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Investimento:

Contributo:

Il progetto consiste nello sviluppo di un sistema che, tramite tecniche di Information
Retrieval e Artificial Intelligence, sia in grado di aggiornare in maniera automatica i
database contenti annotazioni sulle varianti geniche. Di particolare importanza ¢ la
ricerca di tali annotazioni nella letteratura che rappresenta una fonte in costante
rinnovamento, da cui si estraggono informazioni sull’esito di test funzionali, analisi
sull’associazione variante-malattia, studi sulla segregazione familiare e sull’effetto
allelico relativi ad ogni variante al fine di determinarne il livello di patogenicita.

ANALITICA

Variant
Annotation,

rotein
h

Literature Based
. Evidence

ol
redictions

cl &
change wi
co-ordinates
............ >
Mining

literature
databases

D | Stand Alone (A)

=R 2

Functional
Studies

PS3  Pathogenic in
Functional Studies

BS3  Benign in Functional
Studies

PP
BS4
PP4
Ps2
PM6

TRNOW AP

yyyyyyyyyyyyyyyyyy
Associatio
Studies

Familial
Segregation

Segregation observed ‘ PS4 Odds ratio > 5 PM3

Segregation not observed | BPS Alternate form of

Large family segregation oo BP2

De Novo confirmed
De Novo assumed |

Compound
heterozygous in
Trans

Compound

heterozygous in
Cis

-




