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23 NOVEMBRE Tavolo 4

(© 14:30-18:30 | LA MEDICINA DI LABORATORIO E RIFORMA DELLA ASSISTENZA
NEL TERRITORIO

Ore 17:00 Tavola rotonda NUOVI LEA e NUOVE TARIFFE
Impatto nella medicina di Laboratorio

Coordinano Agostino Ognibene Direttore UOC Laboratorio Analisi Chimico Cliniche,
Ospedale San Donato, Arezzo Azienda USL Toscana sud est
° ° - y ) ) ) - . .
Cl au le Gra Z1ano Maurizio D’Amora Direttore Dipartimento Integrato Medicina di Laboratorio presso
ASL Napoli1 Centro
1ol _ 10t 3 3 Partecipano
C OnSlgllere SIGU SOCleta Itahana dl Cristina Kullmann Direttore Laboratorio Syniab Lombardia
: Marco Moretti Direttore Laboratorio AOU di Ancona
Genetlca Umana Giorgio Da Rin Direttore Laboratorio Clinico Humanitas Research HospitalRozzano,-Coordinatore GdS
. . “Diagnostica Ematologica Integrata” SIBloC
U.O. Genetica Medica, AUSL Romagna Phrarei Gl e
J o . Claudio Graziano Direttore UO Genetica Medica AUSL Romagna, Consigliere SIGU
CIaUle'graZlanOZ@aUSlromagna'lt Alessia Cabrini Presidente ATS ANTEL
Marina Bertolini Vicepresidente SITLaB

Cittadinanzattiva
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Definire un elenco di patologie rare...
Definire un elenco di geni associato ad ogni patologia rara...

PRESTAZIONE DI
CODICE PATOLOGIA R IFERIMENTO

P00T___JAARSKOG-SCOTT. SINDROME G1.01 ,
P002___JACERULOPLASMINEMIA G1.01 Dall’al |eg ato 4 del
P003___|ACIDEMIE ORGANICHE E ACIDOSI LATTICHE PRIMITIVE G1.02

P004____JACIDOSI LATTICA CONGENITA G1.05 DPCM 12/1/17
P005____JACIDOSI RENALE TUBULARE DISTALE AD G1.01

P006___JACIDOSI RENALE TUBULARE DISTALE AR CON SORDITA G1.02

P007____|ACIDURIA FUMARICA G1.04

P005____JACIDURIA UROCANICA G1.01

P009____JACIDURIE ORGANICHE (AO) G1.00

P00 |ACONDROGENESI G1.03

P0T1___ JACONDROGENESI TIPO IA G1.01

P012___JACONDROGENESI TIPO IB G1.01

P013___ JACONDROGENESI TIPO I G1.01

P014____|ACONDROGENESI TIPO Il G1.01

P015___ |ACONDROPLASIA G101

P06 JACROCEFALOSINDATTILIA G1.06

Fino a P1016
000D
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Dal database OMIM — Online Catalog of Human Genes and Genetic Disorders

2019
Total number of phenotypes* for which the molecular basis is known 6,385
Total number of genes with phenotype-causing mutation 4,058
2023

Total number of phenotypes® for which the molecular basis is known 7,437
Total number of genes with phenotype-causing mutation 4 851

FGFR3 — 14 fenotipi associati

#ForumRisk1s YL
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P445 EPILESSIA DEL LOBO TEMPORALE LATERALE (ADLTE) EPILESSIA PARZIALE CON SINTOMI G101

AUDITIVI - ADLTE ’

P446 EPILESSIA DIPENDENTE DALLA PIRIDOSSINA G1.01
P447 EPILESSIA FRONTALE NOTTURNA AUTOSOMICA DOMINANTE (ADNFLE) G1.03
P443 EPILESSIA INFANTILE FAMILIARE BENIGNA G1.01
P449 EPILESSIA MIOCLONICA GIOVANILE (JME) G1.01
P450 EPILESSIA PIRIDOSSAL FOSFATO-DIPENDENTE G1.02
P451 EPILESSIA PROGRESSIVA MIOCLONICA G1.01

P452 EPILESSIE FOCALI E IDIOPATICHE GENERALIZZATE G1.36

#ForumRisk1s YL
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Panel epilessia Lab.
Neurogenetica Osp.
Meyer — 220 geni

 Distrofie retiniche

« Cardiomiopatie

* |poacusie ereditarie

« Displasie scheletriche

* Immunodeficienze

 Disturbi del
neurosviluppo

« Genodermatosi

#rorumRisk13 6000
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IR —— R Whole Exome Sequencing (WES)

Andrew Wyeth
Christina’s World, 1948

“The challenge to me was to do
justice to her extraordinary
conquest of a life which most
people would consider hopeless.”

#ForumRiskis YL
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Con I'esoma... il pannello in silico

Sostituire con un solo codice e dicitura:
G1.02-G1.47

_ Analisi mutazionale di malattia che necessita di

nuovo codice | magsimo 50 geni (pannello multi-gene) per la
(es.G1.50) diagnosi. Sequenziamento ed eventuale

metodica quantitativa, qualunque metodo*

€ 1.350,00 € 1.350,00

PANNELLI

. Analisi mutazionale di malattia che necessita di
nuovo codice | massimo 250 geni (pannello multi-gene) per

¢ : : € 1.600,00
(es. G1.250) la diagnosi. Sequenziamento ed eventuale
metodica quantitativa, qualunque metodo® Ta rlﬁ:e d a d ISCUte re ' '
. Analisi mutazionale di malattia che necessita di o
nuovo codice | massimo 500 geni (pannello multi-gene/CES) ) € 2.500.00
(es.G1.500.1) | Per la diagnosi. Sequenziamento ed eventuale ey
metodica quantitativa, qualunque metodo®
5 Analisi mutazionale di malattia che necessita di ESOMI
nuovo codice | gire 500 geni (pannello multi-gene/WES) per € 3.500.00

(es.G1.500.2) | |a diagnosi. Sequenziamento ed eventuale
metodica quantitativa, qualunque metodo®

#ForumRisk1s YL
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Conclusioni
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* Presenza di un genetista medico nella Commissione di
Aggiornamento dei LEA

* |nserimento nel nomenclatore LEA delle prestazioni di
sequenziamento massivo — Esoma

« Possibilita di un codice riconosciuto agli specialisti in genetica
medica per prescrivere analisi in pazienti non incasellabili in una
specifica definizione

« Considerare inserimento nel nomenclatore LEA del «test
prenatale non invasivo» (NIPT) e della «diagnosi genetica
preimpianto» (PGT)

#ForumRisk1s 6000



