
BIOBANCHE GENETICHE 

E  

RICERCA BIOMEDICA 

Mirella Filocamo 

S.S.D. Lab. Diagnosi Pre e Post-natale 
Malattie Metaboliche  

IRCCS G. GASLINI 
Genova 



Unità di SERVIZIO, 

 senza scopo di lucro diretto, finalizzate a 

 allestimento, mantenimento, conservazione e distribuzione 

 di materiale biologico umano utilizzato per 

DIAGNOSI E RICERCA  IN MALATTIE GENETICHE 

DEFINIZIONE e PECULIARITÀ 

La loro peculiarità richiede che il campione sia 

collegabile ai dati anagrafici, genealogici , clinici e 

genetici  del soggetto  “donatore” 



Raccolgono e conservano materiale biologico umano 

TESSUTI (fetali  adulti)  

SANGUE 

LINEE CELLULARI 

 DNA/RNA 

CAMPIONI:TIPOLOGIA 

materiale biologico, già regolamentato da specifiche norme:  

 organi per il trapianto  

 cellule staminali ematopoietiche da cordone ombelicale   

 o midollo per trapianto/terapia cellulare 

 sangue e derivati a scopo trasfusionale 

 embrioni, spermatozoi, oociti per la procreazione assistita   

NON DEVONO CONSERVARE  
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CAMPIONI:PROVENIENZA 

 Persone/famiglie  affette  da malattie 
genetiche  

  Gruppi di popolazione  con aumentata 
 frequenza di malattie genetiche  

  Gruppi di popolazione con  
 caratteristiche  tali da essere utilizzati 
 come modello per studi vari 

  Gruppi di popolazione utilizzati come 
 controllo 

   …………… 



CAMPIONI:CAMPI DI APPLICAZIONE  

 Persone/famiglie  affette  da malattie 
genetiche  

  Gruppi di popolazione  con aumentata 
 frequenza di malattie genetiche  

  Gruppi di popolazione con  
 caratteristiche  tali da essere utilizzati 
 come modello per studi vari 

  Gruppi di popolazione utilizzati come 
 controllo 

   …………… 

Identificazione di 

 nuove malattie 

 nuovi  difetti genetici 

 meccanismi patogenetici 

 geni di suscettibilità  

Studi  di 

 epidemiologia 

 farmacogenetica 

 farmacogenomica  

Messa a punto  di terapie 
“in vitro” 
……… 

Le Biobanche Genetiche costituiscono uno strumento indispensabile  

per la ricerca biomedica in quanto facilitano  progetti  dei cui risultati  

BENEFICIA L‟INTERA  COMUNITÀ 



Le Biobanche Genetiche costituiscono uno strumento indispensabile  

per la ricerca biomedica in quanto facilitano  progetti  dei cui risultati  

BENEFICIA L‟INTERA  COMUNITÀ 

CAMPIONI:CAMPO DI APPLICAZIONE  

STATEMENT ON BENEFIT SHARING 

(9 April 2000) 



REQUISITI 

QUALITA‟ 

FLUSSO DI 
CAMPIONI E DATI 

“IN” E “OUT” 

 DATABASE 
DEDICATO 

Assicurare RISULTATI AFFIDABILI dei progetti di ricerca 

REGISTRAZIONE 
DATI CAMPIONI 

PRESENZA DI 
SOPs 

TRACCIABILITA‟ 
PROCESSAMENTI 

Assicurare SALVAGUARDIA E DIRITTI  dei donatori 



REQUISITI 

QUALITA‟ 

 DATABASE 
DEDICATO 

Assicurare RISULTATI AFFIDABILI dai progetti di ricerca 

REGISTRAZIONE 
DATI CAMPIONI 

PRESENZA DI 
SOPs 

TRACCIABILITA‟ 
PROCESSAMENTI 

 TRACCIABILITA‟ DI TUTTI GLI EVENTI 
(dal prelievo all’uso) 

 CONTROLLI DI QUALITA‟ 
 

conservazione caratteristiche del campione   

REGISTRAZIONE DATI 

 

 appropriata „qualificazione‟ dei campioni 

(diagnosi, tipo of diagnosi, etnia……) 



REQUISITI 

PROTEZIONE 
CAMPIONE/DATI 

USO 
IMPROPRIO 

CONFIDENZIALITA‟ 
DONATORI 

QUALITA‟ 

FLUSSO DI 
CAMPIONI E DATI 

“IN” E “OUT” 

 DATABASE 
DEDICATO 

Assicurare RISULTATI AFFIDABILI dai progetti di ricerca 

REGISTRAZIONE 
DATI CAMPIONI 

PRESENZA DI 
SOPs 

TRACCIABILITA‟ 
PROCESSAMENTI 

Assicurare SALVAGUARDIA E DIRITTI  dei donatori 



PROTEZIONE 
CAMPIONE/DATI 

CONFIDENZIALITA‟ 
DONATORI 

Assicurare SALVAGUARDIA E DIRITTI  dei donatori 

collegati ai campioni i potrebbe 

rivelare il profilo genetico della 

persona e della sua famiglia  è 

indispensabile che vengano attuate 

le normative sulla sicurezza e 

sulla tutela dei dati personali al 

fine di evitare discriminazioni, sia in 

contesti clinici, che in altre situazioni 

quali occupazione, assicurazioni…….. 

Poiché l’ insieme dei dati anagrafici, genealogici e clinici 



 identificabili tramite codice: campioni identificabili tramite un 
codice, noto solo a responsabile biobanca/suo delegato  

La biobanca genetica, pur mantenendo l‟anonimato del 
donatore, deve garantire la “TRACCIABILITÀ” dei campioni per 

RISPETTARE IL DIRITTO DI CHI HA DONATO  
A BENEFICIARE DEI RISULTATI 

I campioni di una biobanca genetica devono essere  



REQUISITI 

PROTEZIONE 
CAMPIONE/DATI 

QUALITA‟ 

FLUSSO DI 
CAMPIONI E DATI 

“IN” E “OUT” 

 DATABASE 
DEDICATO 

PRESENZA DI 
SOPs 

Assicurare SALVAGUARDIA E DIRITTI  dei donatori 

PROTEZIONE 
CAMPIONE/DATI 

RECUPERO RISULTATI 
(biobanca  e donatori) 

Assicurare SALVAGUARDIA E DIRITTI  dei donatori 

Supportare future ricerche 
Evitare duplicazione di ricerche 

Restituire risultati utili ai donatori  



REQUISITI 

PROTEZIONE 
CAMPIONE/DATI 

RECUPERO RISULTATI 
(biobanca  e donatori) 

QUALITA‟ 

FLUSSO DI 
CAMPIONI E DATI 

“IN” E “OUT” 

 DATABASE 
DEDICATO 

PRESENZA DI 
SOPs 

WEBSITE 
DEDICATO 

A servizio  della  
comunità scientifica  



REQUISITI 

PROTEZIONE 
CAMPIONE/DATI 

RECUPERO RISULTATI 
(biobanca  e donatori) 

QUALITA‟ 

FLUSSO DI 
CAMPIONI E DATI 

“IN” E “OUT” 

 DATABASE 
DEDICATO 

PRESENZA DI 
SOPs 

WEBSITE 
DEDICATO 

SERVIZIO 
 (IN/OUT) 
REGOLATO 

CONTINUITA‟  
OPERATIVA 

Le Biobanche dovrebbero operare sotto gli auspici di istituzioni pubbliche  

(ospedali, università….) per la condivisione delle responsabilità di 

funzionamento/gestione    SOSTENIBILITA‟ A LUNGO TERMINE 



REQUISITI 

MODULI 
 Richiesta del servizio 
 Dati paziente 
 Informativa e Consenso 
 informato 

MODULI 
 Richiesta del servizio 
 “Transfer agreement” 
  Conferma uso campione  

REGOLE SERVIZIO “OUT” 

 distribuzione a ricercatori qualificati 

 appropriata giustificazione per l‟ uso: 
  descrizione progetto 
  grant sponsor 
  resulti attesi……… 

 
 
 

OBBLIGO A MANTENERE SEMPRE L‟ULTIMA 

ALIQUOTA PER USO DEL DONATORE/FAMIGLIA 

SERVIZIO 
 (IN/OUT) 
REGOLATO 



TELETHON  è stato tra i primi a riconoscere il valore delle Biobanche 

Dal 1992  primi finanziamenti a Biobanche italiane già esistenti  

a fronte di selezionati progetti di ricerca (peer review) 

In Italia 

2008 1° Network di Biobanche Genetiche in Italia  
(progetto Telethon quinquennale) 

PRINCIPALI OBIETTIVI 

 interconnettere e coordinare Biobanche Genetiche qualificate 

 e già finanziate 

 armonizzare standard etici, legali e qualitativi 

 migliorare il servizio all‟esterno tramite lo sviluppo di un sistema 

 informatico centralizzato 

 promuovere il Network all‟interno delle Associazioni Familiari 



Cell Line and DNA Bank from patients 
 affected by Genetic Diseases 

Mirella Filocamo - GENOVA 

Human Genetic Bank of patients  
affected by Parkinson Disease  

and Parkinsonisms 
Stefano Goldwurm - MILANO 

Cell Line and DNA Bank of Rett Syndrome  
and other X-Linked Mental Retardation  

Alessandra Renieri - SIENA 

Cells, Tissues and DNA  
from Patients with  

Neuromuscular Diseases 
Marina Mora - MILANO 

Galliera Genetic Bank 
 DNA, Cell Lines and Tissues 

Franca Dagna Bricarelli 
Chiara Baldo - GENOVA  

Neuromuscular Bank of Tissues  
and  DNA sample 

Corrado Angelini - PADOVA  

Bank of DNA, Cell Lines and 
 Nerve-Muscle-Cardiac 

Maurizio Moggio - MILANO 

COMPOSIZIONE  7 Biobanche  “FONDATORI” 



BIOBANCHE: DIRETTORI e ANNO AVVIO  

Cell Line and DNA Bank from patients 
 affected by Genetic Diseases 

MIRELLA FILOCAMO - GENOVA 

Human Genetic Bank of patients  
affected by Parkinson Disease  

and Parkinsonisms 
STEFANO GOLDWURM - MILANO 

Cell Line and DNA Bank of Rett Syndrome  
and other X-Linked Mental Retardation  

ALESSANDRA RENIERI - SIENA 

Cells, Tissues and DNA  
from Patients with  

Neuromuscular Diseases 
MARINA MORA - MILANO 

Neuromuscular Bank of Tissues  
and  DNA sample 

CORRADO ANGELINI - PADOVA  

Bank of DNA, Cell Lines and 
 Nerve-Muscle-Cardiac 

MAURIZIO MOGGIO - MILANO 

Galliera Genetic Bank 
 DNA, Cell Lines and Tissues 
FRANCA DAGNA BRICARELLI 

CHIARA BALDO - GENOVA  

1976  
(IRCCS Gaslini) 

1983 
(Osp. Galliera) 1986 

(IRCCS Besta) 

1998 
(Mol Biology Dept - Univ) 

2002 
(Ist. Clinici di Perfezionamento) 

1986 
(Centro Dino Ferrari) 

1982 
(Dip. Neuroscience - Univ) 

http://www.parkinson.it/images/stories/notizie/goldwurm.gif


Biobanca Primaria TGB: Nuovi MEMBRI 
 (Bandi annuali Telethon) 

NETWORK
“APERTO” 

Biobanca Secondaria 

? 



Biobanca Primaria TGB: Nuovi MEMBRI 
 (Bandi annuali Telethon) 

NETWORK
“APERTO” 

Biobanca Secondaria 

Cell line and DNA Bank of 
paediatric movement disorders 

BARBARA GARAVAGLIA - MILANO 

Human mutation gene Biobank 
LUISA POLITANO - NAPOLI  

8 

2 

Genomic Disorders Biobank   
GIUSEPPE MERLA - S.G. ROTONDO 



TGB: ORGANIZAZIONE e “GOVERNANCE” 

NETWORK BOARD 
(Coordinator+Biobank Directors) 

Organo decisionale Supportato da un Coordinatore 
Emeritus  (F. Dagna Bricarelli) 

(Esperti  in materia legale, etica e tecnica e dal presidente  
di  UNIAMO (federazione di associazioni familiari) 

Organo consultivo 

TELETHON FOUNDATION 
(Comitato Sc per le Biobanche) Supportato  da  “Telethon 

Expert Advisor “(J. Vaught) 

ADVISORY  BOARD 

PRINCIPI CONDIVISI E SANCITI  
 

STATUTO 



7000
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9000
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DNA TISSUE CELL LINES

TGB: COLLEZIONI 

9.692 DNA 
9.633 TESSUTI 
Nervo, muscolo…. 
Biopsie fetali 

8.100 LINEE 
CELLULARI 
Amniotici 
Villi 
Fibroblasti 
Mioblasts 
Linfoblasti 
Linfociti 

 oltre 28.000 campioni documentati (= pazienti con  diagnosi)  



 circa 450 differenti  difetti  genetici 

Gruppi di patologie 
maggiormente rappresentate 

Chromosome aberrations 

Mental retardation 

Mental retardation X-linked 

Metabolic disorders 

Neuromuscular disorders 

Parkinson disease 

Rett Syndrome 

Skeletal dysplasias 

White matter disorders 

….. ….. various rare genetic diseases 

 oltre 28.000 campioni documentati (= pazienti con  diagnosi)  

TGB: COLLEZIONI 



TGB: IT INFRASTRUTTURA 

STRUTTURA CONDIVISA DA TUTTE LE BIOBANCHE 

ogni biobanca usa specifici  moduli   

in base  a campioni/dati/patologie) 

 
data anonimizzati 

sono automaticamente aggregati  
e pubblicati 

 

DATABASE  LOCALE 

www.biobanknetwork.org 

GARANZIA DI TOTALE TRASPARENZA 
attraverso il monitoraggio del flusso 

dei campioni 

 
Richieste dall‟esterno  

condivise dal tutte le biobanche  
(e dal telethon) 

 

WEBSITE  NETWORK 

http://dppm.gaslini.org/db/
http://staging.biobanknetwork.org/
http://www.biobanknetwork.com/


SERVIZIO DI DISTRIBUZIONE 

Italy 

Great Britain 

Denmark  

Austria 

 Belgium 

 Netherlands 

Germany 

Spain  

Portugal 

Poland 

Spain 

Israel 

Turkey 

… 

Canada  

Texas 

 Pennsylvania 

 Iowa 

Massachusetts 

Maryland 

 Oregon 

 New Jersey 

 Wisconsin 

 New York 

Missouri  

Ohio  

Columbia 

…..   

GASLINI –  GALLIERA  
Genova 

Japan 

Taiwan 

Australia 



IDENTIFICAZIONE DI 
DIFETTI GENETICI 

BIOBANCA 

IRCCS GASLINI 



IDENTIFICAZIONE DI 
MECCANISMI PATOGENETICI  

BIOBANCA 

IRCCS GASLINI 



Messa a punto di 
TERAPIE IN VITRO  

BIOBANCA 

IRCCS GASLINI 



Scoperta dei geni-malattia 

Caratterizzazione molecolare 
dei casi indice 

Possibilità di individuare i 
portatori nelle rispettive 

famiglie 

 

CONSIGLIO GENETICO 

BIOBANCA 

IRCCS GASLINI 



L‟ analisi molecolare di 
FMR1 conferma la 
diagnosi dei soggetti 
affetti e permette di 
individuare i soggetti 
premutati  
 diagnosi prenatale 

1987 
Analisi citogenetica del 
sito fragile Xq27.3 

Sindrome dell‟ X fragile 

Conservate in biobanca 
le linee cellulari dei 
soggetti analizzati 

1991  
Scoperto gene FMR1 

BIOBANCA 
E.O. Ospedali Galliera 



Sindrome di Down 

BIOBANCA 
E.O. Ospedali Galliera 




