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STUDI

- Maturita’ scientifica conseguita a Foggia nel 1990 riportando la votazione di
45/60

- Laurea in Scienze Biologiche conseguita il 16/07/1997 presso I'Universita’
di Roma “La Sapienza”, con votazione 110/110 discutendo una tesi su “Studio sul
gradiente dell’allele 4 dell’Apolipoproteina E nella popolazione italiana e
relazione con l'ipercolesterolemia”

- Tirocinio presso il laboratorio analisi dell’ I'IRCCS “Casa Sollievo della
Sofferenza” nella seconda meta’ del 1997

- Tirocinio presso il laboratorio di genetica medica dell’ 'lRCCS “Casa Sollievo
della Sofferenza” nella prima meta’ del 1998

- Abilitato alla professione di biologo nella sessione autunnale degli Esami di
Stato (Roma) nell'anno 1998

- Specialita’ in "Genetica Applicata" conseguita il 04/04/2001 presso
I'Universita' di Roma “La Sapienza”, con una tesi su "Analisi funzionale delle
mutazioni in SLC7A9, e correlazioni genotipo-fenotipo nella Cistinuria di tipo non
[” con votazione 110/110

- Ricercatore a tempo determinato settore disciplinare MEDO3 dell’ Universita’
di Trieste da Giugno 2010.

- Ricercatore a tempo indeterminato settore disciplinare MEDO03 dell’
Universita’ di Trieste da Ottobre 2012.

- Professore associato settore disciplinare MEDO3 dell’ Universita’ di Trieste da
Ottobre 2014.

LINGUA STRANIERA:

Ottima conoscenza della lingua inglese scritta e parlata

COMPETENZE INFORMATICHE

Ha sviluppato una ottima conoscenza dei sistemi operativi Windows, LINUX e
UNIX-like. Ha acquisito esperienza nel settore della programmazione in PERL,
bash e nella creazione e gestione di database relazionali in POSTGRESQL e
MySQL. Inoltre ha un’ ottima conoscenza dei programmi statistici R ed SPSS e del
linguaggio SQL. Inoltre possiede un’ottima conoscenza di software e algoritmi
per studi di associazione, linkage e associatione “family-based” e ha acquisito
esperienza nell’utilizzo di piattaforme software come Galaxy o Genomespace.

COMPETENZE STATISTICHE




Ha sviluppato competenze negli studi di associazione con tecniche di analisi
statistica parametriche e non parametriche. Inoltre ha una notevole esperienza
negli studi di linkage utilizzando MCMC, implementazioni degli algoritmi Lander-
Green e Elston-Stewart e di analisi di associazione family-based di malattie
multifattoriali con algoritmi implementati nei software FBAT ed PBAT. Negli
ultimi anni si e occupato anche di fenotipi complessi utilizzando analisi di
associazione su tutto il genom (Whole Genome Analysis). Negli anni ha anche
sviluppato esperienza nell’analisi multivariata, analisi dei clusters, analisi dei
componenti principali della varianza (PCA), analisi dei fattori (FA) e Random
Forest.

ESPERIENZE LAVORATIVE

Gennaio 1995 - Luglio 1997

Studente Interno presso il laboratorio della prof. Corbo nel Dipartimento di
Genetica dell’ Universita’ di Roma “La Sapienza” (diretto dal prof. Gatti). Attivita’
svolta: Tecniche di base della biologia molecolare, come estrazione del DNA da
sangue e da saliva, PCR, digestioni enzimatiche, elettroforesi su gel di agorosio e
poliacrilammide, etc. In questo periodo si e’ interessato prevalentemente di studi
di associazione tra specifici polimorfismi dell’ Apolipoproteina E e
I'ipercolesterolemia, con particolare attenzione alla sovrapposizione tra livelli
dell’allele 4 nelle varie regioni italiane e livelli medi di colesterolemia.

Settembre 1997 - Febbraio 1998

Tirocinante presso il laboratorio di analisi dell'IRCCS “Casa Sollievo della
Sofferenza” di San Giovanni Rotondo (FG). In questo periodo effettua analisi di
laboratorio come Emocromo con formula, biochimica clinica, VES, analisi dei
fattori di coagulazione, dosaggi ormonali con metodiche ELISA, etc.

Marzo 1998 - Febbraio 1999

Tirocinante presso il laboratorio di Genetica Medica dell'IRCCS “Casa Sollievo
della Sofferenza” di San Giovanni Rotondo (FG). In questo periodo effettua
diagnosi di Fibrosi Cistica tramite multiplex PCR e sequenziamento, inoltre
acquisisce esperienza nel campo degli studi di Linkage e nell’identificazione di
loci malattia.

1999 -2000

Borsista presso il laboratorio di Genetica Medica dell'IRCCS “Casa Sollievo della
Sofferenza” di San Giovanni Rotondo (FG). In questo periodo inizia a lavorare al
progetto Carlantino, uno studio volto alla dissezione genica dei tratti complessi.

Per il progetto realizza anche il database e una serie di tool informatici per la



gestione e 'analisi dei dati. Nello stesso periodo svolge anche numerosi studi
sulla Cistinuria ed in particolare caratterizza nuove mutazioni del gene SLC3A1.
Apprende inoltre nuove metodiche come I'RNA SSCP, l'utilizzo di primer di
mutagenesi, sequenziamento del DNA e diverse metodiche (sia manuali che
semi-automatiche) di estrazione del DNA sia da sangue che da spot di Guthrie

2000 -2003

Borsa di studio presso il Telethon Institute Genetics and Medicine (TIGEM) di
Napoli sotto la direzione del prof. Gasparini. Durante questo periodo effettua
numerosi studi di linkage su varie patologie giungendo all'identificazione di
alcuni nuovi loci (DFNA11, DFNA48, DFNA47, FGS4, un locus per la
pseudoipercalemia familiare, un locus per I'’emocromatosi, e, in alcuni casi di
nuovi geni malattia (SLC11A3, ETHE1, come da Pubblicazioni allegate).
Nell'ambito di queste attivita acquisisce anche le competenze prettamente
informatiche come la programmazione in PERL, l'utilizzo di sistemi LINUX e
UNIX-like, programmazione in bash, utilizzo avanzato di SQL e del software
statistico R. Inizia inoltre a coordinare la parte di informatizzazione, gestione dei
dati e valutazione di algoritmi statistici all'interno del network italiano per lo
studio degli isolati genetici (INGI). Durante tale periodo ha partecipato a diversi
corsi e convegni nazionali ed internazionali

2003- 2005

Coordina il “LINKAGE and MAPPING CORE” del TIGEM (Telethon Institute of
Genetics and Medicine) di Napoli, un servizio di analisi genetica per ricercatori
Telethon, dove si e' occupato della gestione operativa del CORE, dalla selezione
delle famiglie in studio, al data-mining, alla messa a punto di processi
semiautomatici di analisi dei genotipi, alla vera e propria analisi di linkage finale.
In questo ambito ha acquisito anche una solida formazione statistica.

Ha inoltre utilizzato le competenze informatiche acquisite precedentemente per
la messa a punto di programmi (script) per migliorare le analisi di linkage; questo
ha condotto all'identificazione di nuovi geni malattia come ETHE1 responsabile di
una particolare forma di encefalopatia. Inoltre identifica un nuovo locus malattia
per I'emocromatosi giovanile, due per le sordita’ non sindromiche, uno per la
sindrome FG, uno per una particolare forma di demenza ed uno per la
pseudoipercalemia (vedi pubblicazioni). Sempre in questo periodo coordina il
centro di Genotyping SUN-GENS presso la Seconda Unversita’ degli Studi di
Napoli, dove si e’ occupato del setup dell’'unita’, dell'implementazione del
genotyping utilizzando la tecnologia Taqman, dell’automazione dei processi
tramite un robot Beckman Biomeck 2000 e del data-mining finale. In questo
ambito sviluppa nuovi tool informatici per semplificare I'analisi ed il
processamento dei dati.

Dal 2004 partecipa al progetto EUGINDAT (European Initiative on Disorders of
plasma membrane Amino acid Trasporters) un progetto di tre anni finanziato
dalla comunita’ europea e coordina, all'interno del progetto, la ricerca di geni
modificatori dei livelli di escrezione urinaria di aminoacidi utilizzando isolati
genetici e tecniche di linkage e di analisi di associazione. Le analisi sono state



condotte sia su uomo che su topi KO per alcuni trasportatori aminoacidici.

Inoltre nel 2005 e’ Professore a contratto per corsi di "Genetica Medica e
Laboratorio” e di "Elementi di Statistica ed Informatica in Genetica Medica"
presso la Seconda Universita' degli Studi di Napoli. Durante tale periodo ha
partecipato a diversi corsi e convegni nazionali ed internazionali

Novembre 2005- Maggio 2010

Contratto a progetto presso la Struttura Complessa Laboratorio di Genetica
Medica dell’ IRCCS Burlo-Garofolo di Trieste. In questo periodo si occupa
prevalentemente dell'analisi genetica di malattie multifattoriali tramite I'utilizzo
di popolazioni geneticamente isolate. Continua inoltre gli studi di linkage su
patologie mendeliane come la displasia oculodentodigitale, la sordita’ di tipo
autosomico dominante, e varie forme di ritardo mentale legato al cromosoma X.
In questo periodo contribuisce all'identificazione e alla caratterizzazione di alcuni
geni-malattia (COX6B1, MRX87, integrin beta3, AIFM1, FASTKD2, SDHAF1,
MPV17 come da bibliografia allegata) e di nuovi loci-malattia.

Nello stesso periodo contribuisce all'identificazione del gene responsabile della
deplezione epatica del dna mitocondriale (vedi pubblicazioni).

Nel 2005 e’ professore a contratto del corso di Genetica nel CdL in Fisioterapia
presso la 1' Universita' degli Studi di Trieste, mentre sia nel 2006 che nel 2007 ¢’
professore a contratto del corso di Statistica Genetica II presso la scuola di
specializzazione di Genetica Medica dell' Universita' degli Studi di Trieste.

Nello stesso periodo si occupa inoltre di coordinare le attivita’ del service di
Genotyping Burlo-CBM, service riconosciuto da Telethon, e nell’'ambito
dell’attivita’ di coordinamento si occupa di fornire consulenza ai potenziali clienti,
di supervisionare le attivita’, e di cercare potenziali collaborazioni per le attivita’
di ricerca. Ad oggi grazie a questa attivita’ sono partite collaborazioni con la
Seconda Universita’ di Napoli, I'istituto tumori di Milano, I’ Universita’ degli studi
di Pavia, I’ Istituto ortopedico Rizzoli di Bologna, I' IRCCS Besta di Milano, I'RCCS
Casa Sollievo della Sofferenza di San Giovanni Rotondo, I’ Universita’ degli studi di
Padova, I’ Universita’ degli studi di Ferrara, I'Universita del Piemonte Orientale.
Durante tale periodo ha partecipato a diversi corsi e convegni nazionali ed
internazionali ed ha partecipato a vari consorzi internazionali per lo studio di
malattie multifattoriali (QT, intervallo PR e QRs cardiaci, ReproGen su menarca e
menopausa, G-EAR sulle ipoacusie, CHARGE su globuli bianchi, rossi e piastrine).
Inoltre collabora con vari istituti internazionali come il Sanger Center di
Cambridge.

Giugno 2010 - Settembre 2012

Ricercatore a tempo determinato in Genetica Medica (MEDO03) presso l'Universita
degli studi di Trieste. Continua a lavorare su malattie mono e multifattoriali e
partecipa a diversi consorzi internazionali. A fine Luglio ha partecipato ad una
spedizione scientifica avente come oggetto la genetica delle popolazioni e la
genetica del gusto in alcune popolazioni dell’ Asia Centrale lungo la via della seta
(www.marcopolo2010.it).




Ottobre 2012 - Ottobre 2014

Ricercatore a tempo indeterminato in Genetica Medica (MEDO03) presso
I'Universita degli studi di Trieste. Continua a lavorare su malattie mono e
multifattoriali e partecipa a diversi consorzi internazionali. In questo periodo
inizia alcuni studi sulla genetica del ritardo mentale per i quali riceve anche un
finanziamento ministeriale (Bando RF-GR 2011-2012).

Ottobre 2014 - oggi
Professore Associato in Genetica Medica (MEDO3) presso 1'Universita degli studi

di Trieste. Continua a lavorare su malattie mono e multifattoriali e partecipa a
diversi consorzi internazionali.

Titolarita di progetti di ricerca

Nel 2008 €’ principal investigator di un progetto Telethon sulla POF (insufficienza
ovarica primaria) che gli viene finanziato con un grant da ~ 54.000 euro.

Nel 2011 e’ principal investigator in una unita’ all'interno di un progetto
Telethon multicentrico sulla LHON finanziato con un grant da 289.000 euro.

Nel 2013 €’ vincitore di un finanziamento della Fondazione DUCA per un assegno
di ricerca per studi sul ritardo mentale

Nel 2014 €’ coordinatore di unita’ in una ricerca finalizzata sul ritardo mentale
finanziata con un grant da 450.000 euro.

Dal 2018 e’ principal investigator di un progetto sull’identificazione di geni
responsabili delle Colestasi intraepatiche ereditarie.

Dottorati

Dal 2012 ad oggi e’ membro del collegio di dottorato della scuola di dottorato in
Scienze della riproduzione e dello sviluppo dell’'Universita degli Studi di Trieste.
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