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Attivita svolte presso la sezione di Biologia e Genetica del DNBM dell’Universita di
Verona

Analisi del gene CFTR in una popolazione di individui normali e non geneticamente
determinati al fine di determinare la reale frequenza di tutte le possibili mutazioni del gene
CFTR presenti nella popolazione italiana.

Analisi completa del gene CFTR in una popolazione di individui africani non CF allo scopo
di determinare la frequenza delle mutazioni del gene CFTR in tale popolazione.

Analisi del gene CFTR e correlazioni genotipo—fenotipo in varie patologie polmonari
dell’adulto e infantili: bronchiettasie diffuse, broncopneumopatie croniche ostruttive
(bronchite cronica ed enfisema)

Analisi del gene CFTR in pazienti con Sarcoidosi.

Analisi di mutazione in geni coinvolti nella risposta infiammatoria (TNFa, LTa), nel
bilanciamento proteasi/antiproteasi (alAT, alACT, SPINKS5), nella difesa dell’ospite
(MBL), nello stress ossidativo (NOS1), nelle risposte allergiche (FceRIB, ILAR, ADAM33)
allo scopo di identificare geni modificatori del fenotipo Fibrosi Cistica.

Analisi di polimorfismi nel gene SPINKS in soggetti affetti da Fibrosi Cistica con e senza
polipi nasali.

Analisi di polimorfismi nel gene MCM®6 associati al fenotipo lattasi persistenza in soggetti
persistenti e non persistenti.

Analisi di polimorfismi nei geni SPINKS5, 1L18, SELP, IL33 in famiglie italiane con asma-
atopico.

Analisi di polimorfismi nel gene SPINKS5 e nei geni dello stress ossidativo (NOS1, NOS2,
NOS3, ARG2) GSTP1 in soggetti panificatori affetti da asma occupazionale.

Analisi di polimorfismi in geni di suscettibilita alle malattie respiratorie asma rinite e
BPCO allo scopo di comprendere il ruolo di geni sull'insorgenza e la storia naturale di tali
malattie respiratorie.Preparazione di librerie esomiche su 100 pazienti arruolati nel Verona
Heart Study (VHS, infarto miocardico acuto in eta giovanile), 50 fra pazienti affetti da
cancro al colon e controlli, e 50 soggetti arruolati nello studio INCIPE (malattia renale).
Genotipizzazione di SNPs nel gene EZH2 per uno studio caso/controllo sul melanoma.
Valutazione dell’attecchimento dopo TMO.

Tecniche conosciute

Estrazione di DNA, RNA, amplificazione in vitro di DNA mediante PCR, analisi di DNA
heteroduplex, elettroforesi in gradiente denaturante (DGGE), restrizione enzimatica per
determinare polimorfismi di lunghezza del DNA (RFLP), sequenziamento ed analisi di
microsatelliti con ABI Prism 377 (Applied Biosystems), sequenziamento ed analisi di
microsatelliti con ABI Prism 310 (Applied Biosystems), Reverse Dot Blot, test di legame di
oligonucleotidi (OLA), tecnica minisequencing per la genotipizzazione multipla di SNPs,
preparazione di librerie esomiche per il sequenziamento genico: sintesi, analisi delle librerie
con TapeStation System (Agilent technologies) per valutare la lunghezza delle reads e il
profilo di tagmentazione, quantificazione delle librerie con RealTime PCR quantitativa e
uso del fluoroforo SYBR Green, creazione di un pool di librerie, cattura degli esoni con
sonde specifiche.
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