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Cos’e un Registro di Patologia?

DEFINIZIONE

Un registro di patologia e definito come un sistema organizzato che utilizza metodi
osservazionali per raccogliere dati uniformi su una popolazione di pazienti definita da una
particolare malattia, che vengono seguiti nel tempo

Biospecimens
Data

Genetic Data

Clinical Data

Genealogical Data



Cos’e un Registro di Patologia?




Quali sono le finalita di un Registro di Patologia?

Aumentare la consapevolezza sulle displasie scheletriche

Aumentare la conoscenza sulle displasie scheletriche

Realizzare studi di storia naturale

Facilitare e velocizzare la diagnosi

Rispondere ai quesiti epidemiologici ancora irrisolti

|dentificare gruppi di pazienti omogenei = correlazioni genotipo-fenotipo
Personalizzare i trattamenti

Aumentare la qualita della presa in carico dei pazienti
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Favorire studi di ricerca su eziopatogenesi e definizione di nuove strategie
terapeutiche



e nelle Malattie Rare?

| registri di patologia mirano ad indagare la storia naturale e I'epidemiologia delle
malattie al fine di incrementare le conoscenze e la comprensione dei processi
sottostanti le manifestazioni cliniche.

In un contesto come quello delle malattie rare, dove le informazioni sono spesso
scarne e disaggregate, e ancora piu importante procedere con una raccolta
strutturata ed organizzata dei dati clinici e genetici per l'effettuazione di analisi
statistiche, per la realizzazione di studi epidemiologici, ma anche per le
correlazioni tra manifestazioni cliniche e background genetico.

| registri vogliono contribuire quindi alla creazione di un ampio dataset di
pazienti, sempre tutelando la loro privacy, attingendo ai dati, alle informazioni e
alle conoscenze dalle diverse sorgenti da cui provengono e fornendo la capacita
di interrogare facilmente queste sorgenti di dati.



Il Registro di Ollier e Maffucci - ROM

In data 16 gennaio 2017, il Comitato Etico dell’lstituto Ortopedico Rizzoli ha dato
parere favorevole all’istituzione di un Registro Nazionale di Patologia per il Malattia di
Ollier e per la Sindrome di Maffucci (ROM) che raccolga il dato clinico, genetico e
genealogico

Comitato Elico
Allegato 4 - Scheda Informativa e MOD 08 PG-01/D(

consenso informato

SCHEDA INFORMATIVA E DICHIARAZIONE DI CONSENSO
(per um soggetto capace di dare personalmente il consense)
SCHEDA INFORMATIVA

Geutile Signora'e
presso I'lstituto Ortopedico Rizzoli IRCCS di Bologna € in programma una ricerca medico-scientifica dal titolo

Istituzione di un Registro Nazionale di Patologia per il Malattia di Oftier e per la Studrome di MafTaccl che
raccolga il date climico, genetico ¢ genealogico

Questa ricerca si svolge esclusivamente in questa struttura

MODULO PER LA RACCOLTA DEI DATI ANAGRAFIC!I E CLINICI Per svolgere 1ale nicerca abbiamo bisogoo della collaborazione e disponibilitd di persone che, come Lei, soddisfano |
requisiti sceentifici idonel nlla valutazione che verra eseguita. Comunque, prima che Let prenda ln decisione di
accettare o rifiutare di partecspare, La preghiamo di leggere con anenzione, prendendo mtio il tempo che Le
necessita, queste pagine ¢ di chioderci chisrimenti gqualom non comprendesse o avesse bisogno di ulterion
precisaziond. Inoltre, qualora o desiderasse, prima di decidere, pud chiedere un parere ai suoi familian o od un o
medico di fiducia

Chie cosa si propone Pistituzione del Registro di Patologia

Medico richiedente
Cognome & Nome*...
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La piattaforma Ge.D.lI.

Genotype-phenotype Data Integration platform

> Progetto finanziato dalla Regione Emilia-Romagna
> Realizzazione di Ge.D.l. (implementazione di GePhCARD)

>  Finalita: x Sviluppare un software di raccolta e scambio dati tra enti (interoperabilita
applicativa) che consenta la condivisione dei dati nel rispetto della normativa
vigente in materia di trattamento dei dati sensibili e sicurezza nella
comunicazione e conservazione

x  Favorire la diffusione su dispositivi di tipo mobile (tablet)

x Disporre di un albero genealogico che fornisce un'immediata panoramica
familiare

x Predisporre nuovi domini clinici e metodiche genetiche, in accordo con
I’evoluzione tecnologia del settore biomedicale

x Sfruttare le potenzialita delle piattaforme digitali per la raccolta integrata di dati
clinici, genetici e familiari

x Perseguire le indicazioni della Comunita Europea in termini di medicina
transfrontaliera (Directive 2011/24/EU)



Ge.D.l.: cos’e?
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Cos’e una Biobanca?

Definizione

Con il termine “Biobanche” si definiscono delle unita di servizio, senza scopo di lucro,
deputate alla raccolta organizzata e alla conservazione di materiale biologico (come
sangue, tessuto, cellule e DNA) da destinare alla diagnosi e/o alla ricerca e dei dati ad esso
associati. Tali Biobanche sono organizzate secondo precise procedure e secondo criteri di
qualita volti a garantire i diritti delle persone coinvolte e della collettivita. (fonte: Societd
Italiana di Genetica Medica)

Cosa significa per me

Che cos’@ una )
partecipare alla

biobanca? )
Biobanca?

La parola Biobanca e composta da La partecipazione NON prevede alcun
“bio” che significa “vita” e dalla parola trattamento aggiuntivo rispetto a quelli
“banca” la cui funzione & la custodia gia previsti nell’iter diagnostico e di
dei valori, ed infatti la biobanca e cura. Si richiede unicamente il
proprio il luogo in cui vengono consenso a conservare all’interno della
custoditi, in modo organizzato e Biobanca il materiale biologico,
catalogato, i campioni che secondo principi di qualita e
rappresentano una preziosa risorsa riservatezza e con la possibilita di
dato che possono essere utilizzati in essere informato sui risultati degli studi
diversi progetti da differenti gruppi e di poter revocare il consenso in ogni
scientifici. momento.




Quali sono le finalita di una Biobanca?

FINALITA CLINICA
migliorare la presa in

carico dei pazienti N gruppi omogenei di pazienti

EINALITA DI RICERCA N percorsi creati ad hoc e disegno di strategie

SCIENTIFICA terapeutiche
ampie casistiche di biomateriali

N studi di ricerca piu completi

Nl sviluppo e validazione di metodiche diagnostiche
innovative

NI aumentare le conoscenze delle malattie rare
N\l individuazione di nuovi biomarkes

N indagini di epidemiologia molecolare e studio dei
meccanismi fisiopatologici

N\ trial clinici



e nelle Malattie Rare?

Le biobanche di Malattie Rare

I conservano una serie di campioni biologici molto piu eterogenea

i campioni sono raccolti nel contesto dell'assistenza clinica

N\ i materiali biologici (di solito raccolti dai pazienti) possono essere eventualmente
ricampionati al follow up durante il trattamento delle malattie

I lavorare attraverso la partecipazione attiva di pazienti e organizzazioni di pazienti e
condividere benefici con loro

La rarita e la diversita delle malattie rare e dei campioni biologici associati rendono
ancora piu importante procedere con una raccolta strutturata ed organizzata dei
campioni e si traducono in una pressante necessita di collaborazione tra le istituzioni
e anche transnazionale, elevata richiesta di input da parte di esperti per il controllo di
qualita del biomateriale e alta necessita di formazione ed educazione degli scienziati
che utilizzano i biomateriali (cosi preziosi)

N\l Elevata qualita del materiale raccolto
\ Stabilita nel tempo del materiale collezionato e sicurezza dei dati

VANTAGGI associati

\l Possibilita di scambio di bio-campioni tra ospedali e centri di ricerca

(molto importante per le malattie rare!)




La Biobanca Genetica - BIOGEN
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La piattaforma LIMS

LIMS (Laboratory Information Management System):

> Progetto finanziato dalla Min Sal Conto Capitale 2015 dal titolo:
> Bando di gara per acquisizione di un sistema LIMS

LIMS (Laboratory Information Management System) struttura IT che consente la gestione del
campione garantendo l'individuazione costante della posizione e delle condizioni fisiche del
campione ai fini della sicurezza ed affidabilita della ricerca.

N\ che garantisca la completa tracciabilita del campione, che
rappresenta una risorsa indispensabile per la ricerca e
I'assistenza;

N che supporti processi standardizzati, sicurezza a lungo termine
sia nella movimentazione che nello stoccaggio di materiale

biologico;
N che garantisca sicurezza a lungo termine nella condivisone e
RrrAery scambio dei dati ampliando la possibilita di condividere i

campioni criopreservati con altri centri di ricerca Nazionali ed
Internazionali;

N gestisca tutto il processo di biobanking: dal Consenso Informato,
al catalogo web, dalle richieste dei campioni alle ricerche ed ai
risultati
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Come sono organizzati ROM e BIOGEN?

2. Governance condivisa

N Governo congiunto dei campioni e dei dati,
perseguendo un modello incentrato sul paziente

TEAM BIOGEN &

N Advisory Board Registri&Biobanca composta da REGISTRY
tutti gli attori coinvolti: gli specialisti etici e
tecnici, rappresentanti delle istituzioni e delle f \
associazioni di pazienti. BOARD ADVISORY

SCIENTIFICO BOARD



Come sono organizzati ROM e BIOGEN?

3. Formazione condivisa

Education Course

-
SAMPLE & DATA BANKING

Education Course

" BIOBANKS FOR™
BIOLOGICAL SAMPLES#"
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Educational Course
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-
16-17 MAY, 2018

Istituto Ortopedico Rizzoli, Sala Vasari
Via G, C Pupilli, 1 - Balogna, Ifaly

Orgonized by Dr. Luca Sangiorgi, CLIBI laboratory and RIT




ROM & BIOGEN: a che punto siamo?

Patologia ROM BIOGEN
Morbo di Ollier 7 (40) 7 (18)
Sindrome di Maffucci 2 (9) 1(3)

y 3

[ Patologie Molto Rare ]

Siete gia venuti a visita da noi?

Domani mattina siamo a disposizione per farvi
partecipare a ROM e BIOGEN

Non siete ancora venuti a visita da noi?

Domani mattina siamo a disposizione per darvi
informazioni in merito alla nostra Unita



Ma ROM e BIOGEN a cosa servono?

Approccio congiunto
REGISTRO & BIOBANCA

7N

Finalita clinica Finalita di ricerca scientifica
N Raccolta ordinata dei dati/campioni N\ Indagini di epidemiologia molecolare
N Raccolta multicentrica dei dati/campioni N\ Correlazioni genotipo-fenotipo e in
generale lo studio di malattie rare
N Creazione di gruppi omogenei di pazienti genetiche
\ Casistiche molto ampie ben descritte NI comprensione dei meccanismi

patogenetici
N\ Percorsi creati ad hoc
N\ sviluppare e validare metodiche
N\ Studio di coorti e sub-coorti di pazienti diagnostiche innovative



ngiyabonga
lesekkur ederim

[[Tecias?

= =

sieded =MOCACHakkeram =

y"%gu raibh maith a02

u§1 n§1

p x»n
baspnanaa
FIH" S B3

cnacmnbo g “
=5 kntos ﬁaqk,ei hlauﬂ an
enkosi dZ| ku

mahalo

ba ;aflalaa wa
Wiécie
<8 yalg
maumu
kiszongm
akyn Bankn 4C1

oy

CARo! HMITh\ (R

5 d(d
EE!U
. suk“ 3kupk Uﬂkf&ﬂ dl
Uh[lﬂad[]m Szgi = e
2! SERVIZIO SANITARIO REGIONALE B ‘5:..1

*es EMILIA - ROMAGNA
Ortopedico Rizzoli di Bologna
Istituto di Ricavero ¢ Cora

}‘{;,gg\("n (.

R ‘;._:

. Istituto

a Carattere Scentifico

POR FISR J007- 7002
Qaemy \.)‘..‘MA‘IHYA
‘. CUPADONE

l‘*lAZOL - g E
SEOFCII’I

nnovalion

ecnnology COSTRUIAMO INSIEME IL FUTURO

4,111}1141,



