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Prestazioni di Genetica Medica

CODICE

DESCRIZIONE

TARIFFA in euro

MATERIALE
BIOLOGICO

APPROPRIATEZZA PRESCRITTIVA

91.29.A

MUTAZION! DELLA FIBROSI CISTICA. TEST DI PRIMO LIVELLO. Ricerca deiie mutazioni del gene CFTR (con
qualsiasi metedo). I metodo deve prevedere la ricerca di almerio 30 mutazioni

Incluso: 91.36.5 ESTRAZIONE DI DNA O DI RNA (nucleare o mitocondriale)

Da sangue periferico, tessuti, colture ceilulari, villi coriali;

91.30.1 ANALISI DI MUTAZIONI DEL DNA; Con Reverse Dot Bloi {da 2 a 10 mutazioni)

(Blocchi di circa 400 bp).

707,80

Sangue periferico,
liquido amniotico, villi
coriali

Test di primo livello. Si considerano appropriate alia
richiesta di questa analisi le seguenti indicazioni cliniche:
1. accertamento dello stato di portatore di mutazioni di
fibrosi cistica (CF); 2. diagnosi clinica di sospetto di CF o
malattia CF-like; 3. diagnosi prenatale (su indicazione
dello specialista).

91.29.B

MUTAZIONI DELLA FIBROSI CISTICA. TEST DI SECONDO LIVELLO. Ricerca deiie mutazioni del gene CFTR
(con qualsiasi metodo). Il metodo deve prevedere la ricerca in 27 esoni

Incluso: 91.36.5 ESTRAZIONE DI DNA O Di RNA (nucleare o mitocondriale)

Da sangue periferico, tessuti, coiture cellulari, villi coriali;

91.30.1 ANALISI DI MUTAZIONI DEL DNA; Con Reverse Dot Biot (da 2 a 10 mutazioni)

(Blocchi di circa 400 bp).

1.331,00

Sangue perifericc e
altri materiaii biotogici

Test di secondo livello. Si considerano appropriate alia
richiesta di questa analisi le seguenti indicazioni cliniche:
1. identificazione di partner portatori di mutazioni
genetiche negativi al test di primo livello; 2

identificazione di mutazioni rare in pazienti con diagnosi
clinica di sospetto di CF o malattia CF-like negativi al test
di primo livello o portatori di singola mutazione.

91.29.C

MUTAZIONI DELLA FIBROS! CISTICA IN FAMILIAR!. TEST MIRATO. Ricerca mirata defle mutazioni del gene
CFTR (con qualsiasi metodo}
Incluso: 91.36.5 ESTRAZIONE DI DNA O DI RNA (nucleare o mitocondriale) Da sangue periferico, tessuti, coiture

celiutari, villi coriali;
91.30.3 ANALISI DI SEGMENT! DI DNA MEDIANTE SEQUENZIAMENTO (Blocchi di circa 400 bp).

274,00

Sangue periferico e
altri materiali biologici

Test di primo livello. Si considerano aporopriate alia
richiesta di questa analisi le seguenti indicazioni cliniche:
1. accertamento deilo stato di portatore di mutazioni di
fibrosi cistica (CF) in soggetti in cui ¢ stata identificata I’
mutazione nella famiglia 2. diagnosi prenatale (su
indicazione dello specialista).

91.29.0

MUTAZIONI DEL FATTORE V LEIDEN. Ricerca della mutazione G1691A (con qualsiasi metodo)

Incluso: 91.36.5 ESTRAZIONE DI DNA C DI RNA (nucleare o mitocondriale)

Da sangue periferico, tessuti, colture cellulari, villi coriali

91.29.4 ANALISI DI MUTAZIONE DEL DNA . Con reazione polimerasica a catena e ibridazione con sonde non
radiomarcate.

225,00

Sangue periferico e
2ltri materiali biologici

Si considerano appropriate alla richiesta di questa analisi
le seguenti indicazioni cliniche: 1. pazienti che abbiano
sofferto di eventi trombotici, in particolare quelli avvenuti
in eta giovanile (< 4045 anni); 2. fenomeni trombotici
documentati in consanguinei; 3. poliabortivita; 4. pazienti
in terapia estroprogestinica che presentano fattori di
rischio per tromboembolia; 5. complicanze della
gravidanza (ad esempio pre-eclampsia, IUGR).

91.29.E

MUTAZIONI DEL FATTORE {l. Ricerca della mutazione G20210A (con qualsiasi metodo)

Incluso: n. 191.36.5 ESTRAZIONE DI DNA O DI RNA (nucleare o mitocondriale)

Da sangue periferico, tessuti, colture cellulari, villi coriali;

91.29.4 ANALIS!| Di MUTAZIONE DEL DNA . Con reazione polimerasica a catena e ibridazione con sonde non
radiomarcate.

225,00

Sangue periferico e
altri materiali biologici

Si considerano appropriate alla richiesta di questa analisi
le seguenti indicazioni cliniche: 1. pazienti che abbiano
sofferto di eventi trombotici, in particolare queili avvenuti
in eta giovanile {< 40-45 anni); 2. fenomeni tromboctici
documentati in consanguinei; 3. poliabortivita; 4. pazienti
in terapia estroprogestinica che presentano fattori di
rischio per tromboembolia; 5. complicanze della

gravid: (ad pio pre-eci: IUGR).
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MUTAZIONI DI MTHFR. Ricerca delle mutazioni C677T e A1298C (la ricerca di una o di entrambe le mutazioni, con
qualsiasi metodo, corrisponde ad un'unica prestazione)
Incluso: 91.36.5 ESTRAZIONE DI DNA O DI RNA (nucleare o mitocondriale)

Sangue periferico e

Si considerano appropriate alla richiesta di questa analisi
le seguenti indicazioni cliniche: 1. fattori di rischio
specifico {iperomocisteinemia) 2. pazienti che abbiano
sofferto di eventi trombotici, in particolare quelli avvenuti

Da sangue periferico, tessuti, colture cellulari, villi coriali;
91.30.1 ANALISI DI MUTAZIONI DEL DNA; Con Reverse Dot Blot (da 2 a 10 mutazioni)

coriali

AT29F Da sangue periferico, tessuti, colture celiulari, villi coriali ; 225,00 altri materiali biologici in eta glovar}{le (< 40-45 ?nn,l')’ & fe_nome_m'tr‘.)mbum? "
91.20.4 ANALISI DI MUTAZIONE DEL DNA . Con reazione polimerasica a catena e ibridazione con sonde non documentati i consafiginer, 4: poliaboriuaL 5. pazientl
radicrarcate: in terapia estroprogestinica che presentano fattori di

rischio per tromboembolia. Non & appropriato impiegare
questa analisi come test di screening della trombofilia.
MICRODELEZIONE DEL CROMOSOMA Y. Ricerca delle microdelezioni nelle regioni AZF (con qualsiasi metodo) i‘ ::”:;‘i:ﬁ:; ;”z‘:::“l";::c:': ;‘szsf’e"’n:'aq:;f: analisi
91.20.G Incluso: 91.36.5 ESTRAZIONE DI DNA O DI RNA (nucleare o mitocondriale) 283.00 Sangue periferico e dia gcs. clinica dinfertifita |' . hio: 2. verifica di
77 |Da sangue periferico, tessuti, coiture cellulari, villi coriali; E altri materiali biologici ghas] cinicd.dImertivtd el mascnio, e cvamlica di
91.29.3 ANALISI DI MUTAZIONE DEL DNA ; Con reazione polimerasica a catena e elettroforesi. segregazione in ambito Tamiliare.
FRAGILITA DEL CROMOSOMA X (FRAXA). TEST DI PRIMO LIVELLO. Studio de! numero delle sequenze CCG Test di prime livello. Si considerano appropriaie alla
ripetute nel gene FMR1 (con qualsiasi metodo) Sangue periferico, richiesta di questa analisi le seguenti indicazioni cliniche:

91.29.H {Incluso: 91.36.5 ESTRAZIONE DI DNA O D! RNA (nucleare o mitocondriale) 235,00 liquido amniotico, villi |1. ritardo mentale; 2. menopausa precoce; 3.

Da sangue periferico, tessuti, coliure cellulari, villi coriaii; coriali iporesponsivita ovarica; 4. diagnosi prenatale; 5.
91.30.2 ANALIS! DI POLIMORFISMI (str, VNTR); Con reazione polimerasica a catena ed elettroforesi (per locus). sindrome del tremore e atassia associata a X fragile.
FRAGILITA DEL CROMOSOMA X (FRAXA). TEST DI SECONDO LIVELLO. Studio del numero delle sequenze

CCG ripetute nel gene FMR1 (con qualsiasi metodo) Sangue periferico Test di secondo livello. Si considerano appropriate alla

91.29. Incluso: 91.36.§ ElSTRAZIONE DIDNAO DI_ RNA (m_ncl_eare o mitocondriaie) 40700 fiquido SFrTiatice ‘villi richiesta di questa analisi le seguenti indicazioni cliniche:
Da sangue periferico, tessuti, colture celiulari, villi coriali; ! Zali : 1. ritardo mentale; 2. familiaritd documentata; 3. diagnosi
91.30.2 ANALISI DI POLIMORFISMI (str, VNTRY); Con reazione polimerasica a catena ed elettroforesi (per locus); eonAl prenatale.

91.29.1 ANALIS! DEL DNA ED IBRIDAZIONE CON SONDA MOLECOLARE (Southem blot).
MUTAZION! DELLA EMOCROMATOSI. Ricerca delle mutazioni C282Y e H63D (la ricerca di una o entrambe le
mutazioni, con qualsiasi metodo, corrisponde a un'unica prestazione) Si considerano appropriate alla richiesta di questa analisi
91.20.K Incluso: 91‘36._5 ESTRAZIONE DI DNA O DI RNA (nucleare o mitocondrials) 275.00 Sangue periferico €  [le seguenti indicazioni cliniche: 1. sospetto clinico di
7" |Da sangue periferico, iessuti, colture cellulari, villi coriali ; d altri materiali biologici |emocromatosi; 2. diagnosi precoce in pazienti con
91.29.4 ANALISI DI MUTAZIONE DEL DNA . Con reazione poli acatenae i con sonde non familiaritd per emocromatosi.
radiomarcate.
MUTAZIONI DELLA ALFA-TALASSEMIA. Ricerca delle mutazioni de! gene della alfa-globina (con qualsiasi 5 0 . S . -
metodo) Sangue periferico, Si GOnstde_n_anc. ap;_:ropna‘n? allai nchfesza df queste ar?ahs|

91.20.L |Incluso: 91.35.5 ESTRAZIONE DI DNA O DI RNA (nucleare o mitocondriale) 277,00 |liquido amiotico, villi |'® Seguent indicazioni cliniche: 1. diagnosi prenatale; 2.
Da sangue periferico, tessuti, colture cellutari, villi coriali; coriali evidensecinica'dt unia forma df talasasmia-nterpyedia;s,
91.30.1 ANALISI DI MUTAZIONI DEL DNA; Con Reverse Dot Blot (da 2 a 10 mutazioni) storia famiiare conrischio nprodutive.

MUTAZIONI DELLA BETA-TALASSEMIA. Ricerca delle mutazioni del gene della beta-globina (con qualsiasi . . . o . -
metodo) Sangue periferico, Si consxde.rénc{ app_ro;.ana_tta atla' nchfesta df qqes(e ar}alm

91.20M |incluso: 91.36.5 ESTRAZIONE DI DNA O Df RNA (nucleare o mitocondriale) 277.00 liquido amniotico, vill le seguenti indicazioni cliniche: 1. diagnosi prenatale; 2.

evidenza clinica di una forma di talassemia intermedia; 3.
storia con rischio rip: ivo.
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MUTAZIONI DELLA CONNESSINA 26. TEST COMPLETO. Ricerca delie mutazioni del gene (con qualsiasi
metodo)

Sangue periferico,

Si considerano appropriate alla richiesta di questa analisi

Incluso: 91.36.5 ESTRAZIONE DI DNA O Di RNA (nucleare o mitocondriale) 492,00 liquido amniotico, villi |le seguenti indicazioni cliniche: 1. sospette clinico di
Da sangue periferico, tessuti, colture cellutari, villi coriali; « coriali sordita neurosensoriale; 2. diagnosi prenatale.
91.30.1 ANALISI DI MUTAZIONI DEL DNA; Con Reverse Dot Blot (da 2 a 10 mutazioni).
MUTAZIONI DELLA CONNESSINA 26 IN FAMILIARI. TEST MIRATO.Ricerca delle mutazioni del gene (con = 2 - 5 i r s

A N Si considera appropriata alla richiesta di questa analisi la
Incluso: 91.36.5 éSTRAZIONE DI DNA O DI RNA (nucleare o mitocondriale) Da sangue periferico, fessuti, colture 274,00 Sar'lgue pe.nfer!co o ; sgguente mdlf:azuong cll_mca. 1, acceﬂaimen’t‘q dello stat'o
cellutari, villi coriali; S altri materiali biologici fiv po_natore d|_ mutgz:onc della con.nessma 28in Aso‘ggem
91.30.3 ANALISI DI SEGMENTI DI DNA MEDIANTE SEQUENZIAMENTO (Blocchi di circa 400 bp). in clii ¢ statdidentficata s mutaziclie nelix famiglia.
MUTAZION! DELLA CONNESSINA 30. TEST COMPLETO. Ricerca delle mutazioni del gene (con qualsiasi
metodo) Sangue periferico, Si considerano appropriate alla richiesta di questa analisi
Incluso: 91.36.5 ESTRAZIONE DI DNA O Di RNA (nucleare o mitocondriale) 492,00 liquido amniotico, villi {ie seguenti indicazioni cliniche: 1. sospetto clinico di
Da sangue periferico, tessuti, colture cellulari, villi coriali; coriali sordita neurosensoriale; 2. diagnosi prenatale.
91.30.1 ANALIS! DI MUTAZION! DEL DNA; Con Reverse Dot Blot (da 2 a 10 mutazioni).
MUTAZIONI DELLA CONNESSINA 30 IN FAMILIARI. TEST MIRATO. Ricerca delle mutazioni def gene (con i P < T "
qualsiasi metodo) o Si consnde'ra gppfopna@ lalla_ richiesta di questa analisi la
Incluso: 91.36.5 ESTRAZIONE DI DNA O DI RNA (nucleare o mitocondriale) Da sangue periferico, tessuti, colture 47400  [Sonoueperifencoe:  seglenteindicazione Glinicer 1. accertamento dello:stato
cellutari, villi coriali; altri materiali biologici fj' poﬂﬁtom d{ mu{aznom delia oonpessma 30in ‘so_ggem
91.30.3 ANALISI DI SEGMENTI DI DNA MEDIANTE SEQUENZIAMENTO (Blocchi di circa 400 bp). n-cul @ stataldentificatd ja mutezions nelle famigha.
MUTAZIONI DI BRCA1. TEST COMPLETO. Ricerca delle mutazioni del gene (con qualsiasi metodo) Si considerano appropriate alla richiesta di queste analisi
Incluso: 91.36.5 ESTRAZIONE DI DNA O DI RNA (nucleare o mitocondriale) Da sangue periferico, tessuti, colture . Sangue periferico e le seguenti indicazioni cliniche: 1. pazienti con storia
cellulari, vilfi coriali; 1.70G,00 attei gnaten‘ali biologici re di tumore al seno o di tumore ovarico; 2.
91.30.3 ANALIS! DI SEGMENT! DI DNA MEDIANTE SEQUENZIAMENTO (Blocchi di circa 400 bp); {pazienti con insorgenza in eta giovanile (< 40-45 anni) di
91.38.1 RICERCA MUTAZIONE (DGGE) Ricerca heteroduplex (HA). tumore al seno o di tumore ovarico.
MUTAZIONI DI BRCA1 IN FAMILIARL. TEST MIRATO. Ricerca delle mutazioni del gene (con qualsiasi metodo) Si considera appropriata alla richiesta di questa analisi la
Incluso: 91.36.5 ESTRAZIONE DI DNA O DI RNA (nucleare o mitocondriale) Da sangue periferico, tessuti, colture 274,00 Sangue periferico e seguente indicazione clinica: 1. accertamento dello stato
celiulari, villi coriali; 3 altri materiali biologici |di portatore di mutazioni di BRCA1 in soggetti in cui &
91.30.3 ANALISI DI SEGMENTI DI DNA MEDIANTE SEQUENZIAMENTOQ (Blocchi di circa 400 bp). stata identificata la mutazione nella famiglia.
RIARRANGIAMENT! IN BRCA1 MEDIANTE MLPA Si considera appropriata alla richiesta di questa analisi la
incluso: 81.36.5 ESTRAZIONE DI DNA O DI RNA (nucleare o mitocondriaie) Da sangue periferico, tessuti, colture Sangue periferico e te indicazicne: 1. ricerca di delezioni e

406,00 } i - S LR

cellulari, villi coriali; altri dup di BRCA1, su specifica indicazione dello
91.29.1 ANALISI DEL DNA ED IBRIDAZIONE CON SONDA MOLECOLARE (Southem biot). specialista.
MUTAZIONI Df BRCA2. TEST COMPLETO. Ricerca delle mutazioni del gene (con qualsiasi metoda) Si considerano appropriate alla richiesta di queste anaiisi
Incluso: 91.36.5 ESTRAZIONE DI DNA O DI RNA (nucleare o mitocondriale) Da sangue periferico, tessuti, colture |sangus periferico's le seguenti indicazioni cliniche: 1. pazienti con storia
cellutari, villi coriali; 2.000.00 Jtri materiali bi iliare di tumore al seno o di tumore ovarico; 2.
91.30.3 ANALISI DI SEGMENT! DI DNA MEDIANTE SEQUENZIAMENTO (Blocehi di circa 400 bp); almaenai pazienti con insorgenza in eta giovanile (< 40-45 anni) di
91.38.1 RICERCA MUTAZIONE (DGGE) Ricerca iplex (HA). tumore al seno o di tumore ovarico.
MUTAZIONI DI BRCA2 iN FAMILIARI. TEST MIRATO. Ricerca delle mutazioni def gene (con qualsiasi metodo} Si considera appropriata alla richiesta di questa analisi la
Incluso: 91.36.5 ESTRAZIONE D! DNA O DI RNA (nucleare o mitocondriale) Da sangue periferico, lessuti, colture 274.00 Sangue periferico e {seguente indicazione clinica: 1. accertamento dello staio

cellulari, villi coriali;
91.30.3 ANALISI Di SEGMENTI DI DNA MEDIANTE SEQUENZIAMENTO (Blocchi di circa 400 bp).

altri materiali biologici

di portatore di mutazioni di BRCA2 in soggetti in cui é
stata identificata la mutazione netla famiglia.
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RIARRANGIAMENT! IN BRCA2 MEDIANTE MLPA

Incluso: 91.36.5 ESTRAZIONE Di DNA O DI RNA (nucleare o mitocondriale) Da sangue periferico, tessuti, colture
cellutari, villi coriali;

91.29.1 ANALIS| DEL DNA ED IBRIDAZIONE CON SONDA MOLECOLARE (Southern blot).

406 00

Sangue periferico e
altr materiali biologici

Si considera appropriata alla richiesta di'questa analisi la
seguente indicazione: 1. ricerca di delezioni e
duplicazioni di BRCAZ2, su specifica indicazione delto
specialista.

RIARRANGIAMENTI (DELEZION! E DUPLICAZIONI) DI ALTR! GENI UMANI MEDIANTE MLPA e tecniche
assimilabili (per ciascun gene)

Incluso: 91.36.5 ESTRAZIONE DI DNA O DI RNA (nucleare o mitocondriale) Da sangue periferico, tessuti, colture
cellulari, villi coriali;

91.29.1 ANALISI DEL DNA ED IBRIDAZIONE CON SONDA MOLECOLARE (Southem biot).

406.00

Sangue periferico,
liquido amniotico, villi
coriali

Si considera appropriata alla richiesta di questa analisi la
seguente indicazione: 1. ricerca di delezioni e
duplicazioni di geni, su specifica indicazione dello
specialista.

ANALISI QUANTITATIVA DI ACIDI NUCLEICI UMANI MEDIANTE PCR REAL TIME (RT-PCR) o tecniche
|assimilabili; (se impiegata nei casi per i quali & previsto uno specifico codice con la refativa tariffa non & possibile
chiedere il rimborso in aggiunta al codice specifico)

Incluso: 91.36.5 ESTRAZIONE DI DNA O DI RNA (nucleare o mitocondriale)

Da sangue periferico, tessuti, colture cellulari, villi coriali ;

91.29.4 ANALIS! DI MUTAZIONE DEL DNA. Con reazione polimerasica a catena e ibridazione con sonde non
radiomarcate.

228,00

Sangue periferico e
aliri materiali biologici

Si considera appropriata alla richiesta di questa analisi fa
seguente indicazione: 1. analisi quantitiva di acidi
nucleici, su specifica indicazione delio specialista.

ANALIS! DI SEQUENZA GENICHE MEDIANTE NEXT GENERATION SEQUENCING (NGS) e tecniche
assimilabili; (se impiegata nei casi per i quali sono previsti unc o pil specifici codici con le relative tariffe, non é
possibile chiedere il imborso in aggiunta. Se impiegata nei casi per i quali sono previsti uno o pid specifici codici
con le relative tariffe e questa/e risultano maggiori di 91.29.7 codificare 91.29.7)

Incluso: 91.36.5 ESTRAZIONE D! DNA O DI RNA (nucleare o mitocondriale)

Da sangue periferico, tessuti, colture cellulari, villi coriali ;
91.29.4 ANALIS! DI MUTAZIONE DEL DNA. Con i poli
radiomarcate.

a catena e ibridazione con sonde non

215000

Sangue periferico e
altri materiali biologici

Si considera appropriata alla richiesta di questa analisi la
seguente indicazione: 1. analisi di sequenze geniche, su

indicazi dello sp per pannelli di geni

validati analiticamente e clinicamente.




