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LE VENTICINQUE RACCOMANDAZIONI



Quando é stata data la notizia sul sequenziamento del genoma umano, il cosiddetto "libro della vita",
i notiziari avevano annunciato che questo progresso dell’analisi scientifica avrebbe permesso di
"eliminare i disturbi ereditari, effettuare screening per valutare la vulnerabilita nei confronti delle malattie,
adeguare le cure al patrimonio genetico di ciascun individuo, sviluppare migliaia di farmaci nuovi e
allungare la durata della vita degli esseri umani (BBC, 27 giugno 2000). Oggi, a solo quattro anni di
distanza, sono stati elaborati vari test genetici e la possibilita di effettuare test di questo tipo sta
modificando profondamente le metodologie e le strategie utilizzate nella terapia medica e nell'assistenza
sanitaria. Le implicazioni di tipo etico, giuridico e sociale di queste applicazioni mediche richiedono
una riflessione attenta per elaborare una strategia adeguata che garantisca il potenziale ottimale di
innovazione in materia di cure sanitarie.

Attualmente solo un gruppo ristretto di specialisti sono a conoscenza del processo decisionale e delle
conseguenze che queste tecnologie possono comportare. Si tratta di persone che conoscono i test
genetici per via della loro professione o perché loro, o le loro famiglie, hanno gia avuto a che fare
con questi strumenti diagnostici nuovi e promettenti in qualita di pazienti. Presto i test genetici faranno
parte della routine quotidiana delle cure sanitarie, e i pazienti e i professionisti del settore dovranno
imparare a prendere decisioni sulla necessita di effettuare un determinato test e a comprenderne le
conseguenze.

Per integrare di queste tecnologie nel sistema sanitario, & importante procedere alla loro attuazione
nell'ambito di un contesto di misure e attivita di accompagnamento. Per quel che riguarda lo
sviluppo di nuove capacita di effettuare test dovrebbe prevalere I'affidabilita e la riservatezza. Al fine
di consentire ai responsabili del processo decisionale, a tutti i livelli, di soddisfare rapidamente i requisiti
necessari, la direzione generale della Ricerca della Commissione europea ha chiesto ad un gruppo
di esperti, provenienti da vari settori, di discutere sulle implicazioni etiche, giuridiche e sociali dei test
genetici e di elaborare delle raccomandazioni in materia di cui si avverte fortemente I'esigenza. Di
cosa bisogna tenere conto nel delineare un quadro di responsabilita di questo genere? Cosa devono
comprendere e cosa devono fare adesso i responsabili delle decisioni per consentire un awvio
coronato da successo di queste nuove tecnologie come strumenti diagnostici, di ricerca e di sviluppo
eccezionali?

Il Gruppo di esperti della Comunita

Il Gruppo di esperti invitato dalla Commissione europea a discutere nel corso di un anno su questo
argomento era un gruppo multidisciplinare costituito da numerosi soggetti gia coinvolti o personalmente
interessati da questa tematica. | suoi membri provenivano dai settori industriali che producono
o utilizzano i test genetici, da ONG (in particolare associazioni di pazienti con chiari interessi in materia)
e scienziati e rappresentanti delle istituzioni accademiche di varie discipline specializzati in questo campo
(diritto, filosofia, etica e medicina) | partecipanti provenivano da vari paesi europei ed evidenziavano
un buon equilibrio nella partecipazione di uomini e donne. Eryl McNally, membro del Parlamento
europeo, ha presieduto il Gruppo, accertandosi che gli esperti raggiungessero un accordo sulle
raccomandazioni necessarie, utili per i responsabili europei a livello decisionale. La discussione in seno
al Gruppo é stata stimolante e incoraggiante.



Metodi di lavoro

Concentrandosi sull’'uso dei test genetici come strumento medico, il Gruppo ha riconosciuto
I'importanza di una serie di altri settori, di cui non si & occupato ma che ha brevemente menzionato:
la questione dei brevetti, I'uso dei test genetici nel settore delle assicurazioni, della giustizia e della
medicina legale (processi criminali, per la polizia), per i test di paternita; la terapia genica umana, la
ricerca di base come, esempio, gli studi sull’evoluzione del genoma, gli studi sull’espressione genica
e le applicazioni genomiche e post-genomiche.

Il Gruppo ha concentrato le discussioni sulle questioni concernenti I'applicazione di metodologie
e tecnologie genetiche nella ricerca sanitaria; nelle cure sanitarie e le attivita correlate, e sulle
percezioni del pubblico in materia

| criteri etici, sociali e giuridici che hanno svolto un ruolo importante nell’elaborazione delle venticinque
raccomandazioni che seguono sono: affidabilita, qualita e garanzia di qualita, trasparenza, autonomia,
educazione, rispetto delle scelte personali, informazione e consenso, tutela dei gruppi vulnerabili,
tutela della riservatezza, diritto di essere informato e di non essere informato, dovere di informare
e il dovere di avvertire in materia di responsabilita, equita dell’accesso alle cure sanitarie, questioni
di genere e problematiche relative alle minoranze, controllo sui campioni umani e uso dei dati nella
ricerca e lo sviluppo, tutela giuridica e incertezza giuridica.

Le venticinque raccomandazioni

Le venticinque raccomandazioni sono suddivise in tre capitoli, ossia:
e quadro generale,
e svolgimento di test genetici nei sistemi sanitari e
e test genetici in quanto strumento di ricerca.

Le venticinque raccomandazioni cercano, laddove possibile di rivolgersi alle parti interessate. A volte
assumono il tono di "codice deontologico”. Pertanto dovrebbero in parte essere considerate "un codice
di buona condotta" per qualsiasi operatore attivo nel settore dei test genetici e in parte come un
"piano d'azione per i test genetici" che i responsabili politici dovrebbero attuare in un futuro
prossimo. Nell'ambito della conferenza che si svolgera il 6 e 7 maggio 2004 a Bruxelles, si proseguira
il dibattito su queste raccomandazioni, verificando la loro chiarezza e quali settori non siano stati
adeguatamente trattati.

Il Gruppo considera che le discussioni avvenute al suo interno tra i vari membri sono state
estremamente proficue e hanno costituito un esperimento positivo di dialogo produttivo tra varie parti
interessate. Per questo motivo, anche il dialogo sociale e la sua organizzazione sono oggetto di
raccomandazioni.

Osservazioni preliminari

Il Gruppo di esperti ritiene che i test genetici costituiscano un progresso delle cure sanitarie e
un’opportunita che potenzialmente pud determinare sviluppi nella medicina preventiva. Riconoscono
che non esistono progressi che non,comportino costi ed investimenti e che tutti i progressi hanno
implicazioni positive e negative. Le condizioni ed il contesto dell'applicazione dei test genetici
richiedono pertanto una valutazione caso per caso per ottimizzare i benefici riducendo al minimo
i rischi. La societa deve garantire che i test genetici siano frutto di una libera scelta e mai di
un’imposizione.



Contesto generale



Esistono varie definizioni di test genetici e dati genetici. Per svolgere un dibattito o giungere ad una
posizione ufficiale & necessario prima chiarire quali siano le problematiche in questione. A tal fine,
cfr. I'introduzione e I'allegato 2 della relazione.

Si raccomanda che

a. qualsiasi dichiarazione o posizione ufficiale faccia un riferimento esplicito ad
una definizione chiara dei termini utilizzati o delle tematiche affrontate;

b. sia elaborata a livello mondiale da tutti gli enti pubblici e privati interessati
(Organizzazione mondiale della sanita, Organizzazione per la cooperazione e
lo sviluppo economico, Commissione europea, Federazione internazionale
delle societa di genetica e Conferenza internazionale sull'armonizzazione)
una definizione concordata di test genetico;

¢. la Commissione europea studi la possibilita di prendere iniziative in materia.

Le definizioni utilizzate dal Gruppo sono riprese nell'allegato 2 della relazione. Per i test genetici &
stata utilizzata una definizione ampia, ossia "qualsiasi test che produca dati genetici”. | dati o le infor-
mazioni genetiche riguardano proprieta ereditate o acquisite che sono trasmesse durante la divisione
cellulare e condizionano le generazioni sequenti di discendenti ("dati genetici germinali") o le
cellule e i tessuti (" dati genetici somatici"). Il Gruppo si € incentrato essenzialmente sui dati genetici
trasmissibili a livello germinale, riguardanti patologie o caratteri ereditari e non sui dati genetici somatici
che stanno risvegliando un grande interesse come strumenti di individuazione dei meccanismi e delle
vie di diffusione delle malattie, di classificazione delle patologie e di individuazione dei beneficiari di
nuovi medicinali.

Per quanto riguarda i test non germinali (somatici) occorre considerare altri aspetti che richiedono
una riflessione ed un esame pit approfonditi. Cfr. capitolo 9.1 della relazione

Si raccomanda

a. diistituire un gruppo di lavoro specifico per discutere di altri aspetti legati ai
test genetici per le proprieta genetiche acquisite.



L'idea che i dati genetici siano diversi dalle altre informazioni di carattere medico ("eccezionalita
genetica") non é fondata. Le informazioni genetiche fanno parte dell'insieme delle informazioni mediche
e non costituiscono una categoria separata. Tutti i dati medici, ivi compresi i dati genetici, devono
conformarsi a norme rigorose di qualita e riservatezza, in qualsiasi situazione.

Tuttavia, il gruppo prende atto della percezione oggi diffusa circa la diversita dell’informazione
genetica. Questa impressione e dovuta ad una serie di fattori che comprendono motivazioni storiche
(eugenica), I'attuale predominanza dei test genetici predittivi di malattie monogeniche rare che possono
dar origine ad informazioni particolarmente delicate per la famiglia del paziente, il fatto che non esistano
cure per la maggior parte delle malattie monogeniche, la potenziale perdita di controllo sui campioni,
nonché una serie di altre ragioni

| tentativi in corso di definire orientamenti, raccomandazioni, regole, testi regolamentari e leggi che
riguardano in particolare i test genetici e il trattamento di dati devono essere considerati risposte del
tutto comprensibili alle preoccupazioni del pubblico in materia. Tuttavia queste attivita sono accettabili
solo in quanto tappa intermedia verso un inquadramento giuridico e regolamentare piu globale e
strutturale che comprenda tutti i dati e i test medici, e che rispecchi i progressi effettuati nella fornitura
di cure sanitarie. Cfr capitolo 3.2 della relazione

Si raccomanda:

a. di evitare I'"eccezionalita genetica" a livello internazionale, a livello di UE e
nei singoli Stati membri. Tuttavia la percezione diffusa della diversita dei test
genetici dovrebbe essere riconosciuta e considerata;

b. che tutti i dati medici, ivi compresi i dati genetici, siano conformi a norme
rigorose in termini di qualita e riservatezza;

c. per monitorare |'evoluzione della percezione del pubblico per quanto riguarda
i test genetici ed individuare temi futuri di dibattito:

di svolgere ulteriori ricerche sugli aspetti etici e sociali dei test genetici che
devono essere promosse dalla Commissione europea e da enti nazionali;

di inserire le questioni concernenti i test in indagini su scala europea quali
I'Eurobarometro”.

Le nuove conoscenze devono essere diffuse rapidamente. Visto che il contesto scientifico € complesso
e non sempre facile da capire, & indispensabile organizzare azioni di educazione destinate sia al pubblico
che ai mass media. E' importante sensibilizzare il pubblico, rafforzando le sue conoscenze e la sua
comprensione dei concetti relativi alla genetica. La ricerca genetica e le sue applicazioni cliniche devono
esser rappresentate in un modo imparziale con aspettative realistiche per quanto riguarda gli obiettivi
da conseguire. Cfr. capitolo 3.1.2. e 7.2.1 della relazione.



Si raccomanda:

a.

Il dialogo dovrebbe avere una portata definita, essere multidisciplinare, organizzato all'insegna della
trasparenza e destinato espressamente a coinvolgere tutte le parti interessate, in modo equilibrato.
| partecipanti al dialogo dovrebbero esser incoraggiati a dar prova di apertura mentale, disponibilita
ad ascoltare, rispetto dei valori culturali locali e dovrebbero considerare questo dialogo come un scambio

livello locale, nazionale e dell'UE di sviluppare e mettere a disposizione materiali
e risorse sui test genetici, sugli screening genetici e sulla farmacogenetica
attraverso vari media;

che i programmi di studi scientifici a tutti i livelli (dalla scuola elementare
all'universita e alla formazione professionale) comprendano riferimenti ai
progressi compiuti dalla genetica medica, e al suo potenziale;

i sistemi di istruzione nazionali dispongano di un numero sufficiente di scienziati
e insegnanti opportunamente formati, ivi compresi tecnici e medici, al fine di
garantire che i benefici derivanti dalla ricerca genetica e dai test genetici
possano diventare una realta fruibile da tutti i cittadini dell’UE;

. di incoraggiare attivita coordinate destinate a promuovere il dialogo,

|'educazione, I'informazione e i dibattiti;
rafforzare la componente "Scienza e societa" del programma quadro
comunitario di ricerca e sviluppo.

di opinioni piu che un'opportunita di fare proseliti.

Per realizzare un dialogo efficace e necessario che il dibattito sia guidato, in modo da garantire che
tutti i partecipanti abbiano opportunita di dar voce alle proprie posizioni e che parte del tempo sia

impiegata per porre domande ed ottenere risposte. Cfr. i capitoli 3.1.2 e 9.1 della relazione.

Si raccomanda di:

a.

b.

creare opportunita di dialogo pubblico tra le varie parti interessate, offrendo
a tutti i partecipanti opportunita di esprimersi;

organizzare dialoghi e dibattiti con modalita diverse, in funzione degli obiettivi
e del pubblico.



Realizzazione di test genetici
nei sistemi sanitari



Lo svolgimento di test genetici nel quadro delle cure mediche destinate agli esseri umani richiede
procedure adeguate per ottenere un consenso informato, un accesso equo ai test, una consulenza
adeguata e la tutela della riservatezza e della privacy. Questi requisiti consentiranno di garantire che
i test genetici offrano nuove opportunita di decisioni individuali pit che determinare ulteriori
limitazioni future. Il Gruppo prende atto dell'attivita svolta attualmente in materia dal Consiglio
d'Europa’.

| test genetici predittivi offrono potenzialmente opportunita di scelte personali. Tuttavia, € indispensabile
riconoscere I'importanza, in quanto diritti individuali fondamentali, sia del diritto di essere informato
che del diritto di non essere informato. Occorre garantire un accesso equo alle informazioni e a servizi
genetici di qualita. Inoltre, occorre adottare misure per evitare le conseguenze negative dei test genetici
a livello sociale. Il ricorso ad analisi genetiche per ragioni che non siano di carattere medico richiede
un'attenta riflessione per quanto riguarda le potenziali conseguenze per la societa. Cfr. i capitoli 1.2,
3.1, 7.1.2 e 8.1 della relazione.

Si raccomanda che:

a. itest genetici utili dal punto di vista medico siano considerati parte integrante
della fornitura di servizi sanitari;

b. itest genetici utili dal punto di vista medico non siano mai imposti, ma sempre
oggetto di scelte personali;

c. sia garantita la disponibilita di una serie di informazioni esaurienti da fonti
affidabili, quali enti pubblici, medici e associazioni di pazienti, sulla disponibilita
di test genetici;

d. isistemi sanitari nazionali garantiscano un accesso equo ai test genetici per tutti
coloro che ne hanno bisogno.

In Europa, i servizi europei che forniscono test genetici, pur basandosi su un know-how scientifico
di elevata qualita, tendono a soffrire di un livello elevatissimo ed inaccettabile di errori tecnici e di
una scarsa qualita della comunicazione dei risultati. Cio & dovuto ad una carenza di strutture e ad
una scarsa complementarita a livello europeo, ma anche all'assenza di un obiettivo europeo comune
in materia di fornitura di servizi di qualita a tutti i cittadini, adesso e in futuro. La molteplicita e
I'eterogeneita dei sistemi di qualita, I'assenza di un sistema di riferimento e la diversita delle
regolamentazioni negli Stati membri hanno contribuito alla frammentazione generale dei servizi.
Tuttavia, i servizi genetici sono confrontati ad un costante aumento delle richieste di analisi, mentre
all'orizzonte si profilano i test per la valutazione della suscettibilita genetica e i test farmacogenetici.

1 http://conventions.coe.int



Nelle cure sanitarie destinate agli esseri umani; si dovrebbe proporre un test solo una volta che sia
stato dimostrato che questi produce risultati affidabili e quando esiste una motivazione medica
ragionevole per farvi ricorso. Si dovrebbero istituire un sistema per la convalida dei test. Cfr. i capitoli
1.4,7.1.2 e 8.2 della relazione.

Si raccomanda:

a. all'Unione europea di definire un quadro regolamentare coerente per garantire
standard specifici di qualita per tutti i servizi che effettuano test genetici e i
loro fornitori, ivi compreso un sistema di omologazione dei laboratori di test
genetici;

b. ai fornitori di test di garantire che le informazioni fornite siano accurate,
conformemente a standard di qualita stabiliti a livello internazionale;

c. ai sistemi sanitari nazionali di stabilire requisiti di qualita coerenti per i test
genetici.

Entro breve lo screening genetico per valutare I'aumento di rischio di contrarre una determinata malattia
diventera possibile per le patologie pit comuni. La possibilita di effettuare questi screening su
gruppi specifici della popolazione per alcune patologie pud essere vantaggioso, ma comporta anche
dei rischi. Occorre giungere ad un accordo tra i medici, i pazienti e la comunita sul fatto che i benefici
superano i rischi. Si avverte I'esigenza di informazioni e regolamentazioni adeguate per quanto riguarda
lo screening genetico ad interi gruppi della popolazione e di test genetici ad alcuni sottogruppi. Cfr.
il capitolo 8.4 della relazione.

Si raccomanda di:

a. adottare delle misure per garantire I'utilita dei test: la patologia deve essere
grave e il test altamente predittivo; si raccomanda di prevedere delle azioni
di follow up in termini di interventi medici (ivi comprese le opzioni riproduttive);

b. valutare e regolarmente riesaminare la pertinenza della patologia genetica
sottoposta a screening, nel contesto della sanita pubblica (che puo variare da
paese a paese nell’UE);

c. istituire I'ambiente medico adeguato per fornire informazioni prima del test
e servizi di consulenza dopo il test, prima di avviare lo screening;

d. attuare programmi pilota prima dell'introduzione generale dello screening;

e. esaminare attentamente la dimensione economica dei programmi di screening
previsti.



La disponibilita di servizi di consulenza (o counselling) specializzati nel campo della genetica & un requisito
fondamentale per alcuni test genetici, in particolare per i test genetici altamente predittivi di
patologie gravi. Per fornire questo tipo di consulenza sono necessari professionisti che abbiano seguito
una formazione specifica. In altri casi il medico o altri membri non specializzati dell’équipe medica
possono fornire al paziente le informazioni utili. La comunicazione di informazioni semplici, su
supporto cartaceo, che possono essere consultate dall'interessato dopo il counselling vero e proprio
si sono dimostrate estremamente utili, pertanto detti materiali dovrebbero essere sempre disponibili.

La consulenza non dovrebbe mai essere di tipo "direttivo". L'obiettivo fondamentale di questo tipo
di counselling & aiutare i pazienti o le famiglie a capire ed affrontare la patologia genetica, e non a
ridurre I'incidenza delle malattie genetiche. Occorre offrire spiegazioni adeguate e tempo sufficiente
alle persone bisognose di aiuto. Le informazioni generali sui test genetici e il counselling fanno parte
della pratica medica corrente e occorre fornire ai medici una formazione adeguata. Il counselling
specialistico deve essere riservato a situazioni specifiche in cui sia particolarmente utile.

Il Gruppo tuttavia riconosce che, pur esistendo |'esigenza di una base comune di principi condivisi
per quanto riguarda le norme di counselling genetico, le pratiche varieranno in funzione dei valori
e delle caratteristiche culturali e pertanto una certa eterogeneita continuera ad esistere nell’'UE. Cfr.
il capitolo 7.1.5 della relazione.

Si raccomanda che:

a. nel contesto delle cure sanitarie, i test genetici siano accompagnati dalla
fornitura di informazioni fondamentali e, se del caso, dall’offerta di un
counselling e di una consulenza medica individuale (in caso di test genetici
altamente predittivi per patologie gravi I'offerta di un counselling specialistico
dovrebbe essere obbligatoria ed i pazienti dovrebbero essere vivamente
incoraggiati a usufruire di questa opportunita);

b. siano organizzati a livello europeo programmi formativi specifici in materia di
counselling e scambi di esperienze;

c. che siano istituite e rese obbligatorie qualifiche specifiche e norme di qualita
per le persone attive nel counselling genetico specifico, sia per medici che il
personale di altro tipo;

d. siano resi disponibili mezzi finanziari adeguati per questa formazione e per il
suo riconoscimento;

e. le associazioni professionali mediche elaborino, a livello europeo, norme
generali per quanto riguarda i principi del counselling genetico, tenendo
debitamente conto dei pareri dei pazienti.



Le preoccupazioni del pubblico riguardo ai test genetici provengono in parte dal timore che si faccia
un uso inadeguato dei dati genetici e dei terzi possano indebitamente accedere a questi dati. La
riservatezza e la privacy dell'insieme dei dati medici, ivi compresi quelli derivanti dai test genetici, sono
diritti fondamentali che devono essere rispettati. Il diritto dell'individuo di determinare il grado di privacy
e riservatezza di cui potra beneficiare comprende sia I'accesso alle informazioni e ai dati personali
che ai campioni di tessuti in quanto vettori di informazioni. L'individuo gode del diritto di essere
informato e del diritto di non essere informato. La garanzia della tutela giuridica in questo ambito
& estremamente importante e la direttiva comunitaria vigente sulla tutela dei dati? fornisce un
quadro di riferimento adeguato in materia di protezione dei dati. Cfr. i capitoli 3.2, 4.1 e 7.2.2 della
relazione.

Si raccomanda:

a. che in un quadro clinico o in un contesto familiare i dati genetici importanti
beneficino della stessa tutela prevista per altri dati medici altrettanto delicati;

b. di tenere conto dell'importanza in relazione ad altri famigliari;

c. che sia riconosciuto al paziente sia il diritto di essere informato che il diritto
di non sapere e siano previsti meccanismi nella pratica medica che rispettino
entrambi i diritti. Nell’'ambito dei test genetici, si raccomanda di istituire, a tal
fine, oltre alle pratiche riguardanti la trasmissione delle informazioni, il
counselling, le procedure di consenso informato e la comunicazione dei risultati
dei test, anche procedure specifiche a tal fine;

d. che queste problematiche rivestano un ‘importanza adeguata per le popolazioni
vulnerabili sia nell’lUE che in altre parti del mondo.

Indipendentemente dalle questioni concernenti la riservatezza, i dati medici personali che contengono
informazioni genetiche non possono essere utilizzati per discriminare gli individui. Il Gruppo &
consapevole del rischio determinato dai test genetici ma sottolinea che la problematica della
discriminazione non riguarda esclusivamente la genetica. La discriminazione puo riguardare singoli
individui, intere famiglie o gruppi pit ampi. Per quanto riguarda la prevenzione della discriminazione
nel settore delle assicurazioni e dell’'occupazione, il Gruppo rinvia al lavoro di altri organismi come
il gruppo europeo di etica della scienza e delle nuove tecnologie?, il Consiglio d'Europa* e la Societa
europea delle genetica umana®. Cfr. i capitoli 3.2 e 3.3 della relazione.

2 Direttiva 96/46/CE.

3 http:/leuropa.eu.int/comm/european_group_ethics/index_en.htm
4 Cfr. nota a pié di pagina num. 1

5 http://www.eshg.org/



Si raccomanda che:

a. idati derivati da fonti genetiche non siano utilizzati in modo da svantaggiare
o discriminare ingiustamente gli individui, le famiglie o i gruppi sia in contesti
clinici che in altre situazioni, ivi compresi I'occupazione, le assicurazioni, |'accesso
all'integrazione sociale e le opportunita di benessere, in senso lato;

b. si incentivi I'adozione di regolamenti comunitari riguardanti questi aspetti;

c. l'accesso rapido ai test genetici si basi su esigenze reali e benefici delle risorse
necessarie, senza discriminazioni di genere, origine etnica, posizione sociale o
economica.

Per quanto riguarda i test genetici potrebbero verificarsi delle differenziazioni delle popolazioni di pazienti
sulla base dei gruppi etnici di appartenenza. Alcune varianti genetiche sono pit comuni in determinati
gruppi o popolazioni dell'UE o di paesi terzi. Occorrerebbe prestare particolare attenzione a detti gruppi
in fase di definizione dei test e delle condizioni per il loro uso, sia per garantire un accesso equo che
per evitare le stigmatizzazioni e gli stereotipi. In particolare, i test genetici non sono adatti per stabilire
I'origine etnica e non devono mai essere utilizzati a tal fine. Cfr. il capitolo 3.2.2. della relazione.

Si raccomanda che:

a. itest genetici siano valutati clinicamente nelle popolazioni in cui sono destinati
ad essere utilizzati;

b. alle persone coinvolte nella ricerca genetica, nella fornitura di test genetici e
nell'elaborazione delle politiche sanitarie di non trascurare la possibilita che
sorgano stereotipi e stigmatizzazioni in riferimento ai gruppi etnici e di
riconoscere e rispettare le sensibilita etniche e culturali;

c. che non vengano esclusi i gruppi etnici minoritari dall’accesso ai test genetici
piu indicati per loro.

Esistono differenze inconfutabili tra uomini e donne per quanto concerne il rischio di alcune
patologie, ivi comprese alcune malattie genetiche. Il Gruppo ritiene che potrebbero sorgere
problematiche di genere specifiche nel contesto dei test genetici. Tuttavia, non si hanno ancora molti
riscontri concreti in materia. Cfr. il capitolo 3.3.2. della relazione.



Si raccomanda che:

a. ulteriori studi a livello comunitario riguardino I'impatto dei test genetici, in
particolare nelle societa in cui donne o uomini godono di diritti e privilegi diversi;

b. i governi e la societa siano consapevoli delle potenziali conseguenze
dell’utilizzazione dei test genetici nell’assistenza alle scelte riproduttive, per
la selezione anticipata del sesso;

c. che siano stabiliti a livello comunitario dei criteri per garantire che non si
verifichino discriminazioni di genere nel corso o nel seguito di progetti di ricerca
finanziati dall’UE.

Attualmente esistono relativamente poche informazioni a livello UE sull'impatto dei test genetici sui
sistemi sanitari e sull’'economia sanitaria. Cfr. i capitoli 8.3 e 8.5 della relazione.

Si raccomanda che:

a. la Commissione europea finanzi ulteriori ricerche riguardanti I'impatto dei test
genetici sugli aspetti sociali, culturali ed economici delle cure sanitarie.

L'evoluzione dei test genetici, ed in particolare della farmacogenomica, comportera un aumento delle
responsabilita dei fornitori di cure di base e specialistiche. Cio richiedera adeguati cambiamenti nei
piani di studio delle facolta di medicina. Altri professionisti sanitari dovranno beneficiare di un’intensa
formazione professionale iniziale e di un perfezionamento professionale continuo nel campo della
genetica. Cfr. capitoli 7.1.3 e 8.1 della relazione.

Si raccomanda che:

a. cheirequisiti in materia di formazione iniziale e formazione professionale siano
coordinati in tutti i paesi dell’Unione europea;

b. sia offerta ai professionisti del settore sanitario una formazione professionale
continua.



Il Gruppo ritiene che tutte le parti interessate, ivi comprese le autorita pubbliche, i scienziati,
i fornitori di cure sanitarie, I'industria e le associazioni di pazienti dovrebbero collaborare in uno spirito
di partenariato per ottimizzare i futuri progressi delle cure sanitarie, come le nuove opzioni
terapeutiche e la prevenzione delle malattie. Per uno sviluppo efficace di nuovi test genetici e nuovi
strumenti diagnostici & importante uno scambio fruttuoso tra scienziati delle universita e scienziati
che lavorano nell’industria sanitaria. Cfr. capitolo 2.2 della relazione.

Si raccomanda che:

a. I'Unione europea stimoli e sostenga i partenariati tra le parti interessate;
b. sia istituito un quadro per una collaborazione trasparente tra i ricercatori
dell'industria e quelli che lavorano in ambito universitario.

Il Gruppo ritiene che, a livello di UE, sia necessario istituire un quadro regolamentare piu chiaro in
materia di sviluppo di test. Cfr. il capitolo 6.2.2 della relazione.

Si raccomanda che:

a. I'UE e le altre organizzazioni internazionali sviluppino ulteriormente il quadro
regolamentare per i test genetici in modo da riconoscere sia I'esigenza di
nuovi test che I'importanza della sicurezza, della validita clinica e dell’affidabilita;

b. tuttiitest nuovisiano conformi alle norme stabilite prima dell’uso clinico, sulla
base di un processo di verifica effettuato da un’organizzazione o un organismo
indipendente dal produttore del test, in modo da garantire che il paziente trarra
vantaggio da questo test;

c. che la definizione delle priorita per lo sviluppo di test genetici affidabili si basi
sul numero di esigenze mediche non soddisfatte, indipendentemente dalla
prevalenza della malattia;

d. la Commissione europea adotti misure destinate ad agevolare la disponibilita
di test genetici per l'individuazione delle malattie rare e delle malattie piu
comuni;

e. chela Commissione europea promuova attivamente l'istituzione di un quadro
regolamentare su queste tematiche.



Il Gruppo prende atto che alcuni paesi hanno avviato programmi di screening di alcune malattie gravi
rare. Cfr. il capitolo 6.2.2. della relazione.

Si raccomanda che:

a. sia creata e finanziata rapidamente una rete comunitaria di test diagnostici sulle
malattie genetiche rare;

b. sia istituito e finanziato un sistema comunitario di incentivi per lo sviluppo
sistematico di test genetici per le malattie rare;

c. gli Stati membri istituiscano in via prioritaria uno screening neonatale
generalizzato per le malattie rare ma gravi, per le quali esiste una cura.

Il termine "farmacogenetica" descrive lo studio della variabilita delle risposte individuali ai farmaci
(efficacia o effetti collaterali) risultante direttamente dalle mutazioni di sequenze DNA, e dalle
differenze delle sequenze e delle strutture proteiche e dell’espressione genica risultanti da queste
variazioni di DNA. Obiettivo principale della farmacogenetica e contribuire alla progettazione di
medicinali per pazienti con elevate probabilita di trarne giovamento e pochissime probabilita di
manifestare reazioni avverse. Sebbene la farmacogenetica sia attualmente ancora in una fase
sperimentale si prevede un aumento della sua applicazione nel settore sanitario e, in questa
prospettiva di sviluppo, sarebbe opportuno elaborare per tempo misure adeguate. Cfr. il capitolo 5
della relazione.

Si raccomanda:

a. alle autorita nazionali di svolgere un ruolo piu attivo nell’incentivare lo
sviluppo del settore della farmacogenetica:
offrendo incentivi specifici per consentire lo sviluppo di test farmacogenetici
e terapie associate che sono clinicamente auspicabili ma non sempre
economicamente vantaggiosi, e
rafforzando le possibilita di cooperazione tra industria, pazienti e ambienti
accademici in questo settore;
b. che, a livello comunitario, venga sviluppato un quadro giuridico, regolamentare
e di politica sanitaria armonizzato, tenendo conto delle ricerche svolte, dello
sviluppo di terapie e della pratica clinica.
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| test genetici in quanto
strumenti di ricerca



Buona parte della ricerca utile per i test genetici si basa sull’utilizzo e lo scambio di campioni di tessuti
umani e dei dati ad essi collegati in quanto tutti i campioni biologici contengono DNA. Cid pud
consentire, pil 0 meno agevolmente, l'identificazione degli individui da cui sono prelevati i campioni.
Gli studi genetici si basano su dati genealogici, demografici, clinici e personali. Il Gruppo si
concentrato sulla ricerca per quanto riguarda le risorse di campioni e dati di origine umana come
strumenti indispensabili per I'identificazione, la convalida e lo sviluppo di test genetici con potenziali
usi clinici, ivi compresa la farmacogenetica; e sugli aspetti etici, giuridici e sociali collegati.

Il termine "biobanca" viene utilizzato per designare vari tipi di collezioni di campioni biologici. Il Gruppo
ritiene che per collezioni delle biobanche si intendono i campioni biologici veri e propri, e le banche
dati connesse, che consentono un certo grado di accessibilita, disponibilita e scambi a fine di studio.
La fiducia del pubblico nei confronti dei test genetici dipende in larga misura da come si utilizzano
i campioni e i dati di queste biobanche e su come avviene la comunicazione in materia. Cio vale
soprattutto in materia di consenso informato, conservazione; tutela dei dati e grado di anonimita
dei campioni, comunicazione dei risultati degli studi e, se del caso, risultati dei test individuali. A livello
comunitario si auspica un approccio armonizzato in materia. Il Gruppo sa che il Consiglio d'Europa
sta elaborando un’azione concernente la conservazione e I'uso ai fini di ricerca dei materiali biologici
e dei dati ad essi connessi.

In funzione della loro portata e del loro contesto, € auspicabile e si potrebbero rendere obbligatorie
I'identificazione e la registrazione ufficiali delle attivita concernenti le biobanche, nonché la garanzia
della loro sostenibilita finanziaria a lungo termine. Si avverte |'esigenza di formazione in materia di
biobanche e di orientamenti per garantire il controllo della qualita sia delle collezioni che della gestione
etica di questi depositi.

Per lo studio e la convalida di geni associati ad alcune malattie specifiche (ivi compreso lo sviluppo
di prodotti, strumenti e altri mezzi diagnostici) & essenziale avere accesso a campioni di tessuti di origine
umana ben caratterizzati a fini di ricerca e sviluppo. Cfr. capitolo 4.2 della relazione.

Si raccomanda:

a. di sviluppare e coordinare orientamenti nell'UE per garantire che I'uso di
campioni, ivi compresi quelli provenienti da collezioni di archivio; non sia
rinviata o ostacolata in modo eccessivo, soprattutto se e si & tenuto conto
adeguatamente del loro livello di identificazione;

b. agli Stati membri di adottare azioni per garantire che, prima di avviare le
ricerche, sia stata ottenuta l'approvazione del comitato di valutazione
competente;

c. di creare un inventario delle biobanche esistenti nell’UE, indicando le norme
e le regole di accesso, in modo da individuare i contenuti che possono essere
utilizzati per gli studi genetici;

d. diistituire un sistema per la valutazione e il monitoraggio dell'uso attuale delle
biobanche esistenti in tutto il territorio comunitario;



e. alla Commissione europea di seguire da vicino, per quanto riguarda
I’elaborazione di norme, le attivita della task force dei "centri di risorse
biologiche" istituiti dall’OCSE;

f. alla Commissione europea di seguire da vicino questa attivita.

E" opportuno rilevare che le problematiche concernenti le biobanche vanno ben oltre i test genetici.
Pochi Stati membri dispongono di un quadro giuridico adeguato in materia. Attualmente non ci sono
direttive UE che regolino I'uso dei tessuti e la conservazione delle cellule a fini di ricerca. Cfr. il capitolo
4.2 della relazione.

Si raccomanda :

a. alla Commissione europea di seguire da vicino le attivita e gli sviluppi in
materia degli Stati membri e su scala mondiale;

b. di adottare misure a livello dell’UE, in coordinamento con altre iniziative; per
seguire e affrontare le problematiche di regolamentazione legate alle collezioni
di materiale biologico umano e ai dati correlati, e al loro uso.

Lo scambio transfrontaliero di campioni e dati & importante per migliorare la cooperazione europea
in questo settore. Gli aspetti etici, come la validita del consenso informato, svolgono un ruolo
importante in questi trasferimenti. Cfr. il capitolo 1.4 della relazione.

Si raccomanda:

a. alla Commissione europea di valutare la necessita e la fattibilita di norme
armonizzate per I'uso a fini di ricerca di campioni umani e dei dati correlati (ivi
compresi gli aspetti legati al consenso informato), tenendo conto delle
convenzioni internazionali concernenti lo scambio transnazionale di campioni
biologici.



Le problematiche del consenso per quanto riguarda i campioni biologici provenienti da individui
0 gruppi in collezioni nuove possono esser diverse da quelle che si pongono per le collezioni
esistenti, per le quali & probabile che, col tempo, non sia stato mantenuto il contatto con gli individui
da cui provengono i tessuti. Di norma si dovrebbe ottenere un consenso esplicito per iscritto ma non
sempre questo & possibile per gli usi dei campioni e/o dei dati che al momento del prelievo non erano
previsti. Le questioni in gioco sono: il rispetto dell’autonomia dell'individuo o della comunita per quanto
riguarda il loro controllo sull’utilizzo dei campioni, la distribuzione e il flusso di dati e campioni attraverso
le frontiere nazionali, i metodi che compatibili col tipo di ricerca, e nel contempo con i diritti umani.
Nell'UE esistono posizioni e pratiche diverse. | professionisti che lavorano nel campo della genetica
umana hanno elaborato delle raccomandazioni e molti organismi etici si sono espressi in materia.

| dati genetici rappresentano informazioni personali che possono (0 meno) rivestire importanza dal
punto di vista medico, ma anche una rilevanza medica e culturale a livello di comunita. | campioni
biologici e le informazioni mediche o genetiche derivanti o associate, di qualsiasi tipo e di qualsiasi
origine, non possono assolutamente essere rilevati, depositati o utilizzati, se prima non si & ottenuto
un consenso informato, sulla base di processi o procedure adeguati, comprendenti, se del caso,
I'approvazione degli organismi di valutazione competenti. Occorre inoltre tenere conto, laddove
opportuno, degli aspetti legati alla comunita, indipendentemente dalla finalita della collezione e dal
livello di anonimita. | campioni destinati agli studi sulla diversita genetica dovrebbero essere ottenuti
esclusivamente rispettando le "tradizioni" locali o nazionali e i regolamenti o le normative. Le fonti
di campioni e di dati individuali, e il relativo accordo concernente il loro uso, dovrebbero essere riportate
in tutti i protocolli e pubblicazioni. Il processo e le procedure di consenso informato dovrebbero essere
del tutto trasparenti per quanto riguarda le ricerche programmate, ma anche le strategie di
comunicazione dei risultati dei test agli individui e alla popolazione, il trattamento dei campioni nonché
i diritti dei donatori di campioni. Il Gruppo ritiene che occorra analizzare piu attentamente i pareri
sia dei pazienti che delle associazioni di pazienti, e il dibattito pubblico sulle biobanche, in particolare
per quanto riguarda le questioni legate al consenso. Cfr i capitoli 3.3.2, 4.1 e 7.1.4 della relazione.

Si raccomanda:

a. alla Commissione europea di promuovere le opportunita di dialogo tra le parti
interessate per favorire, sul piano europeo, lo scambio di esperienze sulla
questione dell’'uso di campioni e dati a fini di ricerca, a livello individuale,
famigliare e di popolazioni;

b. alla Commissione europea di finanziare la ricerca multidisciplinare sulle
problematiche etiche, giuridiche e sociali legate alle procedure di consenso
informato per la ricerca genetica concernente gli esseri umani e in altre aree
importanti per lo sviluppo della ricerca genetica.



Per quanto riguarda i campioni e i dati genetici di individui deceduti, il Gruppo ritiene che la loro
utilizzazione pud essere giustificata qualora sia in gioco I'interesse superiore di uno o piu consanguinei,
anche in assenza di un consenso espresso prima della morte: I'assenza di consenso non dovrebbe
essere considerata un rifiuto. Inoltre, il loro uso dovrebbe essere autorizzato, se awiene anonimamente,
a fini di ricerca, per lo sviluppo di test genetici e per scopi didattici. Cfr. capitolo 4.1 della relazione.

Si raccomanda:

a. agli Stati membri di adottare provvedimenti per promuovere il diritto di
accesso a campioni e dati di persone decedute, qualora cid avvenga nell’interesse
superiore dei consanguinei;

b. agli Stati membri di adottare provvedimenti per consentire I'uso di campioni
anonimi provenienti da individui deceduti a fini di ricerca, per lo sviluppo di
nuovi test genetici e per scopi didattici.

Per quanto riguarda la partecipazione di bambini o persone vulnerabili agli studi genetici, si applica
il principio del loro interesse superiore e di norma si procede con estrema cautela, come sempre nel
campo della ricerca sugli esseri umani. La conservazione a lungo termine e I'uso di dati e campioni
ottenuti da bambini solleva una questione importante, ossia quando si debba ottenere I'assenso o
il consenso. Il Gruppo riconosce che sono disponibili pochissimi dati su "quello che pensano
i bambini" e sul modo migliore di presentar loro le informazioni.

Si raccomanda di:

a. consentire I'uso di tessuti e dei dati collegati provenienti da minori o individui
vulnerabili, qualora cosi facendo si agisca nel loro interesse superiore;

b. prestare particolare attenzione al parere dei bambini, alle informazioni che
vengono loro trasmesse e alle questioni del consenso o dell’assenso dei bambini.
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