
14 | d!rigenza medica numero 2 - 2019

d! dirigenza sanitaria 

Le tecnologie di sequenziamento ad alte
prestazioni (Next Generation Sequencing,
NGS) sono ormai diventate di uso comune nella
ricerca biomedica, ma trovano sempre più
spazio nella diagnostica, contribuendo
fortemente alla realizzazione della medicina
traslazionale e gettando le basi per la futura
medicina “personalizzata”.

Tra le varie applicazioni del NGS oc-
cupano un posto di rilievo il sequenzia-
mento dell’intero genoma umano, l’ana-
lisi dell’espressione genica in cellule
umane esposte a determinati stimoli,
l’analisi metagenomica per identificare
la componente microbiologica (micro-
bioma) e virologica (viroma) di vari eco-
sistemi, nonché di diversi distretti cor-
porei. Ovviamente, questo non sarebbe
possibile senza il continuo progredire
delle tecniche di sequenziamento NGS,
il quale ha portato a una riduzione dei
costi, sia in termini di tempo che di de-
naro. Infatti, se nel 2001 il primo se-
quenziamento del genoma umano ha ri-
chiesto una spesa di circa 3 miliardi di
dollari e un decennio per l’analisi dei da-
ti, oggi i sequenziatori NGS presenti in
commercio e i computer ad alte presta-
zioni (HPC) portano questi numeri a me-
no di 1000 Euro e un solo giorno per
l’analisi dei dati. Tuttavia, lo sviluppo
tecnologico in questo senso sembra es-
sere inarrestabile, visto l’elevato nume-
ro di dispositivi sempre più performan-
ti che vengono immessi sul mercato.
Negli ultimi 25 anni ha fatto il suo in-
gresso tra le scienze della vita una nuo-
va disciplina che unisce la biologia mo-
lecolare con la matematica, la statistica
e l’informatica, ovvero la bioinformati-
ca. Il focus di questa disciplina è l’anali-
si della mole enorme di dati prodotti da
sequenziamento massivo, dell’ordine
delle decine di gigabyte per singolo cam-
pione, e si concentra sullo sviluppo e l’ap-
plicazione di software specializzati nel-
l’acquisire, gestire, analizzare e/o vi-
sualizzare questi big data biologici. Ad
oggi il suo ruolo nella medicina è consi-
derato complementare (se non equiva-
lente) alla biostatistica, in cui l’utilizzo
di software specializzati, linguaggi di
programmazione e computer ad alte pre-
stazioni la fanno da padrone.

I metodi sviluppati in ambito bioinfor-
matico giocano un ruolo fondamentale
nello sviluppo delle biotecnologie ed è
per questo motivo che in molto Paesi si
assiste ad ingenti piani d’investimento
in questa direzione. Già alla fine degli
anni Settanta si cominciava a parlare di
organizzare ed immagazzinare dati bio-
logici, ma serviva uno sforzo informati-
co per sfruttarne le potenzialità. La ban-
ca dati dell’EMBL (European Molecular
Biology Laboratory) nasce nel 1980,
mentre nel 1986 viene fondato negli Sta-
ti Uniti il National Center for Biote-
chnology Information (NCBI), deposi-
tario della banca dati GenBank, parte in-
tegrante del NIH e destinatario di inve-
stimenti volti al suo mantenimento. Nel
1996 si assiste alla creazione dell’EBI
(European Bioinformatics Institute di
Hinxton, Cambridge) che è oggi tra i
punti di riferimento più importanti del-
la bioinformatica mondiale. L’EBI è de-
stinatario di ingenti finanziamenti da
parte della Commissione europea, dai
Governi dei 21 Stati membri dell’EMBL
e dai più prestigiosi centri di ricerca eu-
ropei. In Italia il numero di strutture sa-
nitarie che affrontano sfide relative ai
big data biologici per scopi diagnostici
e di ricerca, sta aumentando rapida-
mente.
Dal momento che il contributo della
bioinformatica alla medicina sta diven-
tando così rilevante, sorge la necessità
di definirne gli ambiti e i contenuti, co-
sì come il percorso formativo di questa
disciplina. Il termine “bioinformatico” è
spesso usato per descrivere qualcuno che
lavora in vari ambiti della biologia o me-
dicina utilizzando degli strumenti in-
formatici, ma originariamente questo
termine descriveva lo studioso della
complessità dei sistemi biologici attra-
verso strumenti informatici. Gli obietti-
vi generali della bioinformatica posso-
no essere generalmente classificati in tre
ambiti: sviluppo di nuovi algoritmi ana-
litici, usando linguaggi di programma-
zione, modelli matematici e simulazio-
ni in silico; costruzione e gestione di da-
tabase computazionali attraverso la rac-
colta e l’organizzazione di dati medici e
biologici; data mining, interpretazione
e analisi dei dati per estrapolare il si-
gnificato biologico dai dati grezzi.
Il raggiungimento di tutti questi obietti-
vi richiede numerose competenze in am-
bito informatico, ma anche, e soprat-
tutto, una profonda comprensione nei
diversi aspetti delle scienze della vita.
Come si pone la nuova figura professio-
nale del bioinformatico nei confronti dei
ruoli convenzionali previsti dal sistema
sanitario? Ad oggi all’interno del Siste-
ma Sanitario Nazionale non è prevista
una figura professionale con un ruolo di-

rigenziale riconducibile al bioinforma-
tico. Il mantenimento di questa profes-
sionalità all’interno delle strutture ospe-
daliere è affidato esclusivamente alla ca-
pacità dei dirigenti di reperire fondi per
la ricerca, oppure ad attitudini dilettan-
tistiche dei dirigenti di estrazione bio-
logica, chimica, fisica o simile. La diffi-
coltà più grande sembra essere l’identi-
ficazione dei requisiti minimi per l’inte-
grazione di questa nuova classe di ope-
ratori sanitari altamente specializzati nel
Sistema Sanitario Nazionale. Infatti, at-
tualmente la maggior parte di coloro che
si avvicinano alla bioformatica proven-
gono da vari ambiti universitari (scien-
ze biologiche, matematica, fisica, infor-
matica) ed acquisiscono le proprie abi-
lità “sul campo” o attraverso una for-
mazione post-laurea (corsi di formazio-
ne, master di II livello, ecc.). In Italia, po-
chi atenei offrono corsi di laurea incen-
trati su questo settore e non esiste anco-
ra una scuola di specializzazione. In mol-
ti casi il dottorato di ricerca, oppure
un’esperienza presso rinomati centri di
ricerca all’estero, sono un valore ag-
giunto per la formazione di un bioinfo-
matico competente, specialmente se si
tratta di approcci innovativi. La natura
multidisciplinare della bioinformatica
richiede che i praticanti siano disposti
ad acquisire continuamente nuove co-
noscenze, come linguaggi di program-
mazione o comprensione di processi bio-
logici, utili a affrontare le problematiche
per l’ottenimento del risultato. Le conti-
nue richieste per la gestione di casi cli-
nici sempre più complessi sono una sfi-
da per le abilità dei bioinformatici, ma
allo stesso tempo rendono difficile riu-
scire a standardizzare le metodiche uti-
lizzate nei diversi casi. Tuttavia, la pro-
fonda comprensione dei dati può con-
tribuire alla risoluzione di casi molto
complessi nella pratica clinica, come te-
stimoniato dalla analisi metagenomica
in NGS su pazienti con patologie a so-
spetta eziologia infettiva.
In ultima analisi, il bioinformatico è una
professionalità che sta acquisendo pro-
gressivamente importanza nelle appli-
cazioni, per il momento classificate co-
me avanzate, della diagnostica di labo-
ratorio; visto che questa figura sarà sem-
pre più richiesta in futuro, è opportuno
che il percorso formativo del bioinfor-
matico sia definito secondo standard pre-
definiti, in base al ruolo che si intende
far assumere a questa figura emergente
nel panorama delle nuove professiona-
lità sanitarie, al fine di garantire che il
Sistema Sanitario Nazionale possa co-
gliere a pieno i benefici e possa essere in
posizione trainante nella rivoluzione del-
la medicina personalizzata fondata sui
big data.
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