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PREMESSA
a cura della Commissione SIGUCERT

Sistema di Gestione per la Qualita nelle Strutture di Genetica Medica

I1 SSN garantisce a tutti i cittadini indistintamente in modo uniforme sul territorio nazionale, in base alle
risorse finanziarie disponibili, 1 Livelli Essenziali di Assistenza (LEA) per prevenzione, cura e
riabilitazione.

Nel 2001, con una modifica al Titolo V della Costituzione Italiana, vengono riconosciute alle Regioni
(n.20) autonomia legislativa, organizzativa e gestionale anche in materia sanitaria. Di conseguenza,
attraverso il Servizio Sanitario Regionale (SSR), ai cittadini devono essere erogate almeno le prestazioni
previste dai LEA e possono essere offerti eventuali altri servizi aggiuntivi, compatibilmente con le risorse
finanziarie disponibili.

Le prestazioni di Genetica clinica e di Laboratorio sono comprese nei LEA ed il cittadino puo
accedervi sulla base di specifiche prescrizioni.

Specifiche norme regolamentano 1’istituzione nel SSN delle Strutture di Genetica Medica ed i
requisiti relativi al personale. In base a queste sia le Strutture di Genetica Clinica sia i Laboratori di Genetica
Medica si configurano come strutture autonome, con personale, strumentazioni e locali dedicati, afferenti
rispettivamente all” Area delle Specialita Mediche e a quella dei Servizi.

Le Strutture di Genetica che erogano prestazioni sanitarie, non possono prescindere dall'operare
nell'ambito di un Sistema di Gestione per la Qualita (SGQ). La Qualita nel SSN e nel SSR ¢ la risultante di
un insieme di elementi scientifici, tecnici, organizzativi, procedurali, relazionali e di comunicazione in cui
il ruolo determinante ¢ svolto dalle variabili umane (sanitari e utenti) che interagiscono fortemente nei
processi produttivi.

Gli elementi da considerare prioritari nell'attuazione del SGQ nelle Strutture del SSN sono
riconducibili ai seguenti punti: - realizzare un' adeguata organizzazione delle Strutture Cliniche e di
Laboratorio e una corretta gestione dei processi (in conformita con la Norma ISO 9001); - definire il
corretto contenuto “tecnico” degli specifici servizi forniti; - qualificare il personale attraverso una
formazione appropriata e di elevato contenuto scientifico; eseguire con competenza le attivita cliniche e
diagnostiche (per 1 Laboratori conformita alle norme ISO 15189 e ISO 17025). Infine il SGQ deve attivare
efficaci strumenti per il monitoraggio e per il miglioramento costante.

La Recommendation CM/Rec(2010)11 of the Committee of Ministers to member states on the impact of
genetics on the organisation of health care services and training of health professionals sottolinea, parlando
dei Servizi di Genetica (paragrafo 1.8), che: “Methods should be developed for the systematic assessment
of the quality, effectiveness and efficiency of genetic services. Developing and sharing standard, clinical
practice guidelines and clinical protocols at the European level should be a part of this approach”.

In Italia, nel 2007, il Ministro della Salute ha istituito una Commissione Nazionale per la Genetica (DM §
maggio 2007) a cui ha assegnato, tra 1 diversi obiettivi di lavoro, 1 seguenti: art.2.2 fissare i criteri per la
certificazione e l'accreditamento istituzionale delle Strutture di Genetica Medica, art.2.4 definire gli
indicatori e procedere alla valutazione dei risultati.

La Commissione nel 2008 ha prodotto un documento, oggetto di un accordo tra il Ministero della Salute e
le Regioni che prevede una razionale organizzazione delle Strutture di Genetica (Clinica e Laboratorio) e
la realizzazione di sistemi di accreditamento istituzionale/certificazione specifici con indicatori propri delle
attivita di genetica ( Analysis n.4-5,2009 in www.sigu.net )

La SIGU, seguendo queste indicazioni e con le finalita principali di garantire la qualita delle
prestazioni di genetica nei confronti dei cittadini e di tutelare 1 professionisti e le Strutture di Genetica del
SSN, incluse quelle private convenzionate, ha scelto di realizzare un modello di Certificazione
(SIGUCERT) che ingloba gli aspetti positivi della verifica esterna tra pari (condotta dagli Auditors della
SIGU) e della verifica di parte terza (condotta da Auditors di Organismi di certificazione).

Nel 2008 apposite Commissioni SIGU hanno redatto Disciplinari Tecnici ed individuato specifici indicatori
per ogni settore delle attivita di Genetica Medica utilizzando Documenti, Linee guida della SIGU e di altre
di Societa scientifiche europee e internazionali ed avvalendosi della consulenza dell'Ente di Certificazione
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Bureau Veritas e della supervisione del Consiglio Direttivo SIGU. I Disciplinari contenevano 1 requisiti
generali per le Strutture di Genetica Medica ed i requisiti specifici per le attivita di Genetica Clinica, per i
Laboratori di Genetica Medica e per le Biobanche Genetiche. Gli indicatori sono stati sottoposti ai Soci,
discussi e approvati dal Consiglio Direttivo SIGU. Successivamente sono stati sottoposti a sperimentazione
in Laboratori, Biobanche e Servizi Clinici che volontariamente si sono sottoposti a verifica per I'ottenimento
della “Certificazione SIGUCERT”.

I risultati sperimentali sono stati valutati e hanno permesso una revisione propedeutica alla realizzazione
degli Standard di Qualita per le Strutture di Genetica Medica italiane della SIGU, la cui ultima revisione
risale al 2014.

Nel 2018 la Commissione SIGUCERT, su mandato del Consiglio Direttivo SIGU, ha voluto aggiornare gli
Standard di Qualita per le Strutture di Genetica Medica italiane per adeguarli alla norma ISO 9001 versione
2015 ed alla nuova struttura adottata per tutte le norme ISO concernenti i Sistemi di Gestione della Qualita,
denominata HLS — High Level Structure, articolata su 10 punti.

La struttura della versione 2018 degli Standard SIGU ¢ stata adeguata a quella delle suddette norme ed ha
introdotto negli Standard SIGU gli elementi di novita contenuti nella ISO 9001:2015:

A) L’ analisi del contesto in cui opera la Struttura di Genetica Medica, attraverso 1’analisi dei fattori esterni
e dei fattori interni ritenuti rilevanti per le sue finalita e che influenzano la sua capacita di conseguire i
risultati attesi.

B) L’analisi dei punti di forza e di debolezza della Struttura di Genetica Medica, finalizzata a comprendere
la capacita di soddisfare i requisiti degli utenti e delle parti interessate (stakeholders)

C) Gestione dei rischi come approccio sistematico alla prevenzione, con un approccio “risk based” per tutti
i processi. Il risk-based thinking ¢ parte integrante dell’approccio orientato ai processi, rende le misure di
prevenzione un processo di routine, aiuta a riconoscere le opportunita di miglioramento.

Lo strumento con il quale affrontare la gestione del rischio ¢ offerto dalla norma UNI ISO 31000, dal titolo
“Gestione del rischio — Principi e linee guida”.

D) Leadership responsabile e diffusa, concetto che viene rinforzato nella nuova edizione degli Standard.
La qualita ¢ responsabilita di tutti, la politica della qualita e gli obiettivi definiti devono essere allineati con
gli orientamenti strategici aziendali. I requisiti di qualita del cliente/utente devono essere calati nei processi
operativi: il monitoraggio della qualita deve avvenire in maniera strutturata e coinvolgere tutte le attivita
delle Strutture di Genetica Medica.

Nell’ambito della nuova ISO 9001 il Manuale della Qualita, elemento essenziale dei precedenti Sistemi di
Gestione per la Qualita, non € piu un documento obbligatorio. Rimane pero come documento previsto dalla
norma ISO 15189, per cui non potra essere eliminato/sostituito dai Laboratori di Genetica Medica.

Il termine “informazione documentata” affianca negli Standard SIGU 1 termini “documenti e registrazioni”,
che permangono pertanto negli Standard, in analogia a quanto richiesto dalla norma ISO 15189. Una
maggiore snellezza documentale ¢ comunque auspicabile, con I’inserimento di sistemi informativi di
supporto nella gestione dei principali processi. Le informazioni, i documenti e le informazioni documentate
possono risiedere su supporti informatici in modo strutturato ed organizzate in termini di accessibilita,
diffusione e conservazione.
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1 SCOPO E CAMPO DI APPLICAZIONE

I presente Standard si propone di definire i requisiti organizzativi, operativi, gestionali e professionali dei
Laboratori di Genetica Medica (LGM) le cui attivitd possono comprendere citogenetica, genetica
molecolare, genetica biochimica, immunogenetica, citogenetica e genetica oncologica, genetica forense,
farmacogenetica.

Lo Standard ¢ applicabile ai LGM del SSN e a quelli inseriti in strutture private autorizzate come Laboratori
di Genetica Medica; le stesse possono essere accreditate istituzionalmente, convenzionate o meno con il
SSN.

Non ¢ prevista 1’esclusione di alcun requisito del presente Standard, che deve essere applicato nella sua
Interezza.

2  RIFERIMENTI NORMATIVI

I documenti richiamati di seguito sono indispensabili per I'applicazione del presente Standard. Per quanto
riguarda 1 riferimenti datati, si applica esclusivamente 1'edizione citata. Per i riferimenti non datati vale
I’ultima edizione del documento a cui si fa riferimento (compresi gli aggiornamenti):

- ISO 9000:2015, Sistema di Gestione per la Qualita — Fondamenti e Vocabolario

-ISO 9001:2015, Sistema di Gestione per la Qualita — Requisiti

- ISO 15189:2012, Medical laboratories -- Requirements for quality and competence

- ISO 17025:2017, General requirements for the competence of testing and calibration laboratories

- ISO 19011:2012, Linee guida per audit di sistemi di gestione

- ISO 31000: 2010, Gestione del rischio - Principi e linee guida

- DPR 14 gennaio 1997,” Approvazione dell'atto di indirizzo e coordinamento alle regioni e alle province
autonome di Trento e di Bolzano, in materia di requisiti strutturali, tecnologici ed organizzativi minimi per
l'esercizio delle attivita sanitarie da parte delle strutture pubbliche e private” (GU n. 42 del 20-2-1997 -
Suppl. Ordinario)

- DPR 483/1997 “Regolamento recante la disciplina concorsuale per il personale dirigenziale del Servizio
sanitario nazionale” (GU n.13 del 17-1-1998 - Suppl. Ordinario n. 8)

- DPR 484/1997 “Regolamento recante la determinazione dei requisiti per I'accesso alla direzione sanitaria
aziendale e dei requisiti e dei criteri per l'accesso al secondo livello dirigenziale per il personale del ruolo
sanitario del Servizio sanitario nazionale” (GU n. 13 del 17-1-1998 - Suppl. Ordinario n. 8).

- D.Lgs 229/1999 "Norme per la razionalizzazione del Servizio sanitario nazionale, a norma dell'articolo 1
della legge 30 novembre 1998, n. 419. (GU n.165 del 16-7-1999 - Suppl. Ordinario n. 132)

- D.Lgs 502/1992 "Riordino della disciplina in materia sanitaria, a norma dell'articolo 1 della legge 23
ottobre 1992, n. 421" (GU n. 305 del 30 dicembre 1992) e successive modifiche e integrazioni.

- Sistema di Accreditamento Istituzionale, rinvii integrativi e normativi di secondo grado o regionali

- “Linee guida per le attivita di Genetica Medica” - Accordo Stato Regioni del 2004 (GU n.224 del
23.09.2004)

- “Attuazione delle linee guida per le attivita di genetica Medica”, Accordo Stato Regioni del 26 novembre
2009

- Piano regionale di riorganizzazione della rete delle strutture pubbliche di diagnostica di laboratorio -
adempimenti previsti dalla legge finanziaria 2007 (art 1, comma 796, lettera O della legge 296/2006)

- “Linee di indirizzo sulla genomica in sanita pubblica” Conferenza permanente per i rapporti tra lo Stato,
le Regioni e le Provincie autonome di Trento e Bolzano Stato Regioni del 13 marzo 2013. Repertorio Atti
n.:62/CSR

- “Autorizzazione generale al trattamento dei dati genetici. (Autorizzazione n. 8/2016).” (Supplemento
ordinario n. 3932 alla Gazzetta Ufficiale, Serie generale - n. 303, 15 dicembre 2016)

- Regolamento (UE) 2016/679 (relativo alla protezione delle persone fisiche con riguardo al trattamento
dei dati personali, nonché alla libera circolazione di tali dati e che abroga la direttiva 95/46/CE) entrato in
vigore il 24 maggio 2016

- “Intesa sul documento Piano per I’innovazione del sistema sanitario basata sulle scienze omiche”
Conferenza Stato-Regioni del 26.10.2017. Repertorio Atti n.: 176/CSR
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3 TERMINI E DEFINIZIONI

Laboratori di genetica medica.

I laboratori di genetica medica (LGM), a cui appartengono i laboratori di: citogenetica, genetica molecolare,
genetica biochimica, immunogenetica, citogenetica e genetica oncologica, genetica forense,
farmacogenetica, sono le strutture specializzate competenti nello svolgimento di indagini specifiche (test
genetici), ad elevato contenuto tecnologico e professionale, per l'identificazione delle malattie genetiche.
Nei LGM deve operare personale dedicato, comprendente figure professionali differenziate in numero
adeguato alla tipologia e al volume delle prestazioni erogate. Il personale sanitario dirigente deve essere
specialista in Genetica Medica o possedere i requisiti equipollenti secondo la normativa vigente. Le
competenze basilari del personale dirigente Medico/Biologo/Biotecnologo attivo nell'ambito dei LGM
sono: capacita di valutare in modo integrato le informazioni fornite dai Clinici per selezionare 1 test genetici
piu idonei per rispondere al quesito clinico, autonomia nell'analisi, nell'interpretazione e nella refertazione
dei test genetici, interpretare e comunicare informazioni relative al referto al paziente e al Medico
richiedente. Il personale tecnico deve conseguire la competenza necessaria mediante specifici programmi
di formazione ed aggiornamento.

Per la complessita tecnica e per le ricadute psicologiche e sociali collegate ai test genetici, sono necessarie
particolari attenzioni ed adeguati percorsi sia nell'offerta sia nella comunicazione dei risultati. Pertanto, in
accordo con quanto previsto dalle linee-guida nazionali e internazionali, la consulenza genetica deve
costituire parte integrante dei test genetici.

Le attivita dei LGM si inseriscono quindi nei percorsi diagnostici e assistenziali delle patologie su basi
genetiche, in particolare delle malattie rare e rarissime o con rilevante componente genetica (es. malattie
complesse). Conseguentemente 1 LGM devono essere funzionalmente collegati alle Strutture Cliniche di
Genetica Medica.

Nei LGM il Cliente/Utente ¢ il destinatario finale del test genetico e del relativo referto. Si puo distinguere
un cliente/utente esterno (un paziente ambulatoriale o una struttura esterna inviante il campione biologico)
ed un cliente/utente interno (un paziente ricoverato). Il paziente ¢ I’utente finale della prestazione ed il
medico/reparto/struttura richiedente ¢ I’utente intermedio, che si interpone tra il LGM ed il paziente come
rappresentante del paziente stesso.

4 CONTESTO DELL’ORGANIZZAZIONE

4.1 Comprendere I’organizzazione e il suo contesto

Il LGM deve determinare i fattori esterni e interni rilevanti per le sue finalita e indirizzi strategici e che
influenzano la sua capacita di conseguire i risultati attesi per il proprio Sistema di Gestione per la Qualita

(SGQ).

I1 LGM deve monitorare e riesaminare le informazioni che riguardano tali fattori esterni ed interni.

4.2 Comprendere le esigenze e le aspettative delle parti interessate

I LGM deve fornire con regolarita prodotti e servizi che soddisfino i requisiti dell’utente/cliente e 1
requisiti cogenti applicabili, pertanto deve determinare:

a) le parti interessate rilevanti per il SGQ);

b) 1 requisiti di tali parti interessate che sono rilevanti per il SGQ.

I LGM deve monitorare e riesaminare le informazioni che riguardano tali parti interessate e i loro
requisiti rilevanti.

4.3 Determinare il campo di applicazione del sistema di gestione per la qualita

I1 LGM deve determinare il campo di applicazione del SGQ considerando:
a) 1 fattori esterni ed interni di cui al punto 4.1;

b) 1 requisiti delle parti interessate di cui al punto 4.2;

¢) i propri prodotti e servizi.
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I1 LGM deve applicare tutti i requisiti del presente Standard SIGU.

4.4 Sistema di gestione per la qualita e relativi processi

4.4.1

I1 LGM deve stabilire, attuare, mantenere ¢ migliorare in modo continuo un SGQ, compresi i processi
necessari e le loro interazioni, in conformita ai requisiti del presente Standard.

I1 LGM deve determinare i processi necessari per il SGQ e la loro applicazione e deve:

a) determinare gli input necessari e gli output attesi da tali processi

b) determinare la sequenza e 1’interazione di tali processi

¢) determinare e applicare i criteri ed i metodi (compresi il monitoraggio, le misurazioni, gli indicatori di
prestazione correlati) necessari ad assicurare 1’efficace funzionamento e la tenuta sotto controllo di tali
processi

d) determinare le risorse necessarie per tali processi e assicurarne la disponibilita

e) attribuire le responsabilita e le autorita per tali processi

f) affrontare i rischi e le opportunita come determinati in conformita ai requisiti di cui al punto 6.1

g) valutare tali processi e attuare ogni modifica necessaria per assicurare che tali processi conseguano i
risultati attesi

h) migliorare i processi e il SGQ

I1 LGM deve enunciare formalmente le caratteristiche del servizio offerto, che possono essere contenute
nella Carta dei Servizi, nello Standard di servizio e nel Tariffario delle prestazioni. Detti documenti devono
chiaramente identificare il processo organizzativo, elencare e descrivere la tipologia dell'offerta
diagnostica.

Deve essere disponibile la lista dettagliata dei test genetici offerti dal LGM con le indicazioni sui tempi di
esecuzione e di refertazione.

4.4.2

Il LGM deve definire politiche e procedure al fine di controllare la documentazione e le informazioni
(provenienti dall’interno e dall’esterno) richieste dallo Standard, comprese le informazioni documentate
atte a dimostrare I’efficacia del SGQ.

I1 LGM deve:

a) mantenere informazioni documentate per supportare il funzionamento dei propri processi

b) conservare informazioni documentate affinché si possa avere fiducia nel fatto che i processi sono condotti
come pianificato.

S LEADERSHIP
5.1 Leadership e impegno

5.1.1 Generalita

Il Direttore/Responsabile del LGM deve dimostrare leadership e impegno nei riguardi del SGQ:

a) assumendosi la responsabilita dell’efficacia del SGQ

b) assicurando che siano stabiliti la politica e gli obiettivi per la qualita relativi al SGQ e che essi siano
compatibili con il contesto e con gli indirizzi strategici del LGM

c) promuovendo 1’utilizzo dell’approccio per processi e del risk-based thinking

d) assicurando la disponibilita delle risorse necessarie al SGQ

e) fornendo al personale adeguate opportunita di aggiornamento professionale

f) comunicando I’importanza di una gestione per la qualita efficace e della conformita ai requisiti del SGQ

g) assicurando che il SGQ consegua i risultati attesi

h) conducendo i riesami del SGQ

i) valutando I’efficacia delle azioni intraprese in seguito al riesame

J) facendo partecipare attivamente, guidando e sostenendo le persone affinché contribuiscano all’efficacia
del SGQ

k) promuovendo il miglioramento

I) fornendo sostegno agli altri pertinenti ruoli gestionali per dimostrare la loro leadership, come essa si
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applica alle rispettive aree di responsabilita

m) monitorare il lavoro del LGM per determinare che vengano generate informazioni clinicamente rilevanti

n) predisporre accorgimenti per garantire che i servizi essenziali siano disponibili durante situazioni di
emergenza o altre condizioni quando i servizi del LGM sono limitati 0 non disponibili

0) comunicare al personale di laboratorio 1'importanza di soddisfare i bisogni e le esigenze degli utenti,
nonché i requisiti normativi e di accreditamento

5.1.2 Focalizzazione sul Cliente/Utente
Il Direttore/Responsabile del LGM deve dimostrare leadership e impegno riguardo alla focalizzazione sul
cliente/utente, assicurando che:
a) siano determinati, compresi e soddisfatti con regolarita i requisiti del cliente/utente e i requisiti cogenti
applicabili
b) siano determinati e affrontati i rischi e le opportunita che possono influenzare la conformita dei prodotti
e servizi e la capacita di accrescere la soddisfazione del cliente
¢) sia mantenuta la focalizzazione sull’aumento della soddisfazione del cliente
Quando sono presenti punti prelievo per la raccolta dei campioni, € necessario garantire la riservatezza ed
un ambiente confortevole ed attuare le misure previste per gli utenti con disabilita.
I1 LGM deve avere modalita e strumenti per I’informazione e 1’ascolto degli utenti (gestione dei reclami,
questionari di soddisfazione).
La fruibilita dei servizi deve essere garantita agli appartenenti a minoranze etniche o linguistiche e ai non
udenti, attraverso documenti tradotti nelle lingue piu rappresentative degli utenti che afferiscono al
laboratorio, usufruendo anche dell'intervento di mediatori linguistici o culturali.

5.1.3 Aspetti etici e consenso informato

Il personale del LGM ¢ tenuto a rispettare il codice etico delle rispettive professioni e dell’Ente di

appartenenza.

La salute dell'utente ¢ prioritaria e, nonostante il LGM abbia una relazione di tipo contrattuale con il medico

richiedente, I’interesse e il benessere dell'utente devono essere valutati attentamente prima dell'esecuzione

di ogni prestazione.

I1 personale deve disporre dei dati personali e familiari necessari per rispondere al quesito diagnostico e

deve informare l'utente sulle finalita dei dati richiesti.

I1 LGM deve avere una procedura di gestione del consenso informato.

L'informativa collegata all'ottenimento del consenso all'esecuzione di un test genetico deve essere conforme

alle direttive del Garante della privacy. In particolare le persone devono essere informate su:

a) significato del test richiesto

b) modalita/tempi di esecuzione del test e di comunicazione del risultato

c) implicazioni dei possibili risultati

d) sistemi adottati per la tutela della riservatezza dei dati dell’utente utilizzati per il test e I’eventuale
disponibilita del campione per altri fini diagnostici

e) diritto dell'interessato e dei consanguinei ad accedere ai risultati del test

f) diritto dell'interessato a non voler conoscere il risultato.

Specifico consenso va nuovamente richiesto nel caso di esecuzione di ulteriori test genetici, dei quali

emergesse necessita per approfondire/completare percorsi diagnostici inviati presso lo stesso o altri

laboratori.

Tutti 1 test genetici devono essere preceduti da consulenza genetica, e il consenso all'esecuzione

dell'indagine deve essere sottoscritto dall'utente o, qualora non sia in condizione di esprimerlo, dai genitori

o dal tutore.

Gli specialisti in Genetica Medica del Laboratorio devono farsi carico direttamente della consulenza pre-

test o richiedere evidenza che questa sia stata effettuata da specialista di riferimento esterno al Laboratorio

stesso (es: dichiarazione firmata del paziente/medico/dirigente sanitario dell’avvenuta consulenza pre-test

che accompagna il campione).

I personale deve essere consapevole che i risultati di un test genetico sono confidenziali e possono essere

comunicati al medico richiedente, all'utente o a chi ne ha la patria potesta, ad altri solo con il consenso di

quest'ultimo. L’unica eccezione riguarda il diritto di un terzo consanguineo di conoscere il dato genetico
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per motivi di salute o procreativi, qualora non sia possibile ottenere 1’assenso dell’interessato per effettiva
irreperibilita dello stesso.

5.2 Politica

5.2.1 Stabilire la politica per la qualita

Il Direttore/Responsabile del LGM deve stabilire, attuare e mantenere una politica per la qualita che:

a) sia appropriata alle finalita e al contesto del LGM e supporti i suoi indirizzi strategici

b) costituisca un quadro di riferimento per fissare gli obiettivi per la qualita

€) comprenda un impegno a soddisfare i requisiti applicabili

d) comprenda un impegno per il miglioramento continuo del SGQ

e) descriva le caratteristiche del servizio che il LGM fornisce

f) includa I’impegno del LGM ad operare secondo la buona pratica professionale, a rispettare gli standard
di qualita per gli esami svolti

5.2.2 Comunicare la politica per la qualita

La politica per la qualita deve:

a) essere disponibile ¢ mantenuta come informazione documentata

b) essere comunicata, compresa e applicata all’interno del LGM

c) essere disponibile alle parti interessate rilevanti, per quanto appropriato.

5.3 Ruoli, responsabilita e autorita nel LGM

I1 Direttore/Responsabile del LGM deve assicurare che le responsabilita e le autorita per i ruoli pertinenti

siano assegnate, comunicate e comprese all’interno del LGM.

I1 Direttore/Responsabile del LGM deve assegnare le responsabilita e le autorita per:

a) assicurare che il SGQ sia conforme ai requisiti del presente Standard

b) assicurare che i processi producano gli output attesi

c) riferire, in particolare all’alta direzione, sulle prestazioni del SGQ e sulle opportunita di miglioramento
(vedere punto 10.1)

d) assicurare la promozione della focalizzazione sul cliente/utente nell’ambito del LGM

e) assicurare che I’integrita del SGQ sia mantenuta, quando vengono pianificate e attuate modifiche al
sistema stesso.

Devono essere definiti Organigramma e Funzionigramma. I relativi documenti aggiornati devono essere

resi noti a tutto il personale e all’utenza.

Il Direttore/Responsabile del LGM assume responsabilita professionali, scientifiche, di consulenza,

gestionali e formative che devono essere pertinenti ai servizi offerti dal LGM.

Il Direttore/Responsabile di LGM e 1 professionisti designati per ogni attivita devono essere in numero

adeguato ed avere 1 titoli richiesti dalla normativa vigente oltre a formazione adeguata per assolvere le

seguenti responsabilita:

a) gestire in modo efficace ed efficiente il LGM, compresa la pianificazione ed il controllo del bilancio,
in conformita alle responsabilita di gestione finanziaria di competenza

b) implementare e sostenere il SGQ. Il Direttore/Responsabile ed il personale del LGM partecipano ai vari
comitati di miglioramento della qualita delle Strutture Sanitarie in cui operano

C) relazionare e collaborare in modo efficace (ivi comprese per le disposizioni contrattuali, se necessario),
con:
- gli enti di accreditamento e di regolamentazione
- 1 preposti funzionari amministrativi
- la comunita sanitaria e scientifica
- le persone interessate al servizio
- le associazioni di famiglie e pazienti con malattie genetiche (in particolare rare/rarissime)

d) partecipare, ove esistenti, alle reti di coordinamento territoriali delle strutture di genetica

e) pianificare, stabilire e sviluppare gli obiettivi

f) prevedere le corrispondenti risorse, per quanto di competenza

g) definire, implementare ¢ monitorare gli standard di prestazione ¢ di miglioramento della qualita dei
servizi
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h) partecipare attivamente come membro dello staff sanitario all’erogazione dei servizi offerti

1) fornire consulenza alle richieste di informazioni sulla scelta dei test genetici, sul servizio offerto e
sull'interpretazione dei dati del LGM

J) realizzare un ambiente sicuro nel LGM rispettando le buone pratiche e i regolamenti previsti

k) monitorare i processi a rischio per garantire 1’affidabilita dei dati che vengono prodotti

I) prevedere programmi di formazione per tutto il personale e partecipare a programmi formativi nel
campo della genetica medica

m) selezionare e monitorare tutti i laboratori di riferimento sulla base della qualita del servizio offerto

n) promuovere un clima sereno fra il personale individuando o recependo idonei indicatori per il relativo
monitoraggio

0) rispondere a ogni reclamo, richiesta o suggerimento da parte degli utenti

p) pianificare e dirigere la ricerca e valorizzarne i risultati

6 PIANIFICAZIONE

6.1 Azioni per affrontare rischi e opportunita

6.1.1

Nel pianificare il SGQ il LGM deve considerare i fattori di cui al punto 4.1 e i requisiti di cui al punto 4.2
e determinare i rischi e le opportunita che € necessario affrontare per:

a) fornire assicurazione che il SGQ possa conseguire i risultati attesi

b) accrescere gli effetti desiderati

¢) prevenire o ridurre gli effetti indesiderati

d) conseguire il miglioramento

6.1.2
I LGM deve pianificare:
a) le azioni per affrontare questi rischi e opportunita
b) le modalita per:
1) integrare e attuare le azioni nei processi del proprio SGQ (vedere punto 4.4)
2) valutare ’efficacia di tali azioni.
Le azioni intraprese per affrontare 1 rischi e le opportunita devono essere proporzionate all’impatto
potenziale sulla conformita di prodotti e servizi.

6.2 Obiettivi per la qualita e pianificazione per il loro raggiungimento

6.2.1

I1 Direttore/Responsabile del LGM, in accordo con la Politica della Qualita, deve stabilire 1 conseguenti
obiettivi, compresi quelli necessari per soddisfare 1 requisiti del servizio erogato e quelli relativi al
contributo del LGM all'assistenza. Tali obiettivi devono:

a) essere misurabili

b) tenere in considerazione i requisiti applicabili

¢) essere pertinenti alla conformita dei prodotti e servizi e all’aumento della soddisfazione del cliente

d) essere monitorati

€) essere comunicati

f) essere aggiornati per quanto appropriato

Il Direttore/Responsabile del LGM si correla con gli obiettivi dell’eventuale Dipartimento e/o Struttura
Complessa di Genetica di afferenza.

I1 LGM deve mantenere le informazioni documentate sugli obiettivi per la qualita.

6.2.2

Nel pianificare come raggiungere gli obiettivi per la qualita il LGM deve determinare:
a) cosa sara fatto

b) quali risorse saranno richieste

¢) chi ne sara responsabile

d) quando saranno completati
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€) come saranno valutati i risultati
6.3 Pianificazione delle modifiche

Quando il LGM determina I’esigenza di modifiche al SGQ, queste devono essere effettuate in modo
pianificato (vedere punto 4.4).

I1 LGM deve considerare:

a) le finalita delle modifiche e le loro potenziali conseguenze

b) I’integrita del SGQ

¢) la disponibilita di risorse

d) I’allocazione o la riallocazione delle responsabilita e autorita.

7. SUPPORTO

7.1 Risorse

7.1.1 Generalita

I1 LGM deve determinare e fornire le risorse necessarie per 1’istituzione, 1’attuazione, il mantenimento e il
miglioramento continuo del SGQ.

I1 LGM deve considerare:

a) le capacita delle risorse esistenti al proprio interno e i vincoli che gravano su di esse

b) che cosa ottenere dai fornitori esterni

I1 LGM deve individuare aree e staff dedicati e specifici per le prestazioni di genetica medica, che soddisfino
1 requisiti organizzativi e professionali in analogia a quanto previsto per il SSN.

I1 LGM, anche se non richiesto esplicitamente dall'atto aziendale, predispone un budget annuale e un
rendiconto delle risorse economiche destinate.

7.1.2 Persone

I1 LGM deve determinare e rendere disponibili le persone necessarie per ’efficace attuazione del proprio
SGQ e per 1l funzionamento e il controllo dei suoi processi.

I LGM procede all'acquisizione di nuovo personale in accordo con le normative vigenti, in particolare
secondo quanto previsto dai requisiti professionali delle norme concorsuali riferite al LGM.

I LGM deve disporre di un organigramma, di un funzionigramma, di una politica di gestione del personale
e di una descrizione delle qualifiche e mansioni riferite a ciascun profilo professionale ("job description”).
Nel LGM deve operare personale dedicato, comprendente figure professionali differenziate in numero
adeguato alla tipologia e al volume delle prestazioni erogate.

Il personale sanitario dirigente deve essere specialista in Genetica Medica o possedere i1 requisiti
equipollenti secondo la normativa vigente. Le competenze basilari del personale dirigente
Medico/Biologo/Biotecnologo attivo nell'ambito dei LGM sono: capacita di valutare in modo integrato le
informazioni fornite dai Clinici per selezionare i test genetici piu idonei per rispondere al quesito clinico,
autonomia nell'analisi, nell'interpretazione e nella refertazione dei test genetici, interpretare € comunicare
informazioni relative al referto al paziente e al Medico richiedente.

Presso ogni LGM devono esserci almeno un Responsabile e 2 Dirigenti sanitari, in possesso dei titoli di cui
al punto precedente, a tempo pieno per garantire la continuita del servizio e la validazione dei risultati. In
luogo di due dirigenti a tempo pieno puo esserci un numero maggiore di laureati, in possesso dei medesimi
succitati requisiti, che garantiscano 2 Full Time Equivalent (FTE). Almeno uno dei Dirigenti sanitari
(intendendo anche il Responsabile) deve aver maturato un’esperienza documentata di almeno 5 anni in
ambito diagnostico. L organico deve prevedere inoltre almeno 2 tecnici di laboratorio biomedico, con la
competenza necessaria acquisita e/o da acquisire mediante specifici programmi di formazione ed
aggiornamento.

Nel LGM in cui vengano utilizzate tecniche di sequenziamento di nuova generazione (NGS) a scopo
diagnostico dovrebbe essere inserita in organico una figura dedicata alla risoluzione di problemi biologici
a livello molecolare con metodi informatici (bio-informatico).

SIGUCERT Standard Laboratori Genetica Medica-rev2018 Pag. 13



Inoltre deve essere disponibile personale ausiliario e personale amministrativo per lo svolgimento delle
attivita loro pertinenti.

7.1.3 Infrastruttura

I LGM deve determinare, mettere a disposizione e manutenere 1’infrastruttura necessaria per il

funzionamento dei suoi processi € per conseguire la conformita dei prodotti e servizi.

Le infrastrutture comprendono, per quanto applicabile:

a) edifici, spazi di lavoro e servizi connessi proporzionati ¢ adeguati al numero del personale e alla
tipologia delle attivita svolte secondo quanto previsto dalle norme vigenti

b) apparecchiature di processo incluse quelle informatiche

C) risorse per il trasporto

d) tecnologie dell’informazione e comunicazione.

7.1.4 Ambiente per il funzionamento dei processi

I1 LGM deve determinare, mettere a disposizione € manutenere 1’ambiente necessario per il funzionamento

dei suoi processi e per conseguire la conformita dei prodotti e servizi.

Gli ambienti in cui avviene la raccolta dei campioni e in cui si svolgono le attivita analitiche devono essere

tali da assicurare la qualita richiesta delle prestazioni erogate e da impedire che i risultati vengano alterati.

I1 LGM deve essere progettato per l'efficienza del suo funzionamento, per ottimizzare il comfort dei suoi

occupanti e ridurre al minimo il rischio di infortuni e malattie professionali.

I1 LGM deve possedere aree idonee per :

a) l'accettazione dell'utenza e dei campioni

b) il punto prelievi, in conformita con la normativa vigente, se previsto

c) lo svolgimento, con garanzie di riservatezza e tranquillita, della consulenza collegata ai test genetici
(eventualmente anche in condivisione con altre Strutture presenti nella stessa Azienda o con Ente/
Struttura convenzionata)

d) laconservazione dei risultati dei test genetici, in accordo con le norme vigenti per la protezione dei dati
personali

e) la consultazione di banche dati ¢ la disponibilita di fonti bibliografiche

f) lo studio e le riunioni di lavoro

g) le funzioni amministrative e di archivio, che devono essere svolte in locali accessibili solamente a
personale autorizzato.

Nel LGM deve esservi una separazione effettiva tra sezioni adiacenti in cui vengono svolte attivita

incompatibili, per evitare contaminazioni incrociate. Il numero e le dimensioni dei locali devono essere

proporzionati e adeguati al numero del personale e alla tipologia delle attivita svolte secondo quanto

previsto dalle norme vigenti e da quelle specifiche riguardanti la tipologia del LGM:

a) I Laboratori di Citogenetica devono disporre di almeno:

e 1 locale, ad uso esclusivo, dedicato unicamente all’allestimento ¢ all’osservazione della crescita
delle colture cellulari in condizioni di sterilita

e 1 locale, ad uso esclusivo, dedicato unicamente all’allestimento dei preparati cromosomici €
all’allestimento delle analisi di FISH

e ulteriori aree per la colorazione dei preparati, per I’analisi al microscopio, 1’acquisizione e
I’elaborazione delle immagini.

Se il laboratorio esegue: analisi di array-CGH/SNP-array, test per la valutazione della Disomia Uniparentale
(UPD), QF-PCR, MLPA deve essere dotato di aree idonee dedicate all’estrazione del DNA, alla marcatura,
ibridazione e lavaggio dei microarray, all’allestimento delle PCR, all’acquisizione ed elaborazione dei dati.

b) I Laboratori di Genetica Molecolare devono essere dotati almeno di:

e | locale per preparazione dei reagenti, estrazione degli acidi nucleici e messa a punto della
reazione di amplificazione (cosiddetta “zona pulita"), anche ad uso non esclusivo a condizione
che si tratti delle stesse tipologie di attivita

e | locale per esecuzione della reazione di amplificazione, delle varie analisi molecolari e
valutazione dei dati ottenuti (cosiddetta "zona sporca"), anche ad uso non esclusivo a condizione
che si tratti delle stesse tipologie di attivita
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e un’area per analisi dei dati e consultazione di database
Qualora la consulenza pre-test preveda anche la visita genetica ¢ necessario disporre di

e un locale, ad uso non esclusivo, anche in spazi non contigui alla attivita analitica.
Nel caso in cui nello stesso LGM si svolgano sia analisi di citogenetica sia analisi di genetica molecolare,
ilocali e le aree dedicate ad analoghe tipologie di attivita possono essere condivisi.
Quando sia previsto 1’accesso al LGM da parte di terzi (utenti, visitatori, fornitori), se ne deve prevedere
I’identificabilita e le aree accessibili. Il personale, gli utenti e i visitatori devono essere protetti dai rischi
prevedibili, conseguentemente chi di competenza deve effettuare verifiche periodiche per il controllo delle
misure attuate per garantire la sicurezza del personale e dei pazienti in linea con la normativa vigente.

I1 LGM deve monitorare, controllare e registrare le condizioni ambientali, quando richiesto dalle specifiche
della strumentazione, o qualora queste possano influenzare la qualita dei risultati.

I1 LGM deve essere fornito di tutte le attrezzature necessarie per 1'erogazione delle prestazioni; inoltre
devono essere previsti ausili per la raccolta del campione primario, per la preparazione, I'elaborazione e lo
stoccaggio dei campioni.

I1 LGM deve possedere, per quanto possibile, le piu recenti strumentazioni che permettano di garantire la
migliore qualita per I'esecuzione degli specifici test genetici.
I1 LGM deve avere un livello organizzativo della strumentazione tale da garantire tracciabilita/archiviazione
dei dati e tutela della riservatezza. Tutti gli strumenti considerati critici devono essere previsti in doppio e
collegati a gruppi di continuita.
Lo stoccaggio e lo smaltimento di materiali pericolosi deve avvenire in conformita alle pertinenti normative
e devono essere regolamentati da specifiche e documentate procedure. A tal fine potrebbero essere
necessarie procedure speciali e di formazione per il personale.
Deve essere predisposta una procedura per lo smaltimento sicuro del materiale impiegato per la raccolta ed
il trattamento del campione.

7.1.4.1 Sistema Informativo (SI) di LGM
Deve essere presente un sistema informativo (SI) in grado di gestire e conservare tutti i dati che garantiscono
la tracciabilita delle prestazioni del LGM.
Deve essere nominato formalmente un Referente del SI che ne tenga sotto controllo la gestione e la
manutenzione.
Un manuale completo delle procedure (cartaceo o elettronico) deve essere reso disponibile a tutto il
personale autorizzato ad utilizzare il SI. Il manuale, ad intervalli regolari, deve essere approvato dal
Direttore/Responsabile del LGM o dal personale designato.
Devono essere documentate procedure per garantire un accesso autorizzato e sicuro, manutenzione/
controllo giornaliero e periodico, integrita/tracciabilitd/archiviazione/backup dei dati e relative
informazioni documentate.
I risultati archiviati devono essere disponibili facilmente, rapidamente per un periodo definito dalla
organizzazione in base alla normativa vigente ed essere conformi agli originali. Inoltre devono essere
archiviate le informazioni relative ad eventuali incidenti o varianti rispetto agli standard di riferimento per
lo specifico test.
Deve essere previsto un addestramento permanente per chi usa il SI.

7.1.5 Risorse per il monitoraggio e la misurazione

7.1.5.1 Generalita
Quando il monitoraggio o la misurazione sono utilizzati per verificare la conformita dei prodotti e servizi
ai requisiti, il LGM deve determinare e mettere a disposizione le risorse necessarie per assicurare risultati
validi ed affidabili.
I1 LGM deve assicurare che le risorse messe a disposizione:
a) siano adatte allo specifico tipo di attivita di monitoraggio e misurazione da intraprendere
b) siano manutenute al fine di assicurare la loro continuita ed idoneita allo scopo.
I LGM deve conservare appropriate informazioni documentate quale evidenza dell’idoneita allo scopo
delle risorse per il monitoraggio e la misurazione.

7.1.5.2 Riferibilita delle informazioni
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Quando la riferibilita delle misurazioni ¢ un requisito o ¢ considerato dall’organizzazione una componente
essenziale per fornire fiducia circa la validita dei risultati di misura, le apparecchiature di misura devono
essere:

a) tarate e/o verificate a intervalli specificati o prima dell’utilizzo, a fronte di campioni di misura riferibili
a campioni di riferimento internazionali o nazionali; qualora tali campioni non esistano, la base utilizzata
per la taratura o verifica deve essere conservata come informazione documentata

b) identificate affinché ne sia determinato lo stato

¢) salvaguardate da regolazioni, danni o deterioramenti che potrebbero invalidare il loro stato di taratura ed
1 conseguenti risultati di misura.

Quando un’apparecchiatura di misura viene riscontrata non adatta all’utilizzo previsto, il LGM deve
determinare se la validita dei risultati di misura precedenti sia stata influenzata negativamente e
intraprendere azioni appropriate, per quanto necessario.

7.1.6 Conoscenza organizzativa

I LGM deve determinare la conoscenza necessaria per il funzionamento dei propri processi e per
conseguire la conformita di prodotti e servizi.

Tale conoscenza deve essere manutenuta e messa a disposizione, nella misura necessaria.

Nell’affrontare le esigenze e tendenze di cambiamento, il LGM deve considerare la propria conoscenza
attuale e determinare come acquisire o accedere a ogni necessaria conoscenza aggiuntiva e aggiornamenti
richiesti.

7.2 Competenza

I1 LGM deve:

a) determinare le competenze necessarie per le persone che svolgono le attivita lavorative che influenzano
le prestazioni e I’efficacia del SGQ

b) assicurare che queste persone siano competenti sulla base di istruzione, formazione o esperienza
appropriate

¢) ove applicabile, intraprendere azioni per acquisire le necessarie competenze e valutare 1’efficacia delle
azioni intraprese

d) conservare appropriate informazioni documentate quale evidenza delle competenze.

Il personale di LGM deve essere competente professionalmente, costantemente aggiornato sul piano
culturale e tecnico e deve avere abilita ed esperienza adeguate.

I1 LGM deve avere evidenza del percorso di inserimento, formazione e addestramento per il personale di
nuova acquisizione. Tale percorso comprende la presa visione della parte della documentazione della
qualita inerente la sicurezza, la privacy, il ruolo e le mansioni, il piano di affiancamento, responsabilita del
tutoraggio e valutazione di idoneita al ruolo.

Esistono specifici incarichi professionali per le diverse tipologie di personale della Struttura che descrivono
1 requisiti di formazione all'ingresso e quelli da acquisire con l'aggiornamento continuo. Il bisogno
formativo, emerso con la partecipazione del personale, puo portare alla redazione di un piano formativo
della struttura, la cui realizzazione ed efficacia deve essere valutata periodicamente. Le competenze e le
azioni intraprese per il loro mantenimento vanno valutate periodicamente per ogni operatore.
Conseguentemente deve essere misurata I’efficacia della formazione.

Devono essere regolarmente documentati incontri di staff professionale con il personale clinico che
usufruisce dei servizi resi dal LGM. Il personale deve partecipare agli incontri clinici per un confronto
sull'efficacia e l'appropriatezza dei test genetici utilizzati in generale e nei casi specifici.

Devono essere facilmente reperibili le evidenze documentali relative alle attestazioni di studio e alle
qualificazioni professionali di tutto il personale, incluse la formazione-addestramento, le competenze
tecniche e le esperienze lavorative

7.3 Consapevolezza

I LGM deve assicurare che le persone che svolgono una attivita lavorativa sotto il suo controllo siano
consapevoli:
a) della politica della qualita
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b) dei pertinenti obiettivi per la qualita

¢) del proprio contributo all’efficacia del SGQ, compresi i benefici derivanti dal miglioramento delle
prestazioni

d) delle implicazioni derivanti dal non essere conformi ai requisiti del SGQ.

7.4 Comunicazione

11 Direttore/Responsabile del LGM deve assicurare che all’interno della Struttura siano definiti appropriati
processi di comunicazione, inclusi quelli riguardanti l'efficacia del SGQ, tenendo anche conto della
complessita organizzativa e garantendo il trasferimento efficace dei messaggi.

I1 LGM deve determinare le comunicazioni interne ed esterne pertinenti al SGQ, includendos

a) cosa vuole comunicare

b) quando comunicare

¢) con chi comunicare

d) come comunicare

e) chi comunica

7.5 Informazioni documentate

7.5.1 Generalita

11 SGQ del LGM deve comprendere:

a) le informazioni documentate richieste dal presente Standard SIGU

b) le informazioni documentate che il LGM determina necessarie per 1’efficacia del SGQ

I1 LGM deve predisporre un Manuale della Qualita che prenda in considerazione tutti i punti applicabili
del presente Standard.

Il Manuale della Qualita deve essere tenuto aggiornato dal Direttore/Responsabile del LGM o suo delegato
nominato formalmente.

7.5.2 Creazione e aggiornamento

Nel creare e aggiornare le informazioni documentate, il LGM deve assicurare appropriati:

a) identificazione e descrizione

b) formato e supporto

C) riesame e approvazione in merito alla idoneita e alla adeguatezza

d) identificazione delle modifiche e dello stato di revisione corrente dei documenti

e) verifiche che le pertinenti versioni dei documenti siano disponibili presso i luoghi di utilizzo

f) garanzie che i documenti siano e rimangano leggibili e facilmente identificabili

g) verifiche che gli eventuali documenti esterni necessari al buon funzionamento del SGQ siano
identificati e la loro distribuzione avvenga in modo controllato e adeguato

h) descrizioni di come vengono effettuate e controllate le modifiche apportate ai documenti mantenuti in
formato elettronico

1) descrizioni delle modalita necessarie per 1’identificazione, 1’archiviazione, la protezione, la
rintracciabilita, la conservazione ed eliminazione delle informazioni documentate.

La definizione delle modalita di emissione, di gestione e di archiviazione dei documenti SGQ e Sanitari ¢

a cura del Direttore/Responsabile del LGM, tenendo conto della normativa vigente.

Questi documenti possono essere mantenuti su qualsiasi supporto, cartaceo e/o informatico, e devono essere

garantite adeguate protezioni ai locali ed al sistema informatico.

7.5.3 Controllo delle informazioni documentate
7.5.3.1
Le informazioni documentate richieste dal SGQ e dal presente Standard devono essere tenute sotto controllo
per assicurare che:
a) siano disponibili e idonee all’utilizzo, dove e quando necessario
b) siano adeguatamente protette
7.5.3.2
Per tenere sotto controllo le informazioni documentate il LGM deve intraprendere le seguenti attivita per
quanto applicabile:
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a) distribuzione, accesso, reperimento e utilizzo

b) archiviazione e preservazione

¢) tenuta sotto controllo delle modifiche

d) conservazione ed eliminazione

Le informazioni documentate di origine esterna, determinate come necessarie dal LGM per la
pianificazione e per il funzionamento del SGQ, devono essere identificate, per quanto appropriato, e tenute
sotto controllo.

Le informazioni documentate conservate come evidenza di conformita devono essere protette da alterazioni
involontarie.

I dati genetici devono essere recuperabili nell'arco di tempo riferito a generazioni. Infatti per motivi di
salute o per programmazione procreativa oltre agli interessati anche i1 familiari possono richiedere
informazioni sui test genetici eseguiti.

Qualora i documenti siano archiviati in formato elettronico ¢ necessario che il sistema permetta I’accesso
ai dati solo al personale autorizzato garantendone la tracciabilita.

8 ATTIVITA’ OPERATIVE

Tutti 1 percorsi che portano all’erogazione finale del servizio devono essere regolamentati da specifiche
procedure operative, sistematicamente riesaminate a intervalli regolari dal Direttore/Responsabile del
LGM. Questi interventi devono essere definiti nel SGQ, al fine di individuare le fonti potenziali di non
conformita o le eventuali opportunita di miglioramento.

8.1 Pianificazione e controlli operativi

I1 LGM deve pianificare, attuare e tenere sotto controllo i processi (vedere punto 4.4) necessari per
soddisfare 1 requisiti per la fornitura di prodotti ed erogazione di servizi e per attuare le azioni determinate
al punto 6:
a) determinando 1 requisiti per 1 prodotti e servizi
b) stabilendo 1 criteri per:

1) i processi

2) I’accettazione di prodotti e servizi
¢) determinando le risorse necessarie per conseguire la conformita ai requisiti relativi ai prodotti e servizi
d) attuando il controllo dei processi in conformita ai criteri
e) determinando, mantenendo e conservando le informazioni documentate nella misura necessaria:

1) ad avere fiducia che i processi siano stati effettuati come pianificato;

2) per dimostrare la conformita dei prodotti e servizi ai relativi requisiti.
L’output di tale pianificazione deve essere adattato alle attivita operative del LGM.
I1 LGM deve tenere sotto controllo le modifiche pianificate e riesaminare le conseguenze dei
cambiamenti involontari, intraprendendo azioni per mitigare ogni effetto negativo, per quanto necessario.
I1 LGM deve assicurare che i processi affidati all’esterno siano tenuti sotto controllo (vedere punto 8.4)
I LGM deve pianificare ed effettuare le attivita di produzione e di erogazione del servizio in condizioni
controllate.
Nel pianificare i percorsi, il Direttore/Responsabile del LGM deve determinare, per quanto appropriato:

a) gli obiettivi per la qualita e i requisiti relativi al servizio

b) 1 processi

c) la documentazione e le risorse specifiche per il servizio

d) le attivita di verifica, validazione, monitoraggio, misurazione, ispezione e prove specifiche per il
controllo del servizio

e) le informazioni documentate necessarie a evidenziare che i processi di esecuzione dei servizi e i

relativi risultati soddisfino 1 requisiti dello Standard

8.2 Requisiti per i prodotti e i servizi

8.2.1 Comunicazione con il cliente/utente
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La comunicazione con i clienti deve:

a) determinare ed attuare modalita efficaci per comunicare con gli utenti in merito a precise informazioni
relative al servizio

b) fornire indicazioni sull'efficacia delle analisi, sulle motivazioni correlate a eventuali ripetizioni, sul tipo
di campione necessario ¢ sull'interpretazione dei risultati

c) avere procedure di gestione dei reclami o comunque delle segnalazioni che provengono da clinici,
pazienti o altre persone o organismi interessati all'attivita del LGM.d) la gestione o la tenuta sotto
controllo della proprieta del cliente.

I1 LGM deve conservare le informazioni documentate dei reclami e delle azioni correttive adottate.

8.2.2 Determinazione dei requisiti relativi ai prodotti e servizi
Nel determinare i requisiti dei prodotti e dei servizi da offrire ai clienti, il LGM deve assicurare che:
a) siano definiti i requisiti dei prodotti e servizi, compresi:
1) ogni eventuale requisito cogente applicabile
2) quelli ritenuti necessari dal LGM
b) il LGM sia in grado di corrispondere a quanto esso dichiara in relazione ai prodotti e servizi offerti.
I1 LGM deve attuare la revisione periodica dei servizi.
Le politiche e le procedure di gestione delle attivita devono assicurare che:
a) le attivita, inclusi i metodi da utilizzare, siano adeguatamente definiti, documentati ¢ compresi
b) il LGM abbia le capacita e le risorse umane ed informative in grado di effettuare le prestazioni
c) visiano procedure adeguate in grado di soddisfare i requisiti contrattuali e le esigenze analitiche.
I LGM deve definire i percorsi diagnostici utilizzati per ogni specifica patologia di cui si eseguono 1 test
in epoca pre e post natale.
Al fine di completare percorsi diagnostici di patologie in esame o per approfondimenti diagnostici non
eseguiti in sede, il LGM puo fare riferimento a Strutture esterne di supporto costituite da laboratori
autorizzati da Enti competenti per la specifica attivita diagnostica.
Per 1 test eseguiti presso laboratori con 1 quali esiste un rapporto di collaborazione non sporadico, devono
essere presenti convenzioni formali e procedure concordate comprendenti, fra 1’altro, la gestione del
consenso informato e 1'autorizzazione al trattamento dei dati genetici, la modalita di trasporto, la consegna
dei campioni e dei referti ed 1 tempi di risposta, I’audit di seconda parte.
Gli accordi con 1 Laboratori di riferimento devono essere periodicamente rivisti per assicurare che:
a) 1 requisiti, comprese le procedure pre e post-analitiche, siano adeguatamente definiti, documentati e
compresi
b) il LGM di riferimento sia in grado di soddisfare i requisiti e che non vi siano conflitti di interesse
c) le responsabilita professionali in riferimento ai risultati degli esami e alla loro interpretazione siano
chiaramente definite
d) le informazioni documentate dei risultati del riesame siano mantenuti conformemente alla legislazione
nazionale e ai requisiti regionali
e) il referto indichi chiaramente il laboratorio esecutore, i risultati e gli eventuali commenti.
I LGM deve tenere la registrazione dei campioni inviati presso Laboratori di riferimento e deve conservare
un duplicato del referto.
Devono essere concordate con il Laboratorio a cui si invia il campione le rispettive responsabilita per quanto
riguarda i risultati e la loro interpretazione.
Il referto deve indicare chiaramente 1 risultati e gli eventuali commenti fatti dal Laboratorio in cui ¢ stata
eseguita 1’analisi.

8.2.3 Riesame dei requisiti relativi ai prodotti e servizi

8.2.3.1
I LGM deve assicurare di possedere la capacita di soddisfare i requisiti dei prodotti e servizi da offrire ai
clienti. Prima di impegnarsi a fornire prodotti e servizi al cliente, il LGM deve condurre un riesame che
comprenda:
a) 1 requisiti specificati dal cliente, compresi i requisiti per le attivita di consegna e post-consegna del referto
b) i requisiti non stabiliti dal cliente ma necessari per 1’utilizzo specificato o atteso, quando conosciuto
¢) 1 requisiti specificati dal LGM
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d) 1 requisiti cogenti applicabili ai prodotti e servizi
e) i requisiti del contratto o dell’ordine che differiscono da quelli espressi in precedenza.
I1 LGM deve assicurare che siano risolte le differenze tra i requisiti del contratto o dell’ordine e quelli
espressi in precedenza.
Qualora il cliente non fornisca una dichiarazione documentata dei propri requisiti, i requisiti del cliente
devono essere confermati dal LGM prima di essere accettati.
8.2.3.2
I1 LGM deve conservare informazioni documentate, per quanto applicabile:
a) dei risultati del riesame
b) di ogni nuovo requisito per i prodotti e servizi

8.2.4 Modifiche ai requisiti per i propri servizi

Quando 1 requisiti di prodotti e servizi vengono modificati, il LGM deve assicurare che le pertinenti
informazioni documentate siano aggiornate e che le persone pertinenti siano rese consapevoli in merito ai
requisiti modificati.

8.3 Progettazione e sviluppo di prodotti e servizi

8.3.1 Generalita
I1 LGM deve stabilire, attuare e mantenere un processo di progettazione e sviluppo appropriato ad assicurare
la successiva fornitura di prodotti ed erogazione di servizi.

8.3.2 Pianificazione della progettazione e sviluppo

Nel determinare le fasi e i controlli per la progettazione e sviluppo, il LGM deve considerare:

a) la natura, la durata e la complessita delle attivita di progettazione e sviluppo

b) le fasi necessarie del processo, compreso 1 riesami della progettazione e sviluppo applicabili

¢) le necessita di verifica e validazione della progettazione e sviluppo

d) le responsabilita e le autorita coinvolte nel processo di progettazione e sviluppo

e) le esigenze di risorse interne ed esterne per la progettazione e sviluppo di prodotti e servizi

f) ’esigenza di tenere sotto controllo le interfacce fra le persone coinvolte nel processo di progettazione e
sviluppo

g) ’esigenza di coinvolgere clienti ed utilizzatori nel processo di progettazione e sviluppo

h) 1 requisiti per la successiva fornitura di prodotti ed erogazione dei servizi

1) il livello di controllo del processo di progettazione e sviluppo atteso dai clienti e dalle altre parti
interessate rilevanti

) le informazioni documentate necessarie per dimostrare che 1 requisiti relativi alla progettazione e sviluppo
sono stati soddisfatti

Il Direttore/Responsabile del LGM deve incoraggiare e favorire la partecipazione a progetti di ricerca e a
piani di sviluppo nei vari settori di competenza, al fine di mantenere un alto grado di professionalita del
personale afferente alla struttura.

I Direttore/Responsabile della Struttura promuove l'investimento in nuove tecnologie e ricerca.

Una procedura documentata regola le responsabilita, l'attivita, la tracciabilita, la wvalidazione e
l'archiviazione dei dati.

Il LGM deve avere procedure interne di validazione per la progettazione e l'allestimento di nuovi test
introdotti nella routine diagnostica.

8.3.3 Input alla progettazione e sviluppo

Il LGM deve determinare 1 requisiti essenziali per gli specifici tipi di prodotti e servizi da progettare e
sviluppare. Il LGM deve considerare:

a) 1 requisiti funzionali e prestazionali

b) le informazioni derivanti da precedenti analoghe attivita di progettazione e sviluppo

¢) 1 requisiti cogenti

d) le norme o i codici di condotta che il LGM si ¢ impegnate a mettere in atto

e) le potenziali conseguenze di guasto dovute alla natura dei prodotti e servizi.

Gli input devono essere adeguati, in relazione alle finalita della progettazione e sviluppo, completi e
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univoci.
Eventuali conflitti fra gli input alla progettazione e sviluppo devono essere risolti.
I1 LGM deve conservare informazioni documentate sugli input alla progettazione e sviluppo.

8.3.4 Controlli della progettazione e sviluppo

I1 LGM deve effettuare controlli sul processo di progettazione e sviluppo in modo da assicurare che:

a) siano definiti i risultati da conseguire

b) siano condotti riesami allo scopo di valutare la capacita dei risultati della progettazione e sviluppo di
soddisfare i requisiti

¢) siano condotte attivita di verifica per assicurare che gli output della progettazione e sviluppo soddisfino
1 requisiti di input

d) siano condotte attivita di validazione per assicurare che i prodotti e servizi risultanti soddisfino i requisiti
per l'applicazione specificata o per l'utilizzo previsto

e) sia intrapresa ogni azione necessaria su problemi determinati durante i riesami o le attivita di verifica e
validazione

f) siano conservate le informazioni documentate di tali attivita

8.3.5 Output della progettazione e sviluppo

I1 LGM deve assicurare che gli output della progettazione e sviluppo:

a) soddisfino i requisiti di input;

b) siano idonei per i successivi processi di fornitura di prodotti ed erogazione di servizi

¢) comprendano o facciano riferimento ai requisiti di monitoraggio € misurazione, per quanto appropriato,
e ai criteri di accettazione

d) specifichino le caratteristiche dei prodotti e servizi che sono essenziali per le relative finalita previste e
per la loro sicura e appropriata fornitura/erogazione.

I1 LGM deve conservare informazioni documentate relative agli output della progettazione e sviluppo.

I prodotti della ricerca e dell'innovazione sono resi disponibili alla comunita scientifica.

Il personale della Struttura contribuisce alla informazione scientifica degli operatori esterni, degli utenti,
direttamente o attraverso le associazioni e le diverse realta territoriali.

La produzione scientifica e l'attivita didattica sono raccolte in una relazione con frequenza almeno annuale.

8.3.6 Modifiche della progettazione e sviluppo

I LGM deve identificare, riesaminare e tenere sotto controllo le modifiche effettuate durante o
successivamente alla progettazione e sviluppo di prodotti e servizi, nella misura necessaria per assicurare
che non vi siano impatti negativi sulla conformita ai requisiti.

I1 LGM deve conservare informazioni documentate relative:

a) alle modifiche alla progettazione e sviluppo

b) ai risultati dei riesami

c) alle autorizzazioni delle modifiche

d) alle azioni intraprese per prevenire impatti negativi

8.4 Controllo dei processi, prodotti e servizi forniti dall'esterno

8.4.1 Generalita

I1 LGM deve assicurare che i processi, prodotti e servizi forniti dall'esterno siano conformi ai requisiti.

I1 LGM deve determinare i controlli da attuare sui processi, prodotti e servizi forniti dall'esterno, quando:
a) prodotti e servizi di fornitori esterni sono destinati ad essere incorporati nei prodotti e servizi del LGM
b) prodotti e servizi sono forniti direttamente al(ai) cliente(i) da fornitori esterni, per conto del LGM

) un processo, o una sua parte, viene fornito da un fornitore esterno, quale esito di una decisione del LGM.
I LGM deve determinare e applicare criteri per la valutazione, selezione, monitoraggio delle prestazioni e
per la rivalutazione dei fornitori esterni, sulla base della loro capacita di fornire processi o prodotti e servizi
conformi ai requisiti. II LGM deve conservare informazioni documentate di queste attivita e di ogni
necessaria azione che scaturisce dalle valutazioni.

I Direttore/Responsabile del LGM deve provvedere, con il contributo del personale, alla definizione dei
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bisogni di acquisto ed alle verifiche di adeguatezza e di idoneita di uso; devono essere definite e
documentate le politiche e le procedure per I'acquisizione di servizi, di strumentazione e di reagenti che
possono influenzare la qualita delle prestazioni della Struttura. Pertanto devono essere stabiliti i criteri per
la selezione, la valutazione e la ri-valutazione dei fornitori. Devono essere mantenuti I'elenco dei fornitori,
le informazioni documentate dei risultati delle valutazioni e delle eventuali modifiche.

Le procedure devono tenere conto dei regolamenti del proprio Ente sanitario e/o della propria Regione.
Deve essere conservata presso 1’Ente/Laboratorio la documentazione relativa alle modalita di acquisizione
di servizi, di strumentazione e di prodotti.

8.4.2 Tipo ed estensione del controllo
I LGM deve assicurare che i processi, prodotti e servizi forniti dall'esterno non influenzino negativamente
la capacita del LGM di rilasciare con regolarita, ai propri clienti, prodotti e servizi conformi.
I1 LGM deve:
a) assicurare che i processi forniti dall'esterno rimangano sotto il controllo del proprio SGQ
b) definire sia i controlli che essa intende applicare al fornitore esterno, sia quelli che intende applicare agli
output risultanti
¢) tenere in considerazione:
1) l'impatto potenziale dei processi, prodotti e servizi forniti dall'esterno sulla capacita del LGM di
soddisfare con regolarita i requisiti del cliente e quelli cogenti applicabili
2) I'efficacia dei controlli attuati dal fornitore esterno
d) determinare le verifiche o altre attivita, necessarie ad assicurare che i processi, prodotti e servizi forniti
dall'esterno soddisfino i requisiti
Devono essere definiti i criteri e le procedure per la conservazione e la tenuta sotto controllo del materiale
di consumo.

8.4.3 Informazioni ai fornitori esterni
Il LGM deve assicurare I'adeguatezza dei requisiti specificati prima della loro comunicazione al fornitore
esterno.
I LGM deve comunicare ai fornitori esterni i requisiti relativi a:
a) 1 processi, prodotti e servizi da fornire
b) 'approvazione:
1) di prodotti e servizi
2) di metodi, processi e apparecchiature
3) del rilascio di prodotti e servizi
¢) la competenza, comprese le eventuali qualifiche delle persone
d) le interazioni fra il fornitore esterno e il LGM
e) il controllo e monitoraggio da applicare sulle prestazioni del fornitore esterno da parte del LGM
f) le attivita di verifica o di validazione che il LGM, o 1 suoi clienti, intendono effettuare presso le sedi del
fornitore esterno.

8.5 Produzione ed erogazione dei servizi

8.5.1 Controllo della produzione e dell'erogazione dei servizi
I1 LGM deve attuare la produzione e l'erogazione dei servizi in condizioni controllate.
Le condizioni controllate devono comprendere, per quanto applicabile:
a) la disponibilita di informazioni documentate che definiscano:
1) le caratteristiche dei prodotti da realizzare, dei servizi da erogare o delle attivita da eseguire
2) 1 risultati da conseguire
b) la disponibilita e I'utilizzo di idonee risorse per il monitoraggio e la misurazione
¢) l'attuazione di attivita di monitoraggio e misurazione in fasi appropriate, per verificare che 1 criteri per il
controllo dei processi o degli output, e i criteri di accettazione di prodotti e servizi, siano stati soddisfatti
d) I'utilizzo di infrastrutture e ambienti idonei per il funzionamento dei processi
e) la designazione di persone competenti, comprese le eventuali qualifiche richieste
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f) la validazione, e periodica rivalidazione, della capacita di conseguire 1 risultati pianificati per i processi
di produzione e di erogazione dei servizi, quando gli output risultanti non possano essere verificati per
mezzo di successivi monitoraggio o misurazione
g) l'attuazione di azioni atte a prevenire l'errore umano
h) I'attuazione di attivita di rilascio, consegna e post- consegna del referto

8.5.1.1 Controllo del materiale di consumo e della strumentazione
Deve essere presente un sistema di controllo del magazzino e un sistema di inventario dei materiali che
consenta la registrazione per un definito periodo di tempo.
Il sistema deve prevedere la registrazione di:

a) numero di lotto dei reagenti e dei materiali

b) numero di lotto dei materiali di controllo e di calibrazione
C) data di arrivo di tutti i prodotti in LGM

d) data di inizio del loro utilizzo

e) data di scadenza.

Tutta questa documentazione deve essere verificata periodicamente dal Direttore/Responsabile o da un suo

delegato.

I LGM deve definire i criteri e le procedure per l'ispezione, l'accettazione e la non accettazione del

materiale in arrivo.

La strumentazione ed il materiale di consumo non devono essere impiegati fino a quando non sia stata

verificata la conformita con gli standard e i requisiti di riferimento (puo essere utilizzata in alternativa la

documentazione del fornitore che ha soddisfatto il proprio SGQ).

Qualora il LGM intenda effettuare una verifica presso le sedi del fornitore deve specificare, nell’ambito

delle informazioni relative all’approvvigionamento, le disposizioni per la verifica e la modalita per la

consegna del prodotto/servizio.

Ogni strumento deve essere identificato in modo univoco.

Deve essere presente un inventario della strumentazione e programmi per il loro controllo, taratura e

calibrazione.

Nei casi in cui il LGM debba utilizzare attrezzature gestite da altri laboratori che esulano dalle proprie

procedure permanenti di controllo, ¢ comunque necessario accertarsi e garantire che siano rispettati i

requisiti degli standard previsti dal Laboratorio stesso.

I personale deve essere in grado di dimostrare la conoscenza della strumentazione che gli ¢ stata affidata.

Devono essere conservate e rese disponibili le informazioni documentate delle riparazioni e degli interventi

di manutenzione per l'intera vita dello strumento o per il tempo richiesto dalle normative vigenti.

Devono essere disponibili le istruzioni aggiornate sull'uso e sulla manutenzione della strumentazione

(compresi 1 manuali forniti dall'azienda produttrice).

Devono essere conservate le informazioni documentate per ciascuna delle attrezzature di LGM.

Queste devono comprendere almeno:

a) nome dello strumento

b) nome della ditta produttrice, tipo, numero di serie ed ogni altro numero di identificazione univoco

€) nominativi delle persone da contattare presso l'azienda fornitrice e recapito telefonico

d) data di ricevimento ed entrata in servizio

e) ubicazione attuale dello strumento

f) modalita di acquisizione (acquisto, service, leasing, affitto, strumento nuovo o usato)

g) istruzioni del produttore o indicazioni per reperirle

h) manutenzioni eseguite e programmate nel futuro. Le informazioni documentate della manutenzione
dovrebbero includere le copie delle relazioni e dei certificati di tutte le calibrazioni e/o verifiche
comprensive di date, tempi e risultati, criteri di accettazione e data prossima taratura/verifica

i) verifica della sicurezza elettrica

J) registrazione dei guasti, malfunzionamenti, modifiche o riparazioni dello strumento

K) data prevista per la sostituzione.

Le attrezzature devono essere mantenute in un luogo di lavoro sicuro.

La strumentazione che richiede riparazione o calibrazione deve essere contrassegnata e segregata (se il

caso) in modo da renderne impossibile I’utilizzo fino al momento della riparazione/calibrazione.
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Devono essere adottate misure per decontaminare le attrezzature prima della seduta analitica, della

riparazione o della disattivazione.

L'elenco delle misure adottate per ridurre la contaminazione deve essere fornito alla persona che ripara

’attrezzatura.

Quando i computer o le apparecchiature sono usati per la raccolta, il trattamento, la registrazione, la notifica,

la conservazione o il recupero dei dati dell'esame, il LGM deve assicurare che:

a) il software del computer, compreso quello incorporato nelle attrezzature, sia idoneo all’uso

b) siano definite e attuate le procedure per la protezione dell'integrita dei dati in ogni momento

€) icomputer e le apparecchiature automatiche siano manutenuti per assicurarne il corretto funzionamento
e collocati in luoghi che assicurino le condizioni ambientali e operative necessarie per garantire
l'integrita dei dati

d) i programmi informatici siano adeguatamente protetti per evitare l'accesso, 1’alterazione o la distruzione,

anche casuale, da parte di persone non autorizzate

8.5.2 Identificazione e rintracciabilita - Garanzia della qualita dei test genetici
I1 LGM deve utilizzare mezzi idonei per identificare gli output, quando ci0 € necessario per assicurare la
conformita dei prodotti e dei servizi.
I LGM deve identificare lo stato degli output a fronte dei requisiti di monitoraggio e misurazione, durante
tutta la produzione e I'erogazione dei servizi.
Quando la rintracciabilita € un requisito, il LGM deve tenere sotto controllo I'univoca identificazione degli
output e deve conservare le informazioni documentate necessarie a consentire detta rintracciabilita.
I LGM deve progettare un sistema di controllo interno di qualita che consenta di verificare il
raggiungimento degli obiettivi di qualita definiti in accordo con le linee guida, le buone pratiche e le
raccomandazioni piu aggiornate, nazionali e internazionali.
Per ogni attivita del processo analitico vanno analizzati, almeno semestralmente, gli indicatori definiti dal
Laboratorio stesso. Qualora non venissero raggiunti gli standard va intrapresa una verifica del processo in
oggetto.
Deve essere definita e tracciabile l'attivita di calibrazione della strumentazione e le altre variabili che
possono condizionare 1 risultati dei test.
I LGM deve partecipare, per i test citogenetici, per quelli di genetica molecolare e di genetica biochimica
a programmi di confronto inter-LGM quali 1 programmi di verifica esterna di qualita (VEQ) a livello
nazionale [Istituto Superiore Sanita (ISS) per citogenetica e molecolare] e/o europeo [Es:Cytogenetic
European Quality Assessment (CEQA) ed European Molecular Genetics Quality Network (EMQN),
European Research Network for evaluation and improvement of screening, Diagnosis and treatment of
Inherited disorders of Metabolism (ERNDIM)].
Qualora non venissero raggiunti gli standard va intrapresa una verifica del processo in oggetto e vanno
adottate le necessarie azioni correttive.
Per le analisi per le quali non ¢ disponibile un programma formale inter-laboratori, il LGM deve mettere a
punto un meccanismo che consenta di determinare l'accuratezza di tali analisi.
Il Direttore/Responsabile, direttamente o attraverso delegati, deve verificare 1 risultati dei percorsi
diagnostici e deve partecipare alla implementazione ed alla documentazione degli interventi correttivi.
Nel caso in cui le analisi siano eseguite usando metodi o strumentazioni diverse, deve essere attivo un
meccanismo che assicuri la comparabilita dei risultati utilizzati a fini clinici. Tale verifica deve essere
eseguita ad intervalli determinati, in rapporto alle caratteristiche del metodo o dello strumento

8.5.2.1 Fase pre-analitica
I Laboratori devono disporre delle procedure documentate, delle norme e delle linee guida prese a
riferimento per la gestione della fase pre-analitica dei test genetici.
Devono essere presenti procedure per:
a) la prenotazione dei test
b) la gestione delle liste d’attesa
c) D’accettazione dei campioni.
Il modulo di richiesta dei test genetici deve contenere informazioni sufficienti per identificare I'utente ed il
richiedente, oltre a fornire dati clinici utili per I'esecuzione dell'indagine.
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Il modulo di richiesta, cartaceo o elettronico, deve consentire l'inserimento almeno dei seguenti dati:

a) identificazione univoca dell'utente

b) nome o altro identificativo univoco del medico o di altra persona legalmente autorizzata a richiedere gli
esami o ad utilizzare le informazioni mediche, oltre al personale sanitario del reparto richiedente se la
persona ¢ ricoverata

¢) informazioni cliniche relative all'utente

d) tipo di prelievo ¢ il sito anatomico di origine, se necessario

e) data di prelievo e di invio al laboratorio

f) data di arrivo del campione al LGM e nome dell'operatore ricevente.

I campioni devono essere trasportati nel LGM:

a) in tempi e temperatura adeguati per la tipologia dell’esame richiesto

b) con modalita tali da non compromettere la sicurezza né di chi li trasporta, né del personale del LGM
che li riceve, né di terzi.

Devono essere disponibili istruzioni operative (IO) che descrivano le specifiche condizioni di

conservazione dei campioni biologici sia per la loro rintracciabilita sia per la verifica delle condizioni di

conservazione, onde evitare deterioramenti, perdite e danni durante le attivita di pre analitica e durante

’analisi e la conservazione

Devono essere presenti procedure scritte di identificazione dei campioni che consentano di:

a) attribuire al campione il codice univoco del LGM

b) rintracciare il campione durante tutte le fasi del percorso, dalla ricezione, alla manipolazione e al
processamento.

c) Tutte le eventuali aliquote del campione devono essere tracciabili ed identificabili rispetto al campione
primario originale

Se manca una corretta identificazione dei campioni questi non devono essere accettati o processati dal

LGM.

In caso di incertezza nella identificazione di un campione critico (per i rischi associati alla ripetizione o per

I’impossibilita di effettuare un secondo prelievo) il LGM puo scegliere di processare il materiale, ma di non

rilasciare 1 risultati fino a quando il medico richiedente o la persona responsabile della raccolta non si sara

assunta la responsabilita di confermare l'identita del campione e avra posto la sua firma sul modulo di

richiesta.

Se questo requisito non ¢ soddisfatto per qualsiasi motivo, il responsabile dell'indagine deve segnalare nel

referto stesso il dubbio sull'identita del campione.

I campioni ricevuti devono essere registrati in entrata secondo modalita codificate e devono essere definiti

e documentati 1 criteri per 1’accettazione o 1l rifiuto del campione.

Se un campione non conforme viene accettato, il referto deve recare la natura del problema e, se applicabile,

deve essere evidenziata la necessita di interpretare il risultato con la dovuta cautela.

Deve essere tenuta la registrazione dei campioni rifiutati.

I1 LGM deve verificare periodicamente il volume di sangue o di altri materiali biologici necessari per 1

diversi tipi di analisi al fine di evitare che sia prelevato un volume maggiore del necessario.

I1 LGM deve avere procedure specifiche per ogni tipologia di test genetico da eseguire in situazioni di

urgenza (eventuali indagini prenatali per situazioni non programmabili; indagini sui genitori durante la

gravidanza; neonato con malformazioni; ...) e deve verificarne l'attivita e attivare il monitoraggio (es: n°

casi/anno).

Le analisi urgenti devono essere segnalate opportunamente al fine di essere trattate come previsto dalle

relative procedure.

I dirigenti della struttura hanno la responsabilita di valutare 1’appropriatezza della prescrizione e, se il

quesito diagnostico o il materiale pervenuto sono inadeguati, di informare il medico richiedente.

Devono essere considerati parti integranti di un test genetico il colloquio pre test e la raccolta del consenso

informato per l'esecuzione del test stesso. La relativa documentazione deve sempre accompagnare il

campione biologico.

II consenso deve essere firmato dall'utente (o, se non in grado di farlo, da un rappresentante legale) e dal

personale sanitario, incaricato dal Direttore/Responsabile, alla raccolta del consenso.

I consenso informato deve essere rispondente ai requisiti di legge ed essere specifico per ogni tipologia di
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test genetico.
Devono essere definite le non conformita (NC) dei campioni in ingresso ed il trattamento delle stesse. Le
NC devono essere monitorate costantemente.

8.5.2.2 Fase analitica
Devono essere presenti 1O che descrivano, per ciascun test genetico, le metodiche e gli strumenti utilizzati,
le strategie di analisi e di validazione dei risultati.
La documentazione deve comprendere, laddove possibile:
a) indicazioni all'esame
b) principio del metodo utilizzato
c) specifiche del test, tipo di campione, tipo di contenitore ed eventuale conservante
d) strumentazione e reagenti necessari
e) procedure di messa a punto della strumentazione
f) fasi procedurali
g) procedure di controllo di qualita
h) interferenze alla qualita del risultato (es. inquinamento batterico...)
i) modalita per la valutazione dei risultati
J) conclusioni interpretative del risultato del test
K) precauzioni particolari necessarie
I) cause potenziali di variabilita
m) identificazione di indicatori critici di processo e il loro monitoraggio.
n) defininizione delle modalita e del tempo di conservazione dei campioni biologici al fine di garantirne

la stabilita e consentire 1’eventuale ripetizione del test.

Le procedure analitiche utilizzate nel LGM devono far riferimento a linee guida o raccomandazioni
elaborate a livello nazionale o internazionale o a pubblicazioni scientifiche in riviste sottoposte a peer-
review.
Le istruzioni operative per 1’'uso fornite dal produttore, scritte in una lingua comprensibile a tutto il
personale (es. nell’inserto dei kit), possono essere utilizzate purche corrispondano esattamente alle tecniche
adottate dal LGM. Se sono anche in minima parte modificate devono essere validate prima del loro utilizzo.
Il Direttore/Responsabile del LGM o suo delegato ha la responsabilita di controllare che la raccolta delle
IO sia completa, aggiornata e verificata periodicamente.
I1 LGM deve indicare in dettaglio la tipologia e la metodologia dei test eseguiti sia in epoca pre e/o post
natale; 1 tessuti utilizzati con relative modalita di raccolta, il trasporto, la conservazione. Per 1'esecuzione
delle diverse analisi deve seguire le indicazioni delle Linee Guida italiane o europee.
I1 LGM deve essere in grado di concludere il quesito diagnostico utilizzando le tecniche piu appropriate per
la specifica patologia.

8.5.2.3 Fase postanalitica
I risultati devono essere validati ed approvati dal personale responsabile del test designato dal
Direttore/Responsabile del LGM. Il referto deve essere coerente con il quesito diagnostico e con i dati
clinici disponibili dell'utente.
Comunicazione dei Risultati
Il Direttore/Responsabile del LGM deve approvare e controllare il contenuto ed il formato dei referti in
modo da assicurare che siano comprensibili ed esaustivi per il medico e 'utente.
Tutti 1 risultati trascritti manualmente o in modo automatico devono essere controllati in modo da verificare
la correttezza dell'inserimento prima dell'accettazione finale e della refertazione.
Prima della validazione finale del risultato, tutti 1 dati devono essere verificati dal dirigente genetista
responsabile del processo del test e/o dal Direttore/Responsabile del laboratorio, al fine di impedire che
siano refertati risultati errati.
Nel referto devono essere segnalate eventuali caratteristiche del campione che possono influenzare la
qualita del test eseguito e compromettere 1'accuratezza del risultato.
Una procedura documentata regolamenta formato (elettronico o cartaceo), contenuti minimi, modalita e
tempistiche di consegna del referto.
Il referto deve consentire una facile lettura ed interpretazione da parte degli utenti e deve essere indirizzato

SIGUCERT Standard Laboratori Genetica Medica-rev2018 Pag. 26



alle persone interessate.

Formato e contenuto del referto devono rispecchiare le indicazioni delle linee guida nazionali ed

internazionali.

Il referto deve comprendere almeno i seguenti dati:

a) identificazione del LGM che ha eseguito il test

b) identificazione univoca dell’esame

¢) nome e codice dell'utente

d) nome del medico o del reparto richiedente

e) data di arrivo al LGM

f) data del referto

g) indicazione della tecnica eseguita per il test genetico

h) risultato del test, utilizzando la nomenclatura relativa ed aggiornata

i) se applicabile, i parametri di affidabilita diagnostica (es. detection rate, sensibilita, specificita), per lo
specifico test genetico eseguito.

Nel caso in cui non possano essere desunte dalla letteratura la sensibilita, la specificita e la riproducibilita

di un test per patologia rarissima, questo deve essere esplicitato nel referto del test.

I1 LGM deve disporre di procedure per la notifica in urgenza dei referti al medico richiedente o altro

personale indicato dall’utente.

Devono essere mantenute le registrazioni delle azioni intraprese per comunicare i risultati urgenti. Queste

devono contenere la data, il nome del componente dello staff del LGM che ha comunicato il risultato e il

nome della persona che ha ricevuto le informazioni.

Qualora venga diagnosticata una anomalia genetica, ¢ necessario che sul referto sia segnalata la necessita

di effettuare una consulenza genetica.

Inoltre il LGM deve definire la corretta modalita di consegna dei referti e I’eventuale indicazione delle

strutture di riferim2222ento per la continuita assistenziale post test.

8.5.3 Proprieta che appartengono ai clienti o ai fornitori esterni

Il LGM deve aver cura della proprieta dei clienti o dei fornitori esterni, quando essa si trova sotto il suo
controllo o viene da essa utilizzata.

Il LGM deve identificare, verificare, proteggere e salvaguardare la proprieta del cliente o del fornitore
esterno, messa a disposizione per essere utilizzata o per essere incorporata nei prodotti e servizi.

Quando la proprieta del cliente o del fornitore esterno viene persa, danneggiata o altrimenti riscontrata
inadatta all'utilizzo, I LGM deve riferire cio al cliente o al fornitore esterno e conservare informazioni
documentate su quanto accaduto.

I1 LGM deve avere cura delle proprieta dell'utente (es. documentazione clinica, referti di diverse indagini),
quando depositate presso il LGM e/o utilizzate dal LGM stesso. Se per qualsiasi motivo le proprieta o parte
di esse vengono smarrite o danneggiate o non sono piu utilizzabili, il LGM deve registrare e riferire 1’evento
all'utente. Le proprieta dell'utente possono comprendere proprieta intellettuali e dati personali

8.5.4 Preservazione
I1 LGM deve preservare gli output durante la produzione e 1'erogazione dei servizi, nella misura necessaria
ad assicurare la conformita ai requisiti.

8.5.5 Attivita post-consegna

I1 LGM deve soddisfare 1 requisiti relativi alle attivita post-consegna associate ai prodotti e ai servizi.
Nel determinare 1'estensione delle attivita post-consegna necessarie, Il LGM deve considerare:

a) 1 requisiti cogenti

b) le potenziali conseguenze indesiderate associate ai propri prodotti e servizi

¢) la natura, 1'utilizzo e la durata di vita attesa dei suoi prodotti e servizi

d) i requisiti del cliente

e) le informazioni di ritorno da parte del cliente.

I1 LGM deve conservare copia dei referti in modo tale che sia possibile il recupero immediato delle
informazioni.
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Deve essere stabilito il tempo in cui le informazioni relative ai referti saranno disponibili e questo deve
essere comunicato all'utente.

Inoltre il laboratorio deve rispettare le specifiche prescrizioni per la conservazione dei dati genetici
regolamentate dalla legislazione nazionale, regionale e locale.

8.5.6 Controllo delle modifiche

I1 LGM deve riesaminare e tenere sotto controllo le modifiche alla produzione o all'erogazione dei servizi,
nella misura necessaria ad assicurare la continua conformita ai requisiti.

Il LGM deve conservare informazioni documentate che descrivano i risultati dei riesami delle modifiche,
lage) persona(e) che autorizza(no) la modifica e ogni azione necessaria derivante dal riesame.

8.6 Rilascio di prodotti e servizi

I LGM deve attuare, in fasi appropriate, quanto pianificato, per verificare che i requisiti dei prodotti e dei
servizi siano stati soddisfatti.

Il rilascio dei prodotti e 1'erogazione dei servizi al cliente non devono essere effettuati prima che quanto
pianificato sia stato completato in modo soddisfacente, salvo diversa approvazione da parte di un'autorita
competente e, ave applicabile, del cliente.

I1 LGM deve conservare informazioni documentate circa il rilascio dei prodotti e servizi. Tali informazioni
devono comprendere:

a) l'evidenza della conformita ai criteri di accettazione

b) la riferibilita alla(e) persona(e) autorizzata(e) al rilascio

8.7 Controllo degli output non conformi

8.7.1

I1 LGM deve assicurare che gli output non conformi ai requisiti siano identificati e tenuti sotto controllo,
in modo da prevenirne l'utilizzo o la consegna involontari.

I1 LGM deve intraprendere azioni appropriate in base alla natura della non conformita e al suo effetto sulla
conformita dei prodotti e dei servizi. Cio si deve applicare anche ai prodotti e servizi riscontrati non
conformi dopo la consegna dei prodotti, durante o dopo 1'erogazione dei servizi.

I LGM deve trattare gli output non conformi in uno o piu dei modi seguenti:

a) correzione

b) segregazione, contenimento, restituzione o sospensione della fornitura di prodotti ed erogazione di
servizi

¢) informazione al cliente

d) ottenimento di autorizzazioni per l'accettazione in concessione.

Quando gli output non conformi vengono corretti, deve essere verificata la conformita ai requisiti.

8.7.2

I1 LGM deve conservare informazioni documentate che:

a) descrivano la non conformita

b) descrivano le azioni adottate

¢) descrivano ogni concessione ottenuta

d) identifichino l'autorita che decide le azioni in riferimento alla non conformita.

9 VALUTAZIONE DELLE PRESTAZIONI

9.1 Monitoraggio, misurazione, analisi e valutazione

9.1.1 Generalita

I1 LGM deve determinare:

a) cosa ¢ necessario monitorare € misurare

b) 1 metodi per il monitoraggio, la misurazione, I'analisi e la valutazione, necessari per assicurare risultati
validi

¢) quando il monitoraggio e la misurazione devono essere eseguiti

d) quando 1 risultati del monitoraggio e della misurazione devono essere analizzati e valutati.

I1 LGM deve valutare le prestazioni e 1'efficacia del sistema di gestione per la qualita.
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I1 LGM deve conservare appropriate informazioni documentate quale evidenza dei risultati.

9.1.2 Soddisfazione del cliente

I LGM deve avere modalita e strumenti per 1’ascolto e la presa in carico delle esigenze, richieste ed
aspettative di tutti gli interessati, quando obbligatori per legge o ritenuti opportuni dal
Direttore/Responsabile dell'organizzazione

I1 LGM deve monitorare la percezione del cliente riguardo al grado in cui le sue esigenze e aspettative sono
state soddisfatte.

I LGM deve determinare i metodi per ottenere, monitorare e riesaminare queste informazioni.

9.1.3 Analisi e valutazione

I1 LGM deve analizzare e valutare i dati e le informazioni appropriati che emergono dal monitoraggio e
dalla misurazione.

1 risultati dell'analisi devono essere utilizzati per valutare:

a) la conformita di prodotti e servizi

b) il grado di soddisfazione del cliente

¢) le prestazioni e I'efficacia del sistema di gestione per la qualita

d) se la pianificazione ¢ stata condotta efficacemente

e) l'efficacia delle azioni intraprese per affrontare i rischi e le opportunita

f) le prestazioni dei fornitori esterni

g) l'esigenza di miglioramenti del sistema di gestione per la qualita.

9.2 Audit interno

9.2.1

I1 LGM deve condurre, a intervalli pianificati, audit interni allo scopo di fornire informazioni per
accertare se il SGQ:

a) ¢ conforme ai:

1) requisiti propri del LGM relativi al suo sistema di gestione per la qualita

2) requisiti del presente Standard SIGU

b) ¢ efficacemente attuato e mantenuto

9.2.2

I1 LGM deve:

a) pianificare, stabilire, attuare e mantenere uno o piu programmi di audit comprensivi di frequenza,
metodi, responsabilita, requisiti di pianificazione e reporting, che devono tenere in considerazione
l'importanza dei processi coinvolti, i cambiamenti che influiscono sul LGM, e i risultati degli audit
precedenti

b) definire i criteri e il campo di applicazione per ciascun audit

¢) selezionare gli auditor e condurre gli audit in modo tale da assicurare l'obiettivita e I'imparzialita del
processo di audit

d) assicurare che 1 risultati degli audit siano riportati al Direttore/Responsabile del LGM per il Riesame
della direzione

e) adottare correzioni e azioni correttive appropriate senza indebito ritardo

f) conservare informazioni documentate quale evidenza dell'attuazione del programma di audit e dei
risultati di audit.

Nota Vedere la ISO 19011 come guida.

9.3 Riesame di direzione

9.3.1 Generalita

Il Direttore/Responsabile del LGM deve, a intervalli pianificati, riesaminare il SGQ del LGM, per
assicurarne la continua idoneita, adeguatezza ed efficacia, nonché I'allineamento agli indirizzi strategici
del LGM.

9.3.2 Input al riesame di direzione

Il riesame di direzione deve essere pianificato e condotto prendendo in considerazione:
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a) lo stato delle azioni derivanti da precedenti riesami di direzione
b) i cambiamenti nei fattori esterni e interni che sono rilevanti per il SGQ
¢) le informazioni sulle prestazioni e sull'efficacia del SGQ, compresi gli andamenti relativi:
1) alla soddisfazione del cliente/utente, dei medici e dalle altre parti interessate
2) alla misura in cui gli obiettivi per la qualita sono stati raggiunti
3) alle prestazioni di processo e alla conformita di prodotti e servizi
4) ai risultati del monitoraggio e della misurazione, compresi quelli relativi agli indicatori di qualita
per il monitoraggio delle attivita specifiche del LGM
5) all’esito dei Controlli Interni di Qualita (CQI) e delle Valutazione Esterna di Qualita (VEQ) e/o
altre eventuali forme di controllo inter-Laboratori di Genetica Medica.
6) alla verifica periodica delle prestazioni dei fornitori esterni, comprese quelle di altri laboratori e
Servizi di genetica clinica, finalizzati a garantire la migliore continuita assistenziale
7) alle non conformita e alle azioni correttive
8) ai risultati di audit
9) alle variazioni di volume, della tipologia e del carico di lavoro
10) alla rivalutazione annuale delle competenze del personale, inclusa la formazione-addestramento,
secondo criteri stabiliti e in sinergia con il “piano di formazione” annuale, che deve dare priorita
alla partecipazione ad eventi formativi attinenti alla genetica.
d) I'adeguatezza delle risorse
e) l'efficacia delle azioni intraprese per affrontare rischi e le opportunita (vedere punto 6.1)
f) le opportunita di miglioramento.
9.3.3 Output del riesame di direzione
Gli output del riesame di direzione devono comprendere decisioni e azioni relative a:
a) opportunita di miglioramento
b) ogni esigenza di modifica al SGQ
C) risorse necessarie
d) valutare e monitorare la qualita e l'appropriatezza del contributo specifico che il LGM svolge per
l'assistenza al cliente/utente
Il LGM deve conservare informazioni documentate quale evidenza dei risultati dei riesami di direzione.
I risultati e le azioni che nascono dal riesame di direzione devono essere comunicati al personale del LGM.
Quando il SGQ ¢ in fase di stabilizzazione o si verificano improvvise criticita i riesami della direzione
devono avere una frequenza adeguata alla soluzione dei problemi.

10 MIGLIORAMENTO
10.1 Generalita

I1 LGM deve determinare e selezionare opportunita di miglioramento e attuare ogni azione necessaria per
soddisfare i requisiti del cliente/utente e accrescerne la soddisfazione.

Queste devono comprendere:

a) il miglioramento dei prodotti e dei servizi, per soddisfare i requisiti, cosi come per affrontare le esigenze
e le aspettative future

b) la correzione, la prevenzione o la riduzione degli effetti indesiderati

¢) il miglioramento delle prestazioni e dell'efficacia del sistema di gestione per la qualita.

Nota Esempi di miglioramento possono comprendere correzioni, azioni correttive, miglioramento continuo,
cambiamenti radicali (breakthrough change), innovazione e riorganizzazione.

10.2 Non conformita e azioni correttive

10.2.1
Quando si verifica una non conformita, comprese quelle che emergono dai reclami, il LGM deve:
a) reagire alla non conformita e, per quanto applicabile:
1) intraprendere azioni per tenerla sotto controllo e correggerla
2) affrontarne le conseguenze
b) valutare 1'esigenza di azioni per eliminare la(e) causa(e) della non conformita, in modo che non si
ripeta o non si verifichi altrove:
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1) riesaminando e analizzando la non conformita
2) determinando le cause della non conformita
3) determinando se esistono o potrebbero verificarsi non conformita simili
¢) attuare ogni azione necessaria
d) riesaminare l'efficacia di ogni azione correttiva intrapresa
) aggiornare, se necessario, i rischi e le opportunita determinati nel corso della pianificazione
f) effettuare, se necessario, modifiche al SGQ.
Le azioni correttive devono essere adeguate agli effetti delle non conformita riscontrate.
10.2.2
I1 LGM deve conservare informazioni documentate quale evidenza:
a) della natura delle non conformita e di ogni successiva azione intrapresa
b) dei risultati di ogni azione correttiva.

10.3 Miglioramento continuo

I LGM deve migliorare in modo continuo l'idoneita, I'adeguatezza e 1'efficacia del SGQ.

I1 LGM deve considerare 1 risultati dell'analisi e valutazione, e gli output del riesame di direzione, per
determinare se ci sono esigenze od opportunita che devono essere considerate come parte del miglioramento
continuo.
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