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Introduzione 

L’attività di formazione svolta dal CNMR in questo settore è strettamente legata al Controllo 
Esterno di Qualità (CEQ) dei test genetici. Attraverso la fase di valutazione dei risultati prodotti 
dai laboratori partecipanti al CEQ, vengono riscontrati gli errori, le carenze o le incompletezze 
che permettono di identificare i bisogni formativi dei laboratori partecipanti nell’esecuzione del 
test genetico e nella refertazione del risultato ottenuto. Il CEQ dei test genetici ha un ruolo 
principalmente educativo (Libeer, 2001) e non comprende solo la valutazione delle prestazioni 
del laboratorio, ma anche la valutazione dei metodi, la formazione e il supporto. La 
partecipazione al CEQ contribuisce al percorso formativo del personale di laboratorio e, insieme 
alla formazione specifica, costituisce uno strumento importante per migliorare le competenze 
del personale del laboratorio e, quindi, la qualità dei test erogati (Reji, 2013; Qui, 2011).  

L’obiettivo del CEQ-ISS (Istituto Superiore di Sanità) è quello di armonizzare i protocolli e 
la refertazione dei test genetici effettuati dai laboratori italiani e promuovere le conoscenze e la 
formazione degli specialisti del settore al fine di standardizzare i risultati dei test genetici erogati 
e raggiungere standard qualitativi elevati (Taruscio, 2004). 

Metodi 

Due momenti importanti nella formazione svolta dal Centro Nazionale Malattie Rare 
(CNMR) verso i laboratori partecipanti al CEQ sono l’invio di un report alla fine del turno e il 
workshop annuale svolto presso l’ISS. Il report ricevuto dai laboratori include sia punteggi, e 
commenti sulle analisi svolte e sulla refertazione dei casi inviati/analizzati nell’ambito del CEQ, 
che suggerimenti dati al fine di migliorare l’esecuzione del test genetico in tutte le sue fasi. Il 
report è accompagnato da una scheda generale con i risultati attesi, la descrizione degli errori 
più ricorrenti, l’andamento generale dei laboratori, raccomandazioni e indicazione 
bibliografiche riguardanti le linee guida in uso a livello nazionale e internazionale. I laboratori 
hanno successivamente la possibilità di chiedere spiegazioni circa le valutazioni ottenute e aiuti 
per la risoluzione delle problematiche emerse, discutendone direttamente con il CNMR e con i 
valutatori nel rispetto dell’anonimato del laboratorio partecipante. 

Dal 2001 ad oggi sono stati svolti nove workshop finali con i laboratori partecipanti. 
L’obiettivo di tali incontri è quello di presentare i risultati generali del turno e discutere, in 
sessioni dedicate, i risultati dei singoli schemi di partecipazione con particolare riferimento alle 
maggiori problematiche emerse durante la valutazione in modo da stimolare la discussione 
diretta tra valutatori, ISS e partecipanti. Queste giornate formative sono rivolte al personale del 
laboratorio: medici e biologi specializzati, tecnici e specializzandi. 
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Il CNMR ha proposto, inoltre, in collaborazione con i differenti gruppi di valutazione degli 
schemi di genetica molecolare e la Società Italiana di Genetica Umana, modelli di refertazione 
per le patologie degli schemi di genetica molecolare in accordo con le linee guida internazionali 
(SSGM, 2003; Claustres, 2014).  
Risultati e conclusioni 

Nell’ambito di questa attività iniziata nel 2001, il CNMR, in collaborazione con gli esperti 
nazionali, ha promosso il corretto utilizzo delle linee guida nazionali e internazionali riferite ai 
metodi diagnostici, alla nomenclatura e alla refertazione.  

Nei circa 200 laboratori che vi hanno preso parte si è registrato un significativo 
miglioramento in tutto il percorso diagnostico di laboratorio, dalla registrazione del campione 
alla refertazione. In particolar modo è stata evidenziata una progressiva standardizzazione e un 
netto miglioramento della refertazione dei dati, la cui completezza e accuratezza è stata 
individuata fin dal primo anno come carenza comune a molti laboratori. Prendendo come 
esempio la refertazione nello schema di beta talassemia la percentuale di incompletezza dei 
referti è passata da circa l’80% nei primi cinque turni (Tosto, 2009) al 35% nel settimo (Censi et 
al., 2013). Nell’ultimo anno di partecipazione circa il 95% dei referti è risultato completo e le 
informazioni assenti sono state riferite a carenze minori (es. numero di pagina). 

Questo è il risultato di un lungo processo educativo che ha portato alla standardizzazione del 
referto, grazie ai continui suggerimenti dati ai laboratori nelle valutazioni e al dialogo e 
discussione nei workshop annuali che ha portato prima alla formulazione e poi all’adozione del 
modello di refertazione da parte dei laboratori. I risultati ottenuti mostrano come la 
partecipazione attiva al CEQ e il dialogo tra laboratori, CNMR e i valutatori abbia avuto 
realmente un ruolo educativo e portato ad un miglioramento della qualità dei dati e alla 
completezza e standardizzazione dei risultati e del referto. 
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