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Refertazione	analisi	molecolare	duplicazione/delezione	17p11.2	
	
1. Informazioni necessarie al laboratorio per procedere al test 
• Anamnesi	familiare	
• Quadro	clinico	del	paziente	(CMT1/HNPP)	per	il	quale	viene	richiesta	l’analisi	
• Esami	clinici	o	strumentali	specifici	per	la	patologia,	in	particolare	elettroneurografia	

(ENG)	i	cui	risultati	siano	utili	all’interpretazione	del	risultato	dell’analisi	molecolare.	
2. Campi obbligatori del referto 
• Patologia	per	cui	è	richiesta	l’analisi	(CMT1,	HNPP)	
• Anagrafica	del	paziente	e	tracciabilità	del	campione	
• Data	del	referto	
• Inviante	e	indicazione	clinica	al	test;	quesito	diagnostico	(diagnostico,	presintomatico,	

di	portatore,	prenatale,	…)	
• Test	eseguito:	ricerca	della	duplicazione/delezione	della	regione	17p11.2	e	metodiche	

utilizzate.	
Nota:	la	maggior	parte	dei	laboratori	di	genetica	molecolare	all’interno	dell’Istituto	Virtuale	
Malattie	Rare	utilizza	esclusivamente	il	Multiplex	Ligation-dependent	Probe	Amplification	
(MLPA).	Altri	laboratori	utilizzano	MLPA	e	PCR	quantitativa	real-time	(qPCR).	
3. Limiti del test 

il	gruppo	di	 lavoro	raccomanda	di	specificare	nelle	note	 i	 limiti	di	sensibilità	del	 test,	
soprattutto	se	viene	utilizzata	come	unica	metodica	l’MLPA.	Ad	esempio	potrebbe	essere	
inserita	la	seguente	frase:	
“I	limiti	dell’indagine	effettuata	mediante	MLPA	sono:	a)	impossibilità	di	identificare	difetti	
in	 regioni	genomiche	al	 di	 fuori	 della	 sequenza	bersaglio	delle	 sonde	utilizzate,	 b)	 falsi	
positivi	determinati	dalla	presenza	di	varianti	comuni	o	rare	nelle	sequenze	bersaglio	delle	
sonde	utilizzate;	c)	impossibilità	di	evidenziare	riarrangiamenti	genomici”	
Il	 gruppo	 di	 lavoro	 raccomanda	 inoltre	 di	 confermare	 mediante	 sequenziamento	
l’eventuale	alterazione	identificata	da	una	singola	sonda.	

	
4. Refertazione e interpretazione 

Indicazione	per	esteso	dello	stato	allelico	di	ciascuna	sonda.	
In	caso	di	risultato	positivo	del	test	il	commento	al	referto	deve	illustrare	il	nesso	causale	
tra	il	difetto	genetico	identificato	e	il	fenotipo.	
In	caso	di	risultato	negativo	del	test	il	commento	al	referto	deve	riportare	che	il	risultato	
non	esclude	che	 il	quadro	clinico	presentato	dal	paziente	abbia	comunque	una	causa	
genetica.	

	
5. Consulenza genetica 

Il	 gruppo	 di	 lavoro	 consiglia	 di	 includere	 nel	 referto	 l’indicazione	 alla	 consulenza	
genetica.	Ad	esempio,	nel	referto	si	può	aggiungere	la	seguente	frase:	
“Si	raccomanda	consulenza	genetica.	 In	particolare,	per	una	corretta	interpretazione,	 il	
risultato	riportato	nel	presente	referto	deve	essere	discusso	con	il	genetista	medico	e	con	il	
neurologo	esperto	di	patologie	del	sistema	nervoso	periferico”	

	


