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Il team del SCGA dal 1996 al 2003

Sviluppo e organizzazione del Servizio



Personale infermieristico

Profilo professionale della genetic nurse

“It is someone who works as a nurse caring for

persons and families affected by or at

risk of genetic diseases”

Dr. H. Skirton



Conoscenze e competenze

GENETIC

Esperienza quotidiana sul campo

Formazione teorica interna

Fonte: ISONG





LE “GENETIC NURSE ” NELLE

STRUTTURE  DI  GENETICA  MEDICA 

X Congresso Nazionale SIGU

Montecatini Terme, 17 novembre 2007



LE “GENETIC NURSE ” NELLE

STRUTTURE  DI  GENETICA  MEDICA 

X Congresso Nazionale SIGU

Montecatini Terme, 17 novembre 2007

Presidentessa SIGU



Sviluppo e organizzazione del Servizio

 Auto di servizio per andare ad effettuare, quando

necessario, visite o consulenze genetiche direttamente

al domicilio o presso la struttura di degenza dei pazienti

 D.G.P. n.1069 del 29.03.1999: “le prestazioni erogate o

richieste dal Servizio Aziendale di Consulenza Genetica

sono totalmente esenti dal pagamento del ticket”.

 Creazione di una fornitissima biblioteca, disponibilità di

vari software utili per le attività di genetica clinica.

 cura fin nei minimi dettagli del setting relativo

all’ambiente in cui si svolge la consulenza genetica,

che è stato volutamente “smedicalizzato” e arredato in

maniera tale da mettere il più possibile a proprio agio le

persone e favorire il più possibile un clima di

comunicazione.



Consulenza Genetica a 360°

Interessi principali

 Sindromi dismorfiche con e senza DI

 Malattia di Huntington

 Patologie ereditarie con predisposizione 

allo sviluppo di tumori

CG dismorfologiche Cons. teratologiche

Cons. oncogenetiche

CG per disabilità 

intellettiva

CG per infertilità

CG per poliabortività

CG per defici

sensoriali

CG per anomalie 

cromosomiche

CG in epoca prenatale

CG preconcezionali

CG in epoca postnatale

CG per malattie ad 

esordio tardivo

Ecc…



Prof.ssa Marina Frontali e Dr.ssa Gioia Jacopini

Consulenza Genetica per corea di Huntington

Stretta interazione con il Servizio di Psicologia 

Clinica dell’Ospedale di Bolzano

(Dr.ssa Marianatonietta Mazzoldi)



Radicamento nel territorio

Medicina territoriale

 Distretti Sanitari / MMG / PLS

 Reparti di Pediatria

 Reparto di T.I.N. (HBZ)

 Reparti di Neurologia

 Reparti di Ginecologia

ed Ostetricia

 Reparto di Oncologia

Ospedali provinciali



Inquadramento diagnostico / CG

Test genetici

Prelievo del campione
(sangue, saliva, urine, cute…)

Invio del campione
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Centro di Coordinamento della Rete

Provinciale per le MR

(SCGA)
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Il team del SCGA nel 2008

Crescita



 Tecniche di laboratorio 

Biomedico

 Infermieristica

 Logopedia

 Fisioterapia

 Assistenza sanitaria



Membro del

 Gdl di Genetica Clinica

 Gdl SIGU-Sanità



SCGA

Team affiatato

 Riferimento all’interno 

della Provincia

 Centro apprezzato e 

stimato fuori Provincia
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Pubblicazioni 

SCGA

09.2011 - 04.2015



Settembre 2011

Commemorazione

del gruppo di lavoro

SIGU di Genetica Clinica







Istituzione del premio SIGU “CLAUDIO CASTELLAN”

Vincitrice 2013 Vincitrice 2014









- Organizzazioni umanitarie (es. Amnesty

International, Medecins Sans Frontieres)

- Progetti mirati in Paesi del terzo mondo

- Ricerca sulle malattie genetiche e rare

“DR. CASTELLAN CLAUDIO TRUST”





Nuova sede del Servizio di Consulenza Genetica – Centro di 

Coordinamento della Rete per le Malattie Rare

Dedicato al Dr. “CLAUDIO CASTELLAN”





Ciao CLAUDIO!



FINE


