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DIREZIONE DEL DOTTORATO DI RICERCA

Nel 2005 diventa Direttore della Scuola di Dottorato di Ricerca in Oncologia e Genetica,
dell’Universita di Siena. Negli anni precedenti aveva infatti ricoperto le seguenti posizioni:
- Coordinatore della Scuola di Dottorato di Ricerca in Genetica Medica (2004-2005);
- Coordinatore del Dottorato di Ricerca in Genetica Medica (2001-2004);

- Docente del Dottorato di meccanismi di Neurodegenerazione, Neuroprotezione e
Neuroriparazione nelle Malattie Neurologiche Rare (1999-2001).

Nel 2011, dalla fusione tra la Scuola di Dottorato di Ricerca in Oncologia e Genetica e la
Scuola di Dottorato di Ricerca in Biomedicina e Scienze Immunologiche dell'Universita degli
Studi di Siena, nasce la Scuola di Dottorato di Ricerca in Genetica, Oncologia e Medicina Clinica
(GenOMeC). Questo nuovo Dottorato & stato al primo posto nella selezione regionale che va
sotto il nome di "Progetto Pegaso ", finalizzata a creare in Toscana un Dottorato di livello
internazionale, attraverso l'integrazione di ricerca e centri di formazione di eccellenza,
coinvolgendo infatti, oltre alle tre Universita toscane di Siena, Firenze e Pisa, una societa (Siena
Biotech) , una spin-off dell'Universita di Pisa (SORTA srl ), I’Azienda Ospedaliera Universitaria
Senese) e altri istituti di ricerca (Istituto Toscano Tumori, CNR di Pisa). Questo legame con le
industrie promuovera la medicina traslazionale e facilitera 1'occupazione professionale degli
studenti dopo il PhD.

Il dottorato si propone di educare gli studenti sulle basi molecolari e sugli aspetti clinici,
diagnostici e terapeutici delle malattie monogeniche e multifattoriali, compreso il cancro, e di
tradurre le conoscenze scientifiche in applicazioni concrete per la diagnosi, la prevenzione e il
trattamento delle diverse patologie.

Il corso di dottorato dura 3 anni e un massimo di 12 studenti vengono ammessi al
programma di ogni anno, di cui 6 con borsa di studio.

DIREZIONE DELLA SCUOLA DI SPECIALIZZAZIONE

Dal 2003 la Prof. Renieri € direttore della Scuola di Specializzazione in Genetica Medica,
Universita di Siena

La Scuola di Specializzazione in Genetica Medica offre una formazione completa in tutti
gli aspetti della genetica medica: visita al paziente, diagnosi, terapia e consulenza, necessari per
fornire la cura per i pazienti con malattie genetiche o con possibilita di malattie genetiche. Gli
obiettivi formativi specifici del programma quinquennale includono infatti il raggiungimento di
una conoscenza generale dei meccanismi della malattia e I'applicazione della comprensione di
questi meccanismi per la diagnosi, il trattamento e la consulenza dei pazienti e per lo sviluppo di
protocolli di ricerca di base e clinica progettati per indagare su problemi specifici.

Gli specializzandi hanno I'opportunita di raggiungere questa conoscenza attraverso
sessioni didattiche e cliniche che li espongono a tutti gli aspetti sia della cura e della ricerca
clinica, che dell’attivita del laboratorio di genetica medica. Il contatto diretto col paziente offre
loro I'opportunita di prendersi cura di bambini e adulti, tra cui la cura prenatale, con una vasta
gamma di disordini genetici, dai quelli che coinvolgono un singolo gene, alle patologie
cromosomiche, mitocondriali, ad eziologia multifattoriale e teratogena.

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).

DIREZIONE DEL MASTER

Dal 2006 € coordinatore del Master interuniversitario in “Genetica Clinica: le
malformazioni congenite”. Il Master e 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 6 Universita Italiane: Milano-Bicocca, Genova, Padova, Torino, Napoli e
Siena.

L'obiettivo generale del programma & quello di educare e formare i candidati del master
ai principi fondamentali delle anomalie congenite multiple e delle sindromi, la loro
identificazione, la diagnosi e la consulenza genetica, le correlazioni genotipo/fenotipo,
l'introduzione alle tecniche di comunicazione a consulenza genetica, e la genomica funzionale. Il
programma di formazione ha durata di 1 anno. Gli studenti si muoveranno mensilmente in 8
diversi posti di formazione per stage settimanali. In ogni luogo, gli studenti riceveranno una
lezione principale al giorno (di solito al mattino); il tempo restante del mattino e il pomeriggio
verranno utilizzati per le analisi cliniche e le consulenze. Grazie a questo programma gli studenti
potranno venire a conoscenza dei servizi clinici di genetica presenti in Italia, utili per i futuri
programmi di formazione e le posizioni. Le lezioni sono organizzate in 8 aree principali:
Propedeutica, Sindromi da instabilita genomica, Disabilita intellettive sindromiche, genetica del
cancro, disturbi scheletrici, malattie cardiache e muscolari, Gestione delle sindromi genetiche,
Sindromi da microdelezione / microduplicazione.

Dal 2013 e coordinatore del Master Universitario di I livello in “Patologia Genetico - Molecolare”
Obiettivi Formativi: conoscenze approfondite sulla struttura e funzione del genoma e sulle
tecniche di analisi relative; conoscenze dettagliate su processi chiave delle principali malattie
genetiche nell'uomo; conoscenze dettagliate su processi chiave di cancerogenesi e di
progressione tumorale, incluse struttura e funzione di oncogeni ed oncosoppressori e dei
corrispondenti processi cellulari normali in cui sono coinvolti; conoscenze approfondite sul
trascrittoma di lesioni neoplastiche e sulle tecniche di analisi corrispondenti (DNA microarray);
conoscenze approfondite su struttura e funzioni di proteine coinvolte in processi chiave di
patologia genetica oncologica e non oncologica e dei corrispondenti processi cellulari normali in
cui sono coinvolte; conoscenze sulle tecniche di analisi corrispondenti; capacita di analisi
integrata di dati genome-wide e di dati tradizionali morfologici e funzionali; controllo di qualita
e validazione basata su evidenze sperimentali in studi clinici controllati - padronanza ed
esperienza pratica nelle principali metodologie correntemente utilizzate in biotecnologie
molecolari e cellulari; competenze adeguate per l'analisi di procedure di screening
biotecnologiche, a fini diagnostici, prognostici e predittivi di risposta ai farmaci; conoscenze
teoriche e pratiche sulle metodologie bio-informatiche utilizzate in analisi di dati; conoscenze
teoriche e pratiche sulle principali metodiche citogenetiche di analisi del genoma umano;
conoscenza in forma scritta e orale della lingua inglese scientifica. SBOCCHI PROFESSIONALI 11
diplomato nel Master in Patologia Genetico-Molecolare potra operare, con funzioni di elevata
responsabilita, nei seguenti ambiti: Aziende Ospedaliere, Universita e ditte private che si
occupano di test genetici in ambito pre- e post-natale, analisi di dati genomici, sviluppo di
procedure diagnostiche, prognostiche e predittive, basate su tecnologie di ultima generazione.

Dal 2016 ¢ coordinatore del Master Universitario di I livello in “Genetic Counsellors and
Nurses”

Obiettivi: Formare una figura professionale di genetic counsellor, sulla base delle competenze
acquisite durante il corso di studi delle professioni sanitarie in particolare infermieristica ed
ostetrica ed altri corsi di laurea in ambito sanitario, attraverso ’acquisizione dei principi e delle
pratiche della genetica clinica, medica e di laboratorio. Gli aspetti scientifici della genetica
costituiscono una parte importante della formazione. Un elemento fondamentale e qualificante &
rappresentato dall’approfondimento degli aspetti psicosociali della genetica, delle capacita
relazionali (saper essere) e delle competenze nella conduzione della consulenza genetica (saper
fare). Inoltre vi sara un particolare riguardo al lavoro in équipe e multidisciplinare e
I’approfondimento delle buone pratiche cliniche in Genetica Medica. Nei paesi anglosassoni il
genetic counsellor e parte integrante dei servizi di genetica dove ha un ruolo fondamentale nello
svolgimento delle attivita cliniche. In Italia, I’auspicabile inserimento di tale figura nei servizi di
Genetica € ancora lontana sebbene esistano sporadiche esperienze su base locale. Risulta
pertanto fondamentale intraprendere dei percorsi formativi specialistici e professionalizzanti. Il




mondo della genetica € in continua evoluzione e questo determina la necessita di essere

continuamente aggiornati sulle molteplici situazioni che si possono presentare in ogni campo di







applicazione. Al termine del Master il partecipante dovra essere in grado di affiancare il medico
genetista nei principali ambiti di consulenza genetica e condurre autonomamente le consulenze
genetiche per le quali non é richiesta I'effettuazione di una valutazione clinica al paziente e/o di
una diagnosi clinica. Tra queste sono incluse le consulenze genetiche prenatali, le consulenze
genetiche preconcezionali e per infertilita, e le consulenze genetiche oncologiche. Verranno
introdotte le tecniche di comunicazione utili per condurre una consulenza genetica. Il Master si
articolera in lezioni formali e attivita pratiche. Il programma formativo dura 1 anno e impegna in
totale 8 settimane. In ognuna delle settimane il partecipante impieghera la maggior parte del
tempo nelle sedute di consulenza genetica. Ricevera inoltre lezioni formali (generalmente la
mattina). Il masterizzando dovra acquisire conoscenze approfondite sui meccanismi genetici alla
base delle malattie monogeniche, delle malattie mitocondriali, delle malattie cromosomiche,
delle malattie multifattoriali, dei tumori ereditari. Dovra inoltre dimostrare di aver compreso le
principali tecniche di citogenetica, citogenetica molecolare di biologia molecolare e quali sono le
loro applicazioni. Parte fondamentale del corso & conoscere le principali modalita di svolgimento
di una consulenza genetica. Con questo tipo di programma i partecipanti prenderanno contatto
con i servizi di genetica clinica, utili per futuri programmi di formazione e di impiego. Il
partecipante assistera alle lezioni formali organizzate a Siena e potra svolgere il tirocinio in una
sede specifica previo accordo con la direzione.

CORSI DI LAUREA MAGISTRALE

Nel 2018 e stato istituito il Corso di Laurea Magistrale in Genetic Counsellors, di cui la Prof.ssa
Renieri e Presidente.

Il corso di Laurea Magistrale in Genetic Counsellors LM-9 ha I'obiettivo di sviluppare le
conoscenze e le abilita necessarie allo svolgimento della professione di counsellor da parte di
figure sanitarie non mediche nell'ambito di strutture di genetica clinica, dove operino genetisti
clinici con laurea magistrale in medicina e chirurgia e specializzazione in genetica medica, sia in
ambito pubblico che privato.

Il percorso formativo affronta i principi della genetica e della genetica medica che verranno
sviluppati soprattutto nel primo anno del corso di studio. Gia dal primo anno verranno
introdotte le basi degli aspetti legislativi che impattano sulle nuove conoscenze del genoma
umano e la loro interpretazione. Verranno affrontati tutti gli ambiti di attuazione della
consulenza genetica (ad esempio ambito prenatale, preconcezionale, pediatrico, dell'adulto, ecc)
toccando i pit1 aggiornati aspetti diagnostici e terapeutici ad oggi disponibili per le malattie
genetiche. Una volta acquisite le conoscenze di genetica umana e medica, durante il secondo
anno lo studente acquisira le basi delle tecniche del counselling soprattutto considerando le
implicazioni psicologiche inerenti la diagnosi di malattia genetica per il singolo e per la famiglia.
L'intero percorso formativo si articolera avvalendosi delle competenze di esperti qualificati
italiani e stranieri.

Tra gli obiettivi del corso si individuano: 1'acquisizione dei principi e delle pratiche della
genetica (BIO/18), genetica medica e di laboratorio (MED/03); I'approfondimento degli aspetti
psicosociali della genetica (M-PSI/01), delle capacita relazionali (saper essere) e delle
competenze nella conduzione della consulenza genetica (saper fare) (MED/03); I'acquisizione
delle tecniche di comunicazione utili per condurre una consulenza genetica (MED/03 e M-
PSI/01). Lungo tutto il percorso formativo del Corso di Laurea Magistrale gli insegnamenti
teorici trovano applicazione e verifica nelle attivita di tirocinio pratico curriculare, che sono
fondamentali per la preparazione all'esercizio della professione di genetic counsellor (BIO/18 e
MED/03). In particolare l'attivita pratica in sessioni di counselling diviene impegno primario
dello studente, con la finalita di svilupparne capacita decisionale, autonomia operativa, abilita
gestionali e di relazione con i pazienti. Viene dato particolare riguardo al lavoro in équipe e
multidisciplinare e all'approfondimento delle buone pratiche cliniche in Genetica Medica
(MED/03, MED/06, MED/26, MED/40).

Al termine del Corso di studi il partecipante dovra essere in grado di affiancare il medico
genetista nei principali ambiti di consulenza genetica e condurre autonomamente le consulenze
genetiche per le quali non e richiesta l'effettuazione di una valutazione clinica al paziente e/o di




una diagnosi clinica. Tra queste sono incluse le consulenze genetiche prenatali, le consulenze




genetiche preconcezionali e per infertilita, e le consulenze genetiche oncologiche.
Con l'elaborazione delle tesi di laurea si valuta infine I'attitudine degli studenti a svolgere
ricerche bibliografiche ed attivita sperimentali e cliniche.

ATTIVITA' ASSISTENZIALE

RESPONSABILITA” STRUTTURA COMPLESSA
Dal 2011 la Prof. Renieri & responsabile della Unita Operativa Complessa di Genetica Medica
presso I’Azienda Ospedaliera Universitaria Senese. Nell’ambito di tale Unita Operativa
Complessa coordina 1 amministrativo, 2 infermiere, 3 medici, 8 biologi, 2 tecnico, 5 dottorandi e
11 specializzandi (5 medici e 6 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 mq dedicati a segreteria, direzione e servizi, 270 mq a
laboratorio e 60 mq ad ambulatori. Sono presenti 2 ambulatori, uno per le visite e uno per le
consulenze genetiche con i familiari.
L’ U.O.C. di Genetica Medica e certificata ISO9001 e ISO15189.
Altre informazioni utili sulla struttura si trovano al sito web:
http://www.ao-siena.toscana.it/laboratorio/genetica medica.htm.

RESPONSABILITA” DIAGNOSI MOLECOLARI
Ha coordinato I'esecuzione di circa 2900 indagini molecolari (casi indice) presso la Genetica
Medica di Siena nelle seguenti patologie:

Alcaptonuria dal 2012

Alport (Sindrome di), autosomica recessiva dal 1991

Alport (Sindrome di), legata all'X dal 1991
Alzheimer, ApoE dal 1997
Charcot-Marie-Tooth type IA (CMTIA) dal 2000

Cohen (Sindrome di) dal 2004
Distrofia facio-scapolo-omerale dal 1996
Distrofia oculofaringea dal 2001

Fibrosi polmonare dal 2011
Glaucoma Familiare dal 1996
Huntington (Malattia di) dal 2002

Ittiosi da deficit di steroido-solfatasi, legata all'X dal 1994
Leiomiomatosi e Alport, sindrome da geni contigui dal 1994

Lesch Nyhan (Sindrome di) dal 2000
Neuropatie periferiche dal 2002
Parkinson (Malattia di) dal 1997
Rene policistico dell'adulto dal 1994
Retinoblastoma dal 2000
Retinoschisi dal 1999
Rett (Sindrome di) dal 1999
Ritardo mentale (Telomeri/array-CGH) dal 2006
WAGR dal 1994

dal 1994
Williams (Sindrome di)
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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 2001 ad oggi ha coordinato come direttore della UOC Genetica Medica 9900 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.
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.

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)
-.EBMG (European Board of Medical Genetics), a professional organism of ESHG (dal 2014)
-SIGU representative within UEMS (Union Européenne des Médecins Spécialistes - European
Union of Medical Specialists) dal 2013 al 2016
- European Society of Human Reproduction and Embryology (ESHRE) dal 2016
- Secretary of Clinical Genetics Section within UEMS (Union Européenne des Médecins
Spécialistes - European Union of Medical Specialists) dal 1° Gennaio, 2017
-Coordinatore del Working Group of Clinical Genetics of the Italian Society of Human Genetics
(SIGU) dal 2014
-Membro del Comitato Etico dell’Azienda Ospedaliera Universitaria Senese, Siena, Italy dal 2016
- Coordinatore del Network for Italian Genomes (NIG) dal 2017
. Membro del “Committee for Advanced Therapies” (CAT) at the European Medicines
Agency (EMA) dal 2019

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

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
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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

- Evaluator for National Assessment of Research Quality (VQR) 2012 for research
products 2004-

2010

- Component of Scientific Commitee for National Academic Qualification (ASN) 2012 and
2013

- OTKA proposal for National Scientific Research Fund in Hungary 2013

- Evaluator for National Assessment of Research Quality (VQR) 2016 for research
products 20112014

COMITATI EDITORIALI
- Giornale Italiano di Nefrologia
- Section Editor di European Journal of Human Genetics (EJHG) from 2014

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.

2) Renieri A, Conticello S, Pinto AM, Meloni I, Daga S, Donati F, Croci S,
Lopergolo D. “CRISPR-Cas system for gene therapy” (Patent application N°
102018000020230) for the use of CRISPR/Cas9 technology in rare genetic diseases.

December 19, 2018.
3) Renieri A, Conticello S, Donati F, Niccheri F, Mari F, Papa FT, Lorenzetti
FC. “Sistema

CRISPR-Cas per I'editing genomico” (Patent application N° 102018000009431) for the
employment of CRISPR/Cpf1 technology for specific delivery of suicide gene in cancer cells
mutated in TP53. October 15, 2018.

DESCRIZIONE ATTIVITA' DI RICERCA

L'attivita 'di ricerca & testimoniata da 234 pubblicazioni originali per un totale di IF di
1.024,448. E’ inoltre autrice di 6 capitoli di libri, 9 review su invito, e di un N&V sulla rivista Nat
Genet. Inoltre, ha partecipato a congressi con 216 poster, 105 comunicazioni orali e pit di 50
relazioni su invito. Ha un H-index di 40 (update Aprile 2019), con un numero di citazioni totali
di 6,206 e un numero di articoli negli ultimi 10 anni di 127.

E possibile consultare Iattivita di ricerca della Prof. Renieri alla sua pagina docente:
http://unisi-sito04.prod.cineca.it/it/dipartimento/personale/docenti/renieri-alessandra.

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) Renieri A, De Marchi M.
New approaches to the DNA diagnosis of Alport syndrome. Contrib
Nephrol. 1996;117:183-97. Review.
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C) 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.

D) Frasca GM, Onetti-Muda A, Renieri A.

Thin glomerular basement membrane disease.







J Nephrol. 2000 Jan-Feb;13(1):15-9. Review.

E) Renieri A, Giordano N, Geraci S, Gennari C. [Molecular genetics and
bone diseases].
Ann Ist Super Sanita. 2000;36(1):89-98. Review.

F) Loré F, Talidis F, Di Cairano G, Renieri A.
Multiple endocrine neoplasia type 2 syndromes may be associated with renal malformations. ]
Intern Med. 2001 Jul;250(1):37-42. Review.

G) Renieri A, Meloni I, Longo I, Ariani F, Mari F, Pescucci C, Cambi F.
Rett syndrome: the complex nature of a monogenic disease. |
Mol Med. 2003 Jun;81(6):346-54. Review.

H) 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.
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