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I TEST GENETICI:
uNa CoNoSCENza rIvoluzIoNarIa



Obiettivi

•Sensibilizzare i giovani alle questioni bioetiche creando
interesse per tali questioni e preparali a far fronte a situazioni
che possono coinvolgerli direttamente

•Proporre un dibattito aperto alle questioni bioetiche
sviluppando una riflessione autonoma

•Promuovere una partecipazione attiva al dibattitto nella società

•Spiegare e interpretare le nozioni scientifiche e mediche con
esempi tratti dalla vita quotidiana



• destinatari

• gli insegnanti coinvolti

• quali tempi

• metodologia

Relatore
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1
INTroduzIoNE GENEralE

INTRODUCE IL PROBLEMA NEL SUO CONTESTO 
CON DEI RIFERIMENTI STORICI…



L’analisi genetica

l’aNalISI dEllE CaraTTErISTIChE GENETIChE dI uNa
PErSoNa PErMETTE dI SCoPrIrE dEllE aNoMalIE
rESPoNSaBIlI dI uNa MalaTTIa o dI uN dISTurBo.

l’aNoMalIa è IdENTIfICaTa MEdIaNTE uN TEST GENETICo.

I rISulTaTI dEI TEST GENETICI, a SECoNdo dEI
CaSI, PoSSoNo PErMETTErE dI aPProNTarE
dEllE CurE , dI lIMITarE I daNNI o dI
PrEvENIrNE la CoMParSa.



I problemi che sollevano…..

MENTrE SEMPrE PIù TEST SoNo dISPoNIBIlI PEr
INdIvIduarE lE aNoMalIE GENETIChE, ParallElaMENTE I
TraTTaMENTI E lE CurE EffICaCI PEr rallENTarE la loro
EvoluzIoNE o IMPEdIrNE la CoMParSa SoNo aNCora
lIMITaTI



L’informazione genetica…
….una informazione particolare

I risultati dei test genetici si differenziano dalle altre altre
informazioni perché:

- Possono coinvolgere altri membri della famiglia

- Hanno spesso un carattere predittivo

- I risultati si esprimono frequentemente sotto
forma di probabilità e non di certezza



Si è venuto così a creare una inversione 

…..del processo conoscitivo con cui si erano affrontate
tradizionalmente le patologie ereditarie : mentre prima si risaliva
dal soggetto malato (l’espressione fenotipica della malattia) alla
individuazione dei caratteri genetici della malattia (il genotipo)
……….

…..oggi si procede direttamente all’analisi del gene mutante e si
inaugura un’impostazione sempre più predittiva



uN Po’ dI STorIa



Il ProGETTo GENoMa uMaNo

huMaN GENoME ProjECT
(hGP) 2001-2003

- Ha fornito una miniera di risorse

- Ha aumentato la consapevolezza
riguardo il ruolo della genetica e le
aspettative per le grandi svolte nel
campo della medicina.

- Tra queste la promessa di nuovi test
diagnostici in grado di determinare il
rischio di sviluppare una vasta gamma
di malattie comuni.





2
Dati  scientifici



PATRIMONIO GENETICO

Il gene, struttura di base e unità funzionale della genetica, è
costituito da sequenze di DNA contenente tutte le
informazioni necessarie per sintetizzare una catena
proteica, composta da amminoacidi, nei quali si risolve,
in pratica, il messaggio biologico

Relatore
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I differenti tipi di malattie genetiche

Vi sono casi in cui il gene controlla un solo carattere e allora si parla
di carattere monogenico o monofattoriale (eredità mendeliana)

Quando, invece, l’espressione di un carattere dipende da più geni, si
parla di caratteri poligenici, come è il caso della maggioranza dei
nostri tratti somatici

Esistono caratteri controllati da geni che vengono influenzati da
concause esterne, fattori ambientali, e pertanto definiti
multifattoriali



Cos’è un test genetico

Secondo l’Istituto Superiore di Sanità, i test genetici costituiscono
un’analisi di DNA, RNA, cromosomi, proteine, metaboliti o altri prodotti
genici, effettuata per evidenziare genotipi, mutazioni o cariotipi correlati
o meno con patologie umane ereditabili.

Sono un trattamento di clinica medica che permette l’utilizzo di
informazioni riguardanti il genoma per scopi diagnostici, predittivi e
farmacologici



I differenti tipi di test genetici

•I test diagnostici
•I test genealogici
•I test forensici
•I test presintomatici
•I test di identificazione del portatore sano
•I test predittivi o di suscettibilità

•A completare il quadro abbiamo, inoltre, i test preimpianto e i 
test prenatali



le tappe di un test genetico

• Informazione e counseling genetico

• Consenso informato

• Prelievo di un campione di DNA

• Analisi genetica (identificazione delle mutazioni)

• Interpretazione dei risultati

• Counseling genetico (interpretazione risultati)



Difficoltà e limiti di un test genetico

•Pur se la tecnica d’indagine è relativamente semplice, risulta invece più
difficile arrivare a dei risultati in grado di definire con certezza il fenotipo
clinico.

•In generale esiste una fondamentale differenza, in termini di capacità
predittiva, fra i test legati a malattie monogeniche e quelle multifattoriali.

•La presenza di una mutazione responsabile di una malattia multifattoriale
non è sempre sufficiente a provocarne la malattia….. I risultati si esprimono
in termini di probabilità statistica e non certezza di contrarre la malattia!



I test per le malattie multifattoriali riflettono 
la loro natura complessa e probabilistica

Individuare le cause di queste patologie non è come risolvere un giallo di
Agatha Christie, dove un colpevole alla fine si trova sempre…………
È piuttosto come cercare di sgominare una rete mafiosa vasta ed
articolata, dove al massimo riusciamo ad attribuire una quota di
responsabilità a ciascun colpevole, dato che esiste una miriade di
variabili genetiche che concorrono allo sviluppo della patologia

(S. Pistoi)





IL COUNSELING GENETICO

Diventa quindi di fondamentale importanza la consulenza
genetica prima di eseguire un test genetico per stabilire
quale test eseguire e se eseguirlo, e ancora la consulenza
dopo il test per comunicare il valore e il significato del
risultato.

Nella consulenza genetica viene affiancata la figura dello
psicologo che lavora con il genetista al fine di adeguare il
sapere tecnico scientifico al livello culturale dell’utente e di
integrarlo nel suo vissuto.



DALLA GENETICA ALLA GENOMICA

Quando si parla di genetica si indica lo studio di singoli geni,
mentre nella genomica gli stessi studi riguardano l’intero DNA di
un individuo.

Un test genetico analizza un singolo gene o un gruppo di geni,
mentre un’analisi genomica è estesa sull’intero DNA di un
organismo.

Con la mappatura del genoma umano e l’avvento delle nuove
tecnologie è oggi possibile analizzare l’intero patrimonio
ereditario di un individuo. Negli ultimi dieci anni si è passati da
applicazioni prevalentemente genetiche ad altre che sono invece
genomiche.



Le novità introdotte dalla genomica sono molte, a cominciare dal
suo diverso utilizzo.

L’analisi di un singolo gene è utile soprattutto quando si sospetta
una particolare mutazione (responsabile di una determinata
patologia) di cui si conosce quale tratto di DNA testare.

Un profilo genomico si rivolge in primis a persone sane, al vasto
pubblico dei consumatori e non a una specifica categoria di
pazienti con evidenti anomalie genetiche.



.Analizzando di colpo l’intero genoma si possono catalogare, come
in una carta d’identità biologica, le varianti individuali che
influiscono sui tratti personali, sulla probabilità di ammalarsi, su
qualunque caratteristica che abbia una componente ereditaria.

Guardare il DNA nel suo complesso permette inoltre di tracciare
collegamenti fra le sue diverse parti, ricavando informazioni che la
semplice analisi genetica non riuscirà mai a dare.



.

FARMACOGENETICA E FARMACOGENOMICA

La farmacogenetica è la scienza che si occupa dei fattori ereditari
che creano differenze tra le persone nell’azione dei farmaci.

Il Progetto Genoma ha rilevato che nel 99,9% del DNA è identico in
tutti gli individui e il restante 0,1% differisce nei singoli individui
con una differenza di ben 3 milioni di punti l’uno dall’altro. Capire
la variabilità naturale nelle sequenze di DNA significa anche capire
perché le persone rispondono diversamente ai farmaci e poter
realizzare una terapia che tiene conto dell’unicità di ogni genoma.



Questa nuova metodologia supera la farmacologia, che è
invece basata sulla malattia, aprendo la strada ad una terapia
dell’individuo sulla base dei dati del suo corredo genetico.
Gli interventi saranno sempre più individuali e tenderanno a
curare quel singolo paziente più che la malattia: sarà una
medicina “personalizzata” che permetterà di evitare gli effetti
collaterali garantendo una migliore e più mirata efficacia del
farmaco.



.

L’altro ramo importante della ricerca farmaceutica è la
farmacogenomica, la ricerca di nuovi bersagli per i farmaci di
domani. La farmacogenomica, sviluppatasi dalla farmacogenetica e
dal Progetto Genoma Umano, è una scienza emergente che si
interessa di come le nuove conoscenze del genoma umano e sui
suoi prodotti (RNA e proteine) possano essere utilizzate nella
scoperta e sviluppo di nuovi farmaci.

La decifrazione e l’interpretazione dell’enorme quantità di
informazioni ricavata dal Progetto Genoma, la comprensione del
funzionamento dei geni e del modo con cui lavorano, permetterà
alla farmacogenomica di scoprire nuovi farmaci, soprattutto farmaci
innovativi, in grado di curare malattie per le quali oggi non vi è
ancora una cura disponibile.



.
Conoscere la funzione dei geni ci consentirà di comprendere quali
fattori entrano in gioco quando si instaura una malattia vale a dire le
informazioni fondamentali per capire con quali farmaci può essere
combattuta.

Oggi abbiamo a disposizione molti farmaci che sono sostanze
chimiche, le quali interagendo con le proteine del nostro organismo,
consentono di curare la malattia. La sfida della farmacogenomica
sarà quella di scoprire nuove proteine bersaglio sulle quali agire
con i farmaci ; è un po’ come trovare nuove porte (le proteine) da
aprire con le chiavi (i farmaci) che abbiamo a disposizione.



Sergio Pistoi

Il dna incontra

facebook
Viaggio nel supermarket 

della genetica



GENOMA ON LINE

GrazIE allE TECNoloGIE dI Nuova GENErazIoNE,
rEalIzzaTE CoN la MaPPaTura dEl GENoMa
uMaNo, è ora PoSSIBIlE SCaNNErIzzarE
l’INTEro GENoMa dI oGNI PErSoNa, aNChE dI
ChI è PErfETTaMENTE SaNo, rICErCaNdo
SEQuENzE dI dNa SoSPETTE ChE PoTrEBBEro
GENErarE uNa PaToloGIa.

INdaGarE Sul ProPrIo PaTrIMoNIo GENETICo
NoN è PIù uNa PrEroGaTIva rISErvaTa aGlI
oSPEdalI E CENTrI dI rICErCa, PErChé uN
NuMEro CrESCENTE dI azIENdE offrE oGGI
aNalISI PErSoNalIzzaTE a PrEzzI CoMPETITIvI.



...GENOMA ON LINE......

ora SI Può avErE uN ProfIlo GENETICo IN PoCo
TEMPo, a CoSTI aCCESSIBIlI, E rIChIEdErlo
dIrETTaMENTE da CaSa SENza rIvolGErCI ad uN
MEdICo, ad uN oSPEdalE o ad uN CENTro
SPECIalIzzaTo.

dECINE dI azIENdE ProPoNGoNo ESaMI GENoMICI
dIrETTaMENTE Su INTErNET: BaSTa CollEGarSI
ad uN SITo vIa INTErNET E SPEdIrE uN CaMPIoNE
dElla ProPrIa SalIva, Il laBoraTorIo ChE
rICEvE Il MaTErIalE BIoloGICo ESTraE Il dNa E
lo aNalIzza.

I daTI vENGoNo CarICaTI SuI CoMPuTEr
dEll’azIENda E INTErPrETaTI da SPECIalI
SofTwarE ChE NE rICavaNo INforMazIoNI
rIGuardo al ProfIlo GENETICo dEl ClIENTE ChE
Può CoNSulTarE IN Modo rISErvaTo
CollEGaNdoSI aTTravErSo uNa PaSSword.



....GENOMA ON LINE...

la MaGGIor ParTE dEllE rIChIESTE dEI TEST
rIGuardaNo:
•la SuSCETTIBIlITà GENETICa a uNa SErIE dI MalaTTIE;
•la ProBaBIlE rISPoSTa INdIvIdualE ad alCuNI
farMaCI;
•la PrEdIzIoNE dI alCuNI TraTTI PErSoNalI
•l’orIGINE faMIlIarE Ed ETNICa.

I daTI forNITI daI SITI dI GENoMICa PErSoNalIzzaTa,
SECoNdo I loro TErMINI dI aCCordo, haNNo
uNICaMENTE uNa fINalITà INforMaTIva o EduCaTIva
Ma MaI IN NESSuN CaSo dEvoNo ESSErE INTErPrETaTE
CoME CoNTENuTo MEdICo o CoME STruMENTo
dIaGNoSTICo.

lE INforMazIoNI dEl GENoMa dIvENTaNo uN CoNTENuTo
dIGITalE ChE SI PoSSoNo CoNSErvarE IN uN PC oPPurE
ESPlorarE, SCaMBIarE E CoNdIvIdErE IN rETE,
ProPrIo CoME SE foSSE uNa CollEzIoNE dI foTo, dI
MuSICa o dI vIdEo.



GENI IN OFFERTA

alCuNE CoMPaGNIE offroNo PaCChETTI CoMPlETI ChE
INCludoNo TuTTE lE TIPoloGIE dI TEST SoPra
ElENCaTE.
NEl MErCaTo GloBalE dElla GENETICa dI MaSSa ESISTE
uN PuGNo dI CoMPaGNIE ChE SI MuovE da lEadEr.
TuTTI I SITI QuI MENzIoNaTI uTIlIzzaNo laBoraTorI
SCIENTIfICI

la PrIMa ad affIaNCarSI al GraNdE PuBBlICo, E
l’uNICa Major EuroPEa dEl SETTorE, è l’ISlaNdESE
dECodEME, raMo dIrECT To CuSToMEr dI dECodE
GENETICS, l’azIENda BIoTECNoloGICa dEl GENETISTa
IMPrENdITorE KàrI STEfàNSSoN, NoTa NEl MoNdo
aCCadEMICo PEr avEr laNCIaTo, aNNI fa, Il PrIMo
STudIo dI MaSSa Sul dNa dEI SuoI CoMPaTrIoTI.



GENI IN OFFERTA

l’azIENda lEadEr dEl SETTorE PEr NuMEro dI ClIENTI
è PErò la CalIforNIaNa 23aNdME.CoM, ChE ha
raGGIuNTo uNa GraNdE vISIBIlITà GrazIE ad aBIlI
CaMPaGNE MEdIaTIChE E, SoPraTTuTTo, alla PolITICa
dEI PrEzzI. NEl 2008 fu la PrIMa a offrIrE uNa
SCaNSIoNE CoMPlETa dEl dNa PEr MENo dI MIllE
dollarI GuadaGNaNdoSI CoSì la PalMa dI ’INvENzIoNE
dEll’aNNo’ dalla rIvISTa TIME. oGGI Il CoSTo SI aGGIra
Su 125 dollarI.

alTrI SITI lEadEr, CoME NavIGENICS.CoM E
PaThway.CoM, CoMMErCIalIzzaNo PaCChETTI SolTaNTo
aTTravErSo I MEdICI. PEr affIdarE ad ESSE Il ProPrIo
dNa BISoGNa INdICarE Il NoME dEl ProPrIo MEdICo
(NEGlI STaTI uNITI) E la CoMPaGNIa STESSa lo
CoNTaTTErà PErChè ordINI Il KIT E lo CoNSEGNI.



3
Punti  chiave



• I principi fondamentali

• Il consenso informato

• La comunicazione alla persona e alla famiglia

• I problemi psicologici davanti ai risultati

• Test genetici e discriminazione

Relatore
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I PRINCIPI FONDAMENTALI

Convenzione di Oviedo sui diritti dell’uomo e la 
biomedicina (1997)

Costituisce il primo trattato internazionale riguardante la bioetica, e
rappresenta una pietra miliare per lo sviluppo di regolamenti
internazionali volti a orientare eticamente politiche della ricerca di base
e applicativa in ambito biomedico, e a proteggere i diritti dell’uomo
dalle potenziali minacce sollevate dagli avanzamenti



I PRINCIPI FONDAMENTALI
Convenzione di Oviedo sui diritti dell’uomo e la biomedicina 

Protocollo addizionale alla Convenzione dei Diritti umani e la 
Biomedicina riguardante i test genetici 

E’ vietata ogni forma di discriminazione nei confronti di una persona
in ragione del suo patrimonio genetico
Un uso improprio dei risultati di un test genetico potrebbe provocare
una discriminazione nell’accesso al lavoro o alle assicurazioni ed
essere fonte di stigmatizzazione per la persona coinvolta
Non si potrà procedere a dei test predittivi di malattie genetiche o
che permettano sia di identificare il soggetto come portatore di un
gene responsabile di una malattia genetica sia di rivelare una
predisposizione o una suscettibilità genetica
ad una malattia se non a fini medici o di ricerca medica,
e sotto riserva di una consulenza genetica appropriata



GLI INTERVENTI NORMATIVI

- A livello internazionale

- A livello europeo

- A livello nazionale



La normativa italiana

Il primo riferimento in tema di salute nel nostro ordinamento è
l’articolo 32 della Costituzione che sancisce la salute come diritto
fondamentale dell’individuo e interesse della collettività.

Nei test normativi che disciplinano i test genetici si trova una
formulazione inversa, espressa nella forma del divieto di violare i
diritti, le libertà fondamentali e la dignità dell’interessato



La normativa italiana

Nell’ambito deontologico, Il Codice di Deontologia Medica del 2014 fa
espresso riferimento ai test predittivi (art. 46).
Tale articolo prevede che tali test non possono essere eseguiti a fini
occupazionali o assicurativi, e solo a seguito di espressa e consapevole
manifestazione di volontà da parte del cittadino interessato o del suo
rappresentante legale che sono gli unici destinatari dei dati e delle
relative informazioni.



La normativa italiana

Oltre gli interventi normativi in senso stretto ci sono numerosi interventi
del:
Comitato Nazionale per la Bioetica (CNB)
Comitato Nazionale per le Biotecnologie e le Scienze della Vita
(CNBBSV)

Su questi temi sono stati elaborati Documenti dal gruppo misto
CNB-CNBBSV su:
- Test genetici e assicurazioni del 2008 e
- Test genetici e medicina personalizzata del 15 luglio 2010



Il consenso informato

Ogni intervento nell’ambito della salute non può essere effettuato
senza che la persona abbia dato il suo consenso informato.

Le persone che affrontano un test genetico devono essere
informate sulla natura dell’esame , dei significati dei risultati per
se stessi e per i membri della propria famiglia e l’esistenza di
eventuali mezzi di prevenzione e terapia.



La privacy genetica

Il concetto di privacy genetica nasce come reazione ai timori
della sempre maggior capacità predittiva dei test genetici,
nonché alle ricadute che la possibilità di rendere pubbliche
queste informazioni potrebbe avere nei confronti degli individui.

Quelli genetici, sono dati particolarmente sensibili poiché
informano sulla salute futura degli individui e possono essere
utilizzati per descrivere la probabilità di alcuni stati futuri del loro
benessere.



la privacy genetica

In alcuni ambiti i dati genetici potrebbero avere un impatto
immediato sui costi per le assicurazioni sanitarie di individui con
predisposizioni e suscettibilità a determinate patologie.

Inoltre le informazioni contenute nel nostro genoma non
interessano soltanto i singoli individui ma si tratta di dati che
riguardano individui accomunati da un legame di parentela
biologico.



I PROBLEMI ETICI

Il principale interrogativo che caratterizza e distingue il dibattito etico
sulla privacy genetica è …. in che misura è possibile esercitare un
diritto di non sapere da parte dell’individuo circa il proprio patrimonio
genetico in contrapposizione ad un diritto di informare coloro i quali
hanno un interesse a conoscere tali informazioni.

E’ moralmente accettabile l’omissione dei risultati di un test genetico
alla luce del concetto di privacy genetica?



i problemi etici

La vendita diretta al consumatore di test genetici è estremamente
controversa. Al di là delle implicazioni etiche che valgono per i test
commercializzati come per quelli somministrati in un contesto sanitario,
l’acquisto senza intermediari di analisi genetiche ha generato una serie di
questioni etiche.
L’assenza di una regolamentazione precisa e vincolante, su scala
mondiale, rende oggi necessaria una presa di coscienza da parte dei
soggetti commerciali che determinano questo business.

E’ moralmente problematica la vendita di test genetici diretti al
consumatore?



DETERMINISMO GENETICO E “MALATI DI RISCHIO”

Una implicazione sociale dello sfruttamento della genetica evidenziata da
alcuni autori è il pericolo di promuovere una cultura di determinismo
genetico, in base al quale gli organismi sono determinati solo dalla loro
costituzione genetica.

Il recente sviluppo delle informazioni genetiche rischia di enfatizzare il
ruolo dei geni nelle cause della malattia, nella pratica clinica e nel modo di
pensare la malattia.
Si rischia in qualche modo di identificare una persona con i propri geni
privilegiando l’informazione del genotipo sul fenotipo.



L’INFORMAZIONE ALLA FAMIGLIA

Il personale medico deve informare la persona sui risultati del test nel 
rispetto della volontà del paziente
Alcune persone preferiscono “non sapere” quale sarà lo sviluppo della 
malattia per la quale non esiste ancora una possibilità di cura.

Questi risultati possono altresì riguardare la salute di altri membri della 
famiglia.



I PROBLEMI PSICOLOGICI

I risultati di un test genetico possono profondamente colpire la vita di
una persona e quella della sua famiglia.

Sapere di essere portatore di una malattia genetica può provocare
problemi psicologici, influenzare la decisione di avere figli oppure
generare sensi di colpa per aver trasmesso ai figli una anomalia
genetica.
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Situazioni  concrete



DISCUSSIONE DI UN CASO

Accesso al test genetico

Giacomo,55 anni, ha trovato un sito su internet che propone un
test genetico per stabilire il rischio di malattie cardiovascolari.
Decide di acquistare il kit per effettuare il test. L’utilizzo è
piuttosto semplice, basta raccogliere alcune gocce di saliva e
rispedire il campione all’indirizzo indicato nel kit.
Alcune settimane più tardi giacomo riceve i risultati in una mail:
< rischio di malattie cardio-vascolari: 42%>



discussione
Accesso al test genetico

•Cosa ne pensate della possibilità di accedere a questo tipo di test
genetico senza alcuna consulenza medica?

•Giacomo ha il diritto di informarsi della propria salute, ma è ragionevole
farlo senza l’aiuto di un medico?

•Pensate che Giacomo abbia usufruito di una informazione appropriata
riguardo le implicazioni del test?

•Come interpretare i risultati?



DISCUSSIONE DI UN CASO

Test sui minori

Emma, 32 anni, ha appena perso il padre che è morto della
malattia di Alzheimer e si domanda se non esiste una
predisposizione genetica nella sua famiglia. Pensa di fare un test
genetico e di sottoporlo anche al figlio Paolo di 4 anni. Essa teme
di aver trasmesso i geni “malati” al figlio. Il marito non è
d’accordo di far eseguire il test genetico anche al figlio: i primi
sintomi della malattia appariranno in età avanzata e non esiste
neppure un trattamento preventivo. Perché creare
preoccupazioni a Paolo con dei risultati che avranno delle
conseguenze tra molti anni?



discussione
Test sui minori

•Martina ha il diritto di prendere una tale decisione per conto di
suo figlio? Non dovrebbe attendere che diventi più grande per
comprendere la situazione o decidere lui stesso una volta
raggiunta la maggiore età?
•Paolo non ha il diritto ad un futuro libero? Non ha il diritto di
decidere se conoscere o non conoscere la propria
predisposizione?
•Non sarebbe preferibile che entrambi i genitori fossero
d’accordo su tale decisione? Non sarebbe consigliato
l’intervento di uno specialista per una più approfondita
riflessione?







• CoNSulENza GENETICa
• dIaGNoSI GENETICa PrEIMPIaNTo

• dIrECT To CoNSuMEr GENETIC TESTING
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