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1. M.me Baldo, quelle est votre spécialisation et quel genre d'activité vous déroulez ?

Je suis licenciée en Sciences Biologiques et spécialisée en Génétique Médicale et depuis 2000 je m'occupe de la gestion d'échantillons biologiques pour une Biobanque Génétique  “Galliera Genetic Bank”, fondée en 1983 au Laboratoire de Génétique Humaine des Hôpitaux “Galliera” de Gênes.
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2. En 2009 RING14 et “Telethon Network of Genetic Biobank” ont signé un accord important, le premier en Italie.  De quel genre d'accord s'agit-til et quels sont les objectifs de la collaboration ?

L'accord signé en 2009 établit les termes d'une collaboration entre l'Association RING14 et le Network Telethon de Biobanques Génétiques pour la constitution d'une collection d'échantillons biologiques et données cliniques y inclus, dérivés de sujets atteints d'altérations du chromosome 14 et de leurs parents. L'objectif de cet accord est de concentrer dans un réseau de biobanques qualifiées les échantillons biologiques de personnes atteintes de maladies rares comme les syndromes du chromosome 14, afin de les mettre à disposition de la communauté scientifique internationale et par conséquent de fournir un soutien à des recherches visées à identifier des nouvelles possibilités diagnostiques et thérapeutiques.

3. Qu'est-ce une Biobanque   génétique et pourquoi son existence est-elle importante quand on parle de maladies rares ?

Les biobanques génétiques sont des unités de service, sans but lucratif, d' importance stratégique. Leur rôle c'est de garder le matériel biologique de personnes atteintes de pathologies génétiques non identifiées ou d'une prognose difficile, pour en stimuler la recherche et identifier les mutations qui sont la cause de ces maladies rares. La possibilité de garder dans une seule collection des échantillons de familles ou de personnes atteintes, peut mener à des résultats utiles non seulement pour la mise à point de tests diagnostiques, mais aussi pour l'évaluation des risques dans la procréation des porteurs et pour l'éventuelle application de thérapies.

4. A la suite de l'accord, quel travail scientifique a été fait et de quelle façon ?

Au cours de la première année d'activité de l'accord, l'Association a collaboré avec la Biobanque du Network chargée de gérer cette collection, la “Galliera Genetic Bank”, pour la préparation des formulaires de demande (sous consentement) d'échantillons et pour la distribution. Une partie des échantillons a été obtenue des laboratoires qui font de la recherche sur cette pathologie (le Prof. Neri de Rome et le Docteur Casali de Reggio Emilia). En parallèle, grâce à la précieuse collaboration avec RING14 on a obtenu des échantillons biologiques directement des familles qui font partie de l'Association. A l'heure actuelle chez la Biobanque on garde des échantillons de DNA et des lignes cellulaires extraits d'environ 70 patients plus leurs parents.

5. Quels défis la recherche a devant elle et quelles les espérances pour le futur ?

Les biobanques joueront un rôle de plus en plus important dans le futur, en particulier comme support pour la recherche translationnelle et dans la collaboration avec l'industrie pharmaceutique pour le développement de thérapie innovatives. Ce rôle est d'autant plus important dans le domaine des maladies rares, où une collaboration étroite entre les associations de patients, les biobanques et la communauté scientifique est nécessaire afin d'éviter la dispersion dans le recueil de ces précieux échantillons biologiques, pour obtenir des échantillons d'une quantité suffisante à supporter des thérapies innovatives pour ces pathologies.

