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Dirigente medico | livello a tempo indeterminatceggsola UOC di Genetic
Medica successivamente confluita nel 2012 nella UddCPatologia Clinic:
Microbiologia e Virologia e Genetica Medica ed attnene ricostituita SSD 1
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Principali eyerica cLinica
tematiche/ | 5 mia attivita relativa all'ultimo decennio ha asicome obiettivo di migliorare ed amplideevarieta e qualita d
Competenzeservizio di Genetica Clinica. Havuto come principale interesse la gestione deb@atorio di Genetica Clinica [

f . l patologie complesse e di difficile inquadramentagdiostico e in generale per patologie a carattengenito
protessionall o o jitario. Ho assicurato I'erogazione di prestazguali-quantitative complesse nell’ambito della Consule@linica
possedutee pismorfologica di patologie congenite ed ereduifiari, con particolare riferimento adifetti congeniti dell
sviluppg malattie a carattere mendeliano, malformazioni cemite multiple anomalie cromosomiche e disorc
genomici sindromi dismorfiche , complex traits disegsaalformazioni da teratogemidifetti da sviluppo di camp
A tale attivita si & aggiunta, a partire dal 2042cbmplessa gestione della consulenza in ambitolagico eredo-
familiare in pazienti affetti da ca mammella/ovdidattivita ambulatoriale € stata affiancata da cpomglente attivit
di laboratorio per la diagnostica in loco, quanasgibile, del difetto molextare sottostante alla condizione clir
osservata. Per quanto riguarda I'attivita assiséémzli | livello, nel corso della mia carriera fEesionée ho svoltt
innumerevoli consulenze per i campi piu diversial@enetica Medica incluse l'infertilita, [@liabortivita di coppic
la diagnosi prenatale e la consulenza geneticagatith all'interpretazione del test genetico.

Da sempre ho programmato ed atton successo un tipo di approccio completo e pelinta nei confronti di paziel
affetti patologia genetica, malattie congenite rdedmiche e patologia tumorale con predisposizigaeetica. Tal
approccio prevede una attenta valutazione delViddp affetto e della sua famiglia attraverso ['utitizzlellc
strumento di una specifica consulenza geneticacomseguente instaurazione del piu corretto itegraiatico pe
ciascun paziente. Attraverso tale collaborazioaeatmbulatorio e laboratorio ditogenetica e genetica molecolar
nostra UO é stata in grado di abbattere notevolenecsti di indagine diagnostica (appropriatezefiadprescrizione
ovviando all'utilizzo indiscriminato di metodichede esami genetici su determinate popolazioni fiitaf

Il Servizio Clinico di Genetica Medica da me gestitgvolge una attivita orientata alla diagnosi, coesza genetic
trattamento e follow-up degli affetti da malattiengtiche e delle famiglie/persone a rischio dimesafette. Il Servio
eroga 200 visite /anno ambulatoriali di Geneticadla per patologie complesse di cui 150 nuovi aasid e 50 i
follow-up. Sino ad oggi sono stati seguiti circa 2000 gratziambulatoriali, la maggior parte dei quali #ffela
malattie rare. La mialioical competence &€ documentata dal numero diudenge genetiche eseguite e dai num
corsi di aggiornamento specifici ECM in ambito regite e nazionale, nei quali risulemche essere docente
Servizio € integrato in una rete nazionale di GdlitGenetica Medica con collaborazioni relativa ai diagnostict
genetiche specifiche per patologie la cui incidepmvede I'esistenza di pochi centri nazionaliifiirimento, sia
disponibilita a follow-up integrato di nuclei fangiti a rischio esoggetti diagnosticati in altra sede, con riduzidake
migrazione sanitaria.

| tempi di attesa per le visite ambulatoriali naiparano i 70 gg lavorativi, fermo restando la disponibilidmediat:i
in caso di urgenza. Inoltre gestisco I' informazgnme test e la consegna del referto associato aflautenza post te
che rappresenta il momento diagnostico conclusiforse il piu delicato di mia competenza.

Infine, sin dalla istituzione della rete regionaialattie rare da parte della regioned®aia inquadrata all'interno de
pilt ampia rete Nazionale delle malattie rare eadelascita del Registro nazionale Malattie Rare ¢oaft
dall'lstituto Superiore di Sanita, sono membro clebrdinamento Regionale delle Malattie rare ed deiccenti pet
la certificazione e la diagnosi di malattia rara.




Principali
tematiche/

Attivita di diagnostica molecolare
Alla attivita di ambulatorio haffiancato nel corso di questi anni una intensiittdi routine di laboratorio cc
preminente attivita nel campo della biologia molao®.

competenze' test molecolari organizzati, supervisionati e gigali sono diretta responsabile includono la setpiksta:

professionali

possedute

e Analisi in reverse dot blot per Fibrosi cistica
* Analisi in reverse dot blot per febbre mediterranea
e Analisi molecolare per sindrome dell’X fragile
e Analisi molecolare tramite metodica MLPA delle segti patologie:
riarrangimenti subtelomerici
Sindorme di Di George
Sindrome di Williams
Distrofia muscolare di Duchenne e Becker
Atrofia muscolare spinale
Neurofibromatosi
Sindrome di Prader Willi/sindrome di Angelmann
Sindrome di Beckwith Wiedemann/sindrome di Silver $lis
Sindrome Smith Magenis
Sindrome di Rett e Rett like (geni MECP2, MEF2C e CDKL5
. Sindrome da microdelezione gene SHOX (bassa staliofatica e sindr. Di Lery-Weil)
. Microdelezioni Y
13. Malattia di Charcot-Marie Tooth 1A
e Analisi in sequenza (metodica Sanger per gli anoi &l 2014) dei seguenti geni
1. Gene NF1
Geni BRCA1 e BRCA2
Gene CFTR
Gene NFIX
Gene MEFV
Gene NSD1
. Gene EZH2
Nel 2015 con la messa a regime della piattaform&dlEKT generation sequencing (NGS) per il sequenerdc
massivo del DNA la nostra UO ha potuto amplizséferta diagnostica relativa alla analisi in seqaa dei geni sop
menzionati, realizzando dei pannelli diagnostiai geecifiche patologie genetiche, per molte dellaligla struttura
centro di riferimento a livello nazionale. Tale wdita ha penesso di ridurre contestualmente i costi di secaieoz
un migliore rapporto costi/benefici e con un ampisto della capacita diagnostica relativa a grdppatologie
| Pannelli di sequenziamento massivo per i quali saegponsabile sono i seguenti:
e Geni BRCA1/2 per ca mammella/ovaio eredofamiliare
e Altri Geni di predisposizione al ca mammario/ovariesedofamiliare (p53, PTEN, ATM)
e Sindromi da Overgrowth (geni NFIX, NSD1, EZH2, SETD2NMT3A, GPC3, GPC4, IGF2, PTEN)
¢ Neurofibromatosi tipo 1 e 2(geni NF1, NF2, SMARCB1, LZTR)
e Sclerosi tuberosa (geni TSC1 e TSC2)
e Fibrosi cistica (gene CFTR)
e Sindrome di Noonan

©ONOTORA~ODNPRE

el
NP O

NoakwnN

Tutti gli esami sopracitati sono prescritti e syonati da me stes$ia seguito ad accurata valutazione prelimina
sede di consulenza genetica. | risultati vengorszugisicon consulenza genetica conclusiva post test erstet
relazione scritta.Tale approccio, da sempre uétizzin ambito dismorfologico/pediatdc ha dato la possibilita
ampliare le competenze dell’ Ambulatorio soprattutt ambito oncologicaon I'introduzione dei test di suscettibi
genetica in famiglie con ricorrenza tumorale. Intigalare, per quanto riguarda pazienti con proleabacinome
eredo-familare mammella/ovaio, I'attivita di consulenza é authita dall’utilizzo di calcolo statistico di risichcor
programma apposito (BOADICEA) e colloquio preliminan la paziente seguito da consulenza scrittalgsiva a
termine delliter diagnostico. Tale approccio ha dato la poB&iball'ambulatorio di creare fruttuose e fatl
collaborazioni con alcune strutture oncologicheedsgiere e di territorio regionali per I'individuane precoce di
pazienti ad alto rischio di ricorrea e la valutazione genetica e la conseguente jpmesarico di tutti i familiari
rischio.

Le ultime identificazioni di mutazioni a carico dggneNFIX rendono il nostro Centro il primo in Italia come tre
diagnostico per questo tipo di condiziondr& i piu quotati in Europa. A tale proposito edtio collaborazior
internazionale con l'universita di Amsterdam (PRdoul Hennekam) e I'Universita di Magdeburgo (Prodrtih
Zenker) per studio clinico collaborativo multiceotr per la caratterizzaame fenotipica e molecolare della sindrom
Malan. Infine, per quanto riguarda il programmaaintrollo di qualitanazionali ed internazionali per i quali la no
UO ¢ inserita, risulto direttamente responsabile ipgseguenti sistemiSistema diqualita per Fibrosi Cistica €
Sindrome dell'X fragile, coordinato a livello nazioale dall'lstituto Superiore di Sanita (ISS).




Principali

tematiche/ agivita di citogenetica

competenzeDa' 2004 al 2008 ho prestato la mipera nel settore di citogenetica costituzionaleaequisita con analisi
. . interpretazione di cariotipi in diagnostica prefgtgostnatale e midollare acquisita. La ro@nsolidata esperier
professionali | .o P P 9 prefeip q p

possedute

interpretativa e di gestione € documentata dali&le numero di casi analizzati (circa 3000 casi messiv). Inoltre
ho introdotto a partire dal 2004 la metodica di FISbhwenzionale in citogenetica oncoematologica atns
I'utilizzo di sistemi semiautomatizzati (Bioview)nfine coordino e supervisiono da015 I'attivita di citogenetic
molecolare (CGH array) di concerto con gli altriésfalisti biologi in forza presso la suddetta UO.




Capacita e competenze tecnich

#SCRIZIONE A SOCIETA A CARATTERE SCIENTIFICC

Dal 1996iscritta presso la Associazione lItaliana di GeaeMedica/Societa Italiane di

Genetica Umana (AIGM/SIGU)

Dal 1997tra i membri del Gruppo di Lavoro di Genetica @anell’ambitodella Societ
Italiana di Genetica Umana (SIGU)

ATTIVITA' DIDATTICA

Incarico di docenza a contratto in Genetica Medicasso la Scuola di Specialita
Genetica Medica Universita di Siena MED/03 Dismiwfiia (daaa 2004-05 a 2006-
07)

Incarico di Docenza Master inter-universitario di livello in Clinical Genetics -
Universita di Sienaahni accademici 2006-07, 2007-08, 2008-09, 2009-2@10411,
2011-13.

Lezioni magistrali presso Facolta di Medicina erQigia Genetica Medica, | Univers
di Roma (prof.ssa Chessangi accademici 2010-11, 2011-12).

Supervisione e tutoraggio di molteplici tesi di tea magistrale in Biologiajn
collaborazione con il Dipartimento di Scienze ChimicB&logiche, farmaceutict
ed Ambientali, Universita degli Studi di MessinadPFaggio Caterina)fal 2010 ¢
tutt’oggi)

“Cultore della Materia = in Genetica Medica presso la Facolta di Medicif@heurgic
dell'Universita Magna Grecia di Catanzddprile 2013 a tutt'oggi).

ciclo di lezioni insegnamento GENETICA pressolLiceo Scientifico “Leonardo L
Vinci” di Reggio Calabriaper gli alunni del 3° anno del corso di Biomedi
nell’'ambito dell’accordo di collaborazione tra I'dne dei Medici Chirurghi e de;
Odontoiatri della Provincia di Reggio Calabria es ltesso Liceo(dal 2014 ¢
tutt’oggi)

ATTIVITA’ DI REVISIONE PRESSO RIVISTE ED ENTI UFFICIALI

Collaborazione in qualita di revisore per
“Journal of Medical Genetics”,
“American Journal of Medical Genetics” ,
“European Journal of Medical Genetics”
“Clinical Genetics”

“European Journal of Human Genetics”
“Archives of Medical research”
“Molecular Cancer”,

“Molecular Cytogenetics”

“Gene”

“The Children’s Hospital at Westmead”, Sydney, Aak4,




Capacita e competenze tecnich®OCENZE PRESSO CORSI DI FORMAZIONE, DI AGGIORNAMENT O,
INVITED SPEAKER (ultimi 9 anni)
2008,30 Gennaio “VII corso di aggiornamento in Genetica Clinica”,
Genova, “Le displasie ectodermiche”

International Conference on Ectodermal Dysplasia
Classification “Molecular approach to classify the
Ectodermal Dysplasias” Charleston, South
Carolina, USAlnvited lecture

2008, Marzo 10-12

2008, Novembre, | SABATI FORMATIVI DEL PEDIATRA,

Dicembre PROGETTO n°13 DELL'ASP DI REGGIO
CALABRIA, Il Modulo: Le malattie genetiche
nella clinica pediatrica

2009, Maggio, Giugno, TRASLOCAZIONI ~ CROMOSOMICHE  E

Ottobre MUTAZIONI  SOMATICHE IN  ONCO-
EMATOLOGIA UPDATE: ULTIMI
PROGRESSI DELLE METODICHE
BIOMOLECOLARI: Applicazioni in

OncoematologiaReggio Calabria

2009,Settembre24-25 Approccio al neonato con Sindrome
Malformativa, Cosenza

2011,Dicembre 17 CONOSCERE PER ASSISTERE”corso per
Pediatri, Medici di Medicina Generale. Lamezia
Terme

2013,Maggio 8 "Disordini genomici: CGH-Array e nuove

applicazioni diagnostiche in Genetica Medica
Corso di  Aggiornamento“Utilizzo  routinario,
mediante automazione, di metodiche specialistiche
per Patologia Molecolare” Associazione italiana di
patologia clinica e molecolare

2013 1 Giugno “Genetica, ambiente e gravidanza: dove comincia
la nostra salute” Corso di aggiornamento “ambiente
e salute: nuove problematiche socio-etico-sanitarie
Associazione Italiana Donne Medico (A.l.D.M.)

2013,15 Novembre “Genetica e cardiologia: Il ruolo del genetista”.
Corso di AggiornamentoCardiopatie e patologie
associate: specialisti a confronto, Reggio Calabria

2014,28 Giugno “Da  che parte  stai?: L’amniocentesi,
un’esperienza fotografica” Corso di aggiornamento
“Oltre la frontiera della malattia: medicina nawvata
confrontd Associazione Italiana Donne Medico

(A..D.M.)
QUANDO  GLI  ANNESSI  DIVENTANO
2014,20 Novembre IMPORTANTI PER LA  DIAGNOSI DI

SINDROME GENETICA: | CAPELLL Milano
Pediatria Milano

2015 21-22 maggio SINDROMI NEUROCUTANEE: BASI

MOLECOLARI. Corso di Aggiornamento SINDROMI
GENETICHE E TUMORI IN ETA PEDIATRICA.ROMA




201¢, 3 Dicembre “La Genetica del Linfedema: aspetti pratici”
2016, Ottobre 28-29  “Qpesita, diabete e  sindromi genetiche
una lezione dai disordini monogenici e sindromici”
ALIMENTAZIONE, OBESITA e DIABETE evidenze,
esperienze,criticita e prospettivdl CONGRESSO Rete
Diabetologica Pediatrica Calabrese, Reggio Calabria

2017, Febbraio 13-14  «TARGET RESEQUENCING IN OVERGROWTH

SYNDROMES” XIX incontro nazionale di genetica
clinica Aula Brasca, Policlinico A. Gemelli, Roma

2017,Maggio 8-9 “SINDROMI DA IPERACCRESCIMENTO E

CROMATINA " Malattie genetiche da difetti
dell'apparato epigenetico: le cromatinopatie, Bari
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