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PREMESSA

Il rapido avanzamento tecnologico, che ha resoilpitess| sequenziamento dell'intero genoma
umano, ha portato ad un’altrettanto rapida espaesd intensificazione delle attivita di laborabori

e ad un considerevole aumento di interesse versollezioni di materiali biologici umani. Tali
nuove attivita necessitano pero di linee guidaaggitite e di una regolamentazione severa dal punto
di vista etico per far si che si possa predisponi@ corretta ricerca sul campo.

Le attivita di ricerca sul genoma umano possoneressndotte in una grande varieta di contesti,
tali da favorire I'avanzamento della tecnologiasdguenziamento, lo sviluppo di piattaforme di
ricerca e la progettazione di studi mirati all'iti@inazione di specifiche malattie. Infatti, le cadte

di campioni di tessuti e le linee cellulari da subttengono acidi nucleici e proteine rappresemtan
un’importante fonte per la diagnosi e per la riegrta quella di base fino alla sperimentazione di
terapie per le malattie genetiche. Il success@dalerche per I'identificazione dei geni di makatt

dei geni di suscettibilita e delle possibili appl@ni terapeutiche, compreso lo sviluppo di nuovi
farmaci, si avvale della possibilita di disporrecdmpioni biologici di persone affette o portatici
predisposte a patologie su base genetica o chefastamo variabilita alla risposta dei farmaci.
Poiché numerose collezioni di materiale biologidtestite in tutto il mondo sono costituite
soprattutto dalle donazioni di malati e delle Ifamiglie che, generosamente, hanno collaborato e
continuano a collaborare per lo sviluppo dellardiaee € necessario avere una regolamentazione
pratica per i ricercatori che sia interdisciplinaeigorosa dal punto di vista etico ed un Comitato
Etico per la ricerca che analizzi le questioni dgaardano gli aspetti piu delicati, per I'impattbe
possono avere sulle persone, della ricerca gendfican questo ambito che si inserisce questa
indagine, svolta in collaborazione con un gruppt’lgituto Superiore di Sanita di Roma che
lavora nell’ambito dell’epidemiologia (inclusa I'el@miologia genetica).

Quando questi tipi di studi coinvolgono la popoter® generale, ossia prevedono un reclutamento
di “popolazione sana” (sia come controlli, sia cosoggetti di studio negli studi di epidemiologia
genetica) rimane sempre necessario che siano gadaghita e rispetto della persona, privacy e
confidenzialita dei dati (sia di quelli raccolti aiomento del reclutamento sia degli eventuali
risultati anche inattesi che sopraggiungessere dallisi effettuate) e dunque che siano predispost
dei veri e propri strumenti atti a tutelarli. llrcenso informato corredato della nota informatila é
strumento principale di questo percorso etico/legille documento deve sottolineare il diritto del
partecipante di ritirarsi dalla ricerca e la scelédle modalita di comunicazione dei risultati dga
derivati, trattati sempre in forma aggregata echana.

Questi non sono i soli punti che devono esser pnesonsiderazione nella conduzione di ricerca

genetica che fa uso di campioni biologici. Sullessb piano e oggetto, tra l'altro, di grande
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dibattito, ci sono altri temi che sempre piu singta affacciando sullo scenario della discussione
internazionale in ambito etico, come la commerzikrione, la licenza e la proprieta del materiale
biologico, la condivisione dei risultati e la pdsbia di discriminazione su base genetica, come
rischio derivante da eventuali partnership di stiggerzi non direttamente finalizzati alla ricerca

scientifica.

Ogni giorno si pud constatare sempre di piu comeidarca sul genoma umano e la ricerca
scientifica in generale siano destinate a produma grande mole di informazioni genetiche,

generando un grandissimo interesse all'interncadmmunita scientifica e della societa.



1. INTRODUZIONE
1.1Le Biobanche
Le Banche Biologiche o “Biobanche a differenza delle semplici raccolte di materiaielogico

dei decenni passati, oggi definibili “storiche” nm@ avuto un grande sviluppo recentissimo proprio
perché si caratterizzano con la collegabilita dempioni conservati con i dati anagrafici,

genealogici e clinici relativi ai soggetti da c@riva il materiale depositat@Questa collegabilita &

un elemento indispensabile per distinguere una @geopria banca biologica che quindi permette
anche studi di follow-up che prevedono analisralitt di salute registrati in fasi successive allgue
di raccolta iniziale del campione, il cui svilupfarnisce importanti risultati soprattutto nel se¢to
della epidemiologia genetica e molecolare e quipdgsiamo dire, nei settori che maggiormente
impattano sulle misure di sanita pubblica.

Le Biobanche genetiche, in particolare, sono definn funzione della diversa tipologia dei
campioni conservati: secondo le “Regulations” ptyi ad esempio, per la European Biobank
dell’'Universita di Maastricht, con il termine “biahca” si intende un’unita operativa che fornisce
un servizio di conservazione e gestione del magebmlogico e dei relativi dati clinici, in accard
con un codice di buon utilizzo e di corretto contaorento e con ulteriori indirizzi forniti da
Comitati Etici e Universita (Stelma F.F., 2003); “®Bwedish Medical Research Council” in un
documento del 1999 definisce le biobanche comeoh&cdi campioni di tessuti umani, la cui
origine sia sempre rintracciabile, conservati par periodo definito o indefinito per specifici
progetti di studio (Abott A., 1999); in Islanda,\waosi € svolto il progetto DECODE che prevedeva
la raccolta di campioni di DNA, dei dati anagrafecidi quelli clinici di tutta la popolazione, la
biobanca é costituita da una collezione di campimalogici conservati per un tempo indefinito
(Ministry of Health and Social Security, Iceland)02); la Raccomandazione del Consiglio
d’Europa R(94) 1 del 14/03/94 definisce la bancgedsuti umani una organizzazione “non-profit”
che deve essere ufficialmente riconosciuta dalters@ sanitarie competenti degli stati membri, e
deve garantire il trattamento, la conservaziona @idtribuzione del materiale (Council of Europe,
1994). Si specifica che per tessuto umano si imeodutte le parti del corpo, inclusi i residui
chirurgici, mentre non sono considerati tessuti nimaapelli, le unghie, la placenta ed i prodditi
scarto dell’'organismo. Inoltre le biobanche non alev conservare materiale biologico gia
regolamentato da specifiche norme come: gli orgeamiil trapianto (Commissiono f European

Communities, 2002; Legge n.91, 1999), il sangue i derivati a scopo trasfusionale (Decreto



Ministeriale n.78, 2001), gli embrioni (Comitato Nianale di Bioetica, 1996), gli spermatozoi e gli

embrioni per la procreazione assistita.

Una definizione abbastanza completa indica le Bioba coméunita di servizio, senza scopo di

lucro diretto, finalizzate alla raccolta e alla cegrvazione di materiale biologico umano utilizzato

per diagnosi genetica, per studi sulla biodiverstger ricerca”. (Inserto ANALYSIS — A cura di
F. Dagna Bricarelli et al., 2003).

Biobanche genetiche particolari sono quelle chealgono e conservano campioni biologici di
popolazioni (isolati genetici). Queste necessitdhnain’organizzazione complessa e di adeguati
finanziamenti per gestire un elevatissimo numerganpioni (Community Genetics 6, 2003). La
loro regolamentazione € sovrapponibile a quelléedabbanche per singoli studi, ma particolare
attenzione deve essere posta per l'ottenimentoudi consenso informato comunitario e per
salvaguardare i principi etici relativi alla donazé dei campioni nei “contratti” che regolano i
rapporti con i finanziatori pubblici e/o privati.

In sintesi, si puo affermare che le Biobanche dgehetsi caratterizzano per la raccolta e la
conservazione di campioni provenienti da:

- persone e famiglie con patologie genetiche;

- gruppi di popolazione con alta frequenza di portaiali affetti da patologie genetiche;

- popolazioni con caratteristiche genetiche idoned’ipelividuazione di geni di suscettibilita
(es. popolazioni con ridotta variabilita inter-imdiuale o forte endogamia, i cosiddetti
“isolati genetici”);

- gruppi di individui idonei per studi di farmacogéioe,

- gruppi di popolazione utilizzati come controllo.

Le finalita prioritarie di queste varie tipologierdccolta sono:

- Favorire le ricerche per identificare le mutazioausa di malattie genetiche. Queste sono
spesso rare o rarissime; quindi solo la possibilitZonservare in un’ unica collezione i
campioni di famiglie e persone affette puo portaresultati utili per la messa a punto di test
diagnostici, per la valutazione dei rischi procreatiei portatori e per I'applicazione di
eventuali terapie. Questo costituisce un noteval@aggio anche per le singole famiglie e
per i loro discendenti che, qualora non sia statentificato il difetto alla base della
patologia familiare, possono sperare di conosgenm prossimo futuro.

- Favorire la collezione di individui con determinggnotipi (tratti di malattia, in questo caso)

per capire le basi genetiche di malattie compleksee i fattori genetici hanno un ruolo



guando e se associati a fattori ambientali (stilrih, abitudini alimentari, esposizione/non
esposizione a determinati agenti , etc) e la stisitiéd all'insorgenza di patologie. Questi

studi costituiscono la sfida delle ricerche deigsimi anni; il loro successo é condizionato
dalla possibilita di disporre di ampie casistichéi @umerosi campioni biologici idonei per

differenti approcci (es. le linee cellulari immdizaate).

- Mettere a disposizione della ricerca farmacogeaatampioni utili per studiare variazioni
genomiche che si associano a differenti rispostiaranaci. Infatti € noto da anni che la
predisposizione di un individuo ad ottenere bemed@& un farmaco o ad avere effetti
collaterali piu o meno gravi, pudo dipendere daofatigenetici che non sono ancora
completamente noti e costituiscono I'obiettivo deficerche intraprese dall'industria per
produrre farmaci sempre piu efficaci e personatizza

- Centralizzare la raccolta di campioni di specifichatologie genetiche per rendere
disponibili linee cellulari indispensabili per lpesimentazionén vitro di terapie innovative,
ad esempio quelle genetiche.

- Offrire ai ricercatori un servizio per lo svilupgei loro studi e favorire la comunicazione e

gli scambi tra i diversi gruppi di scienziati.

1.2Biobanche e benefici per la comunita

Le Biobanche Genetiche costituiscono un importatriamento per la ricerca i cui risultati possono
portare benefici alla comunita. Questo “vantagger [a collettivita” € un concetto importante
richiamato in diversi documenti; in particolare, llae“Dichiarazione sul genoma umano”
(International Bioethics Committee, Paris, 1997)ad. 12 si afferma che “l'applicazione del
progresso della conoscenza, specialmente nell’andella genetica, dovrebbe migliorare la salute
degli individui e contribuire al benessere dell'umta in genere. Inoltre i benefici dello sviluppo
della genetica dovrebbero essere resi disponililita con doveroso riguardo alla dignita e aittlir

di ciascun individuo”.

Non solo i ricercatori devono lavorare per metemdisposizione i risultati per il bene comune ma,
come sostiene Greely (Greely H.T., 1997), qual@ariterca utilizzi campioni di materiale
biologico, si assume generalmente che il donatffra ® campione per successivi vantaggi della
comunita piuttosto che per un profitto personapeoquello esclusivo di un’azienda privata.

Viene considerato un principio etico fondamentalelip per cui il materiale biologico “donato”
non diventi merce di totale interesse economicoveraga garantito un ritorno di benefici alla

comunita. Il Gruppo Europeo sull’Etica nella Sciere nelle Nuove Tecnologie ha dichiarato, a



proposito delle banche di tessuti, che “tutti ggitsmembri dell’lUnione Europea devono aderire al
principio che le donazioni di tessuti umani devosssere gratuite seguendo lI'esempio delle
donazioni di sangue; questo esclude qualunque pagaral donatore” (Knoppers B.M., 1997).

Il Comitato Etico di HUGO (HUGO Ethics CommitteeQ) ha presentato qualche anno fa una
dichiarazione sulla condivisione dei benefici reieagli studi genetici:

1) tutta 'umanita condivide e ha accesso ai bendfda ricerca genetica;

3) igruppi e la comunita dovrebbero discutere prevantente sulla condivisione dei benefici;
tale dibattito dovrebbe includere considerazionil’azcessibilita, anche economica, di
un’eventuale terapia e di altri risultati dellaerica applicabili alla diagnostica e alla
prevenzione;

4) anche in assenza di profitti, potrebbero essenaitfdsenefici immediati per la salute a
seconda delle esigenze della comunita; ad esemapgistenza sanitaria, trasferimento di
tecnologie, contributi alle strutture della comanibcale (es. scuole, biblioteche, strutture
sportive);

5) come minimo tutti i partecipanti alla ricerca ddsibero ricevere informazioni sui risultati
generali e messaggi di gratitudine per la collaborse; I'opportunita etica di fornire agli
individui informazioni sui risultati personali dabbe essere determinata separatamente per
ogni specifico progetto;

6) ditte, industrie e qualunque altra entita commégcizhe indirettamente ricavino profitti
dalle ricerche genetiche, dovrebbero dedicare uer@eptuale del loro utile netto al
potenziamento di infrastrutture sanitarie o allastp di vaccini, test genetici, farmaci e

cure oppure per finanziare progetti umanitari allovlocale, nazionale e internazionale.

1.3Le biobanche nella ricerca biomedica

Molte malattie comuni, come ad esempio I'Alzheimkasma, l'artrite, il cancro, le malattie

cardiovascolari, il diabete, l'ipertensione, I'oltas il Parkinson e le malattie psichiatriche, sono
dovute a condizioni complesse che non solo causafierenza individuale, ma rappresentano un
peso per la societa in termini di costi sanitapreduttivita economica. Il trattamento completo di
gueste malattie rimane elusivo perché esse nomang da un singolo fattore, ma sono il risultato
di un gran numero di effetti, spesso additivi, @@nti da una componente genetica, dallo stile di

vita, dall'ambiente.
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L’insieme di queste malattie definite “complesseias stimate essere, nel nostro Paese, oltre il 70%
di tutte le malattie, causando oltre I'80% di tukee morti premature (ISTAT Indicatori socio-

sanitari http://www.istat.it/sanita/sociospn Una classificazione piu precisa basata su prove

biologiche, migliorerebbe lo stato delle conoscetize ricercano trattamenti terapeutici piu mirati,
e una minore incidenza degli effetti secondarivofaebbe la messa a punto di trials clinici piu
efficaci e contribuirebbe a produrre, come consegaelelle precedenti attivita, dei nuovi parametri
in Sanita Pubblica per la prevenzione e la promezitella salute.

Lo studio delle patologie complesse richiede lagarazione di un gran numero di soggetti affetti e
non affetti da specifiche patologie o esposti e esposti a specifici fattori ambientali (casi e
controlli). Anche qui , le collezioni di materidiologici (o biobanche) insieme alle informazioni
cliniche associate all'individuo sono, quindi, urstrumento indispensabile per indagare i
meccanismi molecolari edgathwayscausali, siano essi genetici o0 ambientali, e padtutre la
ricerca biomedica in miglioramenti delle cure. Lalattie croniche, a progressione lenta, sono un
peso diretto ed indiretto per I'economia del nod@ese. Se la ricerca basata sulle biobanche
portera a miglioramenti diretti nel trattamentoedlan prevenzione delle malattie, si pud prevedere
un impatto economico importante in termini di ricne dei costi sanitari ed un aumento di
produttivita dovuto ad una popolazione piu sanariterca basata sulle biobanche potra favorire
nuove sinergie tra industria e strutture pubblidhdcerca, rafforzando la competitivita del nostro
Paese nell’'ambito delle “industrie della salute”.

Anche nell'ambito della ricerca sulle malattie régdiobanche rappresentano un valido strumento.
Infatti sono ormai humerosissimi i casi in cui leerca di geni che possono causare malattie abbia
subito un’accelerazione grazie all'esistenza ddiimbanche, portando ad una maggiore
comprensione dei meccanismi patogenetici, allouppib di nuovi strumenti diagnostici e al
disegno di strategie terapeutiche (Presidenza dekiGlio dei Ministri, Comitato Nazionale di

Bioetica, Comitato Nazionale per la BiosicurezeaBiotecnologie e le Scienze della Vita, 2009).

1.4 Istituzione delle biobanche

Come gia accennato, l'allestimento di una BiobaacBanca Biologica € molto piu complesso
rispetto a quello di una semplice raccolta di matembiologico per un singolo studio. Il Documento
“Linee guida per [listituzione e l'accreditamentcellé biobanche”, elaborato dal Comitato
Nazionale per la Biosicurezza e le Biotecnologi€amile del 2006, sottolinea appunto la diversita
che esiste tra le due tipologie di raccolta. Lengrhascono spesso spontaneamente negli ospedali, a

seqguito di donazioni di malati, oppure vengono angmogrammate nell’ambito della ricerca
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scientifica, in particolare di tipo epidemiologicte seconde costituiscono un vero e proprio
progetto in sé che presenta, ovviamente, molteppblematiche etiche e implicazioni legali. In
particolare, I'allestimento di una biobanca rivegtande interesse nell’ambito dell’epidemiologia
genetica per lo studio delle cosiddette “malatienplesse” (Metspau A. et al, 2004; German
National Ethics Council, 2004), nella cui complesz@épatogenesi i fattori genetici intervengono
accanto a fattori di tipo ambientale. Per contridailla definizione eziologica delle patologie feer
quali si parla, appunto, di una “suscettibilita’hen di una “causalita genetica”, & necessario un
elevato numero di soggetti e quindi di campionildgai. Spesso poi, uno studio produce nuove
ipotesi per le quali € necessario utilizzare divaut stesso materiale biologico, per analizzare
ulteriori tratti del DNA o indagare la componentengtica di altri fenotipi manifestatisi durante il
follow-up, in relazione ai fenotipi preesistenti.u€¥te esigenze, in termini di numerosita
campionaria e di ricorrenza nell'uso dei campionile® dati conservati, sono da considerare le
fondamenta di un razionale per lallestimento esd'udi una banca biologica nel settore
dell’'epidemiologia genetica.

Il passaggio da collezioni o raccolte di materiblelogico a vere e proprie Biobanche non é
immediato né facilmente raggiungibile, né da untpudi vista amministrativo normativo e
gestionale, né da un punto di vista tecnico. A tuusisaggiunge la necessita di strutture adeguhte e
efficienti che raramente sono presenti all’intexdicEnti di ricerca pubblici o di ospedali, questi
ultimi di solito caratterizzati, per quanto riguarde Biobanche, da un basso livello di
organizzazione, personale non specializzato e fosdfficienti per adeguare le strutture alle norme
vigenti sulla qualita, lo stoccaggio, la sicurezdai campioni, la loro distribuzione e la gestione
informatizzata. A livello europeo, invece, poickeétetodiche di raccolta dei campioni sono diverse
nei vari Paesi (problema che si evidenzia ancheedd nazionale), ed anche le varie legislazioni
sul trattamento dei dati personali e sensibili ktsitamento dei dati genetici differiscono, risul
difficile realizzare universalmente procedure dinstardizzazione per un accreditamento ed un
funzionamento univoco di tutte le molteplici biolbhe esistenti. Per questo sono presenti progetti
come P3G, Public Population Project in Genomib&p(//www.p3g.org/secretariat/index.shjnel

ancor piu recente BBMRI, Biobanking and BiomolecuResources Research Infrastructure,

(http://www.bbmri.euy che nascono con I'obiettivo di creare una sort@richonizzazione in ambito

Europeo, non solo a livello tecnico e strumentala, soprattutto a livello etico e legale, offrendo
un’opportunita unica di migliorare la comunicaziotra le discipline scientifiche, mediche,
legislative e tra comunita scientifica, donatomisa pazienti. Il P3G €& un consorzio internazionale
non-profit dedicato allo sviluppo e alla creaziatieuna infrastruttura multidisciplinare che sia in

grado di comparare e incrociare dati e risultatiéraiti da studi genetici basati sulla popolazione
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condotti in tutto il mondo. Avendo come base lalatmrazione assoluta tra i ricercatori di varie
aree e Paesi e la condivisione dei risultati, ilGPBa come obiettivo quello di migliorare la
comunicazione all'interno della comunita scientfial fine di creare un flusso di conoscenza che
aiuti a trovare nuove strategie di politica samta nuove terapie per la prevenzione alle malattie
migliorando anche la trasmissione di informazidta popolazione generale. Il BBMRI si propone
di creare una rete di biobanche gia esistentiraudiva costituzione in modo da aumentare ancora di
piu la possibilita di condividere le informaziorerivate da studi di ricerca condotti in diversi §lae
e di poter disporre di un’enorme quantita di materbiologico che puo dar vita a studi volti
all'identificazione di malattie rare o di nuove metogie nel campo della diagnosi e della terapia.
Nelle strutture private e iniziato da tempo il peso di razionalizzazione delle risorse e di
centralizzazione di piccole/medie banche esistdrfine di fornire un servizio di alta qualita aipi
gruppi di ricerca. Tra le strutture pubbliche sploche sono riuscite a organizzare collezioni di
materiale biologico a tutti gli effetti considerklmiobanche.
In diversi Paesi Europei il passaggio da collezidinimateriale biologico a biobanche e avvenuto
attraverso due differenti percorsi: 1) trasformaeiodi una precedente collezione in biobanca
certificata tramite adeguamento in termini di peede ed infrastrutture dedicate; 2) trasferimento
della collezione presso una biobanca certificatale Tirasferimento avviene in osservanza di
protocolli di intesa per il rispetto della origitemproprieta intellettuale e disponibilita di utitio.
Ma cosa si intende per certificazione e cosa cotapota certificazione € la procedura di
adeguamento del processo produttivo proprio di ggmticolare struttura a norme internazionali
(tipo norme ISO) che viene verificata e certificdtaenti di certificazione a loro volta riconosciut
ed autorizzati dall’ente di controllo nazionale SIERT, che e parte esso stesso del sistema
internazionale di verifica delle societa certifitgt La certificazione entra nel merito della \fea
del sistema di qualita messo in opera dalla strauttuverifica che il sistema operativo dia garanzie
di processo corrispondenti al modello scelto coimferimento (es. in riferimento alla specifica
norma Iso per la quale si richiede la certificagipriNon entra nel merito della qualita dell’attévit
professionale che spetta ai controlli di qualittees e non entra nel merito dell'autorizzazione a
svolgere una specifica attivita professionale otaga che spetta alle autorita locali o nazionali.
Esistono vari tipi di accreditamento:
- l'accreditamento all’eccellenzéipo Joint Commission) € un procedura in cuidéutazione
viene per lo piu effettuata tra gruppi professiooahogenei o piu raramente da un gruppo
terzo indipendente. La valutazione viene effettuta#a pari; operatori di una struttura

organizzati in gruppo professionale verificano ealétrutture in base a criteri e indicatori
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specifici per le varie situazioni, utilizzando éstdi riscontro precostituite basate su
metodologie messe a punto di comune accordo.

- laccreditamento governativo/istituzionake il riconoscimento di rispondenza a requisiti
fissati 0o da organismi regionali (accreditamentgioeale) o da organismi nazionali
(accreditamento nazionale). Tali requisiti compara parametri relativi alla struttura (es.
leggi sulla sicurezza dei luoghi di lavoro), paréieelativi alla tipologia del personale
(requisiti dei titoli del responsabile della sturt e della formazione del personale ai vari
livelli) e parametri relativi al sistema di qualita

- l'accreditamento professionaleéguarda il riconoscimento del livello di professadita
raggiunto e mantenuto dagli operatori di un deteatu settore. Viene rilasciato da Enti o
Organismi a carattere tecnico-scientifico all’'uauostituiti.

L’accreditamento istituzionale delle strutture dwwdlgono funzione di diagnosi, cura e ricerca in
ambito umano é regolato di norma a livello regienadl di |a della descrizione delle diverse

tipologie di accreditamento, di fatto non esistandicazioni specifiche a livello nazionale per

'accreditamento delle biobanche ed attualmentegeea seguiti i criteri generali adottati per i

laboratori biomedici. | criteri minimi che dovrebibeesser comuni a livello nazionale comprendono
(Presidenza del Consiglio dei Ministri, Comitatozideale per la Biosicurezza e le Biotecnologie,
2006):

a) appartenenza ad un ente pubblico o privato gideddeato a livello regionale o nazionale
che dia garanzie di sostenere tale struttura aoltergnine;

b) definizione di un documento programmatico con dliettivi della struttura, in riferimento
alle specifiche funzioni da svolgere, tipologia dehteriale conservato, quantita dei
campioni previsti, modalitd di conservazione demp#ni, modalita di gestione delle
informazioni, modalita di trasporto dei campioni;

c) definizione della logistica e dei locali dedicatinccaratteristiche adeguate alle specifiche
funzioni;

d) utilizzo di personale qualificato e dedicato coradarmazione specifica alle funzioni da
svolgere;

e) responsabile della struttura con titoli adeguate dunzioni definite nel documento
programmatico, in accordo con la legislazione neai® per la dirigenza,

f) utilizzo di un sistema certificato.
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1.5 Aspetti etico legali delle biobanche

L'interesse per le potenzialita delle biobanche iedparticolare delle biobanche cosiddette
genetiche, per i progressi della ricerca sciemtifec biomedica in particolare, ha accresciuto la
sensibilita verso le implicazioni etiche che ne guo® derivare. In assenza di una specifica
legislazione sulle banche biologiche, il materi@ielogico umano ed i dati genetici ad esso
collegati, devono essere trattati con modalita ghwantiscano la dignita, i diritti e la liberta idel
persona in conformita a quanto enunciato in diveesiumenti, nazionali ed internazionali, in tema
di ricerca e pratica biomedica.

Nel nostro Paese, il D.lgs. 30 giugno 2003 n.19& qutela dei dati personali dispone che i dati
personali non possano essere conservati in unafoh@ consente I'identificazione dell'interessato
per un periodo di tempo superiore a quello necespar realizzare gli scopi per i quali sono stati
raccolti e trattati (art.11, comma “e” del Decréiaui sopra). Inoltre, il “Codice di deontologiale
buona condotta per il trattamento dei dati persqel scopi statistici e scientifici’(21), emanato
base all'art.12 dello stesso decreto, dispone. (arttt4, 17) che i dati personali possono essere
utilizzati solo per le finalita (del progetto, sastialmente nel nostro discorso) per cui sono stati
raccolti. A questa normativa, si € aggiunta, neD720I'Autorizzazione al trattamento dei dati
genetici (emessa dalla stessa Autorita Garantd prattamento dei dati personali) (Garante per la
protezione dei dati personali, 2007) secondo aypratutto sulla base dell'art. 8 (vedi Nota di
seguito), da un punto di vista legale, quindi,decolte di campioni biologici non possono essere
conservate in forma identificabile oltre il tempecessario alla realizzazione delle finalita che
hanno dato origine alla raccolta.

(Nota: ART 8 dell’Autorizzazione Generale al trattamento dei dati genetici (22/02/2007):
Conservazione dei dati e dei campioni Con riferitoeadl'obbligo previsto dall'art. 11, comma 1,
lett. e), del Codice, i campioni biologici e i dggnetici possono essere conservati per il peritbdo
tempo non superiore a quello strettamente necespari adempiere agli obblighi o ai compiti
indicati al punto 3 della presente autorizzaziongeo perseguire le finalita ivi menzionate per le
quali sono stati raccolti o successivamente ualiz4a campioni biologici prelevati e i dati gereti
trattati per I'esecuzione di test e di screeningegiei sono conservati per un periodo di tempo non
superiore a quello necessario allo svolgimentdatellisi o al perseguimento degli scopi per i quali
sono stati raccolti 0 successivamente utilizzatlati genetici trattati a fini di ricongiungimento
familiare sono conservati per un periodo di tempn superiore a quello necessario all'esame
dell'istanza di ricongiungimento, salvo che perdiguale conservazione, a norma di legge, dell'atto
o del documento che li contiene. A seguito delttaye dell'accoglimento dell'istanza, i campioni
prelevati per I'accertamento dei vincoli di consangita devono essere distrutti (art. 11, comma 1,
lett. e), del Codice). Ai sensi dell'art. 11, comralett. c), d) ed e), del Codice, i soggetti
autorizzati verificano periodicamente l'esattezzd'aggiornamento dei dati, nonché la loro
pertinenza, completezza, non eccedenza e indidpétsespetto alle finalita perseguite nei sinigol
casi, anche con riferimento ai dati che l'interes$arnisce di propria iniziativa. | dati che, aech
seguito delle verifiche, risultano eccedenti o pertinenti o non indispensabili non possono essere
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utilizzati. I campioni biologici prelevati e i dagenetici raccolti per scopi di tutela della salute
possono essere conservati ed utilizzati per fénalitricerca scientifica o statistica, ferma redtan

la necessita di acquisire il consenso informatdedpérsone interessate, eccetto che nei casi di
indagini statistiche o ricerche scientifiche préwviglalla legge. La conservazione e l'ulteriore
utilizzo di campioni biologici e di dati geneticaccolti per la realizzazione di progetti di riceeca
indagini statistiche, diversi da quelli per i qualistato originariamente acquisito il consenso
informato degli interessati, sono consentiti lirataente al perseguimento di scopi scientifici e
statistici direttamente collegati con quelli origin Cio, a meno che venga nuovamente acquisito |l
consenso degli interessati, ovvero i campioni lgaloe i dati genetici, in origine o a seguito di
trattamento, non consentano piu di identificareedesimi interessati, oppure a causa di particolari
ragioni non sia possibile informarli malgrado siate compiuto ogni ragionevole sforzo per
raggiungerli e il programma di ricerca, oggettondotivato parere favorevole del competente
comitato etico a livello territoriale, sia autoraa appositamente dal Garante ai sensi dell'ade®0
Codice).

Poiché questo & ancora un punto irrisolto nellanabiva a riguardo, si puo ben capire come assuma
un’'importanza ancor maggiore il ruolo del consemdormato che risulta in grado di superare
'empasse, essendo peraltro uno strumento predta legge. Alla luce di quanto sopra esposto,
appare chiaro che, sia in termini normativi sizietl passaggio da una semplice collezione di
campioni ad un sistema di tipo banca biologica ingpdei percorsi molto stringenti, a tutt'oggi non
proceduralizzati in maniera univoca, né tantomemandardizzati, per tutelare la privacy,
'autonomia e la dignita degli individui partecigan

Le stesse disposizioni normative interessano aeck@prattutto i risultati provenienti dalle analisi
di laboratorio e quelle genetiche eseguite su camgdentificabili, in quanto si tratta di dati
personali e sensibili (che forniscono informaziauillo stato di salute dell’individuo) che dal

legislatore ricevono una tutela ancora maggiorie 28rdel D.Igs 196, 30 giugno 2003).

1.6 Gene e pericolo

by

Il “gene” & diventato una risorsa molto preziosaleve esser quindi evitato il rischio che la
costituzione e I'utilizzo delle Biobanche di DNA fuatto il mondo finisca col seguire le logiche di
esclusivo sfruttamento economico contro gli interekei malati e della societa, limitando il ruolo
della ricerca pubblica. Tale rischio esiste perclaboratori pubblici che realizzano le Biobanche
possono trovarsi nella necessita di dover utilieaatinanziamenti che le industrie farmaceutiche
mettono loro a disposizione, in cambio del preziosteriale genetico, sia per poter potenziare i
mezzi per la ricerca, sia per il mantenimento detlaca stessa. | contratti di esclusivita di Wiz
delle Biobanche proposti da alcune aziende posssulbare svantaggiosi per i laboratori pubbilici,
che rischiano di diventare semplici distributoriRNA, e per la pluralita e la liberta della ricerca

Lo sfruttamento economico del gene e dei risultdrivanti dalla ricerca genetica possono
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diventare una reale minaccia per l'integrita denatori e anche un viatico per discriminazioni e

stigmatizzazioni se non si ha alla base una legmte forte in grado di proteggere ogni abuso.

Per quanto riguarda il dato genetico, in partialatopo un lungo periodo di vuoto normativo,
come piu sopra gia accennato, il 22 febbraio 200drita Garante ha predisposto (in base all’art.
90 del Decreto) la specifica “Autorizzazione” chettd norme precise per il trattamento dei dati
genetici anche in ambito di ricerca scientifica.(ard dell’Autorizzazione). La finalita dello stiad

e le analisi genetiche che si intende effettuarmwaesplicitate e dettagliate nel protocollo eaell
informativa ai partecipanti, in modo da rendereggd§’ le successive analisi su campioni e dati
raccolti. La protezione dei dati personali da paléé responsabile della biobanca deve evitare il
rischio di qualsiasi forma di discriminazione fotalaulle caratteristiche genetiche, da parte di
datori di lavoro o compagnie assicurative, in comiita a quanto affermato dall’art. 21 della Carta
dei diritti fondamentali dell’'Unione Europea e fatl della Convenzione di Oviedo (“Ogni forma
di discriminazione nei confronti di una personaagione del suo patrimonio genetico e vietata”).
Inoltre I'art. 10 della Convenzione di Oviedo ingliche “ad ogni individuo €& riconosciuto il diritto
al rispetto della propria vita privata in meritdealnformazioni sulla propria salute, il diritto di
conoscere ogni dato raccolto inerente la stesdarispetto della propria volonta di non essere

informato”.

C’e una “stretta di vite” riguardo i trasferimernélematici dei dati genetici, procedura in via di
continuo sviluppo nei progetti di ricerca interrmmli € multicentrici; devono essere previsti
sistemi d cifratura dei dati, firme digitali, sistedi autenticazione degli accessi informatici .(drt
punti 2 e 3 dell’Autorizzazione) per Incaricati esponsabili del Trattamento dei dati personali.
L’Autorizzazione ribadisce, inoltre, la necessita tdnere i dati identificativi dei soggetti
sistematicamente separati dagli altri dati rac¢attionimizzazione reversibile).

Ancora non ci sono linee interpretative per quésitorizzazione che € entrata in vigore I'1 aprile
2007, ma l'art. 8 dell’Autorizzazione che dettamersu “conservazione dei dati e dei campioni”
impone, indirettamente, un consenso informato atamento ad elevato livello di dettaglio e
specificita perché la conservazione dei dati e ad@npioni sia considerata valida ai fini legali.
Infatti, come piu sopra accennato, non é conselfitititizzo di campioni identificabili per scopi
scientifici non direttamente collegabili con gliopt del progetto originario. E’ giocoforza
considerare la Biobanca di materiale genetico st&ssa “un progetto” con fini teoricamente chiari
e dichiarati ma con degli scopi specifici da de@rogni volta.

Infine, l'art. 5 punto “e” dell’Autorizzazione riedde una indicazione certa del limite temporale di
conservazione dei dati genetici. Questo rappresemtpunto delicato ed ancora poco chiaro: un
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limite temporale “inadeguato” per 'immagazzinanweuiei campioni in una banca biologica che,
per sua natura, non € legata esclusivamente ablsipgogetto d’avvio, ma all’evoluzione stessa
della ricerca, pud avere pesanti ripercussionipgssibili risultati e sulla fattibilita stessa degl|
studi. Questo € un argomento di importante riftassie dibattito nel mondo scientifico, anche in
relazione alla forte spinta europea verso la aggthe di una rete di banche biologiche (Zatloukal
K. et al, 2005).

1.7 Significato e peculiarita del dato genetico

Come é stato piu volte riportato, il materiale dato genetico conservato dalle Biobanche ha una
duplice rilevanza, sia a livello individuale chel dguppo familiare o delle generazioni future,
assumendo cosi un valore culturale. Infatti, I'gide sul materiale biologico e genetico in
particolare, puo far luce sulla comprensione dalbpatogenesi di molte malattie che riguardano
estesi gruppi di persone.

Per "eccezionalita genetica” si intende la partioelcaratteristica attribuita ai dati genetici che,
differenza degli altri dati personali, sono strtatmente condivisi, cioé sono permanenti e
trasmissibili e questo comporta alcune conseguenpgertanti relative ad almeno tre questioni. La
prima questione e relativa al fatto che i dati gené&nno riferimento non ad un soggetto singolo,
ma ad un gruppo di riferimento. La seconda questi®strettamente legata alla prima in quanto il
gruppo di riferimento e la famiglia biologica, chen coincide con la famiglia giuridica (non vi
appartengono, ad esempio, il coniuge o i genitdattévi) e in senso ancora piu ampio, anche le
future generazioni, categoria che crea parecchiggssita dal punto di vista teorico-giuridico, alat

la difficolta di considerare titolari di diritti esri che non esistono neppure in potenza e cheinon
sa neppure come e se esisteranno. La terza questiauella concernente i diritti dei diversi
soggetti appartenenti al gruppo di riferimento, dieikto cioeé di accedere alle informazioni di altr
appartenenti al gruppo, del diritto alla privackidan questo caso comprende anche il diritto di non
sapere), delle modalita di esercizio di tali diridiei poteri di utilizzazione e circolazione deitiddel
gruppo.

Oltre I'eccezionalita”, attorno al dato o ancot@ll'informazione genetica, convergono altre idee,
come “irreversibilita”, “verdetto sullo stato di lete”, “elemento riservato dell'individuo”, e
I'insieme di queste opinioni € il frutto di una pi@sizione culturale che, sebbene oggi appaia in
larga parte superata sul piano razionale, fatictattio ad attenuarsi. Se si fa eccezione per i test
genetici per le malattie monogeniche, I'informazogenetica non puo essere considerata un

verdetto, né rivestire carattere di eccezionalMan costituisce neanche elemento identificativo
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esaustivo di un individuo; non basta I'informaziagenetica per identificare una persona, essendo
guesta fatta di storia, di interazioni sociali &uali oltre che di biologismo in senso strettcafkis

H. et al., 1997). Invece, é gia realta che I'indagsul materiale genetico umano possa aprire la
strada ad una maggiore comprensione dei meccandiszione dei farmaci e alla comprensione
della multifattorialita di molte patologie che ragaano gruppi estesi di persone.

Il riconoscimento dell'aspetto sia “privato” siaufpblico” del genoma umano é avvenuto da parte
di vari organismi internazionali come 'UNESCO dwtolinea che il dato genetico puo indicare la
predisposizione individuale ed avere anche un itoagnificativo sul gruppo familiare, sulla prole
fino ad estendersi alle generazioni ed inoltre lGhéormazione genetica, per molti aspetti, agisce
oltre il gruppo ristretto a cui la persona appasieattribuendo cosi al dato genetico un’importanza
“culturale” (UNESCO, 1997; UNESCO, 2003). Le “Lin€ida internazionali sugli aspetti etici
della genetica medica” dell’Organizzazione Mondidkila Sanita (World Health Organization,
1998) e le dichiarazioni della Human Genome Orgdion (Human Genetic Organization., 1998)
costituiscono ulteriori documenti in cui si ricomeda doppia valenza del dato genetico

La posizione oggi emergente sostiene, inoltre, da Bccezionalita dell'informazione genetica,
come dimostra 'ampia documentazione a livello rimézionale a supporto di questa posizione
(Nuffied Council on Bioethics; 2003; Presidenza@ehsiglio dei Ministri. Comitato Nazionale per
la Bioetica, 2006; McNally E, et al., 2004). Indim generale, si ritiene che non ci siano fondamenta
scientifiche per sostenerla, mentre & un datotth fzhe la percezione della collettivita e spessio d
legislatori nazionali € molto orientata a consideria dato e lI'informazione genetica un elemento
molto particolare e diverso da altre informaziomdiche.

Su una linea di ragionamento razionale, quindiaapm@pportuno sostenere la “non eccezionalita”
del dato genetico insieme al riconoscimento del ‘&spetto collettivo”, ovvero il dato genetico
come “patrimonio della collettivita”. Questa opin® da un punto di vista scientifico viene a
consolidarsi anche grazie agli obiettivi che |l&roga in epidemiologia genetica si pone.

Al contempo, nella ricerca che fa uso delle bangisdogiche saranno imperativi la tutela della
riservatezza, della confidenzialita dei dati, diittil del partecipante agli studi, ed il suo conse
aggiornato ad ogni nuovo studio; su un altro veaesasara fondamentale il rafforzamento del ruolo
dei Comitati Etici per vagliare I'eticita degli aditivi in relazione a fattibilita e scopi scientifi
degli studi e, piu in particolare, per esprimemsi ¢in giudizio autorevole tra “costi e beneficillde
ricerca, nella circostanza in cui rintracciare natori fosse divenuto impossibile o molto difficile
(Toccaceli V. Rapporti ISTISAN 07/55).
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1.8 Identificazione del campione, rintracciabilitd anonimato

Per le esigenze proprie della ricerca, ed in maoaltiqnlare della ricerca epidemiologica, branca
fondamentale all'interno della quale si muove goestidio, i campioni (e le informazioni da esso
derivanti, i dati fenotipici), non possono esserefindtivamente resi anonimi (ossia i dati
identificativi benché tenuti separati e protettnrmossono essere disgiunti in maniera irreversibile
dai campioni). Poiché non si pud procedere alla nenmiazazione definitiva, si deve
necessariamente prospettare una soluzione che ¢engasia delle esigenze della ricerca, sia delle
norme a tutela della privacy e della dignita deglividui. La soluzione possibile € costituita da u
insieme di procedure di “anonimizzazione reversibitamite le quali i dati genetici e comunque
tutte le informazioni sensibili, i risultati di alsi ematochimiche, di indagini sul DNA, le
informazioni personali raccolte nelle intervistepairtecipanti, vengono archiviate con un codice
univoco (in alcuni casi, un doppio codice, ovvelteniormente tradotto da un sistema di cifratura la
cui chiave interpretativa deve essere archiviabai flal sistema della banca biologica), separaite da
dati anagrafici e comunque da tutti gli ulterioratid personali che potrebbero portare alla
identificazione dell'individuo. Sistemi di sicurezzella tenuta degli archivi e sistemi di accesso
controllato permettono, solo quando strettamentessario (motivi tecnici o di tutela del donatore)
ed esclusivamente al personale incaricato, di geotgere i due tipi di informazioni. | possibili
livelli di anonimizzazione sono oggetto di anadidivello internazionale, ed in questo ambito esist
molta sovrapposizione terminologica, ampiamenteunmntata (Knoppers BM.et al., 2005), che
alcune volte impedisce una piena comprensione gglifisato dei singoli livelli, generando
confusione e mancato contributo al dibattito iro attilla opportunita di realizzarli negli specifici
casi (Toccaceli V. et al., Rapporti ISTISAN 06/56).

La Commissione Europea, nel 2004, € intervenutauwroapproccio razionale e semplificato che
propone quattro categorie per definire I'identibidaa dei dati (European Commission, 2004):

identificati

- identificabili (a sua volta suddivisa in codificagmplici e con doppia codifica)

- anonimizzati

- anonimi.
Quelli appartenenti alla seconda categoria son@uamidentificabili tramite un codice, noto solo
al responsabile della biobanca ed ai suoi direttaboratori. La possibilita di risalire all'origendel
campione si attua, in caso di risultati scientifiiciutilita per il donatore, sulla base di decision

espresse nel consenso informato scritto. E’ opportosservare che nella pratica della ricerca
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scientifica, la procedura di risalire al donatoom viene quasi mai esercitata, in quanto né ugéle n
necessaria per la presentazione dei risultati.

Nella terza categoria vi sono i dati per i qualediame (codice semplice o codice/cifratura) éostat
definitivamente rimosso e i dati personali sonai stistrutti dopo la raccolta. Per questa categoria
'unica vera perplessita e fornita dalla presenrailtériori informazioni che, al di la dei dati
personali non piu esistenti, potrebbero con meagionevoli far risalire comunque ai soggetti per
altre vie: ad es. specifiche informazioni su paj@orare o condizioni particolari in contesti di
raccolta molto ristretti, oppure violazioni al sista d’archiviazione prima della distruzione delle
informazioni personali.

L'ultima categoria comprende i dati/campioni perquali non sono mai stati raccolti dati
identificativi, per cui si tratta di una raccoltacamima all’origine. Per entrambe le categorie stidde
permane, comunque, un remoto rischio di identifm@& in presenza di campionature molto
ristrette e di particolarita e informazioni spedife sul tipo di patologia, attraverso l'incrocio

(linkage) delle stesse informazioni con altre pdege all’esterno del sistema.

1.9 La raccolta di materiale biologico per la ricet: il consenso informato

Ad oggi non sono ancora state stabilite delle megubbligatorie per la stesura del consenso
informato e della nota informativa ad esso allegata esistono delle direttive contenute nel
documento emanato dal Garante a livello di datsiéne genetici (Autorizzazione Generale al
Trattamento dei Dati Genetici — 22/02/2007) chandighno il campo entro cui si rimane nella
legalita e nel rispetto della privacy e della nstezza degli individui.

Il consenso informato & un requisito fondamentaatica biomedica. L'importanza morale del
principio del consenso informato viene a delineanstutti i documenti sull’etica della ricerca
sperimentale (primo ambito in cui fu necessaria tftessione al riguardo) e il coinvolgimento di
esseri umani. Il principio del consenso informatsge a seguito delle atrocita commesse da
scienziati e clinici durante il regime nazistaTtibunale per i crimini di guerra, oltre che podar
alla condanna di molti criminali nazisti, produssehe un documento scritto conosciuto come il
Codice di Norimberga che e diffusamente considetgtamo codice internazionale di etica della
sperimentazione umana. Non a caso il Codice imiaiauna semplice affermazione prima di ogni
altra considerazione: “ll consenso volontario deggetto umano € assolutamente essenziale”.
Codici successivi sull'etica della ricerca, com®lahiarazione di Helsinki(Art. 18: In ogni ricerca

Su esseri umani, ciascun potenziale soggetto deser adeguatamente informato sugli scopi, i metodi,

benefici previsti e i potenziali pericoli dello gia e dei disturbi che esso pud comportare- Essi
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dovrebbero essere informati che e libero di asseraal partecipare allo studio e di ritirare il suo
consenso in qualsiasi momento. Il medico dopo weg@ata informazione dovrebbe ottenere un libero
consenso preferibilmente scritt@videnziano una stessa attenzione al consensonaftor Ancora
piu recentemente, lénternational Ethical Guidelinesadottate dalCouncil for International
Organizations of Medical Sciences (CIOMS)
(http://www.cioms.ch/frame_guidelines_nov_2002.htmjiaffermano la supremazia di tale
strumento. | fondamenti etici del consenso infoorsino inoltre enunciati gia nell’articolo 32 par.
2 della Costituzione della Repubblica Italiana. dssivamente, la necessita del consenso é
richiamata anche nell'articolo 5 della Convenzidn®©viedo (Art 5:Un intervento nel campo della
salute non puo essere effettuato se non dopo gherdana interessata abbia dato consenso libero e
informato), dall’articolo 3 della Carta dei Diritfrondamentali del’Unione Europea (2000/C
364/01) e dall’articolo 38 del Codice di Deontolngviedica della Federazione Italiana Medici
(Autonomia del cittadino e direttive anticipate I- rhedico deve attenersi, nell’ambito della
autonomia e indipendenza che caratterizza la miofies, alla volonta liberamente espressa della
persona di curarsi e deve agire nel rispetto d#tlaita, della liberta e autonomia della stessa. Il
medico, compatibilmente con I'eta, con la capaditaomprensione e con la maturita del soggetto,
ha I'obbligo di dare adeguate informazioni al mmerdi tenere conto della sua volonta. In caso di
divergenze insanabili rispetto alle richieste defjdle rappresentante deve segnalare il caso
all'autoritd giudiziaria; analogamente deve comgait di fronte a un maggiorenne infermo di
mente. Il medico, se il paziente non & in gradestirimere la propria volonta, deve tenere conto
nelle proprie scelte di quanto precedentemente fewato dallo stesso in modo certo e
documentato.).

Gli elementi vincolanti che rendono valido un cemso informato sono:

- informazione fornita al soggetto;

- capacita intellettiva, fisica e giuridica di espeira il consenso;

- liberta di scelta.
In letteratura esistono numerose proposte di miosigdicifici per richiedere il consenso da parte dei
soggetti coinvolti in uno studio ed in Italia, cbiprovvedimento del Garante per la protezione dei
dati personali (22 Febbraio 2007), sono stati enaddi gli elementi da inserire nell'informativa
relativa al trattamento dei dati genetici ed un elledper la manifestazione del consenso (con
riferimento specificatamente al trattamento deii dgnetici). Il consenso informato, per la
donazione di campioni per la ricerca, deve cogftintero iter a cui € soggetto un campione, e
quindi includere le fasi di raccolta, conservaziae utilizzo e, poiché regola la cessione di

informazioni e materiale biologico da parte del alome al medico/ricercatore curante o al suo
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rappresentante, deve dettagliare anche gli usi putuessere adibito. L'uso di campioni biologici e
delle informazioni sul donatore sono necessarassaopi diagnostici che terapeutici nella normale
pratica clinica, ma anche nel corso di sperimeantazke ricerca. Per un corretto uso da parte di colu
che raccoglie, conserva, studia e distribuiscermézioni ottenute da questi campioni, & essenziale
che vi sia la completa comprensione da parte dehtdboe al momento della firma del modulo di
consenso informato sugli scopi, usi e restrizietative e diritti del donatore.

In sostanza, il consenso deve garantire al radooglied a coloro che accedono al materiale
biologico conservato in Biobanche, che i dati e@nf®rmazioni siano stati ottenuti legalmente,
ovvero dopo aver informato il donatore e garar#itoorrettezza della conservazione e dell’'uso che
si intende fare del materiale biologico e delleoinfazioni ad esso connesse. Inoltre, deve
prevedere informazioni sull’eventuale uso da pdrteerzi (ad esempio dei service, dei partners del
progetto, etc) dei campioni biologici e delle relatinformazioni, la possibilita da parte del
donatore di imporre che i campioni e le relativeimazioni ancora non utilizzate siano distrultti,
gualora desideri ritirarsi dallo studio e/o dallanBa biologica. Il consenso informato, per essere
efficace deve illustrare quali criteri e misureriebe vengono adottate per il rispetto dei crigeri
per evitare la anche la sola “potenziale identifilith” del donatore.

La normativa richiede, inoltre, che i dati sensilocihe scaturiscono dalle analisi dei campioni,
previste da un protocollo di studio, non possorsgescomunicati a terzi al di fuori dello studié, n
possono essere pubblicati, quindi diffusi, se nomaniera aggregata. Il risultato relativo ad un
singolo caso puo essere pubblicato, per finalitansifiche, ma facendo molta attenzione a non
fornire indicazioni “accessorie” (ossia altre infazioni rispetto il dato scientifico in senso strgt
che con un ragionevole impiego di mezzi e tecnpdvenetterebbero anche potenzialmente, con una
buona probabilita, di identificare l'interessato.

In sede internazionale, nello specifico quella per gli elementi essenziali dell'informazione per
il donatore/paziente sono, come gia evidenziatwgutentemente, la partecipazione volontaria,
I'eventuale trasferimento dei campioni ad altradzaa a gruppi di ricerca diversi dal proponente, la
possibilita o I'esclusione di un ritorno d’informane al donatore sui risultati della ricerca
(esclusione che si puo realizzare quando l'indagmemateriale genetico non ha un significato
“clinica”), le indicazioni sulle possibili consegoee per il donatore o per i membri della sua
famiglia dei risultati delle analisi genetiche, passibilita di rendere anonimi i campioni o di
identificarli con un codice, le misure adottate fgetutela dei dati personali, la possibilita per i
donatore di revocare, in ogni momento, il proprangenso, il destino dei campioni in caso di

revoca o di chiusura della Biobanca, le eventualspettive commerciali della ricerca (compreso il
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deposito di eventuali brevetti) e gli eventuali loionsi per le spese sostenute, nonché della
partecipazione del donatore agli eventuali bendfmgnostico/terapeutici derivati dalla ricerca.

La regolamentazione a livello internazionale (lEg®ne, autorevoli gruppi di specialisti) in tema
di Biobanche porta I'attenzione, in primo luogollaulistinzione fra Biobanche per la terapia ed i
trapianti e le Biobanche per la ricerca. La disone e significativa sotto il profilo giuridico, in
guanto vengono evidenziate le diverse finalita adeiccolta e dell'uso di materiale nelle due
fattispecie. Di fatto, tale distinzione comportanacessita di utilizzare consensi informati diversi
sotto il profilo dei contenuti. Nello specifico, Raccomandazione del Consiglio d’Europa sull’'uso
di materiali biologici umani per finalita di riceadiomedica (Council of Europe, 2006), ad oggi
'unico documento organico in tema di regolamertaei dell’'uso di materiali biologici umani,
definisce modelli di consenso informato differeatiseconda della tipologia di Biobanca in
considerazione. Questo uso e stato previsto semeltiambito della medicina e delle altre
discipline inerenti la ricerca biomedica, ma nogudrda applicazioni di altra natura, estranee a
problemi di tipo scientifico.

La letteratura internazionale corrente ha, nel dungjbattito tuttora in corso, delineato
generalmente quattro modelli di consenso informato

a) Consenso ampio: permetterebbe I'uso dei campiodeiedati loro associati in ricerche
presenti e future di ogni tipo;

b) Consenso parzialmente ristretto: permetterebb® ldes campioni e dei dati loro associati
per le finalita di una ricerca immediata specifaxh in investigazioni future direttamente
associate alle finalita (in sostanza all’area demta) per cui la raccolta iniziale e stata
avviata;

c) Consenso multi-opzione: richiede molte opzioni debbono essere spiegate al soggetto
donatore in forma dettagliata, riguardo I'uso pegdosi, per uno studio specifico, per
finalita di ricerca in altri settori, per il sempd immagazzinamento che rimanda ad un
nuovo consenso, definendo vari livelli di “libertdécisionale immediata.

d) Consenso informato specifico: permette I'uso denani e dei dati loro associati solo per
una ricerca specifica immediata, proibisce ogndistduturo che non sia stato previsto al
momento del consenso originario. Questo, vale laap@i sottolinearlo, e il consenso
informato classico ed il piu garantista.

In Italia, questa struttura di possibili consensfoimati € stata a grandi linee riportata nel
Documento prodotto dal Comitato Nazionale di Bicetie dal Comitato Nazionale per la
Biosicurezza, le Biotecnologie e le Scienze dellaa Wiel 2009. Questo documento, il primo in

Italia a livello di “commissione di governo” che atcupa piu approfonditamente di modalita di
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reclutamento e quindi di consenso per le banchiediahe, indica anche dei requisiti minimi del
consenso informato, sintetizzabili nei punti seguien

a) Il consenso informato € il requisito essenzialelperaccolta e la conservazione di materiali
biologici. Esso deve essere volontario ed esent®égcizioni.

b) L'informazione fornita preliminarmente alla richiasdi consenso deve essere chiara,
veritiera, precisa e formulata in modo tale da imalurre false aspettative.

c) Il consenso deve essere espresso in forma sdditta.cido non fosse possibile, si devono
mettere in atto adeguate procedure sostitutivele dglali deve essere conservata
documentazione.

d) In generale, al soggetto deve essere sempre darknpossibilita di ritirare il consenso in
ogni momento.

e) Il consenso manifestato per una diagnosi e/o uttatngnto dovra essere separato dal

consenso riguardante ricerche scientifiche.

1.10 Spunti di riflessione etica

Colui che acconsente all’'uso del proprio matertdtdogico depositato in una biobanca genetica
offre alla comunita un dono di inestimabile valdreparticolare, se si tratta di biobanche di téssu

patologici (tumorali), favorira ricerche sia per ¢@mprensione di varie patologie, sia per lo
sviluppo di nuovi approcci diagnostici e/o terapauimentre, nel caso di banche di popolazione
(popolazione generale non definita in base a Sphkeifpatologie) il beneficio si realizza in nuove
conoscenze sulle relazioni che intercorrono tedtofi eziologici (genetici e ambientali) o suitéat

di rischio di malattie complesse e in questo cdsbeneficio si realizza non per il singolo

partecipante, ma in maniera prospettica sulla tncie

Le aree problematiche sul versante etico su cuverge sempre di piu I'attenzione e su alcune
delle quali il dibattito & gid ben avviato sono:

- Consenso informato da un punto di vista formalaghezza, specificita, dettagli, elementi
costitutivi, tutela del partecipante e del riceocatistituzione.

- Consenso informato da un punto di vista concettuaddore e significato del consenso
informato e dell'informazione nel processo di comsamione con il pubblico (donatori,
partecipanti, pazienti).

- Trattamento dei datip(ivacy) e anonimizzazione dei dati: problema della natigadati
genetici che non possono essere sempre anonimd gexdere gran parte delle loro

caratteristiche informative cosi importanti periterca.
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- Proprieta dei tessuti e proprieta intellettuale dfi2zione” verso “Disposizione”): interessi
che ruotano sia attorno al tessuto in sé, siarattatle informazioni e alle conoscenze
acquisite tramite le analisi eseguite su tali tessu

A testimonianza dell’attenzione sempre piu crese@aincentratasi attorno alla conservazione dei
campioni biologici dopo la fine del singolo studib,Consiglio d’Europa nell’aprile 2006 ha
prodotto la Raccomandazione 4 (2006) (Council ofopa, Committee of Ministers, 2006)
riguardante gli aspetti etici della ricerca scifecai che si svolge con l'uso di materiale biologico
umano. Nel nostro Paese, le “Linee Guida per tligtone e I'accreditamento delle biobanche”,
2006, (Presidenza del Consiglio dei Ministri e Ciatei Nazionale per la Biosicurezza e le
Biotecnologie — 19/04/2006) prodotte dal Gruppdadloro istituito al riguardo dalla Presidenza del
Consiglio dei Ministri, tengono conto dei contendtlla stessa Raccomandazione europea e
costituiscono attualmente, accanto alla normatiMa sutela dei dati personali e I’Autorizzaziorle a
Trattamento dei dati genetici, i documenti italignile banche biologiche a cui fare riferimento in
assenza di una specifica normativa giuridica. Prddstituto Superiore di Sanita sono state
presentate, nell’'ottobre 2006, le “Linee Guida peprotocolli clinici di Ricerca Genetica”
(Fondazione Smith Kline, Societa Italiana di GergeetUmana, 2006) che contengono proposte
ragionate per la raccolta, la conservazione difatizione dei campioni per la ricerca, nel rispett
della dignita, dell’'autonomia decisionale e delisvacy degli individui donatori.

Le problematiche etiche di maggior rilievo sul ragp con i donatori possono riassumersi in una
serie di semplici quesiti: un consenso libero eorimiato alla donazione pud prescindere dalla
conoscenza di un reale specifico obiettivo di ta@rPer ogni singolo studio esiste la necessita di
un “aggiornamento” del consenso informato? Menteeuth punto di vista legale & in alcune
circostanze necessario anonimizzare i campionca®iente I'anonimizzazione irreversibile e
sempre giustificata (Wright C., 1995)? A questimti riguardo si puo, ad esempio, riflettere sul
fatto che non sara possibile ricontattare il doreatper comunicargli eventuali risultati, anche
inattesi, né il donatore potra chiedere la disboeidel suo campione, né si potra essere ceril che
donatore abbia espresso a monte delle riservdqenri gpecifici usi del suo materiale biologico.

C’e un dibattito inevitabilmente aperto su questjomenti che richiama anche una ulteriore
problematica relativa alla “proprieta dei campioeila “proprieta del dato” (Harris JR. et al., 2P03
che allo stato attuale delle cose non e specificten&ffrontata dalla maggioranza delle legislazioni
europee.

E’ intuitivo collegare le preoccupazioni etico léga tutela del donatore a possibili derive che si
potrebbero verificare, ad esempio, riguardo le ioazioni commerciali associate non solo ai

risultati delle ricerche ed ai potenziali profitihe ne possono derivare, ma ad un vero e proprio
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commercio dei campioni. Tutto cio pone la neceddiitdefinire in maniera chiara il profilo etico-

legale di una biobanca.

La questione della “commercializzazione” di materifiologico € oggetto di ampi dibattiti e

riflessioni ed é strettamente connessa ai condettproprieta dei tessuti”, “brevettabilita della

materia vivente” e “liberta della ricerca sciert#i. Il punto focale riguarda la definizione dello

stato legale del corpo umano e della proprietatelssuti. | punti di riferimento piu recenti ed

autorevoli sono i seguenti:

La Dichiarazione UNESCO (1997) afferma che il geaammano € patrimonio dellumanita
e della famiglia (Dichiarazione universale sul gaaoumano e sui diritti umani. UNESCO
(1997) ART. 1: il genoma umano e patrimonio comde#’ umanita. Esso presuppone la
fondamentale unita di tutti i membri della famiglianana, cosi come il riconoscimento
dell'intrinseca dignita di ognuno dei suoi membri).

La Convenzione per la protezione dei diritti dedfno e la dignita dell'essere umano
riguardo alle applicazioni della biologia e delladicina (Convenzione sui diritti del’'uomo
e la biomedicina, Consiglio d’Europa, 1997), tutela la dignita umana, stabilisce che il
corpo e le sue parti in quanto tali, non devoneeres$onte di profitto; ciononostante si
precisa che il materiale prelevato puo essere ceai®eo utilizzato per scopi diversi purché
in presenza di consenso informato del donatore (@mione di Oviedo Art. 21 Divieto di
Profitto: “il corpo umano e le sue parti non debb@ssere, in quanto tali, fonte di profitto”.
Art.22 Utilizzo di una parte del corpo prelevatguando una parte del corpo € stata
prelevata, questa non puo essere conservatazzaiiper scopo diverso da quello per cui
stata prelevata in conformita alle procedure diiimfazione e di consenso appropriate”).

La Direttiva del Parlamento Europeo e del Consiglitha protezione legale delle invenzioni
biotecnologiche (98/44/CE) precisa i limiti dellaebettazione del materiale biologico
(Direttiva 98/44/CE del Parlamento Europeo e dehgiglio del 6 luglio 1998 sulla
protezione giuridica delle invenzioni biotecnoldg¢ Art. 3: “sono brevettabili le
invenzioni nuove che comportino un’attivita inveratie siano suscettibili di applicazione
industriale anche se hanno ad oggetto un prodotisistente in materiale biologico o che lo
contiene, 0 un procedimento attraverso cui vienedgito, lavorato o impiegato. Un
materiale biologico che viene isolato dal suo amigienaturale o viene prodotto tramite
procedimento tecnico pud essere oggetto di inveezianche se preesisteva allo stato
naturale”. Art. 5.1 : “il corpo umano, nei vari diaella sua costituzione e del suo sviluppo,
nonché della mera scoperta di uno dei suoi elemgntiompresa la sequenza o la sequenza

parziale di un gene, non possono costituire inv@maairevettabili”. Art. 5.2: “un elemento
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isolato dal corpo umano, o diversamente prodottdiamée un procedimento tecnico, ivi
compresa la sequenza o la sequenza parziale diene, gpud costituire un’invenzione
brevettabile, anche se la struttura di detto eleménidentica a quella di un elemento
naturale”).
Pertanto la tendenza generale e quella di proteggeorpo umano ed il suo genoma da ogni forma
di sfruttamento economico pur riconoscendo la pdigai di profitti annessi alla proprieta
intellettuale derivante dall’opera di ingegno. Rigwnecessario, data la grande differenza traii var
Paesi in merito a tali questioni, che il legislatatefinisca, a livello comunitario, in maniera piu
chiara la questione della proprieta delle informaakzigenetiche e dei brevetti, alla luce dei
fondamentali principi di equita e liberta che devassere alla base dello sviluppo delle tecnologie
biomediche.
In attesa di una normativa specifica e indispemsatiie venga chiarito al donatore che il suo
materiale, conservato nella biobanca genetica,veor mai sfruttato a fini di interesse diretto ma
che potra indirettamente dare origine a profittreamici legati, ad esempio, allo sviluppo di teeapi
o test diagnostici. In questo caso dovra esserefgado che non deriveranno benefici economici
personali per il donatore, né per il ricercatoreg ome il responsabile della biobanca genetica
tutelera l'interesse della comunita cui il soggetfipartiene, affinché eventuali profitti economici

siano investiti in future ricerche e in opere evg1utili per la collettivita.

1.11 L'importanza della ricerca empirica e del caolgimento della popolazione

Sebbene l'interesse per le potenzialita delle Bicha genetiche a vantaggio della salute e della
ricerca sia incrementato negli ultimi anni, lo stesi puo dire della sensibilita verso le implicezi
etiche che ne possono derivare. Infatti, come ® i@ volte sottolineato, poiché dall'insieme di
dati collegati conservati nelle Banche biologich@rgbbe emergere un vero e proprio profilo
genetico della singola persona, é indispensab#eveingano rispettate le normative sulla sicurezza
e sulla tutela dei dati personali. La comprenside#a ricerca, cosi come la consapevolezza e
I'attitudine alla donazione da parte dei soggedtigcipanti agli studi di campioni di sangue o DNA
a fini di ricerca sono un campo abbastanza scoumisspecialmente per quanto riguarda la ricerca
in Italia. La maggior parte dei risultati che vengoraggiunti nel campo delle malattie comuni
attraverso l'epidemiologia genetica si avvale deldlaborazione di soggetti sani o0 malati che
danno il loro consenso per donare un campione tinmaée biologico, ma quanto informati sono

tali soggetti riguardo allo studio che verra comal@ui loro campioni? Sono davvero certi di aver
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compreso lo scopo dello studio e le sue varie f@si&nto sono interessati a conoscere il fine della
ricerca e la modalita della loro partecipazione?

Numerosi studi condotti soprattutto nel Nord d'Epao(Kettis-Lindblad, et al., 2007) hanno
indagato questi aspetti della ricerca evidenzialmd@omune volonta dei partecipanti di poter
esprimere un parere autonomo solo dopo aver rioavuh esaustiva delucidazione della ricerca ed
aver capito il loro reale coinvolgimento. Un altdato importante emerso da tali studi (Kettis-
Lindblad, et al., 2005) rivela come sia di partazel importanza per la decisione finale dei
partecipanti, il rapporto che si instaura con dercatore/intervistatore che fornisce informazioni
sullo studio. La fiducia nei ricercatori e nellgitiszioni che propongono lo studio e la credibilita
degli stessi al momento della richiesta di consgggamano un ruolo fondamentale nel processo
decisionale dei possibili partecipanti. La disimh@zione della popolazione generale ed il cattivo
flusso di conoscenza attraverso i media non possbeodanneggiare lo sviluppo della ricerca e
'avanzamento della tecnologia diagnostica e terape |l coinvolgimento del singolo nelle
decisioni che riguardano la propria vita e la pimalute dovrebbe essere sempre piu evidente in
modo da poter lavorare in totale trasparenza, sénzahio di oltrepassare il limite della privaey
della riservatezza ed instaurando un rapporto gatere/donatore molto stretto e biunivoco, dove
'uno puo aiutare I'altro sentendosi parte delldluigypo del singolo studio e della Ricerca piu in
generale. La partecipazione del paziente, in amhigdico, o del donatore in generale, e
un’occasione per promuovere una cultura di cittaata: I'affermazione di un diritto e una pratica
di democrazia. E, come tutti i diritti, rischia eéssere un principio universalmente condiviso ma
limitato nella sua pratica quotidiana. Inoltre,estere informazioni adeguate, vedere rispettato il
diritto a tempi e linguaggi, trovare sperimentatdisposti a condividere le incertezze, mette le
persone nella condizione di partecipare nel modbp gtfivo possibile, fugando la possibilita di
essere ridotte a cavie. Le persone incluse negtli ston sono cavie, ne tantomeno reclute
(reclutamento di soggetti): questi termini che amococcupano in parte il linguaggio della ricerca
clinica nazionale ed internazionale, dovrebbereressliminati del tutto e sostituiti con altri (ad.
includere, partecipare, coinvolgere), semplicemengscrittivii, che non suscitano gerarchia e
passivita. In una logica di condivisione e colla@one, le persone coinvolte possono portare un
contributo essenziale, aiutare a capire quali mis@pno piu urgenti, quali informazioni piu
importanti e come meglio comunicarle, ma possomntap® anche suggerimenti su come impostare
una ricerca, interpretare i risultati, raccoglieegti dati, valutare la qualita della vita.

Un altro punto importante da considerare riguaedeettituzione di risultati o di analisi al termine
dello studio. Infatti, soprattutto per studi di ptgzione e di epidemiologia, i partecipanti nonson

normalmente informati dei risultati raggiunti poéclhquesti non si riferiscono alla singola persona
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ma sono in forma aggregata e anonima. La maggibe palle ricerche genetiche che coinvolgono
la popolazione non possono offrire dei risultatii per il singolo ma sono validi solo se considera
insieme a tutti gli altri raccolti ed analizzatiidea di fornire i risultati ai partecipanti nornéova,
poiché si puo percepire I'importanza della compt=iiaborazione e partecipazione e dell'idea di

una totale trasparenza nei confronti della popolazi

30



2. SCOPO DELLA TESI

Al fine di tentare di incrementare lo scarso numeérandagini in Italia riguardo l'attitudine nei
confronti della ricerca e la donazione di campioiologici, sono stati presi in considerazione vari
studi condotti in Svezia sulla percezione dell®infazioni e delle procedure di consenso da parte
di potenziali soggetti in relazione all'utilizzo dampioni tissutali umani per allestire una Bioksanc
(Hoeyer et al., 2004). In particolare, questa sesnserisce all'interno di unstudio pilota con lo
scopo di investigare la consapevolezza degli studiea la loro attitudine alla partecipazione a
ricerche scientifiche e alla donazione di materialéiologico per le biobanche, nonché di
conoscere piu a fondo le paure ed i timori che laigerca pud comportare, cercando anche di
tracciare un profilo dei rispondenti.

La tesi alla base della ricerca e che i partecipaahi” agli studi generalmente debbano avere una
grandefiducia verso i ricercatori che conducono lo studio e verso coloro i quali amstrano e
allestiscono la Biobanca. Inoltre, si ritiene moiteportante che i soggetti arruolati abbiano un
ruolo attivo nel processo decisionale e che siano completantenigapevoli di ogni fase dello
studio in cui viene richiesta la loro partecipazione, nmodo da riporre maggior speranza e
aspettativa nel progresso della ricerca e contebalisuo avanzamento.

In questa tesi, verra considerato anche in modtcphare il ruolo del consenso informatocome
documento essenziale nel rapporto fiduciario fraeldico/ricercatore e il partecipante donatore di
materiale biologico. Nella ricerca che prevede d'usi campioni biologici si determina una
“competizione” tra il dovere di tutelare adeguatateel soggetti (da rischi, da usi impropri delle
informazioni personali e da altri danni) e la net@sper i ricercatori di avere una flessibilita
sufficiente da consentire I'esecuzione delle ribercpena I'impossibilita di progredire nelle
conoscenze scientifiche. Tali elementi vengonaoolédvconsiderati come un forte contrasto e spesso
i ricercatori si sentono soffocati da regole chadgiano eccessivamente onerose e restrittive. Alla
radice di tale tensione vi sono problemi anche attgta teorica molto impegnativa, da decenni
oggetto di dibattito tra bioeticisti, giuristi, sciziati e da altri esperti. Occorre quindi trovare
soluzioni che soddisfino entrambe le esigenze:uteld dei diritti individuali ed il beneficio
pubblico. E’ indispensabile che tali soluzioni siarispettose dei principi dell’etica. E’ anche
importante che il rispetto sia percepito come tié pubblico, la cui fiducia necessita di essere
coltivata.

A tal fine risulta di enorme importanzacibnfronto con la popolazionee I'analisi delle necessita

e delle aspettative che i cittadini ripongono nellaicerca scientifica in generale. Per questo

indagare sulle opinioni degli individui riguardorilolo del consenso informato, il suo valore, le su
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funzioni e indagare, inoltre, sulle paure dei dorighud essere essenziale per fornire informazioni
utili ai policy makers che devono decidere le jidtié della ricerca e sara ancora piu utile perreeni
incontro in maniera etica alle esigenze di chi gbatsce allo sviluppo della ricerca biomedica.
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3. MATERIALI E METODI

3.1 Il questionario e la raccolta dei dati

La ricerca e stata condotta in collaborazione teaparto di Epidemiologia Genetica dell’lstituto
Superiore di Sanita di Roma.

E’stato costruito un questionario composto da 2&halade chiuse e 2 a scelta multipla (K.D.
Bailey, 1999) allo scopo di investigare la consapezza di ragazzi aventi differenti background
nel settore universitario, riguardo I'esistenzabdnche biologiche e l'attitudine individuale alla

donazione di materiale biologico per fini di ricarc

Il questionario & stato suddiviso in sei seziora. jirima sezione raccoglie informazioni di tipo
socio-demografico per la caratterizzazione del ¢ang la seconda sezione indaga la salute
percepita e la presenza di malattie (in particolaedattie genetiche) tra gli intervistati e le loro
famiglie. La terza sezione € dedicata alla conas el una banca biologica e alla consapevolezza
di donazioni per la ricerca. La quarta sezione g¢ead investigare l'attitudine verso la ricerca
scientifica di tipo genetico attraverso la dispdité alla donazione di campioni biologici e
all'utilizzo dei propri dati clinici/sanitari a spo di ricerca. La quinta sezione indaga la properesi
ad essere piu 0 meno informato circa il propridostii salute a seguito da una specifica ricerca
genetica. L’ultima sessione € dedicata al conserisamato e alle opinioni circa le sue procedure e
i suoi contenuti e modalita di somministrazione.
Un’attenta analisi delle indagini gia esistentilétteratura internazionale (Hoeyer, 2004; Kettis-
Lindblad, 2005; Hoeyer, 2006; Kettis-Lindblad, 20®ulley, 2008), ha portato alla definizione
delle aree di indagine e successivamente alle doenda inserire nel questionario per effettuare il
nostro studio.
Questo indaga diversi aspetti:

- stato di salute attuale e presenza di storie famidi malattie genetiche o altre malattie

positivamente o negativamente risolte;

- conoscenza delle Biobanche (conoscenza del logpsedunzionamento);

- utilizzo dei dati raccolti e delle informazioni etiute dal DNA e dai record medici;

- volonta verso l'informazione di eventuali rischiechotrebbero derivare dalle procedure di

ricerca;
- opinione sul consenso informato ripetuto per oduadie effettuato che utilizzi lo stesso

materiale, che assicuri quindi la reale volontpatiecipazione dell’individuo;
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- attitudine personale nei confronti della ricercestifica da un punto di vista etico.
Attraverso la valutazione delle risposte ottenua#fadsomministrazione di questi quetstionari, si
potra valutare la robustezza dello strumento ingattvo allestito, per poi utilizzarlo come base
razionale di una ricerca piu ampia che coinvoldarpopolazione generale e che indaghera anche

alcuni aspetti psicologici in questa sede traldiscia

3.2 Il campione

Il campione, trattandosi di uno studio pilota aeemd scopo di validare la robustezza del
guestionario, € costituito daudenti provenienti da facolta scientifiche e umaistiche, in modo
anche da poter confrontare la consapevolezza deagi formati in ambiti diversi dello scibile,
riguardo agli scopi e ai metodi delle ricerche eldeo attitudine alla donazione di campioni
biologici (sangue, tessuti, DNA) per l'allestimemtioBiobanche.

La scelta di un campione cosi costituito a cuicgmitre il questionario, € stata fatta per diverse
ragioni, tra cui la facilita della raccolta dei delhe & potuta avvenire in modo rapido ed in poche
giornate, avendo distribuito i questionari in augversitarie in concomitanza con le lezioni.

Sono stati raccolti 103 questionari da studentedakolta scientifiche di Bologna e 52 dalle faaol
umanistiche di Macerata, avendo ricevuto il consgrey somministrare i questionari da parte dei
docenti in queste due sedi universitarie.

Il periodo di somministrazione comprende i medidivembre 2009 e di Febbraio 2010.

In particolare con questo strumento si intendegada la reale consapevolezza di giovani studenti
universitari rispetto ad argomenti importanti quilconsenso informato per la ricerca e la sua
utilita e I'attitudine individuale alla donazion&éra e spontanea del proprio materiale biolog&o p
fini di ricerca scientifica genetica attuale e fatu

Considerando la giovane eta degli studenti in esaghetemi trattati particolarmente specifici, si
puo ragionevolmente pensare che essi si confroptnda prima volta con tali argomenti e che per
la prima volta siano chiamati ad esprimere il piograrere in merito. Inoltre, non essendo nella
maggior parte dei casi, addentro ai meccanismirpipe sottendono alla raccolta dei campioni,
all'allestimento di studi di ricerca e di biobanch®olti ragazzi non conoscono tutte le implicazioni
che possono derivare dalla partecipazione ad wmtiostnon pensano alle implicazioni etiche e
sociali che comporta e soprattutto non hanno espemi della fitta rete di interessi politici e

commerciali che puo nascere dalla ricerca e datbuazione tecnologica. Non pensare agli aspetti
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etici non vuol dire non avere una propria propemsietica e I'indagine vuole appunto fornire una
panoramica ed un focus specifico sull’attitudineja@esto campione di giovani studenti.
Viene posta I'attenzione sull'attitudine individeatei confronti della ricerca scientifica in genera
sulla propensione alla donazione di materiale bjiclo per lo studio delle malattie genetiche o
anche solo per I'avanzamento della tecnologia. @@udseriore indagine puo portare a conoscere |l
campione di individui analizzato a livello ancoral @nalitico, in modo da comprendere anche
come le proprie convinzioni generali possano gliidatla scelta delle risposte. Per molte domande
poste dal questionario, c’e la possibilita di risgere “non saprei” per chi, come gia evidenziato
sopra, non si € mai confrontato con tali questioro ad ora. Metodologicamente offrire anche
'opzione “non saprei” intende evitare risposte rnvamitiere che potrebbero inquinare l'analisi e le
stesse conoscenze derivanti dall'indagine.
Riguardo la valutazione dell’attitudine verso leerca e 'avanzamento della tecnologia, sono state
create delle posizioni prendendo spunto dal lavdiral.M. Pulley (Pulley et al., 2008) che
prevedono un atteggiamento:

1) positivo razionale pragmatico: supporter dellandeee dell'avanzamento della scienza ;

2) positivo altruista/moralista: come scelta altraiatper realizzare se stesso ed aiutare gli altri;

3) positivo non filtrato culturalmente: come atto sf@meo, senza una precisa motivazione;

4) neutro: senza particolari interessi per I'attivdtaicerca scientifica;

5) scettico: con la necessita di conoscere molti dittdegli studi con tutte le loro

caratteristiche;
6) negativo: decisamente disinteressato a tale tipdtidita.

7) Negativo: nessuna presa di posizione

3.3 Analisi statistica

| dati raccolti attraverso i questionari sono staseriti in una matrice che registra le risposie a
ogni domanda, per poter effettuare I'analisi stiaés | questionari sono stati raccolti in forma
anonima e ad ognuno é stato attribuito un numexgrpssivo per I'inserimento nella griglia.

| dati sono stati analizzati tramite il softwaB®SS(Statistical Programme for Social Sciences)
versione 13 per Windows. | confronti dei risultatienuti sono stati valutati con il tegt, un

risultato con p< 0,05 e stato ritenuto statisticaraeignificativo.
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4. RISULTATI
4.1 DESCRIZIONE DEL CAMPIONE DELLO STUDIO

Tutti i questionari raccolti sono stati inseritiun database creasol hocper lo studio e nessuno si &

rivelato incompleto o inutilizzabile tale da doessere escluso dall’analisi.

Il gruppo proveniente dalle Facolta Scientifiqi@&ruppo S) e costituito da ragazzi di ambo i sessi

che frequentano il terzo anno del Corso di LaureBiotecnologie e il secondo anno di Medicina
presso I'Universita di Bologna. Grazie alla colledmmone ed alla grande disponibilita di docenti e
collaboratori, sono stati raccoltD3 questionari di cuB7 da maschi 6 da femmine con eta media,
per entrambi i sessi, di 21 anni + 1 (media + daviee standard).

Il gruppo proveniente dalle Facolta Umanisti¢@@uppo U) € invece costituito da ragazzi, di ambo

i sessi, iscritti alla Laurea Specialistica (quadiono della Laurea Nuovo Ordinamento) della
Facolta di Lettere presso I'Universita di Maceratavvalendosi anche qui della grande
collaborazione dei docenti dell’Ateneo maceratesesono potuti collezionarg3 questionari cosi
suddivisi: 16 da parte di maschi 87 dalle femmine con una eta media di 22 anni + 2d{me:
deviazione standard).

Nel complesso sono stati quindi analizzati i dégvati da un campione di 156 soggetti, 53 maschi
e 103 femmine Tabellal).Di seguito sono descritti i risultati relativil@ldiverse sezioni del

guestionario.

Campione dello Studio

Gruppo S Gruppo U Totale
n = 103 studenti n = 53 studenti n = 156 studenti
N % N % N %
Male 37 35.9 16 30.2 53 34.0
Female 66 64.1 37 69.8 103 66.0

Tabella 1 — Descrizione campione dello studio
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4.1.1Informazioni socio-demografiche

Facolta Scientifiche

Dall’analisi delle risposte, e risultato che tuttacampione (101 ragazzi con 2 dati mancanti) e
celibe o nubile e senza figli. Tutti i maschi €9#4% le femmine hanno conseguito il Diploma di
Scuola Media Superiore e il restante 6% delle fementa Laurea. La maggior parte dei rispondenti,
sia tra il gruppo dei maschi che tra quello detlemiinine (95% per i primi e 97% per le seconde), ha
dichiarato di essere solo “studente”; in aggiutr&j maschi il 3% ha dichiarato di svolgere atéivi

di “musicista” e il 2% non ha dato risposta e gafdmmine 1'1,5% ha risposto “call center”, un
altro 1,5% “modella per capelli, senza nessun datncante.

L'ultima domanda della prima sezione riguarda l&spnza di parenti/conoscenti nel settore
ospedaliero: tra i maschi I'81% ha risposto affdivaanente il 16% ha risposto “no” e il 3% “non

so”. Tra le femmine il 70% ha risposto “si” meniir80% “no”.

Facolta Umanistiche

La stessa analisi e stata effettuata per il canggpraveniente dalle Facolta Umanistiche.

Anche qui risultano tutti celibi o nubili e senzglif(53 soggetti).

Il 69% dei maschi ha risposto di avere il solo Diph di Scuola Media Superiore ed il 31% la
Laurea mentre tra le femmine, il 46% ha il Diploch&cuola Media Superiore e il 54% la Laurea.
Alla domanda sull’occupazione ci sono state vagpaste tra i maschi e le femmine: 1'87,5% dei
maschi é studente, il 6,3% maestro e un altro 6n3%un lavoro part-time. Tra le femmine é
studente il 69,6%, il 2,7% commessa, il 2,7% imatagil 2,7% maestra, il 2,7% ha un lavoro part-
time e il 2,7% supplente.

Riguardo alla presenza di parenti o conoscentilabherano nel settore ospedaliero, il 56,3% dei
maschi ha risposto affermativamente mentre il 43r&gativamente. Tra le femmine, il 64,9% ha

risposto “si”, il 32,4% “no” e il 2,7% “non so”.

4.1.2 Stato di salute attuale e presenza di storie faarilidi malattie genetiche o altre malattie

positivamente o negativamente risolte

Facolta Scientifiche
La prima domanda di questa sezione si riferisca sdllute generale percepita. Tra i maschi, il
32,4% ritiene di godere di un’eccellente salute}8|6% di una salute molto buona, il 16,2% la

definisce passabile (o discreta) e solo il 2,7%rsscaDelle femmine il 16,7% ha una salute
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eccellente, il 62,1% gode di una salute molto budhd8,2% passabile mentre il 3% non
riferiscono tale dato. Per le analisi successiveudilizzano tale risposta come parametro, sideer
Facolta Scientifiche che Umanistiche, si sono guaterle 4 risposte in 2 sole variabili: le risposte
“eccellente” e “molto buono” verranno consideravene “condizione di buona salute” e le risposte
“discreto (passabile)” e “scarso” come “condiziatiesalute non eccellente” dato che non vi sono
differenze statisticamente significative tra il gpo dei maschi e delle femmine.

Rispetto alla domanda sulla consapevolezza di essietto o predisposto ad una malattia a
componente genetica, si evince una differenza mnaschi e le femmine: il 54,1% dei maschi e |l
42,4% delle femmine ha risposto di “no”, il 18,9%i dhaschi e il 7,6% delle femmine ha risposto
di “si” e il 27% dei maschi e il 50% delle femmitreon sa”.

La successiva domanda riguarda la presenza diogaola componente genetica, attuali o
pregresse, in familiari 0 conoscenti. | maschi lansposto di “si” in una percentuale del 27%, di
“no” con il 40,5% e “non so” con il 32,4%. Per lenimine le percentuali sono, rispettivamente,
31.8%, 37,9% e 30,3% &bella 2).

Allo scopo di supportare la domanda sulla saluteqgeta, & stato chiesto al campione di riportare
eventuali patologie attuali. Sia per i maschi clee l|g femmine, la maggior parte delle risposte
risulta negativa (86,5% per i maschi e 90,1% pefelamine) e tra coloro che hanno risposto
positivamente, i maschi (13,5%) riferiscono pat@oguali allergie, asma, tiroidine di Hoshimoto,
varicocele, mentre le femmine (9,1%) riferisce tancronica, gastrite, cefalea, asma, anemia,

allergie.

Facolta Umanistiche

Per quanto riguarda la salute percepita si puor@ataa differenza statisticamente significativa tra
le risposte dei maschi e delle femmine, consideyanmd 6,3% di dati mancanti tra i maschie e un
2,7% tra le femmine.

Il 43,8% dei maschi ritiene dia godere di un’ecaeté salute, il 12.5% di una salute molto buona, il
18,8% si sente discretamente e un altro 18,8%nra#iel avere una scarsa salute.

Tra le ragazze le percentuali cambiano avendo,8%0con un’eccellente salute, il 51,4% con una
salute molto buona, il 32,4% passabile o discrét2,&d% scarsa.

Il 31,3% dei maschi risponde di essere affetto edigposto a malattie a componente genetica, il
50% risponde negativamente ed il 18,8% lo ignoea;l@ femmine le risposte non variano di molto,
in quanto si trova un 13,5% che risponde positivameun 62,2% che risponde negativamente e un

24.3% che non sa.
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Per quanto riguarda la domanda che indaga la cewskyzza della presenza di patologie a
componente genetica nei familiari e conoscentisigoste non si discostano molto da quelle trovate
nell'altro Gruppo S: il 37,5%, nel gruppo dei mascta di patologie genetiche presenti tra i
familiari, il 43,8% afferma di non saperlo e il 889 ha risposto “non saprei”. Nel gruppo delle
femmine, rispettivamente alle tre risposte “si”,0°n“non saprei”, le percentuali risultano del
16,2%, del 67,6% e del 16,2%.

L'ultima domanda della sezione riguarda la preseattaale di patologie diagnosticate. Qui, a
differenza delle percentuali rilevate dal campiaimetudenti delle Facolta Scientifiche, quelle del
campione di studenti delle Facolta Umanistichelawe una differenza minore tra coloro che hanno
patologie attuali e coloro che non ne hanmabglla 2). Infatti tra i maschi il 31,3% dichiara di
soffrire di una particolare patologia (anemia medénea, diabete, epilessia, ernia al disco ecsoffi
al cuore) mentre il 68,8% dichiara di non soffrdealcuna patologia. Tra le femmine il 27%
afferma di essere affetta da patologie quali anerar&rite reumatoide, cardiopatia, distonia
neurovegetativa, gastrite, ipercolesterolemia, lerab cardiovascolari e vitiligine, mentre il 73%

dichiara di non soffrire di alcuna malattia.
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Gruppo S Gruppo U
Maschi Femmine Totale Maschi Femmine Totale
n=37 n =66 n=103 n=16 n=37 n =53
N % N % N % N % N % N %
Stato di Salute riferito
Eccellente 12 32,4 11 16,7 23 22,3 7 43,8 4 10,8 11 20,8
Molto Buono 18 48,6 41 62,1 59 57,3 2 12,5 19 51,4 21 39,6
Passabile/Discreto 6 16,2 12 18,2 18 17,5 3 18,8 12 32,4 15 28,3
Scadente 1 2,7 0 0,0 1 1,0 3 18,8 1 2,7 4 7,5
Affetto o Predispostc ad una malattia a componente geneti
Si 7 18,9 5 7,6 12 11,7 5 31,3 5 13,5 10 18,9
No 20 54,1 28 42,4 48 46,6 8 50,0 23 62,2 31 58,5
Non saprei 10 27,0 33 50,0 43 41,7 3 18,8 9 24,3 12 22,6
Familiare affetto attualmente o in passato da una alattia a
componente genetica
Si 10 27,0 21 31,8 31 30,1 6 37,5 6 16,2 12 22,6
No 15 40,5 25 37,9 40 38,8 7 43,8 25 67,6 32 60,4
Non saprei 12 32,4 20 30,3 32 311 3 18,8 6 16,2 9 17,0
Patologie attuali diagnosticate
Si 5 13,5 6 9,1 11 10,7 5 31,3 10 27,0 15 28,3
No 32 86,5 60 90,9 92 89,3 11 68,8 27 73,0 38 71,7

Tabella 2 — Stato di salute e storia familiare detampione dello studio
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4.2 ANALISI AGGREGATA DEI RISULTATI

4.2.1 Conoscenza delle biobanche vs condizionellite e patologie familiari

Come riportato inTabella 3, la conoscenza delle biobanche non é significaterge diversa tra i

due gruppi di studenti, né lo & I'essere o non resseggetto a patologie o avere/non avere

parenti/conoscenti affetti.

La maggior parte di coloro che hanno risposto @revalmeno un’idea delle biobanche appartiene

al gruppo che riferisce una buona condizione gémetiasalute (75%), anche se il dato non risulta

statisticamente significativo.

CONOSCENZA DELLE BIOBANCHE

ngj "NoO" "aga idea" igﬁlizglra
n=60 n=13 n=77
n=6
N % N % N % N % P (X’ test)
Genere
Maschi 22 36,7 4 30,8 25 325 2 33,3 0.954
Femmine 38 63,3 9 69,2 52 67,5 4 66,7 '
Facolta
Gruppo 38 63,2 7 53,¢ 54 70,1 4 66,7 0.652
Gruppo U 22 36,7 6 46,2 23 29,9 2 33,3 '
Stato di Salute riferito
Eccellente/Molto Buono 42 70,0 10 76,9 58 75,3 , 766 0.880
Passabile/Discreto/Scadente 16 26,7 23,1 17 1 22, 2 33,3 '
Affetto o Predispostc ad una malattia a componente geneti
Si 8 13,3 2 15,4 12 15,6 0 0,0
No 32 53,3 7 53,8 35 45,5 5 83,3 0,701
Non saprei 20 33,3 4 30,8 30 39,0 1 16,7
Familiare affetto attualmente o in passato da una alattia a
componente genetica
Si 19 31,7 3 23,1 20 26,0 1 16,7
No 28 46,7 7 53,8 34 44,2 3 50,0 0,913
Non saprei 13 21,7 3 23,1 23 29,9 2 33,3
Patologie attuali diagnosticate
Si 12 20,0 0 0,0 12 15,6 2 33,3 0227
No 48 80,0 13 100,0 65 844 4 66,7 '

Tabella 3 — Conoscenza delle Biobanche
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Come riportato infabella 4, solo il 3,8% di tutti i 156 soggetti partecipa@timaschi e 2 femmine,
per la maggior parte appartenenti al Gruppo S, saswlo 1 affetto da patologie a componente
genetica) riferisce di aver donato un proprio cameibiologico per fini di ricerca, ma nessuno di

essi ricorda se il proprio campione sia entratargérte di una banca biologica (dato non ripojytato

DONAZIONE CAMPIONI BIOLOGICI
PER FINI DI RICERCA SCIENTIFICA

St “No riclglrc:jno"
n=6 n=145
n=5
N % N % N % P (X%test)
Genere
Maschi 4 66.7 46 31.7 3 60.0 0.096
Femmine 2 33.3 99 68.3 2 40.0 '
Facolta
Gruppo 5 83.: 94 64.¢ 4 80.C 0514
Gruppo U 1 16.7 51 35.2 1 20.0 '
Stato di Salute riferito
Eccellente/Molto Buono 5 83.3 105 724 4 80.0 0.856
Passabile/Discreto/Scadente 1 16.7 36 24.8 1 20.07
Affetto o Predispostc ad una malattia a componente genetit
Si 1 16.7 20 13.8 1 20.0
No 4 66.7 72 49.7 3 60.0 0,815
Non saprei 1 16.7 53 36.6 1 20.0
Familiare affetto attualmente o in passato da una alattia a
componente genetica
Si 3 50.0 39 26.9 1 20.0
No 1 16.7 68 46.9 3 60.0 0,598
Non saprei 2 33.3 38 26.2 1 20.0
Patologie attuali diagnosticate
Si 0 0.0 26 17.9 12 0.0 0.306
No 6 100.0 119 82.1 5 100.0 '

Tabella 4 — Donazione di campioni biologici per findi ricerca scientifica
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4.2.2 Disposizione alla partecipazione a ricercheiestifiche e alla donazione di campioni

biologici

Come riportato nelleTabella 5 e 6 di tutto il campione in studio, 1'87,8% (50 mabseh 87
femmine) sono favorevoli all’'utilizzo del propri@mpione biologico per ricerche di tipo genetico.
Di questo 87,8%, il 75,6% risulta favorevole in@sso, I'1,3% (1 maschio e 1 femmina) solo se lo
studio produce risultati utili per se stessi, 10,@4maschi e 9 femmine) solo se non forniscono
informazioni riguardo il proprio stato di salutdapredisposizione ad eventuali malattie. Sempre
all'interno dei soggetti che sono favorevoli alifizzo del proprio campione, il 67,8% appartiene al
Gruppo S e il 32,2% al Gruppo U, la maggior paifierisce di non essere affetto da patologie a
componente genetica (51% dei soggetti rispettd &% che é affetto e al 33,5% che non sa); solo
il 18,2% dei soggetti e attualmente affetto da logfie diagnosticate e il 73,7% dichiara di godere
invece di buona salute.

Il 76,9% dei soggetti (38 maschi e 82 femmine) @dichdi non volere che le proprie informazioni
cliniche personali vengano utilizzate senza il piponsenso. Di coloro che hanno risposto
positivamente (il 16% di tutto il campione, 10 ntase 15 femmine), I'84% appartiene al Gruppo S
ed il 16% al Gruppo U, solo I'8% dichiara di essaffetto da una patologia a componente genetica
e il 24% sa di avere familiari o conoscenti affdtti’6% riferisce una buona condizione di salute e
il 24% uno stato di salute generale non molto buono

Come mostrato in Tabella 7, il 90,3% dei soggétilta favorevole al mantenimento in una banca
biologica del proprio campione donato per ulteristudi futuri. Di questi (48 maschi e 93
femmine), il 40,4% é d’accordo senza alcuna condgie il 59,5% necessita prima di informazioni
dettagliate su ogni ricerca che utilizzi il proprmampione. Una differenza statisticamente
significativa si ha analizzando le risposte secoteld-acolta: il 66,6% dei soggetti che sono
favorevoli appartengono al Gruppo S mentre il 33@8%ruppo U (p= 0,03). Il 52,4% dei soggetti
favorevoli non e affetto da malattie a componemteegica mentre lo € il 14,1% di essi, e la maggior
parte, il 90% di essi, attualmente non soffre dolmgie. Anche considerando la percezione della
salute generale, si puo vedere come la maggioe p@itsoggetti che e favorevole al mantenimento
del proprio campione biologico in una biobancanmarche future, gode anche di una buona salute
(il 75,9% soggetti contro il 24,1% che non godeidia salute molto buona) e tale differenza risulta

anche quasi statisticamente significativa (p= 0,06)
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FAVOREVOLE ALL'UTILIZZO DEL PROPRIO CAMPIONE PER RI

CERCHE DI TIPO GENETICO

"Si, ma solo se

"Si, ma solo se NON
forniscono informazioni

"Si" producono dati utili . "No" "Non saprei"
n=118 per me stesso” §u|la .m.la salute o . n=4 n=15
=2 predisposizione a malattie
n=17
N % N % N % N % N % P (X2 test)
Genere
Maschi 41 34.7 1 50.0 8 47.1 1 25.0 2 13.3 0,337
Femmine 77 65.3 1 50.0 9 52.9 3 75.0 13 86.7
Facolta
Gruppo S 83 70.3 1 50.0 9 52.9 3 75.0 7 46.7 0,272
Gruppo U 35 29.7 1 50.0 8 47.1 1 25.0 8 53.3
Stato di Salute riferito
Eccellente/Molto Buono 88 74.6 1 50.0 12 70.6 3 75.0 10 66.7 0,792
Passabile/Discreto/Scadente 26 22.0 1 50.0 5 29.4 1 25.0 5 33.3
Affetto o Predispostoad una malattia a componente genetica
Si 19 16.1 1 50.0 1 5.9 0 0.0 1 6.7
No 59 50.0 1 50.0 10 58.8 50.0 7 46.7 0,650
Non saprei 40 33.9 0 0.0 6 35.3 50.0 7 46.7
Familiare affetto attualmente o in passato da una alattia a
componente genetica
Si 37 314 1 50.0 3 17.6 0 0.0 2 13.3
No 54 45.8 0 0.0 10 58.8 2 50.0 6 40.0 0,289
Non saprei 27 22.9 1 50.0 4 23.5 2 50.0 7 46.7
Patologie attuali diagnosticate
Si 22 18.6 0 0.0 3 17.6 0 0.0 1 6.7 0,623
No 96 814 2 100.0 14 82.4 100.0 14 93.3

Tabella 5 — Attitudine all'utilizzo del proprio campione biologico per ricerche di tipo genetico
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FAVOREVOLE ALL'ACCESSO ED

UTILIZZO DEL PROPRIE

INFORMAZIONI CLINICHE PERSONALI

"Si" "No" "Non saprei”
n=25 n=120 n=11
N % N % % P (X%test)
Genere
Maschi 10 40.0 38 317 5 45.5 0.513
Femmine 15 60.0 82 68.3 6 54.5 '
Facolta
Gruppo S 21 84.0 71 59.2 11 100.0 0.003
Gruppo U 4 16.0 49  40.8 0 0.0 '
Stato di Salute riferito
Eccellente/Molto Buono 19 76.0 87 72.5 8 72.7 0.917
Passabile/Discreto/Scadente 6 24.0 30 25.0 2 18.2
Affetto o Predispostoad una malattia a componente genetica
Si 2 8.0 19 15.8 1 9.1
No 9 36.0 67 55.8 3 27.3 0,025
Non saprei 14 56.0 34 28.3 7 63.6
Familiare affetto attualmente o in passato da una adattia a
componente genetica
Si 6 24.0 33 275 4 36.4
No 12 48.0 58 48.3 2 18.2 0,379
Non saprei 7 28.0 29 24.2 5 45.5
Patologie attuali diagnosticate
Si 4 16.0 20 16.7 2 18.2
0,987
No 21 84.0 100 83.3 9 81.8

Tabella 6 — Attitudine all’'utilizzo di informazioni cliniche personali
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FAVOREVOLE AL MANTENIMENTO DEL PROPRIO CAMPIONE IN  UNA
BIOBANCA PER RICERCHE GENETICHE FUTURE
"Si, solo dopo aver
ricevuto informazioni
"Si, in ogni caso" su ogni studio in cui "No, in nessun caso” "Non saprei”
n=57 il campione verra n=2 n=13
usato"”
n=84
N % N % N % N % P (X?test)
Genere
Maschi 21 36,8 27 32,1 0 0,0 5 38,5 0.687
Femmine 36 63,2 57 67,9 2 100,0 8 61,5
Facolta
Gruppo S 44 77,2 50 59,5 0 0,0 9 69,2 0,034
Gruppo U 13 22,8 34 40,5 2 100,0 4 30,8
Stato di Salute riferito
Eccellente/Molto Buono 37 64,9 67 79,8 2 100,0 8 61,5 0,076
Passabile/Discreto/Scadente 19 33,3 14 16,7 0 00 5 38,5
Affetto o Predispostoad una malattia a componente genetica
Si 9 15,8 11 13,1 0 0,0 2 15,4
No 30 52,6 44 52,4 2 100,0 3 23,1 0,324
Non saprei 18 31,6 29 34,5 0 0,0 8 61,5
Familiare affetto attualmente o in passato da una alattia a
componente genetic
Si 16 28,1 24 28,6 0 0,0 3 23,1
No 30 52,6 37 44,0 2 100,0 3 23,1 0,151
Non saprei 11 19,3 23 27,4 0 0,0 7 53,8
Patologie attuali diagnosticate
Si 13 22,8 11 13,1 0 0,0 2 15,4 0,434
No 44 77,2 73 86,9 2 100,0 11 84,6

Tabella 7 — Attitudine al mantenimento del propriocampione biologico in una biobanca per ricerche getiche future
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4.2.3 Volonta di essere informati e di ricevere dback

Come riportato infabella 8, 1'82,6% dei soggetti (47 maschi e 92 femmine)rgbbe conoscere i
risultati riguardanti una propria predisposiziogeuaa determinata malattia o0 comunque riguardo al
proprio stato di salute e tale valore risulta stetamente significativo, quando si accorpano le
risposte positive, con un valore di p= 0,024. Desjul'82% (40 maschi e 74 femmine) vorrebbe
conoscere i risultati in ogni caso e il 17,9% (7sofa e 18 femmine) solo se esiste per certo una
cura o0 un possibile intervento di prevenzioneatBicando ora per Facolta, di coloro che
vorrebbero essere informati, 64% sono del Gruppal$35,9% del Gruppo U. La maggior parte di
coloro che vorrebbero ricevere le informazioni gsiltati non ha parenti affetti (47,5%) e non é
affetto lui stesso da patologie a componente gemdb1,8%), 82% non hanno malattie attual
diagnosticate e 72,6% soggetti riferiscono di gedmuna buona salute generale.

Come riportato iffabella 9, tra coloro che hanno risposto positivamente @9sbggetti), 56,1%
(30 maschi e 48 femmine, 76,9% appartenenti al @ripe 23% al Gruppo U) vorrebbero ricevere
le informazioni dai ricercatori che hanno conddétoicerca, 23% (8 maschi e 24 femmine, 11 sono
del Gruppo S e 21 del Gruppo U) dal proprio medigante, 18 (6 maschi e 12 femmine, 66,6%
sono del Gruppo S e 33,3% del Gruppo U) dallatstraitsanitaria o dall’istituto di ricerca tramite
una comunicazione scritta, 1 soggetto femmina a@pante al Gruppo U preferirebbe conoscere i
risultati attraverso una comunicazione ai propmifeari e per il 6,4% dei soggetti (3 maschi e 6
femmine, 83,3% del Gruppo S e 66,6% del Gruppoalnbdalita di informazione e indifferente.
Risulta statisticamente significativa (p= 0,001ptaferenza della modalita di ricevere informazioni
sul proprio stato di salute rispetto al tipo di él& di appartenenza. Infatti la maggior parte di
coloro che preferiscono essere informati dal rigene appartiene al Gruppo S (76,9% vs 23%),
mentre la maggior parte di coloro che credono saglim essere informati dal proprio medico

curante, appartiene al Gruppo U (65,6% vs 34,3%).
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VOLONTA' DI CONOSCERE | RISULTATI RIGUARDANTI UNA

PREDISPOSIZIONE AD UNA DETERMINATA MALATTIA O COMUN _QUE LO

STATO DI SALUTE

"Si, solo se esiste per
certo una cura o un

"Si, in ogni caso" e . "No, in ogni caso" "Non saprei"
e PSeleeed T
n=25
N % N % N % N % P (X’ test)
Genere
Maschi 40 35,1 7 28,0 3 100,0 2 16,7 0,087
Femmine 74 64,9 18 72,0 0 0,0 10 83,3
Facolta
Gruppo S 70 61,4 19 76,0 2 66,7 11 91,7 0,204
Gruppo U 44 38,6 6 24,0 1 33,3 1 8,3
Stato di Salute riferito
Eccellente/Molto Buono 83 72,8 18 72,0 2 66,7 10 83,3 0,852
Passabile/Discreto/Scadente 27 23,7 7 28,0 1 33,3 2 16,7
Affetto o Predispostoad una malattia a componente genetica
Si 19 16,7 2 8,0 1 33,3 0 0,0
No 58 50,9 14 56,0 2 66,7 5 41,7 0,204
Non saprei 37 32,5 9 36,0 0,0 58,3
Familiare affetto attualmente o in passato da una alattia a
componente genetica
Si 34 29,8 4 16,0 33,3 4 33,3
No 54 47,4 12 48,0 66,7 4 33,3 0,238
Non saprei 26 22,8 9 36,0 0,0 4 33,3
Patologie attuali diagnosticate
Si 21 18,4 4 16,0 0 0,0 1 8,3
0,761
No 93 81,6 21 84,0 3 100,0 11 91,7

Tabella 8 — Volonta di conoscere i risultati dellaicerca
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MODALITA' CON CUI SI VUOLE ESSERE INFORMATI

"Dalla struttura

"Dai ricercatori che  "Dal proprio  sanitaria o di ricerca "Tramite " o
hanno condotto la medico tramite comunicazione ai mgir;fZ?:r:f;"‘e
ricerca” curante" comun.icazione propri familiari" =9
n=78 n=32 scritta” n=1
n=18
N % N % N % N % N % P (X% test)
Genere
Maschi 30 38,5 8 25,0 6 33,3 0 0,0 3 33,3 0,717
Femmine 48 61,5 24 75,0 12 66,7 1 100,0 6 66,7
Facolta
Gruppo S 60 76,9 11 344 12 66,7 0 0,0 5 55,6 0,001
Gruppo U 18 23,1 21 65,6 6 33,3 1 100,0 4 44,4
Stato di Salute riferito
Eccellente/Molto Buono 60 76,9 19 59,4 14 77,8 1 100,0 6 66,7
Passabile/Discreto/Scadente 18 23,1 10 31,3 3 7 16, 0 0,0 3 33,3 0.697
Affetto o Predispostoad una malattia a componente genetica
Si 12 15,4 5 15,6 1 5,6 0 0,0 2 22,2
No 39 50,0 17 53,1 9 50,0 1 100,0 6 66,7 0,397
Non saprei 27 34,6 10 31,3 8 44,4 0 0,0 1 111
Familiare affetto attualmente o in passato da una alattia a
componente genetica
Si 21 26,9 9 28,1 3 16,7 0 0,0 4 44,4
No 35 44,9 18 56,3 9 50,0 0 0,0 4 44,4 0,385
Non saprei 22 28,2 5 15,6 6 33,3 1 100,0 1 11,1
Patologie attuali diagnosticate
Si 12 15,4 10 31,3 2 11,1 0 0,0 1 11,1 0,360
No 66 84,6 22 68,8 16 88,9 1 100,0 8 88,9

Tabella 9 — Modalita di comunicazione dei risultatidella ricerca



4.2.4 Opinione su consenso informato e sui suonedti rilevanti

Riguardo la preferenza di ricevere e valutare ufgetichieste di consenso informato per ogni
singolo studio in cui venisse utilizzato il campeomiologico donatoTabella 10), il 54,4% di tutto

il campione (di cui 32 maschi e 53 femmine: il 36,4ppartenenti al Gruppo S e il 43,5% al
Gruppo U) preferirebbe di si, il 38,4% (18 mascHizefemmine, 1'83,3% del Gruppo S e il 16,6%
del Gruppo U) risponde che non sono necessari nehgpetuti e nello specifico, il 91,6% di essi
(17 maschi e 38 femmine, 1'81,8% del Gruppo Sk6i6% del Gruppo U) ritiene che sia sufficiente
dare il consenso in occasione del primo preliewdnonazione di campione. La distribuzione delle
risposte a questo quesito risulta statisticameigeifeativa (p= 0,004) rispetto alla Facolta di
appartenenza (S, U) dei rispondenti. Infine, la gr@gparte di coloro che preferirebbe valutare
consensi ripetuti non riferisce patologie attuadigthosticate ('83,5%) e, contemporaneamente, il
75,3% degli stessi riferisce una buona condiziarsaldite generale.

Una domanda a scelta multipla riguarda gli argonud si ritiene importante siano chiariti quando
si inizia una ricerca genetica che prevede I'wtdizdi campioni biologici. Come mostrato in
Tabella 11, il 75,6% dei soggetti (41 maschi e 77 femmin&3)5% appartenenti al Gruppo S e |l
36,4% al Gruppo U e la grande maggioranza in bummalizioni di salute generale, il 72,2%),
ritiene che sia importante la tutela della privacydella confidenzialitd dei dati; conoscere gli
obiettivi della ricerca € un argomento importantr | 60,3% dei soggetti (32 maschi e 62
femmine, 62,7% del Gruppo S e il 37,2% del Gruppal U3,6% in buona salute); il 59,6% dei
soggetti (35 maschi e 58 femmine, la grande maggiEa gode di una buona salute generale, il
75%), ritiene che sia importante essere informiatiaci rischi a cui i partecipanti possono essere
sottoposti (77,4% soggetti del Gruppo S e 22,5%stigdel Gruppo U); il 45,5% dei soggetti (20
maschi e 51 femmine, I'81,7% del Gruppo S e il ¥l Gruppo U, la grande maggioranza in
buona salute — 78,8%), pensa che sia important®raunicazione dei risultati generali che la
ricerca ha raggiunto. Il 34,6% dei soggetti (20 chae 34 femmine, il 64,8% appartenente al
Gruppo S e il 35,2% al Gruppo U, il 71,1% in buwadute) ritiene che i partecipanti debbano
conoscere | risultati individuali che li riguardaniofine il 23,7% dei soggetti (14 maschi e 23
femmine, 86,4% del Gruppo S e 13,5% del Gruppo &% 7n buono stato di salute generale)
vorrebbero conoscere gli eventuali benefici chegidtero trarre dalla partecipazione allo studio,
mentre solo il 15,4% dei soggetti (7 maschi e Ivinfiene, '83% del Gruppo S e il 16,6% del
Gruppo U) é interessato particolarmente al tipo elenmdi impegno che verra richiesto ai

partecipanti.
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Come mostrato iMabella 12 la possibilita di poter esprimere la propria o sulla ricerca
scientifica basata sull'utilizzo di campioni biologsembra essere importante per il 56,4% del
campione, (30 maschi e 58 femmine, 1'81,8% del @aup e il 18,1% del Gruppo U, il 77,2% in
buona salute). L'associazione con il tipo di Fakafsulta statisticamente significativa con un
valore di p= 0,00. Per rendere I'analisi piu agiiesono accorpate le risposte negative in una sola
variabile e si é tenuto il dato che riporta la nupséa di coloro che non hanno espresso opinioni in
merito. Tra coloro che hanno risposto negativam@hf8,8% di tutti i soggetti, 40% del Gruppo S
e 60% del Gruppo U), il 26,6% (5 maschi e 7 femmb@% del Gruppo S e 50% del Gruppo U)
non ritengono importante poter dare la propria iopi@, mentre il 73,3% dei soggetti (10 maschi e
23 femmine, il 36,3% del Gruppo S e 63,6% del Gaupp non lo ritiene necessario se la ricerca ha
ottenuto il parere favorevole da parte del Comitioo Scientifico. Una associazione significativa
(p=0,007) la si trova considerando che la maggastepdi coloro che ritengono importante poter
esprimere la propria opinione sulla ricerca scfatibasata sull’'utilizzo di campioni biologici non
soffre di alcuna malattia attualmente diagnosti¢@86%).

Sullimportanza di ricevere informazioni dettaghagul tipo di ricerca per cui si richiede il consen
per l'utilizzo di un proprio campione biologico daio (Tabella 13, il 55,1% dei soggetti (25
maschi e 61 femmine, 70,9% appartenenti al Gruppe &% al Gruppo U) ritiene che sia
indispensabile per poter prendere una decisioredefiil 40,6% del campione (25 maschi e 38
femmine, 60,3% del Gruppo S e 39,6% del Gruppo itéhgono che sia importante ma non
necessario per la decisione finale. Poiché i stigge¢ hanno risposto alle alte tre opzioni (“mi e
indifferente”, “no, non mi interessa’ e “no, perdnérealta quello che mi interessa sapere riguarda
altre informazioni”) erano un numero esiguo (il%,8lel campione totale), si sono accorpate le tre
modalita di risposta per rendere l'analisi piu #igativa. Tra coloro che pensano che avere
informazioni dettagliate sul tipo di ricerca in csii vorrebbe utilizzare il proprio campione sia
necessario per giungere alla decisione finale, gggior parte (82,5% dei soggetti vs 17,4%)
dichiara di trovarsi in buone condizioni di salufe tale associazione risulta statisticamente
significativa con un valore di p= 0,049) ed il 9% &li loro dichiara di non soffrire di patologie

attualmente diagnosticate (anche qui si ha lafsgivita statistica con un p= 0,003).
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NECESSITA' DI RICEVERE RIPETUTE RICHIESTE DI CONSEN SO
INFORMATO PER OGNI STUDIO IN CUI VIENE USATO IL PRO PRIO
CAMPIONE BIOLOGICO

"No, & necessario

nj solo al momento del ."No, non e “Non saprei"
=85 prelleyo d‘.a.l importante n=10
campione n=5
n=55
N % N % N % N % P (X test)
Genere
Maschi 32 37,6 17 30,9 1 20,0 3 30,0 0.779
Femmine 53 62,4 38 69,1 4 80,0 7 70,0
Facolta
Gruppo S 48 56,5 45 81,8 5 100,0 5 50,0 0,004
Gruppo U 37 435 10 18,2 0 0,0 5 50,0
Stato di Salute riferito
Eccellente/Molto Buono 64 75,3 36 65,5 5 100,0 9 90,0 0.144
Passabile/Discreto/Scadente 20 23,5 16 29,1 0 00 1 10,0
Affetto o Predispostoad una malattia a componente genetica
Si 12 14,1 8 14,5 0 0,0 2 20,0
No 45 52,9 26 47,3 2 40,0 6 60,0 0,749
Non saprei 28 32,9 21 38,2 3 60,0 2 20,0
Familiare affetto attualmente o in passato da una alattia a
componente genetica
Si 24 28,2 16 29,1 0 0,0 3 30,0
No 38 447 26 47,3 3 60,0 5 50,0 0,732
Non saprei 23 271 13 23,6 2 40,0 2 20,0
Patologie attuali diagnosticate
Si 14 16,5 11 20,0 0 0,0 1 10,0 0,743
No 71 83,5 44 80,0 5 100,0 9 90,0

Tabella 10 — Volonta di consensi ripetuti



ARGOMENTI PIU' IMPORTANTI DA CHIARIRE Al PARTECIPAN _ TI ALL'INIZIO DI UNA RICERCA GENETICA CHE PREVEDE L
CAMPIONI BIOLOGICI

'USO DI

"Eventuali benefici

"Tutela della "Comunicazione ai "Comunicazione ai . "Tipoe moledi ,_. . . . ) . } )
. . S . . . . Importanza . Rischi a cui i partecipanti che i partecipanti
privacy e partecipanti dei singoli partecipanti A impegno )
' T . . S - degli obiettivi . . potrebbero essere sottoposti potrebbero trarre
confidenzialita risultati generali della dei risultati . . richiesto ai . - L
A . ; S della ricerca’ . .. nel partecipare allo studio’ dalla partecipazione
dei dati ricerca individuali =94 partecipanti n=93 allo studio”
n=118 n=71 n=54 - n=24 -
n=37
N % N % N % N % N % N % N %
Genere
Maschi 41 34,7 20 28,2 20 37,0 32 34,0 7 29,2 35 37,6 14 ,8 37
Femmine 77 65,3 51 71,8 34 63,0 62 66,0 17 70,8 58 62,4 3 2 622
Facolta
Gruppo S 75 63,6 58 81,7 35 64,8 59 62,8 20 83,3 72 77,4 32 86,5
Gruppo U 43 36,4 13 18,3 19 35,2 35 37,2 4 16,7 21 22,6 5 135
Stato di Salute riferito
Eccellente/Molto Buono 83 70,3 56 78,9 37 68,5 67 1,37 18 75,0 66 71,0 27 73,0
Passabile/Discreto/Scadente 32 27,1 14 19,7 15 827 24 25,5 6 25,0 24 25,8 9 243
Affetto o Predispostoad una
malattia a componente genetica
Si 17 14,4 7 9,9 11 20,4 13 13,8 2 8,3 15 16,1 6 16,2
No 59 50,0 34 47,9 26 48,1 50 53,2 10 41,7 42 45,2 17 9 45,
Non saprei 42 35,6 30 42,3 17 315 31 33,0 12 50,0 36 8,73 14 37,8
Familiare affetto attualmente o
in passato da una malattia a
componente genetica
Si 33 28,0 20 28,2 19 35,2 23 24,5 7 29,2 32 34,4 14 37,8
No 53 44,9 28 394 19 35,2 48 51,1 7 29,2 33 35,5 11 29,7
Non saprei 32 27,1 23 324 16 29,6 23 245 10 41,7 28 0,13 12 32,4
Patologie attuali diagnosticate
Si 22 18,6 10 14,1 11 20,4 18 19,1 3 12,5 18 19,4 6 16,2
No 96 81,4 61 85,9 43 79,6 76 80,9 21 87,5 75 80,6 31 8 83,

Tabella 11 — Argomenti da chiarire all'inizio di una ricerca genetica
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IMPORTANZA DI POTER ESPRIMERE LA PROPRIA OPINIONE S ULLA

RICERCA SCIENTIFICA CHE PREVEDE L'USO DI CAMPIONI

BIOLOGICI
"No, basta che la

me A ricerca sia stata N N
Si, e No, non e

importante" approvata dal importante” “Non saprei®
P Comitato Etico P n=20
n=88 S n=12
Scientifico
n=33
N % N % N % N % P (X?test)
Genere
Maschi 30 34,1 10 30,3 41,7 7 35,0 0.971
Femmine 58 65,9 23 69,7 58,3 13 65,0 '
Facolta
Gruppo S 72 81,8 12 36,4 50,0 12 60,0 0.000
Gruppo U 16 18,2 21 63,6 50,0 8 40,0 '
Stato di Salute riferito
Eccellente/Molto Buono 68 77,3 20 60,6 58,3 17 85,0 0378
Passabile/Discreto/Scadente 19 21,6 11 33,3 333 3 15,0 '
Affetto o Predispostoad una malattia a componente genetica
Si 9 10,2 6 18,2 41,7 2 10,0
No 51 58,0 15 45,5 16,7 10 50,0 0,085
Non saprei 28 31,8 12 36,4 41,7 8 40,0
Familiare affetto attualmente o in passato da una alattia a
componente genetica
Si 23 26,1 9 27,3 50,0 25,0
No 44 50,0 17 51,5 16,7 35,0 0,348
Non saprei 21 23,9 7 21,2 33,3 40,0
Patologie attuali diagnosticate
Si 10 11,4 10 30,3 41,7 1 5,0
0,007
No 78 88,6 23 69,7 58,3 19 95,0

Tabella 12 — Importanza di poter esprimere la propra opinione sulla ricerca scientifica
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IMPORTANZA DI RICEVERE INFORMAZIONI DETTAGLIATE

SULLA RICERCA PER CUI VIENE USATO IL PROPRIO

CAMPIONE BIOLOGICO

"Si, e indispensabile

"Si, ma NON

indispensabile per "No, non e
per prendere una - . N
L ) B prendere una decisione importante
decisione finale ; .
=86 finale n=6
- n=63
N % N % N % P (X? test)
Genere
Maschi 25 29,1 25 39,7 3 50,0 0.285
Femmine 61 70,9 38 60,3 3 50,0 '
Facolta
Gruppo S 61 70,9 38 60,3 4 66,7 0.399
Gruppo U 25 29,1 25 39,7 2 33,3 '
Stato di Salute riferito
Eccellente/Molto Buono 71 82,6 39 61,9 4 66,7 0.051
Passabile/Discreto/Scadente 15 17,4 21 33,3 1 7 16, '
Affetto o Predispostoad una malattia a componente genetica
Si 8 9,3 14 22,2 0 0,0
No 48 55,8 28 44,4 3 50,0 0,163
Non saprei 30 34,9 21 33,3 3 50,0
Familiare affetto attualmente o in passato da una alattia a
componente genetica
Si 20 23,3 23 36,5 0 0,0
No 41 47,7 28 44.4 3 50,0 0,138
Non saprei 25 29,1 12 19,0 3 50,0
Patologie attuali diagnosticate
Si 8 9,3 18 28,6 0,0
0,004
No 78 90,7 45 71,4 100,0

Tabella 13 - Importanza di ricevere informazioni détagliate sulla ricerca
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4.2.5 Attitudine verso la ricerca genetica e I'avaamento della tecnologia

Come riportato inTabella 14 nessuna risposta indicante una attitudine nesgatgrso la ricerca
genetica e di totale disinteresse e risultata dstguindagine. L’87,8% del campione totale si pone
in maniera positiva nei confronti della ricerca.dpiesti, il 71,8% considera la propria disponiéilit
a collaborare alla ricerca nell’ottica di contribull’avanzamento delle conoscenze (POSIZIONE
POSITIVA RAZIONALE, PRAGMATICA), 43 soggetti sono aschi e 69 sono femmine (38,4% e
61,6% rispettivamente), il 76,8% appartiene al G e il 23,2% al Gruppo U, il 74,1% gode di
buona salute e I'81,3% dei soggetti del campionesuifre di patologie attualmente diagnosticate.
L'8,3% dei soggetti vede la propria partecipazi@ha ricerca come un modo per realizzare se
stesso aiutando gli altri (POSIZIONE POSITIVA ALTRERXYA/MORALISTA); 4 sono maschi
(30,8%) e 9 sono femmine (69,2%), il 53,8% appaetial Gruppo S e il 46,2% al Gruppo U; la
maggior parte, 92,3%, € in buona salute genetale7% del campione parteciperebbe alla ricerca
senza un fine preciso, come atto spontaneo (POSIEICPOSITIVA NON FILTRATA
CULTURALMENTE). Di tale gruppo, 2 soggetti sono robs (16,7%) e 10 sono femmine
(83,3%), 33,3% appartiene al Gruppo S e 66,7%Gralppo U (la maggior parte sempre in
condizioni di buona salute generale, il 75%). Colohe si pongono in maniera piu distaccata nei
confronti della ricerca e non nutrono particolatieressi in queste attivita rappresentano il &2 d
campione totale (POSIZIONE NEUTRA). Di questi 2 ganaschi (40%) e 3 sono femmine (60%),
il 20% del Gruppo S e 80% del Gruppo U (la maggemte in buone condizioni di salute generale).
Coloro che sono scettici e hanno bisogno di comeso®lti dettagli riguardo gli studi e le loro
caratteristiche (POSIZIONE SCETTICA), rappresentand,5% del campione di cui 1 solo
maschio (14,3%) e 6 femmine (85,7%), 14,3% del Goup e 85,7% del Gruppo U, anche qui la
maggior parte in buona salute (85,7%).

Infine, i soggetti restanti hanno scelto I'opzidim@n so” o non hanno dato risposta (POSIZIONI
NEGATIVE). Del primo gruppo fa parte il 2,6% delngpione di cui 1 maschio e 3 femmine (23%
e 75%), 75% del gruppo S e 25% del Gruppo U. L'@isgtone tra la propensione verso la ricerca e
'appartenenza ad un tipo di Facolta risulta sigaifva con un valore di p= 0,00.

Mentre vediamo che non e molto significativo iltéatdi essere affetto o avere un parente o
conoscente affetto da patologie a componente ganper avere una certa propensione verso la
ricerca scientifica, si puo notare come coloro bhano un atteggiamento positivo nei confronti
della scienza in generale, conoscono (il 44,6%cdetpione) o hanno almeno un’idea (il 46,4%)
delle biobanche e tale associazione risulta stdisente significativa (p= 0,004); inoltre, i

“positivi per collaborare alla ricerca” sarebbemvdrevoli all’'utilizzo del proprio campione di
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sangue per ricerche di tipo genetico con una paraendi 84,6%; il 6,3% a condizione che non
forniscano informazioni sullo stato di salute paae e lo 0,7% positivo all’'utilizzo del proprio
campione per ricerche genetiche a condizione oba@ugano risultati individuali utili. Anche qui si
ha un’associazione significativa (p= 0,00) tratitatline alla ricerca ed il consenso all'utilizzeld
proprio campione per ricerche genetiche. 75% droothe si pongono positivamente nei confronti
della ricerca vorrebbe anche avere un feedbackosoamne cioé i risultati riguardanti una sua
eventuale predisposizione ad una malattia o il stado di salute generale. Per poter effettuare
ulteriori analisi in modo piu agile, si sono acale risposte positive tra loro e quelle negative
comprese la posizione neutra e quella scetticande due categorie. Il 53,6% dei soggetti che si
pongono in maniera positiva nei confronti dellaerga ritiene necessario ricevere e valutare il
consenso informato in occasione di ogni singoldistehe utilizzi il proprio campione biologico. Il
42,9% del gruppo dei positivi pensa che sia necdesdare il proprio consenso solo al momento
della prima donazione o che non sia importante dansensi ripetuti. Mentre il 40% non sa dare
una risposta.

Analizzando quali argomenti siano importanti da ooroare ai partecipanti di uno studio di ricerca
(domanda a risposta multipla), tra coloro che hammatteggiamento positivo nei confronti della
scienza, il 78,1% di tutto il gruppo dei “positiyiensa che non possa essere omessa l'informativa
sulla tutela della privacy e la confidenzialita dkiti (cioé che i dati personali e di salute non
potranno mai essere resi noti e comunicati a tedzdi fuori dello studio); il 62% pensa che
conoscere gli obiettivi della ricerca sia indispanike da chiarire all'inizio dello studio, il 59,9%
vorrebbe sapere i rischi a cui i partecipanti duiero esser sottoposti, il 46,7% ritiene
indispensabile conoscere i risultati generali éhederca ha raggiunto, il 33,6% vorrebbe conoscere
i risultati che si riferiscono alla propria salujenerale o alla eventuale predisposizione a una
malattia genetica, , il 24,8% sono piu interesaatienefici che si potrebbero trarre partecipando
allo studio, mentre il 15,3% € interessato maggea al tipo e alla mole di impegno che verra
richiesto ai partecipanti.

Tali dati andrebbero ulteriormente completati cora walutazione delle varie combinazioni di
risposte (multiple) che i vari soggetti “POSITIVHanno dato per delineare profili ancora piu

precisi
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"Positiva R " "Positiva non "Negativa
. Positiva . " " " - " - .
razionale . - filtrata Neutra Scettica Negativa senza presa di
- altruista/moralista . T
pragmatica’ n=13 culturalmente! n=5 n=7 n=0 posizione
n=112 n=12 n=4
N % N % N % N % N % N % N % P (X test)
Genere
Maschi 43 38,4 4 30,8 2 16,7 2 40,0 1 14,3 0 0,0 1 25,0 0.468
Femmine 69 61,6 9 69,2 10 83,3 3 60,0 6 85,7 0 0,0 3 75,0 '
Facolta
Gruppo 86 76,€ 7 53,¢ 4 33,¢ 1 20,C 1 14.,% 0 0,0 3 75,C 0.000
Gruppo U 26 23,2 6 46,2 8 66,7 4 80,0 6 85,7 0 0,0 1 25,0 7’
Stato di Salute riferito
Eccellente/Molto Buono 80 71,4 12 92,3 9 75,0 4 080, 6 85,7 0 00 0 2 50,0 0.346
Passabile/Discreto/Scadente 28 25,0 1 7,7 3 25,0 100 2 1 14,3 0 0,0 2 50,0 ’
Affetto o Predispostoad una
malattia a componente genetic
Si 14 12,5 4 30,8 3 25,0 1 20,0 0 0,0 0 0,0 0 0,0
No 61 54,5 4 30,8 3 25,0 3 60,0 5 71,4 0 0,0 3 75,0 0,170
Non saprei 37 33,0 5 38,5 6 50,0 1 20,0 2 28,6 0 0,0 1 025,
Familiare affetto attualmente o in
passato da una malattia a
componente genetic
Si 31 27,7 5 38,5 4 33,3 1 20,0 1 14,3 0 0,0 0 0,0
No 54 48,2 3 23,1 5 41,7 3 60,0 4 57,1 0 0,0 2 50,0 0,888
Non saprei 27 24,1 5 38,5 3 25,0 1 20,0 2 28,6 0 0,0 2 050,
Patologie attuali diagnosticate
Si 21 18,8 1 7,7 2 16,7 1 20,0 0 0,0 0 0,0 1 25,0 0.765
No 91 81,3 12 92,3 10 83,3 4 80,0 7 100,0 0 0,0 3 75,0 7
Conoscenza Banca Biologica
Si 50 44,6 2 15,4 4 33,3 1 20,0 3 42,9 0 0,0 0 0,0
No 7 6,3 2 15,4 1 8,3 1 20,0 1 14,3 0 0,0 0 0,0 0.004
Vaga idea 52 46,4 9 69,2 7 58,3 1 20,0 3 429 0 0,0 3 75,07
Solo sentita nominare, mani 3 2,7 0 0,0 0 0,0 2 40,0 0 0,0 0 0,0 1 25,0
Favorevole all'utilizzo di un
proprio campione biologico per
ricerche genetichi
Si 99 88,4 9 69,2 8 66,7 0 0,0 1 14,3 0 0,0 0 0,0
Si, solo se producono risulta 1 0,9 0 0,0 0 0,0 0 0,0 1 14,3 0 0,0 0 0,0
S, solo se NON forniscono 6,3 2 15,4 1 83 4 80 0 00 0 00 2 500 0,000
informazioni sullo stato di
No 1 0,9 0 0,0 1 8,3 1 20,0 0 0,0 0 0,0 1 25,0
Non saprei 4 3,6 2 15,4 2 16,7 0 0,0 5 71,4 0 0,0 1 25,0
Volonta di conoscere i risultati di
una predisposizione ad una
malattia o lo stato di salute
Si, in ogni caso 84 75,0 10 76,9 9 75,0 1 20,0 6 85,70 0,0 3 75,0
Si, solo se esiste per certouna ;o 1, 4 3 23,1 1 8,3 2 400 1 143 0 00 1 250
cura o un possibile intervento 0,009
No, in ogni caso 2 1,8 0 0,0 1 8,3 0 0,0 0 0,0 0 0,0 0 0,0
Non saprei 9 8,0 0 0,0 1 8,3 2 40,0 0 0,0 0 0,0 0 0,0
Necessita di ricevere ripetute
richieste di consenso informato
per ogni studio in cui viene usatc
Si 60 53,6 7 53,8 7 58,3 3 60,0 5 71,4 0 0,0 2 50,0
No 48 42,9 5 38,5 4 33,3 1 20,0 1 14,3 0 0,0 1 25,0 0,231
Non saprei 4 3,6 1 7,7 1 8,3 1 20,0 1 14,3 0 0,0 1 25,0
Argomenti da chiarire ai
partecipanti all'inizio di una
ricerca
Tutela privacy-Confidenzialita 86 76,8 11 B4, 10 83,3 3 60,0 4 57,1 0 0,0 3 75,0
Comunicazione risultat 56 50,0 3 23,1 5 41,7 1 200 2 286 0 00 2 500
general
Comunicazione risultat 38 339 6 46,2 2 167 3 600 3 429 0 00 2 500
persona
Importanza obiettivi ricerca 68 60,7 7 53,8 10 ,383 2 40,0 4 57,1 0 0,0 3 75,0
Tipo e mole di impegr 16 14,2 3 23,1 2 16,7 0 0,C 1 14,z 0 0,C 2 50,C
Rischi per partecipante 70 62,5 5 38,5 7 58,3 2 040, 6 85,7 0 0,0 3 75,0
Benefici per partecipante 30 26,8 2 15,4 2 16,7 10,02 1 14,3 0 0,0 1 25,0

Tabella 14 — Attitudine alla ricerca e alla donaziae di materiale biologico
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5. DISCUSSIONE

Il Background etico e legale

“Il soggetto consenziente della ricerc@n € una cosaooptata al servizio di finalita estranee, ma
un individuo che collaboraal conseguimento di un importante obiettivo sagial un obiettivo il
cui conseguimento puo riuscirgile anche a lui...”(Engelhardt HT Jr. Manuale di Bioetica. Il
Saggiatore, Milano 1999. (p.564).

Da queste poche righe emergono gli elementi chtleecostituiscono il rationale della discussione
di questa tesi. | temi riguardanti I'individuo, $aa definizione ed i suoi diritti, la collaborazéon
sociale e I'equilibrio tra rischio e beneficio reelicerca scientifica, sono da molti anni al cemtiro
numerosi dibattiti a livello nazionale ed interramle.

Condurre una ricerca biomedica che coinvolge laofagone e in maniera specifica il singolo
individuo, implica il dover considerare diversi aipdi natura etica quali: la dignita dell’indiwid

ed il suo rispetto, la tutela dell'integritd delrpo e della mente, I'autonomia decisionale e la
consapevolezza,e non ultima la tutela della privadella confidenzialita. Questi argomenti hanno
interessato da sempre filosofi, giuristi, legistatscienziati, medici e bioeticisti.

| principi etici chiamati in causa nella ricercaestifica che coinvolge esseri umani, non sono
identici a quelli che nascono in un contesto diatjoo e terapeutico. (Kapp M.B., 2006). | valori

etici piu importanti implicati nell’ “uso” di esseamani sono i principi di beneficenza (fare laaos
giusta a beneficio del soggetto), di non malefieerfprevenire o attutire i pericoli), di fiduciallae
relazione che si instaura tra il ricercatore egaittecipante, della tutela della dignita persorale
dell’autonomia che devono essere sempre rispettati.

Dalla Dichiarazione di Helsinksviluppata dalla World Medical Association neb49sottoposta a

sei revisioni di cui l'ultima nel 2008, emergonoi geincipi importanti che riguardano i diritti
dell'uomo e la tutela della sua dignita. L’Art. 8rfa del rispetto dell'individuo (a ricerca medica

e sottoposta agli standard etici che promuovonspetto per tutti gli esseri umani e proteggono la
loro salute e i loro dirittl); gli Artt.20, 21, 22 trattano il diritto di autketerminazione e della
decisione dell'individuo dopo una adeguata spiegeziper quanto riguarda la partecipazione alla
ricerca, sia inizialmente che durante il corsoaeiterca stessa (Art 20: “I soggetti devono essere
volontari e partecipare informati al progetto dcerca”; Art 21: “Il diritto dei soggetti di
sperimentazione alla salvaguardia della loro int&gteve essere sempre rispettato. Deve essere
adottata ogni precauzione per rispettare la privdadysoggetto, la riservatezza sulle informazioni
relative al paziente e per minimizzare l'impattdlastudio sulla integrita fisica e mentale del

soggetto e sulla sua personalita”; Art.22: “In ogitierca su esseri umani ciascun potenziale
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soggetto deve essere adeguatamente informatostegi, dei metodi, delle fonti di finanziamento,
di ogni possibile conflitto di interessi, della @pfenenza istituzionale del ricercatore, dei benefi
previsti e dei rischi potenziali connessi allo styushonché dei fastidi che esso potrebbe comportare
Il soggetto deve essere informato del diritto deasrsi dal partecipare allo studio o della pobtabi

di ritirare il consenso alla partecipazione in guedi momento senza ritorsioni. Solo dopo essersi
assicurato che il soggetto abbia compreso le irdaromi, il medico deve ottenere dal soggetto il
consenso informato, liberamente espresso, prdfeghbie in forma scritta. Se il consenso non puo
essere ottenuto per iscritto, deve essere formaénrumentato e testimoniato un consenso non
scritto”).

Anche nel testo della Convenzione per la ProtezameDiritti del’lUomo e la Dignita dell’Essere

Umano riguardo alle Applicazioni della Biologia eelld Medicina (Convenzione sui diritti

dell'uomo e la biomedicinaemanata dal Consiglio d’'Europa ad Oviedo nel 199puo leggere

all'art. 5 che “un intervento nel campo della salabn pud essere effettuato se non dopo che la
persona interessata abbia dato consenso liberorengto. Questa persona riceve innanzitutto una
informazione adeguata sullo scopo e sulla natullandervento e sulle sue conseguenze e i suoi
rischi. La persona interessata puo, in qualsiagnemto, liberamente ritirare il proprio consenso”.
Nell’Art.16 sono riportate le condizioni da rispstt in modo da tutelare qualsiasi individuo cui
venga richiesta la partecipazione ad una ricerat.(6: Nessuna ricerca puo essere intrapresa su
una persona a meno che le condizioni seguenti @D siunite: i) non esiste metodo alternativo
alla ricerca sugli esseri umani, di efficacia parsapile, ii) i rischi che puo correre la persona no
sono sproporzionati in rapporto con i benefici pateli della ricerca, iii) il progetto di ricerca e
stato approvato da un’istanza competente, dopmavatto oggetto di un esame indipendente sul
piano della sua pertinenza scientifica, ivi comprasa valutazione dell'importanza dell’obiettivo
della ricerca, nonché un esame pluridisciplinatad®ia accettabilita sul piano etico, iv) la p&so
che si presta ad una ricerca e informata dei gutti @ delle garanzie previste dalla legge pesua
tutela, v) il consenso di cui all’articolo 5 € statonato espressamente, specificamente ed é stato
messo per iscritto. Questo consenso puo, in ogmendo, essere liberamente ritirato”).

Infine, la_ Raccomandazione 4 del 15 marzo 286 Consiglio dei Ministri della Unione Europea,

emanata in seguito alla necessita di delineare @allicazioni etiche per la ricerca scientifica che
utilizzi campioni biologici umani conservati, sditeea I'importanza della tutela della dignita,
dell'integrita, della privacy, della liberta deghdividui direttamente o indirettamente coinvolti
negli studi, e la salvaguardia dei donatori da rdisoazioni che potrebbero derivare dalle
procedure e dai risultati della ricerca. Grande drtamza riveste anche qui l'ottenimento del

consenso da parte dei partecipanti che deve e#sgi@ completo possibile dal punto di vista
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informativo. Inoltre, in questa Raccomandazion@e&iposta in rilievo 'idea che la ricerca ha come
scopo primario I'avanzamento scientifico per il éictio “generale” dei pazienti, nella piena
coscienza che il singolo potrebbe non trarre uretien diretto ed immediato; segue una riflessione
positiva sulla necessita del consenso aggiornagaudieli i diritti e la dignita umania primis, pur
nella consapevolezza che esiste un patrimonio piaienper la ricerca che e contro gli interessi
dell'umanita lasciare che vada disperso. La Racodmone si riferisce, qui, alle collezioni di
materiale biologico esistenti ed al problema degbadgperamento del tempo e dei risultati se la
ricerca dovesse compiersi esclusivamente su racpaspettiche di materiale biologico.

In Italia tali argomenti stanno prendendo sempte péde, anche perché, poiché I'avanzamento
tecnologico procede a gran velocita dando libeogafa questioni etiche sempre piu importanti, gli
individui si sentono in qualche modo, piu 0 mennsapevolmente, in pericolo e chiedono tutela.
Oltre la tutela proposta a vari livelli dalla prailbne documentale e dalle raccomandazioni sopra
sinteticamente descritte in campo bioetico, anaehledge interviene in maniera cogente nel nostro
ordinamento a difesa dei partecipanti alle ricerstientifiche, attraverso la tutela che imprime ai
loro dati personali e soprattutto ai loro dati pei sensibili (tra i quali per definizione trovi@
appunti anche e soprattutto i dati relativi allbuta

La cosiddetta legislazione sulla privacy, nel rmsfPaese, € attualmente contenuta nella
Costituzione (articoli 15 e 21), nel Codice pen@apo IIl - Sezione IV) e - parzialmente - nel

Decreto legislativo 30 giugno 2003, n. 196titolato Codice in materia di protezione deiidat

personali. Il D.Lgs 196/2003 abroga la precedeetge 675/96Tutela delle persone e di altri
soggetti rispetto al trattamento dei dati personahe era stata introdotta per rispettare gli Adcor
di Schengen ed era entrata in vigore nel maggi@.188n il tempo a tale norma si erano affiancate
ulteriori diverse disposizioni, riguardanti singspecifici aspetti del trattamento dei dati, checso
state riassunte nel Testo Unico vigente, entratagore il 1° gennaio 2004. Lo scopo della legge
non € quello di impedire il trattamento dei datg di evitare che questo avvenga contro la volonta
dell'avente diritto, ovvero secondo modalita prdgievoli e al di fuori di quello che l'individuo
puo legittimamente pretendere. Infatti, il Testacordefinisce idiritti degli interessati la modalita

di raccolta e i requisiti dei datigli obblighi di chi raccoglie, detiene o tratta datirgenali e le
responsabilita e sanzioni in caso di danfiutela particolare il Testo unico riserva al taatento
dei dati personali sensibili (art. 26 D.lgs 196/2p@ all’'uso di questi nellambito delle attivita d
ricerca scientifica, e della produzione statistica.

Inoltre, piu nello specifico, il 22 Febbraio 2007Autorita Garante per il trattamento dei dati
personali ha emanato I'"Autorizzazione al trattatoethei dati genetici” in cui sono definiti ambiti

di applicazione, finalita e modalita del trattanwedei dati genetici ed in cui si da ampio spazia al
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regolamentazione di informativa e consenso peri gtucampo genetico o che fanno uso di
materiale biologico e DNA, nonché a disposizionilaswonservazione dei dati e dei campioni,
sempre a tutela della privacy degli individui darat

Il 16 Febbraio 2009 la Presidenza del Consiglio Meiistri insieme al Comitato Nazionale di

Bioetica e al Comitato Nazionale per la Biosicuee2e Biotecnologie (a cui oggi nel nome viene
aggiunto anche “ le Scienze della Vita”), ha resldtdocumento “Raccolta di campioni biologici a

fini di ricerca: consenso informatolo stesso Comitato aveva gia prodotto riguarddndache

biologiche un documento di linee guida nazionaliesprocedure di costituzione e accreditamento
che gia indicavano stringenti criteri in campo etigvolti alla tutela, informazione, e scelta
consapevole ed emendabile del “potenziale” donalitake documento nasce dalla consapevolezza
dell'esistenza di numerosi problemi per chi lavoeh settore della ricerca scientifica con materiale
biologico e cerca anche di stabilire entro quatiti e con quali modalita sia lecito conservare
campioni oltre il tempo necessario per raggiung@eEopo per cui il campione é stato raccolto e se
sia legittimo utilizzare i campioni anche per scdipiicerca scientifica diversi da quelli inizialmte
individuati e comunicati ai singoli individui padipanti.

Proprio il tema del consenso informato e stato \wiie affrontato nel corso degli anni ed in
relazione alle sempre piu rapide novita per larcaeche, nella stragrande maggioranza dei casi, Si
avvale del contributo degli individui. Tale conuib deve essere assolutamente volontario, non
devono esserci costrizioni 0 coercizioni e rapprese anche un modo per esprimere un
atteggiamento di solidarieta verso altre persomein@ verso le generazioni future.

Quando si raccolgono, mantengono ed utilizzanarpani biologici provenienti da individui, sia
sani che con patologie specifiche, devono essspettate determinate norme per non correre |l
rischio di violare i diritti personali fin qui destti da un punto di vista sia etico che legalemneo
qguello della dignita, della autonomia, della comsaype informazione e della privacy e
confidenzialita dei dati. Inoltre, con la costitome sermpre piu numerosa ed in sviluppo
rapidissimo negli ultimi anni delle Biobanche, utta Europa, ma anche in Italia, che richiedono un
grado di organizzazione maggiore rispetto alle diemaccolte di materiale per un singolo studio,
si sente la necessita di ridefinire quali sianprigblematiche etiche emergenti e quali, di seglsto,
tematiche e le informazioni fondamentali da cheadr soggetti partecipanti.

L’avanzamento rapido della tecnologia e le nuowspsete che affascinano la comunita scientifica
rischiano tuttavia di far perder di vista cid clmwace dovrebbe essere sempre alla base di ogni
scelta e di ogni iniziativa: il rispetto della digndell’'uomo, delle sue volonta e delle sue scelte
tenendo sempre in considerazione paure e timagr@ndo di fornire piu informazioni possibili in

modo da far si che le decisioni siano prese inthbe con estrema serenita.
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Queste riflessioni hanno suscitato in me la volaltiéadagare piu a fondo il pensiero delle persone
che raramente si imbatte in tali questioni se mderrogato in modo specifico e che non abbiamo,
nel mondo della ricerca, possibilita di conosceréermini di preferenze, timori, attitudini, se non
attraverso una indagine conoscitiva specifica.

Alla base del mio lavoro c’e la lettura e le analisreviews, per la maggior parte provenienti dal
Nord Europa dove questi temi vedono ad oggi unagmag trattazione empirica, che indagano la
propensione della popolazione nei confronti dedlarca scientifica, dell’innovazione tecnologica e
delle nuove frontiere della ricerca che si avvaledalezioni di campioni biologici sempre piu
organizzate e strutturate. | risultati che sonorsihda tali studi riguardano soprattutto la questio
del consenso informato in termini di costituziowempletezza e come strumento per garantire
sicurezza ed affidabilita ai partecipanti. Ad esempello studio condotto da Hoeyer (Hoeyer K. et
al., 2005) e emerso che il consenso informatotasessere una misura inadeguata per capire la
comprensione dei partecipanti verso le ricerchateasulle biobanche; altri autori hanno messo in
evidenza invece (Kettis-Lindblad A. et al,2005) dhestragrande maggioranza degli intervistati
decide di partecipare allo studio e di donare wppo campione biologico quando instaura con
l'intervistatore, o il ricercatore o I'Autorita pponente, un rapporto di fiducia trovando in esso un
valido sostegno morale.

In Italia tali tipi di indagini sono pressoché astseSolo recentemente si € aperta la strada ad
ulteriori approfondimenti grazie ad una ricerca dmita a Roma, presso ['Istituto Superiore di
Sanita, sull'attitudine delle persone verso lamiaegenetica e nei confronti delle biobanche. Tale
studio si & svolto nell’lambito delle attivita dé#ilian Twin Registry che annovera molti studi di
epidemiologia genetica ed ha ottenuto risultatiniicativi che pongono le basi per |l
miglioramento degli strumenti informativi e comuaiwi (Toccaceli V. et al, 2009). Tali tipi di
ricerche acquistano importanza anche perché, imdagal sentire delle persone, le loro
preoccupazioni e timori, € anche la loro consapaa nei confronti della scienza e delle nuove
frontiere per la ricerca, possono portare ad umd@iamento del ruolo e delle competenze e delle
attenzioni del ricercatore come anche apportanenportante contributo conoscitivo etico e sociale
di cui il legislatore e ancor prima i policy maksstranno avvalersi, sia nella produzione legiséativ
del settore, sia nella messa a punto di politichelg ricerca scientifica in particolare nel sedtor
pubblico.

In questo modo, non solo il cittadino (partecipaoteneno ad uno studio di ricerca) acquista
maggior fiducia nella scienza dando magari il pi@ponsenso a partecipare con minor timore, ma

anche il ricercatore si sente tutelato lavorandorispetto delle norme che sono state create nel
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rispetto dell'individuo, della sua volonta e ddlieerca scientifica come diritto anche esso gat@nti
dalla nostra Costituzione.

Scendere in campo per affrontare tali questionigcbpo di questo lavoro. La scelta del campione a
cui somministrare il questionario € derivata daliéonta di indagare come 'aver compiuto diversi
percorsi di studio e quindi I'essere pit 0 menoesdicb al settore scientifico, possa variare la
percezione della scienza e l'attitudine alla papzione a studi di ricerca genetica, la volonta di
conoscere informazioni che riguardino il propriatetdi salute e la propensione alla donazione di
propri campioni biologici. Le domande relative alimbanche sono state inserite per indagare il
grado di informazione dei giovani rispetto a terartigolarmente attuali ma non cosi conosciuti
dalla popolazione generale e quelle sul conserisoniato per valutare anche il grado di fiducia nei
confronti del ricercatore o dell'intervistatore. eGuentare una delle due diverse Facolta,
Scientifiche ed Umanistiche, potrebbe essere sogiivo per decidere se partecipare o no ad una
ricerca, se acconsentire alla conoscenza dei atsul, piu in generale, per la propensione
individuale verso la scienza e 'avanzamento temgiob.

La domanda che sembra creare un filo conduttoréapatiscussione dei risultati € quella che indaga
sinteticamente la propensione dei partecipantiov&asicerca e la loro disponibilita nei confronti
della donazione di materiale biologico. Questa dwaaforniva tre opzioni di attitudine positiva,
(“positivo, io vorrei supportare la ricerca in qt@amo considero il mio contributo all’avanzamento
delle conoscenze”, “positivo, i0 vorrei supportdaericerca perché € un modo di realizzare me
stesso aiutando gli altri”, “positivo, io vorreiguortare la ricerca senza una precisa motivazione,
come un atto spontaneo”), un livello di neutralitap di scetticismo, uno negativo ed un livello di
indecisione. Il fatto che nessuno dei soggetti ciinpione si ponga in maniera negativa é
confortante ma si pud vedere come la maggior pdeie “positivi’, rappresenti coloro che
sostengono la ricerca in maniera pragmatica, peiuwta posizione altruista/moralista 0 anche una
posizione positiva non filtrata culturalmente, eesf “positivi/pragmatici’ fa parte del gruppo dei
soggetti appartenenti alle Facolta Scientifichee€o pud portare alla tesi che l'aver fiducia nella
ricerca e nella tecnologia e porsi in maniera pasitdi fronte alla ricerca che richiede la
partecipazione attiva degli individui possa ess@ha molto influenzato allambiente di studio in
cui si vive, che porta a conoscere piu da vicincebdta su cui si chiede di dare una opinione. Gli
studenti appartenenti alle Facolta Umanisticheltdao avere un atteggiamento piu titubante e
preoccupato rispetto a quelli delle Facolta Sdiiehig, molto probabilmente cio deriva dal fatto che
non sono quotidianamente a contatto con tematigheandanti la ricerca e le sperimentazioni
genetiche e cliniche, non hanno i mezzi (e forsanaoke la necessita) per calarsi all'interno di un

laboratorio di ricerca in cui ogni giorno si e ahite tra il lecito ed il non lecito, ed in cui ogn
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giorno si spera di poter avere delle linee guidapgmersi muovere in tranquillitd nel rispetto di
ogni norma di laboratorio e di vita. Non avere empea di tutto cio vuol dire vedere solo
dall’'esterno questa realta, solo attraverso i med@er sentito dire, € quindi piu facile formarsi
un’idea che puo essere piu 0 meno positiva a secdelta propria sensibilita e anche della propria
propensione nei confronti del futuro.

Lo stato di salute generale percepito o I'esseraeno affetto da una patologia, non sembrano
influire sulla positivita dell’attitudine alla ricea; cioe I'essere o0 meno entrato in contatto eon |
malattia (nella maggior parte dei casi curabil&aserso la ricerca e la scienza, non € correlato ¢
una maggior predisposizione verso la scienza. Gatbe piu credono nella ricerca hanno avuto
esperienza di essa attraverso lo stesso percongersitario, sanno cosa implichi partecipare ad uno
studio e donare il proprio campione biologico eidim®mno poter dare la propria opinione sulla
ricerca stessa perché lo ritengono importante @pesul riuscita. Per lo sperimentatore avere un
contatto costante con i donatori e i partecipamti teno studio sarebbe importantissimo per
modellare e aggiustare il disegno dello studio ispamtale. Anche in ambito medico si puo
ravvisare un tale comportamento in quanto semppeudora si sta cercando di abbandonare quel
rapporto medico/paziente di tipo paternalistica,fpe assumere al malato un ruolo attivo e renderlo
partecipe delle cure e delle terapie che verrantiaprese per ristabilirlo.

Molto spesso la disinformazione o la cattiva cormarione possono causare avversione e creare
anche panico nella popolazione generale che qpnedierisce assumere un atteggiamento scettico o
titubante e poco collaborativo. Come si evince andhi nostri risultati, coloro che hanno una
maggior conoscenza del mondo della ricerca (e qugjindtudenti delle Facolta Scientifiche), sono
anche piu attenti nel valutare le risposte riguatdopropria attitudine e volonta verso la
partecipazione a studi scientifici, verso la dooaeidi materiale biologico ed il suo mantenimento
per usi futuri. Questa considerazione deriva dadllsi delle risposte date a particolari domande
riguardo temi specifici in cui viene chiesto di pder posizione. La maggior parte dei “non saprei”
deriva infatti dalle Facolta Umanistiche, dato alirteato piu volte nel corso della tesi e derivante
soprattutto dalla novita dei temi con cui si & stoedi confrontarsi e dalla mancanza,
probabilmente, di una propria esperienza in merito.

Voler conoscere i dettagli dei singoli studi in ainga utilizzato il proprio campione biologico
donato é riconosciuta come una cosa important@@es piu della meta del campione totale, ma
anche qui si puo vedere come gli studenti dell@FatJmanistiche sembrino piu rigidi dei colleghi
delle Facolta Scientifiche in quanto, mentre psedondi é sufficiente dare il proprio consenso al
momento del primo prelievo del campione biologjer, i primi c’é bisogno di consensi ripetuti per

ogni studio.
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Riguardo al tema attuale delle Biobanche, si pudeke dai risultati come la maggior parte di
coloro che si pongono in maniera positiva nei camtirdella ricerca scientifica e del’avanzamento
della tecnologia, hanno anche una qualche conoaaile banche biologiche anche se solo vaga o
incompleta.

Tale nuovo argomento, quello delle Banche biologjidinfatti ha sollevato numerose questioni
etiche soprattutto per quanto riguarda il consanfmrmato e le implicazioni che derivano dal
mantenimento dei campioni biologici (sangue o téssla tipologia di consenso da far firmare
(questione trattata anche dalla Rec 4/06), la petgpdei campioni (restano proprieta dell’individuo
da cui provengono o sono da considerare “donaZidgipoi, donazione alla comunita o alla singola
banca biologica?), la commercializzazione del campi e dei risultati da esso derivanti.
Specularmente, in questa indagine emerge che caloeosi pongono in maniera negativa nei
confronti della ricerca hanno timori e dubbi sytlepria incolumita, poiché dai risultati si puo
vedere come siano maggiormente interessati a aingaveitelata la privacy e la confidenzialita dei
dati e a conoscere i rischi che potrebbero derigalia partecipazione.
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6. CONCLUSIONI E PROSPETTIVE

Il limite dello studio fatto e determinato sicurame dall’esiguita del campione. Ma € stato un
modo per aprire la strada ad altri studi, diverpiteapprofonditi, che partendo da questo possano
aggiungere risultati aumentare supportati dallagitag numerosita del campione degli intervistati.
L’attitudine e la propensione alla ricerca sciecéifpuo essere valutata in diversi ambiti e in dive
gruppi di persone, in diverse fasce d’'eta e sarahtmessante poter avere un confronto tra
campioni con un diverso stato sociale per capireecbeducazione possa influenzare la sensibilita
delluomo e anche se la comunicazione offerta daglimmcomunemente consultati sia adeguata o
almeno sufficiente a fornire informazioni utili arfcomprendere le tematiche piu attuali.

Il coinvolgimento delle persone nei grandi temi agni giorno sono sotto i riflettori, potrebbe
essere un grande passo avanti verso un mondoagpatente e corretto, piu sicuro e rispettoso dei
diritti di tutti.

A conclusione, si pud ben affermare che da un latdnevitabilmente, assume una grande
importanza il ruolo degli organismi preposti allalutazione etico/legale delle ricerche, ossia il
ruolo dei Comitati Etici, dediti alla valutazioné gualsiasi studio di ricerca o trial clinico che
presupponga il coinvolgimento di esseri umani charaei loro campioni biologici, dall’altro lato si
delinea una chiara necessita, se supportata iritgegdpu indagini su campioni di popolazione piu
ampia, di promuovere campagne di informazione sidkxrca scientifica, e genetica in particolare,
che ne divulghino contenuti, limiti, confini e spare in termini razionali e che sensibilizzino i
potenziali donatori, soggetti malati si, ma ancbggetti sani, sulle prospettiva reali della ricerca
genetica ed epidemiologica che si rivolge, appuateasti strati di popolazione sana per indagare
malattie complesse e largamente diffuse nel mormbidentale che hanno una altissima valenza

sociosanitaria.
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