GENETIC COUNSELLING

Process involving the individual
and extending to him/her family




GENETIC COUNSELLING

A non directive process by which patients or
relatives at risk of a disorder that may be
hereditary are advised of the consequences

of the disorder, the probability of developing
and transmitting it and the ways in which
this may be prevented or ameliorated
(Harper).




GENETIC COUNSELLING

The genetic counselling has the goal to offer
in a collaborative and integrated perspective
possible options regarding:

-the mode of inheritance and
related risk figures

-the co
-the co

nort of genetic testing available

nort of reproduction monitoring

- support in the autonomous decision
process
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BASIC METHODOLOGY IN GENETIC
COUNSELLING: an integrated view

eCollection of the family history and pedigree (mode of inheritance)
eDetailed clinical information regarding the patient and relatives
eProposing and organising novel clinical or instrumental investigations
eCollecting informed consents and ethical issues

eAddressing laboratory testing

eInterpreting the genetic testing outcome




OBJECTIVES OF GENETIC
COUNSELLING

eTo discriminate between environmental and genetic factors in the
presenting phenotype

eTo address a better phenotype definition

oTo identify the possible mode of inheritance of the condition

oTo identify the causative genotype

oTo identify the at risk individuals

eTo provide information regarding the quality and quantity of risk

oTo provide support in the autonomous decision process in prevention
and therapeutic strategies, taking into account the ethical issues
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Collection of the family
history and pedigree
(mode of inheritance)
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Detailed clinical
information regarding .

the patient and
relatives




PHENOTYPE
DIAGNOSIS
(PHENOMICS)

CLINICAL
INSTRUMENTAL

BIOCHEMICAL
IMMUNOCYTOCHEMICAL



Common pedigree
problems

* Different mutations can result in the
same phenotype

— Locus heterogeneity - mutations in different
genes eg. Alpha and beta thalassemia

— Allelic heterogeneity - different mutations in
same gene e.g2. Hb S and C




e Proposing and
organising novel
clinical or

instrumental
iInvestigations




e Collecting
informed
consents and

ethical issues




Linee quida etiche per test genetici (WHO)

3 they should be encouraged when the information might be used for
prevention and therapy ( )

3 they should be voluntary and based on the informed consent ¢ )

3 they should be offered to adult individuals, even if 3 therapy ore prevention
are not available ¢ )

3 the genetic tests on asymptomatic children should be avoided if a clear
impact on prevention or therapy does not exist ( )

3% Schools, education and governative programs, insurance and job providers
must not have access to genetic testing results

The informed consent must always be collected informing the individuals about:
~significance of the test
~limits of the test
~possible results
-impact of the test on the reproductive life




e Addressing
and
interpreting

laboratory
testing




GENETIC TESTS

Genetic tests
are the most important
product,

in terms of clinical impact, of
applied research




e Definition

The analysis of human DNA, RNA,
chromosomes in order to detect

heritable disease-related genotypes/
mutations for clinical purposes

(US Task force on genetic testing
1999)




GENETIC TESTS

Investigations carried out
* Prenatal
e Perinatal

e Postnatal

* The typing of DNA/RNA and chromosomal regions
will allow the 1dentification of the genetic constitution
of each individual




GENETIC TESTS

Tests done on the genome as a whole
cytogenetics
gene profiling (arrays)

Test done on specific genes/regions

molecular genetics
molecular cytogenetics




GENETIC TESTS: cytogenetics

G-bands

-Can review the whole genome
-Used for gross rearrangement
abnormalities

Characteristics:

low resolution (standard karyotype)
intermediate resolution (FISH)

high resolution (CGH)




GENETIC TESTS: molecular genetics

-Can identify both small mutations
and gross rearrangements

-Characteristics:
define the genotype
are gene-specific

Limitations:
time consuming
expensive
requires high specialisation

mutations screening often difficult to be set up

(allele heterogeneity, private mutations, atypical mutations)




s b
SCOPE OF GENETIC TESTS
# Diagnostic Test
# Carrier 1dentification test
# Presymptomatic (or preclinical) test

# Predisposition test

# Screening test

# Medical/legal test




La bioinformatica come tool per

la analis1 d1 gen1 malattia




Gene cards

National Center for Biotechnology Information

Mational Library of Medicine Mational Institutes of Health

The AceView genes
(last updated September 13th, 2005)




gcgcctgccatgggggagggtgecaggggagaggcactgggggtgtcectgagegac
ccccacccectgttgcaggacttcagggccacaggtgetgeccaagATGCTCCAGGG
CACCTGCTCCGTGCTCCTGCTCTGGGGAATCCTGGGGGCCATCCAGGCCCAGCAG
CAGGAGGTCATCTCGCCGGACACTACCGAGAGAAACAACAACTGCCCAGgtgcca
ggggtcgggggccgggggctetgggeatttggggggcagttgggaccagtaccca
ggtgccaggggtcgggggccgggggetctgggecatttggggggcagttgggacca
gtacccaggtgccaggggtcgggggecgggggcectcectgggcatttggggggeagtt
gggaccagtacccaggtgccaggggtcgggggecgggggctectgggeatttgggg
ggcagttgggaccagtacccaggtgccaggggttgggggceccgggggectcectggceat
tcgggggcagtgaggtcaaacccacaaacaggcacggggccaggaaacggggctce
caacagcagtccctcecctgaggectggectcgtgacaggtcecctgtgeccccacaAGAAG
ACCGACTGCCCCATCCACGTGTACTTICGTGCTGGACACCTCGGAGAGCGTCACCA
TGCAGTCCCCCACGGACATCCTIGCTCTTCCACATGAAGCAGTTCGTGCCGCAGTT
CATCAGCCAGCTGCAGAACGAGTTCTACCTGGACCAGGTGGCGCTGAGCTGGCGC
TACGGCGGCCTGCACTTCTCTGACCAGGTGGAGGTGTTCAGCCCACCGGGCAGCG
ACCGGGCCTCCTTCATCAAGAACCTGCAGGGCATCAGCTCCTTCCGCCGCGGCAC
CTTCACCGACTGCGCGCTGGCCAACATGACGGAGCAGATCCGGCAGGACCGCAGC
AAGGGCACCGTCCACTTCGCCGTGGTCATCACCGACGGCCACGTCACCGGCAGCC
CCTGCGGGGGCATCAAGCTGCAGGCCGAGCGGGCCCGCGAGGAGGGCATCCGGCT
CTTCGCCGTGGCCCCCAACCAGAACCTGAAGGAGCAGGGCCTGCGGGACATCGCC
AGCACGCCGCACGAGCTCTACCGCAACGACTACGCCACCATGCTGCCCGACTCCA
CCGAGATCGACCAGGACACCATCAACCGCATCATCAAGGTCATGgccgtccacce
actccgggcctcactttaccecctctgtgagtgcecggaggec

Gene card for COL6alphal

(congenital muscular dystrophy Ullrich type)




Genoma Umano
3000 Mb

Geni e sequenze associate DNA extragenico
900 Mb 2100 Mb

3000 geni noti

Non codificante DNA unico e a DNA ripetitivo
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LINKAL GENE

Vediamo ora piti in dettaglio Ia parte di record relativa al gene

-

FEATURES Location/Qualifiers
source _ l..963 |

Jorganismn="Homo sapiens"
/mol_type="mRNA" tipo molecola (DNA, mRNA .
/db_xref="taxon:3606"
/chromosome="17"
/map="17ql2"
1..963 == R : . .
/yene="TCAP" nome ulficiale tilt'“ aene € sinonumi

cromosoma e posizione di mappa
/mote="gynonyms: TELE, CMDIN, T-cap, LGMDZCG, telethonin"
/db xref="GeneID:8557" link al database de1 geni Entrez Gene
/db_xref="LocuslD:}

link a malattie genetiche
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RICERCA DI GENI

Proviamo a fare una ricerca complessa usando gli operatori booleani

Getting started Sample quenes

Look for genes by name part and multiple  transporter AND ("Drosoplala melanogaster”[orgn] OR "Ius
species musculus"[orgn]) more

Look for genes by chromosorae and symbol  (II[chy] OR 2[chy]) AND adh*[sym] more.

Cerchiamo uno dei geni della rubisco
http://Iwww.rcsb.org/pdb/molecules/pdb11 1.html

in Arabidopsis thaliana
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RICERCA DI GENI

«Siamo interessati al gene “subunita 1A” di rubisco.

e
:] wII'Jh:&. oo AND 1A AND Arabidopsis thaliana [orge EIDI Clear | ¥ cunert reconds orl

Limits Freviewdlndex Histom Clipboard Details
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LINKALLE MALATTIE GENETICHE

Si possono esaminare le malattie genetiche associate a quella

posizione di mappa (gene)

FEATURES Location/Qualifiers

sSource l..963
Forganisn="Homo sapiens"
Jmal typeas="mPNAL"
fdh_wref="taxnn:9606"
Schromosome="17"
Fmap="17412"

Sre l..963

Fgene="TCAP"
/note="synonyms: TELE, CHMDIN, T-cap, LGMDEZG, telethomin'
Jdb zref="lLenelD:3557"
fdb_xref="LocuslD:§557"
fdh_xref="H1HtED44$E"




Mutaziomn (alterazion della sequenza nucleotidica di un gene) possono nifletters: i alterazion:
della funzionalita della proteina da esso codificata. Questo mutazioni possono causare le
cosiddette malattie genetiche.

Esempio: una mutazione a carico del gene della [ globina fa s: che una particolare base del gene
venga sostitiuta con un’altra, cio altera il codone e nella proteina cio si riflette nella sostituzione

di un glutamato con una valina e in una ndotta funzionalita della proteina che causa una
malattia genetica detta anenua a cellule falciformu (anenua falciforme).

Mutazion: a carico di gens different: causano molte malattie genetiche diverse per questo e stato
costituuto i database OMIM.




Database di malattie genetiche (umane)
OMIM
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LA REGIONE CODIFICANTE (CDS)

Consideriamo ora solo la parte codificante (tradotta in aminoacidi) della sequenza di

RNA messaggero

- . asentto & lnneo 963 nucleotidi
L..563 * -
fogerie="TCAP"
Inote="synonyns: TELE, CMDLE, T-cap, LGHDZG, telethonin®
fdb_;ref-"GeneID:DSZ""
fdb_grnf:"Lnnu:ID:Q:ET"
) rdh xref=_"I-L[}![:r:-L44:lﬂ‘
| Ls..s18 | CDS5: La parte tradotta va dalla base 15 alle 518
— Sfgerne="ITCAR"
fnote="1% kDa ssrcomeric protelin:
EGIHP?HEtTECElhﬂﬁIE :"gu_cnmpunenb: CyCoplasm [goid OO0 T3] LE?EHEEEE_HHTT“K
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GENE ONTOLOGY
TAS8] [pmid SBL7TTES]: v seneontolooy ore
go_process: cell shape and cell size control [goid 11[“" IWW. ZENCONTOI0EY. 0TS
0007148] [evidence E] [pmid 3517758] -

, Yo_prooess: protein complex asseowbly [geid O000cdel]
“fevidenoeTaE—(omid-Sel7Fea
roodon starc=l
fprodact="tzlethotiin"
fprotein_id="NF_O03569. 1" Link alla proteina
Jab HreI="GLI45073455"
fdb_;rnf:"ﬂannID:EEE“"
fdb_xref="LocusID:gL57"

Jab Hre I="ITTH: 604455 "
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LINK ALLA PROTEINA

Clickando sul link protein_id si arriva al record della proteina corrispondente

LOCTTS
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UVILELON
DES0URCH
EXZTTIORD S
20URCE
COREANISH

BEIFERENCE
AUTHOERS
TITLE
JOTENE]L

PUEHED
REMARE

UTHFYORWY

KP_0D3654 L&7T aa linear PRT Z0-DEC-2003

telethonin, 12 kDa =actconeric protein [Homo s=apiens=].
KNP 0D3654
KJ 003684.1

RXFSHQ:

Cl:45074%28
accassion IM DO3673.Z
Howo =apiens {(hunan)

Homo =zapiens

Euharyota; Matazoa; Chordata;
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1 leesidues L wo LST)

Gautel M.,
Svergun,D.I.
Solution scattering suggests
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Jd. Biol. Chem. 278 (<)
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Z2003)
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3

1 &7

rn
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PROTEINA

Modalita grafica. Vedere il funzionamento delle opzioni

Display | Graphics | siow|! vI Sandio | |Fie -I GatSubsaguenca
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PROTEINE CON GLI STESSI DOMINI

Sono immediatamente accessibili anche proteine avent: gl stess: domum
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PubMed | All Databases

Human Genome

GenBank

Map Viewser

Search across databases |d38
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3114 Y1 PubMed: biomedical literature citations and abs

726 E:j PubMed Central: free, full text journal articles

none m
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none

none

Site Search: NCBI
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Protein: sequen

Genome: wi

Structure: thres

Taxonomy:

SNP: zingle n otide polymorphism

Gene: gene-centered infarmation

HomoloGene: sukaryot

PubChem Compound: unigue

37 E’
Ty ¥
none lﬁ?

11 [

none

OMIM: ocnline Mendel

OMIA: Online Mendelian Inh

UniGene: gene

3

-griented clu

UniSTS: markers

PopSet: population stud

GEO Profiles:

GED DataSets:

Lers or Ir.




http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim/

- OMIM: online mendelian inheritance in man

- Creato da Victor McKusick

- Continuamente aggiornato

- Punto chiave per acquisire informazione sui caratteri
mendeliani umani, patologici € non

- A ogni carattere viene attribuito un numero a 6 cifre
MIM
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url per bioinformatica IN
GENETICA MEDICA

OMIM

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim

NCBI

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/

GENECARDS

http://www.genecards.org/

GENEREVIEWS
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/sites/GeneTests/review ?db=GeneTests
ORPHANET
http://www.orphanet-italia.it/national/IT-IT/index/homepage/
EUCERD

http://www.eucerd.eu/




ETICA IN GENETICA MEDICA




Introduciamo il concetto di
BioEtica

Dy Kepodbb an wllons sommn, Mamar bn pogvel o pot salraie o sowlle Wi oW beir b | apies vt
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BioEtica : le origini

Quali sono le origini della bioetica?

. Il Codice di Norimberga (1947) con la
condanna di ogni sperimentazione
sull'uomo senza 1l suo consenso

. Allarme suscitato da talune
sperimentazioni negli USA

. La Dichiarazione di Helsinki sulla
sperimentazione clinica (1964-2000)




BioKtica: il termine

Chi ha coniato il termine Bioerica?

* 1970-71: I'oncologo americano V. R. POTTER
— prima volta del termine “BIOETICA™

070 ER, [ S R I S R |
+ 1970 - Bioerhics. The science of survival

— I fronte al pericolo per la sepravvivenza
dell'mterc ecosistema, la BIDETICA come “una
nuova disciphna che combimasse la conoscenza
biolegica con la conoscenza del sistema del
valorn nmant”

“Un “powre” ma das culmre: scientifica e umanistica




ioEtica e sperimentazione

A parre il nome ... 1 problemi che portarono allo
sviluppo della bioetca. 1

Il processo di Morimberga contro i

g * Lasperimentazione crimini dei medici nazisti

The Birth sull’'uomo

= H i | eriori rile Tione oi e 2 soqae 1
of Bioethics Ulteriori rilevazione di abusi su soggetti




BioEtica e genetica

A parte il nome ... 1 problemi che portarono allo sviluppo
della bicetica. 2

+ La sperimentazione
sull'uomo

of Bioethics + Le scoperte della genetica

La genetica e la nascita della Bioetica

pf'-:gr'ammazwone di esperme

integr ne nell’Escherich

del virus SV40 (tumori nel

infettive per l'vomo, in asso

cerebrali)

Interrogativi:

) I'E.Coli fosse sfuggito al controllo?

e avesse infettato i ric tori?
e si fossero scatenate epidemie di ¢

L'ESPERIMENTO NON FU PIU ESEGUITO

La genetica entra nei Parlamenti: audizioni
di scienziati e ricercatori (lo stesso Watson
nel 1971, che illustra gli enzimi di
restrizione)




Genetica e bioetica nel
terzo millennio




I pericoli delle biogenetica: la storia

Piano eugenetico nazista: eliminazione degli
ebrei abitanti in Europa, dei gruppi “inferior1” e di
quell “difettos1™

“Legge di1 sterilizzazione genetica”: sterilizzazione
di1 225.000 persone per ordine della Corte di
Sanita Ereditaria

Leggi di Norimberga, 1935: piano diventa
esplicitamente antisemita, proibiti 1 matrimonti tra
persone di provenienza etnica differente

1939: programma d1 eutanasia per gl individui
“inutili”




Princip1 guida per 1 test genetici

e Tutela della confidenzialita dei dati, rispetto
dell’autonomia personale, conoscenza piu
approfondita della genetica, previsione di
beneficio, equita d’accesso (President’s
Commission, Linee guida, 1981)

e Screening genetici obbligatori: mai per
ottenere un pool genetico sano o0 una
riduzione dei costi sanitari




Documenti internazionali

e Consiglio d’Europa, Convenzione di bioetica :
“Non s1 potra procedere a fest predittivi di malattie
genetiche o che permettano di identificare il
soggetto come portatore d1 un gene responsabile
di una malattia o di1 scoprire una predisposizione o
suscettibilita genetica ad una malattia, se non a fini
medici o di ricerca medica, e sotto riserva di un
counseling genetico appropriato’”




Terapie geniche

e Somatiche: si interviene sul patrimonio genetico di
cellule dell’ organismo (soma=corpo)

Germinali: s1 interviene nelle prime fasi di
formazione dello zigote o dell’embrione, o sui
gameti, e s1 elimina 1l difetto genetico,
trasmettendo cosi la modificazione anche agli
eventuali discendenti




A tavore delle terapie geniche

Dovere di cura

utilita terapeutica

efficienza

rispetto del

preventiva

la scelta autonoma delle coppie

rispetto del

la liberta della ricerca




Contro 1’uso delle terapie geniche

Imprevedibilita dei rischi

effetti sulle generazioni future

costi alti delle pratiche: questioni di giustizia?
integrita del patrimonio genetico

“pendio scivoloso™: da cura a manipolazione?
Eugenetica’

Confine terapia - potenziamento?

Discrimine salute - malattia?




I.a clonazione

Anno II Numero 29 del 21 Febbraio 2003
Articolo
Gb. E' morta Dolly, un mito, la prima pecora clonata




I.a clonazione

Clone: dalla biologia vegetale, la talea,
che puo duplicare un’intera pianta

(greco clon = germoglio)

“Clonazione’: tecniche di laboratorio
che comportano la produzione di un
insieme di individui (molecole di DNA,
cellule o interi organismi) derivanti per
duplicazioni successive da un unico
progenitore, di cui risultano copie

1identiche

Febbraio 1997, Roslin Institute,
Edimburgo: Ian Wilmut pubblica i
risultati dell’esperimento di clonazione
di un agnellino, la pecora Dolly (per

trasferimento nucleare)

In Vitro fertilized embryo

—Cull wnll

i
{jf Fulor bodies
Sprrre -,

Early day 0

Late blostocyst

Day 5 te day &




Tecniche di clonazione

e Clonazione per scissione embrionale: formazione
di piu embrioni per separazione delle cellule,
all’1nizio della divisione (embryo splitting)

e Clonazione per trapianto/trasferimento nucleare:
mserimento del nucleo di una cellula somatica in
un ovocita enucleato




Genetica medica: luci e ombre

Consulenza genetica e diagnosi prenatale
Le malattie ereditarie

Test genetici

La rivoluzione del progetto genoma




Conclusioni — I'importanza della consulenza genetice

L obiettivo della consulenza genetica € quello di aiutare il
consultante, la coppia o la famiglia a....

comprendere le informazioni mediche, inclusa la
diagnosi, la prognosi e le terapie disponibili

rendersi conto del contributo ereditario alla malattia e del
rischio di ricorrenza

prendere le decisioni che sembrano appropriate in
rapporto al rischio di ricorrenza, ai progetti familiari, agli
standard etici e religiosi e ad agire in accordo con queste
decisioni

ottenere il miglior possibile adattamento alla malattia (in
un soggetto affetto) o al rischio di ricorrenza

Ogni consulenza € un caso a sé, con problematiche diverse legate
sia alla patologia sia alla particolare situazione di chi richiede la
consulenza




Chi ha coniato il termine Bioefica? TEST GENETICI : ASPETTI ETICI

* 1970-71: I’oncologo americano V. R. POTTER

i “GENI e SREGOLATEZZA”?

Il mito delle
perfezione

Il “PACCHETTO BAMBINO SANO” IN DIAGNOSI PRENATALE

- Effetto della riduzione della fitness Darwiniana nella popolazione
Caucasica (riduzione del numero medio di figli)

- Conseguente investimento emotivo e sociale nell'unica
gravidanza

- Tendenza ad uniformare socialmente (social mimicry) il proprio
bambino alle aspettative della societa

* Ruolo dei Media sulla informazione di strumenti preventivi
« Aumento dell'offerta di test genetici > aumento della richiesta

PROBLEMI
Se i test genetici non sono esaustivi (detection rate # 99%)
-possono comunque generare un falso senso di sicurezza nella
coppia
-non sono considerati “affidabili”




TEST GENETICI : ASPETTI ETICI
GENI e REGOLATEZZA?

Il mito della conoscenza
Test genetici razionali e
razionalizzati

-esami esaustivi >> detection rate vicina al 100%
-tecniche diagnostiche validate e armonizzate con le
linee guida europee
-abbattimento dell’errore diagnostico tramite tecniche
non PCR-BASED
-costi sostenibili
-offerta test genetici :

a chi?

quando?




TEST GENETICI
A CHI POSSONO ESSERE RIVOLTI E QUANDO?

TEST GENETICI SUL
PRODOTTO DEL TEST GENETICI SULLA

CONCEPIMENTO COPPIA

PROS CONS

TEST SINGOLO TEST DOPPIO
IDENTIFICAZIONE DI

: ) PROS
MUTAZIONI “"DE NOVO -ESEGUIBILE SIA IN EPOCA

CONS PRECONCEZIONALE CHE
AINVASIVO PRENATALE

-PROBLEMI INTERPRETATIVI  -NON COINVOLGE IL FETO
(POLIMORFISMI, NUOVE -NON IDENTIFICA

VARIAZIONI) MUTAZIONI “DE NOVO”

-PROBLEMI TECNICI (LEGATI ~ ~GESTIONE EMOTIVA DEL
ALL’UTILIZZO DEL RISULTATO

MATERIALE FETALE) %?Jé%g%gﬁlz-lg




LA GENETICA DEL TERZO
MILLENNIO
HIGHTHROUGHPUT OMIC
ANALYSIS

Harmonizing
genetic testing
across Europe

Harmonizing
guidelines for
genetic testing

across Europe .
Euro@test ) EEHﬁ-.

http://www.eurogentest.org/




COSTI A CONFRONTO

Table 1 Second-generation DNA sequencing technologles

Cost per Cost per 1° &fror
Feature generation Sequencing by synthesls megabase  Instrument Palred ends? modality Read-length References

454 Emulsion PCR Polymeraze (pyrosequencing) ~$60 $500,000 Yes Indel 250 bp 14,20
Sokxa Bridge PCR Polymerase (reversible terminators) -$2 $430,000 Yes Subst. 36 bp 17,22
SOLID Emulsion PCR Ligaze (octamers with two-base encoding) ~$2 $591,000 Yes Subst. 35 bp 13,26
Polonator Emulsion PCR Ligase (nonamers) ~%1 $155,000 Yes Subst. 13 bp 13,20

Single molecule  Polymerase (asynchronous extenslons) ~-$1 $1,350,000 Yes Del 30 bp 18,30

The pace with which the field is meving makes it likely that estimates for costs and read-lengths will be quickly cutdated. Venders including Roche Applied Science, lllumina,

and Applied Biosystems have major upgrade releases currently in progress. Estimated costs-per-megabase are approximate and inclusive only of reagents. Read-lengths are for
single tags. Subst., substibutions; indel, insertions or deletions; del, deletions.




SCREENING GENETICI?

PATOLOGIE MENDELIANE PROPONIBILI PER SCREENING
PRECONCEZIONALI O PRENATALI DI COPPIA IN BASE
ALL’INICIDENZA

AMIOTROFIA SPINALE (SMA) 1:10.000

FIRBOSI CISTICA 1:2.000-1:6.000

TALASSEMIA 1/250 **

SORDITA' EREDITARIE (TUTTE CIRCA 35 GENI) 1/1000 nati

DISTROFIE MUSCOLARI (TUTTE, CIRCA 70 GENI) 1:10.000




E LE PATOLOGIE POLIGENICHE?

MAJOR GENES
GENE SUSCETTIBILITA

POTENZIALMENTE COINVOLGONO CIRCA IL 50% DELLA POPOLAZIONE

MA A TUTT OGGI

DATI SCIENTIFICI NON SUFFICIENTI PER LA PREDICIBILITA’ DEL FENOTIPO

OCCORRE UNA QUANTIFICAZIONE DELLA PENETRANZA ACCURATA
CHE SIA IN GRADO DI STABILIRE
IL REALE RISCHIO DI SVILUPPARE LA PATOOGIA




Se 1 geni sono regolati. ..

Come “gestire” 1 test genetici “‘senza sregolatezza”??
La Genetica medica deve avere delle linee guida?

I test genetici devono essere offerti a tutti (principio di
autonomia)?

Quali sono 1 costi sostenibili per 1 test genetici?

Puo 1l sistema sanitario naizionale sostenere questi
cost?

Se si, per quali “livelll di rischi0™?
Quale rapporto fra pubblico e privato?
RIFLESSIONI




Se |1 geni sono regolati. ..

Come “gestire” i test genetici “senza sregolatezza™??
La Genetica medica deve avere delle linee guida?

| test genetici devono essere offerti a tutti (principio di
autonomia)?

Quali sono i costi sostenibili per i test genetici?

Ruolo dei LEA (livelli essenziali di assistenza) nell’offerta
SSN dei test genetici

Puo il SSN sostenere questi cosi?

Se si, per quali “livelli di rischio”?
Quale rapporto fra pubblico e privato?
RIFLESSIONI




GENI E SREGOLATEZZA

STIAMO ANDANDO VERSO....

Capacita di sequenziare ’intero genoma di 1
individuo (300 milioni di basi) in 48 ore con un
costo di 1000 euro

CE

5 R

FLESSIONI FARE?

QUALI LE RIPERCUSSIONI SULLA SANITA’
PUBBLICA?

QUALI RIPERCUSSIONE SULLA BIOETICA?




