
I test genetici più frequentemente eseguiti 

 
Preconcezionale: 

• Test per la ricerca di mutazioni del gene CFTR associate alla Fibrosi Cistica 

• Test per la ricerca di Microdelezioni del cromosoma Y 

• Test per la Sindrome dell’x fragile (FRAXA) 

• Analisi del Cariotipo (o Mappa Cromosomica) per la ricerca di eventuali 
anomalie cromosomiche  

Fish (Ibridazione in situ a Fluorescenza): 

• FISH Centromerica 

• FISH Locus Specifica 

• FISH Painting 

• FISH Telomeriche 

• FISH CLL 

Prenatale: 

• Test Harmony 

Genetica Molecolare Oncologica: 

• Test per la ricerca di mutazioni dei geni BRCA 1 e 2 

• Test Hereditary Cancer per la ricerca di mutazioni in 26 geni associati al 
rischio di sviluppo di sindromi tumorali 

• Tumori ereditari della mammella e dell’ovaio 

• Tumore al Colon 

• Sindrome di Lynch (Hereditary Non-Polyposis Colorectal Cancer) 

• Sindrome di Li-Fraumeni 

• Tumore al Pancreas 

• Tumore dello stomaco (Adenocarcinoma gastrico diffuso ereditario) 

• Sindrome di Peutz-Jeghers 

• Sindrome di Cowden 

• Poliposi Adenomatosa Familiare (FAP) 

Citogenetica Molecolare Oncologica: 

• FISH HER2 Carcinoma mammella 

• FISH Ricerca Aneuploidie Cellule Cervicali 

• FISH Ricerca Aneuploidie in Cellule Uroteliali 

• FISH ROS1 

• FISH ALK 

Gastronterologica: 

https://www.cdi.it/analisi/fibrosi-cistica-80-mutazioni-i-livello/
https://www.cdi.it/analisi/microdelezione-cromosoma-y-analisi-citogenetica-per-scambi-di-cromatidi-fratelli/
https://www.cdi.it/analisi/sindrome-x-fragile/
https://www.cdi.it/analisi/cariotipo-ad-alta-risoluzione-analisi-cromosomica/
https://www.cdi.it/analisi/fish-centromerica-ibridazione-in-situ-a-fluorescenza-fish
https://www.cdi.it/analisi/fish-locus-specifica-ibridazione-in-situ-a-fluorescenza-fish/
https://www.cdi.it/analisi/fish-painting-ibridazione-in-situ-a-fluorescenza-fish-painting/
https://www.cdi.it/analisi/fish-telomeriche-ibridazione-in-situ-a-fluorescenza-fish/
https://www.cdi.it/analisi-di-laboratorio/genetica-molecolare/fish-cll/
https://www.cdi.it/analisi/ric-trisomie-fetali-sangue-materno-test-harmony/
https://www.cdi.it/analisi/ricerca-mutazioni-germinali-e-riarrangiamenti-geni-brca1-brca2-mediante-sequenziamento-di-nuova-generazione-ngs/
https://www.cdi.it/analisi/hereditary-cancer-heva-screen/
https://www.cdi.it/analisi/hereditary-cancer-heva-screen/
https://www.cdi.it/approfondimento/hereditary-cancer-per-saperne-di-pi/
https://www.cdi.it/approfondimento/hereditary-cancer-per-saperne-di-pi/
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https://www.cdi.it/approfondimento/hereditary-cancer-per-saperne-di-pi/
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https://www.cdi.it/approfondimento/hereditary-cancer-per-saperne-di-pi/
https://www.cdi.it/analisi/fish-mammella-ibridazione-in-situ-fish-su-metafasi-nuclei-interfasici-tessuti-mediante-sonde-molecolari-a-singola-copia-in-cosmide-e-alfoide
https://www.cdi.it/analisi/fish-ricerca-aneuploidie-cellule-cervicali/
https://www.cdi.it/analisi/fish-ricerca-aneuploidie-in-cellule-uroteliali/
https://www.cdi.it/analisi/pfish-ros1-p/
https://www.cdi.it/analisi/fish-alk/


• Analisi genetica degli aplotipi (HLA-DQ2 e DQ8) per definire la 
predisposizione genetica alla Celiachia 

• Test per la ricerca di mutazioni del gene della Lattasi (LCT) per definire la 
predisposizione genetica all’Intolleranza al Lattosio 

Trombosi: 

• Test per la ricerca di mutazioni del Fattore V (variante di Leiden) 

• Test per la ricerca di mutazioni del Fattore II (Protrombina) 

• Test per la ricerca di mutazioni MTHFR 

• Test per la ricerca di mutazioni del PAI-I (inibitore-1 dell’attivatore del 
plasminogeno) 

• Pacchetto Fattori della Coagulazione 

Autoimmunità: 

• Test per la ricerca dell’antigene HLA B27 

Farmacogenetica: 

• Analisi molecolare dei polimorfisimi del gene DPYD 

• Analisi molecolare dei polimorfisimi del gene UGT1A1 

Altri test: 

• Test per diagnosi di Emocromatosi Ereditaria (EE) 

• Test per diagnosi della Sindrome di Gilbert 

 

https://www.cdi.it/analisi/test-genetico-celiachia/
https://www.cdi.it/analisi/test-genetico-celiachia/
https://www.cdi.it/analisi/deficit-genetico-lattasi/
https://www.cdi.it/analisi/deficit-genetico-lattasi/
https://www.cdi.it/analisi/mutazione-fattore-v-di-leiden/
https://www.cdi.it/analisi/mutazione-fattore-ii-dna-g20210a/
https://www.cdi.it/analisi/mthfr-metilentetraidrofolatoreduttasi/
https://www.cdi.it/analisi/pai-1-inibitore-dellattivatore-del-plasminogeno-1/
https://www.cdi.it/analisi/pai-1-inibitore-dellattivatore-del-plasminogeno-1/
https://www.cdi.it/analisi/ppacchetto-fattori-della-coagulazione-p/
https://www.cdi.it/analisi/hla-b27/
https://www.cdi.it/analisi/pdiidropirimidina-deidrogenasi-dpyd-la-valutazione-molecolare-dello-stato-mutazionale-del-gene-dpydnbspviene-impiegata-nella-personalizzazione-della-chemioterapia-con-fluoropirimidine/
https://www.cdi.it/approfondimento/la-sindrome-di-gilbert/
https://www.cdi.it/analisi/emocromatosi/
https://www.cdi.it/analisi/sinddrome-di-gilbert/

