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STUDI E ATTIVITA' POST-LAUREA
1983 Maturita classica al Liceo Virgilio di Empoli con 60/60

1983-89 Corso di Laurea in Medicina e Chirurgia, Universita
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 € 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, Universita 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 I'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
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ATTIVITA' DIDATTICA
CORSI DI AGGIORNAMENTO DIDATTICO

- Seminario per l'avvio all'insegnamento tutoriale nella Facolta' di Medicina e Chirurgia
dell' Universita 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



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 Calabro 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



DIREZIONE DI SCUOLA DI DOTTORATO DI RICERCA
Dal 2005 ¢ direttore della Scuola di Dottorato in Oncologia e Genetica, Universita di Siena

La scuola di dottorato in Oncologia e Genetica ¢ 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 ¢ di4 anni e 1
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 ¢ 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 ¢ direttore della Scuola di Specializzazione in Genetica Medica, Universita 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 ¢ coordinatore del Master interuniversitario in “Genetica Clinica: le malformazioni
congenite”. Il Master ¢ principalmente rivolto a medici che abbiano gia una specializzazione o un
titolo di Dottore di Ricerca in Genetica Medica o che comunque abbiano gia effettuato un
training in Genetica Medica di almeno due anni. E' stato realizzato sulla base di un convenzione
tra 5 Universita 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
1 _.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
Clinica Medica

in Diplomi Universitari dell'Universita di Siena
(trasformati in Lauree Brevi dal 2001):

insegnamento

Genetica Medica

Genetica
Genetica

Genetica Umana
Genetica Umana
Genetica Umana
Genetica Umana
Genetica Umana
Genetica Umana
Genetica Umana

in Scuole di Specializzazione dell'Universita' di Siena:

insegnamento (anno)

Genetica Medica (1°)
Nefropatie Ereditarie (4°)
Consultorio Genetico (3°)
Genetica Medica (1°)
Genetica Medica (1°)
Genetica Medica (1°)
Genetica Medica (1°)
Neurogenetica (1°)
Genetica Medica (1°)
Neurogenetica (5°)
Genetica Medica (1°)
Patologia Genetica (2°)

e Molecolare del Metabolismo
Patologia Ereditaria (2°)
Genetica Applicata (3°)
Genetica Medica e

del Comportamento (1°)
Genetica Molecolare (1°)
Genetica Medica (1°)
Genetica Medica (2°)
Genetica Medica (1°)
Patologia Genetica (2°)

MED/03 2 dal 2002
MED/03 6 dal 1999
diploma/laurea
Ortottisti e
Assistenti di Oftalmologia dal 1996
Infermieri
(sede di Arezzo) dal 1995 al 1997
Infermieri
(sede di Grosseto) dal 1995 al 1997
Infermieri dal 1999
Ostetrici dal 1999
Audioprotesisti dal 1999
Audiometristi dal 1999
Logopedisti dal 1999
Tecnici di laboratorio biomedico ~ dal 1999
Tecnico di neurofisiopatologia dal 1999
scuola
Nefrologia dal 1992
Nefrologia dal 1992
Nefrologia dal 1992
Anatomia Patologica dal 1994
Gastroenterologia dal 1994
Ginecologia dal 1994
Ortopedia e Traumatologia dal 1994 a 1998
Pediatria dal 1994
Psichiatria dal 1994
Neurofisiopatologia dal 1994
Endocrinologia dal 1998
Endocrinologia dal 1994
Pediatria dal 1995 al 1998
Ortognatodonzia dal 1995
Psicologia Clinica dal 1995
Ematologia dal 1996
Cardiologia dal 1997
Cardiologia dal 1997
Malattie Infettive dal 1997
Medicina Interna dal 1998
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INSEGNAMENTO IN INIZIATIVE DIDATTICHE

Fisiopatologia
del sistema extrapiramidale

Cause genetiche
dell'ipertensione

La ricerca genetica delle
sindrome legate al cr. X

Ruolo del gene Rett-MECP2
come causa di ritardo mentale

nel maschio

La sindrome di Alport
La sindrome di Rett
Collagen type IV

related diseases

Il genoma e
le malttie genetiche

La sindrome di Rett:
Genetica

La sidrome AMME
L’otosclerosi:
aspetti genetici

Test genetici nel
ritardo mentale

La sindrome di Rett

FACLA4 gene and X-linked
mental retardation

Board of Qualification
in Extrapyramidal Diseases

Corso sulla
Ipertensione arteriosa

Percorso intergato per
il Neurohandicap a Siena

III Incontro Nazionale
di Genetica Clinica
Master in Nefrologia
IIT Corso Residenziale
Genetica Pediatrica

II Course in Genetics and
Renal Diseases

Settimana della Cultura
Scientifica

Corso residenziale
Genetica Medica

Corso residenziale
Genetica Medica

I giornata toscana di
otologia pratica

Corso di perfezionamento e
aggiornamento test genetici

IIT Corso aggiornamento
Genetica Clinica

2nd level Master

Extremely rare, rare and common

genetic disorders

Firenze
3-7 maggio 1999

Siena
28-29 maggio 1999

Siena
10-11 luglio 2000

Roma

19-20 febb. 2001
Napoli

23 maggio 2001

Bologna
18-19aprile 2002

Sestri Levante
11-13 aprile 2002

Siena
3-aprile 2003

San Giovanni Rotondo
11-13 giungo 2003

San Giovanni Rotondo
11-13 giungo 2003

Arezzo
15 nov 2003

Univerista di Brescia
15-16 dic 2003

Gaslini Genova
10 feb 2004

Firenze
24-29 ago 2004



Ematuria familiare e
sindrome di Alport

Genetica del Glaucoma

I fenotipi X-linked
nel ritardo mentale

Ritardo mentale associato
al cromosoma X

Rett syndrome and
related disorders

Le nefropatie ereditarie:
nuove acquisizioni di
genetica patogenesi, clinica
e terapia

XVI Corso residenziale
Genetica Medica

IIT Corso di formazione perm
Neuroscienze cognitive dello

sviluppo

Genetica del ritardo mentale

Ist course in
Clinical Dysmorphology

Viterbo
28 mag 2004

San Giovanni Rotondo
15 giungo 2006

Orvieto
16 nov 2006

Azienda Ospedaliera
San Gerardo, Monza
16 dic 2006

Ronzano
9-18 set 2007



ATTIVITA' ASSISTENZIALE

RESPONSABILITA’ STRUTTURA COMPLESSA

Dal 2003 ¢ responsabile della Unita Operativa Complessa di Genetica Medica presso
I’ 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 1 familiari. Il rapporto utile/ perdita della struttura ¢ 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 i1l 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 mercoledi 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

Attivita precedenti:

- dal 2000 al 2002 come professore associato ¢ stata convenzionata nella Unita Operativa di
Genetica Medica ed equiparata a dirigente medico

- dal 1998 al 2000 come ricercatore ¢ stata convenzionata nella Unita Operativa di Genetica
Medica ed equiparata a dirigente medico

- dal 1993 al 1998 ha prestato servizio come dirigente medico di 1° livello presso I’ Azienda
Ospedaliera Senese.
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RESPONSABILITA’ DIAGNOSI MOLECOLARI

Ha coordinato 1'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 FACOLTA

Dal 2003 fa parte della Commissione Ricerca, una commissione consultiva del Preside di
Facolta di Medicina e Chirurgia dell’Universita 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
-Universita di Padova 2006

BOARD EDITORIALE

- Giornale Italiano di Nefrologia

14



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 Universita 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’eredita 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
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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 Universita di Siena:

“Ruolo dei geni FACL4 e LAMAZ2 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 Universita 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
attivita 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.
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