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Fornitura di Kit per il sequenziamento massivo parallelo per la diagnosi 
molecolare dei geni correlati alle neurofibromatosi, alle aortopatie ereditarie, 
alla sindrome di Alport, alle Sindromi Autoinfiammatorie Ereditarie ed alle 
malattie emorragiche congenite occorrenti alla UO Genetica Medica 
dell’Azienda Ospedaliero-Universitaria di Parma. 

 

CHIARIMENTI DEL 13 FEBBRAIO 

 

 
Quesito 1 
AP153: il nome del gene non sembra corrispondere a geni noti: è possibile verificare 
e indicare il nome corretto? 
 
Risposta 1 
Il nome corretto del gene è AP1S3. Si tratta di un nostro errore di battitura. 
 
 
Quesito 2 
Per i 7 geni dove è richiesto di includere le regioni 5’UTR (500 bp): si richiede di 
fornire il gene ID e il transcript ID corrispondente per identificare correttamente le 
regioni target (es. F8 - NM_000132 - ENST00000360256) 
 
Risposta 2 
In allegato le regioni di riferimento 
 
 
Quesito 3 
Per i 7 geni dove è richiesto di includere le regioni 5’UTR è possibile che siano 
presenti meno di 500 bp a monte del sito di inizio trascrizione: è necessario coprire 
effettivamente 500 bp a monte o semplicemente coprire l’intero 5’UTR, anche se più 
breve? 
 
Risposta 3 
Si intende la regione upstream dei geni. La regione 5'UTR è già compresa nell'esone 
1 dei singoli geni. Servono le 500bp a monte nella 5' upstream region (nel file allegato 
le posizioni corrette). 
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