CODICE PATOLOGINCONDIZIONE EPOCA

coot Sindrome assoclala ad anomalia cromosomica

|cooz  |sindrome da instabilta cromosomica

[coos  [oiteti congenitiquadi malormativi

|Cond Analisi del cariclipo par disabilith infellaitiva

[coos  |Riardo i accrescimentolsviuppo

[coos |Amenomea/menopausa pracoce

coor Genitall ambsguil

|cooe Sterilith, infortiith, poliaborlits

Coog Consanguinel df portator di anomalia cromosomica

|coto | Genitori a seguito di riscontro & anomalia cromosomica fetale

lcorg |Pischio di anomalia cromosomica. Genioridi soggett (dcedul senza POSTNATALE
dingnosi) mallormall o con scapelta anomalia cromosomica

coz Anomalia cromosomica soapettala in base a risultall di precedent analisi

C013  |Sindrome nota assoclala a micro-delezioniiduplicazioni

cot4 |Conlarma i mosaicEsmo cromosomicn

CO15 |5hnmmm:aammmmm

€016 [Nooplasie ematoiogiche alfesordio e al follow-up

co17 I%guhuwmhmmmﬂlmmmﬂahnmmmmm

coig Anomalla cromosomiche acquisilte in neoplasie oncoomalologiche

coig Altra condizioni emerse in sade di consulenza genstica

Co20 Anomalla cromaosomica sospeliata in base a rsultall & precedenth analisi
genatiche

co21 Imﬂmammw:

C022  |Eth matoma avanzain

[c023  |Precudante gravidanza con anomalia cromosomica latak

|nm Ganitors portalore df anomalla cromosomica

||:mﬁ Anomalia fetall  segni preditlivl evidenziall ecograficarments

|m Indagini biochimiche sul slers mateme suggestive & un aumento del rischio
di patologia cromosamica nel fato PRENATALE

|um1 Conterma di ansuploidie risconirale nel DNA fatale sul sengue malermo

[coze  |mire condizioni smorse in sede dl consulanza genetica prenatala

Cozo Copple con aborihvila spontanea ripetuta

[coso  |Diagrosi prenatale rapida dl aneuploidie

Ir.:na1 Sindroma nola associata a micro-delezionliduplicazion] (prenatale)

|cosz  |anomaiio deile regioni subteiomariche

[coas  [Matatia da Disomia uniparentale




CODICE PATOLOGIA/CONDIZIONE GENI DI RIFERIMENTO/REGIONE CROMOSOMICA DA INDAGARE
[eoor  [eritrocitosi 1AX2, JAK2VELTF, EPO-R, LNK, VHL
[0z |iperessinofiia FIPLLL/PDGFRA, cKIT DE1EV, FOGFRB, JAKIVG1TF
PML-RAR-algha, NPM1, RUNXL-RUNKIT1, CBFbota-MYHLL, FLT-3 ITD, BCR-ABL, MLL-
leoos  |Lewcomia misloide acuta AF1, MIL-AFS, MLL-AF6, MLL-AFS, MLL-AF10, DEX-CAM,CBFA2T3-GLIS2, OTT-MAL, MOZ-
|crp, ckim.
Linfoma/leucemia cell bata: traslocazionl
(5% lich/aciy; isw/sci2 |'°""“m"’""‘ Hoca
Levecemia linfatica cronica: Ipermutazione
lm& somatica [gHV od
E006  [Mastocitos exir D16y, 1axaverze
coor | Melodisplasie finclusa la leucemia TP53, ARNLI, EZHZ, TETZ, SF3B1, SRSFZ, ETVE, SETRPL, IDHZ, DNMT3A, UZAFL, ALUNAL,
mislomonocitica glovarile) 5q-, PTPN-11, CBL, K-RAS, N-RAS, GATAZ
E008  [Miclofibrosi IAKVELTF, IMPL, ASXLY, EZH2, IDH1 / 1DH2, SRSF2, CALR
E00S  |Piastrinopenie familiari Ir;.m-l [ESOMI 2,3,4,5,6, c-Mpl, REMEA, HOXA-11, MYHY, WAS, DEB test
[p10  [rolicitemia vera paravera, i, catk
|mu Trombocitemia essenziale Iwmn'ﬁl?ﬁ clonalita’- HUMARA, CALR
|mz gt ac:;a.::'. MILL-AFA, TEL-AMLL, E2A-PBK1, WZFL, SIL-TAL, clonalith TCR, riarrangiamento
|l2013 |Adtre sindromi micloproliferative (MPN)  [CALR, JAKZ, IAKZVE]TF
[eo1a  uinfomi non-Hodgkin |GH, ALX, C-MYC, BL2, BLG
eors  [Leucemia linfatics eronica [istv
[e016  |Levcemia mistoide eronica BCR-ABL
Misloma multiplo & gammogatie §
R e 13914, 17413, IGH, 1[8;14), t{11;14)




CODICE PATOLOGIA/CONDIZIONE 45 e CONDIZION! DI EROGABILITA'
INDAGARE
FOG1 Arfrite Glovanie B27
FOO2 Addrite in corso di malatle croniche iastinall B27
|Fooa Arite peorasica B2y
[Foos Aririte reatiiva B27
Per Facceramanto della niium genetica della
|Fo05 Afrite Reumaloida HLA-DRB1 patologia nal soggatio affello; eseguibile anche nai
tamiliari di | grado
[Foos  [Rocher, Mataia o HLA-BS1 & HLA-B27
[Foor  |cosoretinopatia tipo Birdshot HLA-A29
Par Mfacoodamaenio della natura ganatica dolla
|Fooe  |Diabets Malito Tipo 1 mﬁ:mmu patologia nol sogoelto aliatio; sseguibde anche noi
Tarndlian di | grado
Previa visita spocialistica in caso di elevalo
chinico con indngini ssmslogiche di | ivallo
Fooa Malaitin Colinchia HLA-DGAT & HLA-DCB1 sbiinin rvpnishagion sl
rado di alfotio
FO10 Mnrcolossia HLA-DOB1+06.02
FO11 Ruiter, Sindrome di Boy
Fo12 Sacrollsile B27
Por Faccartamanio della natura genotica dalla
Fo13 Sclerosi mullipla HLA-DRB1 patologia nel soggetto atietio; eseguibile anche nel
famibiari di | grade
[Fora Spondiite Anchilosanla HLA-B2T
[Fous Uvaita B27




