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Strumento creato per la : 
- Pianificazione 
- Programmazione 
- Valutazione  del percorso formativo  





TIPOLOGIE FORMATIVE 



SITI WEB 

 www.onb.it  

 PubMed Home http://www.ncbi.nlm.nih.gov 

 http://atlasgeneticsoncology.org/ 
 MITELMAN Database of Chromosome Aberrations in cancer  

http://cgap.nci.nih.gov 

 http://www.orpha.net/  

 http://www.sigu.net/ 
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SIGU 
SOCIETA’ ITALIANA DI GENETICA UMANA 

 

Per la realizzazione del Sistema di Gestione per la qualità sono 
stati utilizzati i criteri di riferimento contenuti nelle norme 
seguenti: 

 
 UNI EN ISO 9000:2000 Sistemi di Gestione per la Qualità 

Fondamenti e terminologia 
 UNI EN ISO 9001:2000 Sistemi di Gestione per la Qualità 

Requisiti 
 UNI EN ISO 9004:2000 Sistemi di Gestione per la Qualità 

Linee guida per il miglioramento delle prestazioni 
 UNI EN ISO 19011:2003 Sistemi di Gestione per la Qualità 
 Linee guida per gli audit dei sistemi di gestione per la qualità 

e/o di gestione ambientale 
 UNI EN ISO 9000:2005 Sistemi di Gestione per la Qualità 

Fondamenti e vocabolario 

  
Si è costituita in data 14 novembre 1997 
 
• obiettivi scientifici 
  
 - promuovere la ricerca scientifica nel campo della Genetica Umana 
 
- contribuire al progresso della Genetica Umana in tutti i suoi aspetti 
 
-  stimolare l’attenzione dell’opinione pubblica e delle Istituzioni nei confronti della Genetica  
Umana, anche per quanto attiene alla salute e alle malattie dell’uomo 
 
- contribuire al programma dell’Educazione Continua in Medicina (ECM) nel campo della Genetica 
Umana. 
 

SIGU è soggetto Certificato ISO 
9001:2008 per promozione 
dell'attività scientifica nel campo 
della genetica umana e medica, 
rivolta ai soci, alle istituzioni, alle 
associazioni di familiari e pazienti 
affetti da malattie genetiche, ai 
giovani ed al pubblico; 
progettazione ed erogazione di 
eventi formativi; redazione e 
promozione di linee guida. 

UNI EN ISO 9001 

http://www.sigu.net/index.php?option=com_content&view=article&id=51&Itemid=55
http://www.sigu.net/index.php?option=com_content&view=article&id=51&Itemid=55


SIGU 
GRUPPO DI LAVORO DI CITOGENETICA 

 Preparazione, Approvazione, Pubblicazione e divulgazione 
documento sul corretto utilizzo di CGH/SNP array in 
diagnosi postnatale 

  Controlli esterni di qualita’ in citogenetica CEQA ed ISS 
  Partecipazione alle elaborazione e stesura LLGG europee 
  Raccolta mosaici I trimestre su cvs 
  Incontro Aziende e Gruppo di Lavoro per l’aggiornamento 

di piattaforme tecnologiche 
  Riunioni congiunte con GdL genetica Clinica 
  Preparazione, Pubblicazione e divulgazione Position 

Statement Microarray application in prenatal diagnosis 



“Raccomandazioni sviluppate in modo sistematico per 
assistere medici e pazienti nelle decisioni sulla 
gestione appropriata di specifiche condizioni 

cliniche” 

• VALIDITA’ 
•RAPPRESENTATIVITA’ 
• RIPRODUCIBILITA’ 
• APPLICABILITA’ 
• FLESSIBILITA’ 
• CHIAREZZA 
• DOCUMENTAZIONE 
• FORZA 
• AGGIORNAMENTO 

REQUISITI 

Linee guida 





ORDINE NAZIONALE DEI 
BIOLOGI 

www.onb.it 



 
La Qualità nei Laboratori di 
(Cito)Genetica  

 

 Molte analisi genetiche sono eseguibili una sola volta (TA, nati 
morti, biopsie)  

 

 Spesso comportano tecniche di prelievo invasive  

 (LA; CVS; SF; MO)  

 

 I risultati dei test hanno conseguenze per:  

  - decisioni importanti sia a breve (DP) sia a lungo termine  
   (scelte riproduttive)  

- l'individuo sottoposto al test  
  - i consanguinei ed i familiari  



La Qualità nei Laboratori di 
(Cito)Genetica  

 

In ogni laboratorio è essenziale che siano messe in 
atto procedure robuste per :  

• fornire risultati corretti, accurati e tempestivi  

• minimizzare errori, fallimenti, ripetizioni  

• rassicurare il paziente e il medico richiedente che 
il laboratorio sta lavorando nel rispetto di linee 
guida e standard internazionali  

 



La Qualità nei Laboratori di 
(Cito)Genetica  

 Promozione della cultura della Qualità (Unione 
Europea e Ministero della Salute) 

 

 Accreditamento SIGU 

 

 Partecipazione dei laboratori a controlli esterni di 
qualità nazionali e/o internazionali CEQ  

 





Conferenza permanente per i rapporti tra lo Stato, le Regioni e le Provincie 
autonome di Trento e Bolzano (Accordo 26/11/2009) 

Documento della Commissione Ministeriale per la Genetica nel SSN 
“Indicazioni per l’attuazione delle Linee Guida per le attività di Genetica 

Medica” 

Art. 1 

……….le Regioni si impegnano a: 

a) Promuovere ed adottare percorsi diagnostico-assistenziali 
aderenti a Linee Guida scientificamente validate, orientati 
all’appropriatezza e alla qualità delle prestazioni erogate, 
che prevedano un’adeguata consulenza genetica pre e post 
test ed una comprensiva ed esaustiva informazione ai 
pazienti e ai familiari 



La Qualità nei Laboratori  
di (Cito)Genetica  

 

Aspetti importanti per garantire prestazioni 
accurate, tempestive e di elevata qualità 

 

CQI  

VEQ  

 

Essenziali per assicurare l’affidabilità e 
l’accuratezza del laboratorio  
 





VEQ  
•Componente importante del SGQ  

•Requisito ISO 15189: 2007 (qualità e competenza lab medici)  

•Requisito per l’accreditamento SIGU 

•Requisito indispensabile per l’ottenimento e il mantenimento 

dell’autorizzazione all’esercizio  

•Supporta i laboratori a raggiungere e mantenere elevati 

standard qualitativi  

•Monitora la qualità delle prestazioni analitiche e la 

competenza degli operatori che le effettuano  

•Tutela i singoli cittadini e la collettività che utilizzano i 

servizi offerti dai laboratorio di genetica  

  
 



 
I Principi della VEQ  

 
 Stesso materiale distribuito a più laboratori che 

devono restituire il risultato (referto)  
 Il materiale va analizzato dal laboratorio  con le 

stesse modalità, stessi operatori e stessi tempi 
utilizzati dal laboratorio per l’esecuzione dei test 
di routine  

 I risultati ottenuti vanno discussi all’interno del 
laboratorio con intento:  

 Formativo  
 Educativo  
 NON punitivo  

 



 
VANTAGGI  
DELLA VEQ  

 

 

 Il confronto tra laboratori aiuta a definire gli 
standards qualitativi (best practice)  

 Educa i partecipanti consentendo di migliorare il 
servizio offerto  

 Valida un servizio di qualità  

 Contribuisce alla crescita della fiducia 
nell’opinione pubblica  

 



VEQ Prospettica  
(CEQA)  
  

 Viene distribuito lo stesso materiale a tutti i 
partecipanti e si valuta il risultato  

 Consente un confronto equo tra laboratori  

 I valutatori possono concordare il risultato 
corretto e assegnare una valutazione coerente 

 Educa i partecipanti consentendo di migliorare il 
servizio offerto  

 Valida un servizio di qualità  

 

 



 
VEQ Retrospettiva  
(ISS)  

 
 Valutazione del materiale fornito dai partecipanti 

e relativo a casi già esaminati  
 Si valuta il reale “lavoro” del laboratorio  
 Facile da allestire online  
 Consente la valutazione della prestazione tecnica  
 Confronto tra laboratori non applicabile (sono 

esaminati casi diversi)  
 Non sempre si valuta la prestazione corrente del 

laboratorio (quella pregressa può essere diversa)  





CEQ in  CITOGENETICA dell’ISS   
 

 

- PRENATALE 

 

 

- POSTNATALE 

 

 

- ONCOLOGICA  

 



Schema retrospettivo di due casi analizzati 

 

 Invio di: 

 

- 3 immagini (metafasi) 

- 2 ricostruzioni cariotipo 

- Referto 

- 1 riarrangiamento strutturale anno precedente 

 



 
QUALITA’ IN CITOGENETICA 
 COSA VALUTARE?  

 

 
 Scelta della/delle tecnica  

 Qualità dei preparati  

 Accuratezza dell’analisi  

 Interpretazione del significato del risultato  

 Informazioni fornite nel referto  

 Tempi di refertazione 



 
COSA SI VALUTA ...  



CITOGENETICA 

ONCOLOGIA GINECOLOGIA 

EMATOLOGIA 

NEONATOLOGIA 
NEUROLOGIA 

ANATOMIA 
PATOLOGICA 






