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Commenti generali per TUTTI i laboratori

Nel format del referto è opportuno che la variante identificata ed il suo significato/classificazione assuma maggiore
evidenza rispetto alla descrizione della metodica utilizzata, ai criteri di classificazione impiegati, alle note
metodologiche
Si precisa che è opportuno descrivere la versione dell'NM utilizzata
Si precisa che debbono essere sempre dichiarate "coverage" e "profondità di lettura"
Si sottolinea la necessità di utilizzare le nuove regole Clingen ENIGMA 2023

Performance di TUTTI i laboratori

Laboratori
partecipanti

Laboratori su cui è
stata eseguita la

valutazione

Laboratori esclusi
dalla valutazione

Numero laboratori
con Performance
soddisfacente ( >=

15 punti)

Numero laboratori
con Performance

non soddisfacente (
< 15 punti)

16 16 0 15 1

Performance del laboratorio

Punteggio massimo Totale penalizzazioni Punteggio ottenuto
Performance

soddisfacente ( >=
15 punti )

Performance non
soddisfacente ( < 15

punti )

30 -0,250 29,750 X


