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Premessa

La consulenza genetica (CG) è un processo comunicativo, riconosciuto come prestazione
specialistica, che ha lo scopo di fornire ad individui a rischio per patologie genetiche o alle famiglie
in cui è presente una malattia a componente genetica: _
I L°inquadramento diagnostico, in collaborazione con eventuali specialisti di branca
I Un” informazione completa sulla condizione patologica e sulla modalità di trasmissione

Una valutazione del rischio di ricorrenza/occorrenza nella famiglia
Un°infonnazione completa sulle opzioni disponibili per la prevenzione, sull°eventuale
disponibilità di interventi terapeutico-assistenziali, sulla possibilità di diagnosi prenatale per
consentire alle coppie a rischio di prendere delle decisioni consapevoli e responsabili

I La presa in carico del paziente affetto con programmi di follow-up clinico- terapeutico-
assistenziale dedicati.

La consulenza genetica deve essere parte integrante del percorso diagnostico, includendo aspetti
medici, biologici, psicologici, che coinvolgono non solo un individuo, ma spesso tutta la famiglia.
Rappresenta quindi un atto specialistico particolarmente complesso, non solo per la molteplicità
degli aspetti e delle finalità, ma anche per le implicazioni di carattere umano e sociale che si
sommano a quelle mediche. È condotta dallo specialista in genetica medica o discipline equipollenti
ai sensi della normativa vigente.
La consulenza genetica deve sempre prevedere il rilascio di una relazione scritta contenente
tutte le informazioni inerenti Pintero processo.
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Offerta del test

La richiesta di test genetici sia in epoca prenatale che postnatale e l°introduzione degli
esami/screening genetici deve essere subordinata alla dimostrazione della loro validità e utilità
clinica.

L°esecuzione del test genetico deve essere sempre preceduta da consulenza genetica.

Il test genetico può essere richiesto esclusivamente da:
I Medico Genetista.
I Specialisti di branca (per l°offerta individuale) (ai sensi di quanto previsto dal “Piano di

Genomica in sanità Pubblica” Network Italiano di Genomica in Sanità Pubblica).
Se il test genetico è prescritto dallo specialista di branca, la prescrizione del test deve essere
accompagnata da una consulenza scritta dello specialista richiedente e l°esecuzione del test deve
essere preceduta da consulenza genetica pre test.
Inoltre la richiesta del test genetico deve essere effettuata ai sensi dei PDTA e/o linee guida vigenti.

Consulenza pre esecuzione test (cod. 89.01)
La consulenza che precede l°esecuzione di un test genetico deve essere eseguita dallo specialista in
genetica medica o in discipline equipollenti ai sensi della normativa vigente ed è volta a chiarire
Pappropriatezza del test, le implicazioni cliniche, i limiti, Pattendibilità e la speci¿cità, nonché ad
acquisire e/o integrare dati sull°albero genealogico e raccogliere il consenso informato.

Consulenza post-test (cod. 89.7)
Il test genetico deve essere seguito sempre da consulenza genetica. La consulenza post-test deve
essere eseguita dal medico specialista in genetica medica o in discipline equipollenti ai sensi della
normativa vigente ed è volta a chiarire le implicazioni cliniche/prognostiche dei risultati ed avviare
un percorso di follow-up clinico-assistenziale-riabilitativo multispecialistico e multidisciplinare per
i pazienti affetti.


