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Definizione di una Biobanca
Con il termine “Biobanche” si definiscono delle unità 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 qualità volti a garantire i diritti delle persone coinvolte e della 

collettività. (fonte: Società Italiana di Genetica Medica)
Che cos’è una 

biobanca?

La parola Biobanca è composta da “bio” che 
significa “vita” e dalla parola “banca” la cui 
funzione è la custodia dei valori, ed infatti la 
biobanca è proprio il luogo in cui vengono 
custoditi, in modo organizzato e catalogato, 
i campioni che rappresentano una preziosa 
risorsa dato che possono essere utilizzati in 
diversi progetti da differenti gruppi 
scientifici.

Cosa significa per 

me partecipare alla 

Biobanca?

La partecipazione NON prevede alcun 
trattamento aggiuntivo rispetto a quelli già 
previsti nell’iter diagnostico e di cura. Si 
richiede unicamente il consenso a 
conservare all’interno della Biobanca il 
materiale biologico, secondo principi di 
qualità e riservatezza e con la possibilità di 
essere informato sui risultati degli studi e di 
poter revocare il consenso in ogni momento.

BIOBANCA



VANTAGGI

FINALITA’

↘Elevata qualità del materiale raccolto

↘ Stabilità nel tempo del materiale collezionato e 

sicurezza dei dati associati

↘ Possibilità di scambio di bio-campioni tra ospedali e 

centri di ricerca (molto importante per le malattie rare!)

↘ Studi di ricerca più completi, grazie ad ampie casistiche di 

campioni di qualità

↘ sviluppo e validazione di metodiche diagnostiche innovative

↘ Aumentare le conoscenze su patologie orfane

↘ Individuazione di nuovi biomarkes

↘ indagini di epidemiologia molecolare e studio dei meccanismi 

fisiopatologici

↘ Trial clinici

BIOBANCA



Finalità di ricerca scientifica

↘ Indagini di epidemiologia molecolare

↘ Correlazioni genotipo-fenotipo e in 
generale lo studio di malattie rare 

genetiche

↘ Comprensione dei meccanismi 
patogenetici

↘ Sviluppare e validare metodiche 
diagnostiche innovative

Finalità clinica

↘ Raccolta ordinata dei dati/campioni

↘ Raccolta multicentrica dei dati/campioni

↘ Creazione di gruppi omogenei di pazienti

↘Casistiche molto ampie ben descritte

↘ Percorsi creati ad hoc

↘Studio di coorti e sub-coorti di pazienti 

Approccio congiunto 
REGISTRO & BIOBANCA 
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Le Malattie Rare

La rarità dei pazienti si riflette 
aumentando le criticità e, di 
conseguenza le esigenze:

Limitato numero di 
campioni e relativi 
studi

Limitati 
trattamenti

DATA 
& 

SAMPLE
SHARING

Esigua quantità di 
dati e conoscenze

Difficoltà 
diagnostica



ADOPT BBMRI-ERIC

Il progetto ADOPT BBMRI-ERIC mira a rafforzare e accelerare 
l'attuazione di BBMRI-ERIC e dei suoi servizi. L’obiettivo principale 
è quello di completare o avviare la costruzione dei Common 
Services più importanti dell'infrastruttura di ricerca.

implementAtion anD OPeration of 
the gateway for healTh into 

BBMRI-ERIC (Biobanking and BioMolecular 

resources Research Infrastructure)



WP 7

Realizzazione di un Common Service for Rare Diseases

L’obiettivo del WP7 è quello di sviluppare Common Service per le Malattie 

Rare, che fornisca una prospettiva a lungo termine. Molti progetti di ricerca 

(e.g., RD-CONNECT, altri progetti  FP7 e il Joint Research Centre JRC) e network 

sulle malattie rare hanno sviluppato strumenti condivisi e piattaforme unificate 

su biobanche o registri; o entrambi; hanno raccolto biomateriali e dati per 

consentire l'accessibilità per la ricerca e per la sperimentazione clinica. 

Ma la congiunzione di biobanche e registri di malattie rare orientata 

all’interoperabilità, allo scambio e allo share di campioni e dati rimane ancora 

un problema critico, e di estrema importanza proprio per le Malattie Rare; 

ambito in cui è più difficile reperire risorse e materiali biologici e di dati.



Obiettivi e progressi

Attività di Coordinamento (lead: BBMRI.nl)

il focus di questo task: coordinamento ed integrazione di risorse esistenti e lo sviluppo

ulteriori competenze per ridurre la frammentazione nell’ambito del biobanking, dei

registri e all'interno della comunità delle malattie rare

 Il coordinamento e l'integrazione riducono la frammentazione e contribuiscono ad
ottimizzare i risultati di varie infrastrutture e progetti:

o Networking Meetings activity (BBMRI-ERIC, RD-CONNECT, Orphanet,
EuroBioBank, Elixir, RD-ACTION, Rare Disease ERNs, etc.)

o BBMRI Rare Diseases Working Group: ↘ November 15th 2016

↘ February 6th 2017

↘ May 10th 2017

↘ July 5th 2017

↘ September 27th 2017

↘ February 1st 2018



Obiettivi e progressi

Armonizzazione degli standard di qualità (lead: BBMRI-ERIC)

Definizione di specifici standard di qualità per i campioni e dati nel contesto delle

Malattie Rare per armonizzare i criteri di qualità e le procedure delle biobanche di

malattie rare esistenti con i requisiti di BBMRI-ERIC

Sistemi di Gestione per la Qualità per le biobanche di Malattie Rare:
↘BBMRI-ERIC Quality Policy
↘International Standards: ISO 9001:2008 Quality management systems, ISO
15189:2012 Medical laboratories, etc.
↘Additional Guidelines, Best Practices and standards: NFS 96-900 Certification des
Centres de Resources Biologiques, ISBER Best practices for Repositories
↘CEN/Technical Specifications for pre-examination processes: recommending the
handling, documentation and processing of specimens during the preanalytical phase
before a molecular assay is performed; are applicable to molecular in vitro diagnostic
examinations



Obiettivi e progressi

Mappare le procedure e gli strumenti già disponibili in BBMRI-ERIC e adattarli al

biobanche di Malattie Rare (lead: BBMRI.nl) - Sviluppare un modello di governance

per la sostenibilità delle biobanche di Malattie Rare (lead: BBMRI-ERIC)

 BBMRI-ERIC insieme a BBMRI.nl ha iniziato a lavorare sulla sostenibilità del catalogo di
Biobanche di Malattie Rare utilizzando la directory BBMRI-ERIC come piattaforma, per
realizzarlo:

o integrazione del catalogo di campioni biologici di RD-CONNECT con registri JRC,

o Implementazione di un’area specifica per le Malattie Rare nella directory BBMRI-
ERIC, come un catalogo on-line

o ogni biobanche di Malattie Rare è associata ad un ID Card secondo gli standard
BBMRI al link: http://catalogue.rd-connect.eu/ (ott. 2016)

 Common Service IT di BBMRI ha implementato un modello di dati esteso che supporta
la mappatura degli identificatori e l'interconnessione tra il catalogo RD-CONNECT e la
directory BBMRI-ERIC

http://catalogue.rd-connect.eu/


Obiettivi e progressi
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Registry/biobank Help-desk HD facility 
Realizzazione di Help-desk per fornire 
supporto in tempo reale alle biobanche e / 
o ai registri di malattie rare per soddisfare i 
requisiti per la partecipazione a BBMRI-ERIC

 Modello a strati: tre livelli possibili 
di richieste e tre possibili livelli di 
assistenza:

↘ 1 - Wiki system, FAQs and 
Guideline Repository 

↘ 2 - Ticketing

↘ 3 - Su particolari aspetti l'HD 
mira a direzionare 
direttamente al sito o servizio 
di interesse



Obiettivi e progressi

Website E-mail

Wiki system

FAQs

Store guidelines

Level Customers

(Biobanks)

Il modello di Help Desk è stato proposto e 
diffuso tra i partecipanti di ADOPT e del 
Rare Disease Working Group (RDWG) per 
il contributo in questioni specifiche e per 
lo sviluppo ulteriore.

 È disponibile una pagina Web wiki per HelpDesk: https://helpdesk-
wiki.bbmri-eric.eu/

Il modello HD è stato rivisto e i contributi 
sono stati armonizzati, procedendo con 
l'implementazione di una versione 
preliminare di HD in collaborazione con il 
WP3, realizzata dal Common Service IT

https://helpdesk-wiki.bbmri-eric.eu/


Obiettivi e progressi
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in collaborazione con RDWG stiamo implementando Wiki e FAQs

WIKIs’ examples
Frequently asked

questions
FAQs



Obiettivi e progressi

↘ Common Service IT ha implementato Request 
Tracking system che consente agli utenti sia 
all'interno che all'esterno di BBMRI-ERIC di inviare 
le loro richieste e assegnare queste richieste alle 
persone responsabili e monitorare i progressi del 
loro completamento. 

↘ È stato organizzato un webinar -tutorial 
pratico che mostra come usare il Request 
Tracking system (RT), che è la base per 
l'helpdesk sulle malattie rare. Il tutorial si è 
concentrato su come inviare una richiesta 
(quindi come creare un "ticket"), come gestire 
il ticket e anche come gestire le code di ticket 
all'interno del RT. 

 Help Desk Request Tracker accessibile dagli amministratori all'indirizzo: 
https://helpdesk.bbmri-eric.eu/

 Per inviare una richiesta all'Help Desk <rd@helpdesk.bbmri-eric.eu>

https://helpdesk.bbmri-eric.eu/


Obiettivi e progressi

Il sistema di tracciabilità delle 
richieste dovrebbe 
comprendere servizi aggiuntivi 
per il monitoraggio dei 
seguenti KPI:

© Email
© Chiamata 
© Tempo di risoluzione medio
© Classificazione delle richieste



Obiettivi e progressi
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Pilot Study (lead:IOR) 

L'idea del progetto è quella di rendere i dati delle biobanche e dei registri 
rintracciabili, accessibili, interoperabili e riutilizzabili (FAIR) - un sistema 

sviluppato presso l'Università di Leiden - e di testare questo tipo di 
approccio e testarne la sua efficacia anche nel contesto degli ERNs

(European Reference Networks)

ERN FAIR: testare i principi dei dati FAIR per supportare le reti di 
riferimento europee mediante una maggiore interoperabilità dei dati 

clinici e biomedici, con test case"



Obiettivi e progressi

Findable 

Accessible

Interoperable

Reusable

↘ rendere i dati collegabili,
↘ testare l’interoperabilità

Abbiamo condiviso all'interno del RD Working Group i modelli 
per la raccolta dei dati.

Infrastruttura 
europea per 
dati sulle 
scienze della 
vita

Assistenza sanitaria per 
pazienti affetti da 
malattie rare oltre i 
confini dell'UE
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