Bioinformatica
applicata alla diagnostica




29 maggio 2017

ORE 13.00

Introduzione

(Fabio Biondi - Oliva Alberti)

ORE 13.30

Registrazione partecipanti

Presentazione del progetto

Mainstream Next Generation Sequencing (NGS) technologies
(Andrea D’Ambrogio - Alessandro Riccombeni)

ORE 14.00
ORE 14.30
ORE 15.00

ORE 15.30

Storia del sequenziamento, 3 generazioni

De novo genome assembly (Sanger)

lllumina genome assembly, Copy Number Variations (CNV) e
Structural Variants

Consensus vs. The Graph Genome

The NGS data analysis pipeline

(Alessandro Riccombeni)
ORE 16.00
ORE 16.30
ORE 17.00

Primaria - Base calling, Quality scores, De-multiplexing
Secondaria - Read Mapping, Variant Calling
Terziaria - Variant Annotation, Variant Filtering

| linguaggi per manipolare dati genomici — un’infarinatura

(Tiziano Dallavilla)
ORE 18.00
ORE 18.30
ORE 19.00

Il linguaggio per manipolare ed analizzare i dati «Python»
Il linguaggio per analizzare e visualizzare i dati «R»
L'Integrative Genomics Viewer (IGV)



26 maggio 2017

Applicazioni dell’NGS in diagnostica

(Matteo Picciolini)
ORE 9.00
ORE 9.30
ORE 10.00
ORE 10.20
ORE 10.40

I metodi per la detezione delle mutazioni «Germinali»

I metodi per la detezione delle mutazioni «Somatiche»

I metodi per I'analisi delle Copy Number Variations (CNV)
I metodi per lo studio dei ri-arrangiamenti strutturali

I metodi per I'analisi dell'espressione genica

| database per le informazioni patogenetiche
(Andrea D’Ambrogio — Matteo Picciolini)

ORE 11.00
ORE 11.15
ORE 11.30
ORE 11.45

Una panoramica dell'UCSC Genome Browser

Il database di mutazioni somatiche COSMIC

Il database delle varianti cliniche ClinVar

Il database per le predizioni funzionali di mutazioni e alterazioni
di siti di splicing dbNSFP

La validazione della pipeline

(Katarzyna Wilczynska)

ORE 12.00

La frontiera

L'utilita dei Reference standards nella pipeline NGS

(Davide Zocco - Andrea D’Ambrogio)

ORE 14.00
ORE 15.00

ORE 15.30

Gli esosomi

Le biopsie liquide, come spingere la detezione delle frequenze
alleliche sempre piu in basso

Prospettive future - After the next
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