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Allegato 3

ACCORDO PER LEROGAZIONE DEI PRESIDI
PER CAUTOCONTROLLO DELLA GLICEMIA

Disciplinare tecnico

1l presente disciplinare tecnico stabilisce le modalita di distribu-
zione dei presidi per diabetici, secondo quanto stabilito dall’accordo
sottoscritto in data 22 dicembre 2014 tra I’Assessorato regionale della
salute e Federfarma Sicilia.

Le farmacie garantiscono alle AA.SS.PP. e alla Regione l'eroga-
zione dei presidi per I'autocontrollo della glicemia per i pazienti dia-
betici secondo le modalita definite dal presente accordo.

a) Adempimenti per i prescrittori:

— La prescrizione deve essere effettuata dagli specialisti in medi-
cina interna, endocrinologia, diabetologia, geriatria e pediatri dei
centri di diabetologia pediatrica di Aziende ospedaliere e territoriali,
su apposita modulistica (piano di prescrizione presidi - PPP), che
riporti la firma per esteso e il timbro del prescrittore, il codice
ENPAM, la struttura presso cui opera;

— Il suddetto modulo deve contenere i dati anagrafici del pazien-
te, il codice fiscale, la diagnosi e la terapia prescritta, i presidi pre-
scritti e la loro quantita nonché il codice a lettura automatica per
l'identificazione della tipologia di paziente (minore o adulto) e di dia-
bete mellito (tipo 1, tipo 2 insulino-trattato, tipo 2 non insulino-trat-
tato, altre tipologie di diabete mellito). La validita massima & di 12
mesi;

— Il PPP sara definito con successivo provvedimento. Nelle more
si adoperera la modulistica attualmente in uso.

— Nel caso di quantitativi superiori rispetto a quelli stabiliti dalla
normativa vigente, lo specialista & tenuto a motivare la prescrizione,
con una breve relazione, indicando anche il periodo per cui si rende
necessario un maggior controllo della glicemia (validita massima del
PPP dodici mesi);

- Il PPP, datato e firmato dallo specialista, viene consegnato al
paziente;

- Lufficio preposto dell’ASP di residenza del paziente, che rice:
ve il suddetto PPP, consegna al paziente, previa verifica della tessera
di esenzione ticket per diabete, il modulo di autorizzazione al ritiro
dei presidi (validita bimestrale), in un numero di copie adeguato al
numero di mesi autorizzati;

— Alla scadenza del periodo di validita del PPP, in assenza di
variazioni dei quantitativi dei presidi prescritti, la nuova.prescrizio-
ne potra essere redatta dal medico di assistenza primaria o dal pedia-
tra di libera scelta dell’assistito. Eventuali variazioni dei.quantitativi
assegnati saranno stabiliti dallo specialista, che dovra'intal caso redi-
gere un nuovo piano di prescrizione presidi.

b) Adempimenti per le farmacie:

— Adeguare i propri gestionali al fine di garantire I'elaborazione
del file contenente il consumo dei presidi per 'autocontrollo della gli-
cemia; I'implementazione del codice di lettura automatica, da parte
delle AA.SS,PP., e 'adeguamento dei gestionali dovra avvenire entro
sei mesi dalla data di sottoscrizione dell’accordo;

— Inoltrare, con cadenza mensile, i dati informatici a Federfarma
provinciale che inviera il dato aggregato al Centro regionale di farma-
covigilanza, allocato presso il servizio 7 farmaceutica
dell’Assessorato della salute della Regione Sicilia. I dati di consumo
dovranno essere inviati suddivisi per tipologia di paziente (minori,
adulti) e di diabete (tipo 1, tipo 2 insulino-trattato e tipo 2 non insu-
lino-trattato) mediante l'utilizzo del predetto codice a lettura ottica.
Prima dell’entrata a regime del sistema’il rimborso dei presidi verra
effettuato a presentazione della distinta riepilogativa relativa ai pre-
sidi erogati. A far data dalla messa a'regime di tale sistema e succes-
sivamente all'adeguamento del modulo di autorizzazione al ritiro dei
presidi con i codici di lettura automatica, I'invio di tali dati diverra
condizione indispensabile per ottenere il rimborso dei presidi;

- emettere distinta riepilogativa relativa ai presidi erogati appli-
cando I'TVA al 4%;

— tale distinta deve essere presentata mensilmente alle AA.SS.PP.
per la successiva liquidazione.

¢) Adempimenti per le armacie non aderenti a Federfarma

— Adeguare i propri gestionali al fine di garantire I'elaborazione
del file contenente il consumo dei presidi per 'autocontrollo della gli-
cemia;

— inoltrare;.con'cadenza mensile, i dati informatici all’ASP terri-
torialmente’competente che inviera il dato aggregato al Centro regio-
nale di farmacovigilanza, allocato presso il servizio 7 farmaceutica
dell’Assessorato_della salute della Regione Sicilia. I dati di consumo
dovranmno essere inviati suddivisi per tipologia di paziente (minori,
adulti)-e di diabete (tipo 1, tipo 2 insulino-trattato e tipo 2 non insu-

lino-trattato) mediante l'utilizzo del predetto ¢odice a lettura ottica.
Prima dell’entrata a regime del sistema il rimborso dei presidi verra
effettuato a presentazione della distinta riepilogativa relativa ai pre-
sidi erogati. A far data dalla messa a regime-di tale'sistema e succes-
sivamente all’'adeguamento del modulo di autorizzazione al prelievo
dei dispositivi con i codici di lettura automatiea, l'invio di tali dati
diverra condizione indispensabile per ottenere il rimborso dei presi-
di;

- I'implementazione del codice di lettura automatica e 'adegua-
mento dei gestionali dovra avvenire entro,sei mesi dalla data di sot-
toscrizione dell’accordo;

- emettere distinta riepilogativa relativa ai presidi erogati appli-
cando I'TVA al 4%. Tale distinta deve essére presentata mensilmente
alle AA.SS.PP. per la successiva liquidazione.

d) Adempimenti per le AA;SS.PP.;

— verificare la rispondenza déi presidi alla diagnosi riportata nel
PPP e la congruita dei quantitativi prescritti rispetto alle esigenze
terapeutiche del caso;

— individuare un referente per la gestione dei presidi per l'auto-
controllo della glicemia, che dovra provvedere ad inviare al Centro
regionale di farmacovigilanza;, con puntuale cadenza mensile, i dati
di consumo suddivisi'per tipologia di paziente (minore, adulti) e di
diabete (tipo 1, tipo 2 insulino-trattato e tipo 2 non insulino-trattato),
erogati dalle farmacie non aderenti a Federfarma. Prima dell'entrata
a regime del sistema il rimborso dei presidi verra effettuato a presen-
tazione della distinta riepilogativa relativa ai presidi erogati. Linvio
di tali dati‘@'condizione indispensabile per ottenere il rimborso dei
presidi a far data dalla messa a regime ditale sistema;

— rimborsare alle farmacie entro 30 giorni dalla presentazione
della distinta quanto erogato nel periodo ai pazienti diabetici secon-
do i prezzi di cui all'allegato 2 dell’Accordo.

(2014.52.3062)102

DECRETO 30 dicembre 2014.

Recepimento delle linee guida nazionali per le attivita
laboratoristiche di genetica e biologia molecolare - Indirizzi
operativi.

LASSESSORE PER LA SALUTE

Visto lo Statuto della Regione;

Vista la legge 23 dicembre 1978, n. 833 istitutiva del
Servizio sanitario nazionale;

Visto il D.Lvo 30 dicembre 1992, n. 502 e s.m.i., recan-
te “Riordino della disciplina in materia sanitaria;

Visto il D.P.C.M. 29 novembre 2001 “Definizione dei
livelli essenziali di assistenza, che indica la necessita di
individuare percorsi diagnostico-terapeutici sia per il
livello di cura ospedaliero, sia per quello ambulatoriale;

Vista la legge regionale 14 aprile 2009, n. 5, di riordi-
no del sistema sanitario regionale;

Visto il D.Lvo n. 33 del 14 marzo 2013;

Vista la legge regionale n. 21 del 12 agosto 2014, art.
68;

Visto il nomenclatore nazionale emesso con decreto
ministeriale congiunto del Ministero della salute e del
MEEF del 18 ottobre 2012 (GURI n. 23 del 28 gennaio 2013)
recepito con il D.A. n. 924 del 14 maggio 2013;

Visto I'Accordo tra il Governo, le regioni e le province
autonome di Trento e Bolzano sancito nella seduta del 15
luglio 2004, (Rep. Atti n. 2045) sul documento recante
“Linee guida per le attivita di genetica medica” che assol-
ve alla funzione di razionalizzare l'attivita di genetica
medica nell’'ambito del Servizio sanitario nazionale, fermo
restando l'autonomia delle singole regioni per cio che
attiene i modelli organizzativi piti consoni alle realta terri-
toriali;

Visto il D.M. 8 maggio 2007 che istituisce la “Commis-
sione per la genetica nel SSN” con lo scopo di:

- dare attuazione alle linee guida per le attivita di

genetica medica approvate dalla Conferenza Stato-
Regioni 15 luglio 2004;
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— fissare i criteri per la certificazione e l'accredita-
mento istituzionale delle strutture di genetica medi-
ca;

— procedere alla definizione delle attivita di genetica
medica per una migliore utilizzazione delle risorse
del Servizio sanitario nazionale e regionale;

— fornire idonee indicazioni sull'utilizzo dei test gene-
tici e determinare le forme di collegamento con la
rete delle malattie rare;

— procedere alla definizione di indicatori e alla valuta-
zione della commissioning nonché alla piu globale
valutazione economica delle attivita di genetica
medica;

— procedere a fissare le regole sulla pubblicizzazione
e sulla promozione di test genetici e sulla consulen-
za genetica;

— procedere alla divulgazione di raccomandazioni
basate sull’evidenza scientifica in tema di genetica
medica.

Vista la relazione della commissione ministeriale per

la genetica e le raccomandazioni date, in particolare, per:

— recepire su tutto il territorio nazionale le linee guida
per le attivita di genetica medica 15 luglio 2004
(G.U. n. 224 del 23 settembre 2004);

— integrare la genetica medica nel sistema sanitario
nazionale riconoscendone la trasversalita rispetto
alle altre discipline mediche;

— promuovere la creazione di una rete tra le strutture
di genetica presenti sul territorio nazionale, coordi-
nate a livello regionale ed organizzate in modo da
erogare servizi di qualita, razionalizzando le risorse;

— adottare criteri di misura di qualita attraverso la
definizione di criteri accreditamento che prevedano
la partecipazione obbligatoria ai controlli esterni di
qualita (VEQ) e l'attivazione di meccanismi di certi-
ficazione ed accreditamento;

— analizzare le realta territoriali in relazione'ai servizi
offerti dalle strutture di genetica medica;

- razionalizzare la rete dei laboratori e/delle strutture
cliniche di genetica, in rapporto alle esigenze;

— garantire che i test genetici siano effettuati esclusi-
vamente presso i laboratori di genetica medica, in
conformita a quanto indicato dalle./linee guida
nazionali;

Visto 1'Accordo tra il Governo, le' Regioni e le Province
autonome di Trento e Bolzano sancito nella seduta del 26
novembre 2009 sul documento recante “Attuazione delle
linee guida per le attivita di genetica medica”;

Visto il D.A. n. 1554 del 9 giugno' 2010, con il quale &
stato recepito per la Regione siciliana 1'Accordo tra il
Governo, le Regioni e le Province autonome di Trento e
Bolzano sancito nella seduta del 26 novembre 2009 sul
documento recante “Attuazione’ delle linee guida per le
attivita di genetica medica”;

Considerata la necessita-di recepire 1'Accordo tra il
Governo, le Regioni € le Province autonome di Trento e
Bolzano sancito nella seduta del 15 luglio 2004, (Rep. Atti
n. 2045) contenente le““Linee guida per le attivita di gene-
tica medica”;

Considerato-che la Regione siciliana ¢ stata inserita
nel gruppo ristretto di lavoro inter-istituzionale di cui
all'Intesa sancita in Conferenza Stato/Regioni in data 13
marzo 2013 sul documento “Linee di indirizzo sulla geno-
mica in.sanita_pubblica” con il tramite del responsabile
del Centro Regionale Qualita laboratori (CRQ), giusta
notasassessoriale n. 70223 del 12 settembre 2013;

Considerato che con nota di queste Assessorato n.
85464 del 7 novembre 2014 ¢ stato istituite un tavolo tec-
nico di genetica medica per l'attuazione nella Regione
siciliana delle “Linee guida per le attivita'di genetica medi-
ca”;

Considerato che con nota”di questo Assessorato n.
93698 del 9 dicembre 2014 si/e provveduto ad avviare un
censimento per la rilevazione dei/dati inerenti le attivita
laboratoristiche di biologia.molécolare e di genetica sul
territorio della Regione siciliana, necessari alla riorganiz-
zazione conseguente all'implementazione degli accordi;

Considerato che in'pochi anni le attivita laboratoristi-
che di biologia molecolare'e di genetica si sono notevol-
mente incrementate, Cosi come & aumentata la complessi-
ta delle indagini 4 /passando dalla diagnosi prenatale e
postnatale del cariotipo alla ricerca di aplotipi, di profili
molecolari o genomici per la diagnosi di predisposizione a
determinate patologie o alla conferma delle stesse - € che
tali indagini/seno oggetto di un importante aumento della
domanda che rende necessario attivare azioni di Governo
necessarie a/garantirne la sostenibilita economica, senza
la quale il S.S:R. non puo effettivamente evadere la cre-
scente richiesta;

Considerato che i test genetici costituiscono un impor-
tante strumento diagnostico che necessita di una valuta-
zione/clinica preliminare e quindi in una ottica di effica-
cia, qualita ed appropriatezza delle relative indagini, &
necessario sviluppare opportuni percorsi assistenziali sul
territorio regionale;

Considerato che ¢ in corso di revisione il nomenclato-
re nazionale relativo alle prestazioni specialistiche;

Ritenuto necessario integrare le strutture cliniche che
erogano prestazioni di genetica medica con le strutture
laboratoristiche che effettuano diagnostica nel campo
della genetica e della biologia molecolare;

Decreta:
Art. 1

Per le motivazioni espresse in premessa, € recepito
I'Accordo tra il Governo, le Regioni e le Province autono-
me di Trento e Bolzano sancito nella seduta del 15 luglio
2004, (Rep. Atti n. 2045/2004), pubblicato nella Gazzetta
Ufficiale del 23 settembre 2004, n. 224, il cui allegato A
recante “Linee guida per le attivita di genetica medica”,
facente parte integrante del presente decreto, assolve alla
funzione di razionalizzare l'attivita di genetica medica nel-
I'ambito del Servizio sanitario nazionale, fermo restando
I'autonomia delle singole Regioni per cid che attiene i
modelli organizzativi piti consoni alle realta territoriali.

Art. 2

I direttori generali delle ASP, delle AOUP, delle
ARNAS, degli IRCCS della Sicilia, entro e non oltre il ter-
mine di mesi tre dalla data di pubblicazione del presente
decreto, provvederanno a:

a) inviare a questo Assessorato lo studio dello storico
della richiesta e la valutazione dei fabbisogni del
territorio di loro competenza;
presentare una proposta di implementazione e/o
regolamentazione delle strutture, di diagnostica
nel campo della genetica e della biologia molecola-
re, assolutamente coerente con le indicazioni con-
tenute nell’Accordo di cui al precedente articolo;
¢) inserire nella home page dei siti aziendali informa-

zioni dettagliate:

b)
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e sulle prestazioni di laboratorio effettuate (scopo
clinico, modalita di prelievo ed esecuzione, valori
di riferimento, tempi e modalita di consegna dei
referti), con particolare attenzione a quelle di ge-
netica, per una corretta informazione ai pazienti
sull'efficacia dei test genetici e sulle problemati-
che inerenti il trattamento dei dati, anche avvalen-
dosi del supporto dei tavoli tecnici attivati;

e informazioni dettagliate sulle attivita di consu-
lenza genetica attivate ed i relativi percorsi assi-
stenziali;

¢ informazioni dettagliate sulle certificazioni pos-
sedute dalle strutture e sulla partecipazione ai
programmi VEQ;

d) dare disposizioni affinché nei referti siano perfetta-
mente evidenti la tracciabilita dei percorsi diagno-
stici e delle responsabilita cliniche e tecniche, non-
ché le informazioni e/o loghi delle certificazioni
possedute e dei provider VEQ utilizzati.

Art. 3

Questo Assessorato, valutate le risultanze del censi-
mento di cui alle premesse ed esaminate le proposte per-
venute dai direttori generali, avviera una politica di cen-
tralizzazione e qualificazione delle strutture di genetica e
biologia molecolare pubbliche, in coerenza con la vigente
normativa e con gli accordi recepiti da questa Regione.

Art. 4

Questo Assessorato, al fine di garantire la qualita dei
test genetici ed il governo dell'area di genetica medica,
affida al Centro regionale qualita laboratori (CRQ) il com-
pito di:

a) estendere il pannello dei programmi VEQ obbliga-
tori all'area della genetica e della biologia molecola<
re notificando I'elenco degli stessi attraverso la pub-
blicazione nel sito ufficiale crq.regione sicilia.it, in
coerenza con le necessita connesse allosviluppo del-
la rete;
avviare percorsi di formazione ed indirizzo per la
standardizzazione dei processi di‘eertificazione ed
accreditamento che le strutture-pubbliche devono
intraprendere per rispettare le direttive degli accor-
di recepiti ed i dettami che/perverranno a seguito
dei lavori del tavolo inter-istituzionale, di cui all'In-
tesa sancita in Conferenza Stato/Regioni in data 13
marzo 2013.

b)

Art.5

Questo Assessorato, alfine di garantire I'economicita e
I'omogeneita dei comportamenti, affida al Centro di con-
trollo qualita dei laboratori e‘rischio chimico (CQRC) del-
I'Azienda ospedali riuniti Villa Sofia Cervello, braccio ope-
rativo e tecnico del CRQ regionale, il compito di:

a) indire un bando pubblico per reperire in maniera
centralizzata le risorse professionali necessarie per
avviare i percorsi di certificazione e/o accredita-
mento che si renderanno necessari alla luce dell’ac-
cordo recepiti con il presente decreto e con la
vigente normativa;

b) attivare percorsi di metrologia centralizzata per
contenere-le spese che i centri di genetica dovran-
no, sostenere per dare evidenza della riferibilita
delle loro misure.

Art. 6

Questo Assessorato, anche a seguito della pubblicazio-
ne dell'aggiornamento del nomenclatore tariffario nazio-
nale e dei LEA, nonché alle indicazioni dei*tavoli ministe-
riali, con atti successivi, disporra:

a) la classificazione di tutte le'indagini del nomencla-

tore in esami di base, complessi’e specialistici;

b) llindividuazione dei settori di appartenenza degli

esami di laboratorio specialistici;

¢) lindividuazione dei ‘test del settore specialistico

che verra denominato genetica e biologia molecola-
re;

d) la definizione/dei criteri ulteriori e specifici, previ-

sti dalla normativa vigente, per l'accreditamento
del settore di‘genetica e biologia molecolare.

Art. 7

1l presente provvedimento € trasmesso al responsabile
del procedimento ‘di pubblicazione dei contenuti nel sito
istituzionale, ai fini'dell'assolvimento dell'obbligo di pub-
blicazione on line; nonché ¢ inviato alla Gazzetta Ufficiale
della Regione siciliana per la relativa pubblicazione.

Palermoy 30 dicembre 2014.
BORSELLINO

Allegato A

LINEE-GUIDA PER LE ATTIVITA DI GENETICA MEDICA
1. Premessa.

Le malattie genetiche sono causate in modo esclusivo o parziale
da un difetto del patrimonio ereditario. Le alterazioni possono
riguardare il numero o la struttura dei cromosomi (malattie cromo-
somiche), oppure la struttura e la funzione dei geni (malattie geniche
comprendenti le mutazioni del DNA nucleare e mitocondriale). Altre
malattie, definite multifattoriali o complesse, sono causate dall'inte-
razione tra i geni e I'ambiente.

I test genetici costituiscono l'applicazione medica attualmente
pitt importante della ricerca genetica. I test genetici, per le loro pecu-
liarita e le implicazioni, che riguardano l'identita biologica della per-
sona e della famiglia, devono essere effettuati presso strutture di
genetica autorizzate e/o accreditate.

Negli anni sono state emanate diverse norme e linee-guida italia-
ne ed internazionali sulla diagnosi e sulla prevenzione di malattie
genetiche, sulla consulenza genetica, sulla tutela dei pazienti, sulla
gestione dei servizi e sulla loro organizzazione (come previsto da
alcune regioni, ad es. Emilia-Romagna, Liguria, Toscana). Tutto que-
sto costituisce un importante patrimonio di riferimento.

Tuttavia & necessario che siano date indicazioni uniformi e con-
divise a livello nazionale, per garantire al cittadino livelli di assisten-
za, qualita e indicazioni appropriate all'esecuzione delle prestazioni.

2. Consulenza genetica.

La consulenza genetica deve intendersi come un complesso pro-
cesso di comunicazione, ha diverse tipologie che ne condizionano
l'organizzazione e le modalita di esecuzione che pud richiedere la
partecipazione di pitl figure professionali oltre al medico e/o al biolo-
go specialisti in genetica medica a secondo delle specifiche compe-
tenze.

1l processo di consulenza genetica si propone di aiutare la perso-
na e la famiglia a:

- comprendere le informazioni mediche, inclusa la diagnosi (pre

e post natale), il probabile decorso della malattia e gli interven-
ti preventivi, terapeutici e assistenziali disponibili;

- comprendere la componente genetica della malattia e il rischio

di trasmetterla;

- comprendere le opzioni disponibili nell'affrontare il rischio di
malattia;
comprendere le opzioni procreative;
affrontare le scelte piti appropriate, in rapporto al rischio e alle
aspirazioni dei familiari, agendo coerentemente nel rispetto
delle decisioni prese;

- realizzare il miglior adattamento possibile alla malattia.
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Infine, come previsto dalle linee-guida nazionali ed internazio-
nali i test genetici devono essere preceduti dalla consulenza collega-
ta al test, finalizzata a:
chiarire il significato, i limiti, I'attendibilita, la specificita del
test genetico;
acquisire e/o integrare dati sull'albero genealogico, quando
questi non siano gia forniti;

- ottenere il consenso all'esecuzione del test.

La consulenza genetica, per la valenza dei temi trattati (salute,
malattia, procreazione, qualita e aspettative di vita) ha forti connota-
zioni psicologiche ed etiche. Dalla consulenza genetica possono sca-
turire problemi complessi, che riguardano vari aspetti legati alla
malattia genetica e che condizionano le scelte delle persone, ad esem-
pio, la procreazione in situazioni di rischio aumentato, la possibilita
di conoscere o non conoscere le proprie caratteristiche genetiche,
compresa la probabilita di sviluppare una malattia. Queste scelte,
proprio perché coinvolgono delicati aspetti personali, non possono
essere delegate a nessuna figura professionale, ma richiedono la
piena autonomia e la responsabilita degli interessati. Inoltre, la con-
sulenza genetica deve tenere conto della crescente pluralita culturale
della nostra societa.

3. Test genetici.

Per test genetici s'intendono comunemente le analisi di specifici
geni, del loro prodotto o della loro funzione, nonché ogni altro tipo
d'indagine del DNA, dell' RNA o dei cromosomi, finalizzata ad indivi-
duare o ad escludere mutazioni associate a patologie genetiche. I test
possono anche essere utilizzati per definire la variabilita interindivi-
duale, per risolvere quesiti medico-legali e per valutare la
sensibilita/suscettibilita e le resistenze individuali. Rispetto ad altri
esami di laboratorio, i test genetici presentano alcune peculiarita, in
quanto i risultati coinvolgono l'identita biologica non solo della sin-
gola persona, ma anche della sua famiglia (ascendenti e discendenti).

I test genetici, in rapporto alla loro finalita, sono classificati
come segue:

3.1. I test diagnostici consentono di effettuare una diagnosi o di
confermare, in una persona affetta, un sospetto clinico. Possono esse-
re eseguiti in epoca prenatale o nel corso della vita.

3.2. T test di identificazione dei portatori sani permettono di
individuare mutazioni comuni in specifici gruppi etnici, attraverso
screening di popolazione (anche in epoca neonatale), oppure indagi-
ni «a cascata» sui familiari a rischio di soggetti affetti da patologie
genetiche pitt o meno rare.

3.3. I test preclinici o presintomatici permettono di individuare
il gene responsabile di malattie genetiche, i cui sintomi non sono pre-
senti alla nascita, ma compaiono successivamente, anche in eta avan-
zata. Possono fornire informazioni utili a pianificare,scelte“indivi-
duali e familiari. La consulenza genetica ¢ particolarmente comples-
sa e spesso necessita di supporto psicologico durante l'iter che prece-
de e segue l'eventuale esecuzione del test. Se il medico ritiene oppor-
tuno sottoporre un paziente ad un test genetico per la verifica di
un'ipotesi diagnostica, che riguarda una malattia’ ad-esordio in eta
giovanile o adulta, deve spiegare al paziente o, nel ¢aso di un mino-
re, ai genitori, la motivazione del test, i benefici e i rischi ad esso con-
nessi, gli eventuali limiti del risultato e le implicazioni per il pazien-
te e i familiari, nonché ottenerne il consénso informato. Per queste
ragioni il test deve essere offerto in mode non direttivo e nell'ambito
di una consulenza esauriente, che consenta di conoscere le opinioni
dell'interessato. E importante che al soggetto sia garantita la possibi-
lita di prendere una decisione autonoma;-sulla base della propria
scala di valori. Le persone devono essere consapevoli che un risulta-
to positivo pud avere implicazioni per i figli attuali e futuri e per altri
consanguinei.

3.4. T test di suscettibilita consentono di individuare i genotipi
che di per s¢ non causano una malattia; ma comportano un aumento
del rischio di svilupparla, in seguito all'esposizione a fattori ambien-
tali favorenti, o alla presenza di altri fattori genetici scatenanti. Rien-
tra in questo ambito la maggior parte delle malattie multifattoriali
dell'adulto. E percio importante /stabilire il valore predittivo del test
utilizzato. Spesso la mutazione in un gene, che conferisce suscettibi-
lita, rappresenta solo un fattore di rischio ed evidenzia unicamente
una maggiore predisposizione alla malattia. L'identificazione di per-
sone non affette, ma ad alto rischio genetico, puo giustificare I'even-
tuale attivazione di misure preventive, variabili in rapporto alla pato-
logia. In questi ‘casi, la-consulenza genetica e 'acquisizione del con-
senso informato ‘sono.estremamente complessi e delicati.

1l risultato,del test genetico pud solo predire un rischio aumen-
tato o dimjnuito di contrarre una malattia, rispetto alla popolazione
generale. ‘Quindi di regola non puo offrire una correlazione diretta
tra la presenza di‘una mutazione e la malattia, ma soltanto una pro-
babilita statistica’di malattia (ad es. mutazioni dei geni BRCA1 e
BCRA2 e rischio di tumore della mammella e/o dell'ovaio).

La possibilita di individuare la suscettibilita.o la predisposizione
su base genetica di un individuo allo sviluppodi specifiche patologie
avra, in un futuro pitt o meno prossimo, effetti non trascurabili.
Infatti milioni di persone, pur non presentando segni di malattia,
entreranno nel campo di competenza/della medicina. Per alcune
malattie i test prescritti potranno escludere la.presenza di uno speci-
fico rischio genetico (anche se l'esclusione diuna malattia non &
assoluta), per altre ne potranno accertare/una suscettibilita (ad es.
neoplasie). In questi casi la vita rischia’di essere condizionata e scan-
dita da indagini strumentali, controlli periodici ecc. con l'obiettivo di
cogliere sintomi precoci della malattia. Deve essere evitato che 1'at-
tuazione di screening preventivi’ porti al’ «determinismo genetico»,
ignorando l'influenza dell'ambiente sul fenotipo. Pertanto I'eventuale
attuazione di queste indagini si'deve'accompagnare ad una corretta
e capillare informazione sulle attuali conoscenze, sui limiti e sulle
potenzialita effettive della «predizione genetica». L'esecuzione di un
test di suscettibilita deve essere consentito alle persone maggiorenni,
capaci di autodeterminazione.

3.5. I test per lo studio della variabilita individuale si basano sul-
I'analisi di una serie"di regioni del DNA polimorfiche (cioé differenti
tra gli individui), finalizzata a definire un rapporto di consanguinei-
ta o ad attribuire una /iraccia biologica ad una specifica persona.
Questi test sono utili per verificare i rapporti di paternita, negli studi
di linkage, nello studierdei trapianti e della zigosita e trovano appli-
cazioni anche in ambito forense.

3.6. I test farmacogenetici riguardano le analisi finalizzate alla
identificazione di-variazioni di sequenza nel DNA, in grado di predi-
re la rispesta «individuale» ai farmaci, in termini di efficacia e di
rischio relativo'di eventi avversi. Le persone che si sottopongono a
questi‘test devono essere adeguatamente informate e devono prelimi-
narmente sottoscrivere il consenso informato.

3.7. Sono infine da ricordare i test genetici finalizzati alla ricer-
ca, ehe sono’utilizzati sia per comprendere le basi biologiche di una
malattia, sia per sviluppare nuovi test genetici. Questi test sono sog-
getti alle norme della sperimentazione clinica, compresa l'acquisizio-
ne del'consenso informato. I costi per i test genetici e per le indagini
correlate sono a carico dei soggetti pubblici o privati che finanziano
la ricerca.

Ogni nuovo test genetico, prima di essere utilizzato, deve essere
validato a livello analitico e clinico e il protocollo esecutivo deve esse-
re standardizzato. E pertanto necessario attuare preliminarmente
una sperimentazione pilota, per confermarne la riproducibilita, 1'ef-
ficienza e l'utilita nella diagnosi clinica. Per quanto attiene lo svilup-
po e il brevetto di metodologie e protocoili che consentono I'esecuzio-
ne di un test genetico si rimanda alla normativa in materia.

4. Applicazioni particolari dei test genetici.
4.1. Test ai minori.

1l consenso informato ai test genetici implica la capacita di assu-
mersi la responsabilita della decisione e percio richiede, da parte
della persona, maturita e consapevolezza decisionale. Questa condi-
zione diventa particolarmente critica nell'esecuzione dei test genetici
sui minori, in particolare i test presintomatici relativi alle malattie ad
esordio nell'eta adulta, per le quali si raccomanda di posporre 1'ana-
lisi fino a quando il soggetto abbia raggiunto la maggior eta e, quin-
di, la capacita di decidere in piena autonomia.

1l problema assume una particolare rilevanza quando il risulta-
to del test non consenta di effettuare nessun trattamento preventivo
efficace o di migliorare la salute del minore. In questi casi i genitori
che richiedessero il test per il minore non si porrebbero come finali-
ta la salute del figlio e, anche ammettendo la loro buona fede, non
sarebbero, di fatto, i migliori interpreti del benessere psico-sociale
dei propri figli.

I test genetici presintomatici possono essere effettuati sui mino-
ri, non affetti ma a rischio per patologie genetiche, previo consenso
informato dei genitori o di chi detiene la potesta genitoriale, solo nel
caso in cui esistano concrete possibilita di terapia o di trattamenti
preventivi efficaci, prima del raggiungimento della maggiore eta.

Questa raccomandazione ¢ giustificata da diverse considerazio-
ni: da un lato, la violazione del diritto del minore di decidere, una
volta divenuto adulto, se eseguire o meno il test, e, dall'altro, la viola-
zione del diritto alla riservatezza del risultato. A queste considerazio-
ni di natura etica se ne aggiungono altre di natura psicologica, ad
esempio il potenziale danno che il risultato del test, sopratutto se sfa-
vorevole, potrebbe causare sull'autostima del minore; 1'alterazione
del rapporto tra i genitori e il figlio, destinato ad ammalarsi, che
potrebbe diventare iperprotettivo oppure discriminatorio nei con-
fronti dei fratelli e delle sorelle; la discriminazione del minore stesso
a livello scolastico o di investimento educativo; le conseguenze sulla
sua futura carriera lavorativa e sulla sua capacita di costruire relazio-
ni stabili e significative.
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4.2. Test preconcezionali e prenatali.

Nel caso dei test che possono influenzare le decisioni riprodutti-
ve sono indispensabili informazioni complete e un comportamento
non direttivo da parte di chi li gestisce, in modo da garantire il rispet-
to dei valori e delle convinzioni dell'individuo o della coppia.

Sebbene i test di screening eseguiti sul sangue materno (ad es.
triplo-test) non abbiano rischi per la madre, un risultato che eviden-
zi un aumento del rischio di patologia fetale comporterebbe la deci-
sione di eseguire la diagnosi prenatale mediante tecniche invasive,
con le problematiche connesse. La donna che prende in considerazio-
ne questo tipo di test deve ricevere preliminarmente una completa
informazione e deve conoscere le implicazioni dei possibili risultati e
della loro affidabilita, compreso il rischio di risultati falsi-positivi e
falsi-negativi.

I test per l'identificazione dei portatori sani hanno ricadute sui fi-
gli gia nati e su quelli futuri e richiedono che l'interessato sia informa-
to sugli eventuali rischi riproduttivi e sulle opzioni disponibili. I rischi
a breve termine delle indagini per l'identificazione dei portatori sani
sono prevalentemente psicologici, in termini di ansia o di diminuzio-
ne dell'autostima, in caso di risultato positivo. Prima del test bisogna
informare, in modo non direttivo, la persona su tutte queste implica-
zioni, sia a breve che a lungo termine, e valutare le strategie che pos-
sono evitare il concepimento o la nascita di un figlio ammalato.

I test per l'identificazione dei portatori sani non possono essere
eseguiti come test prenatali ed un solo soggetto portatore sano di una
patologia recessiva in una coppia non rappresenta l'indicazione ad
eseguire diagnosi prenatali per tale patologia; I'unica eccezione a
questo & rappresentata dal fatto che I'esecuzione di test genetici pre-
natali per coppie a rischio (1/4) puo portare alla diagnosi di un por-
tatore sano in epoca prenatale.

La richiesta, da parte dei genitori, di un test genetico sul feto al
fine di accertare una condizione non specificamente collegata alla
diagnosi di malattia (es.: sesso, paternita, ecc.) non deve essere accol-
ta. Situazioni particolari devono essere attentamente valutate.

5. Strutture di genetica medica.

Le strutture di genetica medica sono strutture specialistiche, alle
quali si rivolgono le persone affette da una patologia che puo essere
genetica, o sono a rischio di svilupparla o di trasmetterla.

Le attivita svolte presso queste strutture sono rivolte ad aiutare
le persone, che presentano o sono a rischio di una patologia geneti-
ca, e le loro famiglie a:

- definire la diagnosi della malattia;
conoscere gli interventi preventivi disponibili;
effettuare scelte procreative responsabili;
trovare il migliore adattamento possibile alla loro condizione;
ottenere informazioni sugli sviluppi scientifici riguardanti la
loro patologia;

- identificare i servizi terapeutici, riabilitativi‘e sociali di sup-

porto.

Le attivita delle strutture di genetica medica si)differenziano da
quelle delle altre specialita cliniche, che riguardano specifiche pato-
logie genetiche, in quanto, si rivolgono non solo al singolo, ma anche
all'intera famiglia, nella costruzione di un percorso‘unitario.

La genetica & «trasversale» rispetto alle altre discipline mediche;
pertanto i genetisti collaborano e interagiscono con gli altri speciali-
sti nell'inquadramento e nella gestionendel soggetto con malattia
genetica e della sua famiglia.

Le strutture di genetica medica hanno anche un ruolo impor-
tante nella formazione del personale; nell'informazione del pubblico
e nella pianificazione sanitaria regionale, specificamente nella sorve-
glianza delle malattie genetiche.

Le strutture di genetica medica contribuiscono alle indagini epi-
demiologiche delle patologie genetiche e delle malformazioni conge-
nite ed alla gestione dei relativi registrijregionali e/o nazionali; con-
tribuiscono a rilevare i dati di prevalénza delle malattie genetiche,
indispensabili per la pianificazione sanitaria regionale e per valutare
l'efficacia dei programmi sanitari.

I registri delle singole-patologie genetiche sono di competenza
regionale. Per quanto riguarda le patologie genetiche rare comprese
nel decreto ministeriale 18 maggio 2001, n. 279, i registri confluisco-
no, attraverso le regioni; al Registro nazionale delle malattie rare, con
sede presso 1'Istituto superiore di sanita (ISS), che ha il compito di
coordinare e promuovere.la sorveglianza sul territorio nazionale,
delle malattie rare (perda maggior parte genetiche), comprese le mal-
formazioni congenite per definire gli interventi pitt appropriati.

1l coordinamento regionale delle strutture di genetica medica
consente di‘razionalizzare le prestazioni erogate dalle diverse strut-
ture, senza sovrapposizioni e inutili doppioni. In questo modo & pos-
sibile offrire un'adeguata assistenza per le patologie genetiche e,
soprattutto, per quanto possibile, affrontare i diversi problemi anche
avvalendosi di collaborazioni interregionali o internazionali.

Nella loro attivita le strutture di genetica medica operano nel
rispetto delle norme vigenti e si sottopongonora controlli di qualita.
In materia sono disponibili linee-guida e raccomandazioni nazionali
(ad es. Comitato nazionale di bioetica, Societa italiana di genetica
umana, Comitato nazionale per la biosicurezza e le biotecnologie,
ecc.), Europei (ad es. Societa europea di genetica umana) e interna-
zionali (ad es. Societa americana di genetica umana, Associazione
medica mondiale).

Le strutture di genetica medica comprendono le strutture clini-
che di genetica medica ed i laboratori di genetica medica.

5.1. Strutture cliniche di genetica medica.

Le strutture cliniche di genetica medica hanno diversi compiti
specifici:
eseguono la diagnosi'delle malattie genetiche, in collaborazio-
ne con le altre specializzazioni mediche;
interagiscono coni laboratori di genetica medica;
- offrono la consulenza genetica;
preparano protocolli diagnostici e assistenziali per le malattie
genetiche;
- collaborano ¢on/i mediei curanti nel controllo clinico e geneti-
co longitudinale dei pazienti ai quali hanno fornito la consu-
lenza genetica;
collaborano /all'istituzione e al mantenimento dei registri di
patologie genetiche, in collegamento con le strutture regionali
e nazionali preposte (ISS);
- interagiscono con le Associazioni delle famiglie e delle perso-
ne con patologie genetiche;
partecipano alla programmazione sanitaria regionale;
collaborano all'aggiornamento professionale del personale
sanitario;

- collaborano all'informazione della popolazione.

I dirigenti sanitari devono possedere la specializzazione in gene-
tica medicaso requisiti equipollenti, ai sensi di legge.

5.2 Laboratori di genetica medica.

T'laboratori di genetica medica (citogenetica, genetica molecola-
re, ‘genetica biochimica, immunogenetica, citogenetica e genetica
oncologica ed altri) sono le strutture specializzate competenti nello
svolgimento di indagini specifiche (test genetici), ad elevato contenu-
to tecnologico e professionale, per l'identificazione delle malattie
genetiche.

Gli screening per patologie genetiche (neonatali o rivolti a popo-
lazioni a rischio) devono essere effettuati da laboratori e strutture cli-
niche di riferimento, individuati nell'ambito della programmazione
regionale.

Per la complessita tecnica e per le ricadute psicologiche e socia-
li, collegate ai test genetici, sono necessarie particolari attenzioni e
adeguati percorsi, sia nell'offerta, che nella comunicazione dei risul-
tati. Pertanto, in accordo con quanto previsto dalle linee-guida nazio-
nali e internazionali, la consulenza genetica deve costituire una parte
integrante dei test genetici, sia di quelli prenatali, che postnatali.

Gli utenti devono comprendere chiaramente il significato, i limi-
ti e le implicazioni dei test genetici e devono avere esaurienti spiega-
zioni sui risultati.

Le richieste di test genetici diagnostici rivolte alle strutture di
genetica medica devono essere valutate dal laboratorio di genetica e
nel caso non vi siano sufficienti informazioni o indicazioni, la richie-
sta va discussa con il medico che la formula. Le richieste di altri test
genetici, soprattutto quelli preclinici o di suscettibilita, devono esse-
re regolamentate da criteri appropriati e possibilmente effettuate nel-
I'ambito di una consulenza genetica multidisciplinare, dedicata a
patologie specifiche (ad es. tumori, malattie neurologiche degenera-
tive, ecc.).

I laboratori di genetica medica devono utilizzare criteri di quali-
ta, riconosciuti a livello nazionale e internazionale, per garantirne
I'appropriatezza e I'uniformita sul territorio nazionale.

Per questo, i laboratori devono attivare controlli di qualita inter-
ni, per la verifica dei protocolli e dei reagenti utilizzati, e devono par-
tecipare a controlli esterni (possibilmente a livello nazionale o euro-
peo), per le diverse patologie analizzate.

Analoghi criteri di qualita devono essere previsti per la compi-
lazione del referto e 'archiviazione dei dati. Infine i risultati devono
essere verificati attraverso vari indicatori (ad es. pertinenza delle
indicazioni all'analisi, tempi di consegna del referto, percentuale
d'insuccesso, ecc.).

I dirigenti sanitari devono essere specialisti in genetica medica o
possedere requisiti equipollenti, a norma di legge. Le strutture del
laboratorio di genetica medica fanno riferimento alle linee-guida e ai
principi etici regionali, nazionali (ad es. Comitato nazionale per la
biosicurezza e le biotecnologie, Comitato nazionale per la bioetica,
Societa italiana di genetica umana, ecc.), europei (ad es. Societa
europea di genetica umana) e internazionali (ad es. Societa america-
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na di genetica umana, Associazione medica mondiale, ecc.) e si sot-
topongono a controlli di qualita nazionali e/o europei.

5.3. Criteri per l'organizzazione delle strutture di genetica medica.

Le strutture di genetica medica, nelle diverse componenti e atti-
vita, si rivolgono a bacini d'utenza regionale (parametri minimi euro-
pei 2.500.000-3.000.000 di abitanti), che consentono di raggiungere
criteri di efficienza, qualita e la razionalizzazione dei costi. Si concor-
da sull'esigenza di un coordinamento regionale e/o interregionale del-
le strutture di genetica medica sulla base delle seguenti motivazioni:

- le attivita di genetica medica sono di natura specialistica e per-
cio necessitano di specifiche professionalita e attrezzature;

- le malattie genetiche sono spesso individualmente rare e quin-
di la loro diagnosi e gestione richiedono competenze che sono
garantite solo dall'esperienza nella specifica patologia;

- 1 costi delle indagini genetiche sono elevati e possono essere
ammortizzati e ridotti solo in rapporto al numero delle presta-
zioni;

- la qualita e l'efficienza dei servizi correlano con il parametro
quantita.

1l coordinamento tra le strutture di genetica medica, realizzato a
livello regionale, ha lo scopo di ottenere una razionalizzazione/suddi-
visione delle prestazioni che le diverse strutture devono erogare,
senza sovrapposizioni inutili. Questa organizzazione consente di
offrire 'assistenza per le patologie genetiche pitt frequenti e per quel-
le rare, e soprattutto garantire collaborazioni interregionali o inter-
nazionali. Infatti, come per altre discipline mediche altamente spe-
cialistiche, la dimensione regionale puo essere insufficiente.

Devono pertanto essere previsti:
punti di riferimento nazionali per le malattie genetiche parti-
colarmente rare;
controlli di qualita con valenza almeno nazionale (coordinati
dall'Tstituto superiore di sanita);
protocolli specifici per 1'uso dei test genetici, per le attivita di
laboratorio, per quelle cliniche e di consulenza;
specifici criteri di qualita delle strutture di genetica medica,
uniformati a quelli raccomandati dall'Unione europea;

- criteri di validazione dei test genetici e autorizzazioni all'uso
dei prodotti di laboratorio;

parametri di riferimento per i Livelli essenziali di assistenza
(LEA) garantiti dal Servizio sanitario nazionale.

Una rete di strutture, coordinata a livello nazionale, costituira
tra l'altro un efficace approccio per prevenire il fenomeno della
migrazione sanitaria, in Italia e all'estero.

Le strutture di genetica medica devono attivarsi per cercare
soluzioni, quando non disponibili in loco, presso altre strutture capa-
ci di fornire risposte allo specifico problema della persona che ne ha
la necessita.

6. Formazione e informazione.

La continua espansione della genetica medica e la sua trasversa-
lita, nei confronti delle altre specializzazioni, richiedono il costante
aggiornamento del personale sanitario.

Altrettanto importante & garantire livelliradeguati'di conoscenza
alla popolazione. Infatti, l'importanza della genetica medica nel
determinismo delle malattie umane richiede un'ampia e corretta
divulgazione delle informazioni, finalizzata al raggiungimento di
scelte consapevoli sulle concrete possibilita d'intervento nel control-
lo delle malattie ereditarie. Diventa percid importante che i settori,
che tradizionalmente svolgono attivitd” formativa nel campo della
genetica medica (universita, societa ‘scientifiche, ordini professiona-
li, ecc.) promuovano la diffusione’della conoscenza e delle tecnologie
nel campo della genetica medica, ‘allo/scopo di ricavare il massimo
beneficio in termini di prevenzione delle malattie e d'innovazione
tecnologica specifica.

7. Aspetti etici e riservatezzar

Le applicazioni all'uomo delle potenzialita derivate dalla ricerca
genetica pongono problemi etici’che coinvolgono non solo il singolo
ma l'intera societa. Cosi, ad/esempio, l'evoluzione delle conoscenze
teoriche e delle tecnologie applicate al genoma hanno sollevato pro-
blemi e offerto opportunita, che non hanno precedenti nella storia
dell'uomo.

La ricerca e il progresso sono valori fondamentali, specialmente
se finalizzati alla/salute; e se i relativi problemi etici sono affrontati
nelle sedi opportune, con dibattiti multidisciplinari e pluralistici. Allo
scopo di garantire che le ricadute delle ricerche siano vantaggiose per
I'uomo, & necessario che siano rispettati alcuni principi fondamenta-
li, come il diritto all'informazione, la liberta di scelta, il rispetto della
dignita e della vita d'ogni persona, il rispetto per le convinzioni per-
sonali ¢ religiose;la riservatezza dei dati, il raggiungimento dell'equi-
ta per-ciascuno.

Solo su una base di valori forti e condivisi potranno essere
costruite regole di comportamento giuste ed‘efficaci per tutti.

I Comitati di bioetica delle strutture del Servizio sanitario nazio-
nale, il Comitato nazionale per la bioetica, i,comitati di bioetica che
operano all'interno di organismi internazionali. (ad es. Consiglio
d'Europa, UNESCO, OMS, ecc,) e il garante della privacy rappresen-
tano importanti riferimenti per un dibattito responsabile.

Alcuni documenti, gia disponibili, sulle problematiche etiche in
genetica medica forniscono la base sulla quale devono essere impo-
stati i comportamenti operativi delle strutture di genetica medica.

I risultati di un test genetico, proprio perché il genoma collega
tra loro le generazioni e da questo ¢ condiviso, possono essere even-
tualmente comunicati ad altri componenti la famiglia, se considerati
a rischio. Ovviamente devono essere-usate tutte le possibili cautele e
devono essere fatti tutti i possibiliitentativi per evitare contrasti e
incomprensioni familiari.

Occorre in particolare, da parte dell'equipe, ottenere il consenso
dell'interessato alla comunicazione dei dati ai suoi familiari, cosi
come disposto dall'art:’5/della Convenzione sui diritti dell'uomo e la
biomedicina, definendo con precisione I'ambito della parentela entro
la quale effettuare la/ comunicazione (eventualmente solo entro il
terzo grado).

7.1. Associazioni delle persone/famiglie con malattie genetiche.

L'associazienismo, soprattutto quello delle persone affette da
patologie genetiche e le loro famiglie, svolge un ruolo rilevante nella
societa italiana. Levassociazioni sono la «coscienza critica» della
societa civile, in’quanto:

- inducono a riflettere sui problemi che quotidianamente affron-
tano i pazienti e le famiglie e collaborano alla risoluzione di
quelli/pratici;

- stimolano i tecnici a studiare e a ricercare soluzioni per la dia-
enosi ¢ la cura, soprattutto delle malattie rare;

- syvolgono attivita d'informazione per i propri associati e per la
popolazione.

Le strutture di genetica medica collaborano con le Associazioni,

offrendo loro aiuto umano e professionale per il raggiungimento
degli.obiettivi che si prefiggono.

7.2. Consenso informato e problematiche etiche.

Ai sensi dell'art. 11 della Convenzione sui diritti dell'uvomo e la
biomedicina «ogni forma di discriminazione nei confronti di una
persona in ragione del suo patrimonio genetico ¢ vietata».

Ai sensi dell'art. 12 della Convenzione i test genetici predittivi (di
suscettibilita) possono essere utilizzati solo per finalita mediche o di
ricerca scientifica. Ogni altro uso, per finalita estranee a queste ulti-
me, dovra considerarsi illegittimo.

Devono essere considerati parti integranti di un test genetico la
comunicazione e l'interpretazione del risultato e la consulenza relati-
va alle sue possibili implicazioni.

1l consenso informato relativo ad un test genetico ¢ il risultato
di un processo che deve aiutare il soggetto a decidere se sottoporsi o
meno a quella indagine.

E necessario che il consenso informato concluda un dialogo nel
corso del quale la persona riceve informazioni complete e accurate su
tutte le possibili implicazioni dei risultati.

Le informazioni sul test genetico, sulle sue implicazioni e tutto il
processo di consulenza devono essere formulati utilizzando un lin-
guaggio adeguato al livello di comprensione e di cultura delle persone.

Le informazioni, fornite prima del test, dovrebbero offrire agli
interessati la possibilita di comprendere cio che viene comunicato e
di esprimere le proprie valutazioni e le preoccupazioni relativamente
ai vari aspetti del test.

1l consenso informato ai test genetici implica la capacita di assu-
mersi la responsabilita della decisione e percio richiede, da parte
della persona, maturita e consapevolezza decisionale.

La persona che necessita del test, o i suoi familiari, non devono
essere influenzati o forzati, in alcun modo, a prendere una specifica
decisione. 1l rispetto dell'autonomia del soggetto deve essere assolu-
to. Questo implica la necessita di disporre di informazioni aggiorna-
te ed esaurienti e di essere liberi da costrizioni esterne.

La persona alla quale viene offerto un test deve sapere che la sua
accettazione € volontaria e che, qualunque sia la sua decisione, non
sara messo in discussione il suo diritto ad essere assistito nel miglio-
re dei modi.

L'informazione sui vantaggi e sugli svantaggi del test deve esse-
re presentata in modo completo, obiettivo e non direttivo.

Se chi offre il test ha difficolta a discuterne in modo esauriente
e obiettivo, sia perché non sufficientemente convinto dell'importan-
za del processo di consulenza, oppure perché non sufficientemente
informato sul test, o ancora per mancanza di tempo, deve indirizza-
re la persona a chi, nell'ambito della struttura, & in grado di soddisfa-
re questa esigenza in modo adeguato.
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Chiunque si sottoponga ad un test, dopo consenso informato,
deve essere libero di non conoscere il risultato, anche se il test & gia
stato eseguito (art. 10, comma 2 della Convenzione sui diritti dell'uo-
mo e sulla biomedicina fatta ad Oviedo il 4 aprile 1997, ratificata
dalla legge 28 marzo 2001, n. 145).

Nell'intervallo che intercorre tra la decisione di sottoporsi al test
e la comunicazione del risultato possono intervenire eventi o ripen-
samenti che inducono la persona a modificare la propria decisione.
Non deve quindi essere esercitata alcuna pressione per comunicare
all'interessato il risultato.

11 colloquio diretto con il consulente ha particolare rilevanza per
coloro che non possono o non sanno leggere e quindi non sono in
grado di utilizzare materiale scritto. Possono essere usate altre moda-
lita di comunicazione, che devono comunque essere idonee a fornire
le notizie supplementari, di solito trasmesse in forma scritta, che
hanno lo scopo di rafforzare la comprensione dei problemi trattati
(ad es. sistemi audiovisivi).

Per le persone non udenti deve essere presente al colloquio un
interprete della lingua dei segni, ed & utile avvalersi anche dell'ausi-
lio di materiali scritti o visivi.

Nel caso in cui il soggetto comprenda con difficolta la lingua ita-
liana, si deve utilizzare l'aiuto di un interprete. Particolare attenzio-
ne deve essere posta al contesto culturale dal quale proviene il sog-
getto, soprattutto se appartenente ad altre etnie, in modo da adeguar-
si al suo livello di comprensione e al suo sistema di valori.

L'utilita di un test genetico non pud percio essere valutata solo
con il criterio delle sue implicazioni mediche, ma devono essere con-
siderate anche implicazioni pitt ampie che coinvolgono altri aspetti
della vita della persona.

1l soggetto al quale viene offerto un test genetico deve ricevere
una completa informazione sui suoi aspetti tecnici, sulle sue finalita,
nonché sugli eventuali trattamenti o interventi che potranno essere
attuati in rapporto ai risultati. Deve inoltre essere informato dei van-
taggi che ne possono derivare e dei rischi ai quali va incontro, in
modo da maturare autonomamente la volonta di sottoporsi al test.

La conoscenza della sensibilita e del valore predittivo del test
permette al soggetto di valutare meglio le modificazioni del rischio di
malattia che possono derivare dal risultato del test.

La persona deve inoltre essere informata:

a) delle modalita e dei tempi di esecuzione del test e di comuni-
cazione del risultato;

b) delle implicazioni dei risultati possibili. Nel caso di diagnosi
prenatale si dovra inoltre tenere conto del rapporto affettivo mater-
no-fetale e delle sue particolari implicazioni sul piano etico, emotivo
e psicologico, nonché delle sue diverse valenze nelle varie fasi della
gravidanza. L'uso di tecniche invasive per il prelievo di tessuti fetali
impone una rigorosa ed esauriente informazione sulle modalita ope-
rative e sul rischio derivante dalla loro applicazione;

¢) dei sistemi adottati per la tutela della riservatezza dei risul-
tati e di chi abbia accesso a quelle informazioni; la localita e la dura-
ta di conservazione del campione utilizzato per il test e la disponibi-
lita del campione per altri fini; di chi possa accedere al campione e
per quali finalita; del diritto dell'interessato a limitare l'accesso ai
risultati e la disponibilita del campione per altri fini:

Tutti questi aspetti devono essere discussi con gli interessati, for-
nendo le informazioni necessarie e favorendone l'autonomia decisio-
nale. La sottoscrizione del consenso informato seritto ¢ l'ultima fase
del processo comunicativo.

In relazione a quanto sopra esposto, deve essere evitata I'esecu-
zione di test genetici senza adeguata consulenza e supporto alla per-
sona; in particolare non si deve offrire, come accade in altri Paesi,
test genetici di suscettibilita o di paternita, attraverso internet o altri
mezzi informativi.

Ai fini di una corretta applicazione/del'decreto legislativo 30 giu-
gno 2003, n. 196, recante: «Codice in: materia di protezione dei dati
personali» & sempre necessario ottenere il consenso all'acquisizione
dei dati genetici, all'utilizzo e alla conservazione dei dati genetici e
(sensibili) da parte dell'interessato ed’in particolare:

- per i test di identificazione dei portatori sani;

- per lo studio della variabilita individuale;

- per i test di paternita &sempre necessario acquisire il consen-

so di entrambi/i genitori;

- per i test diagnostici-

- per quanto riguarda i test presintomatici, & importante che al
soggetto sia garantita la possibilita di prendere una decisione
autonoma, sulla.base della propria scala di valori. Chi gestisce
il test ha I'obbligo di stimolare una libera decisione del sogget-
to e di infermarlo del suo pieno diritto di decidere diversamen-
te. Le'persone devono essere consapevoli che un risultato posi-
tivo’puo avere implicazioni per i figli attuali e futuri e per altri
consanguinei. I test genetici presintomatici possono essere
effettuati sui minori non affetti ma a rischio per patologie
genietiche, previo consenso informato dei genitori o di chi

detiene la patria potesta, solo nel caso in cui esistano concrete
possibilita di terapie o trattamenti preventivi efficaci prima del
raggiungimento della maggiore eta. Per quanto jattiene in par-
ticolare ai test presintomatici relativi amalattie'ad esordio nel-
I'eta adulta, si raccomanda pertanto di'posperre l'analisi fino a
quando il soggetto abbia raggiunto la maggior eta e, quindi, la
capacita di decidere in piena autonomia;

per i test di suscettibilita, l'eventuale attuazione di indagini
deve essere accompagnata da una corretta e capillare informa-
zione sulle attuali conoscenze, sui.limiti e sulle potenzialita
effettive della «predizione genetica». L'esecuzione di un test di
suscettibilita deve essere consentito/alle persone maggiorenni,
capaci di autodeterminazione;

le persone che si sottopongonerai test farmacogenetici devono
essere adeguatamente informate e devono preliminarmente
sottoscrivere il consenso informato.

8. Criteri per lo svolgimento delle attivita sanitarie di genetica medica
da parte delle strutture pubbliche e private.

Le strutture cliniche dirgenetica medica e i laboratori di geneti-
ca medica sono strutture specialistiche alle quali afferiscono le per-
sone che hanno la necessita di affrontare problemi di possibile o
dimostrata origine genetica.

Le strutture cliniche di genetica medica e i laboratori di geneti-
ca medica si rivolgono/a bacini di utenza stabiliti dalla programma-
zione regionale; idonei a raggiungere efficienza, qualita e a raziona-
lizzare i costi. E necessario che le strutture di genetica medica operi-
no in collegamento funzionale, anche tramite una rete organizzata su
base regionale o addirittura nazionale, per favorire la circolazione di
informazioni/sulle patologie genetiche, in particolare quelle rare.

Nell'ambito della programmazione regionale, sarebbe importan-
te che le strutture di genetica medica si integrassero nella rete delle
malattie rare; in quanto la maggior parte di esse ha un'origine gene-
ticas

1l personale sanitario laureato, che opera nelle strutture di gene-
tica medica, deve essere specialista in genetica medica o possedere i
requisiti equipollenti secondo la normativa vigente (legge n.
833/1978, decreto del Presidente del Consiglio dei Ministri 25 febbra-
101984, decreto del Presidente della Repubblica n. 483/1997, decreto
deliPresidente della Repubblica n. 484/1997, decreto ministeriale 30
gennaio 1998).

Per situazioni che lo richiedono, le strutture di genetica medica
usufruiscono delle competenze del comitato di bioetica di riferimen-
to.

8.1. Strutture cliniche di genetica medica.
8.1.1. Definizione.

Le strutture cliniche di genetica medica sono strutture alle quali
si rivolgono le persone o le famiglie che sono affette o a rischio di
essere affette da malattie genetiche. I medici genetisti operano per
assicurare, anche in collaborazione con altri professionisti sanitari,
in particolare con quelli operanti nei laboratori di genetica medica,
la diagnosi accurata, la consulenza genetica, la prevenzione e le pos-
sibili terapie.

8.1.2. Requisiti.

Le strutture cliniche di genetica medica che erogano prestazioni
specialistiche in diversi regimi sono in possesso dei requisiti minimi
strutturali previsti dal decreto del Presidente della Repubblica 14
gennaio 1997, nonché dei requisiti eventualmente stabiliti dalle spe-
cifiche normative regionali in materia.

E auspicabile, inoltre, che sia presente nelle strutture di geneti-
ca un locale idoneo a garantire riservatezza e tranquillita, da utilizza-
re per la consulenza genetica, ai sensi del decreto legislativo 30 giu-
gno 2003, n. 196, recante: «Codice in materia di protezione dei dati
personali.».

Le strutture cliniche di genetica medica sono quelle presso cui
opera personale dedicato, comprendente figure professionali diffe-
renziate in numero adeguato alla tipologia e al volume delle presta-
zioni erogate.

8.1.3. Procedure.

Le strutture cliniche di genetica medica devono disporre anche
di procedure per:

- la definizione della congruita delle richieste;

- la standardizzazione dei requisiti minimi delle prestazioni.

Inoltre, le strutture cliniche di genetica medica devono adottare
protocolli assistenziali di diagnosi e follow-up condivisi e collabora-
no all'istituzione e al mantenimento dei registri delle malattie geneti-
che in collegamento con le strutture regionali e nazionali preposte
(come previsto dall'art. 3 del decreto ministeriale n. 279 del 2001,
Registro nazionale delle malattie rare, presso I'Istituto superiore di
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sanita). Le strutture cliniche di genetica medica devono essere inse-
rite nei sistemi di controllo di verifica della qualita, aziendali e regio-
nali. La compilazione del referto e l'archiviazione dei dati deve
rispondere a criteri di logica, chiarezza e sicurezza. Infine i risultati
devono essere verificati attraverso vari indicatori (ad es. pertinenza
delle indicazioni all'analisi, tempi di consegna del referto, percentua-
le d'insuccesso, ecc.).
I registri delle patologie debbono contenere dati anonimi.

8.1.4. Rapporto con gli utenti.

Le strutture cliniche di genetica medica, nel rispetto di quanto
previsto dai rispettivi modelli organizzativi, devono fornire agli uten-
ti informazioni su:
le patologie trattate;
la tipologia delle prestazioni erogate;
le modalita d'accesso;
la definizione delle priorita di accesso per le prestazioni che
rivestano carattere d'urgenza;
le modalita di consegna dei risultati;

i responsabili dei diversi settori;

- le modalita di assistenza agli utenti;

- i diritti tutelati;

- le procedure adottate per il trattamento dei dati nel rispetto

della privacy.

1l genetista clinico, nell'ambito della consulenza genetica, deve
fornire, in un processo interattivo ed interdisciplinare, informazioni
dettagliate sul percorso diagnostico, clinico e assistenziale e deve
rilasciare relazione scritta e firmata. Copia di detta documentazione
deve essere conservata presso la struttura allegata alla documentazio-
ne delle prestazioni erogate o alla cartella clinica.

8.1.5. Rapporto con gli altri specialisti e con i laboratori di geneti-
ca medica.

I professionisti che operano presso le strutture cliniche di gene-
tica medica interagiscono con gli altri specialisti per quanto di loro
competenza e con i laboratori di genetica medica, stabilendo regole
per la consulenza collegata ai test genetici, per le procedure e i per-
corsi diagnostici integrati.

8.1.6. Indicatori di qualita.

Le strutture cliniche di genetica medica devono prevedere un
sistema di verifica della qualita adeguato alla complessita delle atti-
vita.

8.2. Laboratori di genetica medica.

8.2.1. Definizione.

I laboratori di genetica medica sono strutture che.eseguono test
genetici (citogenetica, genetica molecolare, genetica biochimica,
immunogenetica, citogenetica e genetica oncologica’e altri).

Il test genetico deve essere considerato un servizio integrato, nel
senso che deve essere preceduto e seguito da una informazione spe-
cifica (consulenza collegata al test genetico).

In base alla specifica organizzazione regionalg, i laboratori di
genetica medica sono funzionalmente collegati alle-strutture di gene-
tica clinica, al fine di attuare in modo integrato i programmi opera-
tivi.

8.2.2. Requisiti.

I laboratori di genetica medica sono in possesso dei requisiti
minimi stabiliti dal decreto del Presidente-della Repubblica 14 gen-
naio 1997, nonché dei requisiti eventualmente stabiliti dalle specifi-
che normative regionali in materia.

Inoltre devono possedere spazi idonei dedicati:

- a garantire riservatezza e tranquillita per le attivita di consu-
lenza genetica collegata ai test genetici (anche in condivisione
con la struttura clinica di genetica medica, se presente nella
stessa Azienda o Ente o Struttira convenzionata);
alla conservazione deirisultati dei test genetici, in accordo con
le norme per la protezione dei dati personali di cui al decreto
legislativo 30 gitigno 2003, n. 196, recante: «Codice in materia
di protezione dei dati personali»;
alla gestione’ diyuna «Banca di cellule e di DNA» (ad es. per
I'immortalizzazione di linee cellulari con virus, per la criocon-
servazione, ecc.), qualora tale attivita sia svolta dal laborato-
rio.

I laboratori di genetica medica sono quelli presso cui opera per-
sonale dedicate, comprendente figure professionali differenziate in
numero adéguato alla‘tipologia e al volume delle prestazioni erogate.

8.2.3wProcedure.

I laboratori‘di genetica medica devono anche disporre di proce-
dure per’la standardizzazione dei requisiti minimi delle prestazioni.

Inoltre devono adottare protocolli per l'effettuazione dei test genetici
condivisi e collaborare alla raccolta e all'elaborazione dei dati epide-
miologici.

I laboratori di genetica devono effettuare icontrolli di qualita
interni ed esterni, secondo le procedure stabilite e riconosciute dalla
regione; i controlli esterni devono essere svolti a livello regionale,
nazionale e/o a livello europeo. A livello nazionale il controllo & coor-
dinato dall'Tstituto superiore di sanita.

8.2.4. Rapporto con gli utenti.

I laboratori di genetica medica nel rispetto di quanto previsto
dai rispettivi modelli organizzativi dévono fornire agli utenti infor-
mazioni su:

- le patologie trattate;
la tipologia delle prestazioni erogate;
le modalita d'accesso;
la definizione delle"priorita/di accesso per le prestazioni che
rivestano carattere d'urgenza;
le modalita di consegna dei risultati;

- i responsabili“dei diversi settori;
- le modalita di assistenza agli utenti;
i diritti tutelati;
le procedure adottate per il trattamento dei dati nel rispetto
della privacy.
In accordo’con'le linee-guida nazionali e internazionali i test
genetici devono egsere preceduti dalla consulenza collegata al test,
finalizzata a:

- chiarire il significato, i limiti, l'attendibilita, la specificita del

test' genetico;

- lacquisire e/o integrare dati sull'albero genealogico, quando

questinon siano gia stati forniti;

- ottenere il consenso all'esecuzione del test.

La struttura deve conservare i consensi informati all'esecuzione
dei test/genetici, sottoscritti dagli interessati, allegati alle informazio-
ni anagrafiche della persona che si sottopone al test e alla documen-
tazione-delle prestazioni erogate in una scheda informativa in cui
venga riportata anche l'indicazione per 'esecuzione del test da parte
del\medico che 1'ha formulata.

I referti dei test genetici devono essere comprensibili, anche ai
non addetti ai lavori, e devono uniformarsi alle raccomandazioni
delle Societa scientifiche nazionali e internazionali.

8.2.5. Rapporti con altri specialisti e con le strutture cliniche di
genetica medica.

I laboratori di genetica medica devono operare in stretta collabo-
razione, oppure tramite collegamento in rete con le strutture cliniche
di genetica medica di riferimento, stabilendo regole per la consulen-
za collegata ai test genetici e per le procedure e i percorsi diagnostici.

Indicatori di qualita

I laboratori di genetica medica devono prevedere un sistema di
verifica della qualita adeguata alla complessita delle attivita.
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DECRETO 7 gennaio 2015.

Approvazione dell’intesa stipulata tra la Regione sicilia-
na e il Ministero dell'istruzione, dell'universita e della ricer-
ca sul “Documento strategico di intervento integrato per l'in-
serimento del bambino, adolescente e giovane con diabete
mellito in contesti scolastici, educativi, formativi al fine di
tutelarne il diritto alla cura, alla salute, all’istruzione e alla
migliore qualita di vita”.

LASSESSORE PER LA SALUTE

Vista la Costituzione della Repubblica italiana - Art. 34
“La scuola ¢ aperta a tutti”;

Visto lo Statuto della Regione;

Vista la legge 16 marzo 1987, n. 115 “Disposizioni per
la prevenzione e la cura del diabete mellito”;

Vista la legge 5 febbraio 1992, n. 104 “Legge-quadro
per l'assistenza, I'integrazione sociale e i diritti delle per-
sone handicappate”;

Vista la legge 28 agosto 1997, n. 285 “Disposizioni per
la promozione di diritti e di opportunita per I'infanzia e
l'adolescenza”;



