Universita Scuola di Medicina e Chirurgia
degli Studi Dipartimento di Medicina
@ della Campania i Preciswone

Lzt Vanvlelli

SCHEDA LABORATORIO DI RICERCA

1. IDENTITA DEL LABORATORIO

¢ Nome del laboratorio: Laboratorio di Genetica Medica - L6

* Preposto: Prof. Vincenzo Nigro

e Radors: Prof Giulio Piluso

¢ Ubicazione: Livello VII- Complesso di Sant’Andrea delle Dame (Livello VII)

« Tipologia di rischio: Rischio Biologico-chimico

2. PROFILO SCIENTIFICO

e Descrizione del laboratorio: Laboratorio di diagnostica molecolare e ricerca in genetica umana,
dedicato allo studio delle basi genomiche delle malattie rare e dei quadri clinici a elevata complessita
diagnostica. Il laboratorio dispone di competenze per lidentificazione, la caratterizzazione e
'interpretazione di varianti genomiche, incluse varianti puntiformi, variazioni del numero di copie
(CNV) e alterazioni strutturali. Le attivita si avvalgono di analisi di sequenziamento dell’esoma e del
genoma (WES e WGS), mediante piattaforme di sequenziamento massivo parallelo basate su
tecnologie short-read e long-read, integrate con metodiche di biologia molecolare e analisi
bioinformatica dei dati.

e Principali linee di ricerca: Il laboratorio & coinvolto in diversi filoni di ricerca nell’ambito della
genetica delle malattie rare e ad elevata complessita diagnostica, con particolare riferimento a
condizioni dello sviluppo, patologie ereditarie multisistemiche e quadri clinici caratterizzati da
marcata eterogeneita genetica e fenotipica. Le attivita riguardano [I'identificazione e la
caratterizzazione di varianti genomiche, incluse varianti puntiformi, CNV e alterazioni strutturali
complesse, nonché l'integrazione dei dati molecolari con le informazioni cliniche e fenotipiche. Tra i
progetti si annoverano il Telethon Undiagnosed Diseases Program (TUDP), dedicato allo studio di
pazienti con sospetta malattia genetica rara ancora privi di diagnosi molecolare; la partnership
europea ERDERA - European Rare Diseases Research Alliance, finalizzata a promuovere la ricerca
collaborativa sulle malattie rare e il miglioramento dei percorsi diagnostici; il progetto NIG - Network
for Italian Genomes, orientato alla generazione, armonizzazione e valorizzazione di dati genomici su
scala nazionale, favorendo la condivisione di infrastrutture, competenze e risorse per la ricerca
genomica e la medicina di precisione.
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3. AREE DI RIFERIMENTO

« Settori Scientifico-Disciplinari (SSD): MEDS-01/A - Genetica Medica; MEDS-01/A -Patologia
Generale

4. ATTIVITA DI RICERCA

« Attivita principali: Il laboratorio svolge attivita di ricerca traslazionale nel campo della genetica
umana, finalizzate all’identificazione e alla caratterizzazione delle basi molecolari di malattie rare e
complesse, con particolare attenzione ai casi privi di diagnosi molecolare e ai quadri clinici
caratterizzati da elevata eterogeneita genetica e fenotipica. Vengono impiegati approcci di
sequenziamento dell’esoma e del genoma, mediante tecnologie short-read e long-read, integrati con
metodiche di biologia molecolare per 'analisi di varianti puntiformi, CNV e alterazioni strutturali. I
dati generati sono elaborati mediante pipeline bioinformatiche dedicate per l'identificazione,
I'annotazione e la prioritizzazione delle varianti. L'interpretazione dei risultati avviene attraverso
I'integrazione dei dati genomici con le informazioni cliniche e fenotipiche disponibili, anche mediante
studi di segregazione familiare e rivalutazione periodica dei casi non risolti. Le attivita sono svolte
nell’ambito di collaborazioni e progetti multicentrici nazionali e internazionali, finalizzati al
miglioramento dei percorsi diagnostici e alla definizione delle basi biologiche delle malattie genetiche.

5. DOTAZIONI E INFRASTRUTTURE

e Numero di postazioni di lavoro: 4 postazioni di lavoro.

« Lista delle Principali attrezzature presenti

Apparecchio (Nome)

Eventuali note

L6 - Eppendorf 5417C

Centrifuga; modello 5417; s.n. 2365

L6 - Eppendorf 5804

Centrifuga; modello 5804; s.n. GG265397

L6 - Liebherr GN4113

Congelatore -20 °C; s.n. 9989224-16

L6 - Liebherr GNP3013

Congelatore -20 °C; s.n. 9990230-03

L6 - Bosch GSD3517

Congelatore -20 °C; s.n. FD7804

L6 - MAPET MPGM7

Frigorifero 4 °C; controllo IDPLUS961
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Apparecchio (Nome) Eventuali note
L6 - Cappa chimica Kotterman 2-418NL s.n. 2-418719746
L6 - Eppendorf Mastercycler nexus Termociclatore PCR; s.n. 6333EH509069
L6 - Eppendorf Mastercycler nexus ecoX2E Termociclatore PCR; s.n. 63393H513947
L6 - Thermomixer C Eppendorf 5382 Agitatore riscaldato; s.n. 5382G0921528
L6 - Cappa a flusso laminare C.A.M. Bio Mars Preparazione PCR; s.n. PO1N93230
L6 - CAPPRondo CR-68X Microcentrifuga da banco; s.n. CAAP OL013294
L6 - Life ECO TC-96/G/H(b)C Termociclatore a gradiente; s.n. BYQ6.B.13E-250
L6 - Life ECO TC-96/G/H(b)C Termociclatore a gradiente; s.n. BYQ6.0.78E-1178
L6 - Heidolph Reax 2000 Vortex; s.n. 11805
6. SICUREZZA

« DPI (Dispositivi di Protezione Individuale): Camici, guanti monouso, occhiali/visiera ove necessario,
mascherina in relazione all'attivita

e DPC (Dispositivi di Protezione Collettiva): Cappe chimiche; cappe a flusso laminare; frigoriferi e
congelatori dedicati/monitorati; protezioni integrate delle apparecchiature; dispositivi € procedure di
emergenza presenti nella struttura.

7. AGENTI E SOSTANZE UTILIZZATE

e Acetic Acid Glacial

o Acetone

e Agar

e Agarose-TAE Blend
Ammonium Acetate
Bromophenol Blue Salt

BSA (Bovine Serum Albumin)
Calcium Chloride Dihydrate



https://www.sigmaaldrich.com/IT/it/product/sigald/695092
https://www.carlroth.com/downloads/sdb/it/T/SDB_T906_IT_IT.pdf
https://www.carlroth.com/medias/SDB-5210-IT-IT.pdf?context=bWFzdGVyfHNlY3VyaXR5RGF0YXNoZWV0c3wyMzYzNzl8YXBwbGljYXRpb24vcGRmfGFEWTVMMmhrWkM4NU1UYzFNemc1T0RZek9UWTJMMU5FUWw4MU1qRXdYMGxVWDBsVUxuQmtaZ3w4ZDJhNTA5MThmMzU1YzA4YzU1OGE4YmE2ZDI0ODI1MDAxZDhhNmI1MjczODllOTVjYzIyYTlkMDE5NzQ0MmEz
https://www.sigmaaldrich.com/IT/it/sds/sigma/A9539?userType=anonymous
https://pdf.dutscher.com/doc/32301-1KG-HON/32301-1KG-HON_FDSit.pdf
https://www.sigmaaldrich.com/IT/it/sds/sial/B0126?userType=anonymous
https://www.sigmaaldrich.com/AT/en/sds/sigma/A9418?userType=anonymous
https://www.sigmaaldrich.com/IT/it/sds/sigald/223506?userType=anonymous
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e Cesium Chloride

e Coomassie Brilliant Blue G-250

D-(+)-Glucose Anhydrous
D-Mannitol

D(+)-Sucrose

DMSO

Ethanol Absolute

EDTA Disodium Salt Dihydrate

Gelatine

Glycerol

Glycine
HEPES

Hydrochloric Acid
MOPS
PBS Buffer
Poly(ethylene glycol)
Potassium Phosphate Monobasic
Potassium Chloride
Ponceau S
RNase ZAP
Skim Milk
Sodium Bicarbonate
Sodium Chloride
Sodium Hydroxide
Sodium Dodecyl Sulfate (SDS)
TRIS Base
Ficoll 400

RNAlater



https://www.carlroth.com/medias/SDB-7878-CH-IT.pdf?context=bWFzdGVyfHNlY3VyaXR5RGF0YXNoZWV0c3wyNTQ2NDB8YXBwbGljYXRpb24vcGRmfGFEUXdMMmd6TUM4NU1UYzVOVFE1TmpNd05EazBMMU5FUWw4M09EYzRYME5JWDBsVUxuQmtaZ3wzYzhkODJlZjIxMzFjNWU5NjkwOWE4OTFmMDJlN2I4MjM3OGFiMTg4NDUzMTQ4NTkxY2Y5MjVlYjQ2YjUwMWQ4
https://www.sigmaaldrich.com/IT/it/sds/mm/1.12553?userType=anonymous
https://www.sigmaaldrich.com/IT/it/sds/sigma/G8270?userType=anonymous
https://www.carlroth.com/medias/SDB-4175-IT-IT.pdf?context=bWFzdGVyfHNlY3VyaXR5RGF0YXNoZWV0c3wyNDAyNTV8YXBwbGljYXRpb24vcGRmfGFESmtMMmc0WXk4NU1UZ3lNemc1TmprNE5Ua3dMMU5FUWw4ME1UYzFYMGxVWDBsVUxuQmtaZ3w3ODI2M2EzNTJjMmY5YjI3MWVhZTQwN2ZjYTVlYmE5MzQ0MTdlNWFmMzNmMzA2OGVlYjgyZGU3MGQ4YmNmYTBj
https://www.carlroth.com/medias/SDB-32E4-IT-IT.pdf?context=bWFzdGVyfHNlY3VyaXR5RGF0YXNoZWV0c3wyMzQ3OTJ8YXBwbGljYXRpb24vcGRmfGFESXdMMmhqTnk4NU1qTTNOakEwTkRZMk56RTRMMU5FUWw4ek1rVTBYMGxVWDBsVUxuQmtaZ3xjYWEzZDdkM2U1ZWQ4NTVlOTQyODU4MjRjOTdlZmFkZjhiYTg1NTkzZGZmMmRkNjdjZjc0YTM4YWViZWE2ZWMy
https://www.carlroth.com/medias/SDB-HN47-CH-IT.pdf?context=bWFzdGVyfHNlY3VyaXR5RGF0YXNoZWV0c3wyNjYzMDN8YXBwbGljYXRpb24vcGRmfGFEUTVMMmd4WWk4NU1UYzNNRFUzTURBeE5UQXlMMU5FUWw5SVRqUTNYME5JWDBsVUxuQmtaZ3xlNTA5MjQzN2U1NGNjNzVjNGJkOTg1MDkyYmRlYzk1ZTJiOGE5Y2FmNDQ2YjNkMGYzNDI0ZTJjZGM3NDQyNDJl
https://www.carlroth.com/medias/SDB-P075-CH-IT.pdf
https://www.sigmaaldrich.com/IT/it/sds/sial/E9884?userType=anonymous
https://www.carlroth.com/medias/SDB-4582-IT-IT.pdf?context=bWFzdGVyfHNlY3VyaXR5RGF0YXNoZWV0c3wyMzYxOTJ8YXBwbGljYXRpb24vcGRmfGFESTFMMmhtTWk4NU1UZ3hPVEUzTkRjNE9UUXlMMU5FUWw4ME5UZ3lYMGxVWDBsVUxuQmtaZ3w1ZGQ0NDNjM2UxMjdlYjU2MjQ4NzRjYWZlMTlkYTNkYzMzN2JhODJjMDhjNDdkNzIzNmUyOTY2Mzk3ZDRkZmQ2
https://www.sigmaaldrich.com/IT/it/product/sigma/G5516
https://www.carlroth.com/medias/SDB-3790-IT-IT.pdf
https://www.carlroth.com/medias/SDB-25A7-IT-IT.pdf?context=bWFzdGVyfHNlY3VyaXR5RGF0YXNoZWV0c3wyNDMzMzl8YXBwbGljYXRpb24vcGRmfGFERmxMMmd6T1M4NU1UZzJNRFF3T1RBMU56VTRMMU5FUWw4eU5VRTNYMGxVWDBsVUxuQmtaZ3w1NzVhMWQwODNkNzdhZDViYzQyZjdjYjZkYjAzNTUwYjI5YjFiM2FiN2ZiMGE5NzUwNzk5NjhlNGJkMTA3OTRl
https://www.carlroth.com/downloads/sdb/it/9/SDB_9280_IT_IT.pdf
https://www.sigmaaldrich.com/IT/it/sds/sigma/M1254?userType=anonymous
https://documents.thermofisher.com/TFS-Assets/LSG/SDS/14190250_MTR-EULT_IT.pdf
https://www.carlroth.com/medias/SDB-2634-CH-IT.pdf?context=bWFzdGVyfHNlY3VyaXR5RGF0YXNoZWV0c3wyNTA5MjB8YXBwbGljYXRpb24vcGRmfGFHSTVMMmhqWWk4NU1qTXpOVEF4TlRnMU5ETTRMMU5FUWw4eU5qTTBYME5JWDBsVUxuQmtaZ3wyYTZjYTQ5NTYxYTM0N2ExNDRhYjM2ZDI4ZjkxNTVhMDg4YmM0Yjg0NWVkNmI3ZTBjYWI3MzExMTcyMWY5YzEz
https://www.carlroth.com/medias/SDB-3904-CH-IT.pdf?context=bWFzdGVyfHNlY3VyaXR5RGF0YXNoZWV0c3wyNTE1NzR8YXBwbGljYXRpb24vcGRmfGFETmtMMmcyWkM4NU1UZ3lNemd5TURZek5qUTJMMU5FUWw4ek9UQTBYME5JWDBsVUxuQmtaZ3xiMjY4YmNjZmMyNTE4N2E1MWYwYmNlMjZmZTc1OTFlMzNjNThkOWQ4ZmMyNjYwMzViZGM4MzIzNWFiZTVkMDMz
https://www.sigmaaldrich.com/IT/it/sds/sigma/P5405?userType=anonymous
https://www.carlroth.com/medias/SDB-5938-CH-IT.pdf?context=bWFzdGVyfHNlY3VyaXR5RGF0YXNoZWV0c3wyNTYyNTF8YXBwbGljYXRpb24vcGRmfGFEaGtMMmhoWkM4NU1UZ3dPVEF6TkRBM05qUTJMMU5FUWw4MU9UTTRYME5JWDBsVUxuQmtaZ3w3MzY2NTI5ZjJkNTlmNjA1NWI0ODQ0MGJhM2VmYzBjY2QzMjUwY2E2MDdiYjIwODQ0ZThmMDg1YjFlNGY1N2Nh
https://www.thermofisher.com/order/catalog/product/AM9780
https://www.sigmaaldrich.com/AT/en/sds/mm/1.15363?userType=anonymous
https://www.sigmaaldrich.com/IT/it/sds/mm/1.06329?userType=anonymous
https://www.sigmaaldrich.com/IT/it/sds/sigald/S9888?userType=anonymous
https://www.carlroth.com/downloads/sdb/it/6/SDB_6771_CH_IT.pdf
https://www.sigmaaldrich.com/IT/it/sds/sial/PHR1949?userType=anonymous
https://www.sigmaaldrich.com/IT/it/sds/sigma/T1503?userType=anonymous
https://www.sigmaaldrich.com/AT/en/sds/mm/341691?userType=anonymous
https://www.sigmaaldrich.com/AT/en/sds/sigma/R0901?userType=anonymous

