IMPACT FACTOR TOTALE 1200,204
IMPACT FACTOR NEGLI ULTIMI 5 ANNI (2005-2009) 150,225
CITATION INDEX TOTALE 8418
CITATION INDEX MEDIO PER LA PUBBLICAZIONE 43.05.00
IF MEDIO PERSONALE 5,382
MEDIANA IF RIVISTE DELLO SPECIFICO SSD (Trieste) 2,855
MEDIA IF RIVISTE DELLO SPECIFICO SSD (Trieste) 5,260

CURRICULUM VITAE
(Formativo e Professionale)

Prof. Paolo Gasparini

(omissis)

STUDI E CONCORSI

- Maturita' Classica conseguita a Cagliari nel 1979 riportando la votazione di 60/60

- Laurea in Medicina e Chirurgia conseguita nel 1985, presso I'Universita’ di Torino,
con la votazione di 108/110 e l'assegnazione della dignita’ di stampa discutendo una
tesi su: "Meccanismo di leucemogenesi nelluomo: traslocazione dell'oncogene 5'
myc all'enhancer di una catena immunoglobulinica pesante nel DNA tumorale di un
paziente affetto da leucemia linfatica acuta (L3)"

- Abilitato alla professione di medico-chirurgo nella sessione autunnale degli Esami
di Stato (Torino) per I'anno 1985

- Specialita’ in "Ematologia Generale (Clinica e di Laboratorio)" conseguita nel 1988
presso I'Universita' di Verona, con una tesi su "Il riarrangiamento genico bcr-abl in
corso di Leucemia Mieloide Cronica" ottenendo i pieni voti e la lode

- Specialita’ in "Genetica Medica" conseguita nel 1992 presso [|'Universita' di
Verona, con una tesi su "Prevenzione della Fibrosi Cistica in Italia" ottenendo i pieni
voti e la lode

- Vincitore nel 1989 di un Concorso Nazionale per un posto di Funzionario Tecnico
(VIII Qualifica Funzionale) presso I'Universita' degli Studi di Verona

- Dal Febbraio 1990, Funzionario Tecnico presso llstituto di Scienze Biologiche
dell'Universita’ di Verona (Diretto dal Prof. Pier Franco Pignatti)

- Vincitore nel 1992 di un Concorso Nazionale per un posto di Assistente Medico
presso il Servizio di Genetica Medica dell'lstituto di Ricovero e Cura a Carattere
Scientifico "Ospedale C.S.S." di San Giovanni Rotondo (FG)

- Dal Maggio 1992, Assistente Medico presso il Servizio di Genetica Medica
dell'l.R.C.C.S. - Ospedale C.S.S.



- Vincitore nel 1993 di un Concorso Nazionale per un posto di Aiuto Medico
Responsabile presso il Servizio di Genetica Medica dell'lstituto di Ricovero e Cura a
Carattere Scientifico "Ospedale C.S.S" di San Giovanni Rotondo (FG)

- Dal Marzo 1993 Aiuto Medico Responsabile presso il Servizio di Genetica Medica
dell'l.R.C.C.S. - Ospedale C.S.S.

- Vincitore nel 2001 di una idoneita a Professore Associato settore disciplinare
MED/03 — Genetica Medica

- Dal Novembre 2001 Professore Associato di Genetica Medica (MED/03) presso la
Facolta di Medicina e Chirurgia della Seconda Universita degli Studi di Napoli

- Dall’ Ottobre 2003 Idoneita a Professore Ordinario presso I’ Universita Federico Il di
Napoli per il settore scientifico-disciplinare MED/03 (Genetica Medica) con delibera
del 09/10/2003.

- Dall’ Ottobre 2003 Titolarita di Responsabile del Servizio di Genetica Medica
nell’ambito dell'azienda Universitaria Policlinico con decreto del 21/10/203.

- Dal giugno 2005 Titolarita della Cattedra di Genetica Medica presso il Dipartimento
di Scienze della Riproduzione e dello Sviluppo dell’'Universita degli Studi di Trieste,
con decreto n. 1208/2005 dd. 20.06.05

- Dall’'ottobre 2005 Direttore della Scuola di Specializzazione in Gnetica Medica
dell’'Universita di Trieste

- Dal 1 Agosto 2007 Titolarita di Responsabile della Struttura Complessa di Genetica
Medica presso I'lRCCS-Burlo Garofolo.

BORSEdIiSTUDIO, PREMI ed AFFILIAZIONI

- Vincitore per l'aa. 86-87 di una borsa di studio in tema "Emopatie Maligne" bandita
dal Comitato Gigi Ghirotti, presso la Clinica Medica A dell'Universita’ di Torino
(Diretta dal Prof. Felice Gavosto)

- Assegnatario per gli anni 1987, 1988, 1989 di una borsa di studio dell'lULSS 25
offerta dal "Centro Regionale Veneto per lo Studio della Fibrosi Cistica", presso
I'lstituto di Scienze Biologiche dell'Universita’ di Verona (diretto dal Prof. Pier
Franco Pignatti)

- Vincitore del "Premio Socrea-Sirtori 1988" per il migliore comunicazione
scientifica nel campo della Genetica Medica a tema: "Diagnosi prenatale di fibrosi
cistica in 24 ore mediante l'uso della Polymerase Chain Reaction" tenuta al 3°
Congresso Nazionale F.I.S.M.E.

- Vincitore del "Premio A.l.LR.H. Junior 1991" per il contributo dato allo sviluppo
della ricerca in Genetica Medica Molecolare ed in particolare nel campo delle
malattie ereditarie ad insorgenza infantile come la Fibrosi Cistica

- Vincitore del "Premio SIBioC '94" per la comunicazione "Rivelazione di mutazioni
mediante RNA single strand conformation polymorphism (rSSCP)



- Vincitore del "Premio Augustale 99" per la ricerca scientifica

- Vincitore nel 2000 del "International Journal of Molecular Medicine Award” per
la ricerca scientifica

- Vincitore nel 2003 del "The European Society of Human Genetics/Nature
Publishing Group Award” per l'articolo piu citato nel 2001

- Iscritto all'Ordine dei Medici di Verona
- Membro della Societa Italiana di Genetica Umana (S.1.G.U.)
- Membro dell'European Society of Human Genetics (E.S.H.G.)

- Membro della sottocommissione 11/2 (biotecnologie) della Societa' Italiana di
Biochimica Clinica (S.1.B.1.0.C)

- Membro del Comitato Tecnico-Scientifico dell"Associazione Nazionale per lo Studio
Genetico delle Sordita’ (A.N.G.E.S.)

- Membro dal Novembre 1999 a dicembre 2006 della Commissione di Bioetica
del'lRCCS-Ospedale “Casa Sollievo della Sofferenza”

LINGUA STRANIERA:Inglese, spagnolo

ATTIVITA " INTERNAZIONALE

- Luglio 1986: International Course On Oncogenes and Tumor Viruses, Duino (Italy)
diretto dal Prof.S.A.Aaronson

- Luglio 1987: Stage presso il Department of Biochemistry del "St. Mary's Hospital",
Londra (GB) (diretto dal Prof. R.Williamson) nellambito di un programma
collaborativo per lo studio della fibrosi cistica

- Aprile 1988: rappresentante italiano alla riunione "Third European Community
Meeting on Prenatal Diagnosis of Cystic Fibrosis, Londra"

- Giugno 1989: Relatore al 16° Meeting of the European Working Group on Cystic
Fibrosis (Praga) su "Correlazioni Fenotipo-genotipo nella fibrosi cistica”

- Gennaio 1990: rappresentante italiano al "Fourth European Community Meeting on
Cystic Fibrosis, Verona"

- Luglio-Agosto 1990: Stage presso Il Departament de Genetica Molecular
dell"Hospital de St.Pau y S.ta Creu" Barcelona (Spagna) (diretto dal Prof. X.Estivill)
nell'ambito di un progetto collaborativo per lo studio delle mutazioni del gene della
fibrosi cistica

- Novembre 1991. Relatore al II° Congreso Nacional de Fibrosis Quistica
(Barcelona, Spagna) su "Quadri clinici e mutazioni nella fibrosi cistica”



- Maggio 1993: relatore al Convegno Internazionale "Mutations in the Human
Genome" su "RNA-SSCP and RG-PCR technologies to detect CFTR mutations”
(Orta, No)

- Settembre 1994: organizzatore e relatore del "International Workshop on Molecular
Genetics of Hemochromatosis" (Gargnano, Bs)

- Settembre 1995: relatore al "1st Meeting of the Slovenian Biochemical Society”
(Portoroz)

- Marzo 1997: docente alla European School of Medical Genetics (Sestri L, Ge)
- Marzo 1998: docente alla European School of Medical Genetics (Sestri L. Ge)

- Luglio-Ottobre 1998: Visiting professor presso il Department of Haematology,
University of Pennsylvania, Philadelphia

- Maggio 1999: relatore al V° Simposio Internazionale "Mutations in the Human
Genome" su metodi per lo screening di malattie ereditarie (Vicoforte, Cn)

- Marzo 2000: docente alla European School of Medical Genetics (Sestri L. Ge)

Dal 2001 ad oggi ha svolto una intensa attivita di organizzazione di convegni
internazionali. Ha partecipato inoltre a diversi convegni e congressi internazionali e
tenuto seminari in diverse Universita’ estere (Barcellona, Lubiana, Leuven,
Philadelphia, Wilmington, etc.).

Rappresentate Italiano presso il Forum of Genome Managers, strumento della
Comunita Europea collegato con il Progetto COGENE



ATTIVITA" NAZIONALE

- Febbraio 1989: organizzatore (con il Prof. Pier Franco Pignatti) del congresso
"L'amplificazione del DNA nella ricerca e diagnostica biomedica" (Verona )

- Febbraio 1990: organizzatore (con il Prof. Pier Franco Pignatti) del congresso
"L'amplificazione del DNA nella ricerca e diagnostica biomedica" (Verona Il)

- Febbraio 1991: organizzatore (con il Prof. Pier Franco Pignatti) del congresso
"Oltre la PCR: nuove metodologie di analisi genetica nella ricerca biomedica"
(Verona Ill)

- Febbraio 1992: organizzatore (con il Prof. Pier Franco Pignatti) del congresso
"Attuali metodi di analisi genetica molecolare” (Verona V)

- Febbraio 1993: organizzatore del congresso "Analisi del DNA 1993" (Firenze)
- Febbraio 1995: organizzatore del congresso "Analisi del DNA 1995" (Firenze)
- Febbraio 1997: organizzatore del congresso "Analisi del DNA 1997" (Firenze)

- Giugno 1998: organizzatore del congresso "Screening di patologie genetiche alle
soglie del 2000 (Bari)

- Febbraio 1999: organizzatore del congresso “Analisi del DNA 1999” (Firenze)

- Settembre 1999: organizzatore del “1° Convegno Nazionale Basi Molecolari
Malattie Multifattoriali” (Orvieto)

- Febbraio 2001: organizzatore del congresso “DNA Analysis 2001” (Firenze)
- Dal 2002 ad oggi: a continuato nell'attivita di organizzazione di vari convegni e
congressi nazionali. E’ stato inoltre uno dei fondatori del “Network Italiano sugli Isolati

Genetici”

Membro del comitato scientifco del Convegno “ltalian Workshop on Genome
Research”

- Relatore in congressi, convegni e corsi nazionali di Genetica Umana, Genetica
Medica, Genetica Molecolare, Ematologia e di Biotecnologie, Medicina Interna, etc.

TITOLARITA' FONDI DI RICERCA

1993:
- Finanziamento AIRC (Associazione lItaliana Ricerca Cancro) su I'Epatocarcinoma
nell'emocromatosi ereditaria (Lit. 30.000.000; annuale)

- Finanziamento Ministero della Sanita’-IRCCS Ricerca Corrente su "Calcolosi
Cistinica: caratterizzazione molecolare del gene della cistinuria” (Lit 30.000.000;
annuale)

- Finanziamento Telethon (Grant E.32) su "Molecular Genetics of Hereditary
Hemochromatosis” (Lit 70.000.000; annuale)



- Finanziamento Ministero della Sanita’-IRCCS Ricerca Finalizzata su Studio
molecolare della Neurofibromatosi ereditaria di tipo | (Lit. 150.000.000; triennale)

1994:
- Finanziamento AIRC (Associazione ltaliana Ricerca Cancro) su I'Epatocarcinoma
nell'emocromatosi ereditaria (Lit. 40.000.000; annuale)

- Finanziamento Telethon (Grant E.149) su "Molecular Genetics of Hereditary
Hemochromatosis” ( Lit 100.000.000; biennale)

- Finanziamento Ministero della Sanita'-IRCCS Ricerca Finalizzata su "Analisi
molecolare del gene della cistinuria” (Lit 220.000.000; triennale)

1995:
- Finanziamento Ministero della Sanita'-IRCCS Ricerca Corrente su "Analisi
genetica in pazienti con sindrome da cilia immobili" (Lit. 23.000.000, annuale)

- Finanziamento BIOMED 2 (PL-95) per progetto "Towards identifying the gene
responsible for idiopathic hemochromatosis" (ECU 70.000; triennale)

- Finanziamento Ministero della Sanita'-IRCCS Ricerca Finalizzata su "Studio di
Linkage in famiglie con sordita’ ereditaria” (Lit. 240.000.000; triennale)

1996:

- Finanziamento Ministero della Sanita’ - Legge 548 "Disposizioni per la
prevenzione e cura della fibrosi cistica su progetto "Development of an accurate
multiplex assay for the detection of several CFTR mutations and its application to a
newborn screening pilot project in three italian regions" (Lit. 1.890.000.000, triennale
da dividere in parti uguali con i centri di Torino e Pavia)

- Finanziamento Telethon (Grant E.549) su "Molecular Genetics of Nonsyndromic
Genetic Deafness: towards the defintion of loci involved and genes identification” ( Lit
170.000.000; biennale)

- Finanziamento Telethon (Grant E.552) su "Genetics of coeliac disease: GENECEL"
(progetto multicentrico) ( Lit 31.000.000; biennale)

1997
Finanziamento Ministero della Sanita'-IRCCS Ricerca Finalizzata su "Studio
molecolare della malattia celiaca” (Lit. 240.000.000; triennale)

1998

- Finanziamento BIOMED sulle basi molecolari della cistinuria (LIT.450.000.000;

triennale

- Finanziamento CNR-Progetto Finalizzato Biotecnologie sullo sviluppo di

microarray per la diagnosi di malattie ereditarie (Lit. 45.000.000; biennale)

- Finanziamento Ministero della Sanita'-IRCCS Ricerca Finalizzata su "Metabolismo

del ferro " (Lit. 140.000.000; biennale)

- Finanziamento Telethon (Grant E.549) su "Molecular Genetics of Nonsyndromic

Genetic Deafness: towards the defintion of loci involved and genes identification" (

rinnovo; Lit 160.000.000; biennale)

- Finanziamento Telethon (Grant E.858) su "Molecular basis of Autism " (progetto
multicentrico) ( Lit 30.000.000; biennale)



1999

Finanziamento Ministero della Sanita'-IRCCS Ricerca Corrente su "Clonaggio
dei geni delle Connessine” (Lit. 70.800.000, annuale)

Finanziamento Ministero della Sanita'-IRCCS Ricerca Corrente su "Iperkaliemia
familiare ” (Lit. 48.700.000, annuale)

Finanziamento Ministero della Sanita'-IRCCS Ricerca Corrente su "Studio di
un’isolato genetico per conoscere le basi molecolari delle malattie multifattoriali” C
(Lit. 85.200.000, annuale)

Finanziamento Ministero della Sanita'-IRCCS Ricerca Corrente su "Terapia
genica della sordita” (Lit. 62.000.000, annuale)

2000

Finanziamento Ministero della Sanita'-IRCCS Ricerca Corrente su "Anemia
diseritropoietica congenita di tipo 1l (CDAII): identificazione del gene responsabile”
(Lit. 75.000.000, annuale)

Finanziamento Ministero della Sanita'-IRCCS Ricerca Corrente su "Analisi delle
mutazioni associate alla cistinuria ” (Lit. 73.000.000, annuale)

Finanziamento Ministero della Sanita’-IRCCS Ricerca Corrente su "Analisi
molecolare della Sindrome di Rett ” (Lit. 75.000.000, annuale)

Finanziamento Ministero della Sanita’-IRCCS Ricerca Corrente su "Analisi
molecolare dell'autismo” (Lit. 100.000.000, annuale)

Finanziamento Ministero della Sanita’-IRCCS Ricerca Corrente su "Basi
genetiche dell’osteoporosi:studio di un’isolato genico ” (Lit. 75.000.000, annuale)
Finanziamento Ministero della Sanita’-IRCCS Ricerca Corrente su "Sviluppo di
un sistema di microarray per la diagnosi di sordita genetica e di emocromatosi
ereditaria ” (Lit. 120.000.000, annuale)

Finanziamento  BIOMED  progetto  PISDAP  sulle  basi  molecolari
del’emocromatosi ereditaria (110.000 euro,triennale)

2001

Finanziamento Comunita’ Europea 5PQ progetto GENDEAF network sulle
sordita genetiche ruolo coordinatore di sottoprogetto (Euro 7500, triennale)
Finanziamento Istituto Banco di Napoli per ricerche sulle sordita genetiche (
Lire 450 ml, triennale)

2002

Finanziamento Ricerca di Ateneo Seconda Universita degli Studi di Napoli
(Euro 4500, annuale)

Finanziamento PRIN-COFIN 2002 in qualita di coordinatore di un progetto di
ricerca sulle sordita genetiche (Euro 62.800 alla propria unita, biennale)
Finanziamento MIUR-Genomica Funzionale su Connessine e sordita genetiche
(Euro 53.642, annuale)

Finanziamento negoziale FIRB-Postgenoma per progetto “Postgenomica dei
disordini del metabolismo del ferro” coordinato dal Prof. Paolo Arosio (Euro
50.000, triennale)

Finanziamento negoziale FIRB-Nanotecnologie per progetto “Micro sistemi per
diagnostica genetica” coordinato dal Prof. Sergio Cova (Euro 166.300, triennale)
Finanziamento a sportello FIRB per progetto Connessine e Sordita: basi
genetiche e studi funzionali coordinato dal Dott. Fabio Mammano (Euro 67.500,
biennale)

2003

Finanziamento Ricerca di Ateneo Seconda Universita degli Studi di Napoli
(Euro 9.600, annuale)



Finanziamento Ministero della Salute per progetto “Profili di espressione
Genetica Differenziale” (Euro 30.000)

Finanziamento FIRB- su “Connessine e sordita” (Euro 67.500, biennale)
Finanziamento CNR “Connexins and Genetic Deafness” (Euro 53.642,49,
annuale)

Finanziamento Fondo Telethon per progetto “Deafness” (Euro 210.000,
triennale)

Finanziamento FIRB per progetto “Disordini del Metabolismo del Ferro” (Euro
50.000, triennale)

Finanziamento FIRB per progetto “Diagnostica Genetica” (Euro 166.300,
triennale)

Finanziamento Telethon Core per progetto “Linkage” (Euro 60.000, annuale)

2004

Finanziamento Ricerca di Ateneo Seconda Universita degli Studi di Napoli
(Euro 8.865,20 annuale)

Finanziamento PRIN-COFIN 2004 in qualita di coordinatore di un progetto di
ricerca sulle sordita genetiche (Euro 80.500 alla propria unita, biennale)
Finanziamento Ministero della Salute per progetto Legge 5 anno 2002 Regione
Campania (Euro 31.850, biennale)

Finanziamento Ministero della Salute per progetto Legge 5 anno 2003 Regione
Campania (Euro 14.880, biennale)

Finanziamento Comunita’ Europea 5PQ progetto GENDEAF network sulle
sordita genetiche (Euro 304.000, biennale)

Finanziamento CNR “BASI MOLECOLARI E CELLULARI DELLE MALATTIE” (Euro
46.886,25, annuale)

Finanziamento Ministero della Salute Ricerca Finalizzata 2002 "Profili di
espressione genica differenziale nell'aterotrombosi distrettuale e marcatori di
progressione distretto-specifici" (Euro 30.000, triennale)

2005

Finanziamento FIRB per progetto “Laboratorio di tecnologie elettrobiochimiche
miniaturizzate” (Euro 585.000, quadriennale)

2006

Finanziamento FIRB per progetto “Laboratorio di tecnologie elettrobiochimiche
miniaturizzate” (Euro 585.000, quadriennale)

Finanziamento Comunita’ Europea 6PQ progetto PHOEBE network sugi studi
di popolazione e biobanche (Euro 100.000, triennale)

Finanziamento Ministero della Salute Ricerca Finalizzata 2006 "Sordita
genetiche" (Euro 300.000, triennale)

Finanziamento Ministero della Salute Ricerca Finalizzata 2006 "malattie
Cardiovascolari" (Euro 250.000, triennale)

Finanziamento Fondazione FC "ldentificazione di geni modificatori" (Euro
30.000, annuale)

Finanziamento PRIN-COFIN 2006 in qualita di coordinatore di un progetto di
ricerca sulle sordita genetiche (Euro 80.500 alla propria unita, biennale)

2007

Finanziamento Ministero della Salute Ricerca Finalizzata 2007 "Sindrome
Dismetabolica” (Euro 110.000, triennale)

Finanziamento Fondazione FC "ldentificazione di geni modificatori" (Euro
45.000, annuale)



- Finanziamento Telethon *“Servizio di Genotipizzazione Burlo-CBM) (Euro
300.000, triennale)

2008

- Finanziamento Comunita’ Europea 7PQ progetto TECHGENE su nuove
diagnostiche per malattie ereditarie (Euro 200.000, triennale)

- Finanziamento Fondazione Cariplo su basi genetiche della POF (Premature
Ovarian Failure) (40.000, biennale)

- Finanziamento Regione FVG L.26 “Parco Genetico del FVG” (600.000, triennale)

- Finanziamento Fondazione B.Kessler “Progetto Nanopur (40.000, biennale)

2009

- Finanziamento Fondo Trieste su “Realizzazione di una Biobanca e database
Genetico a Trieste (200.000, annuale)

- Finanziamento QNRF (Qatar National Research Foundation) su basi genetiche
della sordita ereditaria (200.000, triennale)

ESPERIENZE

Gennaio '84 - Gennaio '87

Interno presso la Clinica Medica A dell'Universita’ di Torino, Dipartimento di Scienze
Biomediche ed Oncologia Umana (diretto dal Prof. Felice Gavosto). Attivita' svolta:
Frequenza nel reparto ospedaliero e presso il laboratorio di Ematologia, dove si €'
interessato attivamente dello studio delle alterazioni molecolari nella patologia
ematologica con particolare riguardo alle alterazioni molecolari nelle emoglobinopatie
e allo studio degli oncogeni nelle diverse situazioni patologiche. Dall'Ottobre '86 ha
collaborato al programma di ricerca "Polimorfismo dei proto-oncogeni umani" presso
il Centro CNR di Immunogenetica ed Istocompatibilita’ di Torino diretto dal
Prof.Ruggero Ceppellini

Febbraio '87 - Febbraio '90

Borsista presso l'lstituto di Scienze Biologiche dell'Universita’ di Verona (diretto dal
Prof. Pier Franco Pignatti). Principali campi di ricerca attivamente sviluppati:

a) analisi molecolari del gene della fibrosi cistica (FC), del rene policistico dell'adulto
(APKD), e della broncopneumopatia cronica ostruttiva (BPCO)

b) applicazione di sonde molecolari alla diagnostica prenatale e alla individuazione
dei portatori del gene FC) sviluppo di metodiche rapide e allo stesso tempo sensibili
per indagini molecolari in diverse patologie genetiche (amplificazione del DNA etc.)
d) monitoraggio e follow-up dei trapianti di midollo osseo eterologo

e) analisi del riarrangiamento bcr-abl nei pazienti affetti da Leucemia Mieloide
Cronica (LMC)

f) valutazione della malattia minima residua nei pazienti affetti da LMC dopo terapia
con interferon e/o chemioterapia e/o trapianto di midollo osseo

g) caratterizzazione e sviluppo di sonde molecolari ipervariabili da utilizzarsi a scopo
di identificazione individuale (biologia forense etc.):

| risultati di questi lavori sono stati oggetto di relazioni tenute a diversi congressi
Nazionali ed Internazionali

Febbraio '90 - Maggio '92



Funzionario Tecnico di VIII° Livello presso [llstituto di Scienze Biologiche
dell'Universita’ degli Studi di Verona (diretto dal Prof. Pier Franco Pignatti). Ha
partecipato attivamente alla scoperta di diverse mutazioni presenti nel gene della
fibrosi cistica ed ad una approfondita analisi delle frequenze di molte altre mutazioni
FC nel bacini del Mediterraneo. Questi risultati sono stati oggetto di una Lecture dal
titolo "Screening della fibrosi cistica in Italia: prospettive ad un anno dalla scoperta
del gene" tenuta a Perugia nell'ottobre 1990 nell'ambito della sessione sullo
screening delle malattie genetiche in Italia del Congresso Nazionale Congiunto A.G.I.
- F.I.S.M.E. Ha iniziato ad interessarsi attivamente alla ricerca del difetto genetico
coinvolto nello sviluppo di una grave e frequente patologia genetica quale
I'emocromatosi primaria. Nell'ambito di tale progetto dopo un ampio lavoro di analisi
genetica si e' potuto localizzare in maniera piu' precisa il gene coinvolto in tale
patologia, in una piccola porzione di cromosoma 6. | risultati di questi lavori sono stati
oggetto di relazioni tenute a diversi congressi Nazionali ed Internazionali

Maggio '92 - Marzo '93

Assistente medico presso il Servizio di Genetica Medica dell'lstituto di Ricovero e
Cura a Carattere Scientifico "Ospedale Casa Sollievo della Sofferenza” di San
Giovanni Rotondo (FG) (Primario Dott. Leopoldo Zelante) con compiti di gestione del
Laboratorio di Ricerca in Genetica Medica. Durante tale periodo ha organizzato |l
suddetto laboratorio avviando progetti di ricerca sull'emocromatosi ereditaria, sulla
fibrosi cistica, e sulla neurofiboromatosi. Ha inoltre concorso allo sviluppo ed
applicazione delle tecniche di biologia molecolare alla diagnosi di alcune patologie
ereditarie quali la distrofia di Duchenne e il Rene Policistico dell'adulto. | risultati di
guesti lavori sono stati oggetto di relazioni tenute a diversi congressi Nazionali ed
Internazionali

Ha svolto attivita' di Consulenza Genetica (Medica e Clinica) presso I’Ambulatorio del
Servizio di Genetica Medica, e gestito direttamente la sezione di diagnostica
molecolare implementando la diagnostica molecolare di diverse patologie ereditarie.

Marzo '93 — Ottobre ‘01

Aiuto Medico presso il Servizio di Genetica Medica dell'lstituto di Ricovero e Cura a
Carattere Scientifico "Ospedale Casa Sollievo della Sofferenza™ di San Giovanni
Rotondo (FG) (Primario Dott. Leopoldo Zelante). Ha proseguito l'attivita’ di ricerca e
di diagnostica sull'emocromatosi ereditaria, sulla neurofiboromatosi di Tipo 1, sulla
fibrosi cistica, sulla distrofia di Duchenne, e sul rene policistico dell'adulto. Ha avviato
un progetto di ricerca sulla calcolosi cistinica contribuendo in maniera determinante
all'identificazione del gene (aprile 1994) che, una volta alterato, causa tale patologia,
e successivamente alla dimostrazione della presenza di eterogeneita’ genetica. Ha
inoltre contribuito alla Identificazione del gene che causa una rara sindrome costituita
da cataratta ed iperferritinemia (1995). Piu' di recente ha avviato un‘importante
progetto di studio sulle sordita’ genetiche, identificando nella connessina-26 il gene
che causa la forma piu comune di sordita genetica (1997). Nel corso del 1998 ha
collaborato ad un progetto di ricerca che ha portato alla identificazione del gene per
la Malattia di Leigh. Sempre nel corso del 1998 ¢é stato, dal 15 luglio al 15 ottobre,
“Visiting Professor” presso il Department of Haematology dell’'Universita di
Pennsylvania, dove ha acquisito le basi per lo sviluppo delle nuove tecnologie
microchip. Nel 1999 ha coordinato i ricercatori del Servizio di Genetica Medica che
hanno clonato ed identificato la connessina-30, un nuovo gene della sordita. Sempre
nel 1999 ha contribuito in maniera determinante all'identificazione del gene per la
calcolosi renale cistinica di tipo non-l. Nel corso dellanno 2000 ha contribuito
all'identificazione di un nuovo gene che causa emocromatosi ereditaria (TFR2). Nel



2001 ha contribuito all'identificazione dei seguenti geni malattia: sindrome BPES,
sordita dovuta al gene miosina 6, sindrome di Usher di tipo Ill, emocromatosi di tipo
dominante (HFE4).

In questi anni il suo apporto € stato poi determinante nel gestire e coordinare I'Unita
di Mapping del Servizio di Genetica Medica che ha portato all'identificazione di
diversi loci malattia. | risultati di questa intensa attivita di ricerca sono stati oggetto di
un elevato numero di relazioni tenute a diversi congressi Nazionali ed Internazionali.
Ha inoltre avviato alcuni progetti di ricerca sulle basi molecolari delle malattie
multifattoriali. in particolare ha collaborato a progetti di ricerca su Celiachia, Morbo di
Chron e Rettocolite Ulcerosa, Osteoporosi ed ha avviato un progetto per lo studio di
un isolato genetico-geografico (Progetto Carlantino).

In questi anni ha inoltre svolto attivita’ di Consulenza Genetica (Medica e Clinica)
presso I’Ambulatorio del Servizio di Genetica Medica, e gestito direttamente la
sezione di diagnostica molecolare.

Novembre '01- Giugno ‘05

Professore associato di Genetica Medica (MEDO3) presso la facolta di Medicina e
Chirurgia della Seconda Universita degli Studi di Napoli. Ha avviato il laboratorio di
ricerca di Genetica Medica all'interno del Dipartimento di Patologia Generale. Ha
inoltre aderito al Centro di Eccellenza per le Malattie Cardiovascolari della Seconda
Universita degli Studi di Napoli dove ha realizzato un laboratorio di nanotecnologia.
E’ stato inoltre responsabile dellUnita di Linkage e Mapping dell'lstituto TIGEM
(Telethon Institute of Genetics and Medicine) di Napoli e coordinatore di un gruppo di
ricerca sempre all'interno dello stesso TIGEM. Ha proseguito le attivita di ricerca
sulle perdite uditive, sulla definizione delle basi molecolari delle malattie multifattoriali
in popolazioni geneticamente isolate. Nel corso di questi anni ha contribuito
all'identificazione dei geni per le seguenti patologie: perdita uditiva da miosina 1A,
perdita uditiva da miosina MYH14, perdita uditiva da mutazioni nel gene Espin,
encefalopatia metilmalonica.

E’ stato coordinatore del Dottorato di Ricerca in Genetica Medica dall’ottobre 2003
sino al giugno 2005.

A partire dal Novembre 2003 e stao Primario del Servizio di Genetica Medica attivato
presso il DAS-Medicina di Laboratorio della Seconda Universita degli Studi di Napoli,
Azienda Universitaria Policlinico. A tale proposito ha attivato ed organizzato
I’Ambulatorio di Consulenza Genetica, Il laboratorio di Diagnostica Molecolare, le
attivita di citogenetica, dotando I'AUP di una struttura di cui era carente sino al
Novembre 2003.

E’ stato referente aziendale per I'Azienda Universitaria Policlinico della Seconda
Universita degli Studi di Napoli nellambito della Rete Regionale di assistenza a
favore dei soggetti affetti dalle Malattie Rare. Ha realizzato SUN-GENS il primo
servizio nazionale di genotipizzazione di SNPs, che ha operato offrendo i propri
servizi a diverse Universita italiane.

Giugno '05 — ad oggi

Professore ordinario di Genetica Medica (MEDO3) presso la Facolta di Medicina e
Chirurgia dell’'Universita degli Studi di Trieste, Dipartimento di Scienze della
Riproduzione e dello Sviluppo. E docente di Genetica Medica presso la locale
Scuola di Specializzazione in Genetica Medica e — dall’'ottobre del 2005 — é direttore
della stessa. Sempre dall’'ottobre 2005 e consulente delllRCCS-Burlo Garofolo per le
attivita di Consulenza Genetica della Struttura Complessa di Genetica Medica.
Durante tale periodo ha svolto un’intesa attivita di consulenze genetiche sia interne
alla struttura che esterne (ambulatorio per esterni). Nel gennaio 2006 & stato
nominato membro della commissione Tecnico-Scientifica del CBM (Consorzio per |l



Centro di Biomedicina Molecolare) di Trieste, contribuendo all’avvio delle attivita del
CBM stesso. Collabora con il CBM nella gestione diretta della Core Facility di
Genotyping, nonché nella valutazione di aziende e di attivita del CBM stesso. Dal 1
agosto 2007 € responsabile di Struttura Complessa di Laboratorio di Genetica
Medica presso I'IRCCS-Burlo Garofolo di Trieste.

ATTIVITA ' DIDATTICA

- seminari presso Istituti Universitari nazionali ed esteri (Verona, Torino, Padova,
Genova, Bari, Milano, Trieste, Ferrara, Brescia, Roma, Barcelona, Ljubiana, Praga,
Leuven, Philadelphia, Wilmington, etc. )

- attivita' tutoriale nell'ambito del tirocinio previsto dalla legge per i laureati in biologia

- corsi di esercitazioni pratiche per gli studenti di Medicina e Chirurgia dell’'Universita’
di Verona, nell'ambito del Corso di Biologia

- membro in alcune commissioni di esame per il Corso di Biologia

- membro di alcune commissioni per concorsi nazionali a posti universitari di tecnico
(vari livelli)

aa 1992-1993

- Professore a Contratto di Genetica Molecolare (C.l. Genetica Medica) presso la
Scuola di Specializzazione di Ematologia dellUniversita’ degli Studi
"G.D'Annunzio” di Chieti (Direttore Prof. Torlontano)

aa 1993-1994

- Professore a Contratto di Genetica Molecolare (C.l. Genetica Medica) presso la
Scuola di Specializzazione di Ematologia dell'Universita’ degli Studi
"G.D'Annunzio” di Chieti (Direttore Prof. Torlontano)

aa 1994 - 1995

- Professore a Contratto di Genetica Molecolare (C.l. Genetica Medica) presso la
Scuola di Specializzazione in Ematologia dellUniversita degli Studi di Verona
(Direttore Prof. Perona)

aa 1995 - 1996

- Professore a Contratto di Genetica Molecolare (C.l. Genetica Medica) presso la
Scuola di Specializzazione in Ematologia dell'Universita degli Studi di Verona
(Direttore Prof. Perona)

aa 1996 - 1997

- Professore a Contratto di Genetica Molecolare (C.l. Genetica Medica) presso la
Scuola di Specializzazione in Ematologia dell'Universita degli Studi di Verona
(Direttore Prof. Perona)

- Professore a Contratto di Genetica Medica presso la Scuola per Diploma per
Tecnici di Laboratorio dell'Universita degli Studi di Foggia

aa 1997-1998
- Professore a Contratto di Genetica Medica presso la Scuola per Diploma per
Tecnici di Laboratorio dell'Universita degli Studi di Foggia



- Professore a Contratto di Genetica Molecolare (C.I. BIOTECNOLOGIE) presso
I'Universita degli Studi di Ferrara

aa 1998-1999
- Professore a Contratto di Genetica Medica presso la Scuola per Diploma per
Tecnici di Laboratorio dell'Universita degli Studi di Foggia

aa 1999-2000
- Professore a Contratto di Genetica Medica presso la Scuola per Diploma per
Tecnici di Laboratorio dell'Universita degli Studi di Foggia

aa 2001-2005

-Professore associato di Genetica Medica presso la Seconda Universita degli
Studi di Napoli. E’ titolare dell'insegnamento di Genetica Medica presso la sede
staccata di Caserta, nonché docente del corso integrato di Biologia,Genetica e
Genetica Medica. E’ docente di Genetica Medica presso varie scuole di
specializzazione e vari corsi di DU della Facolta di Medicina e Chirurgia della
Seconda Universita degli Studi di Napoli. E’ coordinatore del Dottorato di Ricercain
Genetica Medica della Seconda Universita degli Studi di Napoli.

aa 2005-o9ggqi

- Professore Straordinario di genetica medica presso I'Universita degli Studi di
Trieste. E docente di Genetica Medica presso varie scuole di specializzazione
afferenti allateneo triestino, nonché Direttore della locale Scuola di
Specializzazione in Genetica Medica. E parte del corpo docente del Dottorato di
Ricerca in Genetica Umana dell’'Universita di Torino, convenzionata con I'Universita
di Trieste e della Scuola di Dottorato di Medicina Molecolare dell’Universita di Trieste.
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