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

Dall’allegato 4 del 
DPCM 12/1/17

Fino a P1016 



2019

2023

Dal database OMIM – Online Catalog of Human Genes and Genetic Disorders

FGFR3 – 14 fenotipi associati





Panel epilessia Lab. 
Neurogenetica Osp. 
Meyer  – 220 geni

• Distrofie retiniche
• Cardiomiopatie
• Ipoacusie ereditarie
• Displasie scheletriche
• Immunodeficienze
• Disturbi del 

neurosviluppo
• Genodermatosi
• …



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.”

Whole Exome Sequencing (WES)



Tariffe da discutere!!

Con l’esoma… il pannello in silico



Conclusioni

• Presenza di un genetista medico nella Commissione di 
Aggiornamento dei LEA

• Inserimento nel nomenclatore LEA delle prestazioni di 
sequenziamento massivo – Esoma 

• Possibilità 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)


