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QUESITI PROVA PRATICA CON ANONIMATO 

 

 

PROVA N. 1 

 

1. CASO A 

Verifica dei risultati di sequenziamento diretto ottenuto in un soggetto di 42 anni, maschio, ricoverato in 

Cardiologia per un impianto ICD. 

a) Descrivere la sequenza delle operazioni effettuate dal tecnico di laboratorio al fine di 

ottenere il seguente grafico e di verificare la sua autenticità. 

b) Indicare e specificare la variante identificata secondo HGVS,  

c) Qual è la conseguenza di tale variante?  

 

 

2. CASO B 

Il materiale biologico di una femmina di 60 anni, riferita dall’ambulatorio di scompenso di Treviso per una 

possibile malattia cardiaca eredo-familiare, viene sottoposta a valutazione su piattaforma Tapestation-Agilent. 

a) Qual è il materiale biologico di partenza? Descrivere la sequenza delle operazioni effettuate 

dal tecnico di laboratorio al fine di ottenere il grafico sottorappresentato e le ragioni per le quali 

tale materiale biologico è stato sottoposto a alla valutazione mediante Tapestation. Suggerire 

le possibili motivazioni del risultato ottenuto. 

b) Indicare possibili soluzioni. 
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3. CASO C 

Femmina, 35 anni, riferita dalla Medicina Sportiva di Padova si sottopone al test genetico mediante Next 

Generation Sequencing-NGS. L’analisi della corsa mostra i parametri tabulati nella tabella che segue. 

a) Descrivere la sequenza delle operazioni effettuate dal tecnico di laboratorio al fine di ottenere 

questi dati.  

b) Suggerire le possibili motivazioni di tale risultato. 

c) Indicare possibili soluzioni.  
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PROVA N. 2 

 

1. CASO A 

Il caso indice è stato analizzato mediante Next Generation Sequencing-NGS, unico campione nella corsa con 

coverage 5000X. L’analisi dei dati ha portato all’identificazione di una variante nucleotidica che ha passato 

tutti i filtri di qualità escludendo errori tecnici. La variante genetica c.956G>A è localizzata nel gene associato 

alla patologia del paziente.  

a) Descrivere la sequenza delle operazioni effettuate dal tecnico di laboratorio al fine di 

confermare la variante mediante sanger.  

b) Qual è il problema riscontrato nel grafico?  

c) Quali sono possibili cause? 

  

 

2. CASO B 

Maschio, 15 anni, riferito dalla Medicina Sportiva di Treviso si sottopone al test genetico mediante 

amplificazione legatura-dipendente multipla della sonda. 

a) Per quale scopo viene utilizzata questa tecnica?  

b) Descrivere a sequenza delle operazioni effettuate dal tecnico di laboratorio al fine di ottenere 

i grafici che seguono e definire il materiale di partenza che è stato analizzato. 

c) Suggerire le possibili motivazioni di tale risultato ed indicare possibili soluzioni.  

 

 

3. CASO C 

Le immagini A, B, C rappresentano il risultato di tre diverse corse NGS su piattaforma MiSeq-Illumina. 
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a) Descrivi cosa viene visualizzato e commenta i risultati ottenuti dalle corse  

b) Suggerire possibili motivazioni di tale risultato.  

c) Indicare possibili soluzioni.  
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PROVA N. 3 

 

1. CASO A 

Il caso indice è stato analizzato mediante Next Generation Sequencing-NGS, unico campione nella corsa con 

coverage 400X. L’analisi dei dati ha portato all’identificazione di una variante nucleotidica che ha passato tutti 

i filtri di qualità escludendo errori tecnici.  

a) Descrivere la sequenza delle operazioni effettuate dal tecnico di laboratorio al fine di 

confermare la variante mediante sanger. 

b) Indicare e specificare la variante identificata secondo HGVS. 

c) Qual è la conseguenza di tale variante?  

 

 

 

2. CASO B 

Le seguenti immagini sono la rappresentazione di tre cicli di due corse diverse di NGS al momento della lettura 

dell’ index. I 4 colori indicano ciascuna delle 4 basi nucleotidiche.  

a) Descrivere la sequenza delle operazioni effettuate dal tecnico di laboratorio per ottenere queste 

immagini, 

b) Esplicitare le differenze dei dati ottenuti dalle due corse. 

c) Indicare le operazioni necessarie per ottenere dati ottimali.  
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3. CASO C 

Maschio, 15 anni, riferito dalla Medicina Sportiva di Treviso si sottopone al test genetico mediante 

amplificazione legatura-dipendente multipla della sonda. 

a) Per quale scopo viene utilizzata questa tecnica?  

b) Descrivere la sequenza delle operazioni effettuate dal tecnico di laboratorio al fine di ottenere 

i dati che seguono e il risultato delle analisi. 

c) Suggerire le possibili motivazioni di tale risultato ed indicare possibili soluzioni.  

 

 

  

 


