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Titolo e descrizione attivita proposta (max 500 caratteri circa)

RICERCA DI GENI COINVOLTI NELLA SUSCETTIBILITA A MALATTIE AUTOIMMUNI.

Il nostro gruppo da tempo € impegnato nell'identificazione di geni coinvolti nella suscettibilita a
malattie autoimmuni con particolare interesse per la sclerosi multipla (SM) e il lupus
eritematoso sistemico (LES) attraverso studi di associazione caso-controllo di geni candidati o
genome-wide (GWAS) che hanno portato all’identificazione di numerosi geni di suscettibilita.
L’attivita di laboratorio proposta consistera nell'identificazione di nuovi geni coinvolti nella
suscettibilita a queste malattie mediante uno studio di associazione caso-controllo e nella
preliminare caratterizzazione funzionale della variazione delle sequenza del DNA coinvolta
nell’associazione. Metodiche: Lo studio di associazione sara condotto confrontando le frequenze
di variazioni di sequenza del DNA tra la popolazione dei pazienti (casi) e quella degli individui
sani (controlli). Le variazioni di sequenza del DNA saranno identificate e/o analizzate mediante
sequenziamento automatico con metodo di Sanger, discriminazione allelica con metodica
Tagman, analisi del profilo di denaturazione (HRM, high -resolution melt)

Verra analizzata I'espressione dei geni associati alla suscettibilita a queste malattie mediante
Real Time PCR con metodica Tagman su cDNA dei pazienti e controlli
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