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Abstract

Biobanks store biological samples and genetic/clinical data, giving an unprecedented contribution
to the progress of biomedical research. However, the effective exploitation of their resources
depends on their accessibility. Biobanks have different modalities of resources’ accessibility that
are influenced by both social context and legislation of the countries where they operate.
Economic and academic aspects are also involved in determining the extent of sharing of their

samples and data.
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Riassunto

Le biobanche si occupano della raccolta e della conservazione di campioni biologici e di dati
genetici e clinici, fornendo un contributo senza precedenti al progresso della ricerca biomedica.
Tuttavia, I'effettivo sfruttamento delle loro risorse dipende dalla loro accessibilita. Le biobanche
hanno differenti modalita di accessibilita alle loro risorse, che sono influenzate sia dal contesto
sociale sia dalla legislazione dei paesi in cui operano. Anche gli aspetti economici e accademici

sono coinvolti nella determinazione del grado di condivisione dei loro campioni e dati.
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Introduzione

I recenti sviluppi della genetica umana e delle biotecnologie hanno comportato una enorme
proliferazione di raccolte di materiale biologico di varia natura. Le biobanche, in quanto
collezioni organizzate di campioni biologici e dei dati ad essi associati, nascono proprio in
risposta alla necessita di conservare queste risorse e di gestire il loro utilizzo, contribuendo cosi
in maniera decisiva al progresso della ricerca biomedica. Quest’affermazione ha ricevuto negli
ultimi dieci anni numerose conferme, la principale delle quali & data dagli ingenti investimenti
messi in atto in differenti paesi al fine di costruire infrastrutture di questo tipo che possano essere
efficacemente utilizzate per la gestione delle risorse biologiche (Kaye 2011). Il loro sviluppo,
insieme a quello delle tecnologie e quindi delle tecniche di analisi in laboratorio, ha notevolmente
facilitato lo studio di collezioni di campioni biologici. Si tratta di un netto passo in avanti che
apre prospettive pil ampie rispetto a un recente passato in cui la maggior parte della ricerca
biomedica poteva essere condotta avendo a disposizione solamente le piccole collezioni che i
singoli laboratori riuscivano a realizzare. Insieme a queste nuove opportunita, la rapida
evoluzione del biobanking ha presentato anche nuove sfide ai ricercatori che si trovano nella
condizione di poter accedere a risorse biologiche dall’enorme potenziale informativo.

Il campione biologico puo essere identificato come 1’unita di base sulla quale si costituiscono le
biobanche. Si tratta tuttavia di un’etichetta molto generica con la quale vengono identificati
materiali anche molto differenti fra di loro: sono campioni biologici i tessuti e le singole cellule,
ma lo sono anche alcune componenti subcellulari come gli acidi nucleici e le proteine e i liquidi
biologici come il sangue, la saliva e I’urina (Novelli e Pietrangeli 2011). Questa estrema
eterogeneita ha fatto si che le biobanche siano oggetto di profonde ambiguita, rendendo
estremamente complicato, se non impossibile, riuscire a dare una definizione univoca del
termine.

La natura dei campioni che le biobanche raccolgono e conservano € al tempo stesso la loro
principale caratteristica. Essi infatti possono essere stati donati da soggetti sani o affetti da
qualche patologia, possono essere provenienti da persone decedute o sottoposte ad autopsia,
possono essere derivati da interventi diagnostici o terapeutici oppure specificamente donati per
un progetto di ricerca e conservati per un uso successivo (De Robbio 2010). Si puo inoltre

tracciare un'ulteriore linea di demarcazione tra biobanche “di tessuti” e biobanche “genetiche”,



dove le prime sono utilizzate principalmente nell’ambito delle patologie tumorali, mentre le
seconde si caratterizzano per la raccolta e conservazione dei campioni e dei dati anagrafici,
genealogici e clinici relativi ai soggetti donatori.

Il contributo che questi materiali biologici possono dare al progresso della ricerca biomedica
dipende in larga parte non solo dalla loro ampia varieta ma anche, e soprattutto, dalla loro
effettiva disponibilita per i ricercatori nel corso delle loro attivita. Con il presente lavoro si vuole
aprire una discussione proprio sull’importanza dell’accessibilita ai campioni biologici e ai dati
conservati nelle biobanche di ricerca, considerandola come un aspetto che pud concretamente
favorire il bene comune. Non solo perché accedere con maggiore facilita a queste risorse
consente uno sfruttamento maggiore del loro potenziale informativo, ma anche perché permette

un’ottimizzazione del loro utilizzo, promuovendo cosi, in generale, la creativita scientifica.

Il donatore in prospettiva

La grande disponibilita di collezioni di campioni per i quali sono associati metadati di tipo
genealogico e fenotipico € senza dubbio la principale offerta garantita dalle biobanche. Essa
rappresenta un vantaggio decisivo per la ricerca biomedica, in particolar modo negli studi di
associazione genome-wide. | gruppi di ricerca che operano in questo ambito possono produrre
risultati statisticamente significativi nell'identificazione di associazioni fra varianti geniche e
patologie solamente attraverso l'analisi di pool di campioni e di dataset ampi. Proprio per questo
bisogna tener conto del ruolo del donatore e della sua volonta di contribuire con i propri campioni
all’istituzione di grandi biobanche. L’importanza del donatore e della sua partecipazione a
progetti di ricerca é dimostrata dall'interesse che i ricercatori stanno dedicando sia al grado di
informazione del grande pubblico rispetto ai recenti progressi scientifici, sia ai differenti punti di
vista rispetto ai potenziali rischi e benefici associati alle indagini genetiche (Godard et al. 2007;
Murphy et al. 2008; Lemke et al. 2010).

In un lavoro pubblicato nel 2013 da George Gaskell, uno psicologo sociale della London School
of Economics, emerge come nel contesto socio-culturale europeo le biobanche siano ancora poco
conosciute dai non addetti ai lavori. Infatti, questo studio ha rilevato come piu dei due terzi dei
soggetti intervistati non ne abbia mai sentito parlare, mentre solamente il 17% ha affermato di

essere a conoscenza della loro esistenza e di avere dedicato del tempo a documentarsi per saperne



di piu. Le persone maggiormente informate si trovano concentrate nei paesi del Nord Europa
quali Finlandia, Svezia e Islanda; in questi paesi si riscontrano inoltre alti livelli di partecipazione
pubblica a progetti che coinvolgono le biobanche, a dimostrazione della stretta correlazione tra
coinvolgimento pubblico e livello di informazione. Per comprendere come i cittadini si
avvicinano a queste istituzioni, oltre a valutare il grado di conoscenza della loro esistenza, risulta
interessante soprattutto identificare le motivazioni che spingono alla partecipazione attiva di
coloro che decidono di fornire un campione biologico. Per la maggior parte si tratta
semplicemente di soddisfare la loro curiosita per la scienza stessa e di assecondare il desiderio di
contribuire in qualche modo al progresso scientifico, soprattutto per cio che riguarda la ricerca di
cure per malattie genetiche. | potenziali benefici di un progetto di ricerca sono un importante
motivo che puo spingere a partecipare ma, dato che raramente le biobanche possono garantire
benefici immediati per i donatori, quello che risulta piu rilevante nel processo decisionale € il
potenziale guadagno per I’intera societa (Allen e McNamara 2011). Vi sono tuttavia anche aspetti
che spingono nella direzione opposta e che cioé concorrono a ridurre la partecipazione pubblica
alle attivita di ricerca in cui le biobanche sono coinvolte: la mancanza di informazioni circa lo
scopo della ricerca stessa, la paura che questi studi possano evidenziare una disposizione
familiare per una determinata patologia, la discriminazione da parte di compagnie assicurative,
dei datori di lavoro o delle stesse istituzioni pubbliche (Lemke et al. 2010). In particolare, fornire
maggiori e piu dettagliate informazioni ai potenziali donatori in merito agli scopi e ai metodi
delle indagini che saranno condotte utilizzando i loro campioni biologici pud contribuire ad
aumentare la consapevolezza pubblica, a ridurre i timori e a conferire fiducia nei confronti del
lavoro dei ricercatori.

La trasparenza risulta quindi essere il requisito necessario per il raggiungimento di un’adeguata
partecipazione pubblica, in assenza della quale lo sviluppo stesso delle biobanche e della loro
utilita scientifica rischia di entrare in crisi. In questo processo il donatore gioca indubbiamente un
ruolo importantissimo, in quanto con il suo campione biologico contribuisce concretamente alla
costituzione delle biobanche. Per questo diviene di fondamentale importanza il diverso modo di
intendere la partecipazione. L’atto partecipativo puo essere visto come donazione del singolo che
contribuisce in questo modo al progresso scientifico e al bene proprio, se previsto, e della
collettivita. Questa visione della donazione é ulteriormente rafforzata dalla Convenzione sui

diritti umani e sulla biomedicina firmata a Oviedo nel 1997 nella quale si afferma che i progressi



della biologia e della biomedicina devono essere utilizzati per il beneficio delle generazioni
presenti e future, mostrando considerazione per I’'uomo come individualita singola e come mezzo

di difesa e salvaguardia delle generazioni future.

Fra gestione e condivisione

Una volta chiarito il ruolo del donatore e I’importanza della trasparenza ai fini della sua
partecipazione nel processo di costituzione stesso delle biobanche, e necessario adesso delineare
in maniera piu dettagliata come le biobanche gestiscono le loro risorse. Per fare cio risulta
indispensabile tenere in considerazione al tempo stesso le relazioni e le contraddizioni che si
possono generare fra la componente materiale e quella informazionale dei campioni biologici
(Macilotti 2011). In questo senso, la prima sfida per le biobanche di ricerca e rappresentata dalla
necessita di trovare un equilibrio fra gli interessi scientifici dei ricercatori e le aspettative dei
donatori. La risoluzione di questo problema sta tutta nel migliorare lo sfruttamento delle
potenzialita e della flessibilita del consenso informato, formulandolo in modo da renderlo
efficace al fine di garantire la sostenibilita di un'ampia accessibilita alle risorse da parte di
ricercatori esterni alle biobanche (Kaye 2012; Macilotti 2013; Colledge et al. 2014; D'Abramo
2015). Tuttavia, anche riuscendo in questo intento, esso non sara sufficiente a evitare di scontrarsi
con gli interessi economici che sempre piu si celano dietro agli scopi scientifici. Per comprendere
questo problema e sufficiente fare una semplice ricerca in rete per trovare con facilita numerosi
siti (deCODEme, 23andme, Navigenics, per citarne alcuni) che offrono test genetici a pagamento
a privati. | campioni biologici e i dati che queste societa raccolgono e immagazzinano in grandi
guantita rimangono tuttavia largamente inutilizzabili dal punto di vista della ricerca scientifica,
perché inaccessibili alla maggior parte dei ricercatori. Pit specificamente riguardo alle biobanche
c’¢ da dire che ve ne sono numerose finanziate esclusivamente con fondi privati che svolgono
attivita che sono dichiaratamente a scopo di lucro. Il biobanking & quindi oggi anche un business:
la richiesta continua di materiali biologici umani di alta qualita & il motore che spinge questo
mercato. Dal report pubblicato nel luglio 2019 dal Prescient & Strategic Intelligence Private Ltd.
emerge che il mercato globale del biobanking ha generato nel 2018 entrate per quasi 26 miliardi

di dollari e si prevede che avanzera a un tasso annuo di crescita composto del 6.2% fino al 2024,



Non e tuttavia solamente una questione di soldi. Infatti, anche se le biobanche di ricerca
aderissero in maniera piu convinta ai principi dell'Open Science, numerosi ostacoli etici possono
comunque impedire un’ampia accessibilita alle loro risorse. Innanzitutto perché le politiche di
condivisione sono differenti da paese a paese. Tali differenze dipendono soprattutto dal fatto che
le legislazioni locali devono essere conformi con le abitudini e i valori che caratterizzano il
contesto socio-culturale nel quale le biobanche operano (Kaye 2006; Haga e Beskow 2008). A
partire dalla definizione del consenso informato, il personale di una biobanca dovra quindi tenere
in considerazione una serie di aspetti nel formulare la parte relativa alla gestione dei campioni e
dei dati. Esso dovra innanzitutto venire incontro alle richieste imposte dai comitati etici. Inoltre,
dovra trovare il modo piu trasparente possibile per spiegare quali potranno essere gli usi futuri dei
campioni raccolti, mettendo cosi il potenziale donatore nelle condizioni di compiere una scelta
realmente consapevole (Colledge et al 2014; D'Abramo et al. 2015).

La semplificazione delle procedure di accessibilita alle risorse immagazzinate e gestite dalle
biobanche, oltre che una loro maggiore diffusione, & un aspetto importante che senza dubbio pud
influenzare positivamente i processi di avanzamento della ricerca biomedica. Si tratta di una delle
possibili maniere in cui puo manifestarsi un’auspicabile maggiore permeabilita dei confini fra
istituzioni e comunita scientifiche. Questa permeabilita potra pero essere compresa nel suo senso
pitu ampio solamente se si tengono in considerazione i suoi valori epistemici, morali, sociali,
politici e culturali. Questo discorso generale pud essere riprodotto a maggior ragione nel
particolare caso dell’accessibilita alle risorse biologiche. Si e infatti ormai diffusa nel mondo
della ricerca biomedica una convinzione condivisa riguardo all’importanza di potervi accedere in
maniera efficiente e semplice, anche per il suo effetto traino nella creazione di maggiori
opportunita di collaborazione fra studiosi operanti in ambiti molto differenti fra di loro.
Nonostante ci0, ancora oggi numerosi laboratori continuano a raccogliere campioni e a produrre
dati che rimangono secretati, non mostrando cosi una reale propensione alla condivisione (Nelson
2009; Cadigan et al. 2014; Destro Bisol et al. 2014). La tensione che si viene a creare tra i
bisogni individuali dei ricercatori e le loro responsabilita nei confronti dei contribuenti ha la sua
controparte nella percezione della comunita scientifica riguardo alle biobanche e ai servizi che
esse offrono. Sostanzialmente, le biobanche possono essere viste come delle “entita ambigue”
identificabili come luoghi per I'immagazzinamento e l'archiviazione di un patrimonio culturale

liberamente accessibile per la realizzazione di scopi rilevanti, ma anche come imprese



commerciali a scopo di lucro (Milanovic et al. 2007). Al tempo stesso, i partecipanti alle ricerche
delle biobanche hanno anche esternato la loro preoccupazione riguardo al fatto che, in certe
condizioni, gli interessi privati e commerciali di alcune di queste istituzioni possono prevalere
rispetto al bene pubblico, generando in questo modo impreviste tensioni sociali (Godard et al.
2010).

L'importanza di garantire i diritti dei donatori e storicamente dimostrata dalla formulazione dei
principi del cosiddetto “Belmont Report”, un documento emesso il 18 aprile del 1979 dalla
National commission for the protection of human subject in biomedical and behavioral research
che ha definito le principali linee guida che ancora sono oggi ampiamente seguite quando si
conducono ricerche che coinvolgono soggetti umani. Al tempo stesso perd questo documento €
stato spesso criticato, soprattutto per la sua scarsa attenzione alle dinamiche di interazione fra
ricercatori e donatori (Weijer et al. 1999; Blee e Currier 2011). Da questo punto di vista un passo
avanti e stato fatto grazie anche all'impegno di importanti strutture politico-economiche, volto a
identificare soluzioni dirette al soddisfacimento dei bisogni sia dei ricercatori sia dei cittadini.
Non si puo non citare da questo punto di vista il supporto in favore dell'accesso aperto ai prodotti
della ricerca scientifica finanziata con fondi pubblici da parte dell’Organisation for Economic
Cooperation and Development (OECD). Infatti, nel report Promoting access to public research
data for scientific, economic and social development, i membri di un Follow-Up Group
dell'OECD hanno raccomandato l'adozione di politiche Open Access allo scopo di sfruttare al
massimo il potenziale in termini di conoscenza che i prodotti della ricerca possono offrire, in
modo cosi da fornire un maggiore ritorno dagli investimenti pubblici in termini di progresso

scientifico, economico e sociale (Arzberger et al. 2004).

Uno sguardo empirico

La maggior parte della letteratura scientifica sulle biobanche di ricerca e dedicata alla descrizione
delle dinamiche di sviluppo del biobanking, alla classificazione delle strutture, alla tipologia e
utilita dei materiali che esse immagazzinano, oltre che agli aspetti etici, legali e sociali legati alla
raccolta e gestione dei campioni biologici umani (Hirtzlin et al. 2003; Zika et al. 2011; Cadigan
et al. 2013; Henderson et al. 2013). L'attitudine alla condivisione dei campioni biologici e dei

dati da parte delle biobanche di ricerca e invece stata finora analizzata solamente in maniera



parziale. Alcuni studi hanno posto I'accento sull'opinione dei donatori e del grande pubblico
rispetto alle relazioni fra condivisione dei materiali biologici e rischio di violazione della privacy
(Kaufman et al. 2009; Lemke et al. 2010). Un'indagine piu mirata € stata invece realizzata da
Fabien Milanovic, David Pontille e Anne Cambon-Thomsen (2007) del Centre d'Etude et de
Recherche Travail Organisation Pouvoir di Tolosa. Questi studiosi hanno condotto una ricerca
etnografica in tre biobanche francesi tramite la quale hanno evidenziato come le pratiche di
accesso ai loro dati dipendessero da differenti regimi di scambio che possono coesistere e che
sono strettamente legati alle pratiche quotidiane messe in atto in queste strutture. Un'altra
indagine etnografica é stata inoltre sviluppata da Stacey Pereira (2013) del Center for Medical
Ethics and Health Policy di Houston in una biobanca statunitense, al fine di comprendere quale
sia il punto di vista dei suoi operatori rispetto alle pratiche di condivisione dei campioni biologici.
Da questo secondo studio emerge una sostanziale apertura alla condivisione, che pero per
divenire effettiva necessita di una adeguata trasparenza e di infrastrutture efficienti in grado di
supportare la distribuzione dei materiali.

Questi lavori hanno contribuito a mettere in luce come 1’accessibilita ai materiali biologici delle
biobanche sia vincolata dalla presenza di alcune barriere etiche, legali e sociali operanti fra queste
istituzioni e la comunita scientifica. Si tratta tuttavia di studi focalizzati su specifiche realta locali,
che non permettono quindi di compiere ragionamenti in senso pit generale. Per questa ragione ci
siamo convinti della necessita di condurre una prima indagine esplorativa su scala globale al fine
di comprendere meglio come le biobanche di ricerca gestiscono i materiali biologici che
raccolgono e conservano (Capocasa et al. 2016). Dall’analisi delle risposte a un questionario on
line proposto a un campione di biobanche distribuite in tutto il mondo e emerso innanzitutto che
la maggior parte di esse permette a ricercatori esterni di accedere ai loro campioni (95,7%) e ai
loro dati (85,4%). Tuttavia, nella quasi totalita si tratta di una accessibilita condizionata e i
requisiti richiesti, a volte molto stringenti, sono riportati in linee guida che differiscono fra loro.
Confrontando i contenuti di queste ultime con le risposte ai questionari sono emersi tre principali
argomenti di discussione.

Il primo é che le biobanche prima di permettere ad altri di utilizzare i propri materiali vogliono
sapere come i richiedenti intenderanno utilizzarli. Questa richiesta e strettamente legata alla
specifica clausola relativa alla condivisione dei dati e dei campioni riportata nel consenso

informato originale utilizzato. Al tempo stesso, essa consente un certo livello di controllo da parte



delle biobanche rispetto all'affidabilita scientifica e alla reputazione dei richiedenti e del loro
gruppo di ricerca. Si tratta di verifiche fondamentali per le biobanche, soprattutto per evitare un
uso errato delle loro risorse. Questo atteggiamento puo essere visto come un approccio etico e
tecnico alla gestione delle risorse scientifiche che puo favorire la fiducia del grande pubblico nei
confronti del lavoro di queste istituzioni.

Il secondo aspetto riguarda la disponibilita e ’origine, pubblica o privata, dei fondi di ricerca.
Dall’indagine € emerso infatti che le biobanche sono di solito piu inclini a collaborare con gruppi
di ricerca che lavorano grazie a fondi pubblici. Non solo I’origine, ma anche la disponibilita di
fondi risulta essere un criterio adottato dalle biobanche nel decidere se fornire 0 meno i propri
materiali a terze parti. La presenza di clausole direttamente legate a determinati benefici
economici per le biobanche rivela una loro possibile “seconda natura” come istituzioni che
producono anche profitti nel fornire servizi di raccolta e immagazzinamento di materiali
biologici. Tuttavia non é chiaro se la natura commerciale di molte biobanche operi realmente
come una barriera alla condivisione e al pieno sfruttamento delle loro risorse. La condivisione di
campioni e dati e una pratica che puo essere influenzata, o anche ostacolata, dall’introduzione di
finanziamenti privati e dalla collaborazione con soggetti privati, in quanto questi ultimi possono
avere aspettative economiche riguardo all’uso delle risorse prodotte con i loro soldi e possono
avere conseguentemente stipulato degli accordi che disciplinano tali collaborazioni, agendo come
barriere alla condivisione (Caufield et al. 2014).

Il terzo aspetto riguarda infine il problema della co-authorship. Sostanzialmente, per alcune
biobanche il nome come co-autore sulle pubblicazioni future realizzate dall’analisi dei loro dati
deve essere garantito in anticipo al momento della richiesta di accesso agli stessi. Si tratta di una
abitudine figlia delle regole della competizione accademica che gia altri autori avevano
riscontrato nelle dinamiche di condivisione dei dati scientifici fra gruppi di ricerca e che puo
contribuire alla diffusione di un clima di sfiducia e di minore propensione alla cooperazione
all’interno della comunita scientifica (Vogeli et al 2006; Milanovic et al. 2007; Tenopir et al.
2011).



Considerazioni conclusive

Il generale consenso dei ricercatori operanti nell’ambito delle scienze biomediche riguardo
all'importanza dell'accesso aperto alle risorse biologiche umane gestite dalle biobanche di ricerca
ancora oggi non é sufficiente a garantire un sostanziale indebolimento delle barriere alla
condivisione. Come si € potuto valutare, aspetti economici e accademici sono coinvolti nel
determinare le modalita di gestione dello sfruttamento delle potenzialita dei campioni biologici e
dei dati da parte delle biobanche che attualmente operano su scala globale. Azzardando
un’interpretazione generale, forse anche un po “forte”, sembrerebbe oggi esistere una tensione fra
professionisti delle biobanche concentrati sugli aspetti commerciali del loro lavoro e ricercatori
impegnati nel rincorrere la loro carriera. Ma appunto di interpretazione “forte” si tratta, mentre la
realta dei fatti puo autorizzare uno sguardo piu ottimistico. La cultura dell’Open Science si sta
infatti sempre piu diffondendo negli ultimi anni in differenti ambiti delle scienze della vita e
sempre piu ricercatori che operano in contesti socio-culturali anche molto diversi fra loro
percepiscono la condivisione delle risorse scientifiche come un requisito primario per lo sviluppo
di nuove opportunita di studio e di nuove collaborazioni (Foster e Sharp 2007; Boulton et al.
2012; Capocasa et al. 2013; Destro Bisol et al. 2014; Capocasa e Rufo 2019). Insomma, é chiaro
che oggi la partita delle biobanche si gioca sul campo delle loro risorse, del loro utilizzo e della
possibilita di sfruttarle quanto piu & possibile (Capocasa et al. 2015, 2018). Tale sfruttamento
dipendera dalla capacita da parte di tutti gli attori coinvolti di riuscire a superare i problemi
ancora irrisolti, su tutti la mancanza di standard condivisi per la raccolta, la catalogazione e la
successiva gestione dei campioni e le questioni legate all’effettiva sostenibilita nel lungo termine

di molte di queste strutture.
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