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ESAME Materiale 
Provetta e 

volume 

prelievo 
Note  Tempo di 

refertazione  

Dirigente 

Responsab

ile 
Tel Info Indicazioni al 

test 
Metodo  (unità di 

misura) Preparazione al test 

Ac. Anti-MAG (myelin associated 

glycoprotein) Siero 
x sierologia 

(Tappo rosso 
gel 5 ml) 

Utilizzare la 
stessa provetta 

per altri esami 

su siero 

40  gg Mariotto 4286 neuropatia 
ELISA, BTU 

((Bulhmann Titre 
Units) 

Digiuno preferibile ma 

non necessario 

Ac. Anti-gangliosidi (GM1, GM2, GD1a, 

GD1b, GQ1b - IgG ed IgM) 
Siero 

x sierologia 

(Tappo rosso 
gel 5 ml) 

Utilizzare la 
stessa provetta 

per altri esami su 

siero 

30 gg Mariotto 4286 neuropatia ELISA, BTU Digiuno preferibile ma non 

necessario 

Immunoistochimica su sezioni di encefalo di 
ratto sensibilizzata per antigeni intracellulari 

(onconeuronali) 

Siero; 

liquor 

x sierologia 

(Tappo rosso 

gel 5 ml); 1 
ml di liquor 

Utilizzare la 

stessa provetta 

per altri esami su 
siero e liquor 

30 gg Mariotto 4286 

Neuropatia, 

degenerazione 

cerebellare, 
encefalite 

Immunoistochimica 

(+/-) 
Digiuno preferibile ma non 

necessario 

Immunoistochimica su sezioni di encefalo di 
ratto sensibilizzata per antigeni di superficie 

neuronale/sinaptici (antigeni di superficie) 

Siero; 

liquor 

x sierologia 

(Tappo rosso 

gel 5 ml); 1 
ml di liquor 

Utilizzare la 

stessa provetta 

per altri esami su 
siero e liquor 

30 gg Mariotto 4286 

Neuropatia, 

degenerazione 

cerebellare, 
encefalite 

Immunoistochimica 

(+/-) 
Digiuno preferibile ma non 

necessario 

Anticorpi anti-antigeni onconeuronali 

(Amfifisina, CV2, PNMA2 (Ma-2/Ta), Ri, 
Yo, Hu, recoverina, SOX1, titin, GAD65, 

Zic4, Tr (DNER))   

Siero; 
liquor 

x sierologia 

(Tappo rosso 
gel 5 ml); 1 

ml di liquor 

Utilizzare la 

stessa provetta 
per altri esami su 

siero e liquor 

21 gg Mariotto 4286 

Neuropatia, 

degenerazione 
cerebellare, 

encefalite 

line blot (+/-) Digiuno preferibile ma non 
necessario 

Anticorpi anti-AQP4 (aquaporin 4) Siero 
x sierologia 

(Tappo rosso 
gel 5 ml) 

Utilizzare la 
stessa provetta 

per altri esami su 

siero 

21 gg Mariotto 4286 Neuromielite ottica fixed cell-based assay (+/-) Digiuno preferibile ma non 

necessario 
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Anticorpi anti-MOG (myelin oligodendrocyte 
glycoprotein)   

Siero; 
liquor 

x sierologia 

(Tappo rosso 
gel 5 ml); 1 

ml di liquor 

Utilizzare la 

stessa provetta 
per altri esami su 

siero e liquor 

21 gg Mariotto 4286 Neuromielite ottica, 
MOGAD 

in-house live cell-based 
assay (+/-) 

Digiuno preferibile ma non 
necessario 

Anticorpi anti-IgLON5  Siero; 

liquor 

x sierologia 
(Tappo rosso 

gel 5 ml); 1 

ml di liquor 

Utilizzare la 
stessa provetta 

per altri esami su 

siero e liquor 

40 gg Mariotto 4286 

Neuropatia, 
degenerazione 

cerebellare, 

encefalite 

fixed cell based-assay (+/-) Digiuno preferibile ma non 

necessario 

Dosaggio progranulina sierica  Siero; 

liquor 

x sierologia 
(Tappo rosso 

gel 5 ml); 1 

ml di liquor 

 1 anno Zanusso 6016 Demenza ELISA, ng/ml Digiuno preferibile ma non 

necessario 

Ricerca bande oligoclonali liquorali Siero; 

liquor 

x sierologia 

(Tappo rosso 

gel 5 ml); 1 
ml di liquor 

Utilizzare la 

stessa provetta 

per altri esami su 
siero e liquor 

21 gg Mariotto 4286 

Neuromielite ottica, 

sclerosi multipla, 

MOGAD, 
poliradicolonevrite 

Isoelettrofocusing (+/-) Digiuno preferibile ma non 

necessario 

Anticorpi anti-antigeni di superficie 

(NMDAR, LGI1, CASPR2, AMPAR1-2, 
GABA-Br, DPPX-6) 

Siero; 
liquor 

x sierologia 

(Tappo rosso 
gel 5 ml); 1 

ml di liquor 

Utilizzare la 

stessa provetta 
per altri esami su 

siero e liquor 

21 gg Mariotto 4286 

Neuropatia, 

degenerazione 

cerebellare, 
encefalite, 

malattia del 
motoneurone 

fixed cell-based assay (+/-) Digiuno preferibile ma non 
necessario 

Dosaggio proteina TAU  Liquor 2 ml 

Provetta in 

plastica sterile 

senza additivi, 

NON in vetro 

30 gg Zanusso 4285/6697 demenza ELISA, pg/ml Digiuno dalla mezzanotte 

Dosaggio proteine fosfoTAU e amiloide-β40 
e  -β42 Liquor 2 ml 

Provetta in 

plastica sterile 
senza additivi, 

NON in vetro 

30 gg Zanusso 4285/6697 demenza ELISA, pg/ml Digiuno dalla mezzanotte 

Ricerca liquorale proteina prionica patologica Liquor 2 ml 

ESAME SOLO 

A SCOPO DI 
RICERCA 

Provetta in 

plastica sterile 
senza additivi, 

NON in vetro 

30 gg Zanusso 4285/6697 demenza 
real-time quaking-induced 

conversion – RT-QuiC; 

risultato positivo/negativo 
Digiuno dalla mezzanotte 

ANALISI GENETICHE DNA 
Sangue in 

EDTA (tappo 
viola 2x 6 ml) 

Un unico 
campione di 

sangue è 

sufficiente per 
l’esecuzione di 

qualsiasi analisi 

su DNA 

     Digiuno non necessario 

Ricerca copy number variation geni PMP22, 
GJB1, MPZ     3 mesi Tagliapietra 4462 neuropatia MLPA  

Ricerca copy number variation gene APP    
1 anno 

 
Zanusso 4285/6697 demenza MLPA  

Ricerca copy number variation gene PSEN1    1 anno Zanusso 4285/6697 demenza MLPA  
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Ricerca copy number variation geni MAPT, 

GRN, CRHR1    1 anno Zanusso 4285/6697 demenza MLPA  

Analisi gene PRNP    2 mesi Zanusso 4285/6697 Demenza familiare  sequenziamento Sanger  

Analisi espansione gene C9ORF72     30 gg Zanusso 4285/6697 Demenza/mal. Del 

motoneurone 

analisi di frammenti 

mediante sequenziamento 
Sanger 

 

Analisi espansione gene AR      30 gg Vattemi 4194 Malattia di Kennedy sequenziamento Sanger  

Analisi espansione gene RFC1     30gg Tagliapietra 4462 CANVAS 
analisi di frammenti 

mediante sequenziamento 

Sanger 
 

Analisi genetica per Neuropatia: BSCL2, 

C12Orf65, DNM2, EGR2, GARS, GDAP1, 
GJB1, HINT1, HSPB1, HSPB8, IGHMBP2, 

LITAF, MFN2, MORC2, MPZ, MTMR2, 

NDRG1, PMP2, PMP22, POLG, PRPS1, 
RAB7A, SH3TC2, TFG, TRPV4, TTR, VCP 

   12 mesi Tagliapietra 4462 

Neuropatia 

geneticamente 

determinate, malattie 
mitocondriali, 

demenze 

Sequenziamento genico di 

nuova generazione NGS   

Analisi genetica per Neuropatia sensitiva: 

APTX, ATL1, ATL3, ATP7A, DNMT1, GLA, 
ELP1, KIF1, NGF, POLG, RAB7A, SETX, 

SPTLC1, SPTLC2, TTR 

   12 mesi Tagliapietra 4462 
Neuropatie ereditarie 

prevalentemente 

sensitive 

Sequenziamento genico di 
nuova generazione NGS   

Analisi genetica per Malattia del 

Motoneurone: FUS, SOD1, TARDBP, VCP    9 mesi Vattemi 4194 Malattia del 

motoneurone 
Sequenziamento genico di 

nuova generazione NGS   

Analisi gene SOD1    2 mesi Vattemi 4194 Malattia del 
motoneurone sequenziamento Sanger  

Analisi genetica per Demenze: APP, 

CHMP2B, CST3, FUS, GRN, HTRA1, 
ITM2B, MAPT, NOTCH3, PLD3, PRNP, 

PSEN1, PSEN2, SQSTM1, TARDBP, TBK1, 

TUBA4A, VCP 

   9 mesi Zanusso 4285/6697 CADASIL, FTD, 

AD, CAA   

Analisi gene TTR    2 mesi Tagliapietra 4462 amiloidosi sequenziamento Sanger  

Ricerca mutazioni puntiformi geni 

mitocondriali:     2 mesi Tonin, 

Vattemi 6625, 4194 MELAS, MERRF, 

LHON sequenziamento Sanger  

Ricerca delezioni DNA mitocondriale 
DNA 

estratto da 

muscolo 

Prelievo 
bioptico di  

muscolo, 

congelato  

 6 mesi Tonin, 

Vattemi 6625, 4194 Malattie 

mitocondriali Southern blot  

PATOLOGIA MUSCOLARE  muscolo 

Prelievo di 

muscolo 
effettuato in 

ambulatorio 

DH 
Neurologia B 

Il muscolo 
prelevato è 

sufficiente e 

necessario per 
eseguire tutte le 

analisi sotto 

elencate 

     

Digiuno non necessario, 

sospensione di farmaci 

anticoagulanti e 
antiaggreganti  (secondo 

indicazioni cliniche) 

          

Analisi istologica 4 reazioni   Muscolo  

congelato in 

Prelievo 

bioptico di 
 1 mese Tonin, 

Vattemi 6625, 4194 Patologia muscolare   Colorazioni istologiche 

convenzionali  
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isopentano muscolo  

Analisi istoenzimatica 8 reazioni  
Muscolo  

congelato in 
isopentano 

Prelievo 
bioptico di 

muscolo 

 

 1 mese Tonin, 

Vattemi 6625, 4194 Patologia muscolare   Colorazioni istolochimiche 

convenzionali  

Altra colorazione per biopsia muscolare 
Muscolo  

congelato in 

isopentano 

Prelievo 

bioptico di 

muscolo 
 1 mese Tonin, 

Vattemi 6625, 4194 Patologia muscolare     

Analisi immunoistochimica per miopatie 

infiammatorie (4 anticorpi)   

Muscolo  
congelato in 

isopentano 

Prelievo 
bioptico di 

muscolo  

Si utilizza lo 

stesso prelievo 

bioptico di cui 
sopra 

1 mese Tonin, 

Vattemi 6625, 4194 Miopatie   

infiammatorie 
Immunofluorescenza, 

immunoperossidasi Come sopra 

Analisi immunoistochimica per miopatie 

geneticamente determinate:          

Distrofina (3 anticorpi)   
Muscolo  

congelato in 
isopentano 

Prelievo 

bioptico di 
muscolo 

 3 mesi Tonin, 

Vattemi 6625, 4194 Distrofia muscolare Immunofluorescenza  

 Sarcoglicani (4 anticorpi)   
Muscolo  

congelato in 
isopentano 

Prelievo 

bioptico di 
muscolo 

 3 mesi Tonin, 

Vattemi 6625, 4194 Distrofia muscolare Immunofluorescenza  

Emerina 
Muscolo  

congelato in 
isopentano 

Prelievo 

bioptico di 
muscolo 

 3 mesi Tonin, 
Vattemi 6625, 4194 Distrofia muscolare Immunofluorescenza  

Caveolina  
Muscolo  

congelato in 

isopentano 

Prelievo 

bioptico di 

muscolo 
 3 mesi Tonin, 

Vattemi 6625, 4194 Distrofia muscolare Immunofluorescenza  

Laminina 2 
Muscolo  

congelato in 

isopentano 

Prelievo 

bioptico di 

muscolo 
 3 mesi Tonin, 

Vattemi 6625, 4194 Distrofia muscolare Immunofluorescenza  

Collagene VI 
Muscolo  
congelato in 

isopentano 

Prelievo 
bioptico di 

muscolo 
 3 mesi Tonin, 

Vattemi 6625, 4194 Distrofia muscolare Immunofluorescenza  

Desmina 
Muscolo  
congelato in 

isopentano 

Prelievo 
bioptico di 

muscolo 
 3 mesi Tonin, 

Vattemi 6625, 4194 Miopatie 

miofibrillari Immunofluorescenza  

Miotilina 
Muscolo  

congelato in 

isopentano 

Prelievo 

bioptico di 

muscolo 
 3 mesi Tonin, 

Vattemi 6625, 4194 Miopatie 

miofibrillari Immunofluorescenza  

B-cristallina 
Muscolo  

congelato in 
isopentano 

Prelievo 

bioptico di 
muscolo 

 3 mesi Tonin, 

Vattemi 6625, 4194 Miopatie 

miofibrillari Immunofluorescenza  

Analisi biochimica  su biopsia di muscolo per 

enzimi della catena respiratoria  
mitocondriale (6 reazioni),  

Muscolo 

congelato 

Prelievo 

bioptico 

congelato 
direttamente 

in N2 

 2 mesi Tonin 6625 Malattie 

mitocondriali 
Dosaggio enzimatico 

spettrofotometrico  Come sopra 

Analisi biochimica  su biopsia di muscolo per 

enzimi della glicogenolisi e della glicolisi (12 
reazioni) 

Muscolo 

congelato 

Prelievo 
bioptico 

congelato 

direttamente 

 2 mesi Tonin 6625 Miopatie 

metaboliche 

Dosaggio enzimatico 

fluorimetrico e 
spettrofotometrico 
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in N2 

STUDIO NEUROPATOLOGICO         

Studio neuropatologico di tessuto cerebrale in 

sospetta malattia da prioni 

Encefalo 

fissato in 
formalina  

Campioni di 

diverse aree 
cerebrali 

Contattare Prof. 

Zanusso 12 mesi Zanusso 4285/6697 
Sospetta malattia da 

prioni negativa allo 
studio biochimico 

Colorazioni istochimiche e 

immunoistochimiche, +/-  

Studio biochimico di tessuto cerebrale in 
sospetta malattia da prioni 

Encefalo 
congelato 

Campioni di 

diverse aree 

cerebrali 

Contattare Prof. 
Zanusso 1 mese Zanusso 4285/6697 Malattie da prioni Western blot, +/-  

          

 

 
 


