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Il nostro gruppo di ricerca si occupa di Genetica Molecolare Umana nell’ambito di
studi volti all'identificazione di geni causativi di malattie ereditarie del neurosviluppo
e di mutazioni somatiche che causano oncogenesi nel cervello/ cervelletto
(prevalentemente tumori pediatrici). Queste tre principali attivita di ricerca sono
collegate ad una linea diagnostica "in service" presso la piattaforma AOU Federico
[I-CEINGE:

1) Studi di malattie genetiche del neurosviluppo, volti all’identificazione di nuovi geni
responsabili di Microcefalia e Tubulinopatie. Tali studi stanno consentendo
l'identificazione di difetti nella fase mitotica del ciclo cellulare, che provocano
disfunzioni nella proliferazione cellulare, nella polimerizzazione dei microtubuli, nella
formazione del fuso mitotico e della scissione cellulare (citochinesi).

2) Studi volti all’identificazione dei meccanismi di trasformazione neoplastica di una
cellula normale, saggiando il comportamento metastatico e studiando la
comunicazione delle cellule tumorali con il sistema immunitario che & responsabile
della “fuga dai sistemi di immuno-sorveglianza e immunoediting”. Tali processi sono
dovuti a modifiche genetiche ed epigenetiche.

3) Studi sullo sviluppo di nuove strategie terapeutiche in Genetica del Cancro e
Genetica Umana, attraverso la validazione dei risultati ottenuti in vitro in modelli
murini attraverso studi preclinici di tumore al cervello/ cervelletto/mammella e la
generazione di modelli animali di malattie da difetto nel neurosviluppo.
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neurodevelopmental impairment.
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3. Metastatic group 3 medulloblastoma is driven by PRUNEL1 targeting NME1-TGF-
beta-OTX2-SNAIL via PTEN inhibition.
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