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DIAGNOSIS AND TREATMENT ARE NOT OPTIMAL

A large part of the diabetes population remains undiagnosed or does not receive 
pharmacological treatment. Early and effective treatment of diabetes can help to 
reduce  the risk of long-term complications.

1 VII Report Health Search, Available at: http://healthsearch.it/documenti/Archivio/Report/VIIReport_2011-2012/VII%20Report%20HS.pdf
7 . HealthSearch, data on file.
8- Screening campaign, health district of Siena. Data on file
9. AMD Annals 2011/2012, available at: http://www.infodiabetes.it/files/Annali%202011%20def.pdf
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I costi del diabete







Effects of age on progression to type 1 diabetes



Screening for MODY in UK diabetic pediatric population



















Che cos’è la Precision Medicine

La Precision Medicine è un paradigma innovativo
per la prevenzione, la diagnosi e la cura di patologie
secondo un approccio personalizzato che tenga conto
delle variazioni individuali del patrimonio genetico,
dell’ambiente e dello stile di vita.

La Precision Medicine è oggi considerata la frontiera
delle scienze mediche dove nei prossimi anni avverrà
la sfida tecnologica e di conoscenze che trasformerà la
terapia e i processi diagnostici, anche mediante
l’identificazione di nuovi marcatori diagnostici e
terapeutici per malattie neoplastiche, metaboliche,
degenerative e genetiche



Il costo per sequenziare un genoma

Nat.Rev.Immunol., doi:10.1038/nri3820 , March 2015 



Si può parlare di nuova era della Precision Medicine perché oggi
possiamo contare su:
Database biologici su larga scala;
Potenti strumenti di caratterizzazione “omica” del paziente;
Strumenti informatici per la gestione di Big Data;



Nat.Rev.Immunol., doi:10.1038/nri3820 , March 2015 









Diabetes Care, Diabetologia.  2015



Diab Res Clin Pract. 2016, 117: 12–21



Farmacogenomica e risposta alla metformina



Cell Metabolism 21, February 3, 2015













Two genetic loci, at 10q26 and 5q13,  predict the cardiovascular effects of intensive glycemic
control in ACCORD.



Two genetic loci, at 10q26 and 5q13,  predict the cardiovascular effects of intensive 
glycemic control in ACCORD.

MGMT functions as a negative regulator of ESR1 (estrogen receptor 1)



Two genetic loci, at 10q26 and 5q13,  predict the cardiovascular effects of intensive 
glycemic control in ACCORD

NSA2 is a hyperglycemia-induced gene associated with diabetic nephropathy and involved
in the TGF-b1 pathway





L’obiettivo generale, pertanto, è quello di
creare un ecosistema di Precision Medicine
che metta in relazione i soggetti (pazienti,
clinici, ricercatori) e le piattaforme di
riferimento (laboratori clinici e di ricerca,
biobanche, database, le infrastrutture
informatiche di gestione e analisi dei dati) e
che miri alla condivisione delle conoscenze e a
fornire, attraverso il Sistema Sanitario,
strumenti efficienti ed efficaci di screening
diagnosi e cura a servizio del cittadino.

Precision Medicine: Azioni da intraprendere  



• Vaccini, malattie infettive, infiammatorie ed immuno-mediate
• Oncologia (diagnosi, terapia), ematologia, trapianti
• Neuroscienze, invecchiamento e patologie neurodegenerative
• Malattie endocrine, metaboliche, cardiovascolari
• Malattie rare
• Farmacologia

La ricerca clinica e sperimentale che si svolge presso l’Università di Siena
in collaborazione con l’Azienda Ospedaliera Universitaria Senese (AOUS)
e con la Fondazione Toscana Life Sciences (TLS) costituisce una delle
attività di punta del nostro Policlinico e dell’area biomedica dell’Ateneo di
Siena, riconosciuta a livello regionale, nazionale ed internazionale, come
dimostrato dal notevolissimo numero di progetti di ricerca finanziati da
numerosi enti pubblici e privati e di trials clinici condotti e coordinati negli
ultimi anni.

Aree di eccellenza comprendono, tra le altre, le ricerche nel campo:



• L’obiettivo: creare a Siena, un polo scientifico e tecnologico che, 
basandosi sulla Precision Medicine e attraverso la condivisione di 
competenze, laboratori e piattaforme tecnologiche, promuova gli 
investimenti con immediate ricadute positive sul servizio sanitario 
regionale in termini di accesso a prodotti e servizi innovativi e di 
abbattimento dei costi per la diagnosi e la cura. 

• La creazione di una piattaforma integrata ad accesso aperto che 
consenta a organismi di ricerca e alle imprese di sviluppare le 
proprie progettualità condividendo competenze, strutture e 
risorse e mettendole al servizio del sistema sanitario regionale.

Centro di Medicina di Precisione a Siena



• Realizzare piattaforme tecnologiche integrate e potenziare quelle già 
esistenti

• Bio-Banca 
• Istituire e standardizzare un sistema integrato di Bioinformatica e Big 

data management per la raccolta e la strutturazione dei dati; 
• Supportare progetti innovativi di ricerca e sviluppo che possano 

realizzarsi utilizzando le suddette piattaforme. 
• Favorire la ricerca traslazionale e la qualificazione delle attività di 

sperimentazione clinica attraverso: 
1) La standardizzazione delle pratiche dei ricercatori coinvolti in sperimentazione 
cliniche nazionali/internazionali; 
2) l’innovazione delle procedure; 
3) l’integrazione interdipartimentale di gruppi di ricerca

Centro di Medicina di Precisione a Siena
Obiettivi specifici



 La Medicina di precisione rappresenta uno dei concetti
più innovativi nell’ambito della Salute:
Diagnosi precoce; trattamenti più efficaci e con meno
effetti collaterali

Un motore potenziale per aiutare la crescita economica

 Richiede la collaborazione di tutti gli stakeholders:
Clinici, ricercatori, aziende ospedaliere, medici di
medicina generale, istituzioni di ricerca, enti regolatori,
agenzie pubbliche, società scientifiche, istituzioni
politiche, Assicurazioni, industria, e, soprattutto, i
cittadini.

Conclusioni
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