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A Qualidade no diagnéstico molecular em genética humana & uma presenga constante na rotina da
nossa Unidade. A participagdo em programas de Avaliagdo Externa da Qualidade (AEQ),
nomeadamente no United Kingdom National External Quality Assessment Service for Leucocyle
Immunophenotyping (UK-NEQAS LI), é fundamental para manter o laboratério atualizado a nivel
das recomendacbes sobre as boas praticas em diagnéstico molecular, permitindo também a
comparagao do desempenho com outros laboratdrios europeus e melhorar os relatorios dos testes
genéticos,

A nossa Unidade participa desde 2007 no programa de AEQ do UK-NEQAS LI para a detegdo da
alteragdo JAKZ2.p.Val617Phe (V617F), essencial no diagnostico de neoplasias mieloproliferativas.
Neste programa de AEQ, realizado trés vezes por ano, séo fornecidas amostras de linhas celulares
liofilizadas para avaliagdo da presenga/auséncia da referida alteragdo. Os resultados dos ensaios e
os detalhes da metodologia utilizada, sdo submetidos anonimizados a entidade organizadora.

Desde o Inicio da nossa participagdo nesta AEQ até 2018, foram analisadas 57 amostras. Destas,
a alteracdo estava presente em 40 amostras e ausente em 17, sem falsos positivos ou falsos
negativos. Os resultados todos validados pela entidade organizadora da AEQ, para além de
confirmarem a reprodutibilidade, representatividade e repetibilidade para este teste genético,
permitem validar anualmente a metodologia usada garantindo a sua especificidade e sensibilidade.
Em conformidade com as recomendagbes especificas da Organizagdo para a Cooperagdo e
Desenvolvimento Econémico (OCDE) para controlo de qualidade no diagndstico genético
molecular, possuimos desde 2018 acreditagdo para a pesquisa da alteragio JAK2 p.Val617Phe
(V617F), atribuida pelo Instituto Portugués de Acreditagéo (IPAC) no &mbito da norma ISO 15189.
A acreditacio ao abrigo desta norma é exigente, contribui para melhorar os testes genéticos na
sua globalidade, pois compreende néo so requisitos técnicos, como também requisitos de gestéo.

Esta acreditagdo contribuli para melhorar a qualidade laboratonal a varios niveis, confere
credibilidade, competéncia técnica e confianga. A acreditaclio e a participagdo na AEQ em causa,
contribuem para melhorar o diagnéstico molecular dos doentes, para reduzir tempos de resposta,
refletindo-se numa melhor vigildncia e tratamento dos doentes.
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