvs 120 no
generazione
CARDIOM.IPERTORF_HCM.,AN.MUTAZ.GENI | Sequenziamento di nuova 90 o
generazione
CATSHL, SINDROME MUTAZIONI FGFR3 Sequenziamento diretto 45 10
CEFALOPOLISINDATTILIA DI GREIG, . )
MUTAZIONI GLI3 Sequenziamento diretto 45 10
CGH+SNP-ARRAY CGH+SNP-ARRAY 120 10-15
CGH-ARRAY CGH-ARRAY 90 10-15
CHARCOT-MARIE-TOOTH, SINDROME MLPA Multiplex Ligation Probe 45 "
PMP22+MPZ+GJB1 Amplification (MLPA) 0
CHARCOT-MARIE-TOOTH, SINDROME Sequenziamiento diretio A5 o
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CHARCOT-MARIE-TOOTH, SINDROME

MUTAZIONI MPZ Sequenziamento diretto 45 no
CHARCOT-MARIE-TOOTH, SINDROME s S a5 o
MUTAZIONI PMP22 q
CINCA, SINDROME MUTAZIONI NLRP3 Sequenziamento diretto 45 no
CMMRD, SINDROME AN. RETROTRASCR. . .
Sequenziamento diretto 120 no
PMS2
Multiplex Ligation Probe
CMMRD, SIND MLPA MLH1-MSH2 GE n
ROIE Amplification (MLPA) o0 ©
Multiplex Ligation Probe
MMRD, SINDROM T
¢ EMLPA MSHE Amplification (MLPA) 4 no
Multiplex Ligation Probe
CMMRD, ME MLPA PMS2 e no
AR Amplification (MLPA) 49
CMMRD, SINDROME MUTAZIONI MLH1 Sequenziamento diretto 60 no
CMMRD, SINDROME MUTAZIONI MSH2 Sequenziamento diretto 60 no
CMMRD, SINDROME MUTAZIONI MSH6 Sequenziamento diretto 60 no
CMMRD, SINDROME MUTAZIONI PMS2 Sequenziamento diretto 120 ho
COSTELLO, SINDROME MUTAZIONI HRAS Sequenziamento diretto 90 10
Multiplex Ligation Probe
WDEN, SINDRO PTEN LR 10
o~ NIE MLPA.FIE Amplification (MLPA) &
COWDEN, SINDROME MUTAZIONI PTEN Sequenziamento diretto 45 10
CRANIOSTENOSI, AN. MUT. GENI Sequenziamento di nuova 120 30;10*
generazione
CRANIOSTENOSI ISOLATA, MUTAZIONI S EHE A AR 45 10
FGFR1
RANIOSTEN A, MUTAZIONI : :
€ CRLISOLAT b Sequenziamento diretto 45 10
FGFR3
CRANIOSTENOSI, MUTAZIONI TWIST1 Sequenziamento diretto 45 10
CRI DU CHAT, SINDROME FISH 5p15.2 brigozione sl 30 10
fluorescente con cosmidi
CROUZON, SINDROME MUTAZIONI FGFR2 Sequenziamento diretto 45 10
CROUZON-ACANTOSI NIGRICANS, ; .
dl
MUTAZIONI FGFR3 Sequenziamento diretto 45 0
DEFICIT COGNITIVO-IPOPLASIA CEREB, . .
MUTAZIONI OPHN1 Sequenziamento diretto 30 10
DEJERINE SOTTAS, SINDROME MUTAZIONI . .
MPZ Sequenziamento diretto 45 no
DEJERINE-SOTTAS, SINDROME MUTAZIONI Senusiianients diretto 45 no
PMP22 i
DELEZIONE+DUPLICAZIONE Ibridazione in situ 30 10
SUBTELOMERICA FISH fluorescente con cosmidi
DEMENZE FAMILIARI, ANALISI Sequenziamento di nuova o
MUTAZIONALE GENI generazione 90
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Ibridazione in situ

linfocitarie

DI GEORGE, SINDROME FISH TUPLE1 y o 30 10
fluorescente con cosmidi
DICER1 SINDROME, MUTAZIONI DICER1 Sequenziamento diretto 90 no
DIS.INTEL.DISM. . .
FACC.DIFET.CARD,MUTAZIONI MED13L SERUENZIMENto trto 20 10
Multiplex Ligation Probe
DISOMIA UNIPARENTALE CROMOSOMA 14 | AmPlification 30 10
(MLPA)+Digestione con
enzimi di restrizione
Multiplex Ligation Probe
Amplification
DISOMIA UNIPARENTALE CROMOSOMA 7 (MLPA)+Digestione con 30 10
enzimi di restrizione
DISOMIA UNIPARENTALE, ISO- o . G
ETERODISOMIE UPD Analisi di polimorfismi 30 10
DISP.ARIT.VEN.D_ARVC.,AN.MUT.GENI S=guenziamento i auova 120 no
e generazmne
DISPL.CORTICALE-EPILESSIA , .
FOCALE,MUTAZIONI CNTNAP2 Sequenziamento diretto 60 10
I ZIONI
ASPLASIACAMPRAMELBR. MUFAZID Sequenziamento diretto 30 10
SOX9
DISPLASIA TANATOFORA, MUTAZIONI Saquenziamento diretto 45 10
FGFR3
DISTONIA TIPO Xll, MUTAZIONI ATP1A3 ' Sequenziamento diretto 120 10
DISTONIE/COREE, AN, MUT. GENI Sequenziamento di nuova 120 no
generazione
DISTROFIA MIOTONICA, DI STEINERT+TIPO | Knalisi dipelimorfismi a5 10
DMPK
DISTROFIA MIOTONICA, TIPO Il CNBP Analisi di polimorfismi 45 no
DISTROFIA MUSCOLARE OCULO-FARINGEA, Z;ercé"t‘f;f;anr;s;tgi w0 o
TRIPLETTE PABPN1 . -
polimorfismi
EMIPLEGIA ALTERNANTE INFANTILE, Sequenziamento di nuova 120 30-10*
AN.MUT.GENI generazione !
ENCEFALOPATIA EPILETTICA INFANTILE, Sequenziamento diretto 45 10
MUTAZIONI ARX q
ENCEFALOPATIA GRAVE NEONATALE, T —— 90 10
MUTAZIONI MECP2 4
ENCEFALOPATIE EPILETTICHE, AN.MUT.GENI | Scduenziamento dinuova 120 30:10*
generazione
ERITROCHERATODERMIA VARIABILE, Y DATm—— — 30 -
MUTAZIONI GJB3 4
Coltura di
ESAME CROMOSOMICO FIBROBLASTI fibroblasti+Cariotipo 30 no
metafasi di fibroblasti
Coltura linfociti
ESAME CROMOSOMICO LINFOCIT!I FETALI fetali+Cariotipo da metafasi - 10
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ESAME CROMOSOMICO LINFOCITI

Coltura linfociti periferici+

PERIFERICI (?anotllpo' da metafasi 30 10
linfocitarie
Coltura di
ESAME CROMOSOMICO LIQUIDO amniociti+cariotipo da 21
AMNIOTICO metafasi di liquido
amniotico
Coltura di cellule di altri
ESAME CROMOSOMICO MIDOLLO OssE0 | [eSsutiCariotipoda 40 10-15
metafasi spontanee di
midollo osseo
cariotipo da metafasi
ESAME CROMOSOMICO VILLI CORIALI spontanee di villi coriali+ - 21
coltura di villi coriali
Multiplex Ligation Probe
FABRY, MALATTIA MLPA GLA Amplification (MLPA) 45 no
FABRY, MALATTIA MUTAZIONI GLA Sequenziamento diretto 45 no
FEBBRE MEDITERRANEA FAMILIARE, T — — 30 e
MUTAZIONI MEFV q
FEBBRE PERIODICA FAMILIARE AD, Sequenziamento diretto A5 0o
MUTAZION| TNFRSF1A 9
FEBBRI PERIODICHE,AN.MUTAZ.GENI SEqUeRziamento dindova 120 no
generazione
FEOCROMOCITOMA/PARAGANGLIOMA/TU Multiplex Ligation Probe 60 -
M.RENALI,MLPA SDH Amplification (MLPA)
FIBR.VENT.IDIOP_IVF.,AN.MUTAZ.GENI SECUETZITED YT, no
= generazione 120
FISH CON SONDA COMMERCIALE A SINGOLO | |bridazione in situ 30 10
BERSAGLIO fluorescente con cosmidi
FISH SONDE LIBRERIA GENOMICA A |bridazione in situ 30 15
SINGOLO BERSAGLIO fluorescente con YAC
FXTAS, SINDROME TRIPLETTE FMR1 Analisi di polimorfismi 30 no
HARTSFIELD, SINDROME MUTAZIONI FGFR1 | Sequenziamento diretto 45 10
Multiplex Ligation Probe
HHT TIPO 1, SINDROME MLPA ENG Amplification (MLPA) 45 no
HHT TIPO 1, SINDROME MUTAZIONI ENG Sequenziamento diretto 45 no
Multiplex Ligation Probe
VRL1 4
HHT TIPO 2, SINDROME MLPA AC Amplification (MLPA) 5 no
HHT TIPO 2, SINDROME MUTAZIONI ACVRL1 | Sequenziamento diretto 45 no
HUNTINGTON, MALATTIA TRIPLETTE HTT Analisi di polimorfismi 30 no
IDRANENCEFALIA-ANOMALIE GENITALI, . .
MUTAZIONI ARX Sequenziamento diretto 45 10
IDROCEF-STENOSI ACQUEDOTTO SILVIO, i .
MUTAZIONI L1CAM Sequenziamento diretto 60 10
IMAGE, SINDROME MUTAZIONI CDKN1C Sequenziamento diretto 45 10
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INSENSIBILITA' ANDROGENI, SINDROME

MUTAZIONI AR Sequenziamento diretto 45 10
INSTABILITA GENETICA Sequenziamento diretto 90 no
TUMORALE, MUTAZIONI POLE g i
IPER-IGD, SINDROME MUTAZIONI MVK Sequenziamento diretto 45 no
IPOCONDROPLASIA, MUTAZIONI FGFR3 Sequenziamento diretto 45 10
IPOGONADISMO IPOGONADOTROPO, Sewiensiaments diretta 45 10
MUTAZIONI FGFR1 =aelERD e
- M
JACKSON-WEISS SINDROME, MUTAZIONI Seemendanveniodindtis 15 10
FGFR1
N-WEISS, SINDROME M , _
S 4 2 HTARION Sequenziamento diretto 45 10
FGFR2
KENNEDY, MALATTIA MUTAZIONI AR Sequenziamento diretto 20 no
Multiplex Ligation Probe
KLEEFSTRA, SINDROME MLPA EHMT1 o e 10
i Amplification (MLPA) 60
KLEEFSTRA, SINDROME MUTAZIONI EHMT1 Sequenziamento diretto 60 10
KOOLEN-DE VRIES, SINDROME FISH KANsL1 | Dridazoneinsitu 30 10
fluorescente con cosmidi
KOOLEN-DE VRIES, SINDROME MLPA Multiplex Ligation Probe 60 10
KANSL1 Amplification (MLPA)
KOOLEN-DE VRIES, SINDROME MUTAZIONI . .
KANSL1 Sequenziamento diretto 60 10
LADD, SINDROME MUTAZIONI FGFR2 Sequenziamento diretto 45 10
LADD, SINDROME MUTAZIONI FGFR3 Sequenziamento diretto 45 10
LEOPARD, SINDROME MUTAZIONI BRAF Sequenziamento diretto 90 10
LEOPARD, SINDROME MUTAZIONI PTPN11 Sequenziamento diretto 90 10
LEOPARD, SINDROME MUTAZIONI RAF1 Sequenziamento diretto 90 10
Multiplex Ligation Prohe
LI-FRAUMENI, SINDROME MLPA TP S o
3 Amplification (MLPA) 4 "o
LI-FRAUMENI, SINDROME MUTAZIONI TP53 Sequenziamento diretto 45 no
LINFOISTIOC.EMOFAGOCIT.FAMILIARE, Se nziamento dirett 45 o
MUTAZIONI PRF1 quenzEm retto
Multiplex Ligation Probe
LISSENCEFALIA, MLPA LIS1 S o 10
Ha Amplification (MLPA) 60
LISSENCEFALIA, X-LINKED TIPO II . .
MUTAZIONI ARX Sequenziamento diretto 45 10
LOYES-DIETZ TIPO I, SINDROME MUTAZIONI - — 9 -
TGFBR1 i
LOYES-DIETZ TIPO II, SINDROME MUTAZIONI Seguenziamento dirett 90 -
TGFBR2 g ento diretto
LYNCH, SINDROME AN. RETROTRASCR. . .
Sequenziamento diretto 120 no
PMS2
LYNCH, SINDROME MLPA MLH1-MSH2 Multiplex Ugation Frobe 60 no

Amplification (MLPA)
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Multiplex Ligation Probe
LYNCH, SINDROME MLPA MSH6 g 60
Amplification (MLPA) ne
Multiplex Ligation Probe
LYNCH, SINDROME MLPA PMS2 Amplification (MLPA) 90 no
LYNCH, SINDROME MUTAZIONI MLH1 Sequenziamento diretto 60 no
LYNCH, SINDROME MUTAZIONI MSH2 Sequenziamento diretto 60 no
LYNCH, SINDROME MUTAZIONI MSH6 Sequenziamento diretto 60 no
LYNCH, SINDROME MUTAZIONI PMS2 Sequenziamento diretto 120 no
Multiplex Ligation Probe
MACROCEFALIA E AUTISMO, MLPA PTEN Amplification (MLPA) 45 10
ACROCEFALIA E AUTISMO, MUTAZIONI ; .
MACROC UTISMO, MU 0 Sequenziamento diretto 45 10
PTEN
MACROCEFALIA, ANALISI MUTAZIONALE Sequenziamento di nuova
; 120 30;10*
GENI generazione
Multiplex Ligation Probe
MALAN SINDROME, MLPA NFIX Lo 60 10
Amplification (MLPA)
MALATTIA DI ALZHEIMER, GENOTIPO LOCUS Dlges.t!one con enZIm! C.“ 2
restrizione+PCR+Analisi di 15 no
APOE . i
polimorfismi
MASA, SINDROME MUTAZIONI L1CAM Sequenziamento diretto 60 10
MELANOMA E SINDROME DI GORLIN, AN. Sequenziamento di nuova
MUT. GEN. generazione 90 no
MELANOMA/CANCRO DEL PANCREAS, MLPA | Multiplex Ligation Probe 60 o
CDKN2A Amplification (MLPA)
MENOPAUSA PRECOCE, TRIPLETTE FMR1 Analisi di polimorfismi 30 no
MICRODELEZIONE Yp11.2 FISH SRY e 20 10
fluorescente con cosmidi
MICROFTALMIA COLOBOMATOSA, S nziamenfodireti 60 10
MUTAZIONI SHH cquehzismentaidinee
MILLER DIEKER, SINDROME FISH LIS1 IBFidsEioRe 1 550 . 30 10
fluorescente con cosmidi
Multiplex Ligation Probe
MILLER DIEKER, SINDROME MLPA LIS1 U 60 10
Amplification (MLPA)
MIOC.NON.COMP_LVNC.,AN.MUTAZ.GENI Sequenziamento di nuova
generazione 120 no
MOWAT-WILSON, SINDROME FISH ZEB2 lbridazione in situ 60 15
fluorescente con cosmidi
Multiplex Ligation Probe
MOWAT-WILSON, SINDROME MLPA ZEB2 B 60 10
Amplification (MLPA)
MOWAT-WILSON, SINDROME MUTAZIONI . .
Sequenziamento diretto 60 10
ZEB2
MUCKLE-WELLS, SINDROME MUTAZIONI ; ;
Sequenziamento diretto 45 no
NLRP3
MUENKE, SINDROME MUTAZIONI FGFR3 Sequenziamento diretto 45 10
NANISMO OSTEOGLOFONICO, MUTAZIONI , .
FGFR1 Sequenziamento diretto 45 10
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Sequenziamento di nuova
generazione+Multiplex

NEUROFIBROMATOSI, AN.MUT.GENI e o . 120 30;20*
Ligation Probe Amplification
(MLPA)
Multiplex Ligation Probe
FIBROMATOSI, F1 S
NEURO o] 0OSI, MLPA N Amplification (MLPA) 120 no
NEUROFIBROMATOSI, MUTAZIONI NF1 Sequenziamento diretto 120 o
NEUROFIBROMATOSI, SINDROME AN. . .
RETROTRASC. NF1 Sequenziamento diretto 120 no
NEUROPAT.ERED.PRED.PAR.PRESS, Sequenziamento diretto 45 -
MUTAZIONI PMP22 q
NEUROPATIA EREDITARIA ASSONALE, Sequenziamento di nuova 120 no
AN.MUT.GENI generazione
NEUROPATIA EREDITARIA Sequenziamento di nuova 120 -
DEMIELINIZZANTE, AN.MUT.GENI generazione
NEUROPATIE EREDITARIE MLPA Multiplex Ligation Probe 45 o
PMP22+MPZ+GIJB1 Amplification (MLPA)
NEUROPATIE EREDITARIE, MUTAZIONI MPZ Sequenziamento diretto 45 no
NOONAN, SINDROME MUTAZIONI BRAF Sequenziamento diretto 90 10
NOONAN, SINDROME MUTAZIONI KRAS Sequenziamento diretto 90 10
NOONAN, SINDROME MUTAZIONI PTPN11 Sequenziamento diretto 90 10
NOONAN, SINDROME MUTAZIONI RAF1 Sequenziamento diretto S0 10
NOONAN, SINDROME MUTAZIONI SOS1 Sequenziamento diretto 90 10
OLOPROSOENCEFALIA, MUTAZIONI SHH Sequenziamento diretto 60 10
ORTICARIA FAMILIARE DA FREDDO, CaERaRatE diiatia 45 "o
MUTAZIONI NLRP3 o
PALLISTER-HALL, SINDROME MUTAZIONI T — a5 10
GLI3
PARAPARESI SPASTICHE, AN. MUT. GENI Sequenziamento di nuova 120 no
generazione
PARAPARESI SPASTICHE, MLPA ALT1 E Multiplex Ligation Probe 90 o
SPAST Amplification (MLPA)
PARAPARESI SPASTICHE, MLPA REEP1 E Multiplex Ligation Probe 90 -
SPG7 Amplification (MLPA)
Multiplex Ligation Probe
PARAP | PA SP
APARESI SPASTICHE, MLPA SPG11 Amplification (MLPA) S0 no
Multiplex Ligation Probe 90 no
PARKINSON/MLP .
— A Amplification (MLPA)
PARKINSON/PARKINSONISMI, AN. MUT. Sequenziamento nuova 120 no
GENI generazione
PARTINGTON, SINDROME MUTAZIONI ARX Sequenziamento diretto 45 10
Multiplex Ligation Probe
- SINDROM 11 60
PEUTZ-JEGHERS, OME MLPA STK Amplification (MLPA] no
PEUTZ-JEGHERS, SINDROME MUTAZIONI . ,
Sequenziamento diretto 60 no
STK11
PFEIFFER, SINDROME MUTAZIONI FGFR1 Sequenziamento diretto 45 10
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PFEIFFER, SINDROME MUTAZIONI FGFR2 Sequenziamento diretto 45 10
PHELAN MC DERMID, SINDROME FISH Ibridazione in situ 20 10
SHANK3 fluorescente con cosmidi
PITT-HOPKINS LIKE AR, SINDROME MLPA Multiplex Ligation Probe 60 10
NRXN1 Amplification (MLPA)
PITT-HOPKINS LIKE AR, SINDROME : .
MUTAZIONI CNTNAP2 Sequenziamento diretto 60 10
RITT-HOPKIRG: LIKE Ak; SINDROME Sequenziamento diretto 60 10
MUTAZIONI NRXN1 q
PITT-HOPKINS, SINDROME FISH TCF4 ibridegions sty 90 10
fluorescente con cosmidi
Multiplex Ligation Prohe
PITT-

ITT-HOPKINS, SINDROME MLPA TCF4 Amplification (MLPA] 120 10
PITT-HOPKINS, SINDROME MUTAZIONI TCF4 | Sequenziamento diretto 60 10
POLIDATTALIA POSTASSIALE, MUTAZIONI . )

GLI3 Sequenziamento diretto 45 10

ASSIALE, MUTAZIONI . .

POLDATTIALIAPREASS u - Sequenziamento diretto 45 10

GLI3
Multiplex Ligation Probe

POLIPOSI ADENOMATOSA, MLPA APC Pas s

08 © os Amplification (MLPA) 4t s

Multiplex Ligation Probe

POLIP

OLIPOSI ADENOMATOSA, MLPA MUTYH Amplification (MLPA) 60 no
POLIPOSI ADENOMATOSA, MUTAZIONI APC | Sequenziamento diretto 90 no
POLIPOSI ADENOMATOSA, MUTAZIONI I mp—— 60 -
MUTYH .

POLIPOSI ADENOMATOSA, MUTAZIONI ; ;
Sequenziamento diretto 90 no
NTHL1
POLIPOSI ADENOMATOSA, MUTAZIONI Sequenziamento diretto 390 no
POLE+POLD1 9 !
Multiplex Ligation Probe
P
OLIPOSI GIOVANILE, MLPA BMPR1A Amplification (MLPA) 90 no
Multiplex Ligation Probe
POLIPOSI GIOVANILE, MLPA SMAD4 S
Ll Ly Amplification (MLPA) 2 na
POLIPOSI GIOVANILE, MUTAZIONI BMPR1A Sequenziamento diretto 90 no
POLIPOSI GIOVANILE, MUTAZIONI SMAD4 Sequenziamento diretto 90 no
POROCHERATQSI, TIPO 3 MUTAZIONI MVK Sequenziamento diretto 45 no
PRADER WILLI, SINDROME FISH SNRPN lbridazionglinsitl 30 10
fluorescente con cosmidi
Multiplex Ligation Probe
PRADER WILLI, SINDROME MS-MLPA LOCUS | Amplification 45 10
15¢11.2 (MLPA)+Digestione con
enzimi di restrizione
PREDISPOSIZIONE TUMORI LEGATA BAP1, Multiplex Ligation Probe 90 i
MLPA BAP1 Amplification (MLPA)
PREDISPOSIZIONE TUMORI LEGATA D a— 90 6
BAP1,MUTAZIONI BAP1 4
PROUD, SINDROME MUTAZIONI ARX Sequenziamento diretto 45 10
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QT CORTO_SQT.,AN.MUTAZ.GENI

Sequenziamento di nuova

Sequenziamento diretto

generazione 120 ne
QT LUNGO_LQTS.,AN.MUTAZ.GENI ARQUENZIAENT o UG 120 no
generazione
RASOPATIE, AN.MUT.GENI SRpuerzimenLE| MR 120 30;10*
generazione
Multiplex Ligation Probe
INDROME MLPA MECP2 . 10
BETT:S Amplification (MLPA) 0
RETT, SINDROME MUTAZIONI MECP2 Sequenziamento diretto 90 10
ROUSSY-LEVY, SINDROME MUTAZIONI MPZ Sequenziamento diretto 45 no
ROUSSY-LEVY, SINDROME MUTAZIONI Sequenziamento diretto a5 ho
PMP22 q o dire
SADDAN, SINDROME MUTAZIONI FGFR3 Sequenziamento diretto 45 10
-CHOTZEN, Sl I _ ,
SAETHRE-CHO SINDROME MUTAZIONI . a5 10
FGFR2
SAETHRE-CHOTZEN, SINDROME MUTAZIONI Senuansiariants divett 45 10
TWIST1 q kD
SCHIZENCEFALIA, MUTAZIONI SHH Sequenziamento diretto 60 10
SESSO GENETICO, DETERMINAZIONE SRY PCR 20 10
SEX-REVERSAL, MUTAZIONI SRY Sequenziamento diretto 20 10
Multiplex Ligation Probe
SILVER RUSSEL, SINDROME MS-MLPA LOCUS | Amplification 45 10
11p15.5 (MLPA)+Digestione con
enzimi di restrizione
SIMPSON-GOLABI-BEHEMEL, SINDROME Multiplex Ligation Probe 45 10
MLPA GPC3 Amplification (MLPA)
SIMPSON-GOLABI-BEHEMEL, SINDROME Multiplex Ligation Probe 15 10
MLPA GPC4 Amplification (MLPA)
SIMPSON-GOLABI-BEHEMEL, SINDROME I —— 45 10
MUTAZIONI GPC3 q
SIMPSON-GOLABI-BEHEMEL, SINDROME VR WU S 45 10
MUTAZIONI GPC4 q
SINDROME DI Sequenziamento di nuova -
BRUGADA_BrS.,AN.MUTAZ.GENE generazione 120
SINDROME DI LYNCH, AN.MUT.GENI sequenziamento di nuova no
generazione 90
SINDROME EMOLITICO UREMICA, Sequenziamento di nuova
AN.MUT.GENI generazione 120 no
SMA, FORME VARIANTI Sequenziamento di nuova 90 30;10*
generazione
SMA: DETERMINAZIONE NUMERO DI smn2 | " uItiplex Ligation Probe 30 no
Amplification (MLPA)
SMA: DIAGNOSI POSTNATALE DELEZIONE PCR+Digestione con enzimi
; ;e 30 2
SMN1 di restrizione
SMA: DIAGNOSI POSTNATALE Il LIVELLO PER Real Tined 30 10
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SMA: DIAGNOSI PRENATALE DELEZIONE

PCR+Digestione+Analisi di

CONTROLLO

SMN1 polimorfismi i 1
SMA: DIAGNOS| PRENATALE MUTAZIONE Sequenziamenta
SMN1 diretto+PCR Real - 15
Time+Analisi di polimorfismi
Digestione con enzimi di
SMA: DIAGNOSI PRESINTOMATICA restricionetPLRanalisl.d 2 7
polimorfismi+sequenziamen
to diretto+real time pcr
SMA: TEST PORTATORE DELEZIONE SMN1 PCR Real Time 30 10
SMA: TEST PORTATORE MUTAZIONE SMN1 | Sequenziamento diretto 30 10
SMITH MAGENIS, SINDROME FISH RAIL Ibridazione in situ 30 10
fluorescente con cosmidi
SMITH MAGENIS, SINDROME MLPA RAI1 Multlplek Ligation Proke 60 10
Amplification (MLPA)
SMITH MAGENIS, SINDROME MUTAZIONI ‘ .
RAIL Sequenziamento diretto 60 10
SORDITA' CONGENITA, MUTAZIONI Sequenziamento 30 "
GJB2+GJB6 diretto+PCR ©
SORDITA' NEUROS. NON SINDROMICA, ccoueniamento dirett 30 )
MUTAZIONI GJB3 RUHEIZIAMSITOIGIRetto ©
Multiplex Ligation Probe
SOTOS SINDROME, MLPA NSD1 F o
Amplification (MLPA) 60 10
SOTOS, SINDROME FISH NSD1 Ibridazione in situ 30 10
fluorescente con cosmidi
TACHIC.VENTRIC.CATECOLAM_CPVT.,AN.M Sequenziamento di nuova 90 -
UTAZ.GENI generazione
TELEANGECTASIA EMORRAGICA Sequenziamento di nuova o
EREDITARIA,AN.MUT.GENI generazione 90
TEST PORTATORE MUTAZIONI SMARD1 toruenzlamentodlvgiio o5 i
(IGHMBP2) 9
TRASPOSIZIONE GRANDI ARTERIE, ] mento dirett 0 0
MUTAZIONI MED13L equenziamenta diretto
TUMORI EREDITARI BAP1-RELATI, semmensiemmanmndltert e -
MUTAZIONI BAP1 AL S Qe
TUMORI EREDITARI BAP1-RELATI,MLPA Multiplex Ligation Probe - .
BAP1 Amplification (MLPA)
TUMORI RENALI EREDITARI, AN.MUT.GENI | ~cduenziamento di nuova 120 no
generazione
VELO-CARDIO-FACCIALE, SINDROME FISH Ibridazione in situ o 0
TUPLE1 fluorescente con cosmidi
VISITA GENETICA ONCOLOGICA 30 5
VISITA GENETICA ONCOLOGICA DI
10 no
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In caso di urgenza

15 per la ; ;
la relazione puo
stesura della essere preparata
VISITA GENETICA+VISITA GENETICA DI relazione dal " ccnsepnaeca -
CONTROLLO completamento .g
i . termine della
dell'iter di
consulenza stessa
consulenza 5
o entro 1-2 giorni
Multiplex Ligation Probe
VON HIPPEL-LINDAU, SINDROME MLPA VHL Amplification (MLPA) 60 no
VON HIPPEL-LINDAU; SINDROME Sequenziamento diretto 60 no
MUTAZIONI VHL 4
WILLIAMS, SINDROME FISH ELN rigealEme teln, 30 10
fluorescente con cosmidi
WOLF-HIRSCHHORN, SINDROME FISH Ibridazione in situ
. 30 10
4p16.3 fluorescente con cosmidi
Multiplex Ligation Probe
Amplification
X-FRAGILE, SINDROME MS-MLPA FMR1 (MLPA)+Digestione con 45 no
enzimi di restrizione
X-FRAGILE, SINDROME TRIPLETTE FMR1 Analisi di polimorfismi 30 10

* |l tempo di risposta urgente indicato in 10-20 giorni si riferisce alla ricerca di specifica variante in un gene incluso

nel pannello gia identificata in precedenza nel contesto di diagnosi prenatale.
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