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STUDI E ATTIVITA' POST-LAUREA 

 

1983   Maturità classica al Liceo Virgilio di Empoli con 60/60 
 
1983-89  Corso di Laurea in Medicina e Chirurgia, Università 
  di Siena con media di 30/30 dei 40 esami svolti 
 
1988   Borsa di studio estiva del Polytechnic of Central London 
  ottenuta sul curriculum di esami 
 
1989   Laurea in Medicina e Chirurgia in data 26 giugno con la tesi 
  "Aspetti genetici e molecolari dell'alfa-1- antitripsina" 
  nell'insegnamento di Genetica Medica, relatore prof. Mario De Marchi, 
   votazione: 110/110 e lode 
 
1989   Abilitazione professionale 
 
1989-93  Dottorato di Ricerca in Genetica Umana, Università di Torino 
 
1990   Corso internazionale European School of Medical Genetics, 
  Third Course, Sestri Levante 
 
1993   Esperienza laboratorio presso Molecular Genetics Lab. of Baylor College 
  of Medicine (supervisor Andrea Ballabio), Houston, Texas, USA 
 
1993   Assunzione di ruolo come Assistente Medico presso l'U.O. di 
  Genetica Medica Policlinico di Siena (responsabile prof. Andrea Ballabio) 
 
1994   Titolo di Dottore di Ricerca in Genetica Umana con la tesi 
  "Genetica Molecolare della sindrome di Alport" 
  Tutor prof. Mario De Marchi 
 
1994-98  Scuola di Specializzazione in Genetica Medica, 
  Universita' degli Studi di Firenze 
 
1998   Specializzazione in Genetica Medica in data 10 novembre 
  con tesi "AMME: una nuova sindrome da geni contigui in Xq22.3" 
  relatore Prof. Enrico Montali, votazione 70/70 e lode 
 
1998   Assunzione di ruolo come Ricercatore, settore disciplinare: Genetica Medica (MED/03) 
  Facolta' di Medicina e Chirurgia, Universita' degli Studi di Siena 
 
2000   Assunzione di ruolo come Professore Associato 
  settore disciplinare: Genetica Medica (MED/03), Facolta' di Medicina e Chirurgia 
  Universita' degli Studi di Siena 
 
2002   Responsabile della U.O.C. di Genetica Medica  
  presso Azienda Ospedaliera Universitaria Senese 



 4 

ATTIVITA' DIDATTICA 

 

CORSI DI AGGIORNAMENTO DIDATTICO 
 
- Seminario per l'avvio all'insegnamento tutoriale nella Facolta' di Medicina e Chirurgia  
dell' Università di Siena. Fondazione Smith-Kline. Firenze 26-29 novembre 1991 
 
- Seminario sull'insegnamento tutoriale. Fondazione Smith-Kline. Salsomaggiore 26-28, 05,1992 
 
- Seminario sull'insegnamento tutoriale. Fondazione Smith-Kline. Salsomaggiore 1-4, 12,1992 
 
- Seminario sull'insegnamento tutoriale. Fondazione Smith-Kline. Siena 2-4, 12, 1993 
 
COMPONENTE COMMISSIONE DI LAUREA 
 
anno   candidato     tipo di laurea 

 

1996   Monica Piccini   biologia 
1999   Ilaria Meloni    biologia 
1999   Silvia Fineschi    biologia 
1999   Antonio Giorgio    medicina 
2000   Cristina De Bona    biologia 
2000   Ilaria Longo     biologia 
2001   Paola Loffredo    medicina 
2001   Francesca Mari    medicina 
2003   Elisa Scala     biologia 
2003   Rossella Caselli    biologia 
2003   Fabiana Errico    biologia 
2004   Vincenza Causarano    biologia 
2006   Veronica Parri    biologia 
2007   Roberta De Filippis    biologia 
2007   Annabella Marozza    medicina 
 
 
COMPONENTE COMMISSIONE DI ESAME 
 
corso integrato  1° anno  corso di laurea   dal 1990 
di Genetica     in Medicina e Chirurgia 
 
corso integrato  6° anno  corso di laurea   dal 1993 
di Clinica Medica    in Medicina e Chirurgia 
 
 
ATTIVITA' TUTORIALE 
 
corso integrato  1° anno  corso di laurea   dal 1991 
di Genetica     in Medicina e Chirurgia 
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ATTIVITA' TUTORIALE 
 
per tesi di laurea: 
 
Mirella Bruttini   in biologia   completato il training nel 1995 
Monica Piccini  in biologia   completato il training nel 1996 
Ilaria Meloni    in biologia   completato il training nel 1999 
Silvia Fineschi   in biologia   completato il training nel 1999 
Ilaria Longo   in biologia   completato il training nel 2000 
Cristina De Bona   in biologia   completato il training nel 2000 
Francesca Mari   in medicina   completato il training nel 2001 
Loffredo Paola   in medicina   completato il training nel 2001 
Riccardo Guerrini   in medicina   completato il training nel 2002 
Francesca Borgia   in tecnico lab. biom.  completato il training nel 2002 
Elisa Sala    in biologia   completato il training nel 2003 
Rossella Caselli   in biologia   completato il training nel 2003 
Fabiana Errico   in biologia   completato il training nel 2003 
Veronica Parri   in biologia 1 livello  completato il training nel 2004 
Vincenza Causarano   in biologia mol.  completato il training nel 2004 
Emanuele Moscini   in medicina   completato il training nel 2005 
Annabella Marozza   in medicina   completato il training nel 2007 
Mariaelena Tronnolone  in medicina   correntemente in training 
Giulio Di Santo   in medicina   correntemente in training 
 
per training post-laurea: 
 
Monica Piccini   biologo   completato il training nel 1999 
Francesca Favara   tecnico lab.   completato il training nel 1999 
Cristina De Bona   biologo   completato il training nel 2000 
Francesca Vitelli   biologo   completato il training nel 2001 
Salvatore    Spina medico  completato il training nel 2003 
Anna Calabrò    biologo   completato il training nel 2004 
Viviana Vogiatzi   medico   completato il training nel 2004 
Ilaria Meloni    biologo  completato il training nel 2004 
Ilaria Longo    biologo   completato il training nel 2004 
Francesca Mari   medico   completato il training nel 2005 
Chiara Pescucci   biologo   completato il training nel 2006 
Francesca Ariani   biologo   completato il training nel 2006 
Speciale Caterina   medico   completato il training nel 2006 
Elisa Sala    biologo   correntemente in training 
Rossella Caselli   biologo   correntemente in training 
Katia Sampieri   biologo   correntemente in training 
Mencarelli Maria Antonietta medico   correntemente in training 
Uliana Vera    medico   correntemente in training 
Pollazzon Marzia  medico   correntemente in training 
Annabella Marozza   medico   correntemente in training 
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DIREZIONE DI SCUOLA DI DOTTORATO DI RICERCA 

 
Dal 2005 è direttore della Scuola di Dottorato in Oncologia e Genetica, Università di Siena 
 
La scuola di dottorato in Oncologia e Genetica è divisa in quattro percorsi formativi o sezioni: 1) 
Genetica Medica, 2) Genetica Oncologica, 3) Patologia colorettale e gastroesofagea 3) Patologia 
epatobiliopancreatica e sindromi multitumorali addominali. La durata della Scuola è di 4 anni e i 
posti complessivi sono 12 all’anno, di cui 6 con borsa. Una descrizione estensiva della Scuola si 
trova sul sito web: http://www.unisi.it/ricerca/dottorationweb/genetica_medica/ 
 
Negli anni passati è stata: 
- Coordinatore della Scuola di Dottorato in Genetica Medica dal 2004 al 2005 
- Coordinatore del Dottorato di Ricerca in Genetica Medica dal 2001 al 2004 
- Docente nel Dottorato di Ricerca in Meccanismi di neurodegenerazione, 

neuroprotezione e neuroriparazione nelle malattie neurologiche rare dal 1999 al 2001 
 
 
DIREZIONE DI SCUOLA DI SPECIALIZZAZIONE 

 

 

Dal 2003 è direttore della Scuola di Specializzazione in Genetica Medica, Università di Siena 
 
La Scuola di Specializzazione in Genetica Medica (riconosciuta dalla Unione Europea) ha una 
durata di 4 anni. E’ aperta ai laureati in medicina (1 posto con borsa all’anno) e ai laureati in 
biologia (3 posti senza borsa all’anno). L’ordinamento della scuola si trova sul sito web: 
http://www.unisi.it/ammin/uff-atnorm/ 
Normativa%20di%20Ateneo/Reg.Did.Ateneo/tab_m/m_genetica%20medica.htm 
 
 

DIREZIONE DI MASTER 

 

 

Dal 2006 è coordinatore del Master interuniversitario in “Genetica Clinica: le malformazioni 
congenite”. Il Master è principalmente rivolto a medici che abbiano già una specializzazione o un 
titolo di Dottore di Ricerca in Genetica Medica o che comunque abbiano già effettuato un 
training in Genetica Medica di almeno due anni. E' stato realizzato sulla base di un convenzione 
tra 5 Università Italiane: Bologna, Genova, Padova, Roma “La Sapienza”, Siena. 
Il programma si trova sul sito web: 
http://www.unisi.it/ricerca/dottorationweb/genetica_medica/incontri_di_genetica_clinica/incontr 
i_.htm 
 
INCARICHI DI INSEGNAMENTO 
 
nel corso di Laurea in Medicina e Chirurgia dell'Universita' di Siena: 
 
corso integrato     settore   anno   di corso 

 
Principi di biologia e genetica   MED/03   1   dal 1999 
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Genetica      MED/03   2   dal 2002 
Clinica Medica     MED/03   6   dal 1999 
in Diplomi Universitari dell'Università di Siena 
(trasformati in Lauree Brevi dal 2001): 
 
insegnamento     diploma/laurea 

 
Genetica Medica    Ortottisti e 
     Assistenti di Oftalmologia   dal 1996 
 
Genetica     Infermieri 
     (sede di Arezzo)    dal 1995 al 1997 
Genetica     Infermieri 
     (sede di Grosseto)    dal 1995 al 1997 
Genetica Umana    Infermieri     dal 1999 
Genetica Umana    Ostetrici     dal 1999 
Genetica Umana    Audioprotesisti    dal 1999 
Genetica Umana    Audiometristi     dal 1999 
Genetica Umana    Logopedisti     dal 1999 
Genetica Umana    Tecnici di laboratorio biomedico  dal 1999 
Genetica Umana    Tecnico di neurofisiopatologia  dal 1999 
 
in Scuole di Specializzazione dell'Universita' di Siena: 
 
insegnamento  (anno)    scuola 

 
Genetica Medica (1°)   Nefrologia    dal 1992 
Nefropatie Ereditarie (4°)   Nefrologia    dal 1992 
Consultorio Genetico (3°)   Nefrologia    dal 1992 
Genetica Medica (1°)   Anatomia Patologica   dal 1994 
Genetica Medica (1°)   Gastroenterologia   dal 1994 
Genetica Medica (1°)   Ginecologia    dal 1994 
Genetica Medica (1°)   Ortopedia e Traumatologia  dal 1994 a 1998 
Neurogenetica (1°)    Pediatria    dal 1994 
Genetica Medica (1°)   Psichiatria    dal 1994 
Neurogenetica (5°)    Neurofisiopatologia   dal 1994 
Genetica Medica (1°)   Endocrinologia   dal 1998 
Patologia Genetica (2°) 
e Molecolare del Metabolismo  Endocrinologia   dal 1994 
Patologia Ereditaria (2°)   Pediatria    dal 1995 al 1998 
Genetica Applicata (3°)   Ortognatodonzia   dal 1995 
Genetica Medica e 
del Comportamento (1°)   Psicologia Clinica   dal 1995 
Genetica Molecolare (1°)   Ematologia    dal 1996 
Genetica Medica (1°)   Cardiologia    dal 1997 
Genetica Medica (2°)   Cardiologia    dal 1997 
Genetica Medica (1°)   Malattie Infettive   dal 1997 
Patologia Genetica (2°)   Medicina Interna   dal 1998 
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INSEGNAMENTO IN INIZIATIVE DIDATTICHE 
 
 
Fisiopatologia    Board of Qualification   Firenze 
del sistema extrapiramidale   in Extrapyramidal Diseases   3-7 maggio 1999 
 
Cause genetiche    Corso sulla     Siena 
dell'ipertensione    Ipertensione arteriosa   28-29 maggio 1999 
 
La ricerca genetica delle   Percorso intergato per   Siena 
sindrome legate al cr. X   il Neurohandicap a Siena   10-11 luglio 2000 
 
Ruolo del gene Rett-MECP2   III Incontro Nazionale   Roma 
come causa di ritardo mentale  di Genetica Clinica    19-20 febb. 2001 
nel maschio 
 
La sindrome di Alport   Master in Nefrologia    Napoli 
          23 maggio 2001 
 
La sindrome di Rett    III Corso Residenziale   Bologna 
     Genetica Pediatrica    18-19aprile 2002 
 
Collagen type IV    II Course in Genetics and   Sestri Levante 
related diseases    Renal Diseases    11-13 aprile 2002 
 
Il genoma e     Settimana della Cultura   Siena 
le malttie genetiche    Scientifica     3-aprile 2003 
 
La sindrome di Rett:    Corso residenziale    San Giovanni Rotondo 
Genetica     Genetica Medica    11-13 giungo 2003 
 
La sidrome AMME    Corso residenziale    San Giovanni Rotondo 
     Genetica Medica    11-13 giungo 2003 
 
L’otosclerosi:     I giornata toscana di    Arezzo 
aspetti genetici    otologia pratica    15 nov 2003 
 
Test genetici nel    Corso di perfezionamento e   Univeristà di Brescia 
ritardo mentale    aggiornamento test genetici   15-16 dic 2003 
 
La sindrome di Rett    III Corso aggiornamento   Gaslini Genova 
     Genetica Clinica    10 feb 2004 
 
FACL4 gene and X-linked   2nd level Master    Firenze 
mental retardation    Extremely rare, rare and common  24-29 ago 2004 
     genetic disorders 
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Ematuria familiare e    Le nefropatie ereditarie:   Viterbo 
sindrome di Alport   nuove acquisizioni di    28 mag 2004 
     genetica patogenesi, clinica  
     e terapia 
 
Genetica del Glaucoma   XVI Corso residenziale   San Giovanni Rotondo 
     Genetica Medica    15 giungo 2006 
 
I fenotipi X-linked    III Corso di formazione perm  Orvieto 
nel ritardo mentale    Neuroscienze cognitive dello  16 nov 2006 
     sviluppo 
 
Ritardo mentale associato   Genetica del ritardo mentale   Azienda Ospedaliera 
al cromosoma X         San Gerardo, Monza 
          16 dic 2006 
 
Rett syndrome and    1st course in     Ronzano 
related disorders    Clinical Dysmorphology   9-18 set 2007 
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ATTIVITA' ASSISTENZIALE 

 

 

RESPONSABILITA’ STRUTTURA COMPLESSA 
 
 
Dal 2003 è responsabile della Unità Operativa Complessa di Genetica Medica presso 
l’Azienda Ospedaliera Universitaria Senese. 
 
Nell’ambito di tale Unita Operativa Complessa coordina 1 amministrativo, 1 infermiere, 1 
medico, 2 biologi, 1 tecnico, 13 dottorandi e 7 specializzandi (3 medici e 4 biologi). L’ U.O.C. di 
Genetica Medica si trova al 1 piano del 3 lotto del Policlinico S. Maria alle Scotte di Siena e 
consiste in circa 400 mq di cui 70 dedicati a segreteria, direzione e servizi, 270 a laboratorio, e 
60 ad ambulatori. Sono presenti 2 ambulatori, uno per le visite e uno per le consulenze genetiche 
con i familiari. Il rapporto utile/ perdita della struttura è cambiato da – 217 407,00 Euro nel 2002 
a + 200 456,00 nel 2003 con un andamento in ulteriore crescita ( + 336 056,00 Euro) nel 2004 e 
incremento stabile di circa il 20% negli anni successivi. 
L’Unita’ Operativa Complessa dal 2003 afferisce al Dipartimento ad Attivita’ Integrata (DAI) di 
Medicina di Laboratorio e dal 2007 al DAI dei Servizi. La giunta di dipartimento si riunisce con 
cadenza bimestrale. Ogni mercoledì pomeriggio vengono effettuate riunioni organizzativo-
programmatiche della U.O.C. di Genetica Medica. 
Altre informazioni utili sulla struttura si trovano al sito web: 
http://www.ao-siena.toscana.it/laboratorio/genetica_medica.htm 
 
Attività precedenti: 
 
- dal 2000 al 2002 come professore associato è stata convenzionata nella Unità Operativa di 
Genetica Medica ed equiparata a dirigente medico 
 
- dal 1998 al 2000 come ricercatore è stata convenzionata nella Unità Operativa di Genetica 
Medica ed equiparata a dirigente medico 
 
- dal 1993 al 1998 ha prestato servizio come dirigente medico di 1° livello presso l’Azienda 
Ospedaliera Senese. 
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RESPONSABILITA’ DIAGNOSI MOLECOLARI 
 
 
Ha coordinato l'esecuzione di circa 2900 indagini molecolari (casi indice) presso la Genetica 
Medica di Siena nelle seguenti patologie: 
 
Sindrome di Alport, legata all'X        dal 1991 
 
Ittiosi da deficit di steroido-solfatasi, legata all'X      dal 1994 
 
Leiomiomatosi e Alport, sindrome da geni contigui     dal 1994 
 
Rene policistico dell'adulto         dal 1994 
 
WAGR           dal 1994 
 
Sindrome di Williams         dal 1994 
 
Distrofia facio-scapolo-omerale        dal 1996 
 
Alzheimer (ApoE)          dal 1997 
 
Malattia di Parkinson         dal 1997 
 
Sindrome di Rett          dal 1999 
 
Retinoschisi           dal 1999 
  
Sindrome di Alport, autosomica        dal 2000 
 
Retinoblastoma          dal 2000 
 
Distrofia oculofaringea         dal 2001 
 
Neuropatie periferiche         dal 2002 
 
Corea di Huntington          dal 2002 
 
Sindrome di Cohen          dal 2004 
 
Ritardo mentale (Telomeri/array-CGH)       dal 2006 
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ATTIVITA' AMBULATORIALE DI CONSULENZA GENETICA 
 
 
Ha eseguito personalmente, dal 1992 al 2002, 1240 consulenze genetiche di secondo livello 
presso la Genetica Medica di Siena. Tale attivita' implica: riconoscimento del caso sulla base di 
genetica clinica, indicazione ad eventuale diagnosi molecolare, coordinamento dell'esecuzione 
dell'indagine, eventuale definizione del rischio di ricorrenza nei familiari e talvolta eventuale 
diagnosi presintomatica. 
Dal 1998 ha attivato attivita' di counseling interdiciplinare con l'ausilio dello psicologo per le 
consulenze genetiche presintomatiche secondo le linee guida internazionali. 
Dal 2003 ad oggi ha coordinato come direttore della UOC Genetica Medica 1203 consulenze 
genetiche. 
 
 
CENTRO DI RIFERIMENTO 
 
L’ambulatorio e il laboratorio sono centro di riferimento nazionale (e internazionale) per la 
sindrome di Alport e la sindrome di Rett. 
 
 
GRUPPO DI LAVORO SIGU DI GENETICA CLINICA 
 
Collabora attivamente con il gruppo di lavoro di Genetica Clinica della SIGU coordinato dal 
prof. Romano Tenconi. Tale gruppo organizza incontri con cadenza trimestrale. In occasione di 
tali incontri, si occupa della raccolta dei casi clinici da presentare, della individuazione dei 
controrelatori per la discussione e del coordinamento della discussione in aula. 
Dal 2002 ha creato e tiene aggiornato il sito web degli incontri di Genetica Clinica 
http://www.unisi.it/ricerca/dottorationweb/genetica_medica/incontri_di_genetica_clinica/incontr 
i_.htm . Tale sito rappresenta non solo una raccolta dei casi presentati negli incontri ma anche 
uno strumento attivo e dinamico di discussione di genetica clinica. 
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ATTIVITA' SCIENTIFICA 

 
AFFILIAZIONI A SOCIETA' SCIENTIFICHE 
 
-Societa' Italiana di Genetica Umana (SIGU) 
 
-American Society of Human Genetics (ASHG) 
 
-European Society of Human Genetics (ESHG): Board member dal 2004 al 2009 
 
-Societa' Italiana di Pedagogia Medica (SIPEM) 
 
COORDINAMENTO DI GRUPPO DI RICERCA 
 
Fin dal 1990 ha iniziato a coordinare il piccolo gruppo di ricerca nascente presso la Genetica 
Medica di Siena sotto la guida del prof. Mario De Marchi. Dal 1993 ha proseguito tale attivita' in 
un gruppo piu' consistente sotto la guida del prof. Andrea Ballabio. Dal 1997 coordina da sola un 
gruppo piu' ampio costituito da tecnici, biologi, borsisti, dottorandi, specializzandi, tirocinanti, 
neolaureati ecc. Dettagli possono essere consultati al sito web: 
http://www.unisi.it/ricerca/dip/bio_mol/LABORATORI/RENIERI/homegenetica.htm 
 
dal 1991   Lucia Galli    al 1994 
dal 1996   Monica Piccini   al 1999 
dal 1997   Silvia Fineschi   al 1999 
dal 1999   Francesca Favara   al 2000 
dal 1998   Cristina De Bona   al 2000 
dal 1990   Bruttini Mirella   a tutt'oggi 
dal 1996   Francesca Vitelli   al 2001 
dal 1997   Ilaria Meloni    a tutt'oggi 
dal 1998   Ilaria Longo    a tutt'oggi 
dal 2000   Maddalena Muscettola  al 2001 
dal 2003   Fabiana Errico   al 2004 
dal 2001   Chiara Pescucci   al 2006 
dal 2001   Francesca Mari   a tutt'oggi 
dal 2001   Francesca Ariani   a tutt'oggi 
dal 2003   Elisa Scala    a tutt'oggi 
dal 2003   Rossella Caselli   a tutt'oggi 
dal 2004   Katia Sampieri   a tutt'oggi 
dal 2005   Rosangela Artuso   a tutt'oggi 
dal 2005   Eleni Katzaki    a tutt'oggi 
dal 2006   Baharak Khadang   a tutt'oggi 
dal 2006   Elena Marcocci   a tutt'oggi 
dal 2006   Filomena Papa   a tutt'oggi 
dal 2006   Ariele Rosseto   a tutt'oggi 
dal 2007   Dalila Rondinalla   a tutt'oggi 
dal 2007   Veronica Parri   a tutt'oggi 
dal 2007   Mariangela Amenduni  a tutt'oggi 
dal 2007   Roberta De Filippis  a tutt'oggi 
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PARTECIPAZIONE A COMMISSIONI DI FACOLTÀ 
 
 
Dal 2003 fa parte della Commissione Ricerca, una commissione consultiva del Preside di 
Facoltà di Medicina e Chirurgia dell’Università di Siena. 
 
 
ATTIVITA' DI REVISORE PER RIVISTE INTERNAZIONALI 
 
- American Journal of Human Genetics 
- American Journal of Medical Genetics 
- Clinical Chemistry 
- Clinical Genetics 
- European Journal of Human Genetics 
- Journal of Endocrinology 
- Journal of Medical Genetics 
- Journal of Nephrology 
- Nature Genetics 
- Nephron 
- Pediatric Nephrology 
 
 
ATTIVITA' DI REVISORE DI PROGETTI E CV 
 
-progetti per la Wellcome Trust (UK) 2002 e 2004 
-CV “Rientro cervelli” per la CRUI 2003 and 2004 
-Università di Padova 2006 
 
 
BOARD EDITORIALE 
 
- Giornale Italiano di Nefrologia 
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INIZIATIVE SCIENTIFICHE NAZIONALI ED INTERNAZIONALI 
 
 
Studio Multicentrico Italiano sulla Sindrome di Alport    dal 1991 al 1994 
 
ECASCA          dal 1994 al 1996 
Concerted Action dell'Unione Europea sulla s. di Alport 
 
Protocollo di studio sulla Nefropatia a Membrane Sottili    dal 1999 
http://www.med.unibo.it/nefro/ 
 
Network Italiano sul Ritardo Mentale X-legato     dal 2003 
http://xlmr.unisi.it 
 
 
TITOLARE DEI SEGUENTI FONDI DI RICERCA 
 
Telethon: 
"Molecular Genetics of Alport syndrome" 
anno 1994-1996 Lire 85.000.000 
 
Telethon: 
"Cloning and characterization of the genes responsible for a new X-linked contiguous gene 
syndrome including Alport phenotype, mental retardation and elliptocytosis" 
anno 1996-1998 Lire 148.000.000 
 
Associazione Emma ed Ernesto Rulfo per la Genetica Medica: 
"Progressi verso la identificazione della base genetica della sindrome di Rett" 
anno 1999-2001 Lire 30.000.000; anno 2003 Euro 13.000. 
 
PAR Università di Siena: 
“Uso delle sequenze della Celera Genomics nell’era post-genomica e esempio di applicazione 
alle malattie neuropsichiatriche: Autismo e Complesso della Sindrome di Rett” 
anno 2001 Lire 35.000.000 
 
MURST cofin 
“Corrispondenza tra genotipo e fenotipo nell’eredità del glaucoma primario ad angolo aperto”. 
anno 1999-2001 Lire 154.000.000 
 
Telethon: 
"Molecular basis of AMME contiguous gene syndrome (A=Alport phenotype, M=mental 
retardation, M=midface hypoplasia and E=elliptocytosis) and single gene / phenotype 
correlation" 
anno 2000-2003 Lire 306.000.000 
 
Telethon: 
“Autism and Rett syndrome complex: molecular basis of complex disorders” 
Anno 2002-2004 Euro 76 253,00 



 16 

Telethon: 
“Cell Line and DNA bank of Rett syndrome and other X-linked mental retardation syndromes” 
Anno 2003-2004 Euro 52 000,00 
 
SOI: 
Premio ricerca scientifica SOI 2002 
Anno 2002 Euro 20 000,00 
 
PAR Università di Siena: 
“Ruolo dei geni FACL4 e LAMA2 nella patogenesi della Sindrome di Rett e di disordini 
correlati” 
anno 2002 Euro 24.000 
 
Ministero Salute 
Diagnosi delle leucoencefalopatie genetiche 
Anno 2004-2005 Euro 20.000 
 
Ministero Salute 
Analisi di mutazione e di espressione con tecnologia microarray in malattie monogeniche rare 
con ritardo mentale 
Anno 2003-2005 Euro 30.900 
 
PAR Università di Siena: 
“Caratterizzazione del profilo di espressione genica in tessuti cerebrali di un feto Rett” 
anno 2004 Euro 16.000 
 
Fondazione Mariani 
“X-linked mental retardation Italian Project” 
Anno 2004-2005 Euro 95.000 
 
MIUR (FIRB) 
“Determinanti molecolari della sindrome di Rett e malattie causate dal gene MECP2” 
Anno 2004-2005 Euro 130.000 
 
Telethon: 
“FACL and mental retardation: cellular and mouse model” 
Anno 2004-2007 Euro 180 000 
 
Telethon: 
“Analysis of candidate genetic regions and peptides and metabolites profile in autism.” 
Anno 2006-2008 Euro77.000 
 
PRIN 
“Postgenomic strategies for studying and preventing X-linked mental retardation” 
Anno 2006-2008 Euro 73.586 
 
Telethon: 
“Cell Line and DNA bank of Rett syndrome and other X-linked mental retardation syndromes” 
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Anno 2007 Euro 35.000 
 
ITT (Istituto Toscano Tumori): 
“Molecular determinants of variable expressivity in Retinoblastoma” 
Anno 2007 Euro 70.000 
 
Scuola Superiore S. Chiara: 
“Genetic bio-bank/databases” 
Anno 2007 Euro 25.000 
 
MIUR (FIRB): 
“Development and production of a new DHPLC analytical platform including diagnostic tests 
dedicated to different applicative sectors in oncology and degenerative diseases”. 
Anno 2007-2009 Euro 128.000 
 
Telethon: 
“Cell lines and DNA bank of Rett syndrome and other X-linked mental retardation” 
Anno 2007-2012 Euro 213.600,00 
 
 
 
 
BREVETTI INTERNAZIONALI 
 
1) Alessandra Renieri e Ilaria Meloni “Diagnostic and therapeutic tools for X-linked mental 
retardation syndrome “ Interantional application No PCT/IT03/00134) Marzo 2003 (vedi avanti 
attività di ricerca sul ritardo mentale). 
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DESCRIZIONE ATTIVITA' DI RICERCA 

 
L'attivita 'di ricerca e' testimoniata da 89 pubblicazioni originali per un totale di IF di 409,927. E’ 
inoltre autrice di 3 capitoli di libri, 8 review su invito, e di un N&V sulla rivista Nat Genet. 
Inoltre, ha partecipato a congressi con 99 poster, 48 comunicazioni orali e 6 relazioni su invito. 
Nelle pubblicazioni da 1 a 21 (anni 1992-97) risulta principamente primo autore. Nelle 
successive pubblicazioni (anni 1998-2005) risulta principalmente ultimo autore a testimonianza 
del passaggio da principale contribuente a coordinatrice di gruppo di ricerca. Infine, nelle ultime 
pubblicazioni (dal 2006 ad oggi) risulta principalmente penultimo autore poiché l’espandersi del 
gruppo di ricerca ha reso necessario l’istituzione di coordinatori di sottogruppi di ricerca ai quali 
viene lasciata l’ultima posizione (Meloni, Bruttini, Mari, Longo, Ariani). 
L'attivita' di ricerca si e' svolta principalmente sui seguenti temi: 
 
DEFICIT ALFA1-ANTITRIPSINA 
Ha caratterizzato alcune varianti rare del gene alfa1 antitripsina con diminuzione della attivita' 
(3-Int J Clin Lab Research). Questa linea di ricerca e' stata oggetto della tesi di laurea in 
Medicina e Chirurgia. 
 
SINDROME DI ALPORT 
Ha contribuito a chiarire le basi molecolari della sindrome di Alport analizzando la piu' ampia 
casistica di pazienti sia a livello italiano che a livello internazionale. La sindrome di Alport Xlinked 
e' dovuta a grandi delezioni (1-Hum Genet; 18- Am J Med Genet) o a mutazioni 
puntiformi del gene COL4A5 (9-Hum Mol Genet 28-Am J Hum Genet; 22-Hum Mutat). 
L'accertamento e' spesso reso difficoltoso dalla presenza di mutazioni de novo in circa il 15% dei 
casi (2-Hum Mol Genet; 11-Nephrol Dial Transplant) e il consiglio genetico sul rischio di 
ricorrenza deve tener presente la possibilita' di mosaicismo germinale (47-J Med Genet). 
Particolare attenzione e' stata dedicata alle correlazioni genotipo-fenotipo a causa dell'ampia 
variabilita' intra familiare (8-Nephron) e interfamialire (5-Hum Genet; 7-Hum Mutat; 17- 
Clinical Genet; 25-J Am Soc Nephrol; 41-Am J Ophthalmol; 34- J Am Soc Nephrol; 55- J 
Am Soc Nephrol). Lo studio genetico e' stato spesso affiancato da un'accurata caratterizzazione 
istologica (25-J Pathol; 29-J Am Soc Nephrol; 57- J Invest Dermatol; 59- Kidney Int). 
Review: A-J Nephrol; B-Nephrol Dial Transplant; E- J Nephrol. 
Questa linea di ricerca e' stato oggetto della tesi di Dottorato di Ricerca in Genetica Umana. 
Più di recente, ha contribuito a chiarire le basi molecolari della forma più rara di sindrome di 
Alport trasmessa con modalità autosomica dominante (65- Kindey Int) e autosomica recessiva 
(72 - Nephrol Dial Transplant.) 
Infine, ha contribuito a chiarire che la sindrome di Epstein (una variante di sindrome di Alport 
con macrotrombocitopenia) è allelica alla sindrome di Fechtner ed è dovuta a mutazioni nel gene 
della miosina non muscolare MYH9 (44- Hum Genet; 54- Medicine). 
 
MICROEMATURIA FAMILIARE BENIGNA 
Ha evidenziato la eterogeneita' genetica della microematuria familiare benigna identificando un 
gruppo di famiglie non linked al gene COL4A3/ COL4A4 (31-Am J Nephrol). 
Successivamente, ha messo in evidenza che mutazioni nei geni COL4A3/ COL4A4 possono 
causare un ampio fenotipo che si estende dalla sindrome di Alport autosomica recessiva e 
sindrome di Alport autosomica dominante, fino alla microematuria familiare benigna. (49- 
Kidney Int, 68 – Nephrol Dial Transplant). 
Review: C-J Nephrol. 
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ALBINISMO OCULARE 
Ha partecipato alla identificazione posizionale del gene dell'albinismo oculare (14-Nature 
Genet), all'analisi di mutazioni di tale gene in un'ampia casistica di pazienti (15-Hum Mol 

Genet), e all'identificazione di un nuovo gene omologo di APX nella regione Xp22.3 (16-Hum 
Mol Genet). 
 
LEIOMIOMATOSI 
Ha contribuito a chiarire le basi molecolari della sindrome da geni contigui includente Alport e 
leiomiomatosi caraterizzando un paziente con delezione minima (10-Hum Mutat) e stabilendo 
il meccanismo molecolare della delezione (28-Am J Hum Genet). 
AMME (Alport e Ritardo Mentale) o ATS-MR 
Ha scoperto una nuova sindrome da geni contigui (23-J Med Genet) successivamente 
denominata AMME (caratterizzata da Alport e ritardo mentale) per la quale ha costruito la 
mappa fisica della regione in Xq22.3 e identificiato nuovi geni: un acil CoA sintetasi, FACL4 
(24-Genomics), una proteina nucleare, AMMECR1 (30-Genomics), un canale del potassio, 
KCNE1L (33-Genomics). L’identificazione di una seconda famiglia con sindrome da geni 
contigui ha permesso l’identificazione di una regione critica di 300 kb per il ritardo mentale. (53- 
J Med Genet). Questo lavoro e' stato oggetto della tesi di Specialita' in Genetica Medica. 
 
RITARDO MENTALE 
Ha identificazione un nuovo gene responsabile di ritardo mentale X-legato non –specifico, 
FACL4 (50-Nat Genet). Tale gene è responsabile di ritardo mentale in almeno tre famiglie 
distinte ed è stato messo a punto un test enzimatico rapido per lo screening dei bambini con 
ritardo mentale (53-J Med Genet). Il gene è stato recentemente rinominato ACSL4 (66 – J 
Lipid Res). 
L’intensa attività scientifica sul ritardo mentale è testimoniata anche dalla creazione di una 
biobanca (76 - Hum Mutat) e dalla scrittura di una review su invito (H-J Cell Physiol) 
 
SINDROME DI RETT E RITARDO MENTALE 
Ha contribuito a chiarire le basi molecolari della sindrome di Rett (39- J Mol Med) 
identificando mutazioni nel gene MECP2 anche nelle Varianti Parlanti, un fenotipo clinicamente 
distinto dalla sindrome di Rett (62-, 46- Am J Med Genet, 48- Am J Med Genet). Inoltre, ha 
dimostrato che mutazioni del gene MECP2 sono responsabili anche di ritardo mentale X-legato 
recessivo (40-Am J Hum Genet) e che viceversa, altri fattori oltre MECP2 potrebbero 
contribuire al fenotipo Rett (62-Eur J Hum Genet) 
La consulenza genetica della sindrome di Rett deve tener conto della possibilità di mosaicismo 
germinale (70- Clin Genet) e l’analisi mutazionale deve includere la metodica di PCR 
quantitativa per l’analisi di delezioni del gene MECP2 (64 - Hum Mutat, 88 - Am J Med Genet 

A). 
Alcuni casi Rett-like hanno riarrangiamenti cromosomici diversi facendo ipotizzare eterogeneità 
genetica (60- Clin Genet). A conferma di tale ipotesi, recentemente ha dimostrato che la 
sindrome di Rett è geneticamente eterogenea: mutazioni nel gene CDKL5 sono responsabili 
della variante di sindrome di Rett con convulsioni precoci (69 - J Med Genet, 71 - Hum Mol 

Genet, 77 - Brain Dev). 
L’intensa attività scientifica su questo argomento è testimoniata anche dalla creazione di una 
biobanca (79 - Hum Mutat), dalla scrittura di una review su invito (D-J Mol Med) e di un 
articolo N&V (G-Nat Genet) 
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GLAUCOMA 
Ha contribuito a chiarire le basi molecolari del glaucoma dell’adulto ad angolo aperto e le 
correlazioni genotipo-fenotipo (58- Arch Ophthalmol; 73 - Graefes Arch Clin Exp 
Ophthalmol) 
 
RETINOBLASTOMA 
Ha contribuito a chiarire le basi molecolari del retinoblastoma (74 - J Hum Genet) e della 
sindrome da geni contigui caratterizzata da retinoblastoma e ritardo mentale (83 - J Hum Genet) 
 
SINDROMI DA MICRODELEZIONI/MICRODUPLICAZIONI 
Ha contribuito ad accrescere le conoscenze nell’ambito delle sindromi da microdelezioni/ 
duplicazioni responsabili di ritardo mentale (MR) ed anomalie congenite multiple (MCA)(78- 
Eur J Med Genet, 83-J Hum Genet, 84- Eur J Med Genet, 86-Clin Dysmorphol, 87- J. 
Hum. Genet, 89-Am J Med Genet A). 
 
CASI DI CONSULENZA GENETICA 
Una serie di pubblicazioni tratta argomenti di genetica clinica e di consulenza genetica, sulla 
base della casisitica giunta all'osservazione presso la Genetica Medica del Policlinico di Siena: 
oftalmoplegia esterna progressiva e ittiosi X-linked (26-J Submicr Cytol Path), atassia 
spinocerebellare di tipo II (27-Eur Neurol), lissencefalia (29-Annals Neurol), distrofia 
facioscapolomerale (32- Muscle Nerve), aplasia cutis congenita (35- Arch Derm Res), 
pseudoxanthoma elasticum (42- Hum Mut), Drusen del disco ottico (51- Graef Arch Clin 
Exp), MEN2 (43- J Int Med), aniridia (45- Clin Genet), brachidattilia (52- J Med Genet), 
Ehlers-Danlos (56- Clin Genet), otosclerosi (61- Int J Audiol), distrofia oculofaringea (63- Eur 
Neurol), sindrome di Gorlin (67- Hum Mut), BPES (75 - J AAPOS). In generale il contributo 
in queste pubblicazioni e' consistito nel riconoscimento del caso, nell'impostazione dell'ipotesi 
diagnostica su base di genetica clinica, nel coinvolgimento nell'analisi molecolare e nel 
coordinamento della scrittura del manoscritto. 
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PUBBLICAZIONI 

 

REVIEW e NEWS & VIEWS SU INVITO 
 
A) Sessa A, Renieri A, Battaglia C. 
Alport syndrome: clinical, molecular and genetic aspects. 
J Nephrol. 1994, 7: 102-116. Review. 
 
B) Turco AE, Renieri A, De Marchi M. 
Alport syndrome--is there a genotype-phenotype relationship? 
Nephrol Dial Transplant. 1997 Aug;12(8):1551-3. Review. 
 
C) Frasca GM, Onetti-Muda A, Renieri A. 
Thin glomerular basement membrane disease. 
J Nephrol. 2000 Jan-Feb;13(1):15-9. Review. 
 
D) Renieri A, Meloni I, Longo I, Ariani F, Mari F, Pescucci C, Cambi F. 
Rett syndrome: the complex nature of a monogenic disease. 
J Mol Med. 2003 Jun;81(6):346-54. Review. 
 
E) Pescucci C, Longo I, Bruttini M, Mari F, Renieri A. 
Type-IV collagen related diseases. 
J Nephrol. 2003 Mar-Apr;16(2):314-6. Review. 
 
F) Frezzotti R, Renieri A, Frezzotti P. 
Adult-onset primary glaucoma and molecular genetics: a review. 
Eur J Ophthalmol. 2004 May-Jun;14(3):220-5. Review. 
 
G) Pescucci C, Meloni I, Renieri A. 
Is Rett syndrome a loss-of-imprinting disorder? 
Nat Genet. 2005 Jan;37(1):10-1. N&V 
 
H) Renieri A, Pescucci C, Longo I, Ariani F, Mari F, Meloni I. 
Non-syndromic X-linked mental retardation: From a molecular to a clinical point of view. 
J Cell Physiol. 2005 Jul;204(1):8-20. Review. 
 
I) La sindrome di Rett e le varianti fenotipiche: dalla clinica alla genetica. 
Prospettive in Pediatria 2005;35: 211-220. 
 
 
CAPITOLI DI LIBRI 
Renieri A and De Marchi M. "New approaches to DNA diagnosis of Alport syndrome" In: 
Molecular pathology and genetics of Alport syndrome. Contributions to Nephrology vol 117, 
Karger, 1996. 
 
Renieri A, et al. "Molecular diagnosis of Alport syndrome: the experience in Siena" in 
Hereditary Kidney Diseases Contributions to Nephrology, vol 122, Karger 1997 
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Renieri A et al. “Genetica”. In: Diagnosi prenatale di Nappi C e Petraglia F. Poletto Editore 2006 
 
 
 
PUBBLICAZIONI IN EXTENSO 

totale impact factor = 491,578 
 
1) Renieri A, Seri M, Myers JC, Pihlajaniemi T, Sessa A, Rizzoni G, De Marchi M. 
Alport syndrome caused by a 5' deletion within the COL4A5 gene. 
Hum Genet. 1992 Apr;89(1):120-1. 
 
2) Renieri A, Seri M, Myers JC, Pihlajaniemi T, Massella L, Rizzoni G, De Marchi M. 
De novo mutation in the COL4A5 gene converting glycine 325 to glutamic acid in Alport 
syndrome. 
Hum Mol Genet. 1992 May;1(2):127-9. 
 
3) Seri M, Magi B, Cellesi C, Olia PM, Renieri A, De Marchi M. 
Molecular characterization of the P and I variants of alpha 1-antitrypsin. 
Int J Clin Lab Res. 1992;22(2):119-21. 
 
4) Meroni M, Sessa A, Battini G, Torri Tarelli L, Bertani T, Renieri A, Seri M, De Marchi M. 
Alport syndrome with type I membranoproliferative glomerulonephritis. 
Nephron. 1993;65(3):479-80. 
 
5) Renieri A, Seri M, Galli L, Cosci P, Imbasciati E, Massella L, Rizzoni G, Restagno G, 
Carbonara AO, Stramignoni E, et al. 
Small frameshift deletions within the COL4A5 gene in juvenile-onset Alport syndrome. 
Hum Genet. 1993 Oct;92(4):417-20. 
 
6) Leoncini L, Vindigni C, Megha T, Funto I, Pacenti L, Musaro M, Renieri A, Seri M, 
Anagnostopoulos J, Tosi P. 
Epstein-Barr virus and gastric cancer: data and unanswered questions. 
Int J Cancer. 1993 Apr 1;53(6):898-901. 
 
7) Peissel B, Rossetti S, Renieri A, Galli L, De Marchi M, Battini G, Meroni M, Sessa A, 
Schiavano S, Pignatti PF, et al. 
A novel frameshift deletion in type IV collagen alpha 5 gene in a juvenile-type Alport syndrome 
patient: an adenine deletion (2940/2943 del A) in exon 34 of COL4A5. 
Hum Mutat. 1994;3(4):386-90. 
 
8) Renieri A, Meroni M, Sessa A, Battini G, Serbelloni P, Torri Tarelli L, Seri M, Galli L, De 
Marchi M. 
Variability of clinical phenotype in a large Alport family with Gly 1143 Ser change of collagen 
alpha 5(IV)-chain. 
Nephron. 1994;67(4):444-9. 
 
9) Renieri A, Galli L, De Marchi M, Li Volti S, Mollica F, Lupo A, Maschio G, Peissel B, 
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Rossetti S, Pignatti P, et al. 
Single base pair deletions in exons 39 and 42 of the COL4A5 gene in Alport syndrome. 
Hum Mol Genet. 1994 Jan;3(1):201-2. 
 
10) Renieri A, Bassi MT, Galli L, Zhou J, Giani M, De Marchi M, Ballabio A. 
Deletion spanning the 5' ends of both the COL4A5 and COL4A6 genes in a patient with Alport's 
syndrome and leiomyomatosis. 
Hum Mutat. 1994;4(3):195-8. 
 
11) Massella L, Rizzoni G, De Blasis R, Barsotti P, Faraggiana T, Renieri A, Seri M, Galli L, De 
Marchi M. 
De-novo COL4A5 gene mutations in Alport's syndrome. 
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12) Renieri A, Galli L, Zhou J, Ballabio A, De Marchi M. 
A Bg/II polymorphism in the COL4A6 gene. 
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A novel missense mutation in exon 3 of the COL4A5 gene associated with late-onset Alport 
syndrome. 
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