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| principali obiettivi della nostra ricerca sono:

1) identificare le variazioni genetiche e i meccanismi patogenetici alla base delle
anemie ereditarie. Questo gruppo eterogeneo di malattie genetiche comprende
difetti della differenziazione eritroide, dell'assemblaggio del citoscheletro, del flusso
ionico e del metabolismo del ferro. Il gruppo di ricerca € un gruppo di riferimento
europeo per la diagnosi e la ricerca su questi disturbi. Si occupa dell'identificazione
di nuovi geni malattia o di geni che modificano la gravita della malattia, cosi come
dello studio del loro ruolo funzionale utilizzando il Sanger Sequencing, il Next
Generation Sequencing, il silenziamento genico, la sovraespressione delle mutazioni
e modelli cellulari eritroidi ed epatici ingegnerizzati. Questi studi forniscono dati utili
per scopi diagnostici, prognostici e terapeutici.

2) icoprire la complessa interazione tra la variazione genetica ereditata e quella
acquisita a livello tumorale e quindi comprendere il suo effetto sulla carcinogenesi,
sulla progressione tumorale e sulla risposta alla terapia. A questo scopo, utilizziamo
il Next Generation Sequencing, il sequenziamento di singole cellule, il GWAS, i dati
epigenomici per decodificare il genoma tumorale ed identificare i geni del cancro,
seguiti da studi di genomica funzionale. Per individuare nuovi meccanismi genetici
alla base della carcinogenesi soo utilizzate analisi computazionali di grandi serie di
dati del genoma.
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