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Istituzione e compiti della rete dei Servizi di Genetica Medica 

-predisporre un piano organizzativo dell’assistenza
(percorsi  diagnostici terapeutici- omogeneità di trattamento 
e di costi- spostamento degli specialisti)

-istituire un registro regionale 
-dati epidemiologici 
-monitoraggio delle patologie e delle complicanze
-qualità della vita e aspetti sociali



Modello adottato in Emilia-Romagna: rete 
integrata tipo “Hub e Spoke”

Esempio dei Laboratori di citogenetica

ModalitModalitàà di produzione e distribuzione delldi produzione e distribuzione dell’’assistenza secondo assistenza secondo 

il principio delleil principio delle

RETI INTEGRATE RETI INTEGRATE 

che prevede la concentrazione della casistica, o che richiedche prevede la concentrazione della casistica, o che richiede e 

pipiùù complessi sistemi produttivi, in un numero limitato di centri complessi sistemi produttivi, in un numero limitato di centri 

(HUB) che trattino volumi di attivit(HUB) che trattino volumi di attivitàà tali da garantire la miglior tali da garantire la miglior 

qualitqualitàà delldell’’assistenza erogata e il miglior utilizzo delle risorse assistenza erogata e il miglior utilizzo delle risorse 

disponibili. Ldisponibili. L’’attivitattivitàà di tali centri di tali centri èè fortemente integrata fortemente integrata 

attraverso connessioni funzionali con quella dei centri attraverso connessioni funzionali con quella dei centri 

periferici (SPOKE) che assicurano lperiferici (SPOKE) che assicurano l’’assistenza per la restante assistenza per la restante 

casistica. casistica. 



Modello Hub e Spoke : punti di forza

• Pianificazione basata sulle caratteristiche 

della popolazione

• Valorizzazione delle risorse esistenti 

• Valutazione degli aspetti economici 



DETERMINAZIONE DEL DIRETTORE GENERALE SANITA' 
E POLITICHE SOCIALI N. 009758 DEL 16/07/2004

OGGETTO: COSTITUZIONE DEL NUCLEO DI COORDINAMENTO
PER LA RETE REGIONALE DEI SERVIZI DI GENETICA MEDICA
SECONDO LE PREVISIONI DELLA DELIBERA DI GIUNTA 
REGIONALE Prot. n. (OSP/04/22171)



DETERMINAZIONE DEL DIRETTORE GENERALE SANITA' E
POLITICHE SOCIALI N. 009758 DEL 16/07/2004

COMPITI  DEL NUCLEO DI COORDINAMENTO:
………..
-UTILIZZARE IN MANIERA COORDINATA LE RISORSE 
CON RIDUZIONE  DEI COSTI GESTIONALI EVITANDO 

DUPLICAZIONI
-OTTIMIZZARE L’UTILIZZAZIONE DELLE RISORSE
-DEFINIRE  PROTOCOLLI TECNICI
-PROGETTAZIONE DI UNA RETE INFORMATICA CON LA 
COSTITUZIONE DI REGISTRI UNICI SU BASE REGIONALE



www. geneter.it









Servizi clinici di Ferrara e Imola 2000-2004 
Prestazioni di consulenza genetica suddivise 
per tipo

Anno 2000 2001 2002 2003 2004 Totale %
sul totale

Prenatale 1130 1273 1274 1293 1230 6200 70
Postnatale 478 536 543 583 530 2670 30
Totale 1608 1809 1817 1876 1760 8870 100



Fig. 1: Prestazioni prenatali di consulenza genetica nei Servizi clinici di

 Ferrara e Imola (2000-2004)
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Fig. 2: Prestazioni di consulenza genetica postnatale

 nei Servizi clinici di Ferrara e Imola (2000-2004)
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Totale consulenze 7.127
Totale casi malattie rare 2.207 31%

A rischio 801
Portatori 599
Sani 419

Consulenze afferenti alla Genetica Medica di Ferrara 
2000-2004
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Percorsi diagnostici terapeutici

Percorsi diagnostici integrati :

- per promuovere attraverso linee guida comportamenti 
uniformi, appropriati e coerenti ai principi normativi. 

- per rispondere alle domande dei pazienti con soluzione ai 
problemi e non per competenze settoriali (farsi carico)



Dimensioni Dimensioni 

della qualitdella qualitàà
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Qualità in Genetica per una Genetica di qualità



Elenco prodottiElenco prodotti

•• Visita specialistica geneticaVisita specialistica genetica

•• Consulenza collegata al test geneticoConsulenza collegata al test genetico

•• Consulenza genetica complessaConsulenza genetica complessa



Gestione/partecipazione 

ai team 

multidiscisplinari e

ai network di patologia

Gestione 

registri genetici

Gestione 

documentazione 

bibliografica e 

banche dati

ProdottiProdotti
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loro 
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Prestazioni diagnostiche e assistenzialiPrestazioni diagnostiche e assistenziali

Monitoraggio, misurazione e analisi dei processi

Prestazioni Prestazioni consulenzialiconsulenziali



Consulenza collegata al test Consulenza collegata al test 

geneticogenetico

Ricevimento, Ricevimento, 

valutazione, valutazione, 

pianificazione pianificazione 

delle richiestedelle richieste
Accoglienza Accoglienza 

delldell’’UtenteUtente

Esecuzione Esecuzione 

della della 

consulenzaconsulenza
Stesura referto Stesura referto 

(relazione) (relazione) 

e consegnae consegna

FollowFollow--upup



http://www.unife.it/imer/



Condizioni ad alto rischio riproduttivo

Dati IMER 1978-2002: prevalenza x 10.000

Condizione
 Codice 

rara

Prevalenza 

IMER

Prevalenza 

EUROCAT

Acondroplasia RNG050 0,64 0,44

Osteogenesi imperfetta RNG060 0,42 -

DiGeorge /VCFS RCG160 0,40 -

Adrenogenitale RCG020 0,29 -

Nanismo tanatoforo RNG060 0,25 0,21

Cornelia de Lange RNI410 0,18 0,12



Priorità per il futuro

• Formazione e informazione (migliorare il 
rapporto con le altre discipline con i 
pazienti e con il pubblico)

• Sviluppo di una rete di flussi informativi e 
creazione di un sistema condiviso di 
diffusione delle informazioni



Conclusioni

• La Regione Emilia Romagna ha costruito 
una rete di competenze strettamente 
collegate in grado di rispondere in maniera 
coordinata interventi sanitari  valutandone  
le ricadute sul piano assistenziale, 
organizzativo, economico e nei rapporti 
con l’utenza


