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Oggetto: il consenso informato per test genetici deve essere raccolto da uno specialista in 

genetica medica  
 
Egr. Direttore, 
 
Le scrivo a nome della Società Italiana di Genetica Umana (SIGU) di cui sono Presidente, 
per condividere con lei una considerazione in merito ai provvedimenti emanati dalla 
Regione Lombardia in merito al percorso diagnostico dei test genetici. 
 
Nell’ottica di miglioramento dell’appropriatezza prescrittiva dei test di cui all’allegato B 
della DGR N°IX/4716 e successiva modifica dell’allegato C sulla Procedura per 
l’esecuzione delle analisi di medicina di laboratorio di Genetica Medica di cui alla DGR 
N°IX/4716 (DGR N°X/2989), viene definito che il Medico Specialista - oltre a compilare 
l’impegnativa ed il quesito diagnostico - debba anche acquisire il consenso informato 
fornendo all’utente una chiara informativa sul test genetico prescritto.  
 
Il percorso di consulenza genetica (pre-test e post-test) che deve essere garantito nella 
presa in carico del paziente, cosi come indicato nella DGRN°X/2989, trova tuttavia difficile 
applicazione quando l’acquisizione del consenso informato risulta a carico dello 
specialista di branca, non specialista in Genetica Medica.  
 
Questa situazione è in contrapposizione con quanto stabilito e condiviso a livello 
internazionale, europeo e nazionale. In particolare si intendono citare l’accordo Stato-
Regioni del 2009 “Attuazione delle linee guida per le attività di genetica medica”, nonché 
l’Autorizzazione generale al trattamento dei dati genetici del 22 febbraio 2007 e 
successivi aggiornamenti, che definiscono la consulenza genetica parte integrante del 
test genetico e che indicano con chiarezza che il consenso informato al test genetico 
debba essere acquisito da uno specialista in Genetica Medica (Medico o Biologo). 
 
Le attuali disposizioni regionali che prescrivono l’acquisizione del consenso informato 
contestualmente alla prescrizione del test genetico, non garantiscono quindi il diritto alla 
consulenza genetica, così come sopra riportato.  
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L’applicazione del provvedimento licenziato dalla Regione Lombardia, potrebbe generare 
percorsi diversi a seconda di chi sia il prescrittore del test genetico:  

 nel caso sia il medico genetista, non si individuano particolari criticità.  

 quando sia lo specialista di branca, non si avrebbe la garanzia di un corretto 
percorso di consulenza pretest e di raccolta del consenso informato per 
l’esecuzione del test. Si renderebbe comunque necessario il coinvolgimento 
dello specialista in Genetica medica a monte della prescrizione, anche 
nell’ambito di un approccio multidisciplinare.  

 
Si chiede pertanto la ridefinizione dei percorsi diagnostici, individuando lo specialista in 
Genetica Medica come unico attore per quanto riguarda la Consulenza Genetica, anche 
per garantire una corretta presa in carico del paziente per tutti i test di Genetica Medica. 
 
Rimango a disposizione per ogni chiarimento ed in attesa di una cortese risposta 

 
 

        Antonio Amoroso   
           Presidente SIGU  

  


