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Soggetti partecipi all'ECM

e Ministero della Salute
e C.F.N.C

e Age.Na.s.

e Co.Ge.A.PS.

e ON.F.CS.

e Comitato Tecnico delle Regioni

e Consulta Nazionale della formazione permanente

e Comitato di garanzia per l'indipendenza della formazione continua del sistema di

sponsorizzazione
e Regioni e provincie autonome
e Ordini, Collegi, Associazioni Professionali e relative Federazioni
e Provider

e Professionisti sanitari
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e www.onb.it
* PubMed Home htt ://www.ncbi.nlm.nih.gov



http://www.onb.it/
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/
http://atlasgeneticsoncology.org/
http://cgap.nci.nih.gov/
http://www.orpha.net/
http://www.sigu.net/
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« obiettivi scientifici b A

- 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.

la realizzazione del Sistema di Gestione per la qualita sono oo ol
stati utilizzatii criteri di riferimento contenuti nelle norme EE
seguenti: SIGU & soggetto

per promozione

UNI EN ISO 9000:2000 Sistemi di Gestione per la Qualita dell'attivita scientifica nel campo

Fondamenti e terminologia

: : : : s della genetica umana e medica,
g(la\(l]]li—lghliISO 9001:2000 Sistemi di Gestione per la Qualita e
UNI EN ISO 9004:2000 Sistemi di Gestione per la Qualitd associazioni di familiari e pazienti
Linee guida per il miglioramento delle prestazioni affetti da malattie genetiche, ai
UNI EN ISO 19011:2003 Sistemi di Gestione per la Qualita giovani ed al pubblico;
Linee guida per gli audit dei sistemi di gestione per la qualita progettazione ed erogazione di
e/o di'gestione ambientale eventi formativi; redazione e
UNI EN ISO 9000:2005 Sistemi di Gestione per la Qualita promozione di linee guida.

Fondamenti e vocabolario


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
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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 I'aggiornamento
di piattaforme tecnologiche

Riunioni congiunte con 6dL genetica Clinica

Preparazione, Pubblicazione e divulgazione Position
Statement Microarray application in prenatal diagnosis
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"Raccomandazioni sviluppate in modo sistematico per
assistere medici e pazienti nelle decisioni sulla
gestione appropriata di specifiche condizioni
cliniche"

REQUISITI

« VALIDITA'
‘RAPPRESENTATIVITA'
 RIPRODUCIBILITA'

» APPLICABILITA

« FLESSIBILITA'

» CHIAREZZA

« DOCUMENTAZIONE

« FORZA

« AGGIORNAMENTO




|

‘AnALYSIS'

WERCL SIERTFI S FaPUATON SHTGE

pretlD rodazicasle (b ANALYSES o 232007 - Docemcnts Sowaliic SDG-Sash 12007 - Danettive Reapossadle: Gismpero St

Societa Italiana
di Genetica Umana

INEE GUIDA PER LA DIAGNOSICITOGENETI
CONSENSUS 2007
INDICE
el bt FESE i erfacten por Domalin dolls spsmplusdie
BA2 PR Quastoama Flesrsoene (OFTCH)
1 Prvmein RO M alepde Lipanien Prodeddepesdon asu (MIPA)

L Rifcrisacati ssrmativi ¢ defiaicens
1 Latcewbone di Lilegenstion
LR
57 Heqmsts nremmndl
30, Renpuioeti bocmicn ¢ knplastisic
34 Pormorale « canchi d lavens
55 Prvosders cogankzoane
S8 Happeet! con gh wiennt
AT Calldbramdnm
20 Cotort por gl standard di guales cindicntent

i

Mecubares
Aper troast del s wdia cmmawnics
S0 Colbrs cclalari
51 Handogze cmmuranne
S0 Anabio dot e o
STt daniens o dm Eaarscense (FISE)
25 ArvwCoanperot o Ceavmi Habosdics we (Anne-CGHY
T4 Lo dhasicnns &1 noony tecriche
Dtagmvw provatals
Al Indagive o el &1 ills corinde
G Meredi “Ere” ¢ odien®
612 Combinesivoe dis motodi “direks ™ ¢ “coluara™
L3 Madalita & smaka depor spplacsonsns di m st metade
6.2 Indagive en celibe da Squids amnboticn
B30 Metndi e Boves® o “in viks”
6J lodagive vxlinkor letals
Al Mosairsen in disgoos prstale
05 Disetnie cngpurcntels o Cuge il preaaiak
b Idootifcadene vpida di bike

T Bagand postavak
T Alstrwew dd coliure » s 3ada Sl cane pe ontitutasl
agee perfence
T2 AR timenie Selke ol mre ¢ analbl O corbotiye et
Mepiis catane
T AR tmenie Sl cabare s anulbi del cancripe oramoiosd

wteriale shonive

T4 Bendeprm ol alis elsdusienc
T3 Muaicims in degani paaaink
5. A Hans con ’

S Bagand e bl g il
16 Dy end cawbetcs
161 Anaka s camp baa
162 Anakd crvmwenmnies wa tewort abdi
11 Refe nnchune
1. Tewg di eefenteeinge
120 Belorte dek wmive
112 Beborts prelimitnar
1 Badne B snvomn Selle bndagd b
. Comocrvacie v dei dowss i £ di beratons

B lsdcotos

51 At eneon o pressn
152 Todboariont dhindagine cmprntion cosbtniende prrding
152 Ind dsalags " bereto tamerade

1 P L

ISCN

An International System
for Human Cytogenetic
Nomenclature (2013)

Editors

Lisa G. Shaffer

Jean McGowan-Jordan
Michael Schmid

nssiwed - Cyogenetic and
Collnin abn with T(C\Md\

KARGER




SR
s

NE NAZIONALE
BIOLOGI

www.onb.it SEMINARIO.DLCITOLOGIA
ECITOGENETICA

b
-
p
J
3
3
3
3
-

e ASPETTATIVEIE PROSPETTIVE
PERUN BIOLOGO,




~ La Qualita nei Laboratori
(Cito)Genetica

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

* Spesso comportano tecniche di prelievo invasive
(LA; CVS; SF; MO)

e I risultati dei test hanno conseguenze per:

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

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



mlité nei Laboratori di

(Cito)Genetica

In ogni laboratorio € 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



ﬁ:alité nei Laboratori di ¥

(Cito)Genetica

* Promozione della cultura della Qualita (Unione
Europea e Ministero della Salute)

e Accreditamento SIGU

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



b gt
Taeatiren MW bo- Armistie’
EEEHETEFH’LDEI_L&EDHFEI;IEHZAFEFMH\ENFE Pu‘"tun 5

FPER | RARPOATI TRA LD STATD LE BEGION)
E LE PROVINGE & ITDIMCHAE

CONFERENZA STATO-REGIONI
Seduta del 15 luglio 2004

Ogpetio: Accordeo tra il Ministro della salute , le Regioni ¢ le Provinee autonome di Trento e di
Bolzano sul documento recante: " Linee- guida per le attivita di genetica medica™,
Accordo af sensi dell ariicole 4 ded decrero legisiative 28 agosto [997, 1 2481

8.2.3 Procedure

I Laboratori di Genetica Medica devono anche  disporre di procedure per la
standardizzazione dei requisiti minimi delle prestazioni. Inoltre devono adottare protocolli per
I'effettuazione dei test genetici condivisi ¢ collaborare alla raccolta e all’claporazione dei dati
epidemiologici.

I Laboratori di Genetica devono effettuare i controlli di qualita interni ed esterni, secondo le
procedure stabilile e riconosciute dalla Regione, i controlli esterni devono essere svolti a livello
regionale, nazionale /o a livello europeo. A livello nazionale il controllo & coordinato dall’Istituto

Superiore di_Sanita.




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 I'attuazione delle Linee Guida per le attivita 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 qualita 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 Qualita nei Laboratori

di (Cito)Genetica

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

CQI Essenziali per assicurare I'affidabilita e
I'accuratezza del laboratorio
VEQ
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«Componente importante del SGQ

Requisito ISO 15189: 2007 (qualita e competenza lab medici)
*Reguisito per [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 qualita delle prestazioni analitiche e Ia
competenza degli operatori che le effettuano

Tutela i singoli cittadini e la collettivita che utilizzano i

servizi offerti dai laboratorio di genetica
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I Principi della VEQ

Stesso materiale distribuito a piu laboratori che
devono restituire il risultato (referto)

Il materiale va analizzato dal laboratorio con le
stesse modalita, stessi operatori e stessi tempi
utilizzati dal laboratorio per I'esecuzione dei test
di routine

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

Formativo £
Educativo
NON punitivo H
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VANTAGGI .g
DELLA VEQ o

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 qualita

Contribuisce alla crescita della fiducia
nell'opinione pubblica



VEQ ProsW

(CEQA)

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

» Consente un confronto equo tra laboratori

* T valutatori possono concordare il risultato
corretto e assegnare una valutazione coerente

* Educa i partecipanti consentendo di migliorare il
servizio of ferto

* Valida un servizio di qualita

Cytogenetic European
Quality Assessment




" VEQ Retrospettiva {

(ISS)

* Valutazione del materiale fornito dai partecipanti
e relativo a casi gia 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 puo essere diversa)
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Cosa sono

g Per test genetico =
intende I'analisi a scopo
clinice di DNA, RNA,

3 cromosomi, proteine,
metabolit o altri prodotti genici, fatta
per evidenzare genotipi, mutazioni,

fanotipi o canotipi corralati o mano con

patolegis ereditabil umane.

Attivita di ricerca

In questa sezione sono

descritte tutte le attivita d

ricerca cvolte del Centro
Nazionale Mzlathe Rars.

Qualita

Coentronaionab:elaicd e

In rilisavo

Collaborazioni

OECD
EuroGentest
STO

EQUAL

Documenti

Il controlle esterno di quelita dell'1SS
Risultati
Laborateri partecipanti

Contatti € modalita di partacipazicne

Link

In questa area sono dispenibili
siti di interesse,
nazionali ed internazionali.

TARIFFARIO DEI SERVIZI RESI A
TERZI

ELENCO DEI VALUTATORI E DEX
MODELLI DI REFERTO PER IL CEQ
2010

CRITERI DI VALUTAZIONE DEL
CONTROLLO ESTERNO DI QUALITA'

Linee Guida Test Genetic
Normativa di riferimente
Glossario (A - L)

Glogsario (M - Z)

Letteratura scientifica

sezicne troverete decument
dellz letterstura sdentifice attinent
test genetici.

| % 100%

| € mterner
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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
' Qualita dei preparati
» Accuratezza dell'analisi
» Interpretazione del significato del risultato
» Informazioni fornite nel referto
~ Tempi di refertazione



\\ Cyrogenetic Cuidelines and Quality Assnrance
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EQA assessment criteria
A panel of cytogeneticists with a wide range of experence undertook assessment of the participants’ returns. The
assessors considered the following when marking the retumns

1. The accuracy of the analysis
o Correct analysis,
o Karyotype given correctly in [SCH 2009:
o FISH ISCN given if appropnate (i.e. where significant information regarding the abnomality
depended on FISH];
o Appropnate interpretation of any single cell anomalies. incomplate cells ortechnical artefacts.

2. The accuracy of the written description of karyotype and patient demographics
o Patient demagraphic information present (EQA non-compliance anly):
o FHeason forreferral (EQA non-compliance only);
o Sample type;
o Clear unambiguous written description - chromosome numbear, chremosome arm and breakpoints
invalved in the rearmanosment

3. Whether appropriate cytogenetic tests were undertaken
o Including any additional studies necessary to make a thorough interpretation of the findings e.g.
additional FISH fortelomere(s).

4. The interpretation of the significance of the result in relation to the clinical summary given on the request
card

o Consistent with ultrasound findings and/or the referral reason, if appropriats.

3. The accuracy, clarity and clinical relevance of the report issuedto the refeming clinician, with reference to the
Eurcpean Cytogenstic Guidelines (hitpiie-c-a eufiles/downloads/E.C A General Guidelines Version¥202.0.odf)

Syndrome, if appropriate;

Hequest parental bloods, if applicable - also put into context (i.e. nsk of recurrence);
Request forappropriate folow up samples (optional) (section 6.2 of guidelinas)
Assessment of whether there is a nsk of meumence- FArFTT N Cvtogenet]

O oo 0
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Controllo di concordanza diagnostica
nelle indagini FISH con HER2
su carcinoma della mammella

Controllo di concordanza diagnostica
nelle indagini FISH con HER2
su carcinoma della mammella

Le Linee Guida e
I'interpretazione della reazione

SOD Istologia Patologica e Diagnostica Molecolare
Azienda Ospedaliero-Universitaria Careggi, Firenze

JOURNAL OF CLINICAL ONCOLOGY
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SPECIAL ARTICLE

Recommendations for Human Epidermal Growth Factor
Receptor 2 Testing in Breast Cancer: American Society of
Clinical Oncology/College of American Pathologists Clinical
Practice Guideline Update
Aniomio . Wolfl" M. Fisbed FL Hammeond," David C Ricks, " Muck Dowsess® L M. McShane
Kimberiy FL Ad¥sow, Damabd C Alves, foitn MLS. Barebe, Michse? Biiows, Famick Widsdd Fsmna,
Roberz B fenkies, Famels B, Mamgy, Sooempurg Faik, B A Fees, Mickes F. Prex, Paericia A, Spears,
Cail K Ve, Glaegpe ik, and Dl F. Hape*
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Puress .
To updsis. the Amanicn SD:W of Cinical of Amancan ICAP

hurman epidenmal growh factor recepior 2 HERZ! testng in breast cancar
1o mprove: tha soouracy of HERZ testng and its utlity & @ predictive marker in messe broast canoer.

Mattads
ASCOVCAP convered an Updata Committes that induded cosuthors of the 2007
conduct a systamatic [iterature review and updata recommeendations for optmal

I'lD“I

Basuls

The Updats Committas identifiad oriters and arsas requining darification o improve the acouracy
of I-EHIWW-;h-,rm-m.nd-mnd-mml]H:ia i sihu bybrdizstion 15H). Tha guidsline was
raviawad and approved by both organzatons.

Facanmandeting
Tha Updste Commities recommands $at HERZ states HEA? regatve or posiival b determingd n &l
Fnh'lsuﬁrm WIWMMWmMMEmFER?m
ezt Inegetie, upﬂliﬂTmmdnﬁnl-m? status when lon
within an area of tumor that amounts o - 10% of oontguous. and tumer callsl fiom B
eviden of protain ovenssprassion THO or gene armplification HERZ copy numiber or HEFR'CERT o
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urges providers and heskh systems o cooperats to snmrs $a highest ouslity testng.
This guidaline was devsloped through = colleboration betasen the Amarican Sooety of Clinical
Onoclogy and the College of American Pathologists and has been published jointly by invitation
:ruln:rmm mmwm:mmyammﬁwmmpﬂdm&umm
Ccﬂn ght & 013 Amarican pc=l Oncology and College of Amarican
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andsor overepressad in approdmately 15% 0 20% of
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Eave been lomed ¥ A detafied rationale for this foll
2013 npdate, as well a5 additional backgroond
information, Is available in Data Supplement 1.
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