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Paola	  Grammatico	  
Curriculum	  Vitae	  

	  
	  
	  
	  
	  
	  
	  
	  
PARTE	  I	  –	  INFORMAZIONI	  GENERALI	  
	  
Nome	  e	  Cognome	   Paola	  Grammatico	  
	  
	  
	  
	  
	  
	  
PARTE	  II	  –	  EDUCAZIONE	  
	  
Tipo	   	   	   	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  Anno	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  Istituzione	   	   	   	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  Corso	  
	  
Corso	  di	  Alta	  formazione	   2017	   Sapienza	  Università	  di	  Roma	   Economia	  e	  Management	  in	  	  

Sanità	  (Annuale)	  
Master	   2013	   Università	  Tor	  Vergata	   Master	  II	  livello	  in	  Genetica	  	  

Forense	  (Biennale)	  
Dottorato	  di	  Ricerca	   1989	   Sapienza	  Università	  di	  Roma	   Genetica	  Medica	  	  
Scuola	  di	  	  
Specializzazione	  	  

1985	   Sapienza	  Università	  di	  Roma	   Genetica	  Medica	  

Laurea	  	   1982	   Sapienza	  Università	  di	  Roma	   Scienze	  Biologiche	  
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PARTE	  III	  –	  INCARICHI	  ACCADEMICI	  
	  
	  
	  
INIZIO	   	  	  	  	  	  FINE	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  ISTITUZIONE	   	   	   	   	   	  RUOLO	  
	  
7/1/2014	   7/1/2020	   MIUR	   Abilitazione	  Nazionale	  a	  Professore	  di	  	  

I	  Fascia	  in	  Genetica	  Medica	  (06/A1)	  
22/1/2014	   22/1/2020	   MIUR	   Abilitazione	  nazionale	  a	  Professore	  di	  	  

I	  fascia	  in	  Biologia	  applicata	  (05/F1)	  
2012-‐2013	   0ggi	   Sapienza	  Università	  di	  Roma	   Presidente	  Corso	  di	  Laurea	  Tecniche	  di	  	  

Laboratorio	  Sanitario	  Biomedico	  
2012-‐2013	   2013-‐2014	   Sapienza	  Università	  di	  Roma	   Direttore	  Master	  di	  II	  Livello	  	  

in	  Diagnosi	  Prenatale	  e	  Patologia	  fetale	  
2012-‐2013	   2013-‐2014	   Sapienza	  Università	  di	  Roma	   Coordinatore	  del	  curriculum	  di	  	  

Genetica	  medica	  nel	  Dottorato	  di	  	  
Ricerca	  in	  Biologia	  Umana	  e	  	  
Genetica	  Medica	  

2010-‐2011	   oggi	   Sapienza	  Università	  di	  Roma	   Componente	  collegio	  Dottorato	  	  
di	  Ricerca	  in	  Biologia	  Umana	  e	  	  
Genetica	  Medica	  

2010-‐2011	   2011-‐2012	   Sapienza	  Università	  di	  Roma	   Coordinatore	  del	  Dottorato	  di	  	  
Ricerca	  in	  Genetica	  Medica	  

2005	   oggi	   Sapienza	  Università	  di	  Roma	   Delegato	  per	  i	  rapporti	  con	  	  
l'A.O.	  San	  Camillo-‐Forlanini	  

2000	   Oggi	   Sapienza	  Università	  di	  Roma	   Professore	  Associato	  Genetica	  Medica	  
Med-‐03	  

2000	   2008	   Sapienza	  Università	  di	  Roma	  
	  

Componente	  collegio	  Docenti	  della	  	  
Scuola	  di	  Specializzazione	  in	  Genetica	  	  
Medica	  

2009	   oggi	   Università	  di	  Tor	  Vergata	  federata	  	  
con	  Università	  La	  Sapienza	  

Componente	  collegio	  Docenti	  della	  	  
Scuola	  di	  Specializzazione	  in	  Genetica	  	  
Medica	  

1994	   1998	   Sapienza	  Università	  di	  Roma	  	   Responsabile	   Sezione	   di	   Citogenetica	   e	   Genetica	  
Molecolare	  del	  Servizio	  di	  Diagnosi	  	  
Prevenzione	  e	  Cura	  dei	  Tumori	  	  
della	  I	  Clinica	  Chirurgica	  

1988	   2000	   Sapienza	  Università	  di	  Roma/	  
Ospedale	  Lazzaro	  Spallanzani	  	  
di	  Roma	  

Responsabile	  Laboratorio	  di	  	  
Citogenetica	  e	  Genetica	  Molecolare	  	  
della	  UOC	  di	  Genetica	  Medica	  

1988	   2000	   Sapienza	  Università	  di	  Roma	   Tecnico	  Laureato	  in	  Genetica	  Medica	  
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PARTE	  IV	  –	  ALTRI	  INCARICHI	  	  
	  
2018	   oggi	   Ordine	  Nazionale	  dei	  Biologi	   Membro	  titolare	  del	  Consiglio	  di	  Disciplina	  

2017	   oggi	   Comitato	  Nazionale	  Biosicurezza,	  	  
Biotecnologie	  e	  Scienze	  della	  Vita,	  	  
Presidenza	  del	  Consiglio	  dei	  Ministri	  

Vice-‐Presidente	  Vicario	  

2016	   oggi	   Comitato	  Nazionale	  Biosicurezza,	  	  
Biotecnologie	  e	  Scienze	  della	  Vita,	  	  
Presidenza	  del	  Consiglio	  dei	  Ministri	  

Componente	  	  

2018	   oggi	   Azienda	  	  Ospedaliera	  San	  Camillo-‐Forlanini	  
	  

Direttore	  del	  Dipartimento	  	  
delle	  Diagnostiche	  (Area	  Laboratori	  	  
e	  Area	  Radiologie)	  

2017	   oggi	   Azienda	  Ospedaliera	  San	  Camillo-‐Forlanini	  
	  

Referente	  Aziendale	  Osservatorio	  	  
Nazionale	  sulla	  Sperimentazione	  Clinica	  	  
dei	  Medicinali	  gestita	  dall’AIFA	  

2016	  
	  

2017	  
	  

Azienda	  Ospedaliera	  San	  Camillo-‐Forlanini	  
	  

Direttore	  ad	  Interim	  UOC	  Microbiologia	  e	  	  
Virologia	  (tot.	  circa	  5	  mesi)	  

2015	   2016	   Azienda	  Ospedaliera	  San	  Camillo-‐Forlanini	  
	  

Direttore	  ad	  Interim	  UOC	  Patologia	  clinica	  
(Totale	  circa	  13	  mesi)	  

2015	   2016	   Azienda	  Ospedaliera	  San	  Camillo-‐Forlanini	  
	  

Direttore	  ad	  Interim	  UOSD	  Centro	  	  
Prelievi	  e	  Patologie	  Tromboemboliche	  
(Totale	  circa	  12	  mesi)	  

2015	   2017	   Azienda	  Ospedaliera	  San	  Camillo-‐Forlanini	  
	  

Coordinatore	  Area	  Sangue,	  Organi	  	  
e	  Tessuti	  

2014	   oggi	   Azienda	  Ospedaliera	  San	  Camillo-‐Forlanini	   Referente	  Aziendale	  Malattie	  Rare	  
2005	   oggi	   Azienda	  Ospedaliera	  San	  Camillo-‐Forlanini	   Direttore	  UOC	  Laboratorio	  di	  	  

Genetica	  Medica	  
2003	   2005	   Azienda	  Ospedaliera	  San	  Camillo-‐Forlanini	   Vicario	  Direttore	  UOC	  Laboratorio	  di	  	  

Genetica	  Medica	  
2003	   oggi	   Azienda	  Ospedaliera	  S.	  Camillo-‐Forlanini	   Responsabile	  Centro	  per	  la	  Diagnosi	  e	  la	  	  

Terapia	  delle	  malformazioni	  	  
dell’apparato	  genitale	  e	  per	  le	  	  
condizioni	  di	  ambiguità	  genitale”	  

2015	   oggi	   Osservatorio	  Nazionale	  	  
Formazione	  Medico	  Specialistica,	  MIUR	  

Componente	  	  
	  

2013	   oggi	   Comitato	  Etico	  Lazio	  1	   Presidente	  
2004	   2013	   Comitato	  Etico	  A.	  O.	  San	  Camillo-‐Forlanini	   Presidente	  	  
2011	   2016	   Tavolo	  Interregionale	  Malattie	  rare	   Referente	  Regione	  Lazio	  	  
2010	   oggi	   Gruppo	  di	  Lavoro	  Regionale	  Malattie	  rare	   Componente	  
2011	   oggi	   Società	  Italiana	  di	  Genetica	  Umana	   Referente	  Regione	  Lazio	  
2009	   oggi	   Centro	  di	  Riferimento	  Regionale	  per	  	  

la	  tipizzazione	  dei	  Donatori	  	  
di	  Midollo	  osseo	  

Responsabile	  

2006	   2009	   Consiglio	  Superiore	  di	  Sanità	   Componente	  
2000	   2006	   Società	  Italiana	  di	  Genetica	  Umana	   Membro	  Consiglio	  Direttivo	  e	  	  

Tesoriere	  
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2007	   oggi	   Tribunale	  Ordinario	  di	  Roma	   Iscritta	  all'Albo	  dei	  Consulenti	  Tecnici	  di	  	  
Ufficio	  per	  la	  Genetica	  Medica	  e	  la	  	  
Genetica	  Forense	  

	  
PARTE	  V	  -‐	  	  EDITORIAL	  BOARDS	  E	  COMITATI	  
	  
2015	   oggi	   Fondazione	  	  

San	  Camillo-‐Forlanini	  
Componente	  Comitato	  Scientifico	  

2003	   2006	   International	  Federation	  of	  Pigment	  	  
Cell	  Societies	  Womaen	  Scientists’	  	  
Committee	  

Rappresentante	  dell’European	  Society	  of	  	  
Pigment	  Cell	  Research	  

2015	   oggi	   Journal	  of	  Phamacovigilance	   Membro	  dell’Editorial	  Board	  
	  
PARTE	  VI	  –	  ATTIVITÀ	  DI	  REVISORE	  
	  
Revisore	  del	  Ministero	  della	  Salute	  per	  il	  programma	  ECM	  
Revisore	  dei	  progetti	  PRIN	  E	  FIRB	  per	  il	  MIUR	  
Albo	  degli	  esperti	  e	  dei	  collaboratori	  AGENAS	  	  
	  
Revisore	  per	  le	  seguenti	  riviste:	  

o European	  Journal	  of	  Human	  Genetics	  
o Clinical	  Genetics	  
o Journal	  of	  Investigative	  Dermatology	  
o Cancer	  Research	  
o Journal	  of	  Dermatological	  Sciences	  
o The	  Journal	  of	  Headache	  and	  Pain	  
o British	  Journal	  of	  Dermatology	  
o American	  Journal	  of	  Medical	  Genetics	  
o Plose	  One	  
o Journal	  of	  Immunological	  Research	  
o Australasian	  Journal	  of	  Dermatology	  
o Acta	  Haematologica	  
o BioMed	  Research	  International	  
o Behavioural	  Neurology	  
o Molecular	  Syndromology	  

	  
PARTE	  VII	  –	  PREMI,	  ONOREFICIENZE	  
	  
2017	   Premio	  Eccellenze	  in	  Sanità,	  Fondazione	  San	  Camillo-‐Forlanini	  
2016	   Medaglia	  d'Argento	  al	  Merito	  per	  la	  Sanità	  Pubblica,	  conferita	  su	  proposta	  del	  Ministro	  della	  Salute	  

dal	  Presidente	  della	  Repubblica	  Italiana	  	  
2015	   Diploma	  Onorario	  per	  “Transplantation	  Immunology”	  dell’European	  Specialization	  in	  

Hystocompatibility	  and	  Immunogenetics	  (ESHI	  Diploma)	  	  
1992	   Vincitrice	  del	  Premio	  dell’Istituto	  Italiano	  di	  Medicina	  Sociale	  sul	  tema:	  	  Prevenzione	  delle	  malattie	  

genetiche:	  aspetti	  medico	  sociali	  	  
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PARTE	  VIII	  –	  SOCIETÀ	  SCIENTIFICHE/ACCADEMIE	  
	  
2011-‐oggi	   International	  Federation	  of	  Forensic	  Sciences	   Socio	  
2010-‐oggi	   Associazione	  Italiana	  Biologia	  dei	  Trapianti	   Socio	  
2009-‐oggi	   European	  Federation	  for	  Immunogenetics	   	  Socio	  
2016-‐oggi	   Accademia	  Lancisiana	  	   Socio	  
2001-‐oggi	   American	  Society	  of	  Human	  Genetics	   Socio	  
2001-‐oggi	   European	  	  Society	  of	  Human	  Genetics	   Socio	  
1998-‐oggi	   Società	  Italiana	  di	  Genetica	  Umana	   Membro	  Consiglio	  Direttivo	  dal	  2000	  al	  2006	  
1986-‐1998	   Associazione	  Italiana	  di	  Citogenetica	  Medica	   Membro	  Consiglio	  Direttivo	  dal	  1995	  al	  1997	  
	  
PARTE	  IX	  –	  ATTIVITA’	  DIDATTICA	  
	  
Anno	   	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  Corso	  	   	   	   	   	   	  	  	  	  Insegnamento	  
	  
Dal	  2002-‐2003	  
ad	  oggi	  15	  A.A.	  

Corso	  di	  Laurea	  in	  Medicina	  e	  Chirurgia	  D,	  	  
Università	  di	  Roma	  –	  Sapienza	  
	  

Patologia	  e	  Fisiopatologia	  Generale	  –	  	  
Genetica	  Medica	  

Dal	  2002-‐2003	  
ad	  oggi	  15	  A.A.	  

Corso	  di	  Laurea	  in	  Medicina	  e	  Chirurgia	  D,	  
	  Università	  di	  Roma	  –	  Sapienza	  
	  

Metodologia	  Medico-‐Scientifica	  di	  Base	  –	  	  
Genetica	  Medica	  

Dal	  2012-‐2013	  
ad	  oggi	  6	  A.A.	  

Corso	  di	  Laurea	  in	  Medicina	  e	  Chirurgia	  D,	  
	  Università	  di	  Roma	  –	  Sapienza	  
	  

Patologia	  integrata	  V	  Malattie	  infettive	  	  
Medicina	  della	  Riproduzione	  –Genetica	  Medica	  

Dal	  2011-‐2012	  
ad	  oggi	  7	  A.A.	  

Corso	  di	  Laurea	  Internazionale	  	  
Medicina	  e	  Chirurgia	  F,	  	  
Università	  di	  Roma	  –	  Sapienza	  
	  

Basic	  Medical	  Scientific	  Methods	  –	  	  
Medical	  genetics	  

2016-‐2017	   Corso	  di	  Laurea	  in	  Infermieristica-‐	  	  
Università	  di	  Roma	  –	  Sapienza,	  Corso	  B	  
Policlinico	  Umberto	  I	  
	  

Basi	  Molecolari	  e	  Cellulari	  della	  Vita	  -‐	  	  	  
Genetica	  Medica	  

Dal	  2010-‐2011	  
al	  2012-‐2013	  
3	  A.A.	  

Corso	  di	  Laurea	  in	  Tecniche	  di	  Laboratorio	  
Biomedico	  “B”	  Università	  di	  Roma	  –	  
Sapienza	  sede	  A.O.	  S.	  Camillo-‐Forlanini	  di	  
Roma	  

Corso	  integrato	  di	  Genetica	  Medica,	  Malattie	  
del	  sangue,	  endocrinologia	  –	  Modulo	  di	  
Genetica	  Medica	  	  

	  

Dal	  2013-‐2014	  
al	  2015-‐2016	  
3	  A.A.	  
	  

Corso	  di	  Laurea	  in	  Tecniche	  di	  Laboratorio	  
Biomedico	  “B”	  Università	  di	  Roma	  –	  
Sapienza	  sede	  A.O.	  S.Camillo-‐Forlanini	  di	  
Roma	  

Insegnamento	  di	  Percorsi	  diagnostici	  integrati	  
–	  Modulo	  di	  Oncologia	  e	  Genetica	  medica	  	  
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2016-‐2017	   Corso	  di	  Laurea	  in	  Tecniche	  di	  Laboratorio	  

Biomedico	  “B”	  Università	  di	  Roma	  –	  
Sapienza	  sede	  A.O.	  S.Camillo-‐Forlanini	  di	  
Roma	  

Insegnamento	  di	  Basi	  cellulari	  e	  molecolari	  –	  
Modulo	  di	  Genetica	  Insegnamento	  di	  Percorsi	  
diagnostici	  integrati	  –	  Modulo	  di	  Oncologia	  e	  
Genetica	  medica	  	  

2016-‐2017	   Corso	  di	  Laurea	  in	  Tecniche	  di	  Laboratorio	  
Biomedico	  “B”	  Università	  di	  Roma	  –	  
Sapienza	  sede	  A.O.	  S.Camillo-‐Forlanini	  di	  
Roma	  

Insegnamento	  di	  Basi	  cellulari	  e	  molecolari	  –	  
Modulo	  di	  Genetica	  Insegnamento	  di	  Percorsi	  
diagnostici	  integrati	  –	  Modulo	  di	  Oncologia	  e	  
Genetica	  medica	  	  

2017-‐2018	  
	  

Corso	  di	  Laurea	  in	  Tecniche	  di	  Laboratorio	  
Biomedico	  “B”	  Università	  di	  Roma	  –	  
Sapienza	  sede	  A.O.	  S.Camillo-‐Forlanini	  di	  
Roma	  

Insegnamento	  di	  Basi	  cellulari	  e	  molecolari	  –	  
Modulo	  di	  Genetica	  	  

2017-‐2018	   Corso	  di	  Laurea	  in	  Tecniche	  di	  Laboratorio	  
Biomedico	  “B”	  Università	  di	  Roma	  –	  
Sapienza	  sede	  A.O.	  S.Camillo-‐Forlanini	  di	  
Roma	  

Percorsi	  diagnostici	  integrati	  –	  Modulo	  di	  
Oncologia	  e	  Genetica	  medica	  	  

Dal	  2011-‐2012	  
ad	  oggi	  7	  A.A.	  

Corso	  di	  Laurea	  in	  Fisioterapia,	  Università	  
di	  Roma	  –	  Sapienza,	  Sede	  S.	  Camillo-‐
Forlanini	  

BASI	  MOLECOLARI	  DELLA	  VITA	  
Genetica	  medica	  
	  

Dal	  2011-‐2012	  
ad	  oggi	  7	  A.A.	  

Corso	  di	  Laurea	  in	  Fisioterapia,	  Università	  
di	  Roma	  –	  Sapienza,	  Sede	  S.	  Camillo-‐
Forlanini	  

BASI	  MOLECOLARI	  DELLA	  VITA	  
Biologia	  applicata	  	  
	  

Dal	  2008-‐2009	  
al	  2010-‐2011	  
3	  A.A.	  

Corso	  di	  Laurea	  in	  Fisioterapia,	  Università	  
di	  Roma	  –	  Sapienza,	  Sede	  S.	  Camillo-‐
Forlanini	  

BIOLOGIA	  E	  BIOCHIMICA	  
Genetica	  medica	  
	  

2016-‐2017	  
2017-‐2018	  
2	  A.A.	  

Master	  di	  II	  livello	  in	  Medicina	  	  
Trasfusionale:	  immunoematologia	  	  
Eritropiastrinica,	  Università	  di	  Roma	  –	  
Sapienza,	  Sede	  S.	  Camillo-‐Forlanini	  

Le	  Malattie	  Genetiche:	  Diagnostica	  

	  
	   	  



 

 7 

PARTE	  X	  -‐	  RESPONSABILE	  SCIENTIFICO/DIRETTORE	  DEI	  SEGUENTI	  CORSI/CONVEGNI:	  
	  
	  

1. Corso	  Teorico	  Pratico.	  Patologie	  da	  alterato	  metabolismo	  del	  ferro:	  inquadramento	  genetico-‐clinico	  
Genova,	  13-‐14/06/2011	  

	  
2. Corso	  Teorico	  Pratico.	  Il	  percorso	  multidisciplinare	  diagnostico	  del	  feto	  con	  patologia	  genetico-‐

malformativa	  Genova	  10-‐11-‐/10/2011	  
	  

3. Corso	  Teorico	  Pratico.	  Il	  percorso	  multidisciplinare	  diagnostico	  del	  feto	  con	  patologia	  genetico-‐
malformativa.	  II	  edizione	  Genova	  19-‐20-‐/03/2012	  

	  
4. Corso	  Teorico	  Pratico.	  Il	  percorso	  multidisciplinare	  diagnostico	  del	  feto	  con	  patologia	  genetico-‐

malformativa.	  	  III	  edizione	  Genova	  (ANM)	  18-‐19/03/2013	  
	  

5. Corso	  Teorico	  Pratico.	  Il	  percorso	  diagnostico	  multidisciplinare	  del	  feto	  con	  patologia	  genetico-‐
malformativa.	  Focus:	  displasie	  scheletriche	  e	  patologie	  cerebrali	  Genova	  (ANM)	  26-‐27/02/2015	  

	  
6. Corso	  Residenziale	  Corso	  avanzato	  di	  citogenetica	  costituzionale	  e	  acquisita.	  VI	  edizione	  Roma,	  17-‐

18/09/2015	  
	  

7. Corso	  Residenziale	  Corso	  di	  Alta	  Formazione	  in	  Genetica	  Forense.	  Roma,	  28-‐29/01/2016	  
	  

8. Corso	  Teorico	  Pratico	  Il	  percorso	  diagnostico	  multidisciplinare	  del	  feto	  con	  patologia	  genetico-‐
malformativa.	  Anomalie	  del	  sistema	  genito-‐urinario:	  dalla	  genetica	  alla	  clinica	  Roma,	  12-‐13/05/2016	  

	  
9. Corso	  Residenziale	  Corso	  avanzato	  di	  citogenetica	  costituzionale	  e	  acquisita.	  VII	  edizione	  Roma,	  15-‐

16/09/2016	  
	  

10. Corso	  Residenziale	  La	  Genetica	  incontra	  la	  Pneumologia	  Roma,	  01-‐02/12/2016	  
	  

11. Corso	  Residenziale	  Corso	  avanzato	  di	  citogenetica	  costituzionale	  e	  acquisita.	  VIII	  edizione	  Roma,	  14-‐
15/09/2017	  

	  
12. Corso	  Residenziale	  Primo	  Incontro	  Nazionale	  sulle	  Sindromi	  di	  Ehlers-‐Danlos	  e	  patologie	  correlate	  

Roma,	  14-‐15/12/2017	  
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PART	  XI-‐	  FONDI	  	  
	  
	  
Anno	   	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  Titolo	   	   	   	   	  	  	  	  	  	  Programma	  	   	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  Finanziamento	  
	  
2017	   Development	  of	  a	  ctDNA	  liquid	  biopsy	  

approach	  integrated	  in	  the	  
management	  of	  patients	  with	  non-‐
small	  cell	  lung	  carcinoma	  (NSCLC),	  
gastrointestinal	  stromal	  tumor	  (GIST),	  
colorectal	  carcinoma	  (CRC)	  and	  
melanoma	  

Progetti di Ricerca Grandi – 
Sapienza Università di Roma 
	  

€	  29.000,00	  

2017	   Studi	  genetici	  per	  la	  	  
identificazione	  delle	  basi	  molecolari	  	  
dei	  Difetti	  dello	  sviluppo	  sessuale	  

Progetto	  Auriga	  ONLUS	   €.	  5.887,55	  

2016	   Toward a prenatal non-invasive 
diagnosis of Congenital Heart 
Diseases (CHDs): identification of 
early plasmatic markers (miRNAs) 

Progetto	  di	  Ateneo	  	  
Università	  	  
La	  Sapienza	  

€	  5.000,00	  

2016	   Studi	  genetici	  per	  la	  	  
identificazione	  delle	  basi	  molecolari	  	  
dei	  Difetti	  dello	  sviluppo	  sessuale	  

Progetto	  Auriga	  ONLUS	   €.	  24.439,18	  

2015	   Contributo	  per	  spese	  di	  Laboratorio	   Università	  	  
La	  Sapienza	  

€	  900,00	  

2015	   Studi	  genetici	  per	  la	  	  
identificazione	  delle	  basi	  molecolari	  	  
dei	  Difetti	  dello	  sviluppo	  sessuale	  

Progetto	  Auriga	  ONLUS	   €.	  28.367,26	  

2014	   Sistema	  integrato	  per	  la	  	  
gestione	  e	  la	  caratterizzazione	  	  
di	  campioni	  biologici	  	  
conservati	  nella	  biobanca	  malattie	  	  
rare	  

Progetto	  Medie	  e	  Grandi	  
Attrezzature	  Università	  	  
La	  Sapienza	  

€.	  42.000,00	  
	  

2014	   Studi	  genetici	  per	  la	  	  
identificazione	  delle	  basi	  molecolari	  	  
dei	  Difetti	  dello	  sviluppo	  sessuale	  

	  
Progetto	  Auriga	  ONLUS	  

	  
€.	  20.907,55	  

2013	   Studi	  genetici	  per	  la	  	  
identificazione	  delle	  basi	  molecolari	  	  
dei	  Difetti	  dello	  sviluppo	  sessuale	  

Progetto	  Auriga	  ONLUS	   €.	  26.791,27	  

2013	   Allestimento	  biobanca	  malattie	  rare	   Progetto	  Medie	  e	  Grandi	  
Attrezzature	  Università	  	  
La	  Sapienza	  

€.	  86.000,00	  
	  

2013	   Identification	  of	  new	  genes	  involved	  in	  
hypospadias	  by	  next	  generation	  
sequencing,	  genome-‐wide	  arrays	  and	  
murine	  mode	  

Università	  	  
La	  Sapienza	  

€.	  40.000,00	  
	  

2012	   Somatic	  and	  germline	  genetic	  factors	  
involved	  in	  melanoma	  susceptibility	  
and	  heterogeneity	  

Università	  	  
La	  Sapienza	  

€.	  7.500,00	  
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2012	   Studi	  genetici	  per	  la	  	  
identificazione	  delle	  basi	  molecolari	  	  
dei	  Difetti	  dello	  sviluppo	  sessuale	  

Progetto	  Auriga	  ONLUS	   €.	  28.304,97	  

2011	   Ion	  Torrent	  Semiconductor	  Sequencing	  
for	  Life™	  Identificazione	  di	  mutazioni	  
germinali	  e	  somatiche	  nei	  tumori	  solidi	  
mediante	  "Targeted	  Resequencing	  

Progetto	  Medie	  e	  Grandi	  
Attrezzature	  Università	  	  
La	  Sapienza	  

€.	  60.000,00	  
	  

2011	   Studi	  genetici	  per	  la	  	  
identificazione	  delle	  basi	  molecolari	  	  
dei	  Difetti	  dello	  sviluppo	  sessuale	  

Progetto	  Auriga	  ONLUS	   €.	  15.275,00	  

2010	   Studi	  genetici	  per	  la	  	  
identificazione	  delle	  basi	  molecolari	  	  
dei	  Difetti	  dello	  sviluppo	  sessuale	  

Progetto	  Auriga	  ONLUS	   €	  54.326,30	  

2009	   Caratterizzazione	  fenotipica	  e	  	  
genetica	  di	  pazienti	  con	  	  
malformazioni	  cranio-‐facciali	  

Progetto	  di	  Ateneo	  	  
Università	  La	  Sapienza	  

€.	  10.000,00	  

2009	   Studi	  genetici	  per	  la	  	  
identificazione	  delle	  basi	  molecolari	  	  
dei	  Difetti	  dello	  sviluppo	  sessuale	  

Progetto	  Auriga	  ONLUS	   €	  23.500,00	  

2008	   Ruolo	  di	  R-‐Spondina	  1	  (RSPO1)	  	  
nello	  sviluppo	  gonadico	  

PRIN,	  Coordinatore	  Scientifico	  	  
Del	  Programma	  di	  Ricerca	  

€.	  33.775,00	  
	  

2008	   Studi	  genetici	  per	  la	  	  
identificazione	  delle	  basi	  molecolari	  	  
dei	  Difetti	  dello	  sviluppo	  sessuale	  

Progetto	  Auriga	  ONLUS	   €	  4.399,35	  

2007	   Melanoma	   Ifo	  Convenzione	  Onc.	  
Ord.	  Min	  Salute	  

€.	  23.000,00	  

2001	   Aspetti	  genetici	  del	  melanoma	  	  
cutaneo	  e	  uveale	  

PRIN,	  Coordinatore	  Scientifico	  	  
del	  Programma	  di	  Ricerca	  

€	  333.631,00	  

	  
TOTALE	  FINANZIAMENTI:	  	   	   	   	   	   	   	   	   €	  867.677,70	  
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PART	  XII–	  ATTIVITÀ	  DI	  RICERCA	  
	  
Parole	  chiave	   	   	  	   	   Breve	  descrizione	  
Genetica	  del	  melanoma	  	  
familiare	  

Studio	  del	  ruolo	  dei	  geni	  CDKN2A	  e	  CDK4	  nel	  melanoma	  	  
cutaneo	  familiare	  e/o	  multiplo.	  Applicazione	  di	  pannelli	  	  
mediante	  Next	  generation	  sequencing	  per	  la	  individuazione	  
di	  nuovi	  geni	  implicati	  nella	  suscettibilità	  al	  melanoma	  

Genetica	  delle	  sindromi	  poliposiche	  
del	  carcinoma	  del	  colon	  

Studi	  di	  caratterizzazione	  molecolare	  e	  identificazione	  rapporto	  	  
genotipo-‐fenotipo	  nella	  poliposi	  adenomatosa	  del	  colon	  e	  	  
nella	  Sindrome	  di	  Peutz	  Jegher	  

Genetica	  delle	  patologie	  	  
del	  tessuto	  connettivo	  

Contributo	  alla	  definizione	  genetico-‐clinica	  dei	  sottotipi	  delle	  	  
Patologie	  del	  tessuto	  connettivo	  con	  particolare	  riguardo	  alle	  
Sindromi	  di	  Ehlers-‐Danlos	  

Patologie	  cromosomiche	   Caratterizzazione	  citogenetico-‐molecolare	  di	  quadri	  sindromici	  	  
legati	  ad	  anomalie	  cromosomiche	  o	  a	  riarrangiamenti	  genomici	  	  
con	  studio	  della	  correlazione	  genotipo-‐fenotipo	  

Genetica	  delle	  cardiomiopatie	   Ruolo	  del	  gene	  della	  Lamina	  nelle	  cardiomiopatie	  ereditarie,	  	  
Studio	  delle	  mutazioni	  di	  LAMP2	  nelle	  ipetrofie	  cardiache	  e	  	  
nella	  malattia	  di	  Danon.	  Studio	  delle	  varianti	  	  
sarcomeriche	  e	  non	  sarcomeriche	  nelle	  cardiomiopatie	  
ipetrofiche	  

Genetica	   delle	   patologie	   da	   alterato	  
metabolismo	  del	  ferro	  

Caratterizzazione	  molecolare	  dei	  geni	  coinvolti	  nei	  difetti	  del	  
metabolismo	  del	  ferro	  e	  correlazione	  genotipo	  –	  fenotipo	  con	  
particolare	  riguardo	  all’Emocromatosi	  ereditaria	  e	  alla	  Sindrome	  da	  
Iperferritinemia	  cataratta.	  

Genetica	  forense	   Applicazioni	  delle	  tecniche	  di	  genetica	  molecolare	  nello	  studio	  dei	  
profili	  genetici	  in	  ambito	  forense	  

Difetti	  dello	  sviluppo	  sessuale	   Individuazione	  delle	  basi	  genetiche	  dei	  difetti	  dello	  sviluppo	  
sessuale	  con	  particolare	  riguardo	  ai	  geni	  della	  famiglia	  delle	  R-‐
spondine	  

	  
	  
	  
PARTE	  XIII	  –	  RIASSUNTO	  INDICATORI	  16	  PUBBLICAZIONI	  SELEZIONATE	  	  
	  
Impact	  factor	  16	  pubblicazioni	  selezionate	  	   112,189	  (Journal	  of	  Citation	  Reports)	  
Impact	  factor	  medio	  16	  pubblicazioni	  selezionate	   7,012	  	  	  	  	  	  (Journal	  of	  Citation	  Reports)	  
N.	  Citazioni	  delle	  16	  pubblicazioni	  selezionate	   451	  	  	  	  (Scopus)	  
N.	  Citazioni	  medio	  delle	  16	  pubblicazioni	  selezionate	   28,18	  (scopus)	  
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PARTE	  XIV	  16	  PUBBLICAZIONI	  SELEZIONATE	  PER	  LA	  VALUTAZIONE	  	  
	  
	  
	  

1. Tomaselli	   S,	   Megiorni	   F,	   De	   Bernardo	   C,	   Megiulli	   G,	   Marrocco	   G,	   Inzana	   F,	   Grammatico	   B,	   Felici	   A,	  
Mazzilli	  MC,	  Majore	  S	  and	  Grammatico	  P.	  Syndromic	  true	  hermaphroditism	  due	  to	  an	  R-‐spondin1	  (R-‐
SPO1)	  homozygous	  mutation.	  Hum	  Mutat.	  Feb;29(2):220-‐226,2008	  	   	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	   I.F.	  7,033/Citazioni:82	  

	  
2. Putignani	   L,	   Raffa	   S,	   Pescosolido	   R,	   Aimati	   L,	   Signori	   F,	   Torrisi	   MT,	   Grammatico	   P.Alterations	   of	  

expression	  levels	  of	  the	  oxidative	  phosphorilation	  system	  (OXPHOS)	  in	  breast	  cancer	  cell	  mitochondria.	  
Breast	  Cancer	  Res	  Treat.	  110(3):439-‐452,2008.	  	  	   	   	  	  	  	  	  	  	  	  	  	   	   I.F.:	  5,684/Citazioni:37	  

	  
3. Andreani	  M,	  Radio	  FC,	  Testi	  M,	  De	  Bernardo	  C,	  Troiano	  M,	  Majore	  S,	  Bertucci	  P,	  Polchi	  P,	  Lucarelli	  G,	  

Grammatico	   P.	   Association	   of	   Hepcidin	   promoter	   c.-‐528A>G	   variant	   in	   iron	   overload	   in	   thalassemia	  
major.	  Hematologica	  94(9):1293-‐1296,2009.	  	   	   	  	  	  	  	  	  	  	   	   	   	  I.F.:	  6,416/Citazioni:15	  

	  
4. Lètocart	  E,	  Le	  Gac	  G,	  Majore	  S,	  Ka	  C,	  Radio	  FC,	  Gourlaouen	  I,	  De	  Bernardo	  C,	  Féerec	  C,	  Grammatico	  P.	  A	  

novel	   missense	   mutation	   SLC40A1	   results	   in	   resistance	   to	   hepcidin	   and	   confirms	   phenotypic	  
heterogeneity	  of	  the	  ferroportin	  disease.	  British	  Journal	  of	  Haematology	  147(3):379-‐85,2009.	   	  
	   	   	   	   	   	   	   	   	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	   	   	  I.F.4,597/Citazioni:	  21	  

5. Iannicelli	  M,Brancati	   F,	  Mougou-‐Zerelli	   S,	  Mazzotta	  A,Thomas	   S,Elkhartoufi	  N,	   Travaglini	   L,	  Gomes	  C,	  
Ardissino	  GL,	  Bertini	  E,	  Boltshauser	  E,	  Castorina	  P,	  D’Arrigo	  S,	  Fischetto	  R,	  Leroy	  B,	  Loget	  P,	  Bonnière	  M,	  
Starck	   L,	   Tantau	   J,	   Gentilin	   B,	   Majore	   S,	   Swistun	   D,	   Flori	   E,	   Lalatta	   F,	   Pantaleoni	   C,	   Penzien	   J,	  
Grammatico	  P,	  the	  International	  JSRD	  Study	  Group,	  Dallapiccola	  B,	  Gleeson	  JG,	  Attie-‐Bitach	  T,	  Valente	  
EM.	   Novel	   TMEM67	   mutations	   and	   genotype-‐phenotype	   correlates	   in	   meckelin-‐related	   ciliopathies.	  
Human	  Mutation,	  May;31(5):E1319-‐31,	  2010.	   	  	  	  	  	  	  	  	  	  	   	   	   	   IF:	  5,956/Citazioni:	  33	  

	  
6. Tomaselli	  S,	  Megiorni	  F,	  Lin	  L,	  Mazzilli	  MC,	  Gerrelli	  D,	  MAjore	  S,	  Grammatico	  P,	  Achermann	  JC.	  Human	  

RSPO1/R-‐spondin1	   is	   espresse	   during	   early	   ovary	   development	   and	   augments	   β-‐catenin	   signaling.	  
Plosone	  Jan	  28;6(1):e16366,	  2011.	   	   	   	   	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	   	   IF:	  4,092/Citazioni:	  40	  

	  
7. Putignani	   L,	   Raffa	   S,	   Pescosolido	   R,	   Rizza	   T,	   Del	   Chierico	   F,	   Leone	   L,	   Aimati	   L,	   Signore	   F,	   Carrozzo	   R,	  

Callea	   F,	   Torrisi	   MR,	   Grammatico	   P.	   Preliminary	   evidences	   on	   mitochondrial	   injury	   and	   impaired	  
oxidative	   metabolism	   in	   breast	   cancer.	   Mitochondrion.	   12,3:363-‐369,2012	   IF:	   4,025/Citazioni:	   14	  
	  

8. Castori	   M,	   Morlino	   S,	   Celletti	   C,	   Celli	   M,	   Morrone	   A,	   Colombi	   M,	   Camerota	   F,	   Grammatico	   P.	  
Managment	   of	   pain	   and	   fatigue	   in	   the	   joint	   hypermobility	   syndrome	   (a.k.a.	   Ehlers-‐Danlos	   syndrome	  
hypermobility	   type):	   Principles	   and	   proposal	   for	   a	   multidisciplinary	   approach.	   Am	   J	   Med	   Genet	   A.	  
158A(8):2055-‐2070,	  2012	   	   	   	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	   	  IF:	  2,304/Citazioni:	  58	  

	  
9. Puntervoll	   HE,Yang	   XR,	   Vetti	   HH,	   Bachmann	   IM,	   Avril	   MF,	   Catricalà	   C,	   Ghiorzo	   P,	   Grammatico	   P,	  

Harland	   M,	   Hayward	   NK,	   Jouary	   T,	   Pjanova	   D,	   Soufir	   N,	   Steine	   SJ,	   Stratigos	   AJ,	   Newton-‐Bishop	   J,	  
Goldstein	  AM,	  Akslen	  LA	  &	  Molven	  A.	  Malignant	  Melanoma	  Families	  with	  CDK4	  Germline	  Mutations.	  J	  
Med	  Genet.	  Apr;50(4):264-‐70,2013.	   	   	   	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	   	   	   IF:5,636/Citazioni:	  48	  
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10. De	  Rocco	  D,	  Bottega	  R,	  Cappelli	   E,	  Cavani	  S,	  Criscuolo	  M,	  Nicchia	  E,	  Corsolini	   F,	  Greco	  C,	  Borriello	  A,	  

Svahn	  J,	  Pillon	  M,	  Mecucci	  C,	  Casazza	  G,	  Verzegnassi	  F,	  Cugno	  C,	  Locasciulli	  A,	  Farruggia	  P,	  Longoni	  D,	  
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