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TEMPI DI COSTO

ANALISI REFERTAZIONE TIPO PROVETTA (EURO) METODICA
ROUTINE DIAGNOSTICA
MTHFR C667T 549 Tappo viola EDTA 25 | Real Time PCR
MTHFR A1298C 54gg Tappo viola EDTA 25 | Real Time PCR
Fattore II (protrombina G20210A) 54g Tappo viola EDTA 25 | Real Time PCR
Fattore V Leiden (G1691A) 54gg Tappo viola EDTA 25 | Real Time PCR
Fattore V (H1299R) 54g Tappo viola EDTA 25 | Real Time PCR
Aplotipo HLA morbo celiaco (DQ2/DQ8) 10 gg Tappo viola EDTA 55 | PCR e Reverse Dot Blot
Aplotipo HLA B27 10 gg Tappo viola EDTA 45 | PCR e Reverse Dot Blot
Aplotipo HLA classeI A 10 gg Tappo viola EDTA 90 | PCR e Reverse Dot Blot
Aplotipo HLA classe I B 10 gg Tappo viola EDTA 90 | PCR e Reverse Dot Blot
Aplotipo HLA classe I C 10 gg Tappo viola EDTA 90 | PCR e Reverse Dot Blot
Aplotipo HLA classe II DQ e DR 10 gg Tappo viola EDTA 120 | PCR e Reverse Dot Blot
Cariotipo su sangue periferico 21-28 gg Egia?Nv:rde 100 | Colture cellulari

. . L PCR Multiplex Allele
F|br05|. C|§t|ca aan|5| es’_cesa(36 10 gg Tappo viola EDTA 80 | specifica ed elettroforesi
mutazioni + Italian Regional) capillare
MALATTIE RARE
Acondroplasia 7-159gg Tappo viola EDTA 100 | Sequenziamento
Ipocondroplasia 7-159gg Tappo viola EDTA 130 | Sequenziamento
Galattosemia 15-30gg Tappo viola EDTA 130 | Sequenziamento
Atrofia Muscolare Spinale (SMA) 15gg Tappo viola EDTA 85 | MLPA
Disomia Uniparentale (Sindromi di .
Prader-Willi, Angelman, Beckwith- 7-10 gg. Tappo viola EDTA 155 E;?R”;crleelettroforeg
Wiedeman, Russell-Silver) P
Distrofia Miotonica (DM1/DM2) 15-30 gg. Tappo viola EDTA 85 E;:;IIE crleelettrofore5|
Emocromatosi (HFE) (C282Y/ H63D) 15-30 gg. Tappo viola EDTA 80 | Sequenziamento
Miopatia miotubulare, legata all'X 15-30gg Tappo viola EDTA 200 | Sequenziamento
Malattia di Norrie 15-30gg Tappo viola EDTA 200 | Sequenziamento
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Fibrosi Cistica (88 Mut) 10 gg Tappo viola EDTA 120 | PCR e Reverse Dot Blot
Fibrosi C|_st|ca (ter_zo livello) 10 gg Tappo viola EDTA 500 | Sequenziamento
(sequenziamento intero gene)
Sordita Congenita (Connessina 26 —
CX26) 7-10 gg. Tappo viola EDTA 50 | Sequenziamento
(Intera regione codificante)
g;;d(;;a congenita (Connessina 30 - 7-10 gg Tappo viola EDTA 100 | Sequenziamento
Sordita congenita (Connessine 26 e 30 ) . .
~ CX26,CX30) 7-10 gg Tappo viola EDTA 130 | Sequenziamento
Sordita genetica da aminoglicosidi : : .
(A1555G) 7-10 gg Tappo viola EDTA 80 | Sequenziamento
(B;;z):\ Talassemia Principali mutazioni 7-15gg Tappo viola EDTA 80 | PCR e Reverse Dot Blot
X-Fragile o Sindrome di Martin-Bell ) . .
(FRAXA) 15-30 gg Tappo viola EDTA 80 | Triplet PCR
Diagnosi molecolare per displasia . .
ectodermica (EDA1) Da concordare | Tappo viola EDTA 500 | Sequenziamento
Diagnosi _molecolare del gene SPINK1 Da concordare | Tappo viola EDTA 500 | Sequenziamento
(pancreatite)
Diagnosi molecolare del gene PRSS1 Da concordare | Tappo viola EDTA 500 | Sequenziamento
(pancreatite)
Diagnosi molecolare per S. di . .
Treacher-Collins (TCOF1) Da concordare | Tappo viola EDTA 500 | Sequenziamento
90 g9
(previa
BRCA 1/2 consulenza Tappo viola EDTA 560 | Sequenziamento
genetica Pre e
Post test)
90 gg
(previa
ESOMA. ” consulenza Tappo viola EDTA 1500 | Sequenziamento
(analisi in NGS dell'intero esoma) .
genetica Pre e
Post test)
NEUROGENETICA
Distrofie dei Cingoli Pannello LGMD 30 gg Tappo viola EDTA 1500 | Sequenziamento
:i)\zt"rgﬂa facio-scapolo-omerale (FSH) I 6 mesi Tappo viola EDTA 1500 | Southern Blot
Distrofia facio-scapolo-omerale (FSH) 60 gg Tappo viola EDTA 900 | Southern Blot
per familiarita
:iD\:zt”rgﬂa facio-scapolo-omerale (FSH) II 6 mesi Tappo viola EDTA 1500 | Sequenziamento
Distrofia facio-scapolo-omerale (FSH) in 25-30 gg Tappo viola EDTA 900 Southerq Blot +
prenatale Sequenziamento
DMD (Distrofia Muscolare di Duchenne) 30 gg Tappo viola EDTA 70 | MLPA + Sequenziamento
su soggetto di sesso maschile I livello
DMD (Distrofia Muscolare di Duchenne) 4 mesi Tappo viola EDTA 200 | MLPA + Sequenziamento

su soggetto di sesso maschile II livello
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DMD (D'Stmﬁ? Muscolare q' D uchenne) 60 gg Tappo viola EDTA 200 | MLPA + Sequenziamento
su soggetto di sesso femminile
DMD (Distrofia Muscolare di Duchenne) 15-30 gg Tappo viola EDTA 150 | MLPA + Sequenziamento
per ricerca di mutazione nota
.DMI.D (D'St.mﬁa Muscolare di Duchenne) 15gg Tappo viola EDTA 900 | MLPA + Sequenziamento
in diagnosi prenatale
Geni responsabili delle forme recessive . . .
di Parkinson: PARK-2, PARK-6, PARK-7 6 mesi Tappo viola EDTA 500 | Sequenziamento
Analisi delezioni Parkinsonismi 6 mesi Tappo viola EDTA 500 | Sequenziamento
Analisi varianti responsabili delle forme
dominanti di Parkinson: PARK-1, PARK- 6 mesi Tappo viola EDTA 500 | Sequenziamento
8 GBA
Paraparesi Spastica (geni SPG4, SPG3A) 6 mesi tappo viola EDTA 500 | Sequenziamento
Malattia di Alzheimer (I livello) 90 gg Tappo viola EDTA 200 | Sequenziamento
Malattia di Alzheimer (II livello) 6 mesi Tappo viola EDTA 200 | Sequenziamento
GENETICA OCULARE
(DDelaeLrE";raz'O”e maculare legata all'eta 15-30 gg Tappo viola EDTA 150 | Real Time PCR
Neuropatia ottica ereditaria di Leber 30 gg Tappo viola EDTA 200 | Sequenziamento
(LHON)
Malattia di Stargardt (ABCA4) 30 gg Tappo viola EDTA 700 | Sequenziamento
Malattia di Stargardt (PRPH2) 30 gg Tappo viola EDTA 700 | Sequenziamento
Sindome di Usher (USH2A) 30 gg Tappo viola EDTA 700 | Sequenziamento
Malattia di Best (BEST1) 30 gg Tappo viola EDTA 400 | Sequenziamento
Malattia Leventinese (mut. R345W) 159gg Tappo viola EDTA 100 | Sequenziamento
Cheratocono 30 gg Tappo viola EDTA 400 | Sequenziamento
Coroideremia (CHM) 30 gg Tappo viola EDTA 700 | Sequenziamento
Retinite Pigmentosa I livello 30 gg Tappo viola EDTA 250 | Sequenziamento
Retinite Pigmentosa II livello 6 mesi Tappo viola EDTA 1500 | Sequenziamento
NUTRIGENETICA
-II_—S'SI"E) per l'intolleranza al lattosio (gene 8-10gg Tappo viola EDTA 36 | Sequenziamento
Test di suscettibilita alla celiachia (HLA 8-10 gg Tappo viola EDTA 120 | PCR e Reverse Dot Blot

DQ2, DQ8, DR4)
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TROMBOFILIA
ACE(I/D) 8-10gg Tappo viola EDTA 25 | Sequenziamento
AGT (Met235Thr) 8-10gg Tappo viola EDTA 25 | Sequenziamento
APO E (Cys112Arg + Arg158Cys) 8-10gg Tappo viola EDTA 25 | Sequenziamento
APO B (R3500Q) 8-10 gg Tappo viola EDTA 25 | Sequenziamento
Beta Fibrinogeno ( -148C>T e - ) . .
455G>A) 8-10gg Tappo viola EDTA 25 | Sequenziamento
HPA1/GPIIIA (T1565C) 8-10 gg Tappo viola EDTA 25 | Sequenziamento
PAI-1 (-675 4G/5G) 8-10 gg Tappo viola EDTA 25 | Sequenziamento
Fattore V (Y1702C) 8-10 gg Tappo viola EDTA 25 | Sequenziamento
MTHFR C667T 54g Tappo viola EDTA 25 | Real Time PCR
MTHFR A1298C 54gg Tappo viola EDTA 25 | Real Time PCR
Fattore II (protrombina G20210A) 54dg Tappo viola EDTA 25 | Real Time PCR
Fattore V Leiden (G1691A) 54dg Tappo viola EDTA 25 | Real Time PCR
Fattore V (R306T_Cambridge) 8-10 gg Tappo viola EDTA 25 | Sequenziamento
Fattore V Leiden (H1299R) 8-10gg Tappo viola EDTA 25 | Sequenziamento
Fattore XIII (Val34Leu) 8-10gg Tappo viola EDTA 25 | Sequenziamento
Pannello Trombofilia 4 Mutazioni
(Fattore V Leiden (G1691A), Fattore II, 8-10 gg Tappo viola EDTA 80 | Real Time PCR
MTHFR C667T e A1298C)
Pannello Trombofilia 5 Mutazioni
(Fattore V Leiden (G1691A), Fattore II, )
Fattore V (Y1702C), Fattore V 8-10 gg Tappo viola EDTA 100 sF,{:alln-errll?i:n:ngl{t;
R306T_Cambridge, Fattore V Leiden q
(H1299R)
Pannello Trombofilia 15 Mutazioni (tutti . Real Time PCR +
i precedenti fattori) 8-10 g9 Tappo viola EDTA 300 sequenziamento
DIAGNOSI RAPIDA ANEUPLOIDIE FETALI SCREENING NON INVASIVO
G-TEST
Ricerca aneuploidie dei cromosomi 14 gg Tappo MACULATO 550 | Sequenziamento
13,18,21, X, Y
G-TEST Avanzato
Ricerca aneuploidie dei cromosomi 9, 14 gg Tappo MACULATO 650 | Sequenziamento

13, 16, 18, 21, 22, X, Y e sindromi da
delezioni
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G-TEST WGA

Ricerca aneuploidie di TUTTI i 14 gg Tappo MACULATO 700 | Sequenziamento

cromosomi e alterazioni strutturali

TEST DI SCUSCETTIBILITA

Test molecolare per steatosi epatica 15 Tappo viola EDTA 250 | Real Time PCR

non alcolica (NAFLD) 9 PP

CITOGENETICA E CITOGENETICA MOLECOLARE

FIS_H per studio ml_crodele2|one delle 7 99 Tappo viola EDTA 300 | FISH

regioni subtelomeriche

FISH painting 7 gg Tappo viola EDTA 140 | FISH

FISH per studio del gene PMP22: .

CMT/HNPP 7499 Tappo viola EDTA 200 | FISH

array-CGH focus costitutional 30 gg Tappo viola EDTA 600 | Array

INDAGINI DI PATERNITA E GENETICA FORENSE

Indagini di paternita (Analisi completa,

Madre - Fl_gllo - Presuntq Padre, - 7-10gg Tampone buccale 550 PCR Mult|pl_ex eq

comprensiva di elaborazione statistica elettroforesi capillare

del risultato)

Test del DNA one-day (Paternita, PCR Multiplex ed

maternita, fratellanza) 1gg Tampone buccale 1000 elettroforesi capillare
S PCR Multiplex ed

Test di zigosita 7 gg Tampone buccale 210 elettroforesi capillare




