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Yista la Convenzione “RF 2010 CONVENZIONE M. 141/RF-2010-230®3ENT§FECATEGN OF NEW
GENES INVOLVED IN THE PATHOGENESIS OF RARE CONGEN HEMOLYTIC ANEMIASY che i
Ministero della Salute ha stipulato per regolare i rapporti di coli% one con la Fondazione IRCCS
Ca Ospedale Maggiore Policlinico, Destinatario istituzion del finanziamente e il Principal
Investigator {P.1.} Dr.ssa Barcellini U.0.C. Oncoematologia , critta in data 07/11/2012 (AlL8 in

atti 1008/2012);
' v
Premesso che, con determinazione n. 2965 del 18%%;@3 2012, & stato approvato il progetto di

ricerca dal titolo “identification of new genes i in the pathogenesis of rare congenital
hemolytic anemias”;

Bato atto che, & obiettivo primario deﬁ’ zione IRCCS, In quanto eccellenza in ambito
sanitario, garantire un alto livello prestazidpale vt ogni ambito specialistico per cui & accreditats, sia
nel settore delia ricerca che della diagn@ cura;

Vista in atti 1140/2014 all.2} la n %Responsabile del progetio dell’U.0. C. Oncoematologia,
con-la quale si richiede lo svolgi di esami relativi al sequenziamento su piattaforma Life
Technologies 5500« alla ditta Q NIA S.R.L., come peraltro gia previsto nella convenzione n.
141/RF-2010-2303934, in g @ Yo

“La stessa possiede un’apprggriota e potente infrastruttura {six nodes computational cluster with o
total of 48 processors, (ﬁm\. Ram per node and about 35 terabyte of disk spoace, a single 16
processor, 74 Gb Ram shared memory server; contracted access to an external HPC facility) e
persenale copace ’3- formatico senior e un bioinformatico junior) per trattare il carico di
lavoro connesso a astoprogetto e contestuaimente montenere le sue attivitd standar”;

Detto sequenziaiénto & cosi composto:

o
a) ¢ lo di qualita di DNA (DNADS)

Chemistry Module (ACCUSEQ) Coverage 50X
Analisi Bioinformatica [ {FEX-BFO1)

TRCCS di natura pubblica

Sistema Sanitario



FONDAZIONE IRCCS CA7 GHRANDA

£3SPEDRALE MAGGIORE POLICLINIOG

Fa,

Adt 1140/201

Atteso che, le anemie emolitiche congenite {CHA) comprendono un impo@x£ ppo di disordini
eritrocitart {pil di 80 differenti patologie) tra i guali vengono incluse le\anomalita della membrana
eritrocitaria, quelle de! metabolismo, emoglobinopatie e difettl e%ietici. Tutte guesie
differenti patologie sono complesse, rare e frequentemente anche@bﬁle diagnosi. Gl esami di
laboratorio per la diagnosi delle anemie rare dovuie a difetio della m ana del globulo rosso o a
difetti del metabolismo eritrocitario si basano su test di roy {come ad es. strisci di sangue
periferico, parametri ematologici eritrocitari, markers di emolisijma afiche su analisi pil:
specializzate {test di resistenza osmotica del globulo rosso geg lettroforetici di sodio-dodecil-
solfato poliacrilammide (SDS-PAGE), saggi enzimatici)@nibiﬁ solo in pochi laboratori
speciaiizzati.
t principal risuitati attesi: &
1. identificaziche di nuovi geni coinvelti nella
diagnesticati usando un approccio innoval
2. migiiorare la conoscenza della fisiopatologia di‘anemie emolitiche congenite moito rare
ihora senza diagnosi certa

3. migliorare una corretta diagnost di pa; \
g gnosi di p

Considerato guanto sopra esposto, U0, provvigionamenti, dando atto che la spesa prevista &
di € 23.750,00 oltre iva 22%, propu affidare lo svolgimento di deiti esami dalla ditta

GENOMNIAS.R.L; %

Dato atto che, per la spesa reE uanto sopra, 'U.0.C. Economico Finanziaria ha registrato

OETERMINADIORE M. H

edimento sul relativo conto;

CON i pareri favorevol
amministrativo,

Direttore Scientifico, del Direttore sanitaric e del Diretiore
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