SABRINA PRUDENTE

Curriculum Vitae
ai fini della pubblicazione

e Informazioni Generali

Nome e Coghome Sabrina Prudente

Lingue parlate Italiano, Inglese

e Formazione

Titolo conseguito

Anno

Istituzione/Ente

Laurea Magistrale in Scienze Biologiche

1993

Universita degli Studi di Roma “La Sapienza”

Specializzazione in Patologia Clinica
cum laude

1997

Universita degli Studi di Roma “La Sapienza”

Abilitazione Nazionale all’esercizio della
professione di Biologo

1998

‘ ‘Ordine Nazionale dei Biologi

Dottorato di Ricerca in Medicina
Sperimentale

2002

| |Université1 degli Studi di Roma “La Sapienza”

Master in Bioinformatica
cum laude

2006

| ‘Universitél degli Studi di Roma “La Sapienza”

Abilitazione Scientifica Nazionale a
Professore di Il Fascia per il settore
concorsuale 06/A2 (Patologia Generale e
Patologia Clinica)

2018

‘ ‘Ministero dell’ Universita e della Ricerca

Abilitazione Scientifica Nazionale a
Professore di | Fascia per il settore
concorsuale 06/A1 (Genetica Medica )

2018

‘ ‘Ministero dell’ Universita e della Ricerca

Abilitazione Scientifica Nazionale a
Professore di Il Fascia per il settore
concorsuale 05/E3 (Biochimica Clinica e
Biologia Molecolare Clinica)

2018

| |Minister0 dell’ Universita e della Ricerca

Abilitazione Scientifica Nazionale a
Professore di Il Fascia per il settore
concorsuale 06/D2 (Endocrinologia, Nefrologia
e Scienze della Alimentazione e del Benessere)

e Posizioni ricoperte

2018

| ‘Ministero dell’ Universita e della Ricerca

dal al Posizione Lab/Dip.to/lstituzione
\2021 \ \ad 0ggi \ Dirigente Biologo (Responsabile di Unita| |Unita di Ricerca Malattie Metaboliche e
di Ricerca) Cardiovascolari, IRCCS Casa Sollievo della
Sofferenza, Istituto CSS-Mendel, Roma.
\2008 | \2021 \ Dirigente Biologo (Coordinatore di Unita| (Unita di Ricerca Malattie Metaboliche e
di Ricerca) Cardiovascolari, IRCCS Casa Sollievo della
Sofferenza, Istituto CSS-Mendel, Roma.

\2002 | \2008 \ \Ricercatore Senior Unita di Ricerca sul Diabete Mellito (Resp.le
Prof.Vincenzo Trischitta), IRCCS Casa Sollievo
della Sofferenza, Istituto CSS-Mendel, Roma.

‘1997 ‘ ‘2001 ‘ ‘Dottoranda Servizio Speciale Malattie Genetico-Metaboliche

(Responsabile Prof. Italo Antonozzi),
Dipartimento di Medicina Sperimentale e
Patologia, Universita degli Studi di Roma “La




Sapienza”.

|1995 | |1995 | |Research Fellow | Laboratorio di Biologia Molecolare,
(Responsabile Prof. Giandomenico Russo),
Raggio Italgene, Pomezia.

\1995 | |1995 \ |Tirocinante | Laboratorio Analisi, Ospedale CTO
(Responsabile Dr.ssa Vera Miele), Roma

\1993 ‘ \1997 ‘ \Specializzanda \ Laboratorio di Biologia Molecolare e
Citogenetica, Servizio Speciale Malattie
Genetico-Metaboliche (Responsabile Prof.ssa
Luciana Chessa), Dipartimento di Medicina
Sperimentale e Patologia, Universita degli Studi
di Roma “La Sapienza”.

\1992 | |1993 ‘ |Laureanda Laboratorio di Biologia Molecolare e
Citogenetica c/o Servizio Speciale Malattie
Genetico-Metaboliche (Responsabile Prof.ssa
Luciana Chessa) Dipartimento di Medicina
Sperimentale e Patologia, Universita degli Studi
di Roma “La Sapienza”.

e Appartenenza a Societa Scientifiche e Gruppi di Studio/Lavoro Nazionali
e Internazionali

dal al Societa/Gruppo di Studio/Gruppo di Lavoro

1998 ad oggi Societa Italiana di Genetica Umana (SIGU)

2005 ad oggi Societa Italiana di Diabetologia (SID)

2005 ad oggi European Associations for the Study of Diabetes (EASD)

2005 ad oggi American Diabetes Association (ADA)

2022 ad oggi Societa Italiana di Diabetologia ed Endocrinologia Pediatrica (SIEDP)

2022 ad oggi Gruppo di Studio Diabete e Gravidanza (SID)

2016 ad oggi Study Group on Genetics of Diabetes (EASD)

2022 ad oggi Gruppo di Studio Diabete (SIEDP)

2022 ad oggi Gruppo di Studio Obesita Genetiche (SIEDP)

2016 ad oggi Gruppo di Lavoro SIGU-Sanita (SIGU)

2019 ad oggi Clin Gen Monogenic Diabetes Variant Curation Expert Panel (NHI)

2015 ad oggi Gruppo di Lavoro di Farmacogenomica (SIGU)

2015 2016 Gruppo di Lavoro di Genetica (SID)

e Ruoli Istituzionali ricoperti in Societa Scientifiche e Istituzioni di Ricerca
Nazionali ed Internazionali

dal al Ruolo/Societa o Istituzione

2020 ad oggi Membro del Consiglio Direttivo della Societa Italiana di Diabetologia (SID)

2020 ad oggi Referente dei Gruppi di Studio e di Lavoro della Societa Italiana di Diabetologia (SID)

2019 ad oggi Membro del “Monogenic Diabetes Expert Panel” di ClinGen (NIH)

2018 ad oggi Membro del Comitato Scientifico del “Centro Sudi e Ricerche” della Societa Italiana di

Diabetologia (SID)

2013 2016 Membro del Consiglio Direttivo “Associazione Diabete Ricerca”

2013 ad oggi Membro della Commissione Giudicatrice per il bando progetti di Ricerca SID - FO.DI.RI

2012 2016 Membro del Comitato Scientifico della Societa Italiana di Diabetologia (SID)

2012 2016 Membro della Redazione del “Journal Club” della Societa Italiana di Diabetologia (SID)




e Premi e Riconoscimenti

Anno Premio/Riconoscimento

2023 Bonus Ricercatori della Regione Lazio

2020 Premio alla carriera scientifica “Asclepiade di Bitinia” della Societa Italiana di Diabetologia
(SID)

‘1997 ‘ Borsa di studio della Fondazione ATM “Davide De Marini”

e Attivita Editoriale (svolta in qualita di Revisore o Membro di Editorial
Board) per riviste indicizzate

Ruolo Rivista

Revisore Diabetologia

Revisore Diabetes

Revisore Obesity

Revisore Nutrition and Diabetes

Revisore Journal of Clinical Endocrinology and Metabolism
Revisore Journal of Endocrinological Investigation
Revisore Internal and Emergency Medicine

Revisore Acta Diabetologica

Revisore PLoS One

Revisore Pediatric Research

Revisore Journal of Diabetes and its Complications
Revisore International Journal of Genomics

Revisore Journal of Pediatric Endocrinology and Metabolism
Editorial Board Nutrition Metabolism and Cardiovascular Diseases
Editorial Board Il Diabete

e Attivita di Revisione di Progetti di Ricerca per conto di Agenzie/lstituzioni
Nazionali e Internazionali

dal al Attivita

\2019 | \ad 0ggi \ Revisore di Progetti di Ricerca Internazionali per la European Association for the
study of Diabetes (EASD)

2017 ad oggi Revisore di Progetti di Ricerca Internazionali per I’Institut Pasteur.

2016 ad oggi Revisore di Progetti di Ricerca Internazionali per la French National Research
Agency (ANR).

\2015 | \ad 0ggi \ Revisore di Progetti di Ricerca Nazionale per la Societa Italiana di Diabetologia
(SID)

\2013 | \ad 0ggi \ Revisore di Progetti di Ricerca Nazionale per la Fondazione Diabete Ricerca
(FORISID)

e Produzione Scientifica

Tipologia di prodotto Numero Banca Dati
Pubblicazioni in riviste indicizzate 82 Scopus
Pubblicazioni in riviste non indicizzate 8

Capitoli di Libri 1

Contributi a Congressi Nazionali ed Internazionali 105




Abstracts in riviste indicizzate 39 ISI Web of science)

Application Notes 1

e Indicatori Bibliometrici

Indicatore Valore Banca Dati

Impact factor totale 448,268 ISI Web of Science
Impact factor medio 5,466 ISI Web of Science
Citazioni totali 2155 Scopus

Media Citazioni per Pubblicazione 26,28 Scopus

Hirsch (H) index 26 Scopus

H index normalizzato (H index/anzianita accademica) 0.89 Scopus

Impact factor totale (12 pubblicazioni selezionate) 69,77 ISI Web of Science
Citazioni totali (12 pubblicazioni selezionate) 78 Scopus

Media Citazioni per Pubblicazione (12 pubblicazioni selezionate) 6,5 Scopus

Hirsch (H) index (2018-2023) 6 Scopus

o Afttivita di Ricerca

Sabrina Prudente e “Senior Scientist” all'lRCCS Casa Sollievo della Sofferenza dove, presso I'lstituto CSS-
Mendel di Roma, dirige I'Unita di Ricerca Malattie Metaboliche e Cardiovascolari. La Dott.ssa Prudente ha
una lunga e riconosciuta esperienza nell’ambito della patologia molecolare umana. La sua attivita
scientifica e stata inizialmente focalizzata sulla comprensione e delucidazione delle basi molecolari dell’
insulino-resistenza alla base di condizioni metaboliche complesse e multifattoriali come il diabete mellito di
tipo 2 (DT2) e le sue complicanze cardio e nefro-vascolari e 1’obesita. Nel dettaglio, per diversi anni ha
condotto una serie di studi che hanno permesso l'identificazione molecolare e la caratterizzazione
funzionale di specifiche varianti in grado di aumentare il rischio di DT2, di complicanze e di mortalita negli
individui portatori, influenzando I’attivita e la regolazione di geni coinvolti nel signaling e nell'azione
dell'insulina lungo I’asse del recettore insulinico IR/IRS1/Akt, quali IRS1, ENPP1, SH2B1 e TRIB3. La
Dr.ssa Prudente ha inoltre condotto diversi studi epidemiologici e molecolari volti ad esplorare e chiarire il
legame fisiopatologico tra obesita e iperglicemia, mediante la ricerca a livello genetico e la
caratterizzazione a livello funzionale di polimorfismi di specifici geni come ENPP1, PPARy, AQP7 e
SH2B1 coinvolti nell'azione dell'insulina e nella regolazione del peso corporeo, e nel cross-talk tra i diversi
tessuti e organi responsivi all’insulina quali il tessuto adiposo, il fegato il pancreas e I’endotelio. Negli
ultimi 10 anni il lavoro di ricerca della Dott.ssa Prudente si & particolarmente concentrato sulle forme di
iperglicemia familiare, con particolare attenzione a forme di diabete monogenico ad eredita autosomico-
dominante (MODY) con esordio della malattia in eta adulta. Nell'ambito di questa progettualita la sua
attivita di ricerca é attualmente focalizzata sulla comprensione dell’eziopatogenesi della malattia,
sull'identificazione di nuovi geni-malattia, sulla definizione di nuovi marcatori diagnostici e prognostici e
sullo studio di nuovi approcci terapeutici. Grazie alla notevolissima esperienza maturata a partire dal 2011
nel campo del Next Generation Sequencing (NGS) e della Bioinformatica (consolidata mediante la messa a
punto di protocolli sperimentali per Whole Exome Sequencing, Pannelli targhettati, RNASeq e miRNASeq
sulla maggiorparte delle piattaforme tecnologiche attualmente disponibili per NGS e presenti nel suo
Istituto) e a quella relativa agli studi funzionali condotti sia in linee cellulari che in modelli animali, la
Dott.ssa Prudente, in collaborazione con il Prof. Alessandro Doria del Joslin Diabetes Center di Boston, ha
recentemente identificato due nuovi geni-malattia, (APPL1 responsabile di MODY-14 e MDH2) coinvolti
in rari sottotipi di diabete monogenico. La notevole esperienza professionale maturata nel campo di
patologie metaboliche multifattoriali complesse come I’insulino-resistenza, la sindrome metabolica e il
DT2, ma anche di quelle pit squisitamente mendeliane come il diabete monogenico, ha consentito alla
Dr.ssa Prudente di essere coinvolta in diversi importanti network di ricerca nazionali e internazionali, e di
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far parte del team internazionale di esperti del diabete monogenico ClinGen, dell’NIH, attivamente
impegnato nella classificazione ufficiale di varianti geniche a scopo diagnostico. L’attivita scientifica della
Dott.ssa Prudente € esitata in pit di 80 pubblicazioni su riviste scientifiche internazionali peer reviewed. La
sua expertise le ha inoltre consentito di fornire un importante contribuito alla realizzazione di diversi
position statement e documenti di orientamento clinico della Societa Italiana di Diabetologia (SID), di
rilevante utilita nella pratica clinica della comunita diabetologica nazionale.

e Collaborazioni Scientifiche Internazionali

-Section on Genetics and Epidemiology, Research Division, Joslin Diabetes Center, Boston, MA, USA.
-Department of Medicine, Harvard Medical School, Boston, MA, USA.
Prof. Alessandro Doria

-European Genomic Institute for Diabetes (EGID), Institut Pasteur de Lille, Lille, France.
-University of Lille, Lille University Hospital, Lille, France.

-Department of Metabolism, Digestion and Reproduction, Imperial College London, London, UK.
Prof. Philippe Froguel

Prof. Amelie Bonnefond

Department of Internal Medicine, The University of Texas Medical Branch, Galveston, TX, USA
Prof. Nicola Abate
Prof. Manisha Chandalia

-Diabetes Unit, Massachusetts General Hospital, Boston, MA, USA.

-Center for Genomic Medicine, Massachusetts General Hospital, Boston, MA, USA.

-Programs in Metabolism and Medical & Population Genetics, Broad Institute of MIT and Harvard,
Cambridge, MA, USA.

-Department of Medicine, Harvard Medical School, Boston, MA, USA

Prof. Jose Florez

-University of Montpellier, UMR204 NUTRIPASS, Montpellier, France.
-Institut Convergences Migrations, Collége de France, Paris, France
Prof. Florin Grigorescu

-Laboratory of Biomedical Genomics and Oncogenetics, Institut Pasteur de Tunis, Tunis, Tunisia.
-University of Tunis EI Manar, Campus Universitaire Farhat Hached, Tunis, Tunisia.
Prof. Rym Kefy

-Cellular and Molecular Biology of Diabetes Research Group, Division of Molecular Medicine, Research
Department, Faculty of Medicine Siriraj Hospital, Mahidol University, Bangkok, Thailand.

-Siriraj Center of Research Excellence for Diabetes and Obesity, Faculty of Medicine Siriraj Hospital,
Mahidol University, Bangkok, Thailand.

Dr. Prapaporn Jungtrakoon Thamtarana

-Modeling Human Diseases in C. elegans Group, Genes, Diseases, and Therapies Program, Institut
d'Investigacié6 Biomédica de Bellvitge - IDIBELL, L'Hospitalet de Llobregat, Barcelona, Spain.
Dr. Julian Cerén

e Progetti di Ricerca Finanziati da Enti/lstituzioni Nazionali ed
Internazionali

Anno Programma Titolo Ente Erogatore Ruolo
|2023 | |PNRR Towards a personalized precision medicine in |Ministero della Salute | |Co-PI |
rare disease: tirzepatide (a dual glucose-
dependent insulinotropic polypeptide and
glucagon-like peptide-1 receptor agonist)
monotherapy in patients with Wolfram
syndrome type 1 (PI Prof. Lorenzo Piemonti).

\2023 \ \PRIN Multi-omics analysis of pancreatic islet cellsto | |Ministero dell’Universita | |Co-PI
unravel and validate new functional loci for beta | |e della Ricerca
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cell targeted prediction, prevention and
treatment of human type 2 diabetes (PI Prof.
Piero Marchetti).

2022 Programma per la | |Genetic and epigenetic studies to disentangle Ministero della Salute \ ]PI \
Ricerca Corrente | |the disease heterogeneity in Italian patients with
type 2 diabetes mellitus.

\2020 \ \PON Sviluppo di biomarcatori diagnostici per la| |Ministero dell’Universita| |Coll
medicina di  precisione e la terapia| |e della Ricerca
personalizzata.

2019 Call 2018, Study | |Intraclass safety and efficacy comparison AIFA | |Co—PI |
protocol for among SGLT-2 inhibitors in elderly patients
interventistic/ with type 2 diabetes. A pragmatic, phase 1V,
observational multicenter, open-label, randomised controlled
clinical trial trial. (GliflOzin in eLderly Diabetic

patiENts: A praGmatic intraclass Evaluation
trial: GOLDEN AGE) (PI prof. Angelo

Avogaro).
Ateneo (Progetti MicroRNAs as biomarkers of all-cause Sapienza Universita di| |Co-PI
Grandi) mortality and major acute cardiovascular events | [Roma

in patients with type 2 diabetes (Pl
Prof.Vincenzo Trischitta).

Programma per la | [Precision medicine in diabetes: role of genetics | |Ministero della Salute \ |PI \
Ricerca Corrente | |in dissecting heterogeneity among patients with
type 2 diabetes.

N

N N N N
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2 Programma di Insights into the molecular pathogenesis of Fondazione Diabete Pl
Ricerca early-onset type 2 diabetes in Italy: a pilot study | |Ricerca
supportato da Eli- | {towards precision medicine.
Lilly
Ateneo (Progetti Towards precision medicine: insights into the Sapienza Universita di Co-PI
Medi) molecular pathogenesis of early-onset type 2 Roma
diabetes (PI Prof.Vincenzo Trischitta).
2 Ateneo (Progetti | |Caratterizzazione clinica e genetica del diabete | |Sapienza Universita di Co-PI
Medi) familiare dell'etd adulta (PI Prof.Vincenzo Roma
Trischitta).
Programma per la | |Identificazione di geni malattia responsabili del \Ministero della Salute ‘ |PI ‘
Ricerca Corrente | |diabete mellito familiare dell’adulto.
Programma per la | |Ruolo di varianti genetiche rare nella \Ministero della Salute ‘ ]PI ‘

Ricerca Corrente | |suscettibilita alla malattia cardiovascolare in
pazienti con diabete di tipo 2.

2014 Progetti Sapienza University Mortality and Morbidity Sapienza Universita di| |Co-PI
AWARDS di Event Rate (SUMMER) study in Diabetes (PI Roma
Universita Prof.Vincenzo Trischitta).

\2013 \ FP7-279171-1 Genetic and environmental factors of insulin \Unione Europea \ ]Co-PI \

resistance syndrome and its long-term
complications in immigrant Mediterranean
populations (MEDIGENE) (PI Prof. Florin
Grigorescu)

2013 Programma per la | |Determinanti genetici della malattia ‘Ministero della Salute ’ ’PI ’
Ricerca Corrente | |cardiovascolare nei pazienti con diabete tipo 2.
013 Programma per la | |Ruolo della variabilita genetica della via del \Ministero della Salute \ |PI \

Ricerca Corrente | |segnale insulinico nell'alterazione dell'omeostasi
glicemica e nel rischio cardio e nefro-vascolare
ad essa associato.

012 Programma per la | |Varibilita’ genetica ai loci per obesita’ e ‘Ministero della Salute ‘ IPI ‘
Ricerca Corrente | |suscettibilita’ al diabete mellito tipo 2: studio
multicentrico.

oEE




N

012

Programma per la
Ricerca Corrente

Ruolo della variabilita’' genetica della via del
segnale insulinico nell'alterazione dell'omeostasi
glicemica e nel rischio cardio e nefro-vascolare
ad essa associato.

Ministero della Salute

012

Progetti con co-
finanziamento

Identification of causative genes for Autosomal
Dominant Diabetes Mellitus of the Adulthood
(ADDMA) by using next generation sequencing
of the whole exome.

Societa Italiana di
Diabetologia

g B K E

Programma per la | |La malattia cardiovascolare nei pazienti con |Ministero della Salute | |PI |
Ricerca Corrente | |diabete mellito tipo 2: identificazione e
caratterizzazione di varianti genetiche di
suscettibilita - studio multicentrico.
2 Programma per la | |Valutazione del profilo di espressione di micro \Ministero della Salute | |PI |
Ricerca Corrente | |RNA di linfomonaciti di pazienti con diabete
tipo 2 nella capacita di predizione dell'efficacia
del trattamento con metformina.
2011 Programma per la | |Varianti genetiche di suscettibilita al diabete \Ministero della Salute \ |PI \

Ricerca Corrente

tipo 2: identificazione, caratterizzazione e
possibile ruolo nelle complicanze
microvascolari della malattia- studio
multicentrico.

N

011

Finanziamento di

Ruolo dei microRNA nelle malattie mendeliane

Sapienza Universita di

[Co-P1_]

Progetti di e complesse (P1 Prof.Vincenzo Trischitta). Roma
Ricerca
009 Progetto Genetica della malattia cardiovascolare in Sapienza Universita di Co-PI
coordinato pazienti con diabete tipo 2 ad alto rischio (PI Roma
dell'Ateneo Prof.Vincenzo Trischitta).
Federato
2009 Programma per la | |Identificazione di varianti genetiche di \Ministero della Salute \ |PI \
Ricerca Corrente | |suscettibilita alla malattia cardiovascolare in
pazienti con diabete mellito tipo 2 - studio
multicentrico
2009 Programma per la | |Identificazione di varianti genetiche di \Ministero della Salute \ |PI \
Ricerca Corrente | |suscettibilita al diabete tipo 2 - studio
Multicentrico.
009 Programma per la | |Espressione di geni correlati all' azione \Ministero della Salute \ ]PI \

Ricerca Corrente

insulinica in pazienti con diabete tipo 2

IR OF HElE E FE

Progetto Valutazione dell'espressione di geni del segnale | |Sapienza Universita di Co-PI
coordinato insulinico in pazienti con diabete tipo 2 primae | |[Roma
dell'Ateneo dopo trattamento con metformina (Pl
Federato Prof.Vincenzo Trischitta).
2 Programma per la | [Ruolo della variante K121Q del gene \Ministero della Salute \ |PI \
Ricerca Corrente | |[ENPP1/PC-1 nella modulazione della sensibilita
insulinica e del rischio di diabete tipo 2, in eta
pediatrica e nell'adulto
Programma per la | [Ruolo della variante K121Q del gene \Ministero della Salute ‘ ]PI ‘
Ricerca Corrente | |ENPP1/PC1 nella progressione della malattia
renale in pazienti con diabete tipo 2.
2008 Programma per la | |Ruolo della variante Q84R del gene TRIB3 ‘Ministero della Salute ’ ’PI ’
Ricerca Corrente | |nella suscettibilita al diabete tipo 2 nella
popolazione caucasica.
Programma di The origin of cardiovascular risk: from genetic \Ministero della Salute \ |Co-PI \
Ricerca background to cross-sectional association of
Finalizzata carbohydrate metabolism, cardiac hypertrophy

and increased intima-media thickness in
overweight preschool children (Pl
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Prof.Gianfranco Bottazzo)

008

Progetto di
ricerca di Facolta

Ruolo del gene ENPP1 sull'efficacia terapeutica
della metformina in pazienti con diabete tipo 2;
un esempio di farmaco genetica (Pl
Prof.Vincenzo Trischitta).

Sapienza Universita di
Roma

Co-PI

Ricerca Corrente

disfunzione endoteliale e rischio

2008 |
2007 Programma per la | |Ruolo di varianti del gene SH2B nella \Ministero della Salute | |PI |
Ricerca Corrente | |modulazione del rischio di obesita, diabete
tipo 2 e sue complicanze
2007 Programma per la | |Studio della variante G972R del gene IRS1 \Ministero della Salute \ ]PI \
Ricerca Corrente | |nella modulazione della suscettibilita’
all’insulino resistenza, al diabete mellito tipo 2
ed alle sue complicanze.
2007 Programma per la | |Ruolo del gene ENPP1/PC-1 nella suscettibilita \Ministero della Salute \ ]PI \
Ricerca Corrente | |alla Sindrome Metabolica e malattie correlate in
eta pediatrica.
2006 Programma di Real time genotyping mediante Light Cycler \ROCHE | |PI |
Ricerca con co- 480: valutazione del ruolo di varianti del gene
finanziamento SH2B nella modulazione di obesita e diabete
tipo 2.
2006 Programma per la | |Ruolo della variante -953A>G del gene AQP7 \Ministero della Sanita \ |PI \
Ricerca Corrente | |nella suscettibilita all’obesita ed al diabete
degli IRCCS mellito tipo 2: valutazione dell’espressione e
correlazione genotipo-fenotipo.
2006 Programma per la | |Ruolo dei polimorfismi K121Q del gene PC- \Ministero della Sanita \ ]PI \
Ricerca Corrente | |I/ENPPI1 e P12A del gene PPARY2 nella
degli IRCCS modulazione del peso corporeo e rischio di
obesita.
2006 Programma per la | |Ruolo del gene TRB3 nella modulazione della |Ministero della Sanita | |PI |

degli IRCCS cardiovascolare
2006 European TRB3 and cardiovascular risk in type 2 diabetes | |European Foundation for | [Co-PI
Research mellitus (PI Prof. Vincenzo Trischitta) the Study of Diabetes
Programme on (EFSD) and SERVIER
Vascular

Complications of
Type 2 Diabetes

2005 Programma di Studio sulla evoluzione dell'alterata tolleranza al \Ministero della Sanita \ |Co—PI \
Ricerca glucosio in bambini e adolescenti obesi con e
Finalizzata senza basso peso alla nascita ed effetto del
trattamento con biguanidi (PI Prof. Fabrizio
Barbetti).
2005 Programma per la | |Ruolo della variante Q84R del gene TRB3 nella \Ministero della Sanita \ |PI \
Ricerca Corrente | [modulazione della suscettibilita al diabete
degli IRCCS mellito tipo 2 ed alle sue complicanze
cardiovascolari.
2005 Programma per la | |Identificazione molecolare delle varianti del \Ministero della Sanita \ ]PI \
Ricerca Corrente | |gene SH2-B e loro possibile ruolo nella
degli IRCCS modulazione del rischio di insulino resistenza e
diabete tipo 2
2005 Programma per la | |Ruolo dei polimorfismi C1431T e Prol12Ala del |Ministero della Sanita | |PI |
Ricerca Corrente | |gene PPARYy?2 sul richio di diabete tipo 2 e di
degli IRCCS Sindrome Metabolica.
2004 Programma per la | |Interazione fra i polimorfismi -853AG del gene \Ministero della Sanita \ |PI \

Ricerca Corrente
degli IRCCS

AQPap e Pro12Ala del gene PPARY2 nella
modulazione della suscettibilita al diabete
mellito tipo 2: studio di associazione e studio
funzionale.
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Programma per la | |Ruolo delle variazioni del gene TRB3 nella |Ministero della Sanita | |PI |
Ricerca Corrente | |modulazione della suscettibilita’ all’insulino

degli IRCCS resistenza ed al diabete mellito tipo 2.

Programma per la | |Ruolo del gene AQPap nell'insorgenza del \Ministero della Sanita \ ]PI \

Ricerca Corrente

diabete tipo 2: analisi genetica e studio

| EE

degli IRCCS funzionale.

Progetto di Analisi dei trascritti illegittimi del gene per la Universita degli Studi di Coll
ricerca della fenilalanina idrossilasi in alcuni pazienti affetti Roma “La Sapienza”

Facolta’ di da fenilchetonuria (P1 Prof.ssa Carla Carducci).

Medicina e

Chirurgia

Progetto di Patogenesi del danno neurofunzionale nelle Universita degli Studi di Coll

ricerca di Ateneo

iperfenilalaninemie. 1l coinvolgimento del
sistema dopaminergico striatale ed
extrastriatale (Pl Prof.ssa Carla Carducci)..

Roma “La Sapienza”

y o

Progetto di
ricerca afferente
la quota 60%
dello
stanziamento di
bilancio -Progetti

Correlazioni tra genotipo e fenotipo in pazienti
con forme classiche e varianti di Atassia-
Telangiectasia (AT) (PI Prof.ssa Luciana
Chessa).

Universita degli Studi di
Roma “La Sapienza”

Coll

Ricerca E337

molecular genetic assays for identification of
homozygous and heterozygous carriers of the
mutated ATM gene (PI Prof.ssa Luciana
Chessa).

di Ateneo-
Progetto di Clinical features, cellular phenotype and ATM \Telethon \ |Co|l \
ricerca E764 gene mutation in Ataxia Telangiectasia (AT)
and AT-variant patients (Pl Prof.ssa Luciana
Chessa).
Programmi di L’ Atassia Telangiectasia come modello umano | |[Ministero Coll
ricerca scientifica | |dei difetti di regolazione del ciclo cellulare (PI dell’Universita’ e della
di Prof.ssa Luciana Chessa). Ricerca
rilevante interesse
nazionale
Progetto di Analisi molecolare delle mutazioni del gene Ministero Coll
Ricerca ATM nei pazienti e nelle famiglie italiane con dell’Universita’ e della
Scientifica ex Atassia-Telangiectasia (Pl Prof.ssa Luciana Ricerca
quota 40% Chessa).
1 Progetti di Identificazione molecolare degli omozigoti e Universita degli Studi di Coll
Ateneo degli eterozigoti per 1’ Atassia-Telangiectasia (Pl | |[Roma “La Sapienza”
Prof.ssa Luciana Chessa).
1996 Progetto di Ataxia Telangiectasia: development of \Telethon \ |Co|l \

genetici (Pl Prof.ssa Milvia Casato).

9

Progetto di Identificazione molecolare degli eterozigoti per | |Associazione ATM Pl
Ricerca 1’ Atassia Telangiectasia nell’ambito del “Davide De marini”
Registro Italiano per la malattia (Pl Prof.ssa
Luciana Chessa).
Progetto di Atassia-Telangiectasia: Analisi molecolare (Pl Ministero dell’Universita | |Coll
Ricerca Prof.ssa Luciana Chessa). e della Ricerca Scientifica
Scientifica ex e Tecnologica
quota 40%
1 Ricerche di Valutazione della predisposizione al cancro nei | |Universita degli Studi di Coll
Facolta portatori del gene per 1’ Atassia Telangiectasia Roma “La Sapienza”
(PI Prof.ssa Luciana Chessa).
1 Progetti di Patogenesi della Crioglobulinemia mista Universita degli Studi di Coll
Ateneo idiopatica:aspetti virologici, molecolari e Roma “La Sapienza”



1993

Progetto

Atassia Telangiectasia: analisi genetica e

Bilaterale Italia- molecolare (PI Prof.ssa Luciana Chessa).

CN.R. | [coll

USA

1993 Progetto di Atassia Telangiectasia: citogenetica, biologia Ministero dell’Universita | [Coll
Ricerca molecolare, clinica, registro (Pl Prof.ssa e della Ricerca Scientifica
Scientifica quota | [Luciana Chessa) e Tecnologica
40%

1993 Ricerche di Studio epidemiologico di malattie da difetto del | |Universita degli Studi di Coll
Facolta riparo del DNA (PI Prof.ssa Luciana Chessa). Roma “La Sapienza”

e Partecipazione a Consorzi, Network e Studi Clinici Nazionali ed

dal

Internazionali

al

Consorzio/Network/Studio

2004

| 2015

GENIUS-T2D Consortium: “GENenetics of type 2 diabtes in Italy and US”,
consorzio internazionale per lo studio della genetica dell’insulino resistenza e
secrezione e del diabete tipo 2.

2005

| 2008

ENPP1 Consortium: consorzio internazionale per lo studio del ruolo del gene
Ectonucleotide Pyrophosphatase/Phosphodiesterase 1 -ENPP1 nell’insulino
resistenza, obesita e diabete di tipo 2.

2011

| \ad 0ggi

“FDA Study” Further understanding Familial Diabetes of the Adulthood:
Studio clinico-molecolare e funzionale multicentrico nazionale per la
caratterizzazione clinica e genetica di forme di diabete multigenerazionale.

2013

| \ad 0ggi

The "'Sapienza University Mortality and Morbidity Event Rate (SUMMER)
study in  diabetes™ (ClinicalTrials.gov  Identifier: NCT02311244,
https://www.summerstudyindiabetes.it/), network nazionale per 1’identificazione
di nuovi promotori molecolari di mortalitd e morbilita in pazienti con diabete
mellito di tipo 2.

2013

| 2016

MEDIGENE FP7 EU-Network, network europeo per lo studio dei fattori
genetici e ambientali e della loro interazione nell'eziopatogenesi della sindrome
da insulino-resistenza nelle popolazioni mediterranee.

2015

| 2018

TRIBBLES Consortium: consorzio internazionale per lo studio del ruolo dei
geni Tribbles nelle patologie umane.

2019

| \ad 0ggi

“GOLDEN AGE” GliflOzin in eLderly Diabetic patiENts: A praGmatic
intraclass Evaluation trial: Studio pragmatico, di fase IV, multicentrico,
randomizzato e controllato per il confronto intraclasse di sicurezza ed efficacia tra
gli inibitori SGLT-2 nei pazienti anziani con diabete di tipo 2.

2022

| \ad 0ggi

e Afttivita Didattica

“Towards a personalized precision medicine in rare disease: tirzepatide
monotherapy in patients with Wolfram syndrome type 1: Studio multicentrico
nazionale di intervento non randomizzato di fase 2, per determinare I'efficacia di
tirzepatide nell'aumentare la produzione di insulina endogena e nel correggere la
labilita glicemica nei pazienti con sindrome di Wolfram 1.

dal al Attivita Istituzione

2019 ad oggi Attivita di Docenza nel Master in Diabetologia Universita di Roma “Tor Vergata”

2018 ad oggi Attivita di Docenza nel Dottorato in Medicina| |Universita di Roma “Tor Vergata”
Sperimentale e dei Sistemi.

2015 | [2016 Attivita di Docenza nell’ambito del PON 01_02460 | |Universita degli Studi di Napoli
DIAGEN “Formazione di personale altamente| |Federico Il

qualificato orientato alle biotecnologie della salute
applicate a patologie umane multifattoriali ad
elevato impatto sociale, con potenziali applicazioni
diagnostiche, farmacologiche e di screening”.

10


https://www.summerstudyindiabetes.it/

2012 | |2014 Attivita di Docenza nell’ambito del PON a3_00326 | [Fondazione IRCCS Casa Sollievo
ISBReMIT “Institute for Stem cell Biology,| |della Sofferenza
Regenerative medicine and Innovative terapies”

\2015 \ \ad oggi Attivita di tutoraggio nella preparazione di tesi \Université Sapienza di Roma
sperimentali nell’ambito del Dottorato di Ricerca in
Biologia Umana e Genetica Medica

\2005 \ \2013 Attivita di tutoraggio nella preparazione di tesi \Université Sapienza di Roma
sperimentali nell’ambito del Dottorato di Ricerca in
Scienze Endocrinologiche

\2004 ‘ \ad oggi Attivita di tutoraggio nella preparazione di tesi \Universita Sapienza di Roma
sperimentali nell’ambito del Corso di Laurea in
Medicina e Chirurgia

\2003 ‘ \ad oggi Attivita di tutoraggio nella preparazione di tesi \Universita Sapienza di Roma

sperimentali nell’ambito del Corso di Laurea in

Scienze Biologiche

e Attivita Clinico-assistenziale

dal

al

Ruolo ricoperto

Attivita/Istituzione

1993

| 2001

| \Biologo collaboratore

Attivita Diagnostica di Citogenetica e Biologia Molecolare
presso il Servizio Speciale Malattie Genetico-Metaboliche,
Universita degli Studi di Roma “La Sapienza”

1995

| |1995

\ \Biologo Tirocinante

Attivita Diagnostica di Patologia Clinica presso il Laboratorio
Analisi, Ospedale CTO di Roma.

2008

| \ad 0ggi

| \Dirigente Biologo

Attivita di supervisione e coordinamento della strumentazione
complessa di diagnostica e ricerca (NGS, Sanger Sequencing,
Real Time etc.) in qualita di Referente Scientifico presso I’
Istituto CSS-Mendel, Roma

2008

| \ad 0ggi

| \Dirigente Biologo

Attivita di formazione tecnico-scientifica per 1’utilizzo della
strumentazione complessa per il personale di diagnosi e ricerca
presso I’ Istituto CSS-Mendel, Roma.

2011

| \ad 0ggi

| \Dirigente Biologo

Attivita di Consulenza Genetica pre-test, presso 1’ Istituto CSS-
Mendel, Roma

2023

‘ \ad 0ggi

\ \Dirigente Biologo

Attivita di diagnostica molecolare per il Diabete Monogenico
presso I’ Istituto CSS-Mendel, Roma.

e Partecipazione in qualita di Relatore a Congressi e Convegni Nazionali e
Internazionali

Data

Evento

Relazione

|6 Luglio 2023

pregnancy, Roma.

| The 16+ One Day on Hyperglycemia in| [La gravidanza quale finestra di vulnerabilita per

le malattie metaboliche del nascituro: genetica,

epigenetica e tecnologia.

\21—24 Maggio 2023 \ Panorama Diabete, Forum

della SID, Riccione

multidisciplinare e multidimensionale

Il Diabete Monogenico nell’adulto.

‘14 Dicembre 2022

Genetiche, Roma

‘ Nuovi Aggiornamenti Clinici, Molecolari Identificazione di nuovi geni-malattia per il
e Funzionali di alcune Patologie

Diabete Monogenico: stato dell’arte e prospettive
future.

|7-8 Ottobre 2022

Torino.

Piano diabetologico di ripresa e resilienza

‘ Congresso Regionale congiunto AMD -| |Genetica del diabete: Diabete OGM (epigenetica
SID Piemonte-Valle d’Aosta, PDRR:| |ed endocrine disruptors)

|13 Novembre 2019 |

Nuove Innovazioni Tecnologiche in |Elettroforesi capillare, metodi e applicazioni

11



Genetica Molecolare: Strategie e
Metodiche in Ricerca e Diagnosi, Roma

|correnti per diagnostica e ricerca.

16-19 Maggio 2019 |

27° Congresso Nazionale Societa Italiana
di Diabetologia (SID), Rimini

‘Diabete Multigenerazionale

|5 Aprile 2019 |

Il Diabete Monogenico nel paziente
pediatrico e nell’adulto II-Edizione, San
Giovanni Rotondo.

‘Paziente Adulto: 11 caso clinico.

6 e 13 Novembre
2018

Corso residenziale teorico-pratico, Roma

\Real time PCR: from theory to practice.

23 Marzo 2018

Il Diabete Monogenico nel paziente
pediatrico e nell’adulto, San Giovanni
Rotondo.

Paziente Adulto: tra il diabete tipo e il diabete
monogenico.

16-17 Novembre
2017

Congresso L’insulino-resistenza nelle tre
eta della donna, Pisa

Diabete gestazionale ed epigenetica

23 Novembre 2017

La ricerca in Casa Sollievo-
Approfondimenti- Malattie e Fenotipi
complessi, San Giovanni Rotondo

Diabete familiare dell’adulto- Cause molecolari e
caratteristiche cliniche

|9-13 Giugno 2017 |

77" American Diabetes Association
Scientific Session, San Diego, USA

Expanding the Knowledge on the Spectrum of
Familial Diabetes in Adult Patients.

|25-27 Maggio 2017 |

VIl Meeting Stem Cell Research Italy,
Chieti

The big bang of genome editing technology:
development and applications of the
CRISPR/Cas9 technology.

\25 Febbraio 2016 ‘

Seminari di Diabetologia, Malattie del
Metabolismo e Nutrizione del Dip.to di
Medicina Clinica e Chirurgia, Universita
degli studi di Napoli Federico 11, Napoli

Polimorfismi genetici e risposta ai farmaci
ipoglicemizzanti.

‘4-7 Maggio 2016 ‘

26° Congresso Nazionale Societa Italiana
di Diabetologia (SID), Rimini

Che cos’¢ la tecnologia CRISPR/Cas9

13-16 Maggio 2015 |

Annual MEDIGENE Meeting 2015,
Barcellona, Spagna

Applications of MEDISCOPE in locus refining
and strategic decisions

22-24 Aprile 2015 |

International Workshop: Tribbles
pseudokinases: at the crossroad of
metabolism, cancer, immunity and
devopment, Budapest, Ungheria

TRIB3 genetic variability, glucose homeostasis
and coronary artery disease.

‘20 Marzo 2015 ‘

Convegno Universita degli studi di Napoli
Federico Il, Napoli

Genomic Medicine: A Revolution in Medical
Practice in the 21st Century ?

13-17 Giugno 2014 |

74t American Diabetes Association
Scientific Session, San Francisco, USA

Mutations in the APPL1 gene may contribute to
familial diabetes mellitus

|28-31 Maggio 2014 |

25° Congresso Nazionale Societa Italiana
di Diabetologia (SID), Bologna

Mutazioni nel gene APPL1 e diabete mellito
familiare dell’adulto.

2013 |

Convegno di Endocrinologia e
Metabolismo, Universita di Pisa, Pisa

Genetica del diabete tipo 2 e delle sue
complicanze: stato dell’arte e prospettive future

14 Giugno 2013 |

Le origini del rischio cardiovascolare in
eta prescolare. Ospedale Pediatrico
bambino Gesu, Roma

Architettura genetica del diabete tipo 2: puo lo
studio in etd pediatrica aggiungere nuove
conoscenze?

16 Maggio 2013

Il Diabete in un giorno, Roma

La genetica del diabete tipo 2

23-26 Maggio 2012

24° Congresso Nazionale Societa Italiana
di Diabetologia (SID), Torino

Epigenetica e dintorni nella determinazione del
fenotipo diabetico.

14 - 16 Novembre
2007

X Congresso Nazionale Societa’ Italiana di
Genetica Umana (SIGU), Montecatini
Terme

La variabilita del gene SH2B1 associa ad obesita,
e ai suoi correlati clinici tra i pazienti con diabete
tipo 2.

8-10 Novembre 2006

IX Congresso nazionale della Societa
Italiana di Genetica Umana (SIGU),
Venezia

12

Genotipizzazione mediante LightCycler 480:
studio di valutazione delle varianti del gene SH2B
nella modulazione del rischio di obesita e diabete
tipo 2.




17-20 Maggio 2006

21° Congresso Nazionale Societa Italiana
di Diabetologia (SID), Milano

Una variante funzionale nel promotore del gene
Aquaporina-7 (AQP7) causa una ridotta attivita
trascrizionale ed € associata ad obesita e diabete
mellito tipo 2.

28 al 30 Settembre
2005

VIII Congresso Nazionale Societa’ Italiana
di Genetica Umana (SIGU), Cagliari

Ruolo del gene TRB3 nella modulazione
dell’insulino resistenza e rischio cardiovascolare.

24-27 Settembre
2003

VI Congresso Nazionale Societa’ Italiana
di Genetica Umana (SIGU), Verona

Effetto combinato dei polimorfismi P12A di
PPARgamma2 e K121Q di PC-1 e rischio di
diabete mellito tipo 2: evidenza di modulazione
digenica.

24-27 Settembre
2002

V Congresso Nazionale Societa’ Italiana di
Genetica Umana (SIGU), Verona

Interazione tra i geni PC-1 e PPARY2 nella
suscettibilita al diabete tipo 1.

21-24
Novembre1997

7th ATAXIA-TELANGIECTASIA
WORKSHOP, Clermont-Ferrand, Francia

Mutations of the ATM gene in Italy recovered
trough different methodological approaches

14-15 Giugno 1997

ATASSIA TELANGIECTASIA -1°
CONVEGNO NAZIONALE GENITORI-
MEDICI, Fano

Analisi molecolare del gene ATM in pazienti
Italiani con Atassia Telangiectasia.

e Organizzazione/Docenza di Congressi e Convegni Nazionali e
Internazionali

Data

Evento

Ruolo Sessione

|6 Luglio 2023

|

The 16+ One Day on Hyperglycemia in
pregnancy, Roma.

Lo studio MUSA ed ‘Seven if’
in gravidanza con diabete:
Uno strumento per lo
screening del MODY2.

Docente

|21-24 Maggio 2023

Panorama Diabete, Forum
multidisciplinare e multidimensionale
della SID, Riccione

State of the art: Diabete
Monogenico: Pensarci per
diagnosticare, diagnosticare
per trattare.

Organizzatore

126-29 Ottobre 2022

29° Congresso Nazionale Societa ltaliana
di Diabetologia (SID), Rimini

Remissione del diabete tipo 2:
realta o finzione?

Docente

|23-24 Giugno 2022

Congresso Parma Diabete, XIII Edizione,
Parma

\Docente Diabete: patologia sistemica.

27-30 Novembre
2021

Panorama Diabete, Forum
multidisciplinare e multidimensionale
della SID, Riccione

|Organizzatore |

Simposio: YOSID meet the
mentor clinical science: la
medicina di precisione nel
diabete.

2-8 Dicembre 2020

28° Congresso Nazionale Societa Italiana
di Diabetologia (SID), Rimini

\Docente Omiche ed Epiomiche

16-20 Settembre
2019

55th EASD Annual Meeting of the
European Association for the Study of
Diabetes, Bacellona, Spagna

Docente

Monogenic diabetes: from
MODY and beyond

8-13 Marzo 2019

Panorama Diabete, Forum
multidisciplinare e multidimensionale
della SID, Riccione

Simposio: Uso della
telemedicina

Docente

19-21 Ottobre 2017

Congresso Parma Diabete, XI Edizione,
Parma

‘Docente ‘ ‘Sessione 8: Genetica

2016

Evento Formativo, Programma nazionale
per la formazione continua degli operatori
della Sanita, Roma

Docente

Dal genome targeting al
genome editing: la tecnologia
CRISPR/Cas9

|17-21 Ottobre 2015

Panorama Diabete, Forum
multidisciplinare e multidimensionale
della SID, Riccione

13

Organizzatore
Docente

Incontro con I’esperto:
Diabete di tipo 2 di difficile
inquadramento “double




diabetes, MODY, LADA”.

20-23 Ottobre 2013

Panorama Diabete, Forum
multidisciplinare e multidimensionale

Docente

Simposio: Diabete Italia:
Pubblicita ingannevole in

della SID, Riccione

diabetologia.

20-22 Settembre
2012

Congresso Parma Diabete, IX Edizione,

Parma

\ Docente

Aspetti clinici del Diabete.

e Partecipazione a Corsi di Formazione e Aggiornamento Professionale

Data Evento Corso Luogo
\18 Gennaio 2022 | Programma nazionale per | |Sicurezza Informatica e protezione | |lIstituto CSS-Mendel,
la formazione continua delle informazioni Roma
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N° 5122-339641
21 Ottobre 2021 Programma nazionale per | |Gruppo di Lavoro SIGU-SANITA'- | |Corso FAD

la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N° 334137

Ma siamo pronti? 1l punto nelle
regioni

1 Dicembre 2020

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N° 5122-308763

Aggiornamenti Clinici, Molecolari
e Funzionali di Alcune Patologie
Genetiche

Istituto CSS-Mendel,
Roma

|12-13 Febbraio 2020 |

Corso Aziendale

Corso di aggiornamento per addetti
antincendio in attivita a rischio di
incendio medio.

Istituto CSS-Mendel,
Roma

‘5—6 Dicembre 2019 |

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N°471-280379

Biopsia Liquida, principi,
Tecnologie e prospettive
Diagnostiche

Istituto CSS-Mendel,
Roma

4 Novembre-
17 Dicembre 2019

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N°5122-277827

Nuovi Aggiornamenti Clinici,
Molecolari e Funzionali di Alcune
Patologie Genetiche

Istituto CSS-Mendel,
Roma

20 Ottobre- 2
Dicembre 2019

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N°5122-277146

Innovazioni Tecnologiche In
Genetica Molecolare: Strategie E
Metodiche In Ricerca E Diagnosi

Istituto CSS-Mendel,
Roma

30 Novembre 2018

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N°471-244801

Il Mitocondrio: Principi,Ereditarieta
ed Applicazioni

Istituto CSS-Mendel,
Roma

27 Novembre - 20
Dicembre 2018

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N° 5122-244789

Nuovi Aggiornamenti Clinici,
Molecolari e Funzionali di Alcune
Patologie Genetiche

Istituto CSS-Mendel,
Roma

7 Novembre 2018

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della

Privacy e Protezione Dei Dati
Personali in Ambito Sanitario

Istituto CSS-Mendel,
Roma

14




Sanita, Evento Formativo
N° 5122-239191

2 Ottobre- 13
Novembre 2018

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N° 5122-234224

Nuove Innovazioni Tecnologiche
In Genetica Molecolare: Strategie E
Metodiche In Ricerca E Diagnosi

Istituto CSS-Mendel,
Roma

20-24 Settembre
2018

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N° 5122-232363

Risk Management Nella Pratica
Clinica E Nella Pratica Di
Labroratorio

Istituto CSS-Mendel,
Roma

8 Maggio- 26
Giugno 2018

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N° 5122-226841

Innovazioni Tecnologiche In
Genetica Molecolare: Nuove
strategie e metodiche Per La
Ricerca E La Diagnosi

Istituto CSS-Mendel,
Roma

20 Marzo- 23 Aprile
2018

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N° 5122-220649

Aggiornamenti Clinici, Molecolari
e Funzionali di Alcune Patologie
Genetiche

Istituto CSS-Mendel,
Roma

8 Novembre-14
Dicembre 2017

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N°3535

La Ricerca In Casa Sollievo -
Approfondimenti

Ospedale Casa Sollievo
della Sofferenza, San
Giovanni Rotondo

12 Maggio-
19 Giugno 2017

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N° 5122-194447

Aggiornamenti Clinici, Molecolari
e Funzionali di Alcune Patologie
Genetiche

Istituto CSS-Mendel,
Roma

4 Novembre-19
Dicembre 2016

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N° 5122-174140

Nuovi Aggiornamenti Clinici,
Molecolari e Funzionali di Alcune
Patologie Genetiche

Istituto CSS-Mendel,
Roma

15 Aprile 2015

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N° 5122-122372

La Privacy nel trattamento dei dati
personali, sensibili e genetici

Istituto CSS-Mendel,
Roma

22 Giugno- 5 Ottobre
2015

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N° 5122-130823

Aggiornamenti Clinici, Molecolari
e Funzionali di Alcune Patologie
Genetiche

Istituto CSS-Mendel,
Roma

24 Ottobre 2015 Programma nazionale per | |Problematiche nell’analisi Rimini
la formazione continua genomica :dalla teoria alla pratica
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N°136032
26 Ottobre- Programma nazionale per | |Aggiornamenti Clinici, Molecolari | |lIstituto CSS-Mendel,

14 Dicembre 2015

la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N°5122-140718

e Funzionali di Alcune Patologie
Genetiche

Roma

9 Dicembre 2014

Programma di elevata

|C0rso di Addestramento per gli
15

| |Istituto CSS-Mendel,




formazione in Prevenzione
Incendi

|addetti alla squadra antincendio

| [Roma

9-18 Dicembre 2014

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N° 337-112507

Aggiornamenti Clinici, Molecolari
e Funzionali di Alcune Patologie
Genetiche

Istituto CSS-Mendel,
Roma

2-3 Ottobre 2014

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N° 471-105023

Attualita in Genetica Forense, Il
laboratorio di Genetica e la
certificazione SIGUCERT,
controlli di qualita interni ed esterni

Istituto CSS-Mendel,
Roma

13-14 Maggio 2014

Programma di elevata
formazione in Prevenzione
Infortuni e Igiene sul
Lavoro, Evento Formativo

Corso di formazione per gli addetti
al primo soccorso aziendale

Istituto CSS-Mendel,
Roma

05 Maggio-18 Luglio
2014

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N°447-93567

Aggiornamenti Clinici, Molecolari
e Funzionali di Alcune Patologie
Genetiche

Istituto CSS-Mendel,
Roma

20 Novembre-18
Dicembre 2013

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N°447-79341

Aggiornamenti Clinici, Molecolari
e Funzionali di Alcune Patologie
Genetiche

Istituto CSS-Mendel,
Roma

28 Settembre 2013

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N°877-72468

Malformazioni Cardiache prima e
dopo la nascita: sinergia tra clinica
e diagnosi genetica verso un
counselling efficace

Istituto CSS-Mendel,
Roma

13-14 Maggio 2013

Programma di elevata
formazione in Prevenzione
Infortuni e Igiene sul
lavoro,

Corso di formazione per gli addetti
al primo soccorso aziendale.

Roma

27-29 Novembre
2012

Programma di elevata
formazione in Prevenzione
Infortuni e Igiene sul
lavoro

Corso di formazione in materia di
salute e sicurezza per Dirigenti

Istituto CSS-Mendel,
Roma

24 Novembre 2012

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita”, Evento Formativo
N°877-46911

Next Generation Sequencing:
Istruzioni per I’uso

Sorrento

11 Giugno-13 Luglio
2012

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N°447-35062

Aggiornamenti Clinici, Molecolari
e Funzionali di Alcune Patologie
Genetiche

Istituto CSS-Mendel,
Roma

22 Giugno 2012

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N°1849-35969

Salute Materno-Infantile: Screening
precoce delle anomalie fetali,
esperienza, cura ed assistenza

Istituto CSS-Mendel,
Roma

10 Ottobre-12
Dicembre 2011

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo

Salute Materno-Infantile: Screening
precoce delle anomalie fetali,
esperienza, cura ed assistenza

Istituto CSS-Mendel,
Roma
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06 Giugno-26
Settembre 2011

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N°261-7396

Malattie genetiche rare: basi
molecolari e meccanismi
fisiopatologici

Istituto CSS-Mendel,

Roma

23-24 Settembre

Programma nazionale per

Implementazione di un sistema

Istituto CSS-Mendel,

2010 la formazione continua gestione per la qualita in conformita | |Roma
degli operatori della alla norma UNI EN ISO 15189-
Sanita, Evento Formativo | |2007
N°14436-10020832 1° Ed.
18 gennaio 2010 Corso di Formazione Corso di Formazione per la Istituto CSS-Mendel,

previsto dalla DGRI
N°636 del 2007

prevenzione dell’effetto avverso

Roma

13 Novembre-14
Dicembre 2009

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N°3751-902925

Innovazioni in Genetica
medica:presentazione di nuovi
geni-malattia, nuove strategie
diagnostiche e nuovi meccanismi
patogenetici.

Istituto CSS-Mendel,
Roma

18-20 Giugno 2009

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N°3751-9014445

XIX Corso di Genetica Medica

Ospedale Casa Sollievo
della Sofferenza, San
Giovanni Rotondo

26 Novembre 2008

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N°8036202

Caratterizzazione Funzionale di
varianti geniche

Genova

6 Ottobre-15
Dicembre 2008

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N°3751-802774

Overview di diverse sindromi
genetiche .Nuove Metodologie di
laboratorio applicate a differenti
patologie genetiche 2

Istituto CSS-Mendel,
Roma

23 Giugno-29
Settembre 2008

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N°3751-801536

Overview di diverse sindromi
genetiche .Nuove Metodologie di
laboratorio applicate a differenti
patologie genetiche

Istituto CSS-Mendel,
Roma

12-14 Giugno 2008

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N°3751-8012343

XVIII Corso di Genetica Medica

Ospedale Casa Sollievo
della Sofferenza, San
Giovanni Rotondo

7-9 Giugno 2007

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N°3751-280091

XVII Corso di Genetica Medica

Ospedale Casa Sollievo
della Sofferenza, San
Giovanni Rotondo

|14 Aprile 2007 |

Corso di Formazione
Aziendale

Corso di Formazione sul rischio da
radiazioni nell’attivita di
laboratorio

Istituto CSS_Mendel,
Roma

|15-17 Giugno 2006 |

Programma nazionale per
la formazione continua
degli operatori della
Sanita, Evento Formativo
N°3751-241479

XVI Corso di Genetica Medica

Ospedale Casa Sollievo
della Sofferenza, San
Giovanni Rotondo

9-11 Giugno 2005

Corso Residenziale

]XV Corso di Genetica Medica

17

Ospedale Casa Sollievo
della Sofferenza, San




Giovanni Rotondo

|10-12 Giugno 2004

| |Corso Residenziale

| |XIV Corso di Genetica Medica

Ospedale Casa Sollievo
della Sofferenza, San
Giovanni Rotondo

|12-14 Giugno 2003

‘ \Corso Residenziale

\ \XIII Corso di Genetica Medica

Ospedale Casa Sollievo
della Sofferenza, San
Giovanni Rotondo

|13-15 Giugno 2002

‘ \Corso Residenziale

\ \XII Corso di Genetica Medica

Ospedale Casa Sollievo
della Sofferenza, San
Giovanni Rotondo

|28 Settembre 2002

| |Corso di Formazione

| [Metodi di studio delle Malattie

Complesse

Verona

|14-16 Giugno 2001

| |Corso Residenziale

| Xl Corso di Genetica Medica

Ospedale Casa Sollievo
della Sofferenza, San
Giovanni Rotondo

\6 Febbraio 2001

‘ \Corso di Formazione

Attualita in Citogenetica

Molecolare- FISH-

Istituto CSS-Mendel,
Roma

5 Aprile 2000

Workshop

Workshop X-Fragile

Roma

21 Maggio 1999

Convegno

X Convegno Recenti Acquisizioni

in tema di gravidanza a rischio.

Roma

e Partecipazione a Training di formazione per I’utilizzo di strumentazione
tecnologica complessa

Anno Azienda Training Luogo

‘1—3 Ottobre 2002 ‘ ‘Applied Biosystems ‘ \3100 Genetic Analyzer \ Istituto CSS-
Mendel, Roma

11-12 Dicembre \Applied Biosystems \ \ABI PRISM 7000 ‘ Roma

2003

12 Gennaio 2004 Applied Biosystems QUANTIFILER 7000 Roma

16-17 Novembre Applied Biosystems ABI PRISM 7900 Roma

2006

6-8 Febbraio 2008 | [Beckman-Coulter | [BIOMECK 2000 | Istituto CSS-
Mendel, Roma

11-13 Dicembre \Applied Biosystems \ \3130 XL Genetic Analyzer \ Istituto CSS-

2009 Mendel, Roma

25 Ottobre 2011 \Life Technologies \ \Ion Torrent User Experience Tour \ Ospedale
Forlanini, Roma

\25—28 Luglio 2011 ‘ \Life Technologies \ \5500 Series Genetic Analyzer (SOLID) \ Darmstad,
Germania

|13-15 Maggio 2011 | |Agilent | |BIOANALYZER 2100 | [1stituto CSS-
Mendel, Roma

‘17 Gennaio 2013 ‘ ‘Illumina ‘ ‘MiSeq System ‘ Istituto CSS-
Mendel, Roma

‘8-10 Aprile 2015 ‘ ‘Life Technologies ‘ ‘Ion Proton System Operational Training Course ‘ Istituto CSS-
Mendel, Roma

‘16 Marzo 2016 | ‘Thermofisher ‘ ‘QIAxpert ‘ Istituto CSS-
Mendel, Roma

‘6 Febbraio 2018 ‘ ‘Thermofisher ‘ ‘Axiom analysis training ’ Istituto CSS-
Mendel, Roma

[1-3 Ottobre 2019 | |Agilent | [BRAVO | 1stituto CSS-
Mendel, Roma
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e Publicazioni selezionate per la valutazione (N=12)

Silvestri F, Tromba V, Schiaffini R, Costantino F, Barbetti F, Prudente S.

The Arg1379His mutation in ABCC8 causes monogenic diabetes with variable phenotype presentation and
incomplete penetrance. Acta Diabetol. 2023; 60(7):989-993. PMID: 36944758.

I.F. 4,087/Citazioni:0
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