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In linea con gli obiettivi del progetto di ricerca, Il piano formativo relativo al’assegno PNRRMR1-
2022-12376067 prevede le seguenti le attivita formative:

1) Rianalisi di dati di sequenziamento esomico tramite I'utilizzo della piattaforma GPAP
per la conferma delle varianti causative gia note e possibile nuove.

2) Analisi dati e annotazione delle varianti del progetto Autism Genome depositate nella
banca dati European Genome-Phenome Archive (EGADO0001000876).

3) Implementazione di una piattaforma per 'immagazzinamento e la condivisione dei
dati genomici dei pazienti analizzati nel’ambito del progetto.

4) Integrazione dei dati di sequenziamento del DNA precedentemente analizzati con
quelli di RNAseq e Metilazione generati dalle altre unita che partecipano al progetto.

5) Sviluppo di una piattaforma computazionale per 'annotazione automatica dei dati
genomici relazionati ai genomi di pazienti affetti da malattie dello spettro dell’autismo
e sviluppo di un algoritmo per la stima del rischio individuale di malattia basato su
dati genomici.
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