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A cura di Laura Casorzo e condiviso dal



L’attività di controllo esterno di qualità (CEQ) dei test genetici dell’Istituto Superiore di
Sanità (ISS) è iniziata nel 2000 e fino al 2009 la partecipazione dei laboratori pubblici
italiani è stata gratuita.

L’importanza della partecipazione dei laboratori a programmi di CEQ è riconosciuta a
livello internazionale. Nel documento della Conferenza Stato Regione del 15 luglio
2004 è stato stabilito che “l’Istituto Superiore di Sanità è l’organo competente in Italia
per valutare la qualità tecnico-professionale degli operatori attraverso controlli
esterni di qualità”. Dal 2009 l’attività di controllo esterno di qualità dei test genetici è
stata  riconosciuta  come servizio  reso  a  terzi  (G.U.  n.199 del  28 agosto  2009  serie
generale); la partecipazione è adesso a pagamento e aperta ai laboratori italiani sia
pubblici che privati.

L’attività di CEQ è svolta presso il reparto Test Genetici del Centro Nazionale Malattie
Rare dell’ISS in  stretta collaborazione con la Società Italiana di  Genetica Umana
(SIGU).

Tutti i laboratori partecipanti sono identificati attraverso User Name e Password con
cui  possono  accedere  al  sito.  Ad  ogni  laboratorio  è  inoltre  associato  un  codice
identificativo che permette di conservare l’anonimato durante le fasi di valutazione.

Gli schemi offerti sono tre nell’ambito della diagnosi citogenetica (prenatale,
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postnatale, oncologica) e tre nella diagnosi molecolare (Fibrosi Cistica, X-Fragile, Beta
Thalassemia)



Dal 2015 è stato introdotto un nuovo schema dedicato alla Genetica Molecolare 
Oncologica.
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I valutatori hanno accesso, mediante un’area riservata, ai dati inviati dai laboratori. 
Tutta la fase di valutazione avviene in completo anonimato.

Le valutazioni vengono poi riportate in schede dedicate e pubblicate nell’area 
riservata di ogni laboratorio alla voce “risultati”.

I laboratori hanno 30 giorni di tempo per eventuali reclami o per chiedere 
spiegazioni.
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Sono considerati riferimenti imprescindibili per il laboratorio di Citogenetica 
Oncologica: le linee guida europee («General Guidelines and Quality Assurance for

Cytogenetics” e “Guidelines and Quality Assurance for Acquired Cytogenetics”), il 
Sistema Internazionale per la Nomenclatura nella Citogenomica Umana nella versione 
più aggiornata (ISCN 2016), e il

“WHO Classification of Tumours of Haematopoietic and Lymphoid Tissues” (Revised 
4th Edition).
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Esempio di immagini cariotipo, metafase, analisi FISH e referto anonimizzato inviato 
al CEQ.
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Esempio di immagini cariotipo, metafase, analisi FISH e referto anonimizzato inviato 
al CEQ.
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Schema che rappresenta i criteri di valutazione applicati dall’ISS.
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Casi in cui il giudizio finale è insufficiente.
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Esempio di Report finale inviato al laboratorio partecipante, dove è indicato il 
punteggio per ogni singola valutazione e il punteggio globale.
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Insieme al Report con il giudizio di performance del laboratorio, è inviata una lettera 
in cui vengono riportati i risultati del CEQ annuale con l’individuazione delle criticità 
più frequenti e un grafico con la rappresentazione dei valori di performance dei 
laboratori partecipanti.
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