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IL RUOLO DELLE BIOBANCHE 
PER LE MALATTIE RARE

Luisa Minghetti
Istituto Superiore di Sanità - Roma
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Le informazioni scientifiche ricavabili 

dal materiale biologico umano, 
grazie alla continua evoluzione 

delle scienze “omiche”, 

sono centrali per l’avanzamento e il 

progresso della ricerca traslazionale e 

della medicina di precisione  

precisione 
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precisione 
Gran parte delle conoscenze attuali 

sulle malattie e sulle possibilità 

diagnostiche e terapeutiche sono 

basate su studi su 

Il materiale biologico umano – inteso

come campione biologico e dati
epidemiologici, clinici, sperimentali 

associati - è la risorsa più critica
per tradurre i progressi della medicina

molecolare e delle tecnologie omiche

in una migliore salute umana

Il materiale biologico è un 

patrimonio per la ricerca, e se di qualità, 

il suo valore aumenta con la 

quantità e la qualità delle 

informazioni associate
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la ricerca con materiale biologico umano e le biobanche di ricerca

La ricerca che prevede l’uso di materiale biologico 
umano deve essere svolta nel rispetto di una serie di 

principi fondanti

La ricerca che prevede l’uso di materiale biologico deve essere sempre

condotta con trasparenza e nel rispetto della persona da cui

si origina il materiale biologico stesso

L’uso del materiale biologico residuo deve essere preferito alla 
raccolta di nuovi campioni, nel rispetto dei requisiti etici, dei diritti 

dei partecipanti e dei requisiti minimi di qualità. 

L’uso del materiale biologico deve essere : applicando le 

di preparazione e conservazione; associando al materiale 

biologico ; ottenendo dai partecipanti un 

all’utilizzo del materiale biologico per scopi di ricerca.  

La comunità scientifica deve essere in grado di garantire un clima di 

fiducia con i partecipanti alla ricerca ………e con la società in senso 

lato……

Dichiarazione di Helsinki; 

https://www.wma.net/policies-

post/wma-declaration-of-helsinki-

ethical-principles-for-medical-research-

involving-human-subjects/; 

Convenzione per la protezione dei Diritti 

dell’Uomo e della dignità dell’essere 

umano nei confronti dell’applicazioni 

della biologia e della medicina: 

Convenzione sui Diritti dell'Uomo e la 

biomedicina. Articolo 2. Oviedo 1997; 

https://rm.coe.int/168007d003

https://www.wma.net/policies-post/wma-declaration-of-helsinki-ethical-principles-for-medical-research-involving-human-subjects/
https://www.wma.net/policies-post/wma-declaration-of-helsinki-ethical-principles-for-medical-research-involving-human-subjects/
https://www.wma.net/policies-post/wma-declaration-of-helsinki-ethical-principles-for-medical-research-involving-human-subjects/
https://www.wma.net/policies-post/wma-declaration-of-helsinki-ethical-principles-for-medical-research-involving-human-subjects/
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La biobanca di ricerca assume un ruolo di 

garanzia della qualità della ricerca e del 

rispetto dei requisiti etici e dei diritti dei 

partecipanti 

Biobanca di Ricerca  - Elementi costitutivi

§ Rispetto delle volontà del partecipante: consenso informato

§ Protezione della privacy

§ Custodia dei campioni, terzietà nel garantire la condivisione dei 

campioni 

§ Condivisione dei criteri di accesso e iter di valutazione dei progetti

§ Regole di trasferimento dei campioni/dati e di restituzione dei 

risultati

§ Recupero esiti e reporting sulle ricerche sviluppate

§ Interoperabilità e appartenenza a reti

§ Informazione pubblica e coinvolgimento della cittadinanza e delle 

comunità dei pazienti

GDPR

le biobanche di ricerca all'interfaccia tra i pazienti e la ricerca medica
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La biobanca di ricerca assume un ruolo di 

garanzia della qualità della ricerca e del 

rispetto dei requisiti etici e dei diritti dei 

partecipanti 

le biobanche di ricerca all'interfaccia tra i pazienti e la ricerca medica

Il processo di biobanking garantisce la raccolta 

e l’utilizzo del materiale biologico in conformità ai 

principi etico-normativi, nonchè la 

qualità dei campioni attraverso 

l’implementazione di SOPs

la condivisione dei campioni biobancati e dei 

risultati della ricerca (policy di accesso), è cardine 

dell’attività di una biobanca di ricerca
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le biobanche di ricerca per le malattie rare

le malattie rare pongono sfide uniche alla ricerca, 
spesso a causa della limitata disponibilità di 

campioni e della natura diversa di queste malattie 

nell’avanzamento 
della ricerca sulle malattie rare, attraverso la 
conservazione e la condivisone di 

secondo criteri di qualità e di 
trasparenza

ruolo attivo della comunità delle malattie rare, 
nella sensibilizzazione (engagement)  e promozione del 

biobancaggio di ricerca

Telethon Network of Genetic Biobanks (TNGB)

• 11 Biobanche distribuite sul territorio nazionale

• fondato nel 2007 nell'ambito di un progetto di ricerca 

Fondazione Telethon

• oltre 120.000 campioni biologici (circa 1.000 malattie 

genetiche rare)

• ruolo centrale nel contesto nazionale e europeo:

BBMRI-ERIC e il suo Nodo italiano

EuroBioBank

RD-Connect (FP7 2012-2018)

https://biobanknetwork.telethon.it
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le biobanche e le collezioni di campioni  di Heal ITALIA

Heal Italia: 

consorzio 72 partners dedicato alla medicina di 

precisione nell’ambito dei tumori e delle malattie 

cardiovascolari, metaboliche e rare

punto di forza:

importante presenza di materiale biologico 
umano  raccolto e conservato in biobanche di 

ricerca e in collezioni di campioni 

obbiettivo:

costituire una rete per interconnettere le 
biobanche di Heal e favorire l’uso del materiale 

biologico secondo più elevati standard di qualità e 

principi etici conformi alla legislazione italiana e alle 

raccomandazioni internazionali  

In sinergia con le realtà avanzate 

nazionali e internazionali 97 Biobanche (46 BB quality grade)
Università, EPR, Ospedali, IRCCS, ISZ
290 gruppi di ricerca
14 Associazioni di pazienti, Assobiotec

http://bbmri-eric.eu/
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le biobanche e le collezioni di campioni  di Heal ITALIA

CRO – Istituto Nazionale dei Tumori Aviano

Fondazione TLS

IRCCS - Azienda Ospedaliero-Universitaria di Bologna

IRCCS - Istituto Nazionale Tumori Regina Elena

IRCCS - Istituto di Ricerche Farmacologiche "Mario Negri»

Istituto Oncologico del Mediterraneo

Istituto Superiore di Sanità

Università Politecnica delle Marche

Università degli Studi di Catania

Università degli Studi di Cagliari

Università di Foggia

Università degli Studi di Milano – Bicocca

Università degli Studi di Modena e Reggio Emilia

Università degli Studi Sapienza – Dip Medicina Sperimentale

Università degli Studi di Verona 

Rete delle Biobanche di Heal Italia
97 Biobanche (46 BB quality grade)
Università, EPR, Ospedali, IRCCS, ISZ
290 gruppi di ricerca
14 Associazioni di pazienti, Assobiotec
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le biobanche e le collezioni di campioni  di Heal ITALIA

Information Desk 

italy@bbmri.it

(>400 service/anno) 

CS ELSI
elsi@bbmri.it

Knowledge Base

Helpdesk 

Ethics Check

Training

Code of Conduct

Ministeri & Partners strategici

EU & Global Affairs

Pazienti & Cittadini

Società Scientifiche

Collaborazioni con Industria

Stakeholder Engagement

CS IT 
directory@bbmri.it

Catalogo delle risorse

Accesso a dati e campioni

Raccolta e analisi dati

Interoperabilità

Protezione dei dati

Controllo di qualità e riusabilità

Training  & Supporto

CS Quality 
italy@bbmri.it

Knowledge Hub

Training & Supporto

Auditing

Quality Check

97 Biobanche (46 BB quality grade)
Università, EPR, Ospedali, IRCCS, ISZ
290 gruppi di ricerca
14 Associazioni di pazienti, Assobiotec
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https://www.communityofpractice-bbmri.eu/biobanks
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le biobanche e le collezioni di campioni  di Heal ITALIA

Reti di Biobanche Tematiche di BBMRI.it:

Rete di Biobanche Heal Italia per la MP

Sostenere lo sviluppo di nuovi nodi 

dell’Infrastruttura



16

www.iss.it/servizio-di-coordinamento-e-promozione-della-ricerca

GRAZIE


	Diapositiva 1
	Diapositiva 2
	Diapositiva 3
	Diapositiva 4
	Diapositiva 5
	Diapositiva 6
	Diapositiva 7
	Diapositiva 8
	Diapositiva 9
	Diapositiva 10
	Diapositiva 11
	Diapositiva 12
	Diapositiva 13
	Diapositiva 14
	Diapositiva 15
	Diapositiva 16

