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BIOBANCHE GENETICHE
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BIOBANCHE GENETICHE: SCOPI

DIAGNOSI

% Retrospettiva (paziente e familiari)

< Disponibilita di materiale biologico in consulenza genetica
(indispensabile diagnosi caso familiare)

RICERCA

% Identificazione di nuovi difetti genetici
% Identificazione di meccanismi patogenetici
% Sperimentazione in vitro di nuove terapie

% Studi di farmacogenetica e di farmacogenomica




BIOBANCHE: BENEFICIO PER LA COMUNITA
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REQUISITI

Assicurare risultati affidabili ai ricercatori

ASPETTI ORGANIZZATIVI/LOGISTICI
STAFF DEDICATO
RISORSE

— FINANZIARIE
DATABASE QUALITA
DEDICATO

SERVIZIO FLU PROCEDURE
IN/OUT ' OPERATIVE

REGOLATO Pl _ (SOP)

WEBSITE B—— RECUPERO
DEDICATO PROTEZIONE RISULTATI

CAMPIONI E
DATI

ASPETTI ETICI/GIURIDICI

Assicurare salvaguardia e diritti delle persone



FRANCA E LE LINEE-GUIDA

Fine anni '90

Necessita di accompagnare il proliferare delle biobanche da
un’adeguata regolamentazione per la conservazione di materiale

biologico umano e il successivo uso in diagnosi e ricerca
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BIOBANCHE: LINEE GUIDA
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FRANCA E LE RETI

Anni 2000

Necessita di superare |'esistente frammentazione delle biobanche

e di migliorarne lI'efficienza e I’'accesso ai servizi

t

Lo sviluppo delle conoscenze e I'avanzamento delle tecnologie
applicate alla genetica pongono sempre di piu I'accento sulla
necessita di poter analizzare vaste casistiche - omogenee per qualita
per raggiungere una adeguata

significativita statistica nello studio delle malattie rare



2008 = 12 Rete di Biobanche Genetiche Italiane

Telethon Network of Genetic Biobanks (TNGB)

[ parkinson Institute Biobank
Stefano Goldwurm

'Cells, tissues and DNA from patients |
with neuromuscular diseases
Marina Mora

" Bank of DNA, cell lines and |

1986 nerve-muscle-cardiac tissues r—
{ Maurizio Moggio )

, ‘Cell line and DNA Biobank |

from patients affected by
GeneticDiseases
Mirella Filocamo J

Galliera Genetic Bank
Chiara Baldo

Rettsyndrome and other X-
linked mental retardation
Alessandra Renieri )

1998

1980

Franca
2008: Coordinatore
2009-2014: Coordinatore Emerito

Cell Line and DNA Bank of
Paediatric Movement Disorders
Barbara Garavaglia

‘\.- _/I
J

| Neuromuscular bank of |

1986
' tissues and DNA samples
Corrado Angelini

Biobank of Genetic Samples
Luca Sangiorgi

SIENA

& G ROTONL;O Genomic and Genetic
s Disorders Biobank
Giuseppe Merla
NAPOLI

( Naples Human
Mutation Gene Biobank
| Luisa Politano



RETE TELETHON DI BIOBANCHE GENETICHE

SCOPI

“+Centralizzare campioni rari

<Sviluppare procedure standard per migliorare la qualita e I'accesso

DATABASE

PIATTAFORMA INFORMATICA

SERVER
COMUNE

~ 750 differenti patologie genetiche

:f.’ ke
elethon 50000

SERVICES CATALOGUE DOCUMENTS MEMBERS ASSOCIATIONS CONTACTS

Oltre 90.000 campioni
Telethon Network of Genetic Biobanks

The Telethon Network of Genetic Biobanks (TNGB) has been founded in 2008 by 7 Biobanks supported by Telethon 30000 |
Foundation, whose purpose is to collect, preserve and offer to the Scientific Community, and to Telethon-funded
investigators in particular, biological samples and related clinical data from individuals affected by genetic diseases, from
their relatives or from healthy control individuals. 5
20000 |
At present, the Network is constituted of 11 Biobanks.

The aim of the Network is to coordinate and manage the Biobanks' activities in order to enhance synergy and to provide
scientists with an effective service responding to the highest quality standards, according to rigorous ethical principles 10000 |
complying with Italian laws and International Recommendations.

In addition, TNGB has actively worked with UNIAMO (ltalian Federation of Associations of patients with rare diseases)
and other national Associations to raise their interest in Biobank services: currently 11 agreements between a TNGB
Biobank and a Patients’ Association have been signed.

DMNAs/RNAS Tissues Cell lines Others

List of the scientific publications acknowledging the TNGB services.




RETE TELETHON DI BIOBANCHE GENETICHE

| SCOPI |

“+Centralizzare campioni rari

<Sviluppare procedure standard per migliorare la qualita dei campioni

Franca e le Associazioni

< Promuovere le Biobanche nell’ambito delle Associazioni dei Pazienti
per accrescere la consapevolezza e aumentare i livelli di fiducia e
interesse

% Coinvolgere le Associazioni nella elaborazione di procedure riguardanti
aspetti etici:
 trasparenza
e privacy
« consenso e informativa
* uso e trasferimento dei campioni



ACCORDI BIOBANCHE - ASSOCIAZIONI

SEFNVICES CATALDOUE DOCUMENTE MEMEERS ATBOCIATIONS COMTACTE

Dicembre 2009 TNGB and Patients' Associations

Ring 14

Prader Willi

Mowat-Wilson

Nonsolo15

Wilson

Dravet

Alport

Rett

Poland

Angiodisplasia

Lesch-Nyhan

10.

11.

Thee Metevork Is endoreed by UNLAMO (ialan Fedemsdon of ebout 100 Assodations of paienks with e disesses).
Coordinabor Emerihes continuoushy Infsracs with URLAMD and other Family Assodafions o promoke fhe Metwsorc

Current agreements

Galllera Gensdlc Bank (THGE Partnar 1) and Intemational Azecclafion Ring 14

The agresment has besn signad by THGE Coordinator, 3EE Direcior, and the Pressident of Intemational A=zsocation
Ring 14 on i Deosmiter 3005

Ganomic Discrder Blobank [THGE Parmer 7] and Ifallan Federation of Prader Wil

The agresment has besn signad by THNGS Coordinaton, S0 Diredor, and the President of falian Fedenation of Prader
WUl In June 304T

Galllara Gensdlc Bank (THGE Partner 1) and Hallan Asecclation of Mowat Wikscn, Milate to
UHIAKMO

This agn=ement has besn signed inJuly 2012 by THGE Coordinator, 558 Dinedor, and the President of Hallan
Assncialion of Mowat Wlson

Galllera Gensdlc Blobank [THGE Partner 1) and Monaolols Association, aMilate fo UNIAMO

This sgresmen: has pesn signed 5 July 3013 by TGS Coordinator, 356 Oirecor, and the President of Monsolo 1S
Asxociafion

Cell ings and DA bank of Rett eyndrome, X-Enked mental retardation and other genatic
dispasss (THGE Pariner 3) and Itallan &seoclation of Wilson Diesass

This sgresmen: has besn signed In Deosmber 2013 by TNGE Coordinalor, DlobanklNIE] Direcior, and the President of
Falian A=ssociation of YWison Dissape

Galllara Genedic Bank (TNGE Partnsr 1) and Gruppe Famiglle Dravet Assoclation

This sgresmen has besn signed in ey 2013 oy TNGE Coontinator, G55 Diredor, and the President of Gropoo
Farmighs Oravet Azsociaton

Cell lings and DHA bank of Rett eyndrome, X-Enkad mental retardztion and othar ganatic
diseases (THEE Pariner 3) and Azscclation of Alport Syndroms

This agresmen has besn signsd in Cchober 2013 oy THGE Coonsinalor, blobanid NIE] Dirscior, and the President of
Asxocietion of Alpar Symdrome

Call lings and DMA bank of Rett eyndrome, X-Bnked mental retardation and othear genatic
misgases (THGE Pariner 3 and Rett Syndroma Hallan Assccliation

This agresmen has besn signsd in Mowsmber 2013 oy THGE Coondinator, blobankNIS! Direclor, and the President of
Rt Syndome [len Associeson

Cell ling and DNA Elobank from patients affected by Genatic Dirsaees [TNGE Coordinator) and
Poland Symdroms It8llan &2ecciation

This agn==ment has besn signed in Febnoary 204 by TRGE Coondinetor and the Peesident of Poland Syndrome Ralian
Amsocielion

Cell Iilng= and DMA bank of Rett syndrome, X-Bnksd mantal retardztion and cther ganatic
disgaess (THGE Pariner 3j and ILA Jtsllan Assoclation of Anglodyseplazia and Infanlle
Hemanglomas

This sgresmen: has besn signed i May 2014 oy TRGE Coonsinaior, blobanid IS Diredor, and the Wioe-President of
LA Asxooistion

Cell ling and DNA Edobank from patients affected by Genatic Dirsaees [TNGE Coordinator) and
Aszpociation of Itallan familles of patients affected by Lesch-Hyhan

This agn=ement has besn signed in Odober 2044 oy THGE Coondlneior and the President of Assodstion of Rzlian
families of patienis afeced by Lesch-Syhan

1600

1400

1200

1000

800

600

400

200

1450

Campioni
IIIN"

Campioni
IIOUTII



COMPITI DELLE PARTI

Accordo quadro di riferimento formalizzato tra

Biobanche TNGB e le Associazioni

Fornire il servizio

(acquisizione, processamento,
conservazione, distribuzione

dei campioni secondo le procedure
standardizzate condivise da TNGB)

Pubblicare lI'elenco dei campioni
nel catalogo on-line del TNGB

Tenere informata l'associazione
sull’attivita di distribuzione e
sui eventuali risultati scientifici
ottenuti grazie al loro utilizzo

fifofil
, Welerhon \
MY Network of Genetic Biobanks
Patients’
BloBank Association

\ FEDERAZIONE ITALIANA /
MALATTIE RARE
ONLUS

Nominare un RAPPRESENTANTE
dell’associazione responsabile
dei rapporti con la biobanca e
garante per le famiglie del
funzionamento dell’ accordo

Tenere informate le famiglie, gli
associati e i clinici sulle attivita
del Network

Organizzare la raccolta e l'invio
dei campioni e dei dati associati
alla biobanca di riferimento

ACCORDO RINNOVABILE ANNUALMENTE



RETE TELETHON DI BIOBANCHE GENETICHE

ORGANO FINANZIATORE FONDAZIONE TELETHON

Research Program Manager (M. Wang)
Comitato Scientifico Telethon
(Revisione annuale)

NETWORK BOARD
ORGANO DECISIONALE Coordinatore (M. Filocamo)
+
Direttori Biobanche

ORGANO CONSULTIVO ADVISORY BOARD

,,,,,, -Bspéiti in Biobanking/Materia Giuridica/Ricerca Biomedfcar---___
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In Italia: BBMRI-IT

Europa, 2006: infrastruttura strategica per la ricerca,
BioBanking and BioMolecular Resources Research Infrastructure (BBMRI)

Italian Regional Networks
BBMRI-ERIC

Region 1 Region 2 Region 3 Region 4 Region 5 Region & Region n
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REGIONE LhGLALY

Franca, coordinatore del Dipartimento Ligure di Genetica

Anno XLT-M. 7 BOLLETTING UFFICIALE DELLA REGIONE LIGURIA Parte [T 17.02.2010 - pag. &

DELIBERAZIONE DELLA GIUNTA REGIONALE
22.01.2010 N. 34

‘ Riconoscimento delle Biobanche per diagnosi ricerca in Regione Liguria.
LA GIUNTA REGIONALE

VISTI

- il Decreto Legislativo 24 giugno 2003, n. 211, recante:" Attuazione della Direttiva 2001/20/CE rela-
tiva all'applicazione della Buona pratica clinica nell'esecuzione delle sperimentazioni cliniche di
medicinali per uso clinico™;

- la Direttiva 2004/23/CE del Parlamento Europeo e del Consiglio, del 31 marzo 2004, sulla defini-
zione di norme di qualiti e di sicurezza per la donazione, I'approvvigionamento, il controllo, la
lavorazione, la conservazione, lo stoccaggio e la distribuzione di tessuti e cellule umani;

- le Linee guida per l'istituzione e l'accreditamento delle biobanche - rapporto del gruppo di lavoro
19 aprile 2006 Presidenza del Consiglio dei Ministri - Comitato Nazionale per la Biosicurezza e le
Biotecnologie;

- il Comunicato - Ministero dello sviluppo economico — “Abilitazione degli organismi di certificazio-
ne dei Centri di Risorse Biologiche e riconoscimento di biobanche «Centro di risorse biologiche»”
- G.U. n® 152 del 03/07/2006;

- il Decreto Legislativo 6 Novembre 2007 n. 191 (G.U. n. 261 del 9 Novembre 2007 — s.0. nr. 228/L)
recante:” Attuazione della direttiva 2004/23/CE sulla definizione delle norme di qualita e di sicurez-
za per la donazione, l'approvvigionamento, il controllo, la lavorazione, la conservazione, lo stoc-
caggio e la distribuzione di tessuti e cellule umani”;
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Franca, coordinatore del Dipartimento Ligure di Genetica

Anmo XL - M.7F BOLLETTING UFFICIALE DELLA REGIONE LIGURIA Parte I1 17022010 - pag. &

DELIBERAZIONE DELLA GIUNTA REGIONALE
22.01.2010 N. 34

‘ Riconoscimento delle Biobanche per diagnosi ricerca in Regione Liguria.

ISTITUZIONE UNA RETE DI 6 BIOBANCHE
(genetiche, di tessuti tumorali, un Centro di Risorse Biologiche con Cell Factory)

scelte in base a stringenti criteri selettivi

IL DECRETO DELLA REGIONE LIGURIA, PRIMO IN ITALIA,
HA COSTITUITO UN IMPORTANTE PRECEDENTE POICHE INSERENDO
LE BIOBANCHE NELL'ORGANIZZAZIONE DELL' SSR NE RICONOSCE
L'UTILITA QUALE VALORE AGGIUNTO ALL'ATTIVITA ASSISTENZIALE



PERSONE CHE COSTRUISCONO
IN RICORDO DI
FRANCA DAGNA BRICARELLI

77 saremo sempre grati per quello che ci hai dato e
per quello che ci hai permesso di raggiungere e di costruire

grazie alla Tua straordinaria professionalita, competenza e dedizione



