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 “Un cavaliere, racconta Ludovico Ariosto 

nell’Orlando furioso, era avvezzo, al termine dei 

banchetti, a invitare gli ospiti a sottoporsi a quello 

che oggigiorno si chiamerebbe un test predittivo: la 

prova consisteva nel vuotare un gran bicchiere colmo 

di vino senza distogliere la bocca dal calice. Se 

qualcuno si sbrodolava, ciò significava che la sua 

donna gli metteva le corna. Stranamente, dice 

l’Ariosto, i commensali, forse già ben avvinazzati, 

con gioia facevano a gara nel sottoporsi a tale prova. 

Molti si sbrodolavano e allora il loro animo da 

gioioso si mutava in tetro e ansioso.” 

�

“Ben sarebbe folle chi quel che non vorria trovar cercasse” 
Gianfranco Domenighetti 

 

  



CAPITOLO 1 
 

1. PANORAMICA SUI TEST GENETICI PREDITTIVI 
 
 
 
 
 
Dopo il completamento della mappatura dell’intero genoma umano nel contesto dello 
Human Genome Project nel 2000, l’analisi del genoma ha acquisito un ruolo cruciale 
per il progresso della medicina e dell’assistenza sanitaria: la genomica e la genetica 
molecolare si sono sviluppate rapidamente e soprattutto nell’ultimo decennio si è 
assistito a una crescente ed incontrollata disponibilità di test genetici per patologie non 
solo monogeniche, ma anche complesse.  
Le malattie complesse sono patologie comuni che insorgono come conseguenza 
dell’interazione tra fattori genetici e ambientali. Nelle malattie monogeniche la 
mutazione in un gene è sufficiente per lo sviluppo della patologia; in quelle complesse, 
invece, il rischio di insorgenza della patologia non è riconducibile alla mutazione di un 
singolo gene ma a più geni e a numerose variazioni nella sequenza del genoma, le quali, 
interagendo tra loro e con fattori ambientali, aumentano il rischio di sviluppare la 
malattia.  
Lo sviluppo della genetica in campo umano ha consentito di acquisire un patrimonio 
vastissimo di "informazioni" per la conoscenza della struttura biologica dell'uomo e ha 
anche fatto emergere problemi nuovi e tecniche diverse da quelle all’inizio disponibili.  
La realizzazione dello Human Genome Project, finalizzato alla mappatura dell'intero 
patrimonio genetico umano, ha permesso un notevole sviluppo della medicina 
predittiva, ovvero di quella medicina che tenta di predire lo sviluppo di una patologia 
prima di qualunque sua manifestazione clinica. Come conseguenza di ciò si potrebbe 
avere un incremento delle conoscenze che consentirà anche di ampliare quello che è lo 
spettro delle malattie che possono essere oggetto di test. Questo allo scopo 
di diagnosticare la patologia in tempi estremamente precoci rispetto all'insorgenza della 
stessa, favorendo tra l’altro lo sviluppo di cure personalizzate. Proprio per rispondere 
all'esigenza sempre più crescente da parte dei pazienti di avere cure personalizzate è 
nato il Personal Genome Project, pensato e ideato da George Church, fondatore della 
prima banca dati genetici open source. Si tratta della creazione di una banca di dati 
genetici open source che ha come obiettivo quello di rendere noti i genomi di centomila 
volontari (cittadini americani) con le informazioni sanitarie annesse. Secondo il parere 
di numerosi genetisti, tale progetto potrebbe avere importanti ripercussioni sulla clinica 
e implementare lo sviluppo di quei settori di ricerca che studiano il rapporto tra genoma 
e quadro clinico di molte malattie e della farmaco genomica. 
 Lo sviluppo di queste ricerche avrebbe portato sempre di più, nel corso degli anni, a 
comprendere non solamente i meccanismi di azione dei geni sull’organismo umano in 
condizioni di salute e patologiche, ma anche a valutare l’eventuale diversità della 
risposta individuale in termini quantitativi e qualitativi a stimoli eguali, rapportata alla 
singolarità della struttura genetica (ad esempio polimorfismi). Ciò permette, di 
conseguenza, lo sviluppo di strategie di “medicina personalizzata” basata sulla 
possibilità di apprezzare direttamente la variabilità individuale nel rapporto fra struttura 



genetica, fattori ambientali, stile di vita, storia biografica dell’individuo. Ciò allo scopo 
di ottenere dati “alla fonte” (da confrontare con quelli fenotipici), operare per una 
migliore “prevenzione” nei riguardi dei fattori di rischio per la salute; prevedere la 
migliore scelta dei farmaci e prevenire rischi di un’eccessiva suscettibilità ad alcuni di 
essi. 
 
 
1.1 Classificazione dei test genetici 
 
I test genetici fanno parte di quelle applicazioni delle conoscenze genetiche nel campo 
della ricerca, della prevenzione, della terapia o dell'intervento migliorativo o di 
potenziamento realizzato su soggetti umani. L'Istituto Superiore di Sanità definisce test 
genetico " l'analisi a scopo clinico di DNA, RNA, cromosomi, proteine, metaboliti o 
altri prodotti genici, effettuata per evidenziare genotipi, mutazioni, fenotipi o cariotipi 
correlati o meno con patologie ereditabili umane",  e precisa che questa definizione 
include gli screening prenatali, neonatali e dei portatori, nonché i test sulle famiglie a 
rischio. I risultati di queste indagini si possono applicare alla diagnosi ed alla prognosi 
di malattie ereditarie, alla predizione del rischio-malattia, all'identificazione dei 
portatori sani, alle correlazioni fenotipo-genotipo. Vengono invece esclusi da questa 
definizione i test effettuati a solo scopo di ricerca. Nei test genetici il prelievo e l'analisi 
dei frammenti di DNA viene cioè effettuato allo scopo di evidenziare 
la predisposizione allo sviluppo di certe patologie. Attraverso i test genetici è infatti 
possibile stabilire se il paziente ha una probabilità percentuale superiore alla media della 
popolazione di andare incontro a determinate malattie. É importante distinguere tra 
quelle malattie genetiche già presenti fin dalla nascita per le quali il test predittivo può 
essere effettuato solo in epoca prenatale, generalmente per impedire la nascita di 
individui con genotipo patologico attraverso l'interruzione volontaria di gravidanza, e 
malattie genetiche a insorgenza tardiva, rispetto alle quali la predizione può essere 
effettuata sia in epoca prenatale, sia in epoca post natale, e dunque prima dell'insorgenza 
dei sintomi. 
Il Garante della Privacy, nella revisione del 2011 dell’Autorizzazione al trattamento dei 
dati genetici” definisce (art.1) un “test genetico, l’analisi a scopo clinico di uno 
specifico gene o del suo prodotto o funzione o altre parti di DNA o di un cromosoma, 
volta a effettuare una diagnosi o a confermare un sospetto clinico in un individuo affetto 
(Test diagnostico), oppure a individuare o escludere la presenza di una mutazione 
associata a una malattia genetica che possa svilupparsi in un individuo non affetto (Test 
presintomatico) o, ancora, a valutare la maggiore o minore suscettibilità di un individuo 
a sviluppare malattie multifattoriali (Test predittivo o di suscettibilità)”. Nello stesso 
articolo definisce le altre tipologie di test genetici e sottolinea la necessità di garantire la 
riservatezza della persona interessata e dei familiari in quanto “il dato genetico 
identifica le caratteristiche genotipiche di un individuo trasmissibili nell’ambito di un 
gruppo di persone legate da vincoli di parentela”. 
Tuttavia, dato che i test genetici non analizzano necessariamente solo le condizioni 
patologiche, l’autorevole Human Genetic Commission britannica (2009) ha 
recentemente ridefinito i test genetici indicandoli come “le analisi rivolte ad individuare 
la presenza, l’assenza o la mutazione di un particolare gene, di un cromosoma, di un 



prodotto di un gene o di un metabolita, che sono indicative di una specifica 
modificazione genetica”.  
 
 
1.1.1 Tipologia dei test genetici 
 
A livello nazionale e internazionale vi è convergenza nel classificare i test genetici sulla 
base della loro finalità, in generale individuando le seguenti categorie: 
 
- Test diagnostici, finalizzati a effettuare una diagnosi o di confermare, in una persona 
affetta, un sospetto clinico. 
- Test di identificazione dei portatori sani, finalizzati a individuare mutazioni comuni in 
specifici gruppi etnici, attraverso screening di popolazione (anche in epoca neonatale), 
oppure a svolgere indagini “a cascata” sui familiari a rischio di soggetti affetti da 
patologie genetiche in cui siano state individuate le mutazioni causali. 
- Test preclinici o presintomatici, finalizzati a identificare mutazioni responsabili di 
malattie genetiche, i cui sintomi non presenti alla nascita, compaiono (nel 100% dei 
casi) in epoche più tardive della vita. 
- Test di suscettibilità, finalizzati a individuare i genotipi che di per sé non causano una 
malattia, ma comportano un aumentato rischio di svilupparla in seguito all'esposizione a 
fattori ambientali  favorenti o alla presenza di altri fattori genetici scatenanti. Rientra in 
questo ambito la maggior parte delle malattie multifattoriali dell’adulto. E’ perciò 
importante stabilire il valore predittivo del test utilizzato. Il risultato del test genetico 
può solo evidenziare un rischio aumentato o diminuito di contrarre una malattia, rispetto 
alla popolazione. 
- Test per lo studio della variabilità individuale, finalizzati all’analisi di una serie di 
regioni polimorfiche del DNA (cioè differenti tra gli individui), per definire un rapporto 
di consanguineità o per attribuire una traccia biologica ad una specifica persona. Questi 
test sono utili per verificare i rapporti di paternità, negli studi di linkage, nello studio dei 
trapianti e della zigosità e trovano applicazioni anche in ambito forense. Nell’ambito di 
questo gruppo di test vengono inclusi anche i “test ancestrali” finalizzati a stabilire i 
rapporti genetici di una persona con gli eventuali antenati. 
- Test farmacogenetici, finalizzati alla identificazione di variazioni di sequenza nel 
DNA, in grado di predire la risposta “individuale” ai farmaci, in termini di efficacia e di 
rischio relativo di eventi avversi. 
Negli ultimi anni, inoltre, gli studi riguardanti il rapporto tra gli stili di vita, i fattori 
ambientali e il 
genotipo individuale hanno portato allo sviluppo di una serie di test genetici la cui 
attendibilità e utilità devono essere ancora valutate e validate. La Human Genetics 
Commission nel 2009 ha aggiunto alla classificazione sopra riportata le seguenti 
tipologie di test: 
- Test sui comportamenti e stili di vita, finalizzati a ottenere informazioni riguardanti le 
inclinazioni comportamentali, le capacità (fisiche o cognitive), la risposta a determinate 
condizioni ambientali di una persona, per assisterla nel modificare le prestazioni 
attraverso deliberati cambiamenti del comportamento. 
- Test nutrigenetici, finalizzati a ottenere informazioni sul metabolismo individuale in 
riferimento agli alimenti. 



- Test fenotipici, finalizzati a ottenere informazioni su come il fenotipo di un individuo 
sia condizionato dal genotipo (per es. test che indica le basi genetiche dl colore degli 
occhi di una persona). 
- Sono infine da ricordare i test genetici finalizzati alla ricerca, che sono utilizzati sia per 
comprendere le basi biologiche di una malattia, sia per sviluppare nuovi test genetici. 
In questo ambito, pur essendo entrato nel linguaggio corrente l’utilizzo di “test 
genomici”, non esiste alcuna fonte scientifica o normativa ufficiale che li definisca ed 
eventualmente li differenzi dai test genetici.  
Lo studio del genoma comprende le interazioni tra i diversi geni e l’analisi tende a 
definire il peso di ciascun fattore nel determinare una malattia, identificando quindi 
specifici fattori di rischio. Ciò premesso, i test genomici analizzano diverse componenti 
del genoma e le loro interazioni per definire la probabilità individuale di insorgenza di 
uno specifico fenotipo, comprese le malattie complesse. Questi test possono riguardare 
l’analisi dell’intero genoma o di particolari regioni il cui significato va però valutato in 
un’analisi che mette in connessione dati provenienti da diverse porzioni del genoma. E’ 
ipotizzabile che con l’aumento delle conoscenze sui loci genetici candidati ad essere 
associati a un rischio di malattia, aumenterà anche la possibilità di correlare il rischio 
atteso con il rischio reale. Questa correlazione è comunque solo uno dei fattori che 
definisce l’utilità della conoscenza del rischio genetico. Occorre anche essere 
consapevoli che l’uso di questi test presuppone tre assiomi spesso trascurati:  
 
1) Non effettuare un test di suscettibilità senza conoscere cosa farne poi dei risultati.  
2) Su circa 20 test effettuabili, con una specificità del 95%, almeno uno è un falso 
positivo.  
3) Perciò un sequenziamento completo del genoma di un individuo si stima che 
contenga almeno 6000 errori. 
 
 
1.2 Validazione scientifica dei test genetici 
 
1.2.1. Tappe nello sviluppo di ogni test genetico 
 
Lo sviluppo dei test genetici attraversa in generale tre stadi di ricerca: 
Il primo stadio riguarda l'identificazione della correlazione tra una determinata 
alterazione genetica ed una data patologia. In questo stadio non vi è alcun utilizzo 
clinico del test ed i risultati ottenuti non vengono comunicati ai pazienti. 
Segue un secondo stadio sperimentale in cui si verifica l'accuratezza del test 
nell'evidenziare l'alterazione genetica (validità analitica) e la malattia (validità clinica). 
Il terzo stadio sperimentale e' quello della valutazione dell'utilità clinica del test 
genetico per l'individuo e per la sua famiglia. 
La validità analitica, la validità clinica e l'utilità clinica debbono essere valutate 
all'interno di protocolli sperimentali soggetti al controllo degli organi di consulenza 
scientifica del Ministero della Sanità. 
L'utilizzazione del test nella pratica clinica è successiva al completamento di questi tre 
stadi di ricerca. I principi riguardanti il controllo di qualità, la consulenza genetica e la 
comunicazione dei risultati riguardano in particolare questa fase. 
Un principio che deve in ogni caso essere sempre rispettato e considerato sovrano nella 
decisione di introdurre un dato test genetico nella pratica clinica, e' la sua effettiva 



utilità per l'utenza. Questo significa porre una barriera alle proposte avventate, agli usi 
inappropriati ed alla divulgazione di notizie non scientificamente corrette. 
La validità analitica di un test genetico e' data dalla sua specificità e dalla sua 
sensibilità. 
La specificità corrisponde alla percentuale di campioni che sono negativi al test sul 
totale dei campioni che effettivamente non contengono l'analita che il test vuole 
ricercare; ciò permette quindi di valutare i risultati "falsi positivi". 
La sensibilità corrisponde alla percentuale di campioni che sono positivi al test sul 
totale dei campioni che effettivamente contengono l'analita che il test vuole ricercare 
permettendo quindi di valutare i risultati "falsi negativi". 
La validazione di un nuovo metodo richiede che esso venga confrontato con quello fino 
a quel momento ritenuto più affidabile (lo standard di riferimento).  
Nel caso in cui si vuole convalidare una nuova metodica, si dovranno confrontare le sue 
prestazioni in termini di sensibilità e specificità analitiche con quelle dello standard di 
riferimento (qualora disponibile) suddividendo i campioni codificati tra laboratori 
esperti nelle rispettive metodiche. 
Indipendentemente dall'esistenza di uno standard di riferimento, la validazione richiede 
determinazioni ripetute, per accertare che una osservazione singola non sia accidentale, 
e prove in "cieco" di campioni codificati, sia positivi, cioè di pazienti nei quali si sa che 
l'alterazione è presente, che negativi, cioè di controlli sani. 
La validità clinica è determinata dalla sensibilità clinica (probabilità che il test sia 
positivo in individui con la patologia in esame), dalla specificità clinica (probabilità che 
il test sia negativo in individui senza la patologia in esame) e dal valore predittivo 
positivo (probabilità che un individuo risultato positivo al test abbia effettivamente la 
patologia in esame). 
I fattori che limitano la validità clinica di un test genetico sono l'eterogeneità genetica, 
che riduce la sensibilità clinica, e la penetranza ridotta, che riduce il valore predittivo 
positivo (VPP). I due fenomeni hanno ovviamente conseguenze diverse nella pratica 
clinica. 
L’eterogeneità è dovuta al fatto che la stessa patologia può essere determinata da 
mutazioni diverse nello stesso gene (eterogeneità allelica) o mutazioni in loci diversi 
(eterogeneità da locus). Un unico test genetico solitamente non è in grado di identificare 
mutazioni in loci diversi e spesso nemmeno 
tutti gli alleli patologici di un determinato locus, soprattutto quando sono numerosi.  
In ogni caso l’impossibilità pratica di identificare tutte le possibili mutazioni a carico di 
una dato gene si riflette in una riduzione della sensibilità clinica. 
La penetranza è, invece, la percentuale di individui che avendo un dato genotipo 
mostrano il carattere associato a quel genotipo. La valutazione della penetranza 
corrisponde al valore predittivo di un test che identifica un dato genotipo. La penetranza 
incompleta può dipendere da altri geni "modificatori" o da fattori ambientali favorevoli. 
Ad esempio, nell'ambito delle famiglie ad alto rischio per carcinoma mammario, il 20-
30% delle donne che hanno ereditato la mutazione ai geni BRCA1 e BRCA2 non 
svilupperà la neoplasia; questa ridotta penetranza può essere attribuita al mancato 
intervento di mutazioni somatiche o di altri fattori genetici o ambientali che possono 
concorrere nel processo della trasformazione neoplastica. 
Quando uno stesso test genetico può essere applicato a scopi diversi, è necessario che 
esso venga formalmente validato per ciascuna applicazione. Anche i test diretti sul 



DNA possono avere una validità clinica diversa a seconda che vengano utilizzati a 
scopo diagnostico in soggetti affetti, per una diagnosi preclinica in soggetti asintomatici, 
per l'identificazione di portatori nella popolazione, o infine per una diagnosi prenatale. 
Questo principio deve essere tenuto ben presente.  
 
 
1.3 Sviluppo tecnologico nella medicina predittiva 
 
L’idea che le malattie comuni e, in generale, i fenotipi complessi siano dovuti 
all’interazione tra l’effetto additivo di geni mutati e l’ambiente, è stata in passato 
essenzialmente basata su modelli matematici, che facevano riferimento alla statistica 
della distribuzione normale ("a campana" o Gaussiana) dei fattori di suscettibilità, 
genetica ed ambientale, nell’ambito della popolazione considerata.  
Tuttavia mentre, con questo criterio, la suscettibilità media di un gruppo di persone può 
essere calcolata in base all’incidenza della patologia considerata, la suscettibilità che 
conta, quella individuale, definita dall’interazione variabile tra la componente genetica e 
ambientale che concorrono al fenotipo, non può essere misurata. Oggi, a questo scopo, 
si ricorre agli studi genomici GWA (Genome Wide Association), che ricercano la 
definizione delle basi biologiche dei caratteri complessi utilizzando una serie di 
strategie molecolari, sulle quali si fonda la “medicina genetica predittiva”. Negli ultimi 
anni, in particolare, gli studi genomici hanno documentato numerose associazioni tra 
specifici loci cromosomici e le malattie complesse. Queste indagini si basano 
essenzialmente sui dati prodotti dall’International Human HapMap Project e sulla 
possibilità di predire con elevata probabilità, in base alla variazione genetica di un 
locus, la variazione genetica di un locus adiacente. Dato che il genoma umano contiene 
circa tre miliardi di coppie di basi, la struttura aplotipica del nostro genoma rende 
possibile analizzare le variazioni comuni associate al rischio di malattia, attraverso la 
genotipizzazione di circa un milione di marcatori opportunamente selezionati, presenti 
nel genoma di migliaia di casi e dei controlli. Con questi protocolli è diventato possibile 
identificare varianti comuni (quelle presenti in oltre il 5% della popolazione) che 
conferiscono un rischio molto basso di malattia, comunemente un rischio di contrarre la 
malattia tra 1,2 e 5 volte maggiore quando è presente la variante rispetto al rischio nel 
caso in cui la variante non sia presente. Sono stati eseguiti circa 600 studi GWA, che 
hanno riguardato oltre 150 malattie e caratteri complessi e hanno documentato 
l’associazione significativa con circa 800 SNP (polimorfismi nei singoli nucleotidi). 
Tuttavia i polimorfismi noti contribuiscono solo in minima parte alla variazione 
genetica correlata a quei fenotipi.  
Alcuni ricercatori hanno di conseguenza espresso dubbi sulla utilità clinica degli studi 
di GWA basati sulle tecniche oggi disponibili. Altri ricercatori ne hanno all’opposto una 
visione più ottimistica, in quanto sottolineano come il loro obiettivo principale non sia 
quello di predire il rischio individuale, ma piuttosto di identificare le basi biologiche 
delle malattie e dei caratteri poligenici. 
Tuttavia, si riconosce che anche se le analisi della suscettibilità alla maggior parte dei 
fenotipi complessi appaiono oggi premature per quasi tutte le malattie indagate lo 
scenario potrebbe cambiare nei prossimi anni. Attualmente i test predittivi o di 
suscettibilità, fatte salve alcune rare eccezioni, non trovano al momento alcuna 
applicazione clinica. D’altra parte si va sempre più configurando uno scenario in cui le 



malattie più comuni sono determinate dall’effetto cumulativo di geni il cui effetto 
singolo conferisce un rischio di malattia molto modesto ma ugualmente rilevante 
quando associato a molti se non moltissimi altri. 
 
 
1.4. Utilizzo e applicazioni attuali della genomica in Italia 
 
Attualmente in Italia la genomica per malattie complesse ha trovato un’applicazione 
pratica in un numero molto ristretto di situazioni. I test genetici predittivi sono entrati in 
sanità pubblica solo per alcune forme mendeliane di malattie complesse, con particolare 
riguardo all’analisi di mutazioni ad 
elevata penetranza, come quelle che predispongono a tumori di mammella/ovaio e del 
colon retto, 
delle forme monogeniche di malattia di Alzheimer e di demenza frontotemporale e, in 
misura minore, al sottotipo MODY del diabete. Diversa è la situazione per i test che 
indagano varianti genetiche polimorfiche a bassa penetranza, che conferiscono 
suscettibilità alle malattie complesse, e 
per le quali al momento manca un’esperienza organica e integrata in Italia. 
Sono attive sul territorio nazionale molte strutture, pubbliche e private, che offrono test 
genetici predittivi del carcinoma mammario (geni BRCA1 e BRCA2), per le forme 
eredo-familiari del tumore del colon retto (poliposi adenomatosa familiare, sindrome di 
Lynch) e per fattori di rischio cardiovascolare e tromboembolico. Tra le azioni 
intraprese come risultanza della partecipazione al Network Europeo di PHG (PHGEN), 
nel 2007 l’Istituto di Igiene dell’Università Cattolica del Sacro Cuore di Roma ha 
fondato una Task Force nazionale di PHG. Obiettivo della Task force, poi chiamata 
Network Italiano di Genomica in Sanità Pubblica (GENISAP) è quello di generare 
conoscenze, monitorare la situazione nelle diverse regioni italiane circa l’utilizzo di test 
genetici predittivi, valutare l’appropriatezza del loro utilizzo, eseguire analisi costo-
efficacia e contribuire alla realizzazione di raccomandazioni e linee guida basate sulle 
prove di efficacia. 
 
 
1.5. Dalla farmacogenetica alla farmacogenomica: attuali conoscenze e prospettive 

di sviluppo  
 
Sono varie le definizioni di “farmacogenetica” e “farmacogenomica” apparse in 
letteratura. Sulla prima sembra esserci un vasto consenso: “farmacogenetica è lo studio 
degli effetti delle variazioni genetiche nella risposta individuale ai farmaci, includendo 
in ciò la sicurezza, l’efficacia e le interazioni tra farmaci”. Come tale la farmacogenetica 
è finalizzata allo sviluppo di terapie personalizzate.  
Sulla definizione di “farmacogenomica” non c’è invece identità di vedute. Alcuni la 
interpretano come una semplice evoluzione operativa della farmacogenetica a seguito 
dei progressi realizzati soprattutto col sequenziamento del DNA e quindi la definiscono 
come “lo studio del genoma e dei suoi prodotti (inclusi l’RNA e le proteine) in quanto 
tale studio è correlato alla scoperta e sviluppo di nuovi farmaci” (Pharmacogenetics 
Working Group). Altri invece identificano una differenza concettuale rispetto alla 
farmacogenetica: la fonte di variazioni correlate alla risposta ai farmaci studiata dalla 



farmacogenetica è di tipo “strutturale” e quindi costituisce una caratteristica statica e 
globale dell’individuo, mentre la farmacogenomica studia una seconda fonte di 
variazione che è “funzionale”, legata cioè all’espressione dei geni nelle cellule dei vari 
tessuti. Mentre la prima fonte non è tessuto-specifica, la seconda fonte è tessuto-
specifica e quindi costituisce un fattore di variabilità dinamico e mutevole in risposta a 
stimoli endogeni ed esogeni (Consortium on Pharmacogenetics).  
Più in generale la farmacogenetica può essere definita come la disciplina che “si occupa 
delle basi genetiche delle differenze individuali nella risposta ai farmaci”, mentre spetta 
alla farmacogenomica il compito di trasferire le nuove conoscenze sul genoma umano 
alla ricerca sia per la scoperta e sviluppo di nuovi farmaci che per l’individualizzazione 
delle terapie. I polimorfismi genetici, che sono alla base dei test diagnostici, di 
suscettibilità e probabilità che andiamo esaminando, sono anche alla base dei test di 
farmacogenetica e farmacogenomica.  
In pratica, tre sono le modalità con le quali i polimorfismi genetici influenzano la 
risposta ai farmaci: la modalità con la quale il farmaco viene processato nell’organismo 
(farmacocinetica); le modalità con le quali viene modificata quella proteina che è il 
recettore del farmaco (farmacodinamica) ed infine la modalità con la quale quel 
determinato polimorfismo (assieme ad una più ampia correlazione fra geni e ambiente) 
influenza il “rischio” di iniziare un percorso di malattia (disease pathway).  
Appare evidente, già da questa sommaria descrizione, il “potenziale” informativo e 
operativo che ha questo capitolo della farmacologia sia per la pratica medica, sia per 
l’industria farmaceutica - qualora si parta dalla constatazione che un farmaco 
somministrato nella stessa dose ad individui diversi non sempre dimostra effetti identici, 
ma può differire sotto l’aspetto dell’efficacia (da massima a nulla) e della sicurezza 
(mancanza o presenza di effetti collaterali).  
Se è vero che le cause della variabilità negli effetti dei farmaci sono diverse - e 
comprendono cause biologiche (caratteristiche individuali) e cause ambientali (dalla 
forma di malattia che colpisce la persona alla nutrizione, stile di vita, etc.) - è anche 
vero che ormai è dimostrato che talune delle differenze alla risposta di farmaci possono 
essere ereditarie, e questo è il campo proprio che la farmacogenetica affronta.  
 
 
1.5.1. Aspetti dell’impiego di test di farmacogenetica nella pratica clinica  
 
Sotto il profilo della pratica medica, lo sviluppo e l’impiego di “test di farmacogenetica” 
rispondono all’obiettivo di:  
aumentare l’efficacia del trattamento e ridurre il rischio di effetti avversi di un 
determinato farmaco; 
 consentire la tempestività di somministrazione di un farmaco eliminando la “fase di 
prova” prudenziale che oggi è necessario applicare, a tutto vantaggio della sicurezza 
della cura;  
ridurre il costo della terapia, evitando di somministrare farmaci che poi si dimostrano 
senza effetto in quel malato;  
consentire di recuperare molecole in prova, che hanno dato effetti avversi in alcuni 
malati, riconoscendo ed isolando per tempo i pazienti ai quali non vanno somministrate, 
dai pazienti nei quali tali molecole si sono dimostrate utili.  
 



Inoltre, ne possono derivare altre informazioni importanti:  
orientamenti per adattare la dose del farmaco all’individuo; 
alternative terapeutiche che siano, eventualmente, disponibili tenuto conto del profilo 
genetico della persona; 
 criteri per migliorare la classificazione sia delle malattie, sia delle classi di farmaci, in 
base anche ai meccanismi di azione genetica (ad es. enzimi coinvolti, etc.)  
 
Negli ultimi anni, soprattutto dopo il 2007, sono stati pubblicati numerosi studi GWA 
nel campo della farmacogenetica e della farmacogenomica. Queste ricerche sono state 
finalizzate all’identificazione di loci/geni di potenziale interesse nella risposta ai 
farmaci, ad esempio il Warfarin e l’acenocumarolo (anticoagulanti cumarinici), 
l’interferon alfa (utilizzato nel trattamento dell’epatite C), il clopidogrel (un 
antiaggregante piastrinico della famiglia delle tienopiridine), il metotrexate (un 
antimetabolita e un antifolico utilizzato nel trattamento dei tumori e delle malattie 
autoimmuni), il tiazide (un antidiuretico), l’interferon beta (utilizzato nel trattamento 
della sclerosi multipla), i farmaci anti-TNF (farmaci biologici utilizzati nella terapia 
dell’artrite), il metilfenidato (un analogo delle anfetamine, utilizzato nel trattamento del 
disturbo da deficit dell'attenzione e iperattività), l’iloperidone (un antipsicotico atipico 
utilizzato nel trattamento della schizofrenia), il citalopram (una molecola della famiglia 
degli antidepressivi non triciclici SSRI - selective serotonin reuptake inhibitors), vari 
farmaci utilizzati nel trattamento delle leucemie e della malattia residua minima, e varie 
molecole ad azione antidepressiva. Tuttavia geni e loci di potenziale interesse nel 
controllo della risposta a questi farmaci sono stati identificati solo per alcune di queste 
molecole (warfarin, acenocumarolo, interferon alfa, clopidogrel, metotrexate, tiazide). 
Altri studi GWA hanno indagato le basi genetiche della suscettibilità alle reazioni 
avverse, identificando geni di interesse per la simvastatina (un principio attivo indicato 
nel trattamento dell'ipercolesterolemia) e per la flucloxacillina (una molecola utilizzata 
nel trattamento delle infezioni da Staphilococcus aureus), mentre non hanno fornito 
evidenze molecolari significative per l’etoposide (un inibitore della topoisomerasi II, 
utilizzato come antitumorale), il ximelagatran (un anticoagulante), i bifosfonati 
(inibitori del riassorbimento osseo), l’iloperidone e altri antipsicotici. Questi studi hanno 
particolare importanza, in considerazione dell’evidenza di circa 100.000 morti ogni 
anno negli USA imputabili a reazioni avverse ai farmaci. Ad esempio, eventi 
indesiderati sono segnalati nell’1-10% dei soggetti trattati con 6-mercaptopurina (un 
immunosoppressore); nel 5-8% di quelli trattati con antidepressivi triciclici o abacavir 
(un inibitore della trascrittasi inversa utilizzato nel trattamento dell’AIDS) e del 
ximelagartran (un anticoagulante); nel 10% dei pazienti trattati con carbamazepina (una 
delle principali molecole utilizzate nel trattamento dell’epilessia); nel 5-50% dei 
soggetti che utilizzano warfarin e nel 30-40% di quelli trattati con l’antitumorale 
irinotecan.  
Al momento, sono stati individuati i meccanismi biologici alla base della risposta ad un 
limitato numero di molecole di interesse terapeutico. Si tratta per lo più di situazioni 
nelle quali un singolo gene svolge un effetto importante (major genes). Alcuni di questi 
studi hanno permesso di sviluppare test genetici utili a definire la risposta individuale a 
certe molecole e perciò a identificare il farmaco più appropriato per la terapia e la sua 
dose ottimale. Tuttavia, in considerazione delle difficoltà nell’arruolamento di larghi 
campioni di soggetti che fanno uso delle stesse molecole, necessari alle analisi GWA, 



una crescita significativa delle conoscenze sull’interazione tra il genoma dell’individuo 
e l’ambiente sotto forma di farmaco potrà avvenire solo attraverso collaborazioni 
internazionali. Un problema che è comunque destinato a complicare l’interpretazione 
dei risultati che emergono dagli studi di farmacogenetica è legato all’utilizzazione 
comune in terapia di cocktail di farmaci che renderà difficile discernere l’effetto dei 
singoli farmaci a livello del genoma.  
  



CAPITOLO 2 
 

2. NORMATIVA SUI TEST GENETICI DI SUSCETTIBILITÀ  
 
 
 
Le applicazioni all'uomo delle potenzialità derivate dalla ricerca genetica pongono 
problemi etici che coinvolgono non solo il singolo ma l'intera società. Così ad esempio, 
l'evoluzione delle conoscenze teoriche e delle tecnologie applicate al genoma hanno 
sollevato problemi e offerto opportunità, che non hanno precedenti nella storia 
dell'uomo. 
La ricerca e il progresso sono valori fondamentali, specialmente se finalizzati alla 
salute, e se i relativi problemi etici sono affrontati nelle sedi opportune, con dibattiti 
multidisciplinari e pluralistici. Allo scopo di garantire che le ricadute delle ricerche 
siano vantaggiose per l'uomo, è necessario che siano rispettati alcuni principi 
fondamentali, come il diritto all'informazione, la libertà di scelta, il rispetto della dignità 
e della vita d'ogni persona, il rispetto per le convinzioni personali e religiose, la 
riservatezza dei dati, il raggiungimento dell'equità per ciascuno. 
Solo su una base di valori forti e condivisi potranno essere costruite regole di 
comportamento giuste ed efficaci per tutti. 
I Comitati di bioetica delle strutture del Servizio sanitario nazionale, il Comitato 
nazionale per la bioetica, i comitati di bioetica che operano all'interno di organismi 
internazionali (ad es. Consiglio d'Europa, UNESCO, OMS, ecc,) e il garante della 
privacy rappresentano importanti riferimenti per un dibattito responsabile. 
Alcuni documenti, già disponibili, sulle problematiche etiche in genetica medica 
forniscono la base sulla quale devono essere impostati i comportamenti operativi delle 
strutture di genetica medica. 
I risultati di un test genetico, proprio perchè il genoma collega tra loro le generazioni e 
da questo è condiviso, possono essere eventualmente comunicati ad altri componenti 
della famiglia, se considerati a rischio. Ovviamente devono essere usate tutte le possibili 
cautele e devono essere fatti tutti i possibili tentativi per evitare contrasti e 
incomprensioni familiari. 
Occorre in particolare, da parte dell'equipe, ottenere il consenso dell'interessato alla 
comunicazione dei dati ai suoi familiari, così come disposto dall'art. 5 della 
Convenzione sui diritti dell'uomo e la biomedicina, definendo con precisione l'ambito 
della parentela entro la quale effettuare la comunicazione (eventualmente solo entro il 
terzo grado). 
 
 
2.1 Normativa sulla commercializzazione 
 
Anche se si tratta di test di suscettibilità per malattie comuni appare evidente che i 
prodotti commercializzati debbano ottemperare ad alcuni requisiti minimi, ad esempio il 
produttore che fornisce i test genetici deve rispettare le disposizioni di legge e i codici 
volontari che regolamentano la reclamizzazione dei test. La loro promozione dovrebbe 
indicare le caratteristiche e i limiti dei test offerti, senza enfatizzarne una ancora non 



comprovata utilità. Ogni affermazione relativa alla loro utilità dovrebbe fare riferimento 
alle evidenze scientifiche supportate da articoli pubblicati su riviste con revisori. 
 

2.2 Normativa laboratoristica 
 
Chi intende eseguire esami citogenetici o genetico-molecolari necessita di 
un’autorizzazione del servizio federale competente (art.8). 
Il Consiglio federale: 
 
a) designa il servizio federale competente; 
b) disciplina le condizioni e la procedura di rilascio dell’autorizzazione; 
c) definisce gli obblighi che incombono al titolare dell’autorizzazione; 
d) disciplina la vigilanza e prevede, in particolare, la possibilità di effettuare ispezioni 
senza preavviso; 
e) fissa l’ammontare degli emolumenti. 
Il Consiglio federale, sentita la Commissione di esperti per gli esami genetici sull’essere 
umano (art. 35), può: 
a) prevedere l’obbligo dell’autorizzazione per altri esami genetici o per esami prenatali 
volti a valutare un rischio, se essi soddisfano le stesse esigenze degli esami citogenetici 
e genetico-molecolari in materia di garanzia di qualità; 
b) di interpretazione dei risultati; 
c) escludere dall’obbligo dell’autorizzazione gli esami genetici la cui esecuzione e 
interpretazione dei risultati non pone esigenze particolari. 
 
Soltanto i laboratori riconosciuti dal Consiglio federale possono allestire profili del 
DNA conformemente alla presente legge. Il Consiglio federale disciplina le condizioni e 
la procedura di riconoscimento nonché la vigilanza, infatti gli esami genetici possono 
essere prescritti soltanto da medici abilitati al libero esercizio della professione o 
all’esercizio della professione sotto vigilanza (art.13), che provvedono alla consulenza 
genetica non direttiva fornita da una persona competente (art.14). Il colloquio deve 
essere documentato. 
 
 
2.3 Normativa sulla consulenza genetica 
 
Ai sensi dell'art. 11 della Convenzione sui diritti dell'uomo e la biomedicina «ogni 
forma di discriminazione nei confronti di una persona in ragione del suo patrimonio 
genetico è vietata». Ai sensi dell'art. 12 della Convenzione i test genetici predittivi (di 
suscettibilità) possono essere utilizzati solo per finalità mediche o di ricerca scientifica 
legata alla tutela della salute e soggetta a una consulenza genetica appropriata. Ogni 
altro uso, per finalità estranee a queste ultime, dovrà considerarsi illegittimo. 
La consulenza genetica ha una storia, scandita dalla diversità dei suoi modelli di 
riferimento e dei suoi obiettivi, che si evolve in corrispondenza al mutamento del 
contesto socio-culturale e politico in cui si afferma e con i progressi delle conoscenze 
nell’ambito della genetica umana e della biologia molecolare (ROSE N., NOVAS C., 
2000). In particolare è un processo di comunicazione che tratta i problemi umani 
conseguenti al manifestarsi, o al rischio di manifestarsi, di un disordine genetico nella 



famiglia. Tale processo implica il tentativo, da parte di uno o più professionisti 
specificamente preparati, di aiutare l’individuo o la famiglia a:  
 
1) comprendere le informazioni mediche incluse la diagnosi, la prognosi e le opzioni 
terapeutiche disponibili;  
2) riconoscere il modo in cui l’ereditarietà contribuisce alla malattia;  
3) capire le opzioni esistenti per affrontare il rischio di ricorrenza;  
4) scegliere le strategie di comportamento più appropriate a loro;  
5) adattarsi al meglio alla malattia e/o al rischio di essa. 
 
Ferma restando la validità di questa definizione della consulenza genetica, se fino ad ora 
il consulente genetista ha fornito informazioni medico-genetiche e sostegno psicologico 
soprattutto ad individui o coppie che si trovavano ad affrontare decisioni riproduttive in 
situazioni di rischio (nascita di un figlio affetto, rischio di malattie ad esordio tardivo, 
diagnosi di malattia genetica in un familiare o in uno dei partners), da ora in poi nuove 
sfide lo attendono, derivanti proprio dai test di suscettibilità e dalla medicina 
personalizzata.  
Si tratterà, sempre di più, di rispondere a persone che desiderano indagare sulla propria 
predisposizione o resistenza a patologie multifattoriali o sulla idoneità per loro di certi 
trattamenti terapeutici. Ci si interroga perciò su quanta consulenza genetica sia 
necessaria all’utente per capire tali concetti e su quali possano essere le migliori 
strategie per comunicarli. 
Data la carenza di operatori professionali adeguatamente formati e anche per ridurre i 
costi che verrebbero a gravare sui servizi, va emergendo, in alcuni Paesi europei, 
l’orientamento a predisporre livelli professionali di consulenza genetica diversi in 
rapporto alla tipologia dei vari test, ognuno con specifiche modalità organizzative, 
ferma restando la possibilità di modulare la forma ed estensione temporale del 
counseling in base agli effettivi bisogni dei consultanti. Tutti i documenti nazionali, 
europei e internazionali, che propongono Raccomandazioni e Linee guida in merito alla 
consulenza genetica, la considerano sempre indispensabile e addirittura imperativa, sia 
prima che dopo il test, quando si tratti di test presintomatici, di suscettibilità e di 
probabilità.  
Il consulente deve essere capace di rispondere esaurientemente, con linguaggio chiaro e 
comprensibile, di entrare anche nel merito delle motivazioni che spingano a richiedere 
un determinato test, di spiegare la concretezza delle aspettative in esso riposte e, se tale 
è il caso l’inutilità clinica per il richiedente fino a sconsigliarne l'effettuazione.  
In Italia la consulenza genetica in senso proprio è affidata allo specialista di genetica 
medica, o ad una persona con laurea equipollente, che può valersi del supporto di altre 
figure professionali competenti, come ad es. quella dello psicologo clinico 
specificamente formato.  
Le conseguenze dei test genetici sulla persona che si sottopone all’analisi non 
dipendono solo dalla tipologia del test e dall’informazione che esso è in grado di 
fornire, ma anche dal contesto personale e familiare dell’utente. Nella pratica non 
sempre viene fornita consulenza genetica prima di effettuare un test ma chi fornisce il 
test non può esimersi dal tener conto sia della tipologia del test richiesto che del suo 
impatto sull’utente. 



La consulenza considera unicamente la situazione individuale e familiare della persona 
interessata e non tiene conto di interessi sociali generali. Essa prende in considerazione 
le possibili ripercussioni psicosociali dei risultati dell’esame su tale persona e sulla sua 
famiglia. 
La persona interessata o, se essa è incapace di discernimento, il suo rappresentante 
legale deve essere informata segnatamente su: 
 
a) lo scopo, il genere e il valore indicativo dell’esame e le eventuali misure che ne 
conseguono; 
b) gli eventuali rischi connessi con l’esame, nonché la frequenza e il tipo delle  
anomalie da diagnosticare; 
c) la possibilità di scoprire risultati inattesi; 
d) le possibili ripercussioni fisiche e psichiche; 
e) le possibilità di assunzione dei costi dell’esame e delle misure che ne conseguono; 
f) le possibili misure di sostegno in funzione dei risultati dell’esame; 
g) la gravità delle anomalie scoperte e le misure profilattiche e terapeutiche disponibili. 
 
La persona deve inoltre essere informata: 
 

·  delle modalità e dei tempi di esecuzione del test e di comunicazione del 
risultato; 

·  delle implicazioni dei risultati possibili. Nel caso di diagnosi prenatale si dovrà 
inoltre tenere conto del rapporto affettivo materno-fetale e delle sue particolari 
implicazioni sul piano etico, emotivo e psicologico, nonchè delle sue diverse 
valenze nelle varie fasi della gravidanza. L'uso di tecniche invasive per il 
prelievo di tessuti fetali impone una rigorosa ed esauriente informazione sulle 
modalità operative e sul rischio derivante dalla loro applicazione; 

·  dei sistemi adottati per la tutela della riservatezza dei risultati e di chi abbia 
accesso a quelle informazioni; la località e la durata di conservazione del 
campione utilizzato per il test e la disponibilità del campione per altri fini; di chi 
possa accedere al campione e per quali finalità; del diritto dell'interessato a 
limitare l'accesso ai risultati e la disponibilità del campione per altri fini. 

 
Tutti questi aspetti devono essere discussi con gli interessati, fornendo le informazioni 
necessarie e favorendone l'autonomia decisionale. La sottoscrizione del consenso 
informato scritto è l'ultima fase del processo comunicativo. 
E' necessario che il consenso informato includa un dialogo, utilizzando un linguaggio 
adeguato al livello di comprensione e di cultura delle persone, nel corso del quale la 
persona riceve informazioni complete e accurate su tutte le possibili implicazioni dei 
risultati. 
Le informazioni, fornite prima del test, dovrebbero offrire agli interessati la possibilità 
di comprendere ciò che viene comunicato e di esprimere le proprie valutazioni e le 
preoccupazioni relativamente ai vari aspetti del test, in modo da aiutare il soggetto a 
decidere se sottoporsi o meno a quella indagine, infatti tra la consulenza e l’esecuzione 
dell’esame deve trascorrere un adeguato periodo di riflessione. 



La persona alla quale viene offerto un test deve sapere che la sua accettazione è 
volontaria e che, qualunque sia la sua decisione, non sarà messo in discussione il suo 
diritto ad essere assistito nel migliore dei modi. 
Nell'intervallo che intercorre tra la decisione di sottoporsi al test e la comunicazione del 
risultato possono intervenire eventi o ripensamenti che inducono la persona a 
modificare la propria decisione. Non deve quindi essere esercitata alcuna pressione per 
comunicare all'interessato il risultato. 
Chiunque si sottoponga ad un test, dopo consenso informato, deve essere libero di non 
conoscere il risultato, anche se il test è già stato eseguito (art. 10, comma 2 della 
Convenzione sui diritti dell'uomo e sulla biomedicina fatta ad Oviedo il 4 aprile 1997, 
ratificata dalla legge 28 marzo 2001, n. 145). 
L'utilità di un test genetico non può perciò essere valutata solo con il criterio delle sue 
implicazioni mediche, ma devono essere considerate anche implicazioni più ampie che 
coinvolgono altri aspetti della vita della persona. 
Il soggetto deve inoltre essere informato dei vantaggi che ne possono derivare e dei 
rischi ai quali va incontro, in modo da maturare autonomamente la volontà di sottoporsi 
al test. 
La conoscenza della sensibilità e del valore predittivo del test permette al soggetto di 
valutare meglio le modificazioni del rischio di malattia che possono derivare dal 
risultato del test. 
L'esecuzione di un test di suscettibilità deve essere consentito alle persone maggiorenni, 
capaci di autodeterminazione. 
Per coloro che non possono o non sanno leggere e quindi non sono in grado di utilizzare 
materiale scritto possono essere usate altre modalità di comunicazione, che devono 
comunque essere idonee a fornire le notizie supplementari, di solito trasmesse in forma 
scritta, che hanno lo scopo di rafforzare la comprensione dei problemi trattati (ad es. 
sistemi audiovisivi). 
Per le persone non udenti deve essere presente al colloquio un interprete della lingua dei 
segni, ed è utile avvalersi anche dell'ausilio di materiali scritti o visivi. 
Nel caso in cui il soggetto comprenda con difficoltà la lingua italiana, si deve utilizzare 
l'aiuto di un interprete. Particolare attenzione deve essere posta al contesto culturale dal 
quale proviene il soggetto, soprattutto se appartenente ad altre etnie, in modo da 
adeguarsi al suo livello di comprensione e al suo sistema di valori. 
 
 
2.4 Riservatezza e privacy 
 
universale sul genoma umano e i diritti dell'uomo, adottata l'11 novembre 1997 
dall'Unesco. In tale Dichiarazione, che pur riconosce le immense prospettive di 
miglioramento della salute dell'intera umanità che possono derivare dalla ricerca sul 
genoma umano (simbolicamente definito dall'art. 1 "patrimonio comune dell'umanità"), 
si evidenzia l'esigenza, propria delle moderne società democratiche, di conciliare 
l'interesse della collettività allo sviluppo della ricerca scientifica con il diritto 
dell'individuo alla tutela della propria dignità e libertà (art. 2). A tal fine, la 
Dichiarazione ribadisce una serie di diritti individuali intesi ad assicurare, in conformità 
con la disciplina prevista dagli ordinamenti nazionali, la tutela delle persone interessate 
o toccate dalla raccolta e dal trattamento delle informazioni genetiche. Il documento 



riconosce così la necessità del consenso preliminare, libero ed informato allo 
svolgimento di ricerche o diagnosi (art. 5, lett. b), il diritto di conoscere o di ignorare il 
risultato dei test genetici (art. 5, lett. c), nonché la protezione dei dati genetici (art. 7).  
Il medico può comunicare i risultati di un esame genetico solo alla persona interessata o, 
se quest’ultima è incapace di discernimento, al suo rappresentante legale (art.19). 
Il medico può comunicare i risultati dell’esame ai familiari, al coniuge o al partner se la 
persona interessata vi acconsente espressamente. 
Se il consenso è negato, il medico può chiedere all’autorità cantonale competente di 
essere sciolto dal segreto professionale, giusta l’articolo 321 numero 2 del Codice 
penale 6, se ciò è necessario per tutelare gli interessi preponderanti dei familiari, del 
coniuge o del partner. L’autorità competente può chiedere il parere della Commissione 
di esperti per gli esami genetici sull’essere umano. 
L’elaborazione di dati genetici soggiace: 
 
a) al segreto professionale giusta gli articoli 321 e 321bis del Codice penale; e 
b) alle disposizioni federali e cantonali relative alla protezione dei dati.  
 
Il Comitato Nazionale per la Bioetica auspica che tali principi trovino attuazione 
nell'ordinamento italiano. Il presente documento intende contribuire alla loro 
applicazione pratica nei casi concreti, attraverso lo sviluppo del dibattito e la sua 
apertura alle istanze di una società che chiede più informazione e intende essere 
rassicurata sugli effetti che i progressi della ricerca scientifica in campo biomedico 
possono avere sull'autonomia, sui benefici e sull'equità di cui godono i propri membri. 
 
Ai fini di una corretta applicazione del decreto legislativo 30 giugno 2003, n. 196, 
recante: «Codice in materia di protezione dei dati personali» è sempre necessario 
ottenere il consenso all'acquisizione dei dati genetici, all'utilizzo e alla conservazione 
dei dati genetici e (sensibili) da parte dell'interessato ed in particolare: 
 

·  per i test di identificazione dei portatori sani; 
·  per lo studio della variabilità individuale; 
·  per i test di paternità è sempre necessario acquisire il consenso di entrambi i 

genitori; 
·  per i test diagnostici. 

  



CAPITOLO 3 
 

3. IL MERCATO DEI TEST GENETICI: ASPETTI 
COMMERCIALI E PANORMAICA SUI SERVIZI OFFERTI 

 
 
 
 
 
3.1 Cenni storici 
 
Dopo il completamento della mappatura dell’intero genoma umano nel 2001, l’analisi 
del genoma ha un ruolo rilevante per il progresso della medicina: la genomica e la 
genetica molecolare si sono sviluppate velocemente e si è assistito negli ultimi dieci 
anni ad una crescente ed incontrollata disponibilità di test genetici per patologie non 
solo monogeniche, ma anche complesse. Per quanto riguarda le malattie complesse il 
rischio e la gravità del quadro sintomatologico, non sono riconducibili alla mutazione di 
un singolo gene ma a più geni e\o a numerosi e polimorfismi che, interagendo tra loro e 
con fattori ambientali, aumentano il rischio di sviluppare una determinata patologia. In 
particolare i servizi di medicina personalizzata offrono test che permettono di 
individuare le personali predisposizioni ad eventuali patologie rispetto al profilo 
genomico del cliente. 
 
A una decina di anni dal completamento della mappatura dell’intero genoma umano 
l’obiettivo di abbattere i costi del sequenziamento del genoma umano e quindi di 
renderlo disponibile è stato raggiunto ma, soprattutto, le tecniche in grado di processare 
su larga scala i campioni biologici sono disponibili presso molti laboratori. Inoltre i 
cittadini sono sempre più invogliati da parte del mercato della salute, che enfatizza le 
presunte potenzialità predittive e preventive di queste analisi. 
 
 
3.1.1 Nascita e commercializzazione del mercato dei test genetici e della medicina 

direct to consumer (DTC) 
 
È importante sottolineare alcuni aspetti della commercializzazione dei test genetici e 
della tendenza crescente alla loro vendita attraverso internet.  A questo proposito 
esistono alcuni criteri presi in considerazione per la corretta valutazione di un test 
genetico: 
 
la sua validità analitica: capacità di identificare il genotipo di interesse. Questo 
parametro riflette le competenze specifiche del laboratorio che effettua il test, e 
consente anche di definire che la qualità di un test genetico dipende anche dalla qualità 
del laboratorio che lo esegue;  
 
la sua validità clinica: capacità di predire il fenotipo mediante i parametri classici di 
specificità, sensibilità, potere predittivo positivo e potere predittivo negativo. 
 



Già negli anni ’90, venne prospettata la possibilità di creare servizi per informare i 
cittadini e quindi fornire test genetici acquistabili direttamente dalla rete. Si impostò il 
programma di commercializzazione prevalentemente sui benefici che ne sarebbero 
derivati dalla diffusione della genetica nella società:  ad esempio i cittadini consumatori 
avrebbero potuto conoscere autonomamente il proprio assetto genetico senza una 
obbligatoria prescrizione medica. Inoltre l’iniziativa avrebbe avuto una ricaduta 
economica sugli istituti di ricerca, di preparazione dei test, sulla diffusione dei centri di 
vendita (ad es. farmacie), sui laboratori e i medici esperti. 
 
Sebbene non siano mancate forti critiche a queste iniziative da parte di esperti nel 
settore, la commercializzazione dei test predittivi o di suscettibilità, spesso vengono 
offerti al di fuori dei protocolli e dei canoni di cautela stabiliti (OFFIT, 2008).  
Attraverso internet possono essere consultate dozzine di siti, che vendono analisi 
dell’intero genoma (ad es. 23andMe, Knome, DeCODE Me), oppure analisi mirate allo 
studio della suscettibilità alle malattie complesse (ad es. DNA Direct, Genelex, Health 
Test Direct, Mygenome, Navigenetics, Pro-DNA, Proactive Genetics, Smart Genetics). 
Altri servizi addirittura promettono di identificare le attitudini genetiche alle attività 
sportive (ad es. 23andMe), oppure il profilo metabolico in base al quale condizionare la 
dieta (cosiddetta nutrigenomica; ad es. Inneova, Sciona, Suracell), e infine di aiutare a 
scegliere la crema di bellezza più appropriata (cosiddetta dermogenetica; ad es. Virginia 
Skin Clinic) o il miglior partner “compatibile” in base al confronto dei profili del DNA 
(ad es. ScientificMatch). 
 
Accanto alla pubblicazione di studi che mettono in dubbio la validità dei test genetici 
predittivi, avanzando critiche diversificate, esistono altri aspetti interessanti che 
riguardano questo fenomeno. Spesso infatti l’interesse ad ottenere un test genetico non è 
dovuto a ragioni mediche, ma è dettato da pura curiosità, associata talvolta ad 
“esibizionismo informazionale” (far circolare in rete il proprio profilo genetico: 
GURWITZ e BREGMAN-ESHET, 2009). Inoltre ancora è poco chiaro se il mercato dei 
test genetici diretti al consumatore possa essere considerato del tutto legale: in Europa, 
ad esempio, il Protocollo addizionale per test genetici “a scopo medico” (Strasburgo, 
2007) richiede che i test siano “condotti sotto la supervisione medica individuale”. 
Spesso invece alcune società sostengono che la prestazione diretta via internet è “a 
scopo conoscitivo e culturale”, e non a scopo medico (ciò che però non sarebbe 
ammesso dalla Convenzione di Oviedo in senso stretto). 
 
 
3.2 Aspetti riguardanti l’industria farmaceutica 
 
Le aziende farmaceutiche sono interessate allo sviluppo dei test di farmacogenetica per 
identificare regioni critiche del genoma della persona, che abbiano un peso nella 
regolazione del binomio salute/malattia e che possano suggerire ulteriori ricerche in 
farmacogenetica e farmacodinamica. Cosi facendo si ritiene che si possa favorire lo 
sviluppo di nuovi farmaci ed ampliare il potenziale di cura. 
Anche se la personalizzazione assoluta di un trattamento farmacologico non è il risultato 
atteso, l’obbiettivo è la suddivisione dei pazienti in sottogruppi a seconda del profilo 
genetico ed alla risposta al farmaco. 



Tuttavia questa strada non è priva di riserve, sia dal punto di vista industriale cioè 
l’aumento del costo del farmaco causato dai costi di ricerca e produzione, sia da quello 
bioetico ovvero  la possibilità di creare classi di pazienti “difficili” da curare che non 
rispondono ai trattamenti, con rischio di dare origine a nuove categorie di farmaci orfani 
e possibile discriminazione del paziente. 
Ad oggi si contano un centinaio di test genetici associati alla somministrazione di 
farmaci che sono approvati dalle agenzie regolatorie, il 30 % dei quali riguardano 
farmaci oncologici. 
 
 
3.3 Principi regolatori pratici dell’offerta dei test g enetici 
 
Un test genetico dà un risultato che può avere conseguenze diverse a seconda del 
contesto personale e familiare dell’utente. Il test dovrebbe essere sempre preceduto e 
seguito da una consulenza da parte di uno specialista in genetica medica ma nella 
pratica non sempre le cose vanno in questo modo. Questo vale soprattutto quando si 
tratta di malattie ereditarie trasmissibili, ma una chiara informazione è doverosa anche 
nei test di suscettibilità per malattie comuni. 
Il produttore che fornisce test genetici deve rispettare le disposizioni di legge per la 
reclamizzazione, indicando le caratteristiche ed evitando di enfatizzarne utilità ancora 
dubbie. I limiti dei test offerti devono essere chiaramente evidenziati ed ogni 
affermazione di utilità deve essere accompagnata da referenze e pubblicazioni 
scientifiche. Chi effettua il test deve lavorare secondo standard qualitativi elevati, 
curando gli aspetti di sensibilità, specificità ed attendibilità del risultato ottenuto. 
Bisogna considerare che non è solo una comune analisi di laboratorio: un test genetico 
che può avere un forte impatto sulla persona. Le reazioni dipendono dalla personalità 
del richiedente, dalla comprensione del risultato e dalle sue implicazioni. Da questo 
capiamo perché tutto il percorso seguito dall’utente debba essere sempre accompagnato 
da una consulenza medica esperta. 
Quando un utente richiede ad un laboratorio (anche su internet) di effettuare un test 
genetico senza che sia presente una prescrizione medica, deve essere informato che è 
necessaria la consulenza di un genetista medico prima e dopo. 
Chi fornisce il test deve essere in grado di esibire le evidenze scientifiche che 
dimostrino la sensibilità di un marcatore nel rilevare l’associazione con una malattia, 
calcolare il rischio con metodi statistici standard e utilizzare algoritmi consultabili. 
Inoltre devono essere rispettati i principali fondamenti di deontologia medica. I dati 
genetici sono dati sensibili e deve essere assicurata la tutela della riservatezza del 
trattamento, secondo quanto previsto in materia di tutela della privacy e, sul piano 
relazionale, in base al principio di tutela della confidenza. La persona che si sottopone al 
test deve aver manifestato in forma scritta il proprio consenso informato, solo dopo che 
abbia ricevuto tutte le informazioni pertinenti riguardo a benefici, rischi, limiti ed 
implicazioni dei test. Nel caso che una persona non sia in grado di manifestare e 
sottoscrivere il consenso informato, qualora il test sia nècessario, è necessaria 
l’autorizzazione di un rappresentante legale. I test che non siano di diretto interesse dei 
minori devono essere posticipati fino alla maggiore età, quando essi potranno esprimere 
legalmente il loro consenso informato. 
  



3.4 Medicina DTC: esempi di business 
 
Una parte del nostro lavoro riguarda l’analisi e la descrizione di alcuni esempi di servizi 
offerti online. In particolare abbiamo scelto di analizzare due aziende di test genetici, 
una americana ed una italiana, che riteniamo rappresentative del mercato della medicina 
DTC. Si tratta di un mercato in crescita che segue logiche più commerciali che sanitarie. 
In generale l’offerta di test viene pubblicizzata ed comunicata come avviene per 
qualsiasi altro prodotto venduto online, con promozioni ed idee regalo che ricordano 
beni di consumo di altro genere. La possibilità di accedere a questi siti web in 
autonomia da parte dell’ utente rappresenta sicuramente un punto importante della 
nostra riflessione. Ciò potrebbe generare, a nostro avviso, un utilizzo improprio di 
questi servizi. Trattandosi dell’acquisto non di un bene di consumo qualsiasi ma di 
informazioni riguardanti la possibilità di sviluppare patologie, anche gravi, è da valutare 
una riflessione approfondita su questo fenomeno che riguarderà migliaia di consumatori 
online. Questo paragrafo ha l’obbiettivo di “fotografare” il fenomeno da un punto di 
vista commerciale per poi riallacciarsi alle riflessioni di carattere etico-legislativo 
affrontate nei prossimi paragrafi. 
 
 
3.4.1 “23andMe” 
 
23andMe è una startup finanziata da Google, company che negli ultimi anni ha investito 
importanti somme nel settore dei test genetici. È stata fondata da Linda Avey e Anne 
Wojcicki nell’aprile 2006 e per auto definizione è una company “dedicata ad aiutare le 
persone ad interpretare le proprie informazioni genetiche, grazie all’utilizzo di 
tecnologie avanzate di analisi del DNA e a strumenti interattivi basati sul web”. Nello 
specifico l’azienda promette servizi dedicati alla comprensione “approfondita” delle 
proprie origini ancestrali, la genealogia e i tratti ereditabili. Il nome dell’azienda 
richiama il numero di cromosomi (23 paia) che costituiscono il patrimonio genetico di 
ognuno di noi e “Me” riferito all’individualità delle caratteristiche genetiche.  
 
Panoramica dei servizi offerti 
 
23andMe, mette a disposizione dei consumatori test per l’analisi di 78 associazioni 
genetiche. Riportando le informazioni pubblicate sul sito web dell’azienda, analizza 
soltanto quelle associazioni che sono state pubblicate nella letteratura scientifica 
validata. Essi suddividono le associazioni in 2 categorie: studi provati e studi 
preliminari. Inoltre la company si affida ad una redazione costituita da scienziati, 
collegati ad ambienti accademici, al fine di prendere decisioni riguardanti la scelta di dei 
tratti genetici da includere all’interno delle analisi. 
I servizi offerti da 23andMe sono suddivisi in 2 principali categorie: Salute ed 
Informazioni genealogiche. 
 
Salute 
 
23andMe mette a disposizione un test che analizza 78 associazioni genetiche. 



I test riferiti alla categoria salute si distinguono in Carrier status , Desease risk e Drug 
response. Per carrier status si intende un insieme di analisi effettuate pre-parto che 
riguardano la salute del nascituro. In particolare 23andMe propone un test finalizzato 
alla ricerca di 24 condizioni ereditabili che la madre potrebbe trasmettere al figlio.   
Per quanto riguarda il desease risk il test proposto aiuterebbe “il paziente e il suo 
medico a prendere decisioni più consapevoli riguardo la sua salute”. Attraverso l’analisi 
del profilo genomico del cliente 23andMe propone una serie di misure per: assumere 
uno stile di vita più adeguato,  essere consapevoli delle proprie condizioni di salute e 
predisposizione a malattie, essere preparati ad affrontare gravi patologie. 
Il drug response invece è mirato a verificare la personale responsività a trattamenti 
farmacologici determinata dal proprio profilo genomico. Secondo la company i risultati 
del test servirebbero ad una migliore personalizzazione delle terapie da parte del medico 
e a comprendere come il proprio DNA impatta sull’efficienza dei farmaci e sulla loro 
tossicità. 
 
Informazioni genealogiche 
 
Oltre ai test dedicati esclusivamente alla salute dei clienti, 23andMe mette a 
disposizione degli strumenti di analisi che permettono di recuperare informazioni circa 
le proprie origini ancestrali. In particolare l’offerta proposta consentirebbe di conoscere 
persone, i cui profili sono presenti nel database della company,  presumibilmente 
imparentate (da un punto di vista genetico) con il cliente. In oltre il test offre 
informazioni come ad esempio l’origine globale dei propri antenati ed la provenienza 
geografica degli stessi. 
 
Come funziona il servizio 
 
Il servizio offerto da 23andMe prevede che il cliente si registri ed ordini il kit presso il 
negozio on line dell’azienda al costo di 99$. Il cliente riceverà un kit nel quale vi è un 
contenitore per la saliva. Una volta completata la semplice procedura, basta inviare il 
campione alla sede centrale di 23AndMe e attendere alcune settimane per i risultati.  
 
Come avviene la genotipizzazione 
 
Quando il laboratorio riceve il campione, il DNA viene estratto dalla cellule presenti 
nella saliva e attraverso una serie di passaggi viene applicato ad un “chip”. Il chip è un 
piccolo supporto di vetro in cui sono legate una serie di microscopiche sonde di DNA 
complementari a siti specifici del genoma in cui sono presenti gli SNPs. In particolare è 
presente una coppia di sonde che corrispondono a due varianti di ogni SNP. Il DNA del 
campione, che viene opportunamente frammentato, si può legare ad una delle due sonde 
corrispondente all’esatta versione di SNP. In seguito per l’analisi viene avviata una 
reazione di amplificazione che mette in evidenza, tramite emissione di fluorescenza, a 
quale delle due sonde si è legato.  
Il DNA chip utilizzato da 23andMe contiene centinaia di migliaia di SNPs da testare 
contemporaneamente. È in grado di leggere un milione di SNPs che sono distribuiti in 
tutto il genoma, che rappresentano solo una piccola frazione dei milioni di SNPs stimati 
nel genoma umano. Questa piccola frazione di SNPs sarebbe comunque in grado di 



fornire informazioni più globali dal momento che molti di questi sono funzionalmente 
collegati tra loro. 
Che tipo di risultato viene offerto al cliente 
 
23andMe fornisce informazioni genetiche ma non sequenzia l’intero genoma del cliente, 
ne mette in atto test predittivi o diagnostici. Il risultato fornito dal test viene 
semplicemente messo a confronto con lo stato dell’arte della letteratura scientifica nel 
contesto delle associazioni genetiche. In fine la Company specifica che pur fornendo 
informazioni riguardanti la possibilità di sviluppare una particolare patologia, non può 
interpretare tali dati con previsioni o diagnosi. In poche parole la diagnosi è rimandata 
al medico curante del cliente che potrebbe utilizzare tali informazioni completandole 
con indagini più approfondite. 
 
Analisi del sito web e considerazioni 
 
Il sito web di 23andMe spicca soprattutto per una grafica accattivante che suscita 
immediatamente l’interesse del visitatore. La homepage presenta nella parte centrale 
alcune storie di clienti che riguardano la loro salute o aspetti genealogici. Alcuni di loro 
raccontano di aver ritrovato familiari grazie al test. Altre storie invece riguardano la 
salute dei clienti come ad esempio quella di una donna che racconta di aver scoperto di 
essere predisposta a forme tumorali, fortunatamente prevenibili.  Il riquadro “stories” ha 
sicuramente una funzione emozionale non indifferente che richiama presto l’attenzione 
su un link in basso, che recita: “scopri 23 motivi per cui il nostro servizio può essere un 
regalo perfetto”. Cliccando sul link si apre una finestra che riporta alla sezione store.  In 
evidenza abbiamo 2 offerte: una a 99 euro per un kit personale, che non comprende 
l’iscrizione al servizio (9$ al mese); ed una seconda offerta, un kit regalo che al prezzo 
di 207$ comprende l’iscrizione al servizio per un anno. Ritornando alla pagina 
principale in alto si può accedere a 4 sezioni differenti: ancestry, health, store e “how it 
works”. La parte bassa della pagina è invece dedicata alle news scientifiche 
accompagnate da un video che spiega i principi del funzionamento del DNA e della 
genetica. 
Nel complesso le pagine sono arricchite da immagini esplicative che rendono di facile 
comprensione ed attraenti i servizi offerti. Ad esempio sulla pagina “how it works” 
viene rappresentato il processo di raccolta e analisi del campione sottoforma di disegno 
stilizzato dalle caratteristiche minimali. Questi aspetti fanno pensare ad una strategia di 
web marketing molto aggressiva che è perfettamente in linea con le caratteristiche dei 
servizi offerti da Google ed in generale presenti nel web 2.0. 
 
 
3.4.2 Un esempio italiano: il “Laboratorio Genoma” 
 
Il Laboratorio Genoma di Roma è uno dei più conosciuti in Italia per le sue analisi 
genetiche, hanno aperto un sito internet dove pubblicizzano moltissime tipologie di test 
genetici includendo da poco anche test di nutrigenetica. Questo laboratorio ha 
cominciato con test suggeriti da specialisti in cardiologia per verificare la 
predisposizione a malattie cardiovascolari. Successivamente, osservando il mercato 
internazionale, la panoramica di test offerti si è ampliata, prestando attenzione 
all’effettiva validità dei test stessi. 



Le analisi eseguite con maggior frequenza sono quelle che riguardano le intolleranze, la 
celiachia, la predisposizione all’osteoporosi, il metabolismo dei lipidi e obesità, alla 
detossificazione e all’infiammazione.  
Questo laboratorio prevede una crescita esponenziale dei test in quanto la medicina oggi 
è sempre più concentrata sulla prevenzione: le indicazioni ottenute dai test genetici 
permettono di effettuarla realmente. Infatti è possibile cambiare stile di vita come prima 
cosa, oppure cambiare terapie farmacologiche poco efficaci, correggere difetti 
metabolici e perfino azzerare il rischio di contrarre quella determinata malattia.  
L’azienda ha una esperienza pluriennale nel settore e dimostra essere seria ed 
accreditata. Importante è il fatto che non venda prodotto commerciali da abbinare ai 
risultati dei test genetici (di nutrigenetica per esempio), cosa che avviene per la 
maggioranza delle aziende operanti in rete. In molti casi infatti le aziende propongono 
terapie attraverso l’uso di integratori prodotti da loro stessi o da aziende partner. A volte 
viene venduto solo il prodotto commerciale, non effettuano il test in sede e si affidano 
ad aziende esterne, aumentando cosi il rischio di errori. 
Questo laboratorio effettua il servizio direct-to-consumer, il campione viene inviato al 
laboratorio e il risultato è fornito successivamente via email. Sono comunque 
disponibili gratuitamente professionisti come genetisti, nutrizionisti e tecnici di 
laboratori, per eventuali chiarimenti o consigli. A pagamento è possibile anche 
richiedere una consulenza privata più approfondita, che preveda per esempio dopo un 
accurata anamnesi, un piano nutrizionale studiato nei minimi dettagli in base alle 
proprie caratteristiche genetiche. 
Il ventaglio di aziende che opera in questo settore offre prodotti a prezzi generalmente 
medio-alti, Laboratorio Genoma offre invece prezzi generalmente competitivi: si parte 
dai 40 € per un test di intolleranza al lattosio, con una media di 100 € fino ad un 
massimo di 175 € per il pannello del metabolismo dei lipidi ( 12 geni e 17 variante 
geniche esaminate). Va considerato il fatto che questi test vengono effettuati una sola 
volta nella vita, a differenza delle analisi cliniche classiche. Tra i servizi offerti c’è 
anche la possibilità di eseguire analisi sui singoli geni, oppure la messa a punto di nuove 
analisi se queste risultassero di particolare importanza. 
Il report dei risultati viene inviato corredato di una dettagliata relazione per minimizzare 
i rischi e un supporto di esperti è fornito in caso che il risultato possa essere frainteso. 
Ad esempio due varianti del gene APOE sono un marcatori genetici presenti nel test del 
metabolismo dei lipidi, ma sono anche state anche associate al morbo di Alzheimer. 
Importante in questi casi è la consulenza di uno specialista, che spieghi che si tratta di 
una predisposizione all’Alzheimer e non di una condanna definitiva. 
Laboratorio genoma ha intenzione anche di lanciare dei corsi di formazione in 
nutrigenetica rivolti ad operatori del settore, le tematiche verteranno su genetica, 
nutrigenetica, medicina preventiva fino ad arrivare alla pratica clinica attraverso la 
compilazione di diete personalizzate.  
Come già accennato la tendenza dettata dalle aziende statunitensi è quella di far si che 
ogni individuo possa accedere direttamente alle informazioni contenute nel proprio 
DNA, senza nessun filtro. Poche sono quelle aziende che affermano che la figura di un 
medico aiuterebbe la comprensione dei risultati. Laboratorio genoma pensa che un 
professionista del settore con esperienza possa aiutare il paziente a codificare le 
informazioni, ma allo stesso tempo cerca di rendere le informazioni nel report il più 
chiare e semplici possibili, rendendole cosi fruibili e comprensibili all’utente. 
  



3.5 Altri servizi offerti in rete  
 
La maggioranza delle aziende on-line usa un linguaggio molto accattivante per 
pubblicizzare i test genetici, facendo leva sul fatto che “decodificare” il genoma alla 
ricerca di suscettibilità alle malattie migliori e allunghi la vita (“La genomica al servizio 
della tua longevità”). Oltre ai test di suscettibilità a malattie ci sono anche test 
nutragenetici, test per la predisposizione allo sport, test per la predisposizione al fumo, 
agli alcolici, alla sensibilità allo stress ed altri ancora. Altre aziende vendono test con lo 
scopo di trovare il trattamento dermatologico e cosmetico migliore, offrendo 
ovviamente a pagamento anche la crema più adatta. Addirittura c’è un azienda, che 
come logo ha un cuore stilizzato con al centro una doppia elica, che promette di 
individuare il miglior partner compatibile studiando i geni del Complesso Maggiore di 
Istocompatibilità (MHC). Se già i test di suscettibilità sono a loro modo “complicati” in 
quanto non danno una certezza di sviluppare la malattia ma solamente una probabilità 
percentuale, figuriamoci un test che ti fa trovare il partner migliore studiando la 
“chimica” genetica!  
Lo scenario è sicuramente complesso e privo di regole di condotta, ci sono aziende che 
fanno un buon lavoro ed offrono consulenza e servizi referenziati ed altre che giocano 
sulla curiosità e sulle paure delle persone, senza fornire la supervisione medica. Queste 
ultime si difendono affermando che le analisi genetiche offerte via internet sono 
effettuate solo a scopo conoscitivo e culturale e non a scopo medico. 
 
 
3.6 Cosa rispondono le aziende contattate via e-mail? 
 
Sono state contattate numerose aziende che offrono test predittivi per malattie, test 
nutragenetici, test dermogenetici ed altri tipi di test già precedentemente citati. Tra le 
aziende contattate troviamo 23andMe, Knome, DeCODE Me, DNA direct, Genelex, 
Smart Genetics, Fly Life, Inneova, Suracell, Laboratorio Genoma. 
Il messaggio inviato alle aziende è stato scritto in linguaggio semplice, facendo finta di 
essere un utente potenzialmente interessato. Ecco di seguito i vari messaggi inviati ad 
aziende che offrono servizi diversi, italiane e straniere: 

------- 
“I’m Alessandro from Italy, I was looking for some information about DNA testing in 
order to discover the tendency to develop diseases and other information available and 
I’ve found your Company. I'm a healthy 30 years old, male and with no serious case of 
familiars diseases. 
What indication could you give me about the procedure I should follow? 
I read in the net that a little talk with a specialist could be useful before the test. Should 
I speak first to my Doctor, or it's not necessary? After testing do you give some 
counselling? “ 

------- 
“Stavo cercando in rete una compagnia che faccia test genetici per la suscettibilità a 
malattie e ho trovato la vostra. Ho letto che fate anche altri tipi di test, come per la 
nutrizione, per lo sport ecc ecc…  
Che procedura dovrei seguire per effettuare il test? 



Ho letto in rete che sarebbe meglio avere un consulto da uno specialista prima di 
effettuare test genetici. 
Dovrei parlarne prima con il mio dottore? 
Una volta ottenuto il risultato offrite un servizio di consulenza? 

------- 
“I’m Francesca from Italy, I was looking for some information about DNA testing, in 
order to found the best nutritional program for myself I should follow and I’ve found 
your Company. 
What indication could you give me about the procedure? 
I read in the net that a little talk with a specialist could be useful before the test? 
Should I speak first to my medical Doctor, or it’s not necessary? 
After testing do you give some counselling?” 

------- 
 
 

Nelle risposte ottenute dalla maggior parte delle aziende vengono descritte a grandi 
linee le analisi  effettuate e quali indicazioni successive si possono ottenere (correzione 
stili di vita, diete/cosmetici ad hoc, ecc…). Non vengono menzionati i limiti delle 
analisi stesse ed è omessa la necessità di parlare con un medico specialista od il proprio 
medico prima di effettuare le analisi. Il counselling genetico, che dovrebbe precedere e 
seguire il test, si limita a semplici consigli su stili di vita, cibi e farmaci da evitare. In 
pochi casi invece la situazione è stata più chiara e conforme a quelle che dovrebbero 
essere le prassi, in un caso viene infatti consigliata la consulenza di uno specialista 
prima e dopo il test genetico. 
  



CAPITOLO 4 
4 TEST GENETICI PREDITTIVI: ASPETTI ETICI E SOCIALI 

 
 
 
 
 
4.1 La consulenza genetica e un’adeguata informazione 
 
La consulenza genetica è un processo di comunicazione che tratta i problemi umani 
conseguenti al manifestarsi, o al rischio di manifestarsi, di un disordine genetico nella 
famiglia. Tale processo implica il tentativo da parte di professionisti preparati di aiutare 
l’individuo o la famiglia a comprendere le informazioni mediche fornite, ad adottare le 
strategie di comportamento più appropriate e ad adattarsi al meglio alla malattia e/o al 
suo rischio di insorgenza. 
La comunicazione orale, faccia a faccia, delle informazioni preliminari, accompagnata 
da materiale informativo, permette all’interessato/a di esprimere dubbi e incertezze e di 
formulare le domande di chiarimento che ritenga necessarie. Dall’altra parte il 
consulente deve essere capace di rispondere esaurientemente con linguaggio chiaro e 
comprensibile, di entrare anche nel merito delle motivazioni che spingano a richiedere 
un determinato test, di spiegare la concretezza delle aspettative in esso riposte e 
l’eventuale inutilità clinica per il richiedente, fino a sconsigliarne l’effettuazione nel 
caso di mancata necessità.   
Di fronte allo sviluppo dei test predittivi e alla medicina personalizzata, la consulenza 
genetica ha assunto un ruolo ancora più arduo: i professionisti del settore devono essere 
in grado comunicare concetti molto più complessi riguardanti la natura probabilistica 
delle informazioni ottenute, a differenza di quello che accade con i test diagnostici che 
invece forniscono informazioni sul rischio certo in rapporto alla malattia.  
Per questo motivo in alcuni Paesi Europei sta emergendo l’orientamento a sviluppare 
diversi professionisti di consulenza genetica in relazione alla tipologia di test poiché, 
tutti i documenti nazionali, europei e internazionali che propongono Raccomandazioni e 
Linee guida in merito alla consulenza genetica, la considerano indispensabile, sia prima 
che dopo il test, specialmente quando si parla di test presintomatici, di suscettibilità e di 
probabilità.  
In Italia la consulenza genetica è affidata allo specialista di genetica medica o a una 
persona con laurea equipollente che può valersi del supporto di altre figure professionali 
competenti, come quella dello psicologo clinico adeguatamente formato. Inoltre per 
l’organizzazione dei servizi genetici, in Italia, valgono le Linee guida della Conferenza 
Stato-Regioni su questo tema che specificano che le sedute della consulenza, per quanto 
riguarda le categorie dei test diagnostici, di quelli presintomatici, o di elevata 
suscettibilità e dei test di individuazione dei portatori sani, devono essere considerate un 
complesso processo di comunicazione essenzialmente finalizzato a:  
 

1.  provvedere, prima dell'esecuzione del test, a un'informazione completa, 
accurata e imparziale che includa, oltre a chiarimenti sulla componente genetica 
della malattia e sul suo significato, limiti, attendibilità, specificità del test in 
questione (il quale potrà anche richiedere l'acquisizione di ulteriori dati 



sull'albero genealogico del consultante) e l'indicazione degli eventuali 
trattamenti che potranno essere attuati in rapporto ai risultati; la persona 
interessata andrà inoltre informata su modalità e tempi sia di esecuzione del test 
che di comunicazione del risultato e le si dovranno anche prospettare le 
implicazioni dei possibili esiti sia per i figli, attuali e futuri, sia per altri 
consanguinei, come pure, oltre agli eventuali vantaggi, anche i rischi, di 
carattere psicologico e sociale, cui può andare incontro una volta che il risultato 
riveli la presenza della mutazione temuta; 

2.  provvedere, dopo l'effettuazione del test, a una corretta interpretazione e 
spiegazione del risultato e, qualora il test risulti positivo, a fornire un supporto 
per gli individui che devono affrontare le implicazioni, a breve e lungo termine, 
di questa conoscenza e prendere difficili decisioni sulla base delle possibili 
opzioni disponibili, di natura medica e non; 

3.  offrire, nel caso dei test diagnostici, il supporto necessario per affrontare la 
diagnosi di un disordine ereditario e per realizzare il miglior adattamento 
possibile alla malattia.   

 
In altri Paesi Europei, come per esempio il Regno Unito, la consulenza genetica 
precedente l’esecuzione del test può esser svolta, in alcuni casi, da altri professionisti 
(genetic nurse) operanti all’interno del sistema sanitario, purché abbiano una 
formazione adeguata allo svolgimento di questo delicato compito. La consulenza 
genetica può, infatti, presentare problematiche particolari la cui soluzione è affidata non 
solo all’esperienza professionale del consulente ma anche alla sua sensibilità umana; le 
conseguenze dei test genetici sulla persona che si sottopone all’analisi non dipendono 
solo dalla tipologia del test e dall’informazione che esso è in grado di fornire, ma anche 
dal contesto personale e familiare dell’utente che deve sempre essere tenuto in 
considerazione durante le fasi di couselling genetico.  
Nella pratica, tuttavia, nonostante la realizzazione di specifiche Linee guida e 
Raccomandazioni, la consulenza genetica, sia prima che dopo l’effettuazione di un test, 
non viene sempre adottata. Questo accade, in particolar modo, quando il paziente si 
affida a test genetici online facendosi così un’autodiagnosi (vedi sottocapitolo 3.3); una 
coerente e chiara informazione è doverosa anche nell’acquisto in internet di test di 
minore impatto o nell’esecuzione degli stessi presso laboratori privati autorizzati. Per 
favorire il processo d’informazione e di tutela dei pazienti appare evidente che i prodotti 
commercializzati debbano ottemperare ad alcuni requisiti minimi, che gli stessi pazienti 
devono conoscere e per i quali devono essere informati, che vengono così elencati:  
 

- i produttori dei test genetici, nelle fasi di promozione, dovrebbe indicare le 
caratteristiche e i limiti dei test offerti, senza enfatizzarne una utilità non ancora 
comprovata. Ogni affermazione relativa alla loro utilità dovrebbe fare 
riferimento alle evidenze scientifiche supportate da articoli pubblicati su riviste 
adeguatamente revisionate; 

- chi gestisce i test a livello esecutivo deve garantire che i test genetici siano 
effettuati secondo standard qualitativi elevati, al fine di salvaguardare le persone 
che li richiedono e le loro famiglie. Il laboratorista deve curare la criticità 
analitica del test adottato, sotto l’aspetto della sensibilità (frequenza con cui dà 
un risultato positivo quando è presente la malattia), della specificità (frequenza 
con la quale un test risulta negativo quando la malattia è assente) e verificare 



(attraverso l’uso di standard interni ed altri criteri ancora) l’attendibilità del dato 
ottenuto. Questi criteri, validi per ogni tipo di prestazione di laboratorio, 
assumono una particolare risonanza nel caso dei test genetici che, come 
precedentemente riportato, hanno un impatto maggiore rispetto ad altre più 
comuni analisi poiché le reazioni individuali dipendono soprattutto dalla 
personalità del richiedente, dalla comprensione del risultato del test e dalle sue 
implicazioni. Oltre all’ampia variabilità interindividuale, è sempre fondamentale 
tenere conto che anche la qualità dell’informazione fornita e il contesto 
all’interno del quale viene effettuato il test contribuiscono all’intensità emotiva 
della risposta sia dell’individuo che della famiglia. Questi problemi si acutizzano 
soprattutto quando l’utente si sottopone a dei test senza la mediazione di un 
medico con specifiche competenze genetiche; 

-  nel chiedere a un laboratorio o su internet di effettuare un determinato test per il 
quale non vi sia stata una prescrizione medica, gli utenti devono essere informati 
che è necessario consultare un genetista medico sia prima che dopo 
l’effettuazione del test; 

- il rischio di ammalarsi o di sviluppare specifiche condizioni o caratteristiche 
deve essere calcolato con metodi statistici standard, accettati dalla comunità 
scientifica. Le informazioni da mettere a disposizione dell’utente prima 
dell’esecuzione del test, devono essere pertinenti, fornite in maniera intelligibile, 
accurata e appropriata, comprese quelle utili a fare comprendere le basi 
scientifiche del test; 

- devono essere rispettati alcuni fondamentali principi di deontologia medica 
(etica professionale) fatti propri anche dalla riflessione bioetica:  

1. I dati genetici sono dati sensibili e pertanto richiedono che sia assicurata 
la massima tutela della sicurezza e della riservatezza del loro trattamento, 
secondo quanto previsto in materia di tutela della privacy e, sul piano 
relazionale, in base al principio di tutela della confidenza. 

2. I test genetici possono essere effettuati solo dopo che la persona sulla 
quale sono svolti abbia manifestato in forma scritta e sottoscritto il 
proprio consenso informato.  

3. I test genetici non possono essere effettuati sulle persone che non sono in 
grado di manifestare e sottoscrivere il consenso informato, salvo che 
l’indagine sia svolta nel loro interesse e con l'autorizzazione del 
rappresentante legale. I test che non siano di diretto interesse dei minori 
devono essere posticipati fino alla maggiore età, quando essi potranno 
esprimere autonomamente il proprio consenso.  

4. E’ vietato effettuare indagini su campioni biologici ottenuti in maniera 
ingannevole o rubati o per i quali la persona analizzata non abbia 
espresso il consenso.  

5. Occorre distinguere nella disciplina dei test genetici le finalità mediche e 
in generale di tutela della salute da altre finalità come l'accertamento 
degli status familiari con riguardo alle quali può operare un diverso 
bilanciamento di interessi.  

 
Da tali principi generali derivano anche alcune regole pratiche:  
 



- le cartelle cliniche che contengono dati personali e informazioni genetiche tali 
da potere essere collegate a una persona che può essere identificata devono 
sottostare a regole di compilazione atte a separare i dati anagrafici da quelli 
clinici nei diversi supporti e a regole di conservazione riservata e di 
archiviazione protetta.  

- grande cura deve essere rivolta alla comunicazione riservata, sotto forma 
“confidenziale”, dei dati relativi a un determinato soggetto fra i diversi operatori 
sanitari.  

 
Nelle Linee guida nazionali e internazionali, oltre alla importanza fondamentale di 
garantire che siano rispettati tutti i diritti individuali, inclusa l'autonomia della scelta di 
sottoporsi o non sottoporsi al test (e, nel primo caso, di conoscerne o meno il risultato), 
la libertà da pressioni da parte di terzi e il più rigoroso rispetto della confidenzialità 
(OECD, 2007), viene sempre ribadito che il criterio essenziale per l'offerta di un test 
genetico, nel sistema della sanità pubblica, è quello della sua accertata validità 
scientifica e utilità clinica (art.6 dell'Additional protocol concerning genetic testing for 
health purposes del Consiglio d'Europa, 2008) e che comunque la sua effettuazione può 
avvenire solo dopo aver ricevuto il consenso libero e pienamente informato della 
persona interessata. 
Tenendo quindi conto dell’importanza del counselling genetico e del processo 
d’informazione del paziente andiamo a valutare in maniera un po’ più approfondita sia 
il concetto di consenso informato che di autodiagnosi e gli svariati aspetti a essi 
associati.    
 
 
4.2 Il consenso informato 
 
Il processo di comunicazione tra la persona e l’esperto può avere inizio secondo tre 
modalità:  
 

1. per iniziativa propria dell’interessato; 
2. per consiglio del medico di famiglia o di uno specialista consultato; 
3. per sollecitazione dell’informazione ricevuta (il più delle volte via internet) e 

conseguente desiderio di approfondire con un esperto significati e valore 
prognostico da attribuire al risultato ricevuto.  

Nel processo di comunicazione è importante, da un punto di vista etico-giuridico 
stabilire la posizione esatta, in questo contesto, dell’interessato che è, rispetto ad altre 
iniziative di indagine genetica che riguardano la collettività, di interesse strettamente 
personale e specifica nel profilo di “test” (“processo di testing”) che non va confuso con 
lo “screening” di popolazione. Non sempre, tuttavia, si verifica l’uso corretto di tale 
distinzione nel linguaggio corrente. 
In ogni caso, l’accesso al test individuale o allo screening per l’individuazione di alcuni 
caratteri del proprio profilo genetico è sempre governato, per l’individuo, dal principio 
di autonomia, che può talvolta entrare in risonanza, sia nelle motivazioni che nelle 
conseguenze, con i principi di solidarietà e di responsabilità verso altri; questi sono 
principi che esercitano sull’interessato una forza da molti considerata non presente nel 



caso delle informazioni biochimiche derivanti dalle analisi più comuni (genetic 
exceptionalism). 
L’atto di consenso, che segue la consulenza genetica, è la documentazione 
dell’informazione ricevuta e testimonianza della consapevole determinazione positiva 
del soggetto a sottoporsi a un test; il consenso si definisce informato solo dopo che la 
persona abbia ricevuto in modo adeguato tutte le informazioni pertinenti e sia perciò 
messo in grado di comprendere i rischi, i benefici, i limiti e le implicazioni del test. Tale 
documentazione deve riguardare anche le modalità di prelievo del campione ed i test 
che si intendono eseguire per lo scopo convenuto.  
La necessità di ottenere da un paziente il consenso, oltre a principio morale legato al 
comune sentire, è principio disposto dalla stessa Carta Costituzionale che tutela il diritto 
alla salute e il libero esercizio dello stesso. Gli articoli 13 e 32 comma 2 della 
Costituzione affermano i principi della inviolabilità della libertà personale intesa anche 
come libertà di tutelare la propria salute e integrità fisica. Il consenso del paziente oltre 
che funzionale al libero esercizio del diritto alla salute, costituisce anche un elemento 
essenziale del contratto d’opera professionale che regola i rapporti tra il medico e il 
paziente. Da una parte il medico ha l’obbligo di informare con chiarezza il proprio 
cliente al fine di porlo di fronte a una scelta consapevole, dall’altra, ponendo l’obbligo 
di compilare un valido consenso si tutela in questo modo anche il medico stesso.     
Come precedentemente riportato l’informazione, corretta ed esauriente, deve essere 
comunicata in un colloquio diretto con un consulente preparato; un’informazione 
realizzata unicamente con materiale di larga diffusione e fuori dal contatto diretto e 
personale con il consulente è ritenuta insufficiente, almeno nei casi di test predittivo 
(Convenzione di OVIEDO, 1997, ed il Protocollo Addizionale per la genetica a scopo 
medico del 2008).  
Inoltre è importante sempre sottolineare che il consenso deve essere libero da qualsiasi 
costrizione. L’esercizio della libera determinazione, che vale sia nella decisione di 
sottoporsi al test sia in quella di sottrarsi a esso, non è privo di effetti, da valutare con 
piena responsabilità. Innanzitutto comporta dei diritti: chi decide di sottoporsi al test ha 
il diritto di ricevere e scambiare le informazioni acquisite liberamente senza pressioni, 
di accertare la veridicità delle informazioni riguardanti le analisi da compiere o 
compiute sul proprio corpo, di scegliere quali informazioni che lo riguardano siano 
trasmissibili (in modo diretto o indiretto) ad altri nel caso in cui non si sottragga al test, 
ma si avvalga del “diritto di non sapere”, e altri diritti ancora. Esistono tuttavia anche 
dei doveri: chi decide di sottoporsi al test ha infatti doveri verso se stesso, come quello 
di riflettere sui motivi del proprio desiderio di sapere e acquisire capacità di previsione 
degli effetti a livello personale cui può portare l’esito del test come, ad esempio, gravi 
stati depressivi dopo la rivelazione di condizioni predisponenti a malattie evolutive, 
conflittualità ansiogene tra accettazione/rifiuto di modificare il proprio stile di vita a 
scopo preventivo, consapevolezza dei rischi di natura procreativa per la prole e degli 
effetti sugli altri. 
Derivanti dall’esecuzione del test vi sono poi altri doveri, quale l’eventuale condivisione 
del risultato con quei familiari che fossero indicati dal genetista come maggiormente a 
rischio. In definitiva, non si sfugge moralmente alla “dimensione relazionale” della 
stessa autonomia, dove i concetti di solidarietà e di responsabilità hanno quanto meno il 
significato della comprensione, prima del test, delle conseguenze immediate e, se 
possibile, anche a più ampio raggio che la decisione di fatto comporta. Il valore del 



servizio di consulenza offerto dalla società all’individuo è dunque quello di favorire il 
suo percorso di autoconsapevolezza in modo che diventi capace di prendere le decisioni 
di cui è in grado di accettare poi le conseguenze. 
E’importante inoltre che il paziente sia informato sulla possibilità che l’impiego di 
campioni raccolti per finalità di test personali possano essere sottoposti a eventuali 
utilizzazioni successive mediante l’invito del consulente alla persona soggetta al test di 
partecipare a programmi di screening e/o di ricerca scientifica.  
Si tende, nella prassi e nella letteratura al riguardo, a separare l’attività di counselling da 
quella di ricerca, e a circoscrivere l’uso del campione al solo scopo di testing richiesto 
dall’interessato e dal suo medico. Tuttavia, può avvenire che un particolare caso, per il 
suo raro profilo clinico o per i risultati dei test a scopo clinico praticati, assuma un 
valore aggiunto ai fini del progresso scientifico e che di ciò il consulente si faccia carico 
di informarne l’interessato. Appare evidente che una maggiore complessità di rapporti, 
di ampiezza informativa e di garanzie per il consenso sia necessaria per chi dà il proprio 
benestare alla partecipazione ad approfondimenti di ricerca o a essere inserito in “trials” 
di ricerca già attivati o a programmi in corso di screening di popolazione. Nel passaggio 
della posizione giuridica dell’interessato da soggetto che ha richiesto di essere 
sottoposto ad un test a partecipante a una ricerca più complessa, eventualmente già 
approvata da un Comitato Etico, si ritiene non più sufficiente il precedente consenso per 
la indagine clinica, ma occorrono formule consensuali apposite, più elaborate. 
E’opinione largamente condivisa che distinguere con chiarezza dati ed iniziative 
risultanti dalle consuete indagini cliniche da ben definite ricerche genetiche, 
programmate e autorizzate da Comitati etici e rispettare le appropriate modalità per 
assicurare l’ossequio dei diritti umani non possa che apportare giovamento al progresso 
della genetica e accrescere la fiducia della gente nei genetisti. 
 
 
4.3 Autodiagnosi e test predittivi online  
 
Già negli anni ’90, apparve evidente la possibilità di creare, con l’impiego della rete 
web, un servizio di libera informazione e realizzazione diretta di test genetici per 
l’utente. Tale programma venne impostato prevalentemente tenendo conto dei benefici 
che ne sarebbero derivati dalla diffusione della genetica nella società:  
 
 per i cittadini (consumatori) che avrebbero in tal modo potuto soddisfare la richiesta di 
conoscenza del proprio assetto genetico con modalità autonoma; 
per l’indotto economico che l’iniziativa avrebbe avuto sugli istituti di ricerca, sulla 
diffusione dei centri di vendita e sui laboratori. 
Tuttavia non mancarono, già dall’inizio, opinioni negative riguardo la proposta di 
favorire l’accesso ai test al di fuori di una esplicita prescrizione medica e dei laboratori 
accreditati.  
Queste contrarietà erano in parte inerenti alla commercializzazione in se stessa in 
quanto attività che indica obiettivi di profitto, in parte nascevano dall’idea che l’accesso 
diretto ai test avrebbe potuto favorirne un uso distorto relativo sia alla loro richiesta che 
alla loro interpretazione portando a fenomeni di autodiagnosi con un riscontro negativo 
nei pazienti. 



Tuttavia, anche se non sono mancate forti critiche a queste iniziative da parte di persone 
competenti e responsabili, l’invito alla cautela non è stato in grado di frenare la 
commercializzazione dei test predittivi o di suscettibilità, spesso poco o affatto validati 
a livello scientifico, che vengono offerti al di fuori dei protocolli e dei canoni di cautela 
con i quali la medicina si dovrebbe avvicinare alle innovazioni diagnostiche e 
tecnologiche. 
Basti pensare che già una indagine di CAULFIELD e WERZT (2001) aveva indicato 
che dal 1985 al 1995 il numero delle Organizzazioni interessate alla libera vendita di 
test genetici era aumentato di sei volte e che oggi il mercato del web offre circa 1.400 
test del DNA per tutti i gusti per i quali c’è una grande richiesta. Attraverso internet 
possono essere consultati siti che vendono analisi dell’intero genoma (23andMe, Knome 
e DeCODE Me), oppure analisi mirate allo studio della suscettibilità alle malattie 
complesse (DNA Direct, Genelex, Health Test Direct, Mygenome, Navigenetics, Pro-
DNA, Proactive Genetics, Smart Genetics), o che addirittura promettono di identificare 
le attitudini genetiche alle attività sportive (23andMe), il profilo metabolico in base al 
quale condizionare la dieta (cosiddetta nutrigenomica; ad es. Inneova, Sciona, Suracell), 
o infine che aiutano a scegliere la crema di bellezza più appropriata (cosiddetta 
dermogenetica; ad es. Virginia Skin Clinic) o il miglior partner “compatibile” in base al 
confronto dei profili del DNA (ad es. ScientificMatch). 
Come ha documentato la rivista Nature Biotechnology, a ben 27 di questi siti internet 
corrispondono altrettanti laboratori che analizzano campioni di saliva spediti per posta e 
refertano online il verdetto, ovvero dicono se sei predisposto o meno allo sviluppo di 
una determinata malattia dimenticando, quando si parla di test genetici predittivi, che il 
responso, in realtà, non ha alcuna validità clinica. Negli Stati Uniti, dove questi test 
hanno preso piede ormai da diversi anni, tutto questo avviene per un prezzo che oscilla 
dai 100 ai 500 dollari. Il business, che è agli albori in Italia, è miliardario e coinvolge 
soprattutto i Paesi anglosassoni.  
Ma come si spiega un tale successo?  
La maggior parte degli attuali consumi medico sanitari è motivata dalla speranza di 
diminuire o annullare il rischio di ammalarsi percepito dai cittadini e da qui si potrebbe 
spiegare il generale entusiasmo nell’adozione di un test predittivo: scoprire una 
predisposizione permetterebbe di giocare in anticipo mettendosi al riparo dall’accusa ex 
post di aver peccato di omissione. �
Secondo Fulvio Mavilio, genetista dell’Università di Modena, il mercato oggi ha 
strumenti potenti e internet è uno di questi; l’euforia per il progetto genoma ha 
contagiato tutti, da lì si è passati a quella per il profilo genetico individuale finché a 
qualcuno è venuto in mente il business di vendere conoscenze ancora parziali per 
assolute verità. L’enorme limite all’interno dei test offerti online è proprio quello che si 
vende una parte delle conoscenze per il tutto, dando certezze che hanno uno spessore 
scientifico pari a quello del’astrologia.   
Per aiutare a comprendere meglio il significato di ciò che viene venduto e acquistato 
dagli utenti è stato svolto uno studio tra il 2000 e il 2007 che ha concluso che non esiste 
una evidenza scientifica sufficiente per affermare che i profili genomici siano utili per 
misurare i rischi genetici delle malattie comuni e neppure per proporre diete 
personalizzate o raccomandazione sugli stili di vita, in grado di prevenire le malattie. 
Del tutto in linea con questi risultati, il GAO (Government Accountability Office USA) 
ha esaminato retrospettivamente i risultati prodotti da alcune aziende private circa la 



predizione del rischio di alcune patologie, come l’ipertensione e il tumore della prostata, 
ottenendo risultati contraddittori che andavano dal rischio diminuito, a quello medio, 
fino a quello aumentato per lo stesso campione analizzato indipendentemente. Oltre 
all’elevato margine di errore, questo studio ha anche sottolineato l’inadeguatezza della 
comunicazione dei risultati nonché il rilascio di false promesse circa la capacità di 
predire o di curare una malattia. 
Da questo scenario già così complesso e privo ancora di regole di condotta, si possono 
quindi ricavare alcune deduzioni: 
 

- molte volte l’interesse ad ottenere un test genetico non è dovuto a ragioni 
mediche, ma è dettato da pura curiosità intellettuale, associata talvolta ad 
“esibizionismo informazionale” (come far circolare in rete il proprio profilo 
genetico); 

-  al momento non è affatto chiaro se il mercato dei test genetici diretti al 
consumatore possa essere considerato del tutto legale in Europa, in ogni caso, il 
Protocollo addizionale per test genetici a scopo medico (Strasburgo, 2007) 
richiede che i test siano “condotti sotto la supervisione medica individuale”. 
E’facile sostenere, come viene fatto da alcune società, che la prestazione diretta 
via internet viene considerata “a scopo conoscitivo e culturale”, non “a scopo 
medico”, ciò che però non sarebbe ammesso dalla Convenzione di Oviedo in 
senso stretto; 

- sono stati manifestati molti dubbi sulla qualità delle prestazioni ottenute 
attraverso questi canali, e sulle possibili conseguenze che ne possono derivare; 
queste possono essere anche di carattere non medico, ma morale o addirittura 
biogiuridico, come per esempio in rapporto all’insicurezza della privacy o alla 
costituzione di archivi (banche dati) non autorizzati; 

- la stessa “proprietà” del campione, una volta ottenuta la risposta, via internet 
non firmata, può essere sottoposta a differenti interpretazioni.  

 
In definitiva, si ammette che la validità scientifica e clinica dei test ottenuti con questa 
libertà di iniziativa personale e la loro utilità ai fini medici deve sempre essere 
approfondita ma specialmente regolamentata nell’interesse stesso del rapporto fra 
progresso scientifico e società.  
Valutati questi aspetti è evidente che l’autodiagnosi senza un’adeguata consulenza 
genetica può solamente sollevare notevoli problematiche nel paziente stesso. 
Infatti, la mancata informazione e il potenziale impatto della predizione genetica ha 
portato all’incombente presenza sulla scena della medicina dei non pazienti, persone che 
potrebbero vivere nell’attesa dell’ipotetica comparsa di qualche segno di malattia e che 
di conseguenza organizzano la loro vita in funzione delle visite mediche o delle analisi 
di laboratorio, finendo  per sentirsi ammalati o addirittura portati a sviluppare sintomi 
psicosomatici. Per questo è di fondamentale importanza disporre di un servizio di 
consulenza genetica che aiuti i pazienti a comprendere, in particolar modo, che un test 
predittivo è sinonimo di potenziale rischio ma non di sviluppo certo della malattia. 
L’autodiagnosi, senza una corretta informazione, può portare a una sensazione di shock, 
a stati d’ansia, di frustrazione, di vergogna o di solitudine. I genetisti o gli altri 
professionisti del settore durante le fasi di counselling cercano di aiutare il paziente 
proprio a evitare queste situazioni offrendo informazione ma anche conforto. Senza 
negare l’importanza del profilo genomico, è importante che il paziente sia informato che 



il nostro stato di salute/malattia non viene definito solo dal DNA ma anche dalla sua 
interazione con l’ambiente; è esemplificativo il caso dei monozigoti (gemelli identici) 
che, pur condividendo lo stesso DNA, nel corso della vita amplificano le loro 
divergenze fenotipiche in quanto la complessa regolazione del genoma, che è 
fortemente condizionato dall’ambiente, crea, di fatto, differenze a livello della funzione 
dei rispettivi genomi.  
Infine è importante considerare che le iniziative di libera commercializzazione vengono 
solitamente inquadrate a favore di quella “autonomia del soggetto” 
(autodeterminazione) che si ammette “matura” e cioè atta, in particolare dopo il 
compimento della maggiore età, a valutare vantaggi e rischi in soggetti capaci di 
esprimere consenso o dissenso. Tuttavia la domanda che ci si pone non è solo quella se 
tutti gli individui siano in grado di compiere correttamente le operazioni di testing, ma 
se siano effettivamente in grado di comprenderne/valutarne il risultato.  
Liquidare il problema come “affare suo” ossia esclusivamente di chi compie tale scelta 
non sembrerebbe una risposta sufficiente anche sotto il profilo di una bioetica che sia 
sensibile alla dimensione relazionale della personalità e che tenga conto delle 
precondizioni necessarie affinché le scelte, in questo delicato ambito, possano dirsi 
davvero informate. La possibilità di un test dalla facile realizzazione anche “a 
domicilio” non può esimere dal tener conto della natura della malattia, nonché del 
significato prognostico di gravità del responso per l’interessato e per i consanguinei.  
Trattare il test genetico come un qualsiasi “dispositivo diagnostico in vitro” comporta il 
rischio reale che, da parte di alcuni, si elimini la consulenza genetica, causando danni 
per l’interessato. Inoltre, l’esecuzione di un test eventualmente al di fuori di un 
laboratorio debitamente accreditato è già di per sé un fattore di rischio aggiuntivo che la 
persona si assume, spesso inconsapevolmente, in merito alla qualità del risultato.  
Questi argomenti e la oggettiva complessità di certe diagnosi hanno portato alla 
soluzione data dall’articolo 8 del Protocollo addizionale alla Convenzione sui Diritti 
dell’Uomo e la Biomedicina, riguardante i test genetici a scopo medico (entrato in 
vigore nel 2008) che stabilisce che la persona che in qualsiasi modo si sottopone a un 
test genetico a finalità predittiva deve poter disporre di un consiglio genetico 
appropriato.  
 
 
4.4 Accreditamento e qualità a livello laboratoristico 
 
I test genetici si utilizzano in medicina ormai da oltre vent’anni. Pensiamo ai 
diagnostici, ai presintomatici e a quelli per l’identificazione dei portatori sani di 
patologie rare. 
Le linee generali per il loro impiego nella clinica sono state definite da vari documenti 
nazionali e internazionali; nonostante ciò tuttora esistono disomogeneità nella loro 
applicazione, nei livelli di offerta, nell’esecuzione e nella loro gestione pratica, sia tra i 
diversi Paesi, sia nell’ambito di uno stesso Paese. 
La situazione è particolare per i test genetici predittivi, applicati sulle cd. malattie 
complesse.  
Lo sviluppo delle conoscenze sui fattori genetici predisponenti, ottenuto attraverso gli 
studi di associazione genome-wide, è avvenuto solamente negli ultimi 4-5 anni, e 
interessa esclusivamente polimorfismi molto comuni (>5% nella popolazione). 



Questo comporta che i risultati sinora disponibili siano di difficile interpretazione a 
causa della modesta penetranza della maggior parte dei polimorfismi genici fino ad ora 
identificati con questo approccio. È probabile che in futuro, grazie alla ricerca e 
all’utilizzo di nuove tecnologie questa tecnica verrà ulteriormente affinata di modo che 
anche i test predittivi possano essere poi utilizzati nella clinica. 
In questa prospettiva sarebbe opportuno già da ora individuare i principi e le modalità 
generali per la loro futura applicazione, facendo in modo che sottostiano alle 
regolamentazioni che vigono per gli altri tipi di test genetici. Un aspetto importante da 
considerare in questo senso è la necessità di stabilire dei livelli minimi di qualità a 
livello laboratoristico. 
 
 
4.4.1 Linee guida internazionali. L’OECD. 
 
Attualmente in Italia ci si basa su linee guida internazionali disposte dall’OECD 
(Organisation for Economic Co-operation and Development) nel 2007 che ha approvato 
le "Linee guida per i test genetici" e le "Linee guida per l’Assicurazione di Qualità dei 
test di genetica molecolare" (36).  
Grazie al contribuito del Centro Nazionale Malattie Rare (CNMR) dell’Istituto 
Superiore di Sanità, si è giunti alla redazione di un documento a partire dall’analisi di 
uno studio di sorveglianza delle pratiche di assicurazione di qualità condotto in più di 
800 laboratori che eseguono test di genetica molecolare in 18 Paesi dell’OECD. 
I risultati di questo studio pubblicato nel 2005 con il nome di "Quality Assurance and 
Proficiency Testing for Molecular Genetic Testing: Summary Report of a Survey of 18 
OECD Member Countries", oltre ad attestare la diffusione dei test genetici in tutto il 
mondo e una costante crescita del loro utilizzo, hanno anche dimostrato la mancanza di 
un consenso condiviso all’interno della comunità scientifica internazionale sulla mutua 
accettabilità dei sistemi di assicurazione di qualità.  
Si sono potute evidenziare considerevoli differenze nei requisiti standard che sono alla 
base delle analisi genetiche, ovvero procedure di licenza, certificazione e 
accreditamento che risultano diverse da Paese a Paese. Questo a sua volta crea 
disomogeneità nei risultati clinici dei test e nella formazione del personale di 
laboratorio.  
Il bisogno, dunque, di intraprendere un’iniziativa di portata internazionale, che portasse 
a standard minimi dei sistemi di qualità dei test di laboratorio, rafforzando oltretutto la 
cooperazione e lo scambio di informazioni tra Stati, ha portato allo sviluppo di principi 
e di "best practices".  
Nasce così la "Recommendation on Quality Assurance in Molecular Genetic Testing", 
adottata dall’OECD il 10 maggio 2007.  
I principi sono raccomandazioni politiche specificatamente dirette ai Governi e agli 
organi coinvolti nella gestione dei servizi genetici.  
Le "best practices" sono raccomandazioni finalizzate all’implementazione degli stessi 
principi e sono rivolte alle associazioni professionali e ai direttori dei laboratori dove si 
eseguono i test. 
Riportiamo alcuni dei principi e delle "best practices" contenute nelle linee guida, 
relative ai test genetici.  
I principi: 



- Standard legali, etici e professionali dovrebbero essere rispettati nell’esecuzione 
dei test genetici molecolari  

- I test genetici molecolari dovrebbero essere distribuiti nell’ambito di un sistema 
della salute pubblica 

- Tutti i servizi preposti ai test genetici molecolari dovrebbero essere governati da 
un sistema di assicurazione della qualità 

- Il consenso informato ai test dovrebbe essere la norma e dovrebbe essere 
ottenuto secondo gli standard legali, etici e professionali stabiliti 

- Il counselling prima e dopo i test dovrebbe essere non solo disponibile, ma 
anche appropriato e proporzionato alle caratteristiche del test, ai suoi limiti, alla 
sua potenziale pericolosità e alla rilevanza del risultato sia per il paziente che per 
i suoi familiari 

- Le informazioni personali di tipo genetico dovrebbero essere soggette alla 
normativa vigente sulla protezione della privacy  

- I benefici dello scambio tra Stati dei campioni biologici dei pazienti e delle 
informazioni personali relative ai test dovrebbero essere riconosciuti 

- L’uso, la conservazione, il trasferimento e la disponibilità dei campioni raccolti 
dovrebbero essere soggetti agli standard legali, etici e professionali stabiliti 

- Gli avvisi pubblicitari e promozionali dei test genetici molecolari e dei servizi 
dovrebbero descrivere accuratamente le caratteristiche e i limiti dei test offerti. 

 
Le best practices: 

- Le associazioni regolatorie e professionali dovrebbero controllare costantemente 
tutti gli strumenti a disposizione per poter riuscire ad ottenere un sistema di 
assicurazione della qualità e per poter richiedere eventuali miglioramenti dei test 

- I laboratori dovrebbero rendere disponibile l’informazione sulla validità analitica 
e clinica dei test 

- I risultati dei test genetici molecolari dovrebbero essere comunicati ai referenti 
professionali del laboratorio per ottimizzare i processi di counselling e di 
decision-making. 

 
 

4.4.2 Linee guida nazionali. La SIGU 
 
Nonostante ciò in Italia c’è ancora difficoltà nel raggiungere uniformità e chiarezza per 
quanto riguarda le modalità di prescrizione e di erogazione dei test a causa della 
mancanza di direttive nazionali o regionali, nonché di enti accreditatori. 
Se parliamo di strutture che erogano prestazioni di sanità pubblica, in particolare quelle 
di Genetica e di Biologia molecolare clinica, possiamo affermare che non possono 
prescindere dall'operare nell'ambito di un Sistema Qualità certificato.  
La Società Italiana di Genetica Umana (SIGU) si è adoperata in tal senso al fine di 
garantire la qualità delle prestazioni di genetica erogate da Strutture di Genetica del 
SSN che applicano elevati standard operativi, incluse quelle private convenzionate, 
realizzando un modello di “Accreditamento professionale di parte terza”.  
Gli elementi innovativi del modello di valutazione della Qualità scelto da SIGU sono i 
seguenti: 
 



- l’adozione di disciplinari specifici, oltre alle norme ISO 9001 e ISO 15189, 
garantisce una verifica mirata ai requisiti tipici e peculiari della Genetica Medica 
e permette un’ulteriore specializzazione nel tempo per i settori in oggetto;   

- l’abbinamento della Certificazione ISO  9001 + ISO 15189 (per i soli laboratori) 
e l’Accreditamento dei Disciplinari di settore garantisce l’indipendenza della 
parte terza, sia per quanto riguarda la Certificazione delle norme sopra citate, sia 
per quanto riguarda il giudizio di “Struttura Certificabile”, emesso in concerto 
tra l'Ente di Certificazione e la SIGU.   

-  
I Disciplinari SIGU possono essere applicati alle Strutture di Genetica Medica italiane 
certificate ISO 9001 e ISO 15189 e accreditate, mediante verifiche di terza parte, svolte 
(secondo ISO 19011) da un Ente di Certificazione riconosciuto a livello Internazionale, 
di concerto con valutatori muniti delle adeguate qualifiche e approvati dalla SIGU.   
I Disciplinari riguardano i requisiti generali delle Strutture di Genetica Medica, i 
requisiti specifici per le attività di Genetica Clinica, per quelle dei Laboratori di 
Genetica Medica (citogenetica; genetica molecolare) e delle Biobanche Genetiche; sono 
stati discussi dalla SIGU e sono stati sperimentati per due anni da laboratori e strutture 
cliniche. I risultati sperimentali hanno permesso una revisione e una messa a punto degli 
indicatori. La partecipazione a tali schemi in Italia attualmente non è obbligatoria per 
legge, ma è richiesta dagli enti accreditati se il laboratorio richiede la certificazione di 
un sistema qualità. 
 
 
4.5.3 La situazione italiana per i test genetici predittivi 
 
Per quanto riguarda i test genetici predittivi ed in particolare per quelli disponibili 
online, che rappresentano un business in continua crescita, quello della qualità è un 
tema molto dibattuto. Secondo una stima della Società italiana di genetica umana, dal 
2004 al 2007 i test di suscettibilità eseguiti nel nostro Paese sono aumentati del 30 per 
cento. Ciò ha reso molto meno controllabile il fenomeno: se da una parte molte di esse 
assicurano di appoggiarsi a strutture accreditate per l’esecuzione dei test, dall’altra 
alcune si affidano invece a laboratori privati non certificati rendendo poco affidabili i 
risultati stessi. 
In conclusione, nel rispetto delle Convenzioni Europee sulla libera circolazione delle 
merci, non può essere in assoluto vietata la vendita diretta di alcuni test genetici, né 
impedito all’utente il loro libero acquisto. Al momento, come già detto, ogni Governo 
ha comunque la possibilità di regolare il fenomeno attraverso norme interpretative della 
Convenzione e del Protocollo Genetica coerenti con la scelta dei test che necessitano di 
prescrizione medica e di consulenza genetica.  
In ogni caso perché si abbia una adeguata applicazione delle norme prudenziali previste 
dal Consiglio d’Europa, sarebbe opportuno rivedere a monte la collocazione senza 
alcuna specificazione dei test genetici nell’ambito dei “dispositivi medici e diagnostici 
in vitro”, facendone una categoria (sia pure collegata al quadro generale) con una 
specificità e quindi regole proprie. 
 
  



4.5. Considerazioni etiche e sociali 
 
Nel caso dei test genetici predittivi garantire un servizio di qualità significa anche 
preoccuparsi ed occuparsi delle ricadute psicologiche e sociali ad essi collegate. 
Particolare attenzione va riposta nella comunicazione, sia per quanto riguarda le 
informazioni riguardanti il servizio, che l’interpretazione dei risultati tramite un 
adeguato counselling. Pertanto, in accordo con quanto previsto dalle linee-guida 
nazionali e internazionali, la consulenza genetica deve costituire una parte integrante dei 
test genetici. 
Come detto in precedenza, i test predittivi sono divenuti di facile reperibilità visto che 
alcuni di essi sono stati introdotti liberamente in commercio, o per vendita diretta in 
farmacia senza prescrizione medica (previa autorizzazione del Ministero della Salute), o 
per acquisto diretto via internet. 
Ciò è possibile perché si fa riferimento alla cosiddetta “autonomia del soggetto” che si 
ammette “matura”, cioè riconosciuta, dopo i diciotto anni; a questo punto, nel rispetto 
dell’autodeterminazione come diritto di ogni individuo, è opportuno chiedersi se 
chiunque da sé possa essere effettivamente in grado di compiere correttamente le 
operazioni di testing ma soprattutto di comprenderne/valutarne il risultato.  
Affidare la valutazione esclusivamente a chi compie tale scelta, come taluno sostiene, 
non tiene conto, in questo delicato ambito, di quanto le persone che richiedono questo 
servizio possano dirsi davvero “informate”.  
Stranamente è questa la direzione verso la quale si sono orientati gli Stati europei, dal 
momento che hanno preferito astenersi dal redigere una regolamentazione “specifica” 
per i test genetici, definendoli semplicemente dispositivi medico diagnostici in vitro. In 
questo modo si è scelto di mettere al primo posto le ragioni economiche della 
“produttività” del settore piuttosto che la tutela del cittadino. 
Il rischio che deriva dal classificare il test genetico come un qualsiasi “dispositivo 
diagnostico in vitro” è quello che si perda di vista l’importanza fondamentale che 
riveste la consulenza genetica, cosa che va a discapito dell’interessato.  
 
 
4.5.1. Diritto a non sapere 
 
Accanto al diritto all’autonomia personale di cui abbiamo parlato, vi è anche un “diritto 
a non sapere”, ossia la non conoscenza delle informazioni relative alla propria salute, 
predisposizioni genetiche incluse.  
D’altra opinione sono alcuni medici e giuristi come Lori ANDREWS e Dorothy 
NELKIN che, parlano di “un dovere per ogni persona di conoscere la propria struttura 
genetica in modo da poter effettuare scelte di vita conseguenti”, viste le difficoltà di un 
sistema sanitario in profonda crisi. 
Nella realtà dei fatti questo tipo di considerazione è legittima per i casi di malattie ad 
alta probabilità di insorgenza o che si verificano con certezza a molti anni di distanza 
dal momento in cui il test genetico ne ha accertato la diagnosi (come tumori familiari o 
la Malattia di HUNTINGTON etc.). 
Rispetto ad altri tipi di test genetici per i quali la predittività è di gran lunga maggiore, 
per quanto riguarda i test predittivi la decisione di effettuare interventi preventivi risulta 



del tutto controproducente in termini di spesa sanitaria perché comporterebbe 
l’effettuare esami che nella maggior parte dei casi si rivelerebbero inutili.  
E’ vero che nel caso dei test genetici il diritto a non essere informato è assicurato dal 
semplice non richiedere il test però è anche vero che possono sorgere delle 
complicazioni in questo senso. 
Talvolta infatti l’intenzione di non conoscere i risultati del test avviene tra il momento 
dell’esecuzione e quello della sua comunicazione. Altre volte ancora la persona accetta 
di sottoporsi al test per accontentare una richiesta fatta da un famigliare, a patto che il 
risultato non gli venga poi comunicato.  
Sembra in ogni caso opportuno ricordare che nelle linee guida per l’utilizzo di test 
genetici vi è sempre l’inclusione, fra i criteri etici e giuridici orientativi delle condotte, 
la necessità di rispettare tanto il “diritto di essere informato” che il “diritto di non essere 
informato”, considerati entrambi diritti umani fondamentali. 
 
 
4.5.2. Aspetti psicologici 
 
Tutto ciò che riguarda le ripercussioni psicologiche dell’individuo che si sottopone a 
test genetici di suscettibilità e di riflesso la sua famiglia è un capitolo fondamentale che 
richiede particolare attenzione. Le conseguenze che potrebbero generare da un punto di 
vista emotivo i risultati del test spesso risultano di difficile gestione, soprattutto senza il 
supporto di uno specialista.  
E’ per questo che è necessario essere più che sicuri di voler procedere una volta che si 
decide di sottoporsi al test. Per prima cosa è bene cercare di immaginare a priori come 
ci si sentirebbe se si ricevessero delle buone o cattive notizie. E’ d’aiuto anche sforzarsi 
di ricordare come si è reagito in passato in situazioni simili. Questo lavoro serve 
all’interessato a capire se si è il tipo di persona per cui è meglio vivere nell’incertezza o 
quello per cui è meglio essere il più informato possibile per quello che riguarda la sua 
salute.  
Per alcune persone, scoprire di avere un rischio sopra la media di poter contrarre certe 
patologie è meglio che vivere nello stress e nell’ansia causata dall’ignoranza. 
Alcuni si sentono addirittura sollevati quando si tratta di patologie che possono essere 
trattate, hanno la sensazione che queste informazioni siano utili perché sapere significa 
poter fare tutto il possibile per prevenire, limitarne o ritardarne l’insorgenza.  
Le reazioni possono essere diversificate. Si possono cambiare alcuni aspetti del proprio 
stile di vita o stravolgerlo completamente, aumentare la frequenza di visite di controllo 
dal medico o intraprendere percorsi di cura preventiva. Addirittura negli Stati Uniti ci 
sono stati casi di individui che hanno deciso di sottoporsi ad interventi chirurgici 
preventivi. 
Per altre è come scoprire di avere già la patologia. Ci si può sentire soli, in ansia, 
frustrati o ci si può vergognare. I genetisti e altri professionisti nel campo medico come 
dei consulenti o degli psicologi hanno esperienza nell’aiutare chi è in questa situazione 
e possono essere una valida fonte di conforto. 
Alcune persone trovano d’aiuto prendere contatto con un’associazione di pazienti o un 
gruppo di supporto. Questi gruppi possono fornire informazioni sulla malattia e su cosa 
significa vivere con la malattia, includendo le loro esperienze personali da un punto di 
vista pratico e emozionale.  



In netto contrasto sono i risultati emersi da uno studio fatto in California da un gruppo 
di ricercatori dello Scripps Research Institute di La Jolla in uno studio pubblicato dal 
New England Journal of Medicine. 
L’analisi, che ha coinvolto circa 3600 persone, ha valutato la presenza di oltre 500 mila 
varianti genetiche comuni implicate nel possibile sviluppo di 23 malattie. Per ciascuna 
delle condizioni, i risultati del test hanno mostrato un confronto tra il rischio di 
sviluppare una data malattia nella popolazione generale e il rischio stimato nel 
partecipante.  
Dopo circa sei mesi dai risultati dei test, gli autori dell’indagine hanno chiesto agli 
individui sottoposti allo studio di compilare un questionario che valutasse l’eventuale 
presenza di stati ansiosi dovuti ai risultati e gli eventuali cambiamenti nello stile di vita 
e nelle abitudini alimentari. 
In maniera del tutto inattesa circa il 90% delle persone non ha mostrato alcun segno di 
preoccupazione legato ai risultati del test. Non solo, non vi era stato alcun effetto né 
sulle abitudini alimentari né tantomeno sulla volontà di cominciare a praticare una 
regolare attività fisica. 
Non possiamo quindi affermare con certezza che il fatto di sottoporsi a un test genetico 
predittivo abbia necessariamente dei risvolti psicologici, positivi o negativi. Ciò non 
toglie che oltre ad una comunicazione chiara e trasparente sia messo a disposizione 
anche un adeguato supporto nel  caso se ne renda necessario di modo che l’individuo 
venga tutelato nelle sue scelte, qualsiasi esse siano. 
 
 
4.5.3 I rapporti con la famiglia 
 
E’ ormai noto che le malattie ad origine genetica, comprese quelle complesse, spesso 
posseggono una componente ereditaria. Per questo motivo va considerato il fatto che 
anche la famiglia probabilmente verrà coinvolta indirettamente a seguito della 
conoscenza del profilo genetico di uno dei suoi membri . 
Ci si può sentire in colpa considerando l’eventualità che i propri famigliari possano un 
giorno sviluppare la stessa patologia o di poter trasmettere un giorno la malattia ai 
propri figli e provare quindi un senso di ansia per la loro salute futura. D’altro canto ci 
si può trovare in difficoltà nel comunicare le “buone notizie” ai parenti. A volte è 
difficile accettare di essere stati fortunati a differenza di altri membri della famiglia. 
Quali sono gli atteggiamenti personali secondo i quali il “testato” si atteggia nei 
confronti della famiglia? In che modo la famiglia può rispondere? 
Per quanto riguarda la comunicazione ai familiari della decisione di sottoporsi a test, la 
condivisione o meno è in linea sia con le dinamiche interne alla famiglia che alla 
responsabilità collaborativa fra coniugi o conviventi. 
L’adulto che agisce senza informare previamente della decisione presa i componenti 
anche più stretti, per parentela o affinità di sentimenti, della famiglia, può avere sia 
motivi personali che non vuole far conoscere sia, al contrario, motivi “altruistici” come 
evitare un allarme nell’interesse della serenità della famiglia stessa. 
A volte la condivisione della propria decisione di sottoporsi al test risulta limitata ad 
alcuni familiari di fiducia.  



Per quanto riguarda la condivisione di un risultato che documenti elevata suscettibilità o 
probabilità per una malattia, il soggetto può ritenere la questione di carattere 
strettamente personale e tale da non essere comunicata a nessuno dei famigliari;  
Oppure può ritenere opportuno comunicarla solamente ad alcuni membri della famiglia 
e non ad altri, comportamento che si verifica con alta frequenza ad esempio per i test di 
suscettibilità ai tumori nella donna. Spesso ci si rivolge alla sorella in quanto si associa 
ad un minor grado di  stress psicologico nella persona testata per il fatto di avvertire 
riguardo un eventuale pericolo ed allo stesso tempo alla possibilità di poter ottenere un 
più valido sostegno psicologico da una persona vicina e sensibile all’argomento. 
La condivisione del risultato del test con figli di minore età è in genere meno frequente 
rispetto a quella con adulti sia perché l’esecuzione di test genetici su  minori è ad ogni 
modo vietata, sia per una questione di  sensibilità e capacità di gestione della notizia da 
parte del giovane. 
L’intera questione andrebbe di regola  affrontata già nel corso del counseling precedente 
il test, cercando di promuovere un gesto di responsabilità e di solidarietà intrafamiliare 
sebbene in generale il consulente non si spinga oltre il suggerimento dell’opportunità di 
questa condivisione.  
Nel caso non ci si senta in grado di farlo personalmente si ha possibilità di informare il 
medico di base affinché provveda esso stesso a comunicare alla famiglia i risultati del 
test. Ad ogni modo, l’interessato ha diritto a chiedere e ottenere il rispetto della 
confidenzialità e della privacy, se lo ritiene opportuno, anche verso i propri familiari. 
 
 
4.6. La tutela della confidenzialità dell’informazione ed il rispetto della privacy 
 
Come riportato nei capitoli precedenti il primo vincolo etico fondamentale relativo ai 
test genetici predittivi è quello della volontarietà del test, vincolo che richiede che i test 
non vengano attuati in assenza di adeguato consenso informato, escludendo dalla 
possibilità di effettuare il test tutti coloro che il proprio consenso informato non sono in 
grado di darlo come minori e handicappati mentali. Si tratta di capire di che tipo sono le 
informazioni che queste analisi, spesso eseguite con metodi difformi a seconda 
dell'azienda proponente, sono effettivamente in grado di dare. Come sottolineato al 
recente convegno "Brains in dialogue on genetic testing", e riportato da Margherita 
Fronte nell'articolo "I test genetici: dubbi sulla privacy e potenzialità" (marzo 2010), 
"sono pochissime le patologie che dipendono esclusivamente da una mutazione 
genetica. Anzi, le malattie più diffuse, quelle su cui si basa il business, hanno solo una 
piccola componente genetica e dipendono in gran parte dagli stili di vita e da fattori 
che la medicina ancora non conosce. I test genetici forniscono quindi stime di rischio 
(per esempio, un incremento del rischio di ammalarsi del 15 o 20 per cento nel corso 
della vita), ma non possono dare nessuna risposta certa e, soprattutto, non danno 
nessuna indicazione su che cosa dovrebbe fare una persona che viene a sapere di avere 
una predisposizione ad ammalarsi di una malattia letale. Questo accade perché molte 
delle malattie che i test vanno a verificare, quali il morbo di Alzheimer, non hanno 
terapie risolutive né interventi di prevenzione efficaci; per altre, come la stragrande 
maggioranza dei tumori, la strategia migliore per la prevenzione andrebbe invece 
concordata con un medico che conosca già la persona, le sue abitudini di vita e la sua 
situazione familiare". Margherita Fronte conclude sottolineando come, "se anche la 



malattia in questione potesse essere prevenuta o curata efficacemente, diversi studi 
hanno dimostrato che i risultati forniti dalle aziende che vendono test genetici sono in 
realtà grandemente inaffidabili". 
Accanto al vincolo etico della volontarietà del test e del reale beneficio che può essere 
attribuito alla conoscenza da parte di un paziente del suo possibile futuro a livello di 
salute, risiedono altri due vincoli etici: quello della confidenzialità e della privacy dei 
risultati.  
 
 
4.6.1. La nozione di “confidenzialità”  
 
Il fatto che i risultati dei test debbano rimanere confidenziali significa innanzitutto che 
questi non possono essere resi noti ad altri che al soggetto stesso. Tuttavia, se il test 
genetico, rispetto ad un esame clinico tradizionale, comporta la predizione di patologie 
future non solo dell'interessato ma anche dei suoi famigliari, una prima violazione della 
confidenzialità dei risultati potrebbe avvenire a livello del soggetto stesso. Se infatti 
sottoponendo se stesso al test genetico si venissero a scoprire verità che non si limitano 
più alla propria stessa esistenza ma che coinvolgono altre persone, diventa lecita la 
domanda che chiede quanto sia etico screenare soggetti non in grado (perché non più o 
non ancora) di dare il proprio consenso.  
La maggior applicazione del concetto di confidenzialità si può associare alla relazione 
che si instaura tra medico e paziente. Attualmente la maggiore diffusione 
dell’informazione medica, dovuta sia alla “specializzazione” della medicina sia all’uso 
dei sistemi computerizzati di registrazione dei dati, ha fatto aumentare nell’opinione 
pubblica il timore di essere sottoposti a discriminazioni a seguito della più diffusa 
conoscenza del proprio stato genetico alla quale non si è opposta una più accurata 
confidenzialità del dato.  
Sul concetto di confidenzialità non mancano esplicite indicazioni in pressoché tutti i 
documenti internazionali o nazionali; tra i documenti più citati a riguardo si può 
menzionare la Convenzione per la protezione dei diritti dell’uomo e la dignità 
dell’essere umano riguardo alle applicazioni della biologia e della medicina 
(Convenzione sui diritti dell’uomo e la biomedicina). La convenzione consta di XIV 
capitoli che si articolano su diversi temi fondamentali quali il consenso (cap II), la vita 
privata e il diritto all’informazione (cap III), il genoma umano (cap IV, vedi cap 3.5.2), 
e tanti altri ancora.  
 
Capitolo II: Consenso  
 
Art. 5  
Regola generale  
Un intervento nel campo della salute non può essere effettuato se non dopo che la 
persona interessata abbia dato consenso libero e informato.  
Questa persona riceve innanzitutto una informazione adeguata sullo scopo e sulla natura 
dell’intervento e sulle sue conseguenze e i suoi rischi. La persona interessata può, in 
qualsiasi momento, liberamente ritirare il proprio consenso.  
Art. 6  
Protezione delle persone che non hanno la capacità di dare consenso  



(1) Sotto riserva degli articoli 17 e 20, un intervento non può essere effettuato su una 
persona che non ha capacità di dare consenso, se non per un diretto beneficio della 
stessa.   
(2) Quando, secondo la legge, un minore non ha la capacità di dare consenso a un 
intervento, questo  
non può essere effettuato senza l’autorizzazione del suo rappresentante, di un’autorità o 
di una persona o di un organo designato dalla legge. Il parere di un minore è preso in 
considerazione come un fattore sempre più determinante, in funzione della sua età e del 
suo grado di maturità.   
(3) Allorquando, secondo la legge, un maggiorenne, a causa di un handicap mentale, di 
una malattia o per un motivo similare, non ha la capacità di dare consenso ad un 
intervento, questo non può essere effettuato senza l’autorizzazione del suo 
rappresentante, di un’autorità o di una persona o di un organo designato dalla legge. La 
persona interessata deve nei limiti del possibile essere associata alla procedura di 
autorizzazione.  
(4) Il rappresentante, l’autorità, la persona o l’organo menzionati ai paragrafi 2 e 3 
ricevono, alle stesse condizioni, l’informazione menzionata all’articolo 5.  
(5) L’autorizzazione menzionata ai paragrafi 2 e 3 può, in qualsiasi momento, essere 
ritirata nell’interesse della persona interessata.  
Art. 7  
Tutela delle persone che soffrono di un disturbo mentale. 
La persona che soffre di un disturbo mentale grave non può essere sottoposta, senza il 
proprio  
consenso, a un intervento avente per oggetto il trattamento di questo disturbo se non 
quando l’assenza di un tale trattamento rischia di essere gravemente pregiudizievole alla 
sua salute e sotto riserva delle condizioni di protezione previste dalla legge 
comprendenti le procedure di sorveglianza e di controllo e le vie di ricorso. 
Art. 8  
Situazioni d’urgenza  
Allorquando in ragione di una situazione d’urgenza, il consenso appropriato non può 
essere ottenuto, si potrà procedere immediatamente a qualsiasi intervento medico 
indispensabile per il beneficio della salute della persona interessata.  
Art. 9  
Desideri precedentemente espressi  
I desideri precedentemente espressi a proposito di un intervento medico da parte di un 
paziente che, al momento dell’intervento, non è in grado di esprimere la sua volontà 
saranno tenuti in considerazione.  
 
Capitolo III: Vita privata e diritto all’informazione  
 
Art. 10  
Vita privata e diritto all’informazione  
(1) Ogni persona ha diritto al rispetto della propria vita privata allorché si tratta di 
informazioni relative alla propria salute.  
(2) Ogni persona ha il diritto di conoscere ogni informazione raccolta sulla propria 
salute. Tuttavia, la volontà di una persona di non essere informata deve essere rispettata.  
(3) A titolo eccezionale, la legge può prevedere, nell’interesse del paziente, delle 
restrizioni all’esercizio dei diritti menzionati al paragrafo 2.  



 
Un altro documento molto citato è la RACCOMANDAZIONE N. R (97) 5 DEL 
COMITATO DEI MINISTRI AGLI STATI MEMBRI RELATIVA AL LA 
PROTEZIONE DEI DATI SANITARI (adottata dal comitato dei ministri il 13 febbraio 
1997)  

“Il Comitato dei Ministri, in virtù dell'articolo 15 (b) dello Statuto del Consiglio 
d'Europa, 
Considerando che, scopo del Consiglio d'Europa è di realizzare una unione più stretta 
fra i suoi membri; 

Richiamando i principi generali relativi alla protezione dei dati dalla Convenzione per la 
protezione delle persone in materia di trattamento automatizzato dei dati personali 
(Serie dei trattati europei, n° 108) ed, in particolare l'articolo 6 che dichiara che i dati 
personali relativi alla salute non possono essere trattati automaticamente a meno che il 
diritto interno non preveda garanzie appropriate; 

Cosciente del fatto che sono sempre più diffusi i sistemi informativi per il trattamento 
automatizzato di dati sanitari è sempre più, non soltanto per le cure mediche, la ricerca 
medica, la gestione ospedaliera e la salute pubblica, ma anche al di fuori dei settori delle 
cure della salute; 

Convinto dell'importanza che riveste per la salute della persona e dei suoi parenti la 
disponibilità di dati sanitari integri e di qualità; 

Cosciente del fatto che il progresso della scienza medica dipende in gran parte dalla 
disponibilità di dati sanitari personali degli individui; 

Persuaso che è auspicabile regolamentare la raccolta ed il trattamento dei dati sanitari, 
garantire il carattere riservato e la sicurezza dei dati a carattere personale relativi alla 
salute e vigilare affinchè ne sia fatto un uso rispettoso dei diritti e delle libertà 
fondamentali dell'individuo, in particolare del diritto alla vita privata; 

Cosciente del fatto che i progressi compiuti dalla scienza medica e gli sviluppi 
intervenuti nella tecnologia dell'informazione dopo il 1981 richiedono la revisione di 
numerose disposizioni della Raccomandazione n. R (81) 1 relative alla 
regolamentazione applicabile alle banche di dati sanitari automatizzate.” 

Tuttavia, la mancata conoscenza di questi divieti – o la sfiducia che le norme siano 
rispettate – determina una elevata percentuale di chi teme abusi, soprattutto nell’ambito 
delle selezioni per il lavoro. Da questa sfiducia è coinvolta anche la famiglia, temuta 
come fonte, sia pure inconsapevole, di potenziale diffusione dell’informazione medica. 
La nozione di confidenzialità vincola tutti coloro che hanno ricevuto l’informazione con 
menzione di riservatezza; dunque anche i membri della famiglia ed anche il 
medico/consulente genetista se tale è stata la volontà espressa del comunicante, come 
avviene di regola.  
Tuttavia, i “doveri” in ambito di rispetto della confidenzialità e le possibili conseguenze 
d’infrazione sono giuridicamente diversi.  



4.6.2 Confidenzialità delle informazioni fornite a personale sanitario  
 
Come già detto in precedenza la nozione di confidenzialità si applica bene a quelle 
informazioni che il paziente ha fornito con sentimento di fiducia al medico (o ad altro 
operatore sanitario) in confidenza, e cioè con la legittima aspettativa che tali 
informazioni non siano trasmesse a terzi senza che il paziente ne abbia dato esplicita 
autorizzazione.  
Il rispetto sin dove è possibile del principio di confidenzialità è giustificato dalla 
bioetica con diverse motivazioni. Può essere considerato come presupposto necessario 
del rapporto interpersonale paziente - medico, al fine di evitare, con la diffusione di 
notizie , la perdita della fiducia del  paziente verso l’affidabilità del medico.  
Il mantenimento sin dove possibile della confidenzialità può essere considerato come un 
atto di reciproco rispetto dell’autonomia sia del paziente che del medico, che 
convergono nell’azione terapeutica con reciproca lealtà e trasparenza.  
Può altresì essere considerato come rispondente al principio di “non malevolenza” 
esercitato dal consulente nei riguardi del consultante.  
Ciò premesso, vi sono circostanze in cui deve subentrare nel medico il “senso di 
responsabilità allargato” della propria professione verso la tutela di persone che, a 
causa dell’informazione connessa ad un singolo paziente, si trovano anch’esse a 
“rischio” genetico pronunciato di malattia o di danno alla salute, particolarmente grave, 
ma evitabile se si adottano provvedimenti tempestivi.  
Parallelamente nel paziente stesso dovrebbe subentrare un sentimento di solidarietà 
responsabile verso coloro che, inconsapevoli, sono esposti ad un rischio, la cui 
conoscenza potrebbe aprire loro spazi di prevenzione e, dove possibile, di cura. In 
questo caso il testato stesso dovrebbe dare  dunque la disponibilità a non ostacolare la 
trasmissione del dato.  
 
 
4.6.3 Confidenzialità intrafamiliare  
 
Di importanza maggiore rispetto al passato è la necessità di operare per il 
raggiungimento di un “punto di mediazione” fra le varie esigenze, che il buon genetista 
o consulente deve saper gestire: da un lato quelle dei familiari e, dall’altro, quelle del 
testato che, se opportunamente aiutato dal consulente, può riuscire ad acquisire un 
atteggiamento di apertura e altruismo. I dati oggi disponibili evidenziano che quando 
l’informazione è diretta solo a quei membri della famiglia con i quali il testato ha 
affinità e legami affettivi solidi, i rischi di divulgazione sono molto limitati. 
 
Esaminando queste tematiche, è utile distinguere fra il concetto di confidenzialità e 
quello di privacy, ciò che non sempre si verifica. Come spiegato sopra se una persona, 
o un’istituzione, manca nella protezione della diffusione non consentita 
dell’informazione a terzi , compie un’infrazione della confidenzialità e della fiducia del 
paziente; se invece sono altri ad entrare in possesso, ad esempio delle cartelle cliniche, 
certificazioni etc. del paziente senza esserne autorizzati, ha luogo una lesione della 
“privacy” cui il paziente ha diritto.  
  



4.6.4. Il concetto di privacy  
 
Accanto quindi al concetto di confidenzialità, si pone poi la problematica questione, di 
natura non solo etica ma anche giuridica, della privacy che si traduce nell'imperativo 
etico di non rendere noti i risultati dei test ad altri che al soggetto stesso perché 
altrimenti costui verrebbe esposto al rischio di discriminazioni sia in termini di stipula 
di contratti amministrativi e di assicurazioni sanitarie, sia di possibilità di accedere ai 
posti di lavoro. Questa preoccupazione non è così lontana come si potrebbe credere. Un 
esempio è fornito dall'articolo apparso sul quotidiano Le Monde di Dorothée Benoit e 
Jean Claude Kaplan dal titolo "Grandi manovre degli assicuratori, la tentazione 
dell'apartheid genetico". In questo articolo, per mostrare come sia già accaduto che i 
datori di lavoro si servano di questo tipo di diagnosi per conoscere il profilo genetico di 
un candidato, e, eventualmente, di 'eliminare' coloro che risultino 'inadatti' a posti a 
rischio, viene riportato il caso di alcune compagnie americane che "fanno individuare i 
soggetti colpiti da anemia drepanocitaria tra i neri - la malattia dei globuli rossi 
colpisce infatti una persona su dodici in questa categoria della popolazione americana 
- per evitare che in volo si manifestino dolori dovuti ad anossia". Se in casi come quello 
riportato l'analisi era stata effettuata a scopo di bene, per la tutela dei lavoratori cioè, ciò 
che importa a livello giuridico è che "gli interessati siano a conoscenza della ricerca. Il 
che non è avvenuto per sette lavoratori del laboratorio nazionale di Berkeley, i quali 
hanno sporto querela contro il loro datore di lavoro per violazione dei diritti civili e del 
diritto alla privacy, dopo aver scoperto che a loro insaputa erano stati sottoposti a test 
genetici di individuazione dell'anemia drepanocitaria". A livello giuridico è cioè 
possibile sottoporre il paziente ad un test in vista della sua stessa salute (sempre che sia 
a conoscenza del fatto che sta effettuando un test genetico), ma non è possibile 
subordinare l'assunzione al compimento di uno screening che riveli la futura storia  
ipotizzabile del paziente. Rispetto a quest'ultimo punto l'articolo afferma che, ad 
esempio negli Stati Uniti, "si calcola che il 30% delle assunzioni sia preceduto da 
ricerche di informazioni genetiche. Le associazioni ebraiche americane si sono 
mobilitate per mettere in guardia contro le discriminazioni che banche o compagnie 
assicurative potrebbero essere tentate di attuare dopo l'identificazione nella 
popolazione ebrea askenazita di parecchie mutazioni predisponenti al cancro al seno. 
Un sesto degli ebrei dell'Europa dell'Est colpito da cancro sarebbe portatore di queste 
mutazioni caratteristiche. Ragion per cui l'ascendenza ebrea potrebbe diventare 
sospetta agli occhi degli stimatori del rischio". 
 
 
4.7 Le caratteristiche genetiche come motivo di discriminazione 
 
Anche se al momento attuale, per la loro non semplice accessibilità (legata anche ai 
costi) e per le limitate indicazioni, il ricorso ai test predittivi genetici ai fini della 
determinazione del giudizio di idoneità lavorativa non sia di utilizzo corrente nella 
pratica della Medicina del Lavoro, da tempo il loro uso è stato prospettato e auspicato, e 
nello stesso tempo temuto.  
Alla fine del XIX secolo e nei primi decenni del XX l’uomo lavoratore era spesso 
considerato quasi come una macchina o un animale da lavoro. La sua capacità 
produttiva era un parametro essenziale e preponderante rispetto a quel diritto alla salute 
che ogni persona, in quanto tale, possiede, ma che veniva di fatto spesso negato. 



L’idoneità al lavoro era considerata prevalentemente nell’ottica produttiva, mentre poco 
ci si interessava delle ripercussioni che avrebbero potuto avere determinati modi di 
lavorare su persone inizialmente giovani e sane. La stessa legge prevedeva, per 
esempio, che la visita medica dovesse verificare il possesso, da parte del lavoratore, dei 
“ requisiti speciali di resistenza all’azione degli agenti nocivi alla cui influenza devono 
esporsi”. Pertanto la mancata assunzione o il licenziamento erano rischi che 
incombevano pesantemente su chi, per l’invecchiamento o per malattie preesistenti o 
sopravvenute, anche correlate al lavoro, non era in grado di garantire una produzione 
soddisfacente. Ci fu anche chi propose addirittura un licenziamento profilattico per la 
salvaguardia della salute, senza occuparsi in concreto di meccanismi che provvedessero 
al sostentamento del lavoratore nei periodi di astensione forzata dal lavoro, con 
conseguente perdita del salario. Così infatti veniva consigliato per i lavoratori esposti al 
piombo: “dopo un periodo massimo di lavoro ogni operaio sarà temporaneamente 
licenziato, dopo il quale potrà essere riammesso”. La motivazione, che stava all’origine 
di tale posizione, probabilmente era dettata, prima che dal desiderio di salvaguardare 
della salute, dalla necessità di evitare una causa per risarcimento dei danni.  
Nel tempo, il concetto di adattamento dell’uomo alla macchina o al lavoro, che trova la 
sua massima espressione nel taylorismo ed è raffigurato eloquentemente nella catena di 
montaggio del film Tempi moderni di Chaplin, si è evoluto e si è rovesciato, giungendo 
al principio dell’adattamento del lavoro all’uomo.  
Per quanto riguarda i rapporti di lavoro, va detto che, mentre accertamenti medici 
generici sono giustificati quando le mansioni lavorative implichino rapporti 
interpersonali o richiedano particolari caratteristiche fisiche, accertamenti di tipo 
genetico, con lo scopo di selezionare gli individui geneticamente più “forti”, dovrebbero 
essere vietati. I test genetici potrebbero viceversa essere utili se volti a tutelare la salute 
del lavoratore; ad esempio potrebbe essere utile accertare se il lavoratore sia portatore di 
una malattia genetica, o predisposto a sviluppare una certa malattia, allo scopo di 
adeguare l’ambiente di lavoro e prevenire possibili effetti nocivi sulla sua salute (si 
pensi al soggetto predisposto a sviluppare il tumore al polmone, perché carente di certi 
geni onco-soppressori, e a locali di lavoro in cui si sviluppano fumi o gas). La prassi ha 
evidenziato tuttavia il rischio che la richiesta di test genetici – o dei risultati di test già 
svolti – prima dell’assunzione, formalmente finalizzata a individuare l’ubicazione più 
‘sana’ per lo svolgimento dell’attività lavorativa, sia invece funzionale ad una selezione. 
Il problema è emerso soprattutto negli Stati Uniti, dove i datori di lavoro contribuiscono 
alla assicurazione malattia in misura maggiore di quanto finora avvenga in Europa. In 
realtà la situazione è più complessa, perché il datore di lavoro potrebbe accedere ai dati 
genetici dell’aspirante lavoratore, senza il suo consenso, consultando i risultati di 
eventuali screening genetici della comunità. 
 
 
Vantaggi e svantaggi di un’eventuale introduzione dei test genetici predittivi in 
ambito lavorativo 
 
Con i test predittivi potrebbe divenire agevole l’individuazione degli individui 
maggiormente a rischio per sviluppare una malattia allergica o un tumore e tali elementi 
potrebbero essere utilizzati per la formulazione dell’idoneità ad un rischio lavorativo 
specifico.  



Anche se attualmente la sorveglianza sanitaria deve essere effettuata solo dopo 
l’instaurazione del rapporto di lavoro, è indubbio che un giudizio sull’idoneità o 
l’inidoneità (parziale o totale) al lavoro specifico dovrà essere espresso dal medico 
competente, come prevede l’art. 16 del d. lgs. 626/1994. Di conseguenza tale giudizio 
condiziona, anche negativamente, la prosecuzione del rapporto di lavoro.  
Per il giudizio d’idoneità il medico potrebbe avere a disposizione test predittivi che gli 
consentano di poter conoscere:  
 

- la probabilità che un determinato soggetto vada incontro spontaneamente, 
durante l’età lavorativa, a una malattia o individuare una patologia genetica ad 
espressione fenotipica futura;  

- la probabilità di un soggetto di contrarre una malattia a seguito di esposizione a 
determinati agenti fisici o chimici o addirittura biologici.  

 
Nel primo caso, una persona destinata probabilmente ad ammalarsi precocemente 
potrebbe rivelarsi un peso per l’azienda, sia per gli investimenti che si fanno su di lei, 
specialmente per la formazione professionale, sia per i periodi di assenza, sia per i livelli 
di produttività comunque inferiori alle attese. Pertanto, una persona che si ritiene con 
verosimiglianza destinata ad ammalarsi potrebbe non venire assunta, o comunque a non 
essere chiamata all’arricchimento della formazione professionale. Non si investirebbe 
cioè su questa persona, come abitualmente non si investe su chi è prossimo al 
pensionamento: la conseguenza più evidente è la negazione delle progressioni di 
carriera e la marginalizzazione. I vantaggi che potrebbero derivare dalla conoscenza di 
un rischio di malattia, per la persona, sono quelli che si hanno acquisendo la medesima 
consapevolezza attraverso vie diverse da quelle degli accertamenti medici preventivi e 
periodici sul luogo di lavoro. La persona essendo a conoscenza del proprio rischio 
potrebbe adottare contromisure come uno stile di vita appropriato o farmaci per ridurre 
il rischio di malattia e scongiurarne la concretizzazione o almeno ritardarla o contenerne 
le manifestazioni cliniche. Anche questo però, nell’ottica della finalità esclusivamente 
produttiva, potrebbe avere un risvolto negativo sulla persona perché è più comodo avere 
a che fare con un soggetto che per sua natura non ha bisogno di condurre una vita con 
schemi fissi o assumere farmaci. L’ipotesi di una selezione sul luogo di lavoro in base 
alla presunta possibilità di contrarre spontaneamente una malattia invalidante al 
momento non trova applicazioni pratiche, in quanto il medico non solo non è tenuto a 
fare indagini in tal senso, ma se ne venisse a conoscenza non potrebbe utilizzarle ai fini 
di un giudizio di idoneità, per il principio della non discriminazione, che almeno in 
Occidente è diffusamente accettato. In proposito in Germania si è raccomandato di 
escludere le analisi geniche e altri esami

 
che consentano di prevedere le malattie future 

del lavoratore. Infatti, per il citato principio di non discriminazione, non si può negare il 
lavoro ad un soggetto perché si prevede che probabilmente tra qualche anno si 
ammalerà e la sua produttività, di conseguenza, subirà probabilmente un calo: soltanto 
l’attuale stato di salute può essere argomento di accertamenti leciti. Fa eccezione il caso 
in cui le mansioni da affidare al soggetto siano particolarmente delicate e rischiose per 
l’incolumità degli altri (esempio: controllore di volo con familiarità per corea di 
Huntington). Prevale, in questo frangente, sul principio dell’autonomia individuale 
quello della difesa della vita fisica.  
Per quanto riguarda il secondo punto, ovvero la probabilità di un soggetto di contrarre 
una malattia a seguito di esposizione a determinati agenti fisici o chimici o addirittura 



biologici, si possono aprire più sottili problematiche, per le quali i confini della 
Giustizia non sono netti. Il problema può essere schematizzato così: con i test predittivi 
genetici posso stabilire se il soggetto X presenta un rischio per la malattia Y, oppure 
presenta un rischio maggiore di quello della popolazione generale per la malattia Y solo 
se esposto alla sostanza o all’agente fisico Z, presente nell’ambito lavorativo. Il parere 
etico è positivo se l’intendimento e l’oggetto della valutazione sono riferiti al rapporto 
rischio/beneficio relativo alla salute del lavoratore, e si effettua l’indagine genetica 
essenzialmente per prevenire l’insorgenza di una malattia. È ovvio che la correlazione 
tra status genetico e malattia deve essere certa o molto probabile e che la malattia deve 
essere grave e non controllabile con la terapia. La risoluzione A2-237/88 del Parlamento 
Europeo ha ribadito che il lavoratore, prima di essere sottoposto ad eventuali test 
genetici, deve essere compiutamente informato e deve prestare il suo consenso, 
consenso revocabile in qualsiasi momento, senza necessità di giustificare la revoca e 
senza che la medesima abbia influenze positive o negative sul rapporto di lavoro.  
Se per certe sostanze o agenti fisici (ad esempio il piombo o le radiazioni ionizzanti) la 
cosiddetta suscettibilità individuale è di solito poco rilevante, essendoci delle 
correlazioni dose-effetto precise e comuni alla popolazione generale, per altri agenti tale 
correlazione è meno evidente e anzi possono essere rilevate due o più popolazioni a 
seconda del tipo di risposta (esempio carenza/presenza di 6GP-DH, acetilanti 
lenti/acetilanti veloci). Con i test predittivi genetici diverrebbe possibile ascrivere un 
soggetto ad una determinata popolazione, con suscettibilità “normale”, aumentata o 
ridotta ad un certo agente.  
Da ciò può derivare o che il soggetto, per la sua salute, viene allontanato dal lavoro che 
lo espone all’agente Z, oppure che l’esposizione a Z viene ridotta a livelli che lo 
rendono inefficiente (anche con l’uso di dispositivi di protezione individuale), oppure 
che l’agente Z viene rimosso e sostituito con altro non pericoloso. Si potrebbe parlare, 
in questo caso, di una “selezione negativa”, cioè della ricerca dei soggetti che siano 
portatori di quella che attualmente e genericamente si definisce come ipersuscettibilità 
individuale, con l’obbligo morale e giuridico di ridurre, con bonifiche ambientali, 
modifiche del ciclo lavorativo, uso di dispositivi individuali di protezione, l’esposizione 
all’agente sotto una soglia (se individuabile) che non costituisca un fattore di rischio che 
agisce insieme allo specifico patrimonio genetico. Il fine è senz’altro buono, ovvero la 
tutela della salute, anche se questi soggetti dovrebbero essere favoriti nella ricerca e 
nella concretizzazione di un impiego idoneo. Infatti non sempre sono possibili quelle 
modifiche al ciclo produttivo, o esistono dispositivi personali di protezione, in grado di 
garantire la salute della persona.  
L’aspetto deleterio consiste invece in una “selezione positiva”, cioè nel ricercare quei 
soggetti che per costituzione genetica non sono suscettibili a determinati fattori di 
rischio, in maniera da consentirne il lavoro in ambienti non bonificati e con scarsa 
igiene per la maggior parte delle persone, ma non per loro. Si formerebbe così come una 
casta di supereroi, ricercatissimi, apparentemente indistruttibili, magari anche 
superpagati con il solo scopo di consentire lavorazioni che, in assenza di determinate 
norme igieniche, costino meno e quindi consentano un maggior profitto. Al momento 
attuale tale ipotesi è rifiutata dagli organismi internazionali (Parlamento Europeo, 
Risoluzione A2-327/88) che ritengono che la selezione volta ad escludere i soggetti 
meno resistenti non sia una valida alternativa per il risanamento del mondo del lavoro. 



In conclusione, le sempre maggiori conoscenze in ambito genetico possono avere 
ripercussioni sul giudizio di idoneità alla mansione dei lavoratori: poiché, almeno al 
momento, “questa situazione può generare una medicina in grado di predire possibili 
malattie, ma non di fornire una terapia adeguata”(Comitato Nazionale di Bioetica, 
Progetto Genoma Umano), è necessaria molta cautela, prestando attenzione a non 
cadere in atteggiamenti che, con il dichiarato scopo di tutelare la salute, in realtà si 
rivelano essere prese di posizione sbrigative e discriminanti.  
 
 
4.7.1 La tutela internazionale dei dati genetici e il divieto di discriminazione: la 

Comunità Europea 
 
La Comunità Europea ha avvertito il problema della discriminazione genetica per la 
prima volta nel 1989. Nella risoluzione del Parlamento Europeo del 16 marzo 1989 sui 
problemi etici e giuridici della manipolazione genetica, si legge infatti: “Le 
assicurazioni non hanno alcun diritto di chiedere, prima e dopo la stipula di un contratto 
assicurativo, l’esecuzione di analisi genetiche, la comunicazione dei risultati relativi ad 
analisi genetiche già effettuate, e di porre le analisi genetiche come condizione 
preliminare per la stipula di un contratto” (par. 19). Nel 1996, sempre il Parlamento 
Europeo, nella risoluzione del 20 settembre 1996 sulla tutela dei diritti umani e della 
dignità dell’essere umano in relazione alle applicazioni biologiche e mediche, 
prevedeva che “deve essere vietata ogni discriminazione o selezione tramite test 
genetici da parte di assicuratori o datori di lavoro”. Nel 2003 il Gruppo Europeo per 
l’etica nelle scienze e nuove tecnologie ha emanato un parere (il n. 18) sugli “Aspetti 
etici dei test genetici nell’ambito del lavoro”. Richiamandosi al Code of Practice on the 
Protection of Workers’ Personal Data emanato nel 1997 dall’Organizzazione 
Internazionale del Lavoro – secondo cui “genetic screening in relation to work is a 
disproportionate infringement of individual rights” (art. 3.20) – il Gruppo ribadisce che 
i datori di lavoro hanno l’obbligo di proteggere la salute dei dipendenti, adattando il 
luogo di lavoro per limitare il rischio di danni alla loro salute, e di prevenire rischi per i 
terzi: d’altra parte, i dipendenti o candidati all’impiego hanno diritto alla privacy e alla 
protezione dei propri dati personali, ma devono nel contempo prevenire anch’essi rischi 
per i terzi. Di qui la necessità di esami medici, ma solo in un momento successivo alla 
selezione; detti esami non dovrebbero di regola comprendere test genetici, salvo casi 
eccezionali espressamente disciplinati dalla legge (casi in cui sia necessario tutelare in 
modo particolare la salute dei dipendenti o dei terzi, non vi siano altri metodi per 
ottenere le informazioni necessarie, vi sia proporzionalità rispetto allo scopo, e non vi 
sia violazione del principio di non discriminazione: è comunque necessaria 
l’autorizzazione ad hoc di un comitato etico indipendente, e ovviamente il consenso 
dell’interessato). In presenza di possibile rischio di danno genetico derivante 
dall’ambiente di lavoro, il datore di lavoro deve fare il possibile per eliminarlo: ove il 
rischio non possa essere totalmente escluso, si può procedere a monitoraggio genetico, 
col consenso informato del dipendente. I risultati dei test genetici comunque sono 
confidenziali e non possono essere comunicati a fini assicurativi. 
Nel 2004 il Gruppo di lavoro per la tutela dei dati personali ha presentato un 
interessante documento di lavoro sui dati genetici. Il documento richiama la direttiva 
95/46/CE del 24 ottobre 1995, relativa alla tutela delle persone con riguardo al 



trattamento dei dati personali, nonché alla libera circolazione di tali dati (ed in 
particolare l’art. 8 relativo ai dati sensibili, al consenso e alle possibili deroghe) per 
arrivare ad affermare che “un’efficace protezione dei dati genetici può essere 
considerata oggi un presupposto per garantire il rispetto del principio di uguaglianza e 
per fare del diritto alla salute una realtà”. 
 
 
4.7.2 Il Consiglio d’Europa 
 
Il divieto di discriminazioni su base genetica, sancito nella Carta dei diritti 
fondamentali, riprende l’art. 11 della Convenzione sui diritti umani e la biomedicina 
(vedi di seguito, cap IV Genoma Umano), elaborata in seno al Consiglio d’Europa, ed 
aperta alla firma a Oviedo il 4 aprile 1997 (in vigore dal 1° dicembre 1999).   
 
Capitolo IV: Genoma Umano  
Art. 11  
Non discriminazione  
Ogni forma di discriminazione nei confronti di una persona in ragione del suo 
patrimonio genetico è  
vietata. 
Art. 12  
Test genetici predittivi  
Non si potrà procedere a dei test predittivi di malattie genetiche o che permettano sia di 
identificare il soggetto come portatore di un gene responsabile di una malattia sia di 
rivelare una predisposizione o una suscettibilità genetica a una malattia se non a fini 
medici o di ricerca medica, e sotto riserva di una consulenza genetica appropriata.  
Art. 13  
Interventi sul Genoma Umano  
Un intervento che ha come obiettivo di modificare il genoma umano non può essere 
intrapreso che per delle ragioni preventive, diagnostiche o terapeutiche e solamente se 
non ha come scopo di introdurre una modifica nel genoma dei discendenti.  
Art. 14  
Non selezione del sesso  
L’utilizzazione delle tecniche di assistenza medica alla procreazione non è ammessa per 
scegliere il sesso del nascituro, salvo che in vista di evitare una malattia ereditaria legata 
al sesso. 
 
Il significato dell’art. 11 della Convenzione di Oviedo non è del tutto chiaro, e 
comunque non pare offrire una reale protezione di fronte all’uso discriminatorio di 
informazioni genetiche da parte di assicuratori e datori di lavoro. Il rapporto esplicativo, 
inoltre, si limita a fornire indicazioni sul concetto di ‘discriminazione’, mentre non 
chiarisce il significato di ‘patrimonio genetico’. L’art. 11 è seguito da una disposizione 
molto restrittiva sui test genetici predittivi (vedi sopra art. 12). 
In altre parole, i test genetici volti a ricercare l’esistenza di una patologia genetica 
(fibrosi cistica, emofilia, ecc.) ovvero la predisposizione a sviluppare una malattia 
genetica o a contrarre una patologia di natura multifattoriale (tumore, cardiopatia, ecc.), 
possono essere effettuati – e utilizzati – solo in presenza di libero e informato consenso 



dell’interessato, e solo a fini preventivi o terapeutici: è vietato invece sottoporre – anche 
col suo consenso – un individuo a questi test a fini diversi da quello sanitario e di 
ricerca scientifica, allo scopo ultimo di discriminarlo. Va peraltro precisato che il 
divieto riguarda soltanto la discriminazione negativa (unfair discrimination), laddove 
misure positive volte a riequilibrare la situazione di chi è geneticamente svantaggiato 
sono ammesse. 
 
 
4.7.3  Il divieto di stigmatizzazione 
 
Come si è visto, accanto a quello di non discriminazione, è recentemente comparso il 
principio di non stigmatizzazione. Il concetto di stigmatizzazione si differenzia rispetto 
a quello di discriminazione perché non necessariamente incide sull’esercizio di un 
diritto individuale, risolvendosi più che altro in un atteggiamento psicologico di ostilità 
o disagio nei confronti di chi viene percepito come “diverso”. La stigmatizzazione si 
concretizza solitamente in parole o comportamenti che etichettano negativamente 
qualcuno in base alle sue caratteristiche, reali o presunte. La lotta a questo 
atteggiamento si gioca a livello sociale e culturale, attraverso campagne generali di 
informazione sul genoma umano e le sue caratteristiche. La stigmatizzazione è spesso il 
primo passo verso la discriminazione. Non è un caso infatti se in risalenti accordi 
promossi dalle Nazioni unite contro altre, classiche, forme di discriminazione si è 
previsto l’obbligo in capo agli Stati di agire anche nel campo dell’insegnamento, 
dell’educazione, della cultura e dell’informazione per lottare contro i pregiudizi che 
portano alla discriminazione (art. 7 della Convenzione sull’eliminazione di ogni forma 
di discriminazione razziale del 1965), e di adottare le misure necessarie per modificare 
gli schemi e i modelli di comportamento socio-culturale al fine di giungere 
all’eliminazione dei pregiudizi, basati su stereotipi o sulla convinzione dell’inferiorità o 
della superiorità di un individuo sull’altro in base alle sue caratteristiche (art. 5 della 
Convenzione sull’eliminazione di ogni forma di discriminazione nei confronti delle 
donne del 1979). 
Come rileva il rapporto esplicativo alla Convenzione di Oviedo (punto 44), la 
stigmatizzazione di gruppi è spesso connessa alla attuazione di programmi di screening 
su una parte della popolazione, volti a ricercare o escludere la presenza di determinate 
caratteristiche genetiche connesse ad alcune malattie. L’errata percezione di tali malattie 
e la scorretta interpretazione della finalità dello screening possono condurre alla 
stigmatizzazione degli individui coinvolti nella ricerca. Anche in questo caso, è 
importante informare ed illustrare alla comunità sociale il significato di tali screening. 
  



CAPITOLO 5 
 

5. INTERVISTA AL PROFESSOR GIANFRANCO 
DOMENIGHETTI 

 
 
 
 
 
Per raccogliere maggiori informazioni sull’argomento abbiamo intervistato Gianfranco 
Domenighetti, Economista e Dottore in scienze sociali, Professore titolare di 
Comunicazione e Economia sanitaria all`USI e Professore invitato di Economia e 
politica sanitaria presso l´Institut d´Économie et de Management de la Santé 
dell´Università di Losanna, il quale, in uno dei sui lavori, si è occupato di 
medicalizzazione della società e durabilità dei sistemi sanitari. Sebbene questo lavoro 
sia stato incentrato maggiormente sui test diagnostici e non predittivi, la possibilità di 
intervistare un esperto del settore ci ha permesso di riflettere ulteriormente 
sull’importanza di un’accurata informazione soprattutto laddove non ci siano certezze 
sia cliniche che terapeutiche. 
Di seguito l’intervista svolta. 
 
D: Nei suoi scritti parla spesso di sovramedicalizzazione.  
Crede che questo fenomeno sia dovuto alla maggior consapevolezza delle persone 
riguardo le possibilità offerte dalla medicina o alla sempre maggiore aggressività delle 
campagne di marketing delle aziende che si occupano di salute? 
 
R: Penso che in generale la maggior consapevolezza delle persone sia in gran parte 
indotta dai media che promuovono pratiche e comportamenti che dovrebbero 
contrastare gli innumerevoli rischi verso la salute a cui ognuno è confrontato nel corso 
della vita. Il problema è che tali rischi sono di regola esagerati e ciascuna soluzione 
proposta è presentata come semplice, risolutiva e sicura, senza rischi ed incertezze e con 
nessun effetto indesiderato. Visto poi che la gente preferisce vivere piuttosto che morire 
il risultato è garantito. 
 
D: In una delle sue presentazioni parla di abbassamento della soglia che definisce il 
rischio come tentativo di estensione del dominio della medicina. Se consideriamo che i 
test genetici predittivi, che di media hanno una soglia di predittività del 10-15%, pensa 
che sia troppo bassa per esprimere una reale correlazione con le patologie in esame? 
Inoltre quale crede sia la soglia minima da adottare? Pensa che sia realmente possibile 
definirne una? 
 
R: Le soglie di cui parlo io sono dei parametri ben definiti (livello del colesterolo 
espresso in mmol/ dl., dell’ipertensione espresso in mmg/ hg., del diabete in glucosio 
per decilitro, oltre i quali esisterebbe un "rischio" accresciuto di fare un’evento 
cardiovascolare ecc.ecc) e non delle probabilità  generiche di predizione futura di questa 
o quella malattia fondata su test genetici. Visto che l’unica cosa sicura nella vita è che 
un giorno o l’altro dovremo morire e che già ora sappiamo, guardando le cause di 



decesso in una popolazione, che la probabilità di morire di una malattia ischemica è di 
circa il 30%, di un ictus del 10% e di un tumore del 33% non credo che, in generale, sia 
per la maggioranza della popolazione di una qualsiasi utilità fare un test genetico per 
sapere di cosa probabilmente morirà (con l’eccezione dei test pre-natali per le 
malformazioni congenite e per la familiarità in caso di cancro al seno ove è possibile 
prendere decisioni che risolvono o possono ridurre il rischio). 
D: Crede che oggigiorno, in una società in cui la prevenzione come strumento di 
diagnosi precoce sta acquisendo un'importanza sempre maggiore, sia opportuno 
incoraggiare l'uso di questi test? 
 
R: Se si tratta di test genetici assolutamente no (con le eccezioni citate). Il bello della 
vita è " il non sapere" quando non si può far nulla di risolutivo. Ricordo che tra gli 
screening quello del colon-retto è l’unico che può avere  una vera valenza preventiva 
poiché permette di eliminare i polipi prima che degenerino in tumore. Tutti gli altri 
(mammografia, ecc.) non prevengono nulla ma constatano se il tumore c`è oppure no. 
 
D: Per quali tipi di patologie crede sia utile far ricorso ai test genetici predittivi? E crede 
che  dalla lista andrebbero esclusi alcuni tipi di patologie, come quelli ad esempio per le 
quali a oggi non esiste una cura? 
 
R: Ovvio che se non esiste una cura o una possibilità di influenzare il rischio o prendere 
provvedimenti "risolutivi" (al di là del suicidio) è puro masochismo sapere in anticipo le 
probabilità individuali di morbidità future. Non credo che le persone vogliano vivere il 
resto della vita prendendo antidepressivi (tra l’altro in larga misura inefficaci) per 
gestire l’ansia e l’angoscia. 
 
D: Le sue ricerche dimostrano che la maggior parte dei medici di base, a seguito di una 
richiesta  di opinione da parte del paziente in merito a test genetici predittivi, per 
tutelarsi consiglia di sottoporvisi. Come si potrebbe ovviare a ciò di modo che il 
paziente possa essere adeguatamente informato? 
 
R: Vorrei puntualizzare che non mi sono mai occupato di test genetici predittivi bensì di 
diagnosi precoce e di screening non genetici (mammografia, PSA prostata, colon-reto, 
polmone, ecc). 
Si potrebbe in parte ovviare se i medici sapessero qualcosa di diagnosi precoce e di 
screening e se cominciassero loro stessi ad informarsi tramite la letteratura scientifica di 
referenza che non conoscono. Poi sarebbe utile che i vari opuscoli, lettere di invito a 
screening, ecc. non siano meri strumenti di propaganda. Prendo come esempio lo 
screening mammografico. Partecipare o non partecipare allo screening mammografico 
significa operare a livello individuale un delicato bilancio tra benefici ed effetti negativi 
(elencati di seguito in rosso) e di conseguenza le scelte possono essere ragionevoli sia a 
favore che contro la partecipazione ad un programma di screening. Quindi la scelta 
informata della donna, qualsiasi essa sia, deve essere considerata “la scelta giusta” alla 
condizione che essa abbia ricevuto prima della decisione tutte le informazioni sui 
benefici, i rischi e le incertezze di questo esame. Dobbiamo purtroppo constatare che 
oggigiorno i contenuti della quasi totalità degli opuscoli, dei depliant e delle lettere di 
invito allo screening   mammografico  sono tutti silenti sulla elencazione e sulla 



quantificazione dei benefici e degli effetti negativi e, di conseguenza, essi non 
promuovono l`autonomia ad operare delle scelte individuali bensì si configurano nella 
propaganda. Il materiale informativo non dovrebbe essere redatto dai promotori dello 
screening, e ciò per evidenti motivi di conflitto di interesse, bensì da agenzie neutre 
sulla base dei più rigorosi e aggiornati criteri scientifici. 
Mammografia : benefici e rischi. 
Benefici in termini di mortalità evitata. Secondo la più recente valutazione dell`efficacia 
dello screening apparsa il 23 settembre 2010 sul prestigioso New England Journal of  
Medicine, tra 2500 donne di cinquanta e più anni di età che si sottopongono ogni due 
anni e per 10 anni allo screening mammografico il numero assoluto di donne che 
avranno evitato grazie allo screening il decesso per tumore al seno sarà pari a 1 unità e 
ciò rispetto a 2500 donne che non si sono sottoposte allo screening. Quindi per 2499 
donne sulle 2500 che hanno partecipato allo screening non ci sarebbe nessun beneficio 
in termini di mortalità evitata. Va osservato che oggigiorno la positiva diminuzione 
della mortalità per tumore al seno è soprattutto dovuta ai progressi a livello di terapia. 
Passando agli aspetti negativi e sempre tra le 2500 donne citate che scelgono di 
sottoporsi allo screening,  tra 5 e 15 riceveranno una diagnosi di forme pre-invasive di 
cancro al seno che non avrebbero causato sintomi o decessi nel corso della loro vita, si 
tratta della cosiddetta sovradiagnosi. Esse saranno tuttavia trattate chirurgicamente e 
con radio e chemioterapia inutilmente come se avessero un tumore al seno. In questo 
caso il problema risiede nel fatto che non si è ancora in grado di stabilire quali di queste 
forme pre-invasive evolveranno e quali rimarranno silenti per tutta la vita. Infine tra 600 
e 1000 donne sperimenteranno dei falsi allarmi (falsi positivi) che per circa il 50% 
daranno luogo ad una biopsia. Inoltre circa 10 donne saranno falsamente rassicurate 
dall`esame mammografico (falsi negativi). 
 
D: Come crede che l'UE e lo Stato Italiano debba intervenire a livello legislativo per 
tutelare il cittadino? 
 
R: Verificando e approvando il materiale informativo prodotto dai servizi sanitari 
pubblici. 
 
D: Crede che in futuro questo tipo di test possa realisticamente divenire un valido 
strumento di prevenzione? 
 
R: Solo se poi si può intervenire efficacemente per modificare un decorso infausto. 
  



CAPITOLO 6 
 

6. QUESTIONARIO ANONIMO ALLA POPOLAZIONE SUI TEST 
GENETICI PREDITTIVI 

 
 
 
 
 
Abbiamo pensato di indagare quale fosse la conoscenza e la percezione della gente 
comune, degli amici e dei parenti sull’argomento dei test genetici predittivi. 
Di seguito riportiamo il testo completo del questionario anonimo sottoposto loro. 
 
 

Questionario anonimo 
 

Le risposte a queste domande serviranno per lo sviluppo di un progetto di lavoro 
riguardo alla conoscenza, il rischio e l’utilizzo di test genetici predittivi, di cui per la 
buona riuscita del questionario, ne chiariamo il significato.   
Si definisce TEST GENETICO PREDITTIVO un  test presintomatico che può fornire 
informazioni  solamente sulla probabilità di sviluppare una determinata malattia (es. 
suscettibilità al diabete, al morbo di Crohn, ad alcuni tumori come cancro al seno, alle 
ovaie, all’intestino).  
I dati ottenuti saranno usati a scopo di ricerca internamente alla Fondazione ISTUD.  
GRAZIE PER IL TEMPO DEDICATO E PER LA COLLABORAZIONE. 
 

1. Età (anni) ______ 
2. Sesso       

   M 
   F 

3. Provenienza  
   Nord 
   Centro 
   Sud 

4. Stato civile 
   Nubile/ Celibe 
   Sposato/a - Convivente 
   Con una relazione stabile 

5. Figli 
   Si 
   No 
   No, ma ho intenzione di averne nei prossimi 3 anni 

6. Livello di istruzione  
   Licenza elementare 



   Licenza media inferiore 
   Licenza media superiore 
   Laurea 
   Dottorato 
   Master /Specializzazione post laurea 
   Altro _________________ 

7. Professione Attuale 
   Studente 
   Impiegato 
   Commerciante 
   Libero Professionista 
   Insegnante 
   Dirigente 
   Disoccupato/in mobilità 
   Altro___________________ 

 
8. Che tipo di contratto di lavoro ha? 

   Contratto di collaborazione a progetto  (CO.CO.PRO) 
   Contratto di collaborazione continuativa (CO.CO.CO) 
   Borsa di studio/Assegno di ricerca 
   Tempo Determinato 
   Tempo Indeterminato 
   Altro________________________ 

9. Come valuta la sua conoscenza riguardo all’argomento test genetici predittivi? 
   Elevata 
   Buona 
   Scarsa 
   Nulla 

10. Quali sono le sue fonti di informazione (più risposte sono consentite)? 
   Internet 
   Passaparola 
   Studi universitari 
   TV (interviste, servizi, programmi…) 
   Articoli di giornale 
   Mai sentiti nominare 
   Altro__________________ 

11. Lei farebbe un test genetico predittivo? 
   Sì 
   No 

12. Se sì per quale motivo (più risposte sono consentite)? 



   Familiarità (due o tre membri della stessa famiglia affetti da una stessa 
malattia) 

   Curiosità di conoscere la possibilità di contrarre una certa malattia 
   Saperne di più sui rischi che corrono i suoi figli 
   Prevenzione (perché pensa di poter prevenire/gestire/limitare eventuali 

malattie) 
   Altro ____________________ 

13. Se no per quale motivo (più risposte sono consentite)? 
   Paura di dover cambiare il proprio stile di vita 
   Paura di essere discriminato nella società e nel lavoro 
   Paura di non essere in grado di gestire il risultato del test con se stesso e 

con i familiari 
   Altro_____________________ 

14. Come reagirebbe se i risultati mostrassero che è a rischio di sviluppare una 
determinata malattia (più risposte sono consentite)? 

   Meglio “sapere”  che “non sapere” 
   Stress a seguito di una brutta notizia 
   Incapacità di gestire le informazioni apprese 
   Eccessiva paura 
   Gesti estremi 
   Difficoltà di comunicazione con parenti e amici 
   Senso di colpa per la possibilità di trasmettere la patologia ai figli 
   Condizionamento sulla scelta di avere un figlio 
   Altro________________________ 

15. Come agirebbe davanti a risultati che mostrino il rischio di sviluppare una 
determinata malattia (più risposte sono consentite)? 

   Parlerebbe con il proprio medico per sapere cosa fare 
   Chiederebbe una consulenza ad uno specialista del settore 
   Cercherebbe notizie autonomamente sulla malattia 
   Cambierebbe lo stile di vita evitando altri fattori di rischio (fumo, alcol, 

alimentazione…) 
   Valuterebbe  la possibilità di sottoporsi a cure preventive  
   Cercherebbe di convincere i propri familiari a sottoporsi allo stesso test 
   Non farebbe nulla 
   Altro________________________ 

16. Come reagirebbe invece se i risultati mostrassero che non è a rischio di 
sviluppare una determinata malattia (più risposte sono consentite)? 

   Sollievo 
   Desiderio di fare altri test per altre malattie 
   Senso di colpa se altri membri della famiglia sono risultati positivi  



   Altro ________________________ 
17. Come agirebbe davanti a tale risultato (più risposte sono consentite)? 

   Non comunicherebbe il risultato a nessuno 
   Informerebbe le persone a lei care 
   Informerebbe tali persone anche se una di loro fosse risultata a rischio di 

sviluppare la malattia 
   Si sottoporrebbe comunque a ulteriori controlli 
   Altro _____________________________ 

18. Se i test genetici predittivi venissero introdotti sul lavoro quali risvolti pensa che 
potrebbero avere (più risposte sono consentite)? 

   Fonte di pregiudizio: esclusione, discriminazione e marginalizzazione 
   Utili per tutelare la salute del lavoratore come, per esempio, valutare il 

rischio di sviluppare una malattia correlata all’ambiente lavorativo 
   Possibilità che incida negativamente sulla performance e qualità del 

proprio lavoro 
   Altro________________________ 

 
19. Se il test genetico predittivo fosse obbligatorio per tutti quale grado di 

informazione vorrebbe avere in una scala da 1 a 10?  

 

 
20. È a conoscenza di persone che si sono sottoposte a test predittivi? 

   Sì, test predittivi con consulenza medica preliminare 
   Sì, test predittivi “fai da te” (per esempio via internet senza consulenza 

medica) 
   No 

21. Se sì qual è la sua opinione in merito?  
   Utile 

perché_____________________________________________________
_____ 

   Inutile 
perché_____________________________________________________
____ 

   Altro______________________________________________________
___________ 

22. Pensa che sia utile essere sensibilizzato sull’argomento? 
   Sì 
   No 

23. Pensa di approfondire la sua conoscenza sull’argomento? 

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 



   Sì, in che 
modo______________________________________________________
____ 

   No 

…LA RINGRAZIAMO PER IL TEMPO CHE CI HA DEDICATO
 
 
 
 
 

Risultati del questionario anonimo alla popolazione
 
Al questionario hanno risposto 326 persone in forma anonima. L’età media della 
popolazione è 31 anni. Il questionario è stato diffuso 
e-mail, motivo per cui l’età media risulta così bassa. La popolazione si ripartisce in u
38% di uomini e 62% di donne,  provenienti dal Nord Italia per il 39%, dal Sud per il 
39% e dal Centro per il 22%. Per quanto riguarda lo stato civile le 326 persone  si 
dividono  in celibe/nubile (53%), con una relazione stabile (21%) e spostato/a (26%)
(grafico 2). Abbiamo domandato alle persone se avevano o meno figli o se avevano 
intenzione di averne nei prossimi 3 anni e il nostro campione si è così suddiviso: sì 
(16%), no (64%), no ma ho intenzione di averne (20%). 
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Per quanto riguarda il livello di istruzione il 47% sono laureati, il 17% possiede un 
master/ specializzazione post laurea e il 10% dottorato mentre la restante parte possiede 
un titolo di licenza media superiore (23%) e inferiore (3%) (grafi
appartengono a diverse categorie professionali in particolare il 29% è costituito da 
studenti, il 22% da impiegati, il 13% da liberi
professionisti, da segnalare un 10% di disoccupati o in mobilità e un 17% di altre 
professioni (tabella I). Nella tabella II sono invece riportati le tipologie di contratto 
ovvero: contratto di collaborazione a progetto (7%), contratto di collaborazione 
continuativa (3%), stage (7%), borsa di studio o assegno di ricerca (14%), tempo 
determinato (8%) e tempo indeterminato(21%). Un 40% degli intervistati hanno 
risposto altro, dividendosi tra partita iva, apprendistato, praticantato e nessun contratto. 
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Per quanto riguarda il livello di istruzione il 47% sono laureati, il 17% possiede un 
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professionisti, da segnalare un 10% di disoccupati o in mobilità e un 17% di altre 
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Tabella I   Tabella II  

Professione attuale %  Tipologia di contratto % 

Studente 29%  Contratto di Collaborazione a Progetto 7% 

Impiegato 22%  
Contratto di Collaborazione 
Continuativa 

3% 

Commerciante 1%  Stage 7% 

Libero Professionista 13%  Borsa di studio/Assegno di ricerca 14% 

Insegnante 5%  Tempo determinato 8% 

Dirigente 2%  Tempo indeterminato 21% 

Disoccupato/in mobilità 10%  Altro 40% 

Altro 17%  

 
 
 
Queste sono le risposte sulle caratteristiche generali per inquadrare il nostro campione 
di popolazione.  
L’argomento trattato riguardava una tematica abbastanza specifica, e abbiamo 
innanzitutto chiesto il livello di conoscenza di base delle persone. La maggior parte ha 
definito nulla (21%) o scarsa (43%) la propria conoscenza mentre la restante parte si è 
divisa tra conoscenza buona (28%) ed elevata (8%), (grafico 5). 
  



 
 
 
Dopo aver verificato il livello di conoscenza abbiamo indagato sulle fonti per capire da 
dove avessero ricavato le loro informazioni sull’argomento. Un 46% ha risposto da 
internet, un 18% dal passaparola, un 38% da studi universitari, un 21% da TV 
(interviste, servizi, programmi…), un 24% da articoli di giornale e un 17% non ha mai 
sentito nominare di test genetici predittivi (tabella III). 
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Avendo comunque spiegato nell’introduzione al questionario il significato di test 
genetico predittivo e il loro possibile utilizzo abbiamo voluto sapere quante persone si 
sottoporrebbero ad un test di questo tipo; a questa domanda la maggior parte delle 
persone ha risposto in modo affermativo, infatti addirittura l’81% farebbe un test 
genetico predittivo a confronto con un 14% che non si sottoporrebbe a questa indagine 
(un 5% non ha risposto alla domanda), (grafico 6).
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Le motivazioni che spingerebbero una persona a fare o a non fare un test genetico sono 
raccolte nelle tabelle seguenti (Tabelle IV, V), a questa domanda erano consentite più 
risposte e quindi il totale delle percentuali supera il 100%.  
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Tabella IV    Tabella V   

Motivazioni che 
spingerebbero una persona 
a fare il test 

N° %  Motivazioni che 
spingerebbero una persona a 
NON fare il test 

N° % 

Familiarità (due o tre membri 
della stessa famiglia affetti 
dalla stessa malattia) 

72 27%  Paura di dover cambiare il 
proprio stile di vita 

15 21% 

Curiosità di conoscere la 
possibilità di contrarre una 
certa malattia 

113 42%  Paura di essere discriminato 
nella società e nel lavoro 

6 8% 

Saperne di più sui rischi che 
corrono i suoi figli 

97 36%  Paura di non essere in grado di 
gestire il risultato del test con 
se stesso e con i familiari 

44 62% 

Prevenzione (perché pensa di 
poter prevenire/ gestire 
/limitare eventuali malattia) 

197 74%  Altro 15 21% 

Altro 4 1%     

 

Ci siamo interessati poi alle reazioni e alle conseguenti azioni delle persone davanti a un 
risultato del test che mostrasse il rischio di sviluppo di una determinata malattia. La 
maggior parte delle persone davanti ad un risultato di questo tipo reagirebbe (Tabella 
VI) con la consapevolezza che è meglio “sapere” che “non sapere” (74%), un 26% 
sarebbe stressata, un 32% sarebbe condizionata sulla scelta di fare un figlio, alcuni 
reagirebbero con eccessiva paura (13%) e altri vivrebbero con il senso di colpa di poter 
trasmettere la patologia ai figli (12%). Per quanto riguarda le azioni che le persone 
compierebbero a seguito di un risultato che mostrasse il rischio di sviluppare una 
malattia (tabella VII) è interessante vedere che la maggior parte delle persone 
chiederebbero una consulenza medica in particolare il 75% parlerebbe con uno 
specialista e il 44% interpellerebbe il proprio medico di base. Da sottolineare che 
comunque il 33% del nostro campione cercherebbe notizie in maniera autonoma sulla 
malattia. Un buon 48% cambierebbe il proprio stile di vita e il 54% valuterebbe la 
possibilità di sottoporsi a cure preventive. Importante specificare che solo il 4% delle 
persone non farebbe nulla. Anche in questo caso più risposte erano consentite e quindi 
la percentuale totale supera il 100%.   



Tabella VI   Tabella VII  

Reazione davanti ad un risultato che 
mostrasse il rischio di sviluppare una 
certa malattia 

%  Azione conseguente a tale risultato % 

Meglio "sapere" che "non sapere" 74%  Parlerebbe con il proprio medico per 
sapere cosa fare 

44% 

Stress 26%  Chiederebbe una consulenza a uno 
specialista del settore 

75% 

Incapacità di gestire le informazioni 
apprese 

6%  Cercherebbe notizie autonomamente 
sulla malattia 

33% 

Eccessiva paura 13%  Cambierebbe lo stile di vita evitando 
altri fattori di rischio (fumo, alcol, 
alimentazione...) 

48% 

Gesti estremi 1%  Valuterebbe la possibilità di sottoporsi 
a cure preventive 

54% 

Difficoltà di comunicazione con parenti 
e amici 

3%  Cercherebbe di convincere i propri 
familiari a sottoporsi allo stesso test 

42% 

Senso di colpa per la possibilità di 
trasmettere la patologia ai figli 

12%  Non farebbe nulla 4% 

Condizionamento sulla scelta di avere 
un figlio 

32%  Altro 2% 

Altro 3%    

 

 

 

Abbiamo poi considerato la conseguenza di un risultato opposto, ovvero un test 
genetico predittivo che non mostrasse il rischio di sviluppo di una determinata malattia. 
Ovviamente davanti a questo tipo di risposta del test (tabella VIII) il 92% delle persone 
reagirebbe con sollievo, un 12% indagherebbe comunque su altre malattie e un 5% 
proverebbe senso di colpa se altri membri della famiglia risultassero positivi. Davanti ad 



un risultato che scagionasse il rischio di poter sviluppare una certa malattia (tabella IX)  
il 76% delle persone informerebbe le persone care a differenza di un 11% che non 
comunicherebbe il risultato a nessuno. Da sottolineare che un 22% farebbe comunque 
ulteriori controlli. Anche a questa domanda erano consentite più risposte.  

 

 

Tabella VIII   Tabella IX 
 

 

Reazione davanti ad un 
risultato che NON mostrasse il 
rischio di sviluppare una certa 
malattia 

%  Azione conseguente a tale risultato % 

Sollievo 92%  
Non comunicherebbe il risultato a 
nessuno 

11% 

Desiderio di fare altri test per 
altre malattie 

12%  Informerebbe le persone a lei care 76% 

Senso di colpa se altri membri 
della famiglia fossero risultati 
positivi 

5%  
Informerebbe tali persone anche se una 
di loro fosse risultata a rischio di 
sviluppare la malattia 

22% 

Altro 2%  
Si sottoporrebbe comunque a ulteriori 
controlli 

27% 

   Altro 1% 

 

Un argomento molto delicato correlato ai test genetici predittivi è l’eventuale 
introduzione di tali test nel contesto lavorativo, così abbiamo chiesto quali potrebbero 
essere i risvolti di questa eventuale introduzione (tabella X). Le persone intervistate si 
sono equamente divise tra due risposte, la prima è che potrebbe essere fonte di 
pregiudizio (54%) e la seconda è che l’introduzione di questi test potrebbe essere utile 
per la tutela del lavoratore (58%). Un 22% pensa che possa incidere negativamente sulla 
performance e sulla qualità del proprio lavoro.  

  



Tabella X�  

Conseguenze possibili dell’eventuale introduzione dei 
test genetici predittivi sul lavoro 

% 

Fonte di pregiudizio (esclusione, discriminazione, 
marginalizzazione) 

54% 

Utili per tutelare la salute del lavoratore come, per 
esempio, valutare il rischio di sviluppare una malattia 
correlata all'ambiente lavorativo 

58% 

Possibilità che incida negativamente sulla performance e 
sulla qualità del proprio lavoro 

22% 

Altro 3% 

 
 
Era poi interessante sapere quale grado di informazione sul risultato del test genetico 
predittivo le persone volessero avere e quindi abbiamo chiesto su una scala da 1 a 10 
quale fosse il livello di conoscenza desiderato (tabella XI). Il 58% delle 326 persone ha 
risposto 10. Un 10% ha risposto 8 mentre i punteggi da 1 a 6 hanno inglobato in tutto 
l’8% delle risposte. Quindi possiamo  affermare che la maggior parte degli intervistati 
preferirebbe essere totalmente informata sul significato del risultato e sulle conseguenze 
che tale risultato porterebbe nella loro vita.  
 

Tabella XI 

Scala da 1 a 10 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 

% 2% 0% 2% 0% 4% 4% 5% 10% 4% 58% 

 
 
 
Data la presenza in internet di aziende che pubblicizzano questi test genetici predittivi e 
data l’aumentato ricorso delle persone alla medicalizzazione ci incuriosiva sapere se le 
persone intervistate erano a conoscenza di persone che si erano sottoposte a un test 
genetico predittivo, sia quelli associati a consulenza genetica specifica preliminare sia 
quelli “fai da te” per esempio acquistati via internet (grafico 7). A questa domanda 
l’81% non conosce persone che si sono sottoposte ad alcun tipo di test, un 12% è a 
conoscenza di persone che si sono sottoposte al test previa consulenza medica specifica 



e un 2% conosce persone che hanno effettuato un test predittivo “fai da te”. Da 
specificare che un 5% non ha risposto alla domanda. 
 
 
 

 

 

Associata a questa domanda ci interessava sapere quale fosse l’opinione generale 
sull’uso di questi test, ovvero se gli intervistati li considerassero uno strumento utile o 
inutile e perché. In questo caso la maggior parte delle persone non ha dato una ris
(62%), mentre coloro che hanno esposto il proprio punto di vista si sono divisi in un 
33% che li considera uno strumento utile e un 5% che invece li reputa inutili. Nella 
tabella sottostante (tabella XII) abbiamo raccolto alcuni delle motivazioni dat
intervistati sull’utilità o meno dell’uso dei test genetici predittivi.

 

12%

2% 5%

E' a conoscenza

e un 2% conosce persone che hanno effettuato un test predittivo “fai da te”. Da 
specificare che un 5% non ha risposto alla domanda.  
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predittivi ?
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(per esempio via internet 
senza consulenza medica)
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Associata a questa domanda ci interessava sapere quale fosse l’opinione generale 
sull’uso di questi test, ovvero se gli intervistati li considerassero uno strumento utile o 
inutile e perché. In questo caso la maggior parte delle persone non ha dato una risposta 
(62%), mentre coloro che hanno esposto il proprio punto di vista si sono divisi in un 
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Tabella XII 

UTILI perché…  INUTILI perché…  

…ai fini di una possibile prevenzione  …provocano un'ansia eccessiva e talora 
infondata 

…aiutano a gestire meglio la propria vita 
evitando fattori di rischio 

… per la maggior parte delle malattie 
testate danno un risultato poco preciso che 
non chiarisce se si è a rischio o meno 

…certezza di una patologia eventuale …non penso serva a molto. 

… conoscere qualcosa in più non può far 
altro che aiutare 

… non sono organici in un progetto di 
diffusione della salute 

…curiosità …quantifica rischio, non certezza 

…sono di aiuto in caso di malattie 
trasmesse ai figli 

…senza fondamenta 

…può aiutare sulla scelta di avere un 
figlio 

…serve solo a diffondere il panico 

…in caso di malattie genetiche già manifeste 
in famiglia 

…fonte di pregiudizio 

…informarsi su eventuali rischi in anticipo è 
sempre meglio 

 

…si aiuta la ricerca  

…Sono utili quando sono eseguiti da 
persone competenti 

 

 

Le ultime due domande riguardavano l’opinione positiva o negativa sull’utilità della 
sensibilizzazione sull’argomento e se dopo questo questionario le persone avrebbero 
approfondito la propria conoscenza sul tema e in che modo. Alla prima domanda le 326 
si sono chiaramente schierati in maniera positiva rispondendo sì per il 91% (grafico 8). 
Per quanto riguarda la seconda e ultima domanda possiamo affermare che questo 
questionario ha incuriosito il 68% (grafico 9) delle 326 persone che pensa di 
approfondire l’argomento trattato in vari modi: in maniera autonoma tramite internet, 
riviste specializzate, articoli, libri, fonti attendibili ecc, oppure chiedendo notizie e 
informazioni al proprio medico o ad uno specialista del settore. Interessante riportare la 
risposta data da alcuni intervistati che hanno ammesso che faranno o almeno 
chiederanno al proprio medico di sottoporsi ad un test genetico predittivo.   
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