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Abstract

| test genetici hanno rivoluzionato la pratica medica, consentendo diagnosi accurate e
strategie di trattamento personalizzate per un'ampia gamma di condizioni. Tuttavia,
garantire un utilizzo appropriato dei test genetici € fondamentale per ottimizzare I'assistenza
ai pazienti, allocare le risorse sanitarie in modo efficiente e prevenire interventi non
necessari.

Questo progetto esplora il concetto di appropriatezza nei test genetici, concentrandosi sui
percorsi diagnostici e sulla distinzione tra scenari che giustificano un invio alla genetica
clinica quale tramite di accesso ad un test genetico e quelli in cui un test genetico puo essere
utilizzato nel contesto di percorsi assistenziali ad opera di diversi specialisti
(mainstreaming).

L’obiettivo € l'identificazione di strategie formative ed organizzative per ridurre gli invii
inappropriati e garantire un invio tempestivo quando necessario, tramite la analisi di alcuni
scenari esemplificativi che includono: 1) I'identificazione delle coppie con aumentato rischio
riproduttivo di malattie genetiche; 2) i test genetici per la valutazione del rischio trombotico;
3) 'inquadramento diagnostico dei disordini del neurosviluppo; 4) I'identificazione di pazienti
ad aumentato rischio oncologico a base genetica (sindrome di Lynch); 5) la genetica dei

disturbi congeniti dell'immunita.



