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Nome
Indirizzo

Telefono
E-mail
Nazionalita
Codice Fiscale

Luogo di nascita
Data di nascita

ESPERIENZA LAVORATIVA

CASTORIMARCO

[taliana

POSIZIONE ATTUALE

Dal Marzo 2017 ad oggi: Direttore Unita Operativa Complessa (ex Dirigente Medico Il Livello) di
Genetica Medica presso Fondazione IRCCS-Casa Sollievo della Sofferenza (San Giovanni
Rotondo, Foggia).

Dal Marzo 2017 ad oggi: Referente di Presidio Rete Malattie Rare Regione Puglia presso
Fondazione IRCCS-Casa Sollievo della Sofferenza.

Dal Gennaio 2022 ad oggi: Institutional Representative Fondazione IRCCS-Casa Sollievo della
Sofferenza, ReCONNET - European Reference Network for Rare and Uncommon Diseases
(musculoskeletal disorders) presso la Commissione Europea.

Dal Gennaio 2022 ad oggi: Institutional Representative Fondazione IRCCS-Casa Sollievo della
Sofferenza, ERN-SKIN — European Reference Network for Rare and Uncommon Diseases (skin
disorders) presso la Commissione Europea.

Altri incarichi istituzionali
Dal Marzo 2019 ad oggi: Coordinatore del Gruppo di Lavoro per la Rete Provinciale Malattie
Rare della Provincia di Foggia.

Impegni associativi

e Membro del “Medical and Scientific Board” della “The Ehlers-Danlos Society”
(https://www.ehlers-danlos.com/our-boards/).

e Membro del “Hypermobile EDS and Hypermobility Spectrum Disorders Working Group”
dello “International Consortium on Ehlers-Danlos syndromes and related disorders”
(https://www.ehlers-danlos.com/committees/).

o Membro del Comitato Scientifico dell’Associazione per la Ricerca Cura ed Assistenza
Sindromi i Ehlers-Danlos e  patologie  Correlate ~ (ARCASED)
(https://associazione.arcased.it/presentazione-cms).

e Membro del Comitato Tecnico-Scientifico dellAssociazione AISP (Associazione
Italiana Sindrome di Poland) (https://www.sindromedipoland.org/chi-siamo/).

e Membro del Comitato Scientifico dell’Associazione Malformazioni Linfatiche
(https://www.associazione-malformazioni-linfatiche.org/?page id=8).

e Presidente Onorario (Président d’'Honneur) del Groupe d'Etude et de Recherche du
Syndrome Ehlers-Danlos - GERSED Belgique (https://gersedbelgique.com/).

PRECEDENTI ATTIVITA’ E CARICHE
Dal Febbraio 2019 al 31 Dicembre 2021: External Expert per la tematica “EDS” nell'ambito del
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ReCONNET European Reference Network (rete europea di expertise per le patologie
muscoloscheletriche rare e a bassa frequenza).

Dall’Aprile 2015 al Marzo 2021: membro del comitato scientifico (Comité Scientifique) del
Groupe d'Etude et de Recherche du Syndrome Ehlers-Danlos - GERSED
(http://www.gersed.com/comite-scientifique).

Dal 2013 al 2019: Consulente Tecnico d'Ufficio (CTU) presso il Tribunale di Roma, sezione
Civile.

Dal Dicembre 2009 a Febbraio 2017: dirigente medico di | livello (Genetica Medica;
approvazione graduatoria Dicembre 2007) - U.O.C. Laboratorio di Genetica Medica, Azienda
Ospedaliera San Camillo-Forlanini, Roma.

Dal Giugno 2010 al Febbraio 2017: Referente Aziendale (AO San Camillo-Forlanini) per
specifiche Patologie Rare (secondo DM 279/2001) per il Registro Regionale Malattie Rare -
Regione Lazio.

Dal Gennaio 2014 a Febbraio 2017: incarico alfa3 per “le patologie ereditarie del tessuto
connettivo”.

Giugno 2008 - Dicembre 2009: medico contrattista per attivita ambulatoriale - U.O.C.
Laboratorio di Genetica Medica (direttore: prof.ssa Paola Grammatico), Azienda Ospedaliera
San Camillo-Forlanini, Roma.

Dal Dicembre 2016 al Febbraio 2017: Rappresentante Aziendale (AO San Camillo-Forlanini) per
I'European Reference Network sulle malattie rare del tessuto connettivo e muscolo scheletriche
(sindromi di Ehlers-Danlos).

PRECEDENTI ATTIVITA’ DI FORMAZIONE E RICERCA

27 Settembre - 8 Ottobre 2010: Sabbatical activity presso il Dipartimento di Genetica
Medica/Pediatria presso la University of Utah, Salt Lake City, Utah.

Novembre 2009 — Ottobre 2012: dottorando di ricerca — Genetica Medica, Dipartimento di
Medicina Sperimentale, “Sapienza” Universita di Roma.

Ottobre 2008 — Ottobre 2009: collaboratore scientifico - Laboratorio di Biologia Molecolare e
Cellulare (direttore: Prof.ssa Giovanna Zambruno), Istituto Dermopatico delllmmacolata —
IRCCS, Roma.

Marzo 2007 — Maggio 2008: medico frequentatore - U.0.C. Laboratorio di Genetica Medica
(direttore: prof.ssa Paola Grammatico), Azienda Ospedaliera San Camillo-Forlanini, Roma.
Dicembre 2006 — Giugno 2008: contrattista medico - Laboratorio di Biologia Molecolare e
Cellulare (direttore: Prof.ssa Giovanna Zambruno), Istituto Dermopatico dellimmacolata —
IRCCS, Roma.

Dicembre 2005 — Novembre 2006: medico specializzando - Laboratorio di Biologia Molecolare e
Cellulare (direttore: Prof.ssa Giovanna Zambruno), Istituto Dermopatico delllmmacolata -
IRCCS, Roma.

Gennaio 2003 - Novembre 2006: medico specializzando - U.O.C. Laboratorio di Genetica
Medica (direttore: prof.ssa Paola Grammatico), Azienda Ospedaliera San Camillo-Forlanini,
Roma.

Novembre 2002 - Ottobre 2006: medico specializzando (genetica clinica, genetica molecolare,
citogenetica) - Istituto CSS-Mendel (direttore: prof. Bruno Dallapiccola), Roma.

Ottobre 2002 - Ottobre 2006: medico specializzando - radiologia pediatrica (prof. Mario Roggini),
Clinica Pediatrica, Policlinico “Umberto I”, Roma.

TITOLI

23 luglio 1996: Diploma di maturita classica con votazione 60/60. Liceo “Virgilio” di Roma.

8 novembre 2002: Laurea in Medicina e Chirurgia con votazione 110/110 e lode. Titolo della
tesi: “Il gene DRD5 come fattore di suscettibilita per la distonia cervicale” (Relatore: Prof. Bruno
Dallapiccola). Universita “la Sapienza” di Roma.

18 novembre 2003: Iscrizione all’albo dei medici-chirurghi ed odontoiatri della Provincia di
Roma con numero d’ordine M 52823.

22 novembre 2006: Specializzazione in Genetica Medica con votazione 70/70 e lode. Titolo
della tesi: “Contributo alla conoscenza degli aspetti clinici e molecolari della sindrome di Joubert
e sindromi correlate” (Relatore: Prof. Bruno Dallapiccola). Universita “la Sapienza” di Roma.

14 febbraio 2013: Dottorato di Ricerca in Genetica Medica con votazione Ottimo. Titolo della
tesi: “Caratterizzazione degli aspetti neuromotori e correlazioni genotipo-fenotipo nelle sindromi
di Ehlers-Danlos: verso nuove prospettive terapeutiche” (Relatore: Prof.ssa Paola Grammatico).
Universita “la Sapienza” di Roma.

19 Ottobre 2018: Abilitazione Nazionale a Professore Il Fascia — Settore Concorsuale 06/A1
- Genetica Medica (quinto quadrimestre Abilitazione Scientifica Nazionale 2016-2018), valido
fino al 19 Ottobre 2029 (https://asn16.cineca.it/pubblico/miur/esito-abilitato/06%252FA1/2/5).

30 settembre 2019: Certificato di Formazione Manageriale con esito positivo. Corso di
formazione manageriale per dirigenti sanitari incaricati della Direzione di Struttura Complessa.
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CAPACITA E COMPETENZE PERSONALI
MADRELINGUA

ALTRA LINGUA

* Capacita di lettura

* Capacita di scrittura

+ Capacita di espressione orale

CAPACITA E COMPETENZE TECNICHE

Rilasciato ai sensi del D.LGS. 502/92 e SS.MM.1., del Decreto del Presidente della Repubblica
484 del 10-12-1997, del Decreto del Ministero della Sanita del 01-08-2000 e dell’Accordo tra il
Ministero della Salute, le Regioni e le Province Autonome di Trento e Bolzano del 10-07-2003.
24 Settembre 2022: Abilitazione Nazionale a Professore | Fascia — Settore Concorsuale
06/A1 — Genetica Medica (terzo quadrimestre Abilitazione Scientifica Nazionale 2021-2023),
valido fino al 24 Settembre 2033  (https:/asn21.cineca.it/pubblico/miur/esito-
abilitato/06%252FA1/1/3).

SOCIETA’ SCIENTIFICHE
Societa Italiana di Genetica Umana
The Ehlers-Danlos Society

ITALIANO
Inglese
OTTIMA
OTTIMA
BUONA

ESPERIENZA MANAGERIALE

Dal marzo 2017, il dr. Marco Castori & il direttore medico della Unita Operativa Complessa di
Genetica Medica presso Fondazione IRCCS-Casa Sollievo della Sofferenza, composta
attualmente da tre dirigenti medici (incluso il direttore), undici dirigenti biologi, un coordinatore,
sette tecnici di laboratorio, tre infermieri, un bioinformatico e una unita di personale
amministrativo a tempo indeterminato/determinato. A questi, si aggiungono attualmente un
bioinformatico, due biologi e un tecnico di laboratorio con contratti di collaborazione su fondi
sanitari. Nel 2023, I'attivita produttiva sanitaria dell'unita & corrisposta a 7.340.000 euro, a cui &
stato associato un budget di spesa pari a 1.435.000 euro relativo ai beni consumabili. Nel
triennio 2022-2024, ai proventi relativi all'attivita sanitaria si sono aggiunti finanziamenti specifici
per cui il dr. Marco Castori risulta principal investigator e relativi ad un progetto Ricerca
Finalizzata 2021 (RF-2021-12373524; progetto triennale; 460.000 euro), un progetto PNRR
2023 (PNRR-MCNT2-2023-12377305; progetto biennale; 1.000.000 euro) ed un progetto
finanziato dall’Associazione di Pazienti “con Giacomo contro Ehlers-Danlos vascolare” (progetto
biennale; 100.000 euro).

L'attivita produttiva sanitaria dell'Unita diretta si misura in termini di prestazioni ambulatoriali, che
hanno compreso, per il 2023, 1718 visite per malattie rare, malattie genetiche in epoca post-
natale e quesiti di oncogenetica, 5169 analisi genetiche di cui 2313 con tecnologia NGS (2.135
analisi su pannelli multigenici e 178 esomi) e 617 su piattaforma Array. L'attivita ambulatoriale
medica si declina principalmente in ambulatori monospecialistici dedicati a oncogenetica,
malattie rare, disturbi del neurosviluppo e cardiogenetica e in ambulatori multispecialistici
dedicati alloncogenetica, alla cardiogenetica e alle malformazioni craniofacciali in
collaborazione, rispettivamente, con la psicologia clinica, cardiologia e chirurgia maxillo-facciale.
L'attivita produttiva scientifica si misura in termini di finanziamenti ottenuti (vedi sopra) e
pubblicazioni scientifiche. Nel secondo caso, nel triennio 2022-2024, il dr. Marco Castori € stato
co-autore di 27 articoli scientifici su riviste peer-reviewed.

Le attivita ambulatoriale medica, di diagnostica di laboratorio e di ricerca dell'Unita diretta sono
allineate lungo un unico processo produttivo che consiste di tre principali aree di produzione e
sviluppo: la cardiogenetica e le patologie ereditarie del tessuto connettivo, le patologie del
neurosviluppo e 'oncogenetica costituzionale.

ATTIVITA ISTITUZIONALE (MALATTIE RARE)

L'impegno del dr. Marco Castori nel settore delle malattie rare nasce nel periodo di tesi di laurea
e successivamente in quello della specializzazione in Genetica Medica. In entrambe le
circostanze I'oggetto di tesi sono state malattie rare (distonie primarie e sindrome di Joubert —
vedi formazione). In occasione dell'assunzione come dirigente medico presso la UOC
Laboratorio di Genetica Medica della AO San Camillo-Forlanini di Roma, al dr. Marco Castori
sono stati assegnati specifici codici di malattia rara per i quali si & occupato della certificazione,
di emissione dei piani terapeutici e del follow-up clinico. Nel 2016, grazie al suo impegno, la
succitata AO ha ottenuto il suo tuttora unico riconoscimento nellambito degli European
Reference Networks on Rare and Complex Diseases, essendo inclusa nel ERN ReCONNET per
i numeri dichiarati in relazione alle sindromi di Ehlers-Danlos. In quell'anno, infatti, il dr. Marco
Castori era stato nominato institutional representative di AO San Camillo-Forlanini presso ERN
ReCONNET.




Dal 2017, presso Fondazione IRCCS-Casa Sollievo della Sofferenza, oltre al ruolo di direttore
medico della UOC Genetica Medica, il dr. Marco Castori &€ Referente di Presidio per la Rete
Regionale per le Malattie Rare Puglia. Da allora, monitora le attivita svolte da 13 unita operative
della Fondazione in tema di certificazione di malattia rara ed emissione di programmi terapeutici
personalizzati per un totale di 149 codici di esenzione per malattia rara. Di questi, 73 sono
assegnati direttamente alla UOC Genetica Medica da lui diretta. Dal 2018, il dr. Marco Castori
ha istituito presso la Fondazione uno Sportello Malattie Rare a cui & assegnata una unita
infermieristica a tempo pieno dal lunedi al venerdi. Grazie allo Sportello Malattie Rare & stato
possibile, per la prima volta, quantificare I'impegno della Fondazione in materia di malattie rare.
Anche grazie a questo, presso il CUP aziendale, sono stati ufficializzati una serie di ambulatori o
slot ambulatoriali dedicati alle malattie rare in varie unita operative, tra cui, ad esempio,
Pediatria, Neurologia, Endocrinologia, Reumatologia e Dermatologia.

Dal Gennaio 2022, Fondazione IRCCS-Casa Sollievo della Sofferenza & membro di ERN
ReCONNET e ERN-SKIN per le attivita svolte nell'ambito delle sindromi di Ehlers-Danlos. Per
entrambi gli ERN, il dr. Marco Castori & institutional representative. Dal Gennaio 2023, sempre
grazie alle attivita svolte presso la UOC Genetica Medica, Fondazione IRCCS-Casa Sollievo
della Sofferenza € annoverato tra i 17 Centers of Excellence della Ehlers-Danlos Society. Il dr.
Marco Castori &€ membro del comitato medico-scientifico della Ehlers-Danlos Society ed &
membro dei comitati medico-scientifici di alcune associazioni di pazienti italiani.

Ad oggi, tutti i finanziamenti ottenuti per attivita scientifica e tutte le pubblicazioni scientifiche del
dr. Marco Castori sono stati nel settore delle Malattie Rare.

ATTIVITA’ DIDATTICA E FORMATIVA

INSEGNAMENTI

2018/2024 Docente aggregato per l'insegnamento di “Genetica Medica”, Scuola di
Specializzazione in Genetica Medica, Facolta di Medicina e Chirurgia,
Universita Aldo Moro, Bari.

2015/2017 Docente aggregato per l'insegnamento di “Genetica Medica”, Scuola di
Specializzazione in Ortognatodonzia, Facolta di Medicina e Odontoiatria,
Sapienza Universita di Roma, Policlinico Umberto I.

2011/2017 Docente in convenzione sanita per I'insegnamento di “Genetica Medica”,
Corso di Laurea (I livello) per Infermiere Professionale (Corso “M”), Sapienza
Universita di Roma, c/o AO San Camillo-Forlanini.

2012/2015 Docente in convenzione sanita per l'insegnamento di “Biologia Applicata”,
Corso di Laurea (I livello) per Infermiere Professionale (Corso “M”), Sapienza
Universita di Roma, c/o AO San Camillo-Forlanini.

2012/2014 Docente a contratto per I'insegnamento di “Consulenza Genetica”, Master di
I Livello in Diagnosi Prenatale e Patologia Fetale (direttore: prof.ssa Paola
Grammatico), Sapienza Universita di Roma, ¢/o AO San Camillo-Forlanini.

ATTIVITA DI TUTORAGGIO

2012/2013 Correlatore per tesi di laurea triennale (laureanda: lonela Chelo) in Scienze
Motorie Sport e Salute (L-22) con titolo “L’habitus nella sindrome di Ehlers-
Danlos variante ipermobile: studio antropometrico e clinico-ortopedico
dell'ipermobilita articolare generalizzata” presso I'Universita degli Studi di
Firenze.

2012/2013 Relatore per la tesi di master di Il livello (dr.ssa Stefania Santucci) in
diagnosi prenatale e patologia fetale con ftitolo “screening e diagnosi
prenatale delle displasie scheletriche: aspetti ecografici” presso I'Universita
degli Studi di Roma “Sapienza”.

2012/2013 Relatore per la tesi di master di Il livello (dr.ssa Santina Reitano) in diagnosi
prenatale e patologia fetale con titolo “Diagnosi prenatale di Sindrome di
Nager con ernia diaframmatica e una nuova mutazione del gene SF3B4”
presso I'Universita degli Studi di Roma “Sapienza”.

2014/2015 Correlatore per la tesi di laurea in “Tecniche di Laboratorio Biomedico”
(laureanda Elena Mihaela Tudor) con titolo “Scheletogenesi assiale nelle
aneuploidie umane: uno studio su 146 feti” presso I'Universita degli Studi di
Roma “Sapienza”.

2014/2015 Correlatore per la tesi di specializzazione in “Genetica Medica” (candidato
Dr.ssa Giulia Pascolini) con ftitolo “Studio radiologico dei difetti della
scheletogenesi assiale in 146 feti affetti da aneuploidia” presso I'Universita
degli Studi di Tor Vergata di Roma.

2015/2016 Correlatore per la tesi di specializzazione in “Genetica Medica” (candidato
Dr.ssa Silvia Morlino) con titolo “Contributo della genetica clinica alla
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caratterizzazione fenotipica ed alla gestione di patologie sindromi che: la
sindrome di Ehlers-Danlos di tipo ipermobile verso una nuova nosologia ed
una presa in carico multispecialistica” presso I'Universita degli Studi di Tor
Vergata di Roma.

2016/2017 Correlatore per la tesi di specializzazione in “Neuropsichiatria Infantile”

(candidato Dr.ssa Caterina Piedimonte) presso I'Universita degli Studi di
Roma “La Sapienza”.

2019/2020 Correlatore per la tesi di specializzazione in “Genetica Medica” dal titolo

“Implementazione di un workflow di analisi next-generation sequencing e di
interpretazione clinica delle varianti di sequenza in patologie geneticamente
e clinicamente eterogenee: I'esempio dei disturbi del neurosviluppo”
(candidato Dr. Pietro Palumbo) presso I'Universita degli Studi di Bari “Aldo
Moro”.

2021/2022 Relatore per la tesi di Master di Il Livello in “Bioinformatica e Data Science”

dal titolo “Specifications and validation of the ACMG/AMP criteria for clinical
interpretation of sequence variants in hereditary connective tissue disorders
associated to COL1A1, COL1A2, COL2A1, COL3A1, COL5A1, COL5A2,
COL11A1, COL11A2 and COL12A1" presso I'Universita degli Studi di Siena.

RELAZIONI AD INVITO IN CONGRESSI/CORSI NAZIONALI

1.

2.

3.

10.

1.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

18.

19.

Eziologia e genetica clinica delle malformazioni della mano. “Malformazioni della mano” (I
Incontro Annuale). Scuola Medica Ospedaliera, ASL RM E (Roma), 5 Ottobre 2006.
Genodermatosi. “Master Interateneo in Genetica Clinica: le malformazioni congenite”.
Istituto CSS-Mendel (Roma), 16 Marzo 2007.

Advances in genetica. “Le malattie rare in dermatologia pediatrica — Il giornate”. Hotel
Crowne Plaza (Roma), 23-24 Novembre 2007.

Genetica delle malformazioni della mano. “Malformazioni della Mano” (Il Incontro
Annuale). Scuola Medica Ospedaliera, ASL RM E (Roma), 23 e 30 Novembre 2007.
Genodermatosi con predisposizione ai tumori. “VIII corso di aggiornamento: genetica e
oncologia dermatologica”. Viareggio, 10-14 Marzo 2008.

Genetica delle malformazioni della mano. “Malformazioni della Mano” (lll Incontro
Annuale). Scuola Medica Ospedaliera e Ospedale Pediatrico Bambino Gesu (Roma). 13-
14 Novembre 2008.

Dismorfologia clinica: come orientarsi? “Le malattie rare in dermatologia pediatrica — IV
giornate”. Hotel Crowne Plaza (Roma), 21-22 Novembre 2008.

La consulenza genetica nel paziente con malformazioni della mano. “Principi terapeutici e
timing chirurgico nel trattamento delle malformazioni della mano”. Ordine Provinciale di
Roma dei Medici-Chirurghi e degli Odontoiatri (Roma), 6-7 Aprile 2009.

Screening genetici: test disponibili, quando proporli. “Aggiornamento sulle tecniche di
diagnostica fetale e perinatale: raccomandazioni dalle societa scientifiche”. Ospedale
Sandro Pertini, Roma. 25 Settembre 2009.

Disomia uniparentale: dalla teoria alla pratica. “Le malattie rare in dermatologia pediatrica
-V giornate”. Hotel Crowne Plaza (Roma), 20-21 Novembre 2009.

Sindrome di Bazex-Dupré-Christol. “Le malattie rare in dermatologia pediatrica — V
giornate”. Hotel Crowne Plaza (Roma), 20-21 Novembre 2009.

Sindrome di Ehlers-Danlos: vecchia genodermatosi, nuove prospettive. “Le malattie rare
in dermatologia pediatrica — V giornate”. Hotel Crowne Plaza (Roma), 20-21 Novembre
2009.

Genetica delle malformazioni della mano. “Malformazioni della Mano” (IV Corso Annuale).
Scuola Medica Ospedaliera e Ospedale Pediatrico Bambino Gesu (Roma). 17-18
Dicembre 2009.

Nuove prospettive della ricerca in riabilitazione: la sindrome di Ehlers-Danlos. “Quali
prospettive per la ricerca in riabilitazione”. Clinica Ortopedica, Sapienza Universita di
Roma. 6 Febbraio 2010.

Citogenetica classica e citogenetica molecolare. “Come utilizzare la diagnostica genetica”.
Neuromed-IRCCS, Pozzilli, Isernia, 6 Aprile 2010.

Malattie genetiche del collagene. “Le Malattie Rare in ambito Reumatologico: Aspetti
Clinici e Riabilitativi nelle Patologie del Tessuto Connettivo”. Ospedale S. M. Goretti,
Latina, 29 Aprile 2010.

IUGR e sindromi. “Master Neonatologia e Grand Round Clinici”, giornata di Genetica
Clinica. Policlinico Umberto I, Roma, 4 Maggio 2010.

Epidemiologia delle anomalie cromosomiche. “Corso avanzato di citogenetica
costituzionale: dal cariotipo convenzionale a quello molecolare”. E.O. Ospedali Galliera,
Genova, 21-22 Giugno 2010.

Presentazione e discussione di casi complessi in epoca pre- e post-natale. “Corso

5



20.

21.

22.

23.

24.

25.

26.

27.

28.

29.

30.

31.

32.

33.

34.

35.

36.

37.

38.

39.

40.

41.

42.

43.

avanzato di citogenetica costituzionale: dal cariotipo convenzionale a quello molecolare”.
E.O. Ospedali Galliera, Genova, 21-22 Giugno 2010.

Associazione cheratodermia palmoplantare-alopecia congenita. “Le malattie rare in
dermatologia pediatrica — VI giornate”. Hotel Crowne Plaza, Roma, 26-27 Novembre
2010.

Sindromi ad aumentato rischio neoplastico. “Conoscere per assistere: diagnosi e
assistenza sulle malattie rare per pediatri di libera scelta e medici di medicina generale”.
Nuovo Regina Margherita, Roma, 4 Dicembre 2010.

IUGR e sindromi. “Master Neonatologia e Grand Round Clinici®, giornata di Genetica
Clinica. Policlinico Umberto I, Roma, 5 Aprile 2011.

Genodermatosi ad aumentato rischio oncologico. “Scuola di Specializzazione in Genetica
Medica: Seminari Monotematici”. Policlinico Tor Vergata, Roma, 5 Maggio 2011.

La diagnostica genetica nella realta ospedaliera italiana. “51° Congresso Nazionale SNO”.
Centro dei Congressi, Fiera Nazionale della Sardegna, Cagliari, 18-21 Maggio 2011.
Genetica della cardiomiopatia ipertrofica. “Incontro con le famiglie - cardiomiopatie
ipertrofiche”. Azienda Ospedaliera S. Camillo-Forlanini, Roma, 18 giugno 2011.
L’ipermobilita articolare: aspetti clinico-diagnostici, gestionali e principi di terapia.
“Seminari ECM". Istituto CSS-Mendel, Roma, 28 giugno 2011.

Introduzione: embriogenesi, dismebriogenesi ed epidemiologia dei difetti congeniti. “Il
percorso multidisciplinare diagnostico del feto con patologia genetico-malformativa”.
Accademia Nazionale di Medicina. Genova, 10-11 ottobre 2011.

L'esame radiografico fetale. “Il percorso multidisciplinare diagnostico del feto con
patologia genetico-malformativa”. Accademia Nazionale di Medicina. Genova, 10-11
ottobre 2011.

Epidemiologia delle patologie cromosomiche e I'aborto cromosomico. ‘Il percorso
multidisciplinare diagnostico del feto con patologia genetico-malformativa”. Accademia
Nazionale di Medicina. Genova, 10-11 ottobre 2011.

Presentazione di casi clinici interattivi: 'esperienza dell’A.O. San Camillo-Forlanini. “Il
percorso multidisciplinare diagnostico del feto con patologia genetico-malformativa”.
Accademia Nazionale di Medicina. Genova, 10-11 ottobre 2011.

Mosaicismi cutanei: cosa sono?. “Le malattie rare in dermatologia pediatrica — VI
giornate”. Hotel Crowne Plaza, Roma, 18-19 Novembre 2011.

Aspetti fisiopatologici della ipermobilita articolare. “Seminari ECM”. UOC Laboratorio di
Genetica Medica. Azienda Ospedaliera San Camillo-Forlanini. Roma, 13 febbraio 2012.
Introduzione: embriogenesi, disembriogenesi ed epidemiologia dei difetti congeniti. “Il
percorso multidisciplinare diagnostico del feto con patologia genetico-malformativa — |I
Edizione”. Accademia Nazionale di Medicina. Genova, 19-20 marzo 2012.

L'esame radiografico fetale. “Il percorso multidisciplinare diagnostico del feto con
patologia genetico-malformativa — Il Edizione”. Accademia Nazionale di Medicina.
Genova, 19-20 marzo 2012.

Epidemiologia delle patologie cromosomiche e I'aborto cromosomico. “Il percorso

multidisciplinare diagnostico del feto con patologia genetico-malformativa — Il Edizione”.
Accademia Nazionale di Medicina. Genova, 19-20 marzo 2012.

Presentazione di casi clinici interattivi: 'esperienza dell’A.O. San Camillo-Forlanini. “Il
percorso multidisciplinare diagnostico del feto con patologia genetico-malformativa — |I
Edizione”. Accademia Nazionale di Medicina. Genova, 19-20 marzo 2012.

IUGR e sindromi. “Master Neonatologia e Grand Round Clinici”, giornata di Genetica
Clinica. Policlinico Umberto I, Roma, 8 Maggio 2012.

Genodermatosi e patologie ereditarie del tessuto connettivo. “Brainstorming su prassi
cliniche e scientifiche del’Azienda Ospedaliera San Camillo-Forlanini — Percorsi
diagnostico-assistenziali e ricerca scientifica nelle malattie rare”. Azienda Ospedaliera
San Camillo-Forlanini. Roma, 26 maggio 2012.

Percorsi diagnostici postnatale. “Corso avanzato di citogenetica costituzionale: il cariotipo
molecolare perché, quando e come. lll edizione”. E.O. Ospedali Galliera, Genova, 13-15
Giugno 2012.

Sindromi di Ehlers-Danlos: novita clinico-terapeutiche. “Le malattie rare in dermatologia
pediatrica — VIl giornate”. Hotel Crowne Plaza, Roma, 16-17 Novembre 2012.
Introduzione: embriogenesi, disembriogenesi ed epidemiologia dei difetti congeniti. “Il
percorso multidisciplinare diagnostico del feto con patologia genetico-malformativa — Il
Edizione”. Accademia Nazionale di Medicina. Genova, 18-19 marzo 2013.

L'esame radiografico fetale. “Il percorso multidisciplinare diagnostico del feto con

patologia genetico-malformativa — IlI Edizione”. Accademia Nazionale di Medicina.
Genova, 18-19 marzo 2013.
Epidemiologia delle patologie cromosomiche e I'aborto cromosomico. “Il percorso

multidisciplinare diagnostico del feto con patologia genetico-malformativa — Il Edizione”.
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Accademia Nazionale di Medicina. Genova, 18-19 marzo 2013.

Presentazione di casi clinici interattivi: I'esperienza dell’A.O. San Camillo-Forlanini. “Il
percorso multidisciplinare diagnostico del feto con patologia genetico-malformativa — Il
Edizione”. Accademia Nazionale di Medicina. Genova, 18-19 marzo 2013.

Ipermobilita articolare, omeostasi e patologia sistemica: disabilita ed assistenza delle
sindromi di Ehlers-Danlos (e patologie correlate). Malattie Rare — Ricerca, Assistenza,
Rispetto, Evidenza. Azienda Ospedaliera San Camillo-Forlanini. Roma, 8 aprile 2013.
Genetica: consulenza genetica pre e post aborto. nuove metodiche. Breakfast meeting:
Gruppo interdisciplinare interruzione di gravidanza oltre il 90° giorno. Azienda
Ospedaliera San Camillo-Forlanini. Roma, 18 aprile 2013.

Il neonato con IUGR. “Master Universitario di Il livello in Neonatologia®, giornata di
Genetica Clinica. Policlinico Umberto |, Roma, 14 Maggio 2013.

Mosaicismi cutanei. 52° Congresso ADOI. Palazzo Ducale, Lucca, 18-21 Settembre 2013.
Le sindromi di Ehlers-Danlos e patologie correlate. 52° Congresso ADOI. Palazzo Ducale,
Lucca, 18-21 Settembre 2013.

Amiloidosi TTR: la diagnosi genetica. Le amiloidosi sistemiche: come riconoscere e
interpretare i dati clinici e strumentali per una corretta diagnosi. Complesso Monumentale
S. Spirito, Roma, 3-24 Ottobre 2013.

Sindromi con malformazioni delle mani. “Le malattie rare in dermatologia pediatrica — IX
giornate”. Hotel Crowne Plaza, Roma, 15-16 Novembre 2013.

Pediatria-genetica. “Ricerca e Confronti” Malattie Rare. p63 Sindrome E.E.C. International
NetWork Word Communication Onlus. Complesso San Gaetano, Padova, 22-23
Novembre 2013.

La cute e le malattie genetiche. “Appropriatezza diagnostica e prescrittiva; tra casi clinici e
linee guida — Incontri pediatrici serali del San Camillo”. Azienda Ospedaliera San Camillo-
Forlanini, Roma, 20 Febbraio — 18 Dicembre 2013 (27 Novembre 2013).

Fragili per il “Dolore”: sindrome di Ehlers Danlos. “Uniti per Assistere - Le Malattie Rare:
paradigma della fragilita”. Policlinico Agostino Gemelli, Aula Brasca, Roma, 27 Febbraio
2014,

Quale ruolo della genetica medica nella assistenza e ricerca delle malattie rare?. “Insieme
per una assistenza migliore — Sapere per assistere: formazione e ricerca”. Policlinico
Umberto I, Aula Valdoni, Roma, 1 Marzo 2014.

Genodermatosi rare. “Una giornata per le Malattie Rare”. AO San Camillo-Forlanini,
Presidio Forlanini, Roma, 3 Marzo 2014.

Basi teorico-pratiche del mosaicismo somatico in patologia umana: la cute come
specchio. “Recenti acquisizioni nellambito della genetica e della terapia della
neurofibromatosi”. Istituto CSS-Mendel, Roma, 10 Maggio 2014.

Sindrome di Ehlers-Danlos: una forma monogenica di fibromialgia e sindrome da fatica
cronica. “Giornata mondiale sensibilita chimica multipla, encefalomielite mialgica,
fibromialgia. Ri-conoscere le patologie ambientali, tu ci sarai?”. Cattedrale, Civitavecchia
(Roma), 10 Maggio 2014.

Il neonato con osteodisplasie. “Convegno di genetica clinica neonatale”. Policlinico
Umberto I, Roma, 13 Maggio 2014.

Mosaicismi cutanei. 89° Congresso Nazionale SIDeMaST. Auditorium Niccold Paganini e
Centro Congressi di Parma, Parma, 14-17 Maggio 2014.

Mosaicismi cutanei. “Corso avanzato di citogenetica costituzionale ed acquisita: i
mosaicismi. V edizione”. E.O. Ospedali Galliera, Genova, 17-19 Settembre 2014.
Informazione di base sullacondroplasia. “Giornata mondiale delle persone con bassa
statura”. Acondroplasia per crescere insieme ONLUS. Agriturismo Torre Sant'Anastasia,
Roma, 26 Ottobre 2014.

Alopecia in corso di genodermatosi. “L’alopecia areata nel bambino. Dalla diagnosi alla
terapia”. Istituto Giannina Gaslini, Badia Benedettina della Castagna, Genova, 08
Novembre 2014.

Sindromi malformative del cavo orale. “Le malattie rare in dermatologia pediatrica — X
giornate”. Hotel Crowne Plaza, Roma, 21-22 Novembre 2014.

La cute come spia delle patologie ereditarie del tessuto connettivo. “Malattie rare in
dermatologia. Nuove acquisizioni su aspetti eziopatogenetici, clinici e terapeutici”. IRCCS
Istituto Dermopatico dell'Immacolata, Roma, 13 Dicembre 2014.

Mosaicismi cutanei. “Metabolomica e mirnoma come nuovi approcci sperimentali e clinici
per la semeiotica”. Azienda Ospedaliera San Camillo-Forlanini, Roma, 6 Febbraio 2015.
Displasie scheletriche fetali: quadri clinici pit comuni. “Il percorso diagnostico
multidisciplinare del feto con patologia genetico-malformativa. Focus: displasie
scheletriche e patologie cerebrali”. Accademia Nazionale di Medicina. Genova, 26-27
Febbraio 2015.

Malformazioni craniofacciali: classificazione ed implicazioni pratiche. “ll percorso
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diagnostico multidisciplinare del feto con patologia genetico-malformativa. Focus:
displasie scheletriche e patologie cerebrali”. Accademia Nazionale di Medicina. Genova,
26-27 Febbraio 2015.

Cosa sono le malattie rare. Focus sullacondroplasia. “Giornata Mondiale delle Malattie
Rare - iniziativa Acondroplaisa Insieme per Crescere ONLUS". Istituto Superiore San
Benedetto, Borgo Piave (Latina), 28 Febbraio 2015.

La consulenza genetica nella citogenetica di nuova generazione. “Corso avanzato di
citogenetica costituzionale ed acquisita VI edizione”. Hotel NH Leonardo Da Vinci, Roma,
17-18 Settembre 2015.

Trasmissibilita ereditaria, cause genetiche, sindromi e malformazioni associate.
incontro nazionale famiglie con atresia esofagea”. Soggiorno San Gaetano, Santa Severa
(Roma), 26-27 Settembre 2015.

Neuropatia con lesioni automutilanti delle mani. “Le malattie rare in dermatologia
pediatrica — Xl giornate”. Hotel Crowne Plaza, Roma, 20-21 Novembre 2015.

Disprassia ed ipermobilita articolare generalizzata: dall'evidenza scientifica alla pratica
clinica. “Giornate di neuropsicologia dell'eta evolutiva. X| edizione”. Facolta di Scienze
della Formazione, Libera Universita di Bolzano, Bressanone, 20-23 Gennaio 2016.
Ipermobilitd articolare generalizzata: valutazione clinica e trattamento del paziente
complesso. XVIII Incontro nazionale di genetica clinica. AOU “Agostino Gemelli”, Roma,
16-17 Febbraio 2016.

Aspetti clinici e genetici del mosaicismo cutaneo. VI Simposio “Rino Cavalieri”. IRCCS-
Istituto Dermopatico delllmmacolata, Roma, 26-27 Febbraio 2016.

La genetica dell'infertilita femminile e dell'insufficienza ovarica prenatura. Lezione I. Corso
di alta formazione in oncofertilita. Il modulo. Istituto Santa Emilia da Vialar. Roma, 16-18
Giugno 2016.

La genetica dellinfertilita femminile e dellinsufficienza ovarica prenatura. Lezione II.
Corso di alta formazione in oncofertilita. Il modulo. Istituto Santa Emilia da Vialar. Roma,
16-18 Giugno 2016.

EDS: orientamento diagnostico e presa in carico. Ehlers-Danlos: una realta in crescita —
Dalla diagnosi alla clinica, come riconoscere la sindrome e trattare un paziente EDS.
Varese, 7 Ottobre 2016.

La sindrome di Ehlers-Danlos e le ipermobilita articolari. Centro di Riabilitazione “Vaclav
Vojta”. Roma. 24 Ottobre 2016.

New York 2016: consensus su diagnosi e gestione delle sindromi di Ehlers-Danlos. “Le
malattie rare in dermatologia pediatrica — XII giornate”. Hotel Crowne Plaza, Roma, 18-19
Novembre 2016.

La genetica dell'infertilitda femminile e dell'insufficienza ovarica prematura. Lezione I.
Corso di alta formazione in oncofertilita. Il modulo. Istituto Santa Emilia da Vialar. Roma,
8-9 Giugno 2017.

La genetica dellinfertilita femminile e dellinsufficienza ovarica prenatura. Lezione II.
Corso di alta formazione in oncofertilita. Il modulo. Istituto Santa Emilia da Vialar. Roma,
8-9 Giugno 2017.

Mosaicismi. VI Congresso SIDerP. Bologna, 12-14 Ottobre 2017.

La palpebra... come spia di sindrome genetica. “Le malattie rare in dermatologia
pediatrica — Xl giornate”. Hotel Crowne Plaza, Roma, 17-18 Novembre 2017.
Embriopatia della sequenza di Poland e patologie correlate. “Seminario sindrome di
Poland - la rete per I'assistenza e per la ricerca”. San Giovanni Rotondo, 25 Novembre
2017.

Patologie dell'aorta e dei tessuti connettivi. “Cardiomiopatie e malattie rare — approccio
multidisciplinare e confronto con il territorio”. San Giovanni Rotondo, 1-2 Dicembre 2017.
Definizioni e terminologia dell'ipermobilita articolare ed orientamento terapeutico delle
sindromi di Ehlers-Danlos. Primo incontro nazionale sulle sindromi di Ehlers-Danlos e
patologie correlate. Centro Vaclav Vojta, Roma, 14-15 Novembre 2017.

Difetti congeniti e terminologia in Genetica Clinica. Istituto CSS-Mendel, Roma, 9 Aprile
2018.

Evidence-based medicine come esempio di Umanesimo moderno: I'esempio di Casa
Sollievo della Sofferenza in ambito di Malattie Rare. Pastorale Socio Sanitaria “Generare
Relazioni di Cura”. Auditorium “Valentino Vailati’, Manfredonia (Foggia), 18 Aprile 2018.
La nuova nosologia: come descrivere i pazienti secondo i concetti pit moderni. “Come
perle” — Sindrome di Ehlers-Danlos “la disabilita invisibile”. Licata, Teatro comunale Re
Grillo, 11-12 Maggio 2018.

I mosaicismo nell’era delle nuove tecnologie di analisi genomica: tradizione e innovazioni.
Corso avanzato di citogenetica costituzionale e acquisita. IX Edizione. Roma, Istituto
CSS-Mendel, 13-14 Settembre 2018.

Sindrome blefaro-cheilo-dentale. 57° Congresso Nazionale ADOI. Grosseto, 17-19
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8



93.

94.

95.

96.

97.

98.

99.

100.

101.

102.

103.

104.

105.

106.

107.

108.

109.

110.

111.

112.

113.

114.

115.

116.

Ottobre 2018.

Acromie ed ipocromie congenite e sindromi correlate. “Le malattie rare in dermatologia
pediatrica — XIV giornate”. Hotel Crowne Plaza, Roma, 9-10 Novembre 2018.

Attualita in genetica: il mosaicismo cutaneo. La neurofibromatosi 1: aspetti clinici rilevanti
in eta pediatrica. San Giovanni Rotondo, Fondazione IRCCS-Casa Sollievo della
Sofferenza, 17 Novembre 2018.

La diagnosi di una malattia rara raccontata da un genetista. La “care” di una malattia rara
— medicina d'iniziativa. Taranto, Cittadella della Carita, 23 Marzo 2019.

Quali strumenti di diagnosi. La “care” di una malattia rara — medicina d'iniziativa. Taranto,
Cittadella della Carita, 23 Marzo 2019.

Ruolo di Casa Sollievo della Sofferenza e della Piattaforma Provinciale Malattie Rare per
le persone con patologie del neurosviluppo. Pastorale Socio Sanitaria — Evento Formativo
2019. Auditorium “Valentino Vailati”, Manfredonia, 22 Maggio 2019.

La genetica dell'infertilita femminile. Il Corso di Alta Formazione in Oncofertilita.
Universita Sapienza di Roma. Istituto S. Emilia de Vialar. Roma. 8 Novembre 2019.

Breve guida allinterpretazione del referto di genetica di nuova generazione. “Le malattie
rare in dermatologia pediatrica — XV giornate”. Hotel Crowne Plaza, Roma, 15-16
Novembre 2019.

Alberi genealogici, anamnesi, esami da chiedere. Corso Pre-Congressuale ONSP-
SIMGePeD - XIlI Congresso Nazionale SIMGePeD, IRCCS-Ospedale Pediatrico
Bambino GesU, Roma, 5-6-7 Dicembre 2019.

Tavola Rotonda - il ruolo di Casa Sollievo della Sofferenza nel panorama pugliese. Corso
di aggiornamento sulle malattie rare di interesse epilettologico. Ospedale San Paolo, Bari.
17 Gennaio 2020.

La genetica dell'infertilita femminile e dellinsufficienza ovarica prematura. IV Corso di Alta
Formazione in Oncofertilita. Universita Sapienza di Roma. Corso Online. I Modulo. 3-26
Novembre 2020.

Condrodiplasie da FGR3 pathway. XXIII Congresso Nazionale SIGU. Corso
Postcongressuale. Corso Online. 20 Novembre 2020.

Big data. La grande sfida della genetica e il modo migliore per affrontarla. Simposio -
Digital health and care: la gestione delle patologie cardiovascolari rare nei momenti
complessi. 52° Congresso Nazionale Associazione Nazionale Medici Cardiologi
Ospedalieri. Palacongressi, Rimini, 26-28 Agosto 2021.

La genetica dell'infertilita femminile e dellinsufficienza ovarica prematura. Corso di Alta
Formazione in Oncofertilita 2021. Fondazione per la Medicina Personalizzata. Corso
Online. Il Modulo. 3-25 Novembre 2021.

Approccio classificativo delle malformazioni vascolari nella pratica clinica e genetica.
Corso teorico-pratico online. Malattie neurocutanee comuni e rare: primo update.
Fondazione Pierfranco e Luisa Mariani. FAD sincrona. 8 e 15 Ottobre 2021.

Patologie ereditarie del tessuto connettivo: novita. “Le malattie rare in dermatologia
pediatrica — XV giornate”. Hotel Crowne Plaza, Roma, 26-27 Novembre 2021.

Sindromi di Ehlers-Danlos e patologie associate: come orientarsi nel vasto mondo
dell'ipermobilitd articolare. Corso FSC “Aggiornamenti di Genetica”. ULSS2 Marca
Trevigiana. Treviso, 10 Dicembre 2021.

Epidemiologia delle patologie cromosomiche e I'aborto cromosomico. ‘Il Laboratorio di
Genetica Medica tra presente e futuro”. ASP Ragusa. Ragusa, sede AVIS, 26 Marzo
2022.

Dal sequenziamento di nuova generazione al referto: cosa attendersi dall Genetica
Medica dal decennio appena trascorso. Xl Convegno ACAR - ‘Importanza della
collaborazione, cooperazione e condivisione nel mondo delle malattie rare nell'era post-
pandemia”. Tirrenia, Gran Hotel Continental, 22-24 Aprile 2022.

L’esame genetico: cosa richiedere e come leggerlo. Genetica e Malattie Renali. Il
Webinar monotematico Web SINePe chiama SIMGePeD (virtual meeting). 7 Giugno
2022.

Innovazioni € complessita nella diagnostica delle sindromi con ossa fragili. Approccio
integrato alla salute dell'osso in eta pediatrica. Bari, The Nicolaus Hotel, 1 Ottobre 2022.
Interpretazione clinica delle varianti genetiche. “Le malattie rare in dermatologia pediatrica
— XVII giornate”. Hotel Crowne Plaza, Roma, 11-12 Novembre 2022.

Genetica medica: la scienza al servizio della persona con malattia rara. Incontro
intergruppo. Rotary Club Bari Ovest, Grand Hotel delle Nazioni, Bari, 24-11-2022.

Alberi genealogici, anamnesi, esami da chiedere. XV Congresso Nazionale SIMGePeD.
Sessione: Sindromologia — seconda parte. Best Western Plus Hotel Universo. Roma, 1-3
Dicembre 2022.

Malformazione di Chiari, ipermobilita articolare e sindromi di Ehlers-Danlos. La Chiari e il
suo mondo — Associazione AISMAC. Collegio internazionale Seraphicum. Roma 15 Aprile
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118.
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120.

121.

122.

123.

124.

125.

126.

127.

128.

129.

130.

2023.

Quali esami genetici richiedere e come interpretarli. HOT TOPICS: malattie dell'osso in
eta pediatrica — nuove frontiere diagnostiche e terapeutiche. Sapienza Universita di
Roma. Roma, 15-16 Settembre 2023.

Approccio pratico all'interpretazione clinica delle varianti secondo lo ACMG. Seminari
della Scuola di Specializzazione in Genetica Medica — Universita di Siena. Siena, 20
Settembre 2023.

Mosaicismo cutaneo: dall'osservazione al laboratorio. Seminari della Scuola di
Specializzazione in Genetica Medica — Universita di Siena. Siena, 20 Settembre 2023.

Il ruolo della Genetica Medica nel percorso diagnostico-terapeutico-assistenziale del
bambino con sospetta patologia ereditaria dello scheletro. Hormones 2023 - V edizione:
the cutting edge. Spazio Murat. Bari, 29-30 Settembre 2023.

Percorso nella Breast Unit: consulenza genetica oncologica. Seminari di Senologia 2023.
Casa Sollievo della Sofferenza, San Giovanni Rotondo (FG), 4 Ottobre 2023.

Patologie monogeniche della cornea e laboratorio di genetica. Cornea e altro. Casa
Sollievo della Sofferenza, San Giovanni Rotondo (FG), 6 Ottobre 2023.

Varianti di significato incerto in diagnostica: come orientarsi? “Le malattie rare in
dermatologia pediatrica — XVIII giornate”. Hotel Crowne Plaza, Roma, 10-11 Novembre
2023.

Iperlassita sindromiche. ltalian Medical Genetics Academy 2023 - sessione “Displasie
Ossee”. Webinar Live, 16 Novembre 2023.

La sindrome da iperlassita articolare. XVI Congresso Nazionale SIMGePeD. Centro
Congressi Europa, Roma, 14-16 Dicembre 2023.

Ipermobilita articolare, sindromi di Ehlers-Danlos e lipedema. Corso di alta formazione -
Lipedema Diagnosi e Terapie — Esperienze Internazionali a Confronto. Milano 22-25
Febbraio 2024.

Malattie rare del connettivo: cosa c¢'¢ di nuovo. Simposio Cavalieri. IRCCS-Istituto
Dermopatico dell'lImmacolata, Roma 2 Marzo 2024.

Inquadramento clinico e genetico dellipermobilita articolare. Malattie genetiche: dalla
diagnosi al trattamento. SIGU Veneto — Universita di Padova. Padova, 12 Marzo 2024.
NGS nei disordini Mendeliani: innovazioni tecnologiche o cambio di paradigma? Patologia
Feto-Placentare: Terzo Incontro. AO San Camillo-Forlanini 4 Maggio 2024.

Ottimizzazione dell'output del dato “short reads” NGS ai fini diagnostici nel laboratorio di
Genetica Medica. La Genetica Medica in Puglia e Basilicata: insieme per guardare al
futuro (1l edizione). Hotel Salina, Taranto 24 Maggio 2024.

RELAZIONI AD INVITO IN CONGRESSI/CORSI INTERNAZIONALI O ESTERI

1.

10.

Specific issues on genetics of genodermatoses. “Genodermatoses: basic concepts on
clinical approach, diagnostic procedures and genetic counseling”. IDI-IRCCS (Roma,
Italia), 21-22 Novembre 2007.

The Ehlers-Danlos syndromes: classification, clinical features, diagnostic approach and
management. “Practical course on clinical and laboratory diagnostic procedures and
management of selected genodermatoses”. IDI-IRCCS (Roma, Italia), 9-11 Aprile 2008.
From genetics to clinics - hypermobility and extra-articular manifestations and their impact
on treatment: an ltalian contribution. Colloque Médical International Francophone — Les
traitements du syndrome d’Ehlers-Danlos: avancées & prospective. Faculté de Médicine,
Université Paris-Est Créteil (Parigi, Francia). 7 Marzo 2015.

Clinical assessment of joint hypermobility and management of related symptoms. “Couse
on collagenopathies”. Istituto Ortopedico Rizzoli (Bologna), 17-19 Marzo 2015.

Clinical cases of patients with the Ehlers-Danlos syndrome. “Couse on collagenopathies”.
Istituto Ortopedico Rizzoli (Bologna), 17-19 Marzo 2015.

Joint hypermobility and its clinical presentations: an Italian experience. “London & SE
Hypermobility Club”. London University College (London, UK), 4 Giugno 2015.

Natural history. “Managing the complex patient with Ehlers-Danlos syndrome” at the 65th
Annual Meeting of the American Society of Human Genetics (Baltimore, Maryland, US), 6-
10 Ottobre 2015.

Joint hypermobility syndrome and Ehlers-Danlos syndrome: an ltalian experience. |
Simposium Internacional de Familiares y Afectados de Ehlers-Danlos (Murcia, Spagna),
17 Ottobre 2015.

Joint hypermobility and Ehlers-Danlos syndromes: an updated critique. UPEC - Certificat
d'université Syndrome d'Ehlers-Danlos. Faculté de Médicine, Université Paris-Est Créteil
(Parigi, Francia). 18 Marzo 2016.

L'ltalie. Les orientations thérapeutiques, face au SED, en Europe et en Amérique du sud.
2¢éme Colloque International Francophone - Les Traitments du Syndrome d’Ehlers-Danlos.
Faculté de Médicine, Université Paris-Est Créteil (Parigi, Francia). 19 Marzo 2016.
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22.
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26.

27.

28.

29.

30.

31.

The future of EDS hypermobility. Ehlers-Danlos Society International Symposium. TKP
New York Conference Center (New York, USA). 4 Maggio 2016.

Hypermobilité articulaire généralisée, syndrome de I'hypermobilité et la perspective
italianne. AM.S.E.D. — Génétique. 2éme Congrés International Syndromes d’Ehlers-
Danlos. (Lione, Francia). 30 Settembre 2016.

Multidisciplinary diagnostic and therapeutic approach to the Ehlers-Danlos patient. EDS
Awareness (www.chronicpainpartners.com), su
http://www.chronicpainpartners.com/webinar/webinar-multidisciplinary-approach-to-eds-
patient/. 22 Novembre 2016. Webinar.

Towards a novel classification for individuals with joint hypermobility. Colloque
international — Syndrome d’Ehlers-Danlos, 3éme edition. Université Paris Descartes —
Salle Giroud (Parigi, Francia). 25 Marzo 2017.

Molecular bases and genetic investigations in aortopathies in the GUCH patient. 2nd
International Symposium on Grown-Up Congenital Heart Disease. Columbus Hotel
(Roma, ltalia). 27 Maggio 2017.

Joint Hypermobility and Related Spectrum Disorders: Terminology and Classification. 19-
XXIX ASAP Chiari & Syringomyelia Conference. South Nassau Community Hospital (New
York, USA). 23 Luglio 2017.

Definicion y nueva terminologia para la hipermovilidad articular y trastornos relacionados.
ANSEDH 1a Escluela Internacional de los Sindromes de Ehlers-Danlos, Hiperlaxitud y
Colagenopatias. Univesita di Murcia (Murcia, Spagna). 27 Ottobre 2017.

Hypermobile Ehlers-Danlos syndrome and hypermobility spectrum disorders. The
European Ehlers-Danlos syndromes conference (for medical professionals). Crowne
Plaza Hotel (Maastricht, The Netherlands). 6 Aprile 2018.

Hypermobile Ehlers-Danlos syndrome and hypermobility spectrum disorders. The
European Ehlers-Danlos syndromes conference (for people with EDS). Crowne Plaza
Hotel (Maastricht, The Netherlands). 7 Aprile 2018.

Introduction. Session [V: hypermobile Ehlers-Danlos syndrome and hypermobility
spectrum disorders. International Symposium on the Ehlers-Danlos syndromes -
interaction and signaling: recurrent themes in the molecular mechanisms of EDS. Ghent,
Belgium. 26-29 Settembre 2018.

Associated Ehlers-Danlos syndromes. Consensus Conference on Chiari malformation &
syringomyelia — the lesson learned in ten years (2009-2019). NH President Hotel. Milan,
11-13 Novembre 2019.

Use cases from Undiagnosed Diseases Network International. International Course —
Training on strategies to foster solutions of undiagnosed rare disease cases. Rome, 27-29
Aprile 2020 (virtual meeting).

Hypermobile EDS and hypermobility spectrum disorders: what is the difference? ERN
ReCONNET webinars on Ehlers-Danlos syndrome. 10 Settembre 2020 (webinar at:
https://reconnet.ern_net.eu/webinar/) (virtual meeting).

Faculty Member e autore del modulo 40 (joint hypermobility and related disorders) —
EULAR online courses on rheumatic diseases su
https://esor.eular.org/totara/catalog/index.php?catalog_cat browse=74&orderbykey=featu
red&itemstyle=narrow. Edizione 2020.

The natural history of pain progression from childhood to adulthood: Experiences from an
Italian clinic. EDS ECHO event series: Pain Management — A European perspective. 24
Aprile 2021 (virtual meeting).

Beyond chronic pain and fatigue - The role of autonomic dysfunction and psychological
concerns in complex cases. Session: multiple issues in connective tissues - More than
‘just’ Hypermobility. EULAR 2021 Virtual Congress. 5 Giugno 2021 (virtual meeting).

The role of bed-bench interactions for reporting NGS data in the clinical context and
genetic counseling. Quality assurance, variant interpretation and data management in the
NGS diagnostics era. European Joint Programme Rare Diseases, 3rd Training Course.
Istituto Superiore di Sanita, Roma, 27-29 Ottobre 2021 (virtual meeting).

EDS Sub-Types. Fourth International Congress of Joint Hypermobility, Ehlers-Danlos
Syndrome and Pain. Brazil 5-7 Novembre 2021 (virtual meeting).

Clinical and Genetic Approach to JH: from the Symptom to the Syndrome. Fourth
International Congress of Joint Hypermobility, Ehlers-Danlos Syndrome and Pain. Brazil
5-7 Novembre 2021 (virtual meeting).

Next-generation sequencing and variant interpretation in rare diseases: a survival guide
for paediatric pathologists. V Update Course in Paediatric & Perinatal Pathology.
International Paediatric Pathology Association. Rome, 22-24 June 2022.

Refreshing general concepts on EDS/HSD. 3r International Scientific Symposium on
Ehlers-Danlos Syndromes and Hypermobiity Spectrum Disorders. The Ehlers-Danlos
Society. Rome (ltaly), 14-18t September 2022.
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32.

Joint hypermobility in children: an overview. 31 International Scientific Symposium on
Ehlers-Danlos Syndromes and Hypermobiity Spectrum Disorders. The Ehlers-Danlos
Society. Rome (Italy), 14-18h September 2022.

33.  Developmental mosaicism in human skin disorders: a primer for the medical scientist.
ERN SKIN webinars. 31 Gennaio 2023 (https://ern-skin.eu/webinars/).

34. Joint hypermobility in children. ERN ReCONNET webinars. 5 Aprile 2023
(https://reconnet.ern-net.eu/webinary).

35.  Human-machine interaction for the achievement of effective clinical reporting in routine
diagnostics of rare monogenic disorders: the importance of the right tools! Corporate
Satellites — Agilent Technologies. 56t European Human Genetics Conference. Glasgow,
United Kingdom, 10t June 2023.

36. Variants of uncertain significance. The Ehlers-Danlos Society - Genetically defined Ehlers-
Danlos syndromes: strategies & solutions for unmet needs. Ghent, Belgium, 30t-31st
August 2023.

37. Is genetic testing always superfluous in hypermobile Ehlers-Danlos syndrome and
hypermobility spectrum disorder? ERN ReCONNET webinars. 15 Maggio 2024
(https://reconnet.ern-net.eu/webinary).

LETTURE MAGISTRALI

1.

Sindrome di Ehlers-Danlos e... dintorni. VIl Simposio di Dermatologia “Rino Cavalieri”.
IRCCS-Istituto Dermopatico dell'lmmacolata, Roma. 22-23 Febbraio 2019.

MODERATORE IN CONGRESSI/CORSI

1.

10.

11.

12.

13.

14.

La presa in carico della coppia infertile: la problematica clinica, genetica ed etica. Prima
sessione. Casa Sollievo della Sofferenza, San Giovanni Rotondo (Foggia). 28 Aprile
2017.

Malattie genetiche da difetti dellapparato epigenetico: le cromatinopatie. Prima Sessione.
The Nicolaus Hotel Conference & Events, Bari. 8-9 Maggio 2017.

Sessione Parallela: sindromi di Ehlers-Danlos e patologie correlate. XX Congresso
Societa Italiana di Genetica Umana. Napoli 15-17 Novembre 2017.

Valutazione funzionale. “Seminario sindrome di Poland — la rete per I'assistenza e per la
ricerca”. San Giovanni Rotondo, 25 Novembre 2017.

Terapia chirurgica ricostruttiva delle malformazioni caratteristiche della SDP. “Seminario
sindrome di Poland — la rete per l'assistenza e per la ricerca”. San Giovanni Rotondo, 25
Novembre 2017.

Sessione II: sindromi di Ehlers-Danlos nella Regione Lazio: esperienza dei centri clinici
coinvolti. Primo incontro nazionale sulle sindromi di Ehlers-Danlos e patologie correlate.
Centro Vaclav Vojta, Roma, 14-15 Novembre 2017.

Tavola rotonda: aspetti pratici di gestione clinico-diagnostica e organizzativa. Il diabete
monogenico nel paziente pediatrico e adulto. IRCCS-Casa Sollievo della Sofferenza, San
Giovanni Rotondo (FG), 23 Marzo 2018.

Il Sessione: varianti strutturali in regioni non esoniche, ed altro ancora. Interpretazione
interattiva di casi emblematici. Corso avanzato di cito-genetica costituzionale ed acquisita.
Grandangolo in Genetica Medica. Istituto CSS-Mendel, Roma, 19-20 Settembre 2019.
Presidente per la IV Sessione: genotipo, fenotipo e diagnostica. V Convegno A.Me.Ge.P.
Domenico Campanella “Malattie rare: dalla diagnostica alle prospettive terapeutiche”. Sala
Convegni Torre Cintola, Monopoli, 4-5 Ottobre 2019.

Focus su: Displasia Fibrosa. 1° Congresso Nazionale Osteopatie Metaboliche — Nuove
Frontiere Diagnostiche e Terapeutiche. Clinica Pediatrica, Policlinico Umberto I, Roma,
13-15 Dicembre 2019.

Progress in undestanding the treatment of rare diseases. Liver, COVID-19 and more.
IRCCS Casa Sollievo della Sofferenza, Aula Fra Agostino Daniele Santuario Padre Pio,
San Giovanni Rotondo, 12-13 Luglio 2021.

Session | — Opening. 31 International Scientific Symposium on Ehlers-Danlos Syndromes
and Hypermobiity Spectrum Disorders. The Ehlers-Danlos Society. Rome (ltaly), 14-18th
September 2022.

Quarta sessione: Hot Topics in Epatologia. NAFLD/NASH and beyond. San Giovanni
Rotondo (FG), 3-4 Ottobre 2022.

Sessione: genetica e neuroradiologia. | Corso Teorico-Pratico di Base — Diagnosi e
Terapia dellEpilessia. Fondazione IRCCS-Casa Sollievo della Sofferenza, San Giovanni
Rotondo (FG), 18-19 Aprile 2024.

ATTIVITA’ ORGANIZZATIVA

1.

Membro del Comitato Scientifico. XX Congresso Nazionale della Societa Italiana di
Genetica Medica. Stazione Marittima, Napoli, 15-17 Novembre 2017.
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2. Responsabile Scientifico. Primo incontro nazionale sulle sindromi di Ehlers-Danlos e
patologie correlate. Centro Vaclav Vojta, Roma, 14-15 Novembre 2017.

3. First European Consensus Meeting on the Diagnosis of Ehlers-Danlos syndromes and
related disorders. Roma, 6 Settembre 2019.

4. Membro del Comitato Scientifico e Organizzativo. 3% International Scientific Symposium
on Ehlers-Danlos Syndromes and Hypermobiity Spectrum Disorders. The Ehlers-Danlos
Society. Rome (ltaly), 14-18t September 2022.

ATTIVITA’ SCIENTIFICA

RIASSUNTO PUBBLICAZIONI SCIENTIFICHE PEER-REVIEWED (vedi sotto per dettaglio)
Articoli su riviste peer-reviewed indicizzate su Pubmed: 237 (72 come primo, 40 come ultimo o
corresponding author, 10 come unico autore)

Citations (Scopus - Author 1D:22833426900): 10.736

H-index (Scopus) [2003 ad ora]: 43 (42 excluded self-citations)

H-index 10-years (Scopus) [2015-2024]: 32 (30 excluded self-citations)

FINANZIAMENTI/CLINICAL TRIALS

2018 Site Principal Investigator. Treat_CCM: propranololo nelle malformazioni
cavernose cerebrali (clinical trial no-profit approvato AIFA). Sponsor e
coordinatori; Istituto Mario Negri e Istituto di Oncologia Molecolare FIRC
(Milano). Leader del progetto: dr. Roberto Latini e prof.ssa Elisabetta Dejana
(clinicaltrials.gov: NCT03589014).

2020 Coordinatore Scientifico (Pl). Malattie non diagnosticate in Puglia: istituzione
di un centro di riferimento di rilevanza regionale per la ricerca delle malattie
rare senza diagnosi, dalla diagnosi al counseling genetico per I'orientamento
alle cure. Finanziamento: 70.000 euro. Ente Finanziatore: Regione Puglia
[bando competitivo]. Durata: 2 anni.

2022 Coordinatore Scientifico (PI). “Surviving vascular Ehlers-Danlos SYndrome
(SEDSY): an explorative study for drug repurposing in a life-threatening
connective tissue disorder. Finanziamento: 50.000 euro. Ente Finanziatore:
Con Giacomo contro Ehlers-Danlos Syndrome Vascolare - Associazione di
Promozione Sociale (APS). Durata: 1 anno.

2022 Coordinatore Scientifico (Pl). A cost-effective multi-OMICs strategy for the
diagnosis of rare Mendelian disorders by integrating data from exome,
whole-transcriptome and low-pass genome sequencing in Medical Genetics
outpatient clinics (RF-2021-12373524). Finanziamento: 450.000 euro. Ente
Finanziatore: Ministero della Salute [bando competitivo]. Durata: 3 anni.

2024 Coordinatore Scientifico (Pl). EUCARDIS: Empowering mUltidimensional
diagnostics and molecular prognostication of primary CARDIlomyopathies
and heart rhythm  disorderS  (PNRR-MCNT2-2023-12377305).
Finanziamento: 1.000.000 euro. Ente Finanziatore: Ministero della Salute
[bando competitivo]. Durata: 2 anni.

2024 Coordinatore Scientifico (PI). Surviving vascular Ehlers-Danlos SYndrome
(SEDSY): an explorative study for drug repurposing in a life-threatening
connective tissue disorder [prosecuzione del progetto]. Finanziamento:
50.000 euro. Ente Finanziatore: Con Giacomo contro Ehlers-Danlos
Syndrome Vascolare - Associazione di Promozione Sociale (APS). Durata: 1
anno.

ATTIVITA’ DI REVISORE ED EDITORIALE

Reviewer ad hoc per riviste nazionali ed internazionali (#94)

Acta Dermato-Venereologica, Acta Stomatologica Croatica, African Journal of Internal Medicine,
American Journal of Medical Genetics Part A, American Journal of Human Genetics,
American Journal of Medical Genetics Part C Seminars in Medical Genetics, American Journal
of Perinatology Reports, Annals of Human Genetics, Annals of Maxillofacial Surgery, Annals of
Medical and Health Sciences Research, Annals of Tropical Paediatrics, Anthropology, Archives
of Dermatological Research, Austin Journal of Dermatology, Balkan Journal of Medical
Genetics, Birth Defects Research Part A: Clinical and Molecular Teratology, BMC Dermatology,
BMC Medical Genetics, BMC Musculoskeletal Disorders, BMC Neurology, British Journal of
Dermatology, British Journal of Obstetrics and Gynecology, British Medical Journal, Case
Reports in Oncological Medicine, Clinical Case Reports, Clinical and Experimental Dermatology,
Clinical Genetics, Clinical Rheumatology, Cold Spring Harbor Molecular Case Studies,
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Digestive Surgery, Disability and Rehabilitation, European Journal of Dermatology, European

Journal of Human Genetics, European Journal of Internal Medicine, European Journal of

Medical Genetics, European Journal of Pediatric Dermatology, Frontiers in Genetics, Frontiers in

Pediatrics, Future Oncology, Genes (Basel), Genetics in Medicine, Giornale Italiano di

Dermatologia e Venereologia, Hereditary Genetics: Current Research, Human Genetics,

Human Molecular Genetics, Human Mutation, Indian Journal of Dental Research, Insulin,

International Journal of Educational Policy Research and Review, International Journal of Oral

Science, ltalian Journal of Pediatrics, Klinische Pédiatrie, Journal der Deutschen

Dermatologischen Gesellschaft, Journal of Clinical and Experimental Dermatology, Journal of

Clinical Image Science, Journal of Clinical Neonatology, Journal of Clinical Sleep Medicine,

Journal of Depression and Anxiety, Journal of Dermatological Science, Journal of Investigative

Dermatology, Journal of Human Genetics, Journal of Internal Medicine, Journal of Medical

Genetics, Journal of Medicine and Medical Sciences, Journal of Neonatal Biology, Journal of

the European Academy of Dermatology and Venereology, Journal of Pediatric Epilepsy, Journal

of Pediatric Rehabilitation Medicine, Journal of Pediatrics, Journal of Postgraduate Medicine,

Journal of Primatology, Journal of Research in Nursing and Midwifery, Journal of Sports

Medicine and Doping Studies, Journal of Women'’s Health, Issues & Care, Medical Hypotheses,

Molecular Genetics & Genomic Medicine, Neurogastroenterology and Motility, North American

Journal of Medical Sciences, Obstetric Medicine, Orphanet Journal of Rare Diseases,

Paediatrics and International Child Health, Pan African Medical Journal, Paediatric Dermatology,

Pain Medicine, Pediatric Research, Prenatal Diagnosis, Rheumatology Reports, Scandinavian

Journal of Rheumatology, SOJ Neurology, The Lancet Gastroenterology & Hepatology,

World Journal of Medical Genetics, World Journal of Psychiatry, World Journal of

Rheumatology.

Reviewer per capitoli di libri

1. Versmissen J, van Lennep JR, Eric Sijbrands JG. Clinical aspects of transgenerational
epigenetics. In “Transgenerational Epigenetics”. Editore: Trygve Tollefsbol. Elsevier, 2014.

2. Jiménez-Chillarén JC, Diaz R, Ramén-Krauel M, Rib6 S. Transgenerational epigenetic
inheritance of type 2 diabetes. In “Transgenerational Epigenetics”. Editore: Trygve
Tollefsbol. Elsevier, 2014.

Reviewer per progetti di ricerca

1. Applicant: Dr Asma Fikree. Titolo del progetto: Investigating the role of connective tissue
in gastrointestinal disease. Istituto proponente: Barts and the London School of Medicine
and Dentistry. MRC Clinical Research Training Fellowship Application (2010), Medical
Research Council, United Kingdom.

2. Applicants: Dr. Cecilia Giunta e Dr. Marianne Rohrbach. Titolo del progetto: Molecular
Basis and Pathology of Connective Tissue Disorders. Istituto proponent: Kinderspital
Ziirich — Eleonorenstiftung. Swiss National Science Foundation (2016).

3. Member of the panel of reviewers for the Annual Grant Funding Program of the Ehlers-
Danlos Society, 2018-2019.

Reviewer per pagine web in siti scientifici

1. “VACTERL association”. National Organization for Rare Disorders (2009, 2012, 2015).
Danbury, Connecticut, US. At: http://www.rarediseases.org/rare-disease-information/rare-
diseases/bylD/486/viewFullReport.

2. “Autosomal dominant palmoplantar keratoderma and congenital alopecia”. Orphanet-
Inserm 14 (2014). Paris, France. At http://www.orpha.net/consor/cgi-
bin/OC_Exp.php?Ing=EN&Expert=1010.

3. “Autosomal recessive palmoplantar keratoderma and congenital alopecia”. Orphanet-
Inserm 14 (2014). Paris, France. At http://www.orpha.net/consor/cgi-
bin/OC_Exp.php?Ing=EN&Expert=1366.

4,  “Ectodermal dysplasia syndrome”. Orphanet-Inserm 14 (2014). Paris, France. At
http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Ing=EN&Expert=79373. .

5. “Schopf-Schulz-Passarge syndrome”. Orphanet-Inserm 14 (2014). Paris, France. At:
http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Ing=EN&Expert=50944.

6.  “Ehlers-Danlos syndrome”.  OrphanAnaesthesia. Erlangen, Germany (2013).
Downloadable at: http://www.orphananesthesia.eu/en/rare-diseases/published-
quidelines/cat view/61-rare-diseases/60-published-guidelines/89-ehlersdanlos-
syndrome.html,

7.  “Cooks  syndrome”.  Orphanet-Inserm 14  (2014). Paris, France. At
http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Ing=EN&Expert=1487.

Membro di editorial board
Clinical Dysmorphology

Guest editor
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ONORIFICENZE E PUBBLICAZIONI

American Journal of Medical Genetics Part C Seminars in Medical Genetics (Issue 1, 2015).

PREMI

1. Premio SIGU per giovani ricercatori. Societa Italiana di Genetica Umana. VII
Congresso Nazionale della Societa Italiana di Genetica Umana, Pisa, 13-15 ottobre
2004,

2. 2015 John M. Opitz Young Investigator Award con l'articolo intitolato “Nosology and
Inheritance Pattern(s) of Joint Hypermobility Syndrome and Ehlers-Danlos Syndrome,
Hypermobility Type: A Study of Intrafamilial and Interfamilial Variability in 23 Italian
Pedigrees”, American Journal of Medical Genetics, Part A 164A: 3010-3020, 2014.
American Journal of Medical Genetics. 15 Settembre 2015.

3. Premio “Eccellenze in Sanitd” 2016, sezione aziendale, settore: “Ricerca scientifica
biomedica”. Fondazione San Camillo. Roma, Maxxi, 24 Maggio 2016.

4. Primo Premio in Memoria di Leopoldo Zelante. Casa Sollievo della Sofferenza &
MAGI-Onlus. San Giovanni Rotondo, IRCCS Casa Sollievo della Sofferenza, 18
Giugno 2016.

5. Researcher of the Year. Ehlers-Danlos Society. 1 Agosto 2019.

PATOLOGIE CON EPONIMO

Castori syndrome o eccrine nevus of the Castori type. In: Happle R. Mosaicism in human skin.
Springer-Verlag 2014: Berlino, Germania. Pagine 86 e 90.

PUBBLICAZIONI SCIENTIFICHE
Articoli peer-reviewed indicizzati su pubmed

1.

10.

11.

12.

Brancati F, Valente EM, Castori M, Vanacore N, Sessa M, Galardi G, Berardelli A,
Bentivoglio AR, Defazio G, Girlanda P, Abbruzzese G, Albanese A, Dallapiccola B; Italian
Movement Disorder Study Group. Role of the dopamine D5 receptor (DRD5) as a
susceptibility gene for cervical dystonia. J Neurol Neurosurg Psychiatry 2003; 74(5):
665-666.

Brancati F, Valente EM, Sarkozy A, Feher J, Castori M, Del Duca P, Mingarelli R, Pizzuti
A, Dallapiccola B. A locus for autosomal dominant keratoconus maps to human
chromosome 3p14-q13. J Med Genet 2004; 41(3): 188-192.

Castori M, Valente EM, Donati MA, Salvi S, Fazzi E, Procopio E, Galluccio T, Emma F,
Dallapiccola B, Bertini E; Italian MTS Study Group. NPHP1 gene deletion is a rare cause
of Joubert syndrome related disorders. J Med Genet 2005; 42(2): 9.

Valente EM, Marsh SE, Castori M, Dixon-Salazar T, Bertini E, Al-Gazali L, Messer J,
Barbot C, Woods CG, Boltshauser E, Al-Tawari AA, Salpietro CD, Kayserili H, Sztriha L,
Gribaa M, Koenig M, Dallapiccola B, Gleeson JG. Distinguishing the four genetic causes
of Jouberts syndrome-related disorders. Ann Neurol 2005; 57(4): 513-519.

Castori M, Valente EM, Clementi M, Tormene AP, Brancati F, Caputo V, Dallapiccola B. A
novel locus for autosomal dominant cone and cone-rod dystrophies maps to the 6p gene
cluster of retinal dystrophies. Invest Ophthalmol Vis Sci 2005; 46(10): 3539-3344.
Brancati F, Castori M, Mingarelli R, Dallapiccola B. Majewski osteodysplastic primordial
dwarfism type Il (MOPD II) complicated by stroke: clinical report and review of cerebral
vascular anomalies. Am J Med Genet A 2005; 139(3): 212-215.

Castori M, Sinibaldi L, Mingarelli R, Lachman RS, Rimoin DL, Dallapiccola B.
Pachydermoperiostosis: an update. Clin Genet 2005; 68(6): 477-486.

Castori M, Brancati F, Scanderbeg AC, Dallapiccola B. Hypochondrogenesis. Pediatr
Radiol 2006; 36(5): 460-461.

Valente EM, Brancati F, Silhavy JL, Castori M, Marsh SE, Barrano G, Bertini E,
Boltshauser E, Zaki MS, Abdel-Aleem A, Abdel-Salam GM, Bellacchio E, Battini R, Cruse
RP, Dobyns WB, Krishnamoorthy KS, Lagier-Tourenne C, Magee A, Pascual-Castroviejo
|, Salpietro CD, Sarco D, Dallapiccola B, Gleeson JG; International JSRD Study Group.
AHI1 gene mutations cause specific forms of Joubert syndrome-related disorders. Ann
Neurol 2006; 59(3): 527-534.

Valente EM, Silhavy JL, Brancati F, Barrano G, Krishnaswami SR, Castori M, Lancaster
MA, Boltshauser E, Boccone L, Al-Gazali L, Fazzi E, Signorini S, Louie CM, Bellacchio E;
International Joubert Syndrome Related Disorders Study Group; Bertini E, Dallapiccola B,
Gleeson JG. Mutations in CEP290, which encodes a centrosomal protein, cause
pleiotropic forms of Joubert syndrome. Nat Genet 2006; 38(6): 623-625.

Castori M, Brancati F, Rinaldi R, Adami L, Mingarelli R, Grammatico P, Dallapiccola B.
Antenatal presentation of the oculo-auriculo-vertebral spectrum (OAVS). Am J Med
Genet A 2006; 140(14): 1573-1579.

Castori M, Brancati F, Mingarelli R, Mundlos S, Dallapiccola B. A novel patient with Cooks
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13.

14.

15.

16.

17.

18.

19.

20.

21.

22.

23.

24.

25.

26.

27.

28.

29.

30.

31.

32.

33.

34.

sindrome supports splitting from “classic” brachydactyly type B. Am J Med Genet A 2007;
143(2): 195-199.

Castori M, Ceccarini C, Castiglia D, Ruggeri S, Dallapiccola B, Zambruno G. Delayed
diagnosis of dyskeratosis congenita (DKC) in a 40-year-old female with multiple head and
neck squamous cell carcinomas. Br J Dermatol 2007; 156(2): 406-408.

Castori M, Douzgou S, Silvestri E, Encha-Razavi F, Dallapiccola B. Reassessment of
holoprosencephaly-diencephalic hamartoblastoma (HDH) association. Am J Med Genet
A 2007; 143(3): 277-284.

Castori M, Evelina S, Nunnari J, Grammatico P, Dallapiccola B. A triploid fetus further
expands etiological heterogeneity in holoprosencephaly-diencephalic hamartoblastoma.
Am J Med Genet A 2007; 143(12): 1391-1393.

Castori M, Floriddia G, De Luca N, Pascucci M, Ghirri P, Boccaletti V, El-Hachem M,
Zambruno G, Pastiglia D. Herlitz junctional epidermolysis bullosa: laminin-5 mutational
profile and carrier frequency in the Italian population. Br J Dermatol 2008; 158(1): 38-44.
Castori M, Rinaldi R, Bianchi A, Caponetti A, Assumma M, Grammatico P. Pai sindrome:
first patient with agenesis of the corpus callosum and literature review. Birth Defects Res
A Clin Mol Teratol 2007; 79: 673-679.

Castori M, Palka C, Brancati F, Mingarelli R, Dallapiccola B. Reticulate vascular lesions
and a large head. Pediatr Dermatol 2007; 24(5): 555-556.

Bernardini L, Castori M, Capalbo A, Molini V, Mingarelli R, Simi P, Bertuccelli A, Novelli A,
Dallapiccola B. Syndromic Craniosynostosis due to Complex Chromosome 5
Rearrangement and MSX2 Gene Triplication. Am J Med Genet A 2007; 143(24): 2937-
2943.

Castori M, Majore S, Romanelli F, Didona B, Grammatico P, Zambruno G. Association of
Segmental Neurofibromatosis 1 and Oculo-Auriculo-Vertebral Spectrum in a 24-Year-Old
Female. Eur J Dermatol 2008; 18(1): 22-25.

Castori M, Rinaldi R, Angelo C, Zambruno G, Grammatico P, Happle R. Phacomatosis
cesioflammea with unilateral lipomatosis. Am J Med Genet A 2008; 146: 492-495.

Castori M, Rinaldi R, Capocaccia P, Roggini M, Grammatico P. VACTERL association
and maternal diabetes: a possible causal relationship? Birth Defects Res A Clin Mol
Teratol 2008; 82: 169-172.

Castori M, Rinaldi R, Cappellacci S, Grammatico P. Tibial developmental field defect is
the most common lower limb malformation pattern in VACTERL association. Am J Med
Genet A 2008; 146: 1259-1266.

Castori M, Floriddia G, Pisaneschi E, Covaciu C, Paradisi M, Torrente I, Castiglia D.
Complete Maternal Isodisomy Causing Reduction to Homozygosity for a Novel LAMB3
Mutation in Herlitz Junctional Epidermolysis Bullosa. J Dermatol Sci 2008; 51: 58-61.
Castori M, Covaciu C, Rinaldi R, Grammatico P, Paradisi M. A rare cause of syndromic
hypotrichosis: Nicolaides-Baraitser syndrome. J Am Acad Dermatol 2008; 5 (supplement
1): $92-98.

Castori M, Ruggieri S, Giannetti L, Annessi G, Zambruno G. Schdpf-Schulz-Passarge
Syndrome: Further Delineation of the Phenotype and Genetic Considerations. Acta Derm
Venereol 2008; 88(6): 607-612.

Castori M, Madonna S, Giannetti L, Floriddia G, Milioto M, Amato S, Castiglia D. Novel
CTSC Mutations in a Papillon-Lefevre Patient with Recurrent Pyoderma and Minimal Oral
and Palmo-Plantar Involvement. Br J Dermatol 2009; 160(4) 881-883.

Castori M, Majore S, Binni F, Grammatico P. Paradoxical Association of Extensive Nevus
Flammeus together with Unilateral Lower Limb and Breast Hypoplasia. Am J Med Genet
A 2009; 149A: 266-267.

Castori M, Covaciu C, Paradisi M, Zambruno G. Clinical and Genetic Heterogeneity in
Keratosis Follicularis Spinulosa Decalvans. Eur J Med Genet 2009; 52; 53-58.

Castori M, Rinaldi R, Barboni L, Tanzilli P, Bamshad M, Grammatico P. Juvenile macular
dystrophy and forearm pronation-supination restriction presenting with features of distal
arthrogryposis type 5. Am J Med Genet A 2009; 149A: 482-486.

Castori M, Castiglia D, Passarelli F, Paradisi M. Bazex-Dupré-Christol syndrome: an
ectodermal displasia with skin appendage neoplasms. Eur J Med Genet 2009; 52: 250-
255,

Zhang Y, Castori M, Ferranti G, Paradisi M, Wordsworth BP. Novel and Recurrent
Germline LEMD3 Mutations Causing Buschke-Ollendorff Syndrome and Osteopoikilosis
but Not Isolated Melorheostosis. Clin Genet 2009; 75(6): 556-561.

Castori M, Silvestri E, Pedace L, Marseglia G, Tempera A, Antigoni |, Torricelli F, Majore
S, Grammatico P. Fontaine-Farriaux syndrome: a recognizable craniosynostosis
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Amsterdam, Paesi Bassi 2018: 145-166.

17.  Jacobs JWG, Castori M, Da Silva JAP. Chapter 5. Generalised joint hypermobility and
generalised joint hypermobility syndromes: the clinical perspective. In: Ehlers Danlos and
other hypermobility syndromes, a multidisciplinary approach. Editori: Jacobs JWG,
Cornelissens LJM, Veenhuizen MC, Hamel BCJ. Casa Editrice: 10S Press, Amsterdam,
Paesi Bassi 2018: 61-78.

18. Castori M, Didona B, Didona D. Disordini genetici cutanei con predominante
coinvolgimento della cute. SICS Editore S.r.l., Roma 2021. ISBN: 9788869304637.

19. Castori M. Generalized joint hypermobility and pain. In: Symptomatic — The Symptom-
Based Handbook per Ehlers-Danlos Syndromes and Hypermobility Spectrum Disorders.
Editori: Francomano CR, Hakim AJ, Henderson LGS, Henderson FC. Casa Editrice:
Elsevier Inc., Cambridge, US 2024: 23-28.

20. Castori M, Grammatico P. Patologie ereditarie sistemiche del tessuto connettivo. In:
Genetica umana e medica. 5° Edizione. Editori: Neri G, Genuardi M. Casa Editrice: Edra
S.p.A., Milano 2024: 353-370.

Ila sottoscritto, consapevole che le dichiarazioni false comportano I'applicazione delle sanzioni penali
previste dall'art. 76 del D.P.R. 445/2000, dichiara che le informazioni riportate nel seguente curriculum
vitae, redatto in formato europeo, corrispondono a verita

NB: i dati personali contenuti nel presente documento saranno trattati ai sensi del Regolamento UE
2016/679 (GDPR), si autorizza I'Ente/Societa al trattamento dei dati personali qui riportati ai fini esclusivi
legati alle collaborazioni professionali
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CURRICULUM VITAE
EUROPEAN FORMAT

PERSONAL INFORMATION

Name and Surname
Address

Phone

E-mail

Country

Fiscal Code/ID number

Place of Birth
Date of Birth

WORKING EXPERIENCE

ENGLISH VERSION

CASTORIMARCO

[talian

CURRENT POSITION

Since March 2017: Chief, Division of Medical Genetics, Foundation IRCCS-Casa Sollievo della
Sofferenza, San Giovanni Rotondo (FG), Italy.

Since November 2017: Clinical Coordinator, Rare Disease Program, Foundation IRCCS-Casa
Sollievo della Sofferenza, San Giovanni Rotondo (FG), ltaly.

Since January 2022: Institutional Representative for Fondazione IRCCS-Casa Sollievo della
Sofferenza in the European Reference Network for Rare and Complex Diseases ReCONNET
(Ehlers-Danlos syndrome working group).

Since January 2022: Institutional Representative for Fondazione IRCCS-Casa Sollievo della
Sofferenza in the European Reference Network for Rare and Complex Diseases ERN-SKIN
(Connective Tissue Disorders working group).

Additional Institutional Roles
Since March 2019: Coordinator of the Working Group for Rare Disease of the Province of Foggia
(Puglia, Italy).

Active memberships

e Member of the “Medical and Scientific Board” of the “The Ehlers-Danlos Society”
(https://www.ehlers-danlos.com/our-boards/).

e Member of the “Hypermobile EDS and Hypermobility Spectrum Disorders Working
Group” of the “International Consortium on Ehlers-Danlos syndromes and related
disorders” (https://www.ehlers-danlos.com/committees/).

e Member of the Scientific Committee of the “Associazione per la Ricerca Cura ed
Assistenza  Sindromi di  Ehlers-Danlos e patologie Correlate (ARCASED)”
(https://associazione.arcased.it/presentazione-cms) [Italian Patients’ Association].

e  Member of the Scientific Committee of the “Associazione AISP” (Associazione Italiana
Sindrome di Poland) (https://www.sindromedipoland.org/chi-siamo/) [Italian Patients’
Association].

e Member of the Scientific Committee of the “Associazione Malformazioni Linfatiche”
(https://www.associazione-malformazioni-linfatiche.org/?page id=8) [Italian Patients’
Association].

e Honorary President (Président d’'Honneur) of the “Groupe d'Etude et de Recherche du
Syndrome Ehlers-Danlos — GERSED Belgique” (https://gersedbelgique.com/).
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LANGUAGES
MOTHERTONGUE
ADDITIONAL LANGUAGE
* Reading skills

* Writing skills

* Speaking skills

TECHNICAL COMPETENCES

PREVIOUS POSITIONS (for details see Managerial and Institutional Activities)

From Dec 2009 to Feb 2017: Consultant in Medical Genetics at the Laboratory of Medical
Genetics, AO San Camillo-Forlanini in Rome (ltaly).

From June 2008 to Dec 2009: fellow physician at the Laboratory of Medical Genetics, AO San
Camillo-Forlanini in Rome (ltaly).

From Dec 2006 to June 2008: fellow physician at the Molecular and Cellular Biology, IRCCS-
Istituto Dermopatico dell'iImmacolata in Rome (ltaly).

EDUCATION

Jun 1996: Graduation (60/60) in High School of Humanities (Liceo Classico “Virgilio”), Rome,
Italy).

Nov 2002: MD Graduation (110/100 with honours) at the Sapienza University of Rome, Italy.

Nov 2003: Italian Board Certification in Medicine & Surgery in Rome, Italy (ID number: M 52823).
Nov 2006: Italian Board Certification in Medical Genetics (70/70 with honours) at the Sapienza
University of Rome, Italy.

Feb 2013: PhD in Medical Genetics at the Sapienza University of Rome, Italy.

Oct 2018: National qualification for Associate Professor (seconda fascia) in Medical Genetics
(Settore concorsuale 06/A1).

Sep 2022: National qualification for Full Professor (prima fascia) in Medical Genetics (Settore
concorsuale 06/A1).

SCIENTIFIC SOCIETIES
Societa Italiana di Genetica Umana
The Ehlers-Danlos Society

ITALIAN
English
VERY GOOD
VERY GOOD
Goob

MANAGERIAL EXPERIENCE

Since March 2017, dr. Marco Castori is the director of the Division of Medical Genetics at
Fondazione IRCCS-Casa Sollievo della Sofferenza in San Giovanni Rotondo (ltaly). The leaded
Division currently includes three MDs certified in Medical Genetics (also comprising dr. Castori),
eleven clinical scientists, one technician coordinator/laboratory manager, seven laboratory
technicians, three nurses, one bioinformatician and one administrative staff member. Additional
collaborators include one bioinformatician, two biologists and one laboratory technician on
healthcare and research funds. In 2023, the Division's production amounted to €7,340,000 in
terms of healthcare services, for which a budget of €1,435,000 had been allocated to
consumables. In the three-year period 2022-2024, specific funding was also obtained from
research, including one “Ricerca Finalizzata 2021” project funded by the Ministry of Health (RF-
2021-12373524; three-year project; 460,000 euros), one “PNRR 2023” project funded by the
Ministry of Health (PNRR-MCNT2-2023-12377305; two-year project; 1,000,000 euros) and one
project funded by the Patients' Association "con Giacomo contro Ehlers-Danlos vascolare" (two-
year project; 100,000 euros).

In 2023, the healthcare production of the leaded Division comprised 1718 outpatient visits for
rare diseases, genetic diseases in the post-natal period and oncogenetics, and 5169 genetic
tests (constitutional genetics) of which 2313 with NGS technology (2135 analyses on multigene
panels and 178 exomes) and 617 with SNP-Array. The medical outpatient activity is mainly
divided into single-specialty clinics dedicated to oncogenetics, rare diseases,
neurodevelopmental disorders and cardiogenetics, and multi-specialty clinics dedicated to
constitutional oncogenetics, cardiogenetics and craniofacial malformations in collaboration with
the Services/Divisions of Clinical Psychology, Cardiology and Maxillofacial Surgery, respectively.
The scientific production is measured in terms of funded projects (see above) and scientific
publications. For the latter, in the three-year period 2022-2024, dr. Marco Castori has co-
authored 27 scientific papers in peer-reviewed journals.

The outpatient service, laboratory diagnostics and research activities of the leaded Division are
aligned along a single production line that consists of three main areas of activity and
development: (i) cardiogenetics and hereditary connective tissue diseases, (i)
neurodevelopmental disorders and (iii) constitutional oncogenetics.
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INSTITUTIONAL ACTIVITY (RARE DISEASES)

The commitment of dr. Marco Castori in the field of rare diseases started during the period of his
MD graduation and later of his specialization in Medical Genetics. In both cases, the subject of
his research was a specific rare disease (primary dystonia and Joubert's syndrome - see
training). When he was appointed as Consultant in Medical Genetics at the Laboratory of
Medical Genetics of the AO San Camillo-Forlanini in Rome (ltaly) on 2009, dr. Marco Castori
has been assigned to the diagnosis and care of specific rare diseases for which he was in
charge for delivering certifications, therapeutic plan and medical follow-up to patients and their
families. In 2016, thanks to its commitment, the aforementioned Hospital obtained its still unique
recognition within the European Reference Networks on Rare and Complex Diseases, as the AO
San Camillo-Forlanini Hospital was included in the ERN ReCONNET for the Ehlers-Danlos
syndromes. In that year, dr. Marco Castori was appointed as the institutional representative for
this Hospital at the ERN ReCONNET.

In 2017, dr. Marco Castori moved to Fondazione IRCCS-Casa Sollievo della Sofferenza to lead
the Division of Medical Genetics and also became the Hospital Clinical Coordinator for the
Regional Rare Disease Network of Puglia. Since then, dr. Castori monitored the activities related
to rare diseases certification and prescriptions carried out by 13 Divisions/Units/Services of
Fondazione IRCCS-Casa Sollievo della Sofferenza for a total of 149 rare disease codes. Of
these, 73 codes were assigned to the Division of Medical Genetics. Since 2018, dr. Castori has
set up a Rare Diseases Desk, whose activities required a dedicated nurse, at Fondazione
IRCCS-Casa Sollievo della Sofferenza. Thanks to the activities of the Rare Diseases Desk, it
has been possible, for the first time, to quantify the commitment of Fondazione IRCCS-Casa
Sollievo della Sofferenza to rare diseases. Thanks to this initiative, a series of outpatient clinics
and outpatient slots dedicated to rare diseases have been established for various
Divisions/Units, such as Pediatrics, Neurology, Endocrinology, Rheumatology and Dermatology.

Since January 2022, Fondazione IRCCS-Casa Sollievo della Sofferenza is member of ERN
ReCONNET and ERN-SKIN for the activities carried out in the field of Ehlers-Danlos syndromes.
For both ERNSs, dr. Marco Castori is the institutional representative of Fondazione IRCCS-Casa
Sollievo della Sofferenza. Since January 2023, Fondazione IRCCS-Casa Sollievo della
Sofferenza has been included among the 17 Centers of Excellence by the Ehlers-Danlos
Society. Dr. Marco Castori is member of the medical-scientific committee of the Ehlers-Danlos
Society and of the medical-scientific committees of some lItalian patient associations.

To date, all the funding obtained for scientific activity and all the scientific publications of dr.
Marco Castori have been in the field of Rare Diseases.

EDUCATIONAL ACTIVITY

TEACHING

2018/2024 Lecturer, Medical Genetics, Specialty Training Program in Medical Genetics
at the “Aldo Moro” University of Bari, Italy.

2015/2017 Lecturer, Medical Genetics, Specialty Training Program in Orthodontics, at
the Sapienza University of Rome, Italy.

2011/2017 Lecturer, Medical Genetics, Nursing Science University Program at the
Sapienza University of Rome, Italy.

2012/2015 Lecturer, Applied Biology, Nursing Science University Program at the
Sapienza University of Rome, Italy.

2012/2014 Lecturer, Genetic Counselling, Master Degree Program in Prenatal

Diagnosis and Fetal Pathology at the Sapienza University of Rome, Italy.

TUTORIAL ACTIVITY
Since 2012 to 2022, Dr. Marco Castori was the tutor for the Graduation Thesis of nine students.

INVITED COMMUNICATIONS TO NATIONAL CONGRESSES/EVENTS

131. Eziologia e genetica clinica delle malformazioni della mano. “Malformazioni della mano” (I
Incontro Annuale). Scuola Medica Ospedaliera, ASL RM E (Rome), 5 October 2006.

132. Genodermatosi. “Master Interateneo in Genetica Clinica: le malformazioni congenite”.
Istituto CSS-Mendel (Rome), 16 March 2007.

133. Advances in genetica. “Le malattie rare in dermatologia pediatrica — Il giornate”. Hotel
Crowne Plaza (Rome), 23-24 November 2007.

134. Genetica delle malformazioni della mano. “Malformazioni della Mano” (Il Incontro
Annuale). Scuola Medica Ospedaliera, ASL RM E (Rome), 23 e 30 November 2007.

135. Genodermatosi con predisposizione ai tumori. “VIII corso di aggiornamento: genetica e
oncologia dermatologica”. Viareggio, 10-14 March 2008.

136. Genetica delle malformazioni della mano. “Malformazioni della Mano” (Il Incontro
Annuale). Scuola Medica Ospedaliera e Ospedale Pediatrico Bambino Gesu (Rome). 13-
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14 November 2008.

Dismorfologia clinica: come orientarsi? “Le malattie rare in dermatologia pediatrica — IV
giornate”. Hotel Crowne Plaza (Rome), 21-22 November 2008.

La consulenza genetica nel paziente con malformazioni della mano. “Principi terapeutici e
timing chirurgico nel trattamento delle malformazioni della mano”. Ordine Provinciale di
Rome dei Medici-Chirurghi e degli Odontoiatri (Rome), 6-7 April 2009.

Screening genetici: test disponibili, quando proporli. “Aggiornamento sulle tecniche di
diagnostica fetale e perinatale: raccomandazioni dalle societa scientifiche”. Ospedale
Sandro Pertini, Rome. 25 September 2009.

Disomia uniparentale: dalla teoria alla pratica. “Le malattie rare in dermatologia pediatrica
-V giornate”. Hotel Crowne Plaza (Rome), 20-21 November 2009.

Sindrome di Bazex-Dupré-Christol. “Le malattie rare in dermatologia pediatrica — V
giornate”. Hotel Crowne Plaza (Rome), 20-21 November 2009.

Sindrome di Ehlers-Danlos: vecchia genodermatosi, nuove prospettive. “Le malattie rare
in dermatologia pediatrica — V giornate”. Hotel Crowne Plaza (Rome), 20-21 November
2009.

Genetica delle malformazioni della mano. “Malformazioni della Mano” (IV Corso Annuale).
Scuola Medica Ospedaliera e Ospedale Pediatrico Bambino Gesu (Rome). 17-18
December 2009.

Nuove prospettive della ricerca in riabilitazione: la sindrome di Ehlers-Danlos. “Quali
prospettive per la ricerca in riabilitazione”. Clinica Ortopedica, Sapienza Universita di
Rome. 6 February 2010.

Citogenetica classica e citogenetica molecolare. “Come utilizzare la diagnostica genetica”.
Neuromed-IRCCS, Pozzilli, Isernia, 6 April 2010.

Malattie genetiche del collagene. “Le Malattie Rare in ambito Reumatologico: Aspetti
Clinici e Riabilitativi nelle Patologie del Tessuto Connettivo”. Ospedale S. M. Goretti,
Latina, 29 April 2010.

IUGR e sindromi. “Master Neonatologia e Grand Round Clinici”, giornata di Genetica
Clinica. Policlinico Umberto I, Rome, 4 May 2010.

Epidemiologia delle anomalie cromosomiche. “Corso avanzato di citogenetica
costituzionale: dal cariotipo convenzionale a quello molecolare”. E.O. Ospedali Galliera,
Genova, 21-22 June 2010.

Presentazione e discussione di casi complessi in epoca pre- e post-natale. “Corso
avanzato di citogenetica costituzionale: dal cariotipo convenzionale a quello molecolare”.
E.O. Ospedali Galliera, Genova, 21-22 June 2010.

Associazione cheratodermia palmoplantare-alopecia congenita. “Le malattie rare in
dermatologia pediatrica — VI giornate”. Hotel Crowne Plaza, Rome, 26-27 November
2010.

Sindromi ad aumentato rischio neoplastico. “Conoscere per assistere: diagnosi e
assistenza sulle malattie rare per pediatri di libera scelta e medici di medicina generale”.
Nuovo Regina Margherita, Rome, 4 December 2010.

IUGR e sindromi. “Master Neonatologia e Grand Round Clinici”, giornata di Genetica
Clinica. Policlinico Umberto |, Rome, 5 April 2011.

Genodermatosi ad aumentato rischio oncologico. “Scuola di Specializzazione in Genetica
Medica: Seminari Monotematici”. Policlinico Tor Vergata, Rome, 5 May 2011.

La diagnostica genetica nella realta ospedaliera italiana. “51° Congresso Nazionale SNO”.
Centro dei Congressi, Fiera Nazionale della Sardegna, Cagliari, 18-21 May 2011.
Genetica della cardiomiopatia ipertrofica. “Incontro con le famiglie - cardiomiopatie
ipertrofiche”. Azienda Ospedaliera S. Camillo-Forlanini, Rome, 18 June 2011.
L'ipermobilita articolare: aspetti clinico-diagnostici, gestionali e principi di terapia.
“Seminari ECM". Istituto CSS-Mendel, Rome, 28 June 2011.

Introduzione: embriogenesi, dismebriogenesi ed epidemiologia dei difetti congeniti. “Il
percorso multidisciplinare diagnostico del feto con patologia genetico-malformativa”.
Accademia Nazionale di Medicina. Genova, 10-11 October 2011.

L'esame radiografico fetale. “Il percorso multidisciplinare diagnostico del feto con
patologia genetico-malformativa”. Accademia Nazionale di Medicina. Genova, 10-11
October 2011.

Epidemiologia delle patologie cromosomiche e I'aborto cromosomico. “Il percorso
multidisciplinare diagnostico del feto con patologia genetico-malformativa®. Accademia
Nazionale di Medicina. Genova, 10-11 October 2011.

Presentazione di casi clinici interattivi: I'esperienza dell’A.O. San Camillo-Forlanini. “Il
percorso multidisciplinare diagnostico del feto con patologia genetico-malformativa”.
Accademia Nazionale di Medicina. Genova, 10-11 October 2011.

Mosaicismi cutanei: cosa sono?. “Le malattie rare in dermatologia pediatrica — VI
giornate”. Hotel Crowne Plaza, Rome, 18-19 November 2011.
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Aspetti fisiopatologici della ipermobilita articolare. “Seminari ECM”. UOC Laboratorio di
Genetica Medica. Azienda Ospedaliera San Camillo-Forlanini. Rome, 13 February 2012.
Introduzione: embriogenesi, disembriogenesi ed epidemiologia dei difetti congeniti. “Il
percorso multidisciplinare diagnostico del feto con patologia genetico-malformativa — |I
Edizione”. Accademia Nazionale di Medicina. Genova, 19-20 March 2012.

L'esame radiografico fetale. “Il percorso multidisciplinare diagnostico del feto con
patologia genetico-malformativa — Il Edizione”. Accademia Nazionale di Medicina.
Genova, 19-20 March 2012.

Epidemiologia delle patologie cromosomiche e I'aborto cromosomico. “Il percorso
multidisciplinare diagnostico del feto con patologia genetico-malformativa — Il Edizione”.
Accademia Nazionale di Medicina. Genova, 19-20 March 2012.

Presentazione di casi clinici interattivi: I'esperienza del’A.O. San Camillo-Forlanini. “Il
percorso multidisciplinare diagnostico del feto con patologia genetico-malformativa - |I
Edizione”. Accademia Nazionale di Medicina. Genova, 19-20 March 2012.

IUGR e sindromi. “Master Neonatologia e Grand Round Clinici”, giornata di Genetica
Clinica. Policlinico Umberto I, Rome, 8 May 2012.

Genodermatosi e patologie ereditarie del tessuto connettivo. “Brainstorming su prassi
cliniche e scientifiche dell'Azienda Ospedaliera San Camillo-Forlanini - Percorsi
diagnostico-assistenziali e ricerca scientifica nelle malattie rare”. Azienda Ospedaliera
San Camillo-Forlanini. Rome, 26 May 2012.

Percorsi diagnostici postnatale. “Corso avanzato di citogenetica costituzionale: il cariotipo
molecolare perché, quando e come. Ill edizione”. E.O. Ospedali Galliera, Genova, 13-15
June 2012.

Sindromi di Ehlers-Danlos: novita clinico-terapeutiche. “Le malattie rare in dermatologia
pediatrica — VIl giornate”. Hotel Crowne Plaza, Rome, 16-17 November 2012.
Introduzione: embriogenesi, disembriogenesi ed epidemiologia dei difetti congeniti. “Il
percorso multidisciplinare diagnostico del feto con patologia genetico-malformativa — Il
Edizione”. Accademia Nazionale di Medicina. Genova, 18-19 March 2013.

L'esame radiografico fetale. “Il percorso multidisciplinare diagnostico del feto con
patologia genetico-malformativa — IlI Edizione”. Accademia Nazionale di Medicina.
Genova, 18-19 March 2013.

Epidemiologia delle patologie cromosomiche e I'aborto cromosomico. ‘Il percorso

multidisciplinare diagnostico del feto con patologia genetico-malformativa — Il Edizione”.
Accademia Nazionale di Medicina. Genova, 18-19 March 2013.

Presentazione di casi clinici interattivi: 'esperienza dell’A.O. San Camillo-Forlanini. “Il
percorso multidisciplinare diagnostico del feto con patologia genetico-malformativa — Il
Edizione”. Accademia Nazionale di Medicina. Genova, 18-19 March 2013.

Ipermobilita articolare, omeostasi e patologia sistemica: disabilitd ed assistenza delle
sindromi di Ehlers-Danlos (e patologie correlate). Malattie Rare — Ricerca, Assistenza,
Rispetto, Evidenza. Azienda Ospedaliera San Camillo-Forlanini. Rome, 8 April 2013.
Genetica: consulenza genetica pre e post aborto. nuove metodiche. Breakfast meeting:
Gruppo interdisciplinare interruzione di gravidanza oltre il 90° giorno. Azienda
Ospedaliera San Camillo-Forlanini. Rome, 18 April 2013.

Il neonato con IUGR. “Master Universitario di Il livello in Neonatologia”, giornata di
Genetica Clinica. Policlinico Umberto |, Rome, 14 May 2013.

Mosaicismi cutanei. 52° Congresso ADOI. Palazzo Ducale, Lucca, 18-21 September
2013.

Le sindromi di Ehlers-Danlos e patologie correlate. 52° Congresso ADOI. Palazzo Ducale,
Lucca, 18-21 September 2013.

Amiloidosi TTR: la diagnosi genetica. Le amiloidosi sistemiche: come riconoscere e
interpretare i dati clinici e strumentali per una corretta diagnosi. Complesso Monumentale
S. Spirito, Rome, 3-24 October 2013.

Sindromi con malformazioni delle mani. “Le malattie rare in dermatologia pediatrica — IX
giornate”. Hotel Crowne Plaza, Rome, 15-16 November 2013.

Pediatria-genetica. “Ricerca e Confronti” Malattie Rare. p63 Sindrome E.E.C. International
NetWork Word Communication Onlus. Complesso San Gaetano, Padua, 22-23 November
2013.

La cute e le malattie genetiche. “Appropriatezza diagnostica e prescrittiva: tra casi clinici e
linee guida — Incontri pediatrici serali del San Camillo”. Azienda Ospedaliera San Camillo-
Forlanini, Rome, 20 February — 18 December 2013 (27 November 2013).

Fragili per il “Dolore™: sindrome di Ehlers Danlos. “Uniti per Assistere - Le Malattie Rare:
paradigma della fragilita”. Policlinico Agostino Gemelli, Aula Brasca, Rome, 27 February
2014.

Quale ruolo della genetica medica nella assistenza e ricerca delle malattie rare?. “Insieme
per una assistenza migliore — Sapere per assistere: formazione e ricerca”. Policlinico

36



186.

187.

188.

189.

190.

191.

192.

193.

194.

195.

196.

197.

198.

199.

200.

201.

202.

203.

204.

205.

206.

207.

208.

Umberto I, Aula Valdoni, Rome, 1 March 2014.

Genodermatosi rare. “Una giornata per le Malattie Rare”. AO San Camillo-Forlanini,
Presidio Forlanini, Rome, 3 March 2014.

Basi teorico-pratiche del mosaicismo somatico in patologia umana: la cute come
specchio. “Recenti acquisizioni nellambito della genetica e della terapia della
neurofibRometosi”. Istituto CSS-Mendel, Rome, 10 May 2014.

Sindrome di Ehlers-Danlos: una forma monogenica di fibromialgia e sindrome da fatica
cronica. “Giornata mondiale sensibilita chimica multipla, encefalomielite mialgica,
fibromialgia. Ri-conoscere le patologie ambientali, tu ci sarai?”. Cattedrale, Civitavecchia
(Rome), 10 May 2014,

Il neonato con osteodisplasie. “Convegno di genetica clinica neonatale”. Policlinico
Umberto |, Rome, 13 May 2014.

Mosaicismi cutanei. 89° Congresso Nazionale SIDeMaST. Auditorium Niccold Paganini e
Centro Congressi di Parma, Parma, 14-17 May 2014.

Mosaicismi cutanei. “Corso avanzato di citogenetica costituzionale ed acquisita: i
mosaicismi. V edizione”. E.O. Ospedali Galliera, Genova, 17-19 September 2014.
Informazione di base sull'acondroplasia. “Giornata mondiale delle persone con bassa
statura”. Acondroplasia per crescere insieme ONLUS. Agriturismo Torre Sant'Anastasia,
Rome, 26 October 2014.

Alopecia in corso di genodermatosi. “L’'alopecia areata nel bambino. Dalla diagnosi alla
terapia”. Istituto Giannina Gaslini, Badia Benedettina della Castagna, Genova, 08
November 2014.

Sindromi malformative del cavo orale. “Le malattie rare in dermatologia pediatrica — X
giornate”. Hotel Crowne Plaza, Rome, 21-22 November 2014.

La cute come spia delle patologie ereditarie del tessuto connettivo. “Malattie rare in
dermatologia. Nuove acquisizioni su aspetti eziopatogenetici, clinici e terapeutici”. IRCCS
Istituto Dermopatico delllmmacolata, Rome, 13 December 2014.

Mosaicismi cutanei. “Metabolomica € mirnoma come nuovi approcci sperimentali e clinici
per la semeiotica”. Azienda Ospedaliera San Camillo-Forlanini, Rome, 6 February 2015.
Displasie scheletriche fetali: quadri clinici pit comuni. “Il percorso diagnostico
multidisciplinare del feto con patologia genetico-malformativa. Focus: displasie
scheletriche e patologie cerebrali”. Accademia Nazionale di Medicina. Genova, 26-27
February 2015.

Malformazioni craniofacciali: classificazione ed implicazioni pratiche. “Il percorso
diagnostico multidisciplinare del feto con patologia genetico-malformativa. Focus:
displasie scheletriche e patologie cerebrali”. Accademia Nazionale di Medicina. Genova,
26-27 February 2015.

Cosa sono le malattie rare. Focus sullacondroplasia. “Giornata Mondiale delle Malattie
Rare — iniziativa Acondroplaisa Insieme per Crescere ONLUS". Istituto Superiore San
Benedetto, Borgo Piave (Latina), 28 February 2015.

La consulenza genetica nella citogenetica di nuova generazione. “Corso avanzato di
citogenetica costituzionale ed acquisita VI edizione”. Hotel NH Leonardo Da Vinci, Rome,
17-18 September 2015.

Trasmissibilita ereditaria, cause genetiche, sindromi e malformazioni associate. “I°
incontro nazionale famiglie con atresia esofagea”. Soggiorno San Gaetano, Santa Severa
(Rome), 26-27 September 2015.

Neuropatia con lesioni automutilanti delle mani. “Le malattie rare in dermatologia
pediatrica — XI giornate”. Hotel Crowne Plaza, Rome, 20-21 November 2015.

Disprassia ed ipermobilita articolare generalizzata: dall'evidenza scientifica alla pratica
clinica. “Giornate di neuropsicologia dell’'eta evolutiva. Xl edizione”. Facolta di Scienze
della Formazione, Libera Universita di Bolzano, Bressanone, 20-23 January 2016.
Ipermobilita articolare generalizzata: valutazione clinica e trattamento del paziente
complesso. XVIII Incontro nazionale di genetica clinica. AOU “Agostino Gemelli”, Rome,
16-17 February 2016.

Aspetti clinici e genetici del mosaicismo cutaneo. VI Simposio “Rino Cavalieri”. IRCCS-
Istituto Dermopatico dell'lmmacolata, Rome, 26-27 February 2016.

La genetica dell'infertilita femminile e dell'insufficienza ovarica prenatura. Lezione I. Corso
di alta formazione in oncofertilita. [l modulo. Istituto Santa Emilia da Vialar. Rome, 16-18
June 2016.

La genetica dellinfertilita femminile e dellinsufficienza ovarica prenatura. Lezione II.
Corso di alta formazione in oncofertilita. Il modulo. Istituto Santa Emilia da Vialar. Rome,
16-18 June 2016.

EDS: orientamento diagnostico e presa in carico. Ehlers-Danlos: una realta in crescita —
Dalla diagnosi alla clinica, come riconoscere la sindrome e trattare un paziente EDS.
Varese, 7 October 2016.
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La sindrome di Ehlers-Danlos e le ipermobilita articolari. Centro di Riabilitazione “Vaclav
Vojta”. Rome. 24 October 2016.

New York 2016: consensus su diagnosi e gestione delle sindromi di Ehlers-Danlos. “Le
malattie rare in dermatologia pediatrica — XII giornate”. Hotel Crowne Plaza, Rome, 18-19
November 2016.

La genetica dell'infertilita femminile e dell'insufficienza ovarica prematura. Lezione I.
Corso di alta formazione in oncofertilita. Il modulo. Istituto Santa Emilia da Vialar. Rome,
8-9 June 2017.

La genetica dell'infertilita femminile e dellinsufficienza ovarica prenatura. Lezione II.
Corso di alta formazione in oncofertilita. Il modulo. Istituto Santa Emilia da Vialar. Rome,
8-9 June 2017.

Mosaicismi. VI Congresso SIDerP. Bologna, 12-14 October 2017.

La palpebra... come spia di sindrome genetica. “Le malattie rare in dermatologia
pediatrica — Xl giornate”. Hotel Crowne Plaza, Rome, 17-18 November 2017.
Embriopatia della sequenza di Poland e patologie correlate. “Seminario sindrome di
Poland - la rete per I'assistenza e per la ricerca’. San Giovanni Rotondo, 25 November
2017.

Patologie dell'aorta e dei tessuti connettivi. “Cardiomiopatie e malattie rare — approccio
multidisciplinare e confronto con il territorio”. San Giovanni Rotondo, 1-2 December 2017.
Definizioni e terminologia dell'ipermobilita articolare ed orientamento terapeutico delle
sindromi di Ehlers-Danlos. Primo incontro nazionale sulle sindromi di Ehlers-Danlos e
patologie correlate. Centro Vaclav Vojta, Rome, 14-15 November 2017.

Difetti congeniti e terminologia in Genetica Clinica. Istituto CSS-Mendel, Rome, 9 April
2018.

Evidence-based medicine come esempio di Umanesimo moderno: I'esempio di Casa
Sollievo della Sofferenza in ambito di Malattie Rare. Pastorale Socio Sanitaria “Generare
Relazioni di Cura”. Auditorium “Valentino Vailati’, Manfredonia (Foggia), 18 April 2018.

La nuova nosologia: come descrivere i pazienti secondo i concetti piu moderni. “Come
perle” — Sindrome di Ehlers-Danlos “la disabilita invisibile”. Licata, Teatro comunale Re
Grillo, 11-12 May 2018.

Il mosaicismo nell'era delle nuove tecnologie di analisi genomica: tradizione e innovazioni.
Corso avanzato di citogenetica costituzionale e acquisita. IX Edizione. Rome, Istituto
CSS-Mendel, 13-14 September 2018.

Sindrome blefaro-cheilo-dentale. 57° Congresso Nazionale ADOI. Grosseto, 17-19
October 2018.

Acromie ed ipocromie congenite e sindromi correlate. “Le malattie rare in dermatologia
pediatrica — XIV giornate”. Hotel Crowne Plaza, Rome, 9-10 November 2018.

Attualita in genetica: il mosaicismo cutaneo. La neurofibRometosi 1: aspetti clinici rilevanti
in etd pediatrica. San Giovanni Rotondo, Fondazione IRCCS-Casa Sollievo della
Sofferenza, 17 November 2018.

Sindrome di Ehlers-Danlos e... dintorni. VIl Simposio di Dermatologia “Rino Cavalieri”.
IRCCS-Istituto Dermopatico del’'lmmacolata, Rome. 22-23 February 2019.

La diagnosi di una malattia rara raccontata da un genetista. La “care” di una malattia rara
- medicina d'iniziativa. Taranto, Cittadella della Carita, 23 March 2019.

Quali strumenti di diagnosi. La “care” di una malattia rara — medicina d'iniziativa. Taranto,
Cittadella della Carita, 23 March 2019.

Ruolo di Casa Sollievo della Sofferenza e della Piattaforma Provinciale Malattie Rare per
le persone con patologie del neurosviluppo. Pastorale Socio Sanitaria — Evento Formativo
2019. Auditorium “Valentino Vailati”, Manfredonia, 22 May 2019.

La genetica dellinfertilita femminile. Il Corso di Alta Formazione in Oncofertilita.
Universita Sapienza di Rome. Istituto S. Emilia de Vialar. Rome. 8 November 2019.

Breve guida all'interpretazione del referto di genetica di nuova generazione. “Le malattie
rare in dermatologia pediatrica — XV giornate”. Hotel Crowne Plaza, Rome, 15-16
November 2019.

Alberi genealogici, anamnesi, esami da chiedere. Corso Pre-Congressuale ONSP-
SIMGePeD - XIlI Congresso Nazionale SIMGePeD, IRCCS-Ospedale Pediatrico
Bambino GesUl, Rome, 5-6-7 December 2019.

Tavola Rotonda - il ruolo di Casa Sollievo della Sofferenza nel panorama pugliese. Corso
di aggiornamento sulle malattie rare di interesse epilettologico. Ospedale San Paolo, Bari.
17 January 2020.

La genetica dell'infertilita femminile e dellinsufficienza ovarica prematura. IV Corso di Alta
Formazione in Oncofertilita. Universita Sapienza di Rome. Corso Online. Il Modulo. 3-26
November 2020.

Condrodiplasie da FGR3 pathway. XXIII Congresso Nazionale SIGU. Corso
Postcongressuale. Corso Online. 20 November 2020.
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Big data. La grande sfida della genetica e il modo migliore per affrontarla. Simposio -
Digital health and care: la gestione delle patologie cardiovascolari rare nei momenti
complessi. 52° Congresso Nazionale Associazione Nazionale Medici Cardiologi
Ospedalieri. Palacongressi, Rimini, 26-28 August 2021.

La genetica dell'infertilita femminile e dell'insufficienza ovarica prematura. Corso di Alta
Formazione in Oncofertilita 2021. Fondazione per la Medicina Personalizzata. Corso
Online. Il Modulo. 3-25 November 2021.

Approccio classificativo delle malformazioni vascolari nella pratica clinica e genetica.
Corso teorico-pratico online. Malattie neurocutanee comuni e rare: primo update.
Fondazione Pierfranco e Luisa Mariani. FAD sincrona. 8 e 15 October 2021.

Patologie ereditarie del tessuto connettivo: novita. “Le malattie rare in dermatologia
pediatrica — XV giornate”. Hotel Crowne Plaza, Rome, 26-27 November 2021.

Sindromi di Ehlers-Danlos e patologie associate: come orientarsi nel vasto mondo
dellipermobilita articolare. Corso FSC “Aggiornamenti di Genetica”. ULSS2 Marca
Trevigiana. Treviso, 10 December 2021.

Epidemiologia delle patologie cromosomiche e 'aborto cromosomico. “Il Laboratorio di
Genetica Medica tra presente e futuro”. ASP Ragusa. Ragusa, sede AVIS, 26 March
2022.

Dal sequenziamento di nuova generazione al referto: cosa attendersi dall Genetica
Medica dal decennio appena trascorso. XIl Convegno ACAR - ‘“Importanza della
collaborazione, cooperazione e condivisione nel mondo delle malattie rare nell’era post-
pandemia’. Tirrenia, Gran Hotel Continental, 22-24 April 2022.

L'esame genetico: cosa richiedere e come leggerlo. Genetica e Malattie Renali. Il
Webinar monotematico Web SINePe chiama SIMGePeD (virtual meeting). 7 June 2022.
Innovazioni e complessita nella diagnostica delle sindromi con ossa fragili. Approccio
integrato alla salute dell'osso in eta pediatrica. Bari, The Nicolaus Hotel, 1 October 2022.
Interpretazione clinica delle varianti genetiche. “Le malattie rare in dermatologia pediatrica
— XVII giornate”. Hotel Crowne Plaza, Rome, 11-12 November 2022.

Genetica medica: la scienza al servizio della persona con malattia rara. Incontro
intergruppo. Rotary Club Bari Ovest, Grand Hotel delle Nazioni, Bari, 24-11-2022.

Alberi genealogici, anamnesi, esami da chiedere. XV Congresso Nazionale SIMGePeD.
Sessione: Sindromologia — seconda parte. Best Western Plus Hotel Universo. Rome, 1-3
December 2022.

Malformazione di Chiari, ipermobilita articolare e sindromi di Ehlers-Danlos. La Chiari e il
suo mondo — Associazione AISMAC. Collegio internazionale Seraphicum. Rome 15 April
2023.

Quali esami genetici richiedere e come interpretarli. HOT TOPICS: malattie dellosso in
eta pediatrica — nuove frontiere diagnostiche e terapeutiche. Sapienza Universita di
Rome. Rome, 15-16 September 2023.

Approccio pratico all'interpretazione clinica delle varianti secondo lo ACMG. Seminari
della Scuola di Specializzazione in Genetica Medica — Universita di Siena. Siena, 20
September 2023.

Mosaicismo cutaneo: dall'osservazione al laboratorio. Seminari della Scuola di
Specializzazione in Genetica Medica — Universita di Siena. Siena, 20 September 2023.

Il ruolo della Genetica Medica nel percorso diagnostico-terapeutico-assistenziale del
bambino con sospetta patologia ereditaria dello scheletro. Hormones 2023 - V edizione:
the cutting edge. Spazio Murat. Bari, 29-30 September 2023.

Percorso nella Breast Unit: consulenza genetica oncologica. Seminari di Senologia 2023.
Casa Sollievo della Sofferenza, San Giovanni Rotondo (FG), 4 October 2023.

Patologie monogeniche della cornea e laboratorio di genetica. Cornea e altro. Casa
Sollievo della Sofferenza, San Giovanni Rotondo (FG), 6 October 2023.

Varianti di significato incerto in diagnostica: come orientarsi? “Le malattie rare in
dermatologia pediatrica — XVIII giornate”. Hotel Crowne Plaza, Rome, 10-11 November
2023.

Iperlassita sindromiche. ltalian Medical Genetics Academy 2023 - sessione “Displasie
Ossee”. Webinar Live, 16 November 2023.

La sindrome da iperlassitd articolare. XVI Congresso Nazionale SIMGePeD. Centro
Congressi Europa, Rome, 14-16 December 2023.

Ipermobilita articolare, sindromi di Ehlers-Danlos e lipedema. Corso di alta formazione —
Lipedema Diagnosi e Terapie — Esperienze Internazionali a Confronto. Milano 22-25
February 2024.

Malattie rare del connettivo: cosa c'¢ di nuovo. Simposio Cavalieri. IRCCS-Istituto
Dermopatico dell'lmmacolata, Rome 2 March 2024,

Inquadramento clinico e genetico dell'ipermobilita articolare. Malattie genetiche: dalla
diagnosi al trattamento. SIGU Veneto — Universita di Padova. Padova, 12 March 2024.
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NGS nei disordini Mendeliani: innovazioni tecnologiche o cambio di paradigma? Patologia
Feto-Placentare: Terzo Incontro. AO San Camillo-Forlanini 4 May 2024.

Ottimizzazione dell'output del dato “short reads” NGS ai fini diagnostici nel laboratorio di
Genetica Medica. La Genetica Medica in Puglia e Basilicata: insieme per guardare al
futuro (Il edizione). Hotel Salina, Taranto 24 May 2024.

INVITED COMMUNICATIONS TO INTERNATIONAL CONGRESSES/EVENTS
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Specific issues on genetics of genodermatoses. “Genodermatoses: basic concepts on
clinical approach, diagnostic procedures and genetic counseling”. IDI-IRCCS (Rome,
Italia), 21-22 November 2007.

The Ehlers-Danlos syndromes: classification, clinical features, diagnostic approach and
management. “Practical course on clinical and laboratory diagnostic procedures and
management of selected genodermatoses”. IDI-IRCCS (Rome, Italia), 9-11 April 2008.
From genetics to clinics - hypermobility and extra-articular manifestations and their impact
on treatment; an ltalian contribution. Colloque Médical International Francophone — Les
traitements du syndrome d’Ehlers-Danlos: avancées & prospective. Faculté de Médicine,
Université Paris-Est Créteil (Parigi, Francia). 7 March 2015.

Clinical assessment of joint hypermobility and management of related symptoms. “Couse
on collagenopathies”. Istituto Ortopedico Rizzoli (Bologna), 17-19 March 2015.

Clinical cases of patients with the Ehlers-Danlos syndrome. “Couse on collagenopathies”.
Istituto Ortopedico Rizzoli (Bologna), 17-19 March 2015.

Joint hypermobility and its clinical presentations: an lItalian experience. “London & SE
Hypermobility Club”. London University College (London, UK), 4 June 2015.

Natural history. “Managing the complex patient with Ehlers-Danlos syndrome” at the 65th
Annual Meeting of the American Society of Human Genetics (Baltimore, Maryland, US), 6-
10 October 2015.

Joint hypermobility syndrome and Ehlers-Danlos syndrome: an ltalian experience. |
Simposium Internacional de Familiares y Afectados de Ehlers-Danlos (Murcia, Spagna),
17 October 2015.

Joint hypermobility and Ehlers-Danlos syndromes: an updated critique. UPEC - Certificat
d'université Syndrome d'Ehlers-Danlos. Faculté de Médicine, Université Paris-Est Créteil
(Parigi, Francia). 18 March 2016.

L'ltalie. Les orientations thérapeutiques, face au SED, en Europe et en Amérique du sud.
2¢éme Colloque International Francophone — Les Traitments du Syndrome d’Ehlers-Danlos.
Faculté de Médicine, Université Paris-Est Créteil (Parigi, Francia). 19 March 2016.

The future of EDS hypermobility. Ehlers-Danlos Society International Symposium. TKP
New York Conference Center (New York, USA). 4 May 2016.

Hypermobilité articulaire généralisée, syndrome de I'hypermobilité et la perspective
italianne. AM.S.E.D. — Génétique. 2éme Congrés International Syndromes d’Ehlers-
Danlos. (Lione, Francia). 30 September 2016.

Multidisciplinary diagnostic and therapeutic approach to the Ehlers-Danlos patient. EDS
Awareness (www.chronicpainpartners.com), su
http://www.chronicpainpartners.com/webinar/webinar-multidisciplinary-approach-to-eds-
patient/. 22 November 2016. Webinar.

Towards a novel classification for individuals with joint hypermobility. Colloque
international — Syndrome d’Ehlers-Danlos, 3éme edition. Université Paris Descartes —
Salle Giroud (Parigi, Francia). 25 March 2017.

Molecular bases and genetic investigations in aortopathies in the GUCH patient. 2nd
International Symposium on Grown-Up Congenital Heart Disease. Columbus Hotel
(Rome, ltalia). 27 May 2017.

Joint Hypermobility and Related Spectrum Disorders: Terminology and Classification. 19-
XXIX ASAP Chiari & Syringomyelia Conference. South Nassau Community Hospital (New
York, USA). 23 July 2017.

Definicion y nueva terminologia para la hipermovilidad articular y trastornos relacionados.
ANSEDH 1a Escluela Internacional de los Sindromes de Ehlers-Danlos, Hiperlaxitud y
Colagenopatias. Univesita di Murcia (Murcia, Spagna). 27 October 2017.

Hypermobile Ehlers-Danlos syndrome and hypermobility spectrum disorders. The
European Ehlers-Danlos syndromes conference (for medical professionals). Crowne
Plaza Hotel (Maastricht, The Netherlands). 6 April 2018.

Hypermobile Ehlers-Danlos syndrome and hypermobility spectrum disorders. The
European Ehlers-Danlos syndromes conference (for people with EDS). Crowne Plaza
Hotel (Maastricht, The Netherlands). 7 April 2018.

Introduction. Session [V: hypermobile Ehlers-Danlos syndrome and hypermobility
spectrum disorders. International Symposium on the Ehlers-Danlos syndromes -
interaction and signaling: recurrent themes in the molecular mechanisms of EDS. Ghent,
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Belgium. 26-29 September 2018.

Associated Ehlers-Danlos syndromes. Consensus Conference on Chiari malformation &
syringomyelia — the lesson learned in ten years (2009-2019). NH President Hotel. Milan,
11-13 November 2019.

Use cases from Undiagnosed Diseases Network International. International Course —
Training on strategies to foster solutions of undiagnosed rare disease cases. Rome, 27-29
April 2020 (virtual meeting).

Hypermobile EDS and hypermobility spectrum disorders: what is the difference? ERN
ReCONNET webinars on Ehlers-Danlos syndrome. 10 September 2020 (webinar at:
https:/reconnet.ern_net.eu/webinar/) (virtual meeting).

Faculty Member e autore del modulo 40 (joint hypermobility and related disorders) —
EULAR online courses on rheumatic diseases su
https://esor.eular.org/totara/catalog/index.php?catalog _cat browse=74&orderbykey=featu
red&itemstyle=narrow. Edizione 2020.

The natural history of pain progression from childhood to adulthood: Experiences from an
Italian clinic. EDS ECHO event series: Pain Management — A European perspective. 24
April 2021 (virtual meeting).

Beyond chronic pain and fatigue - The role of autonomic dysfunction and psychological
concerns in complex cases. Session: multiple issues in connective tissues - More than
‘just’ Hypermobility. EULAR 2021 Virtual Congress. 5 June 2021 (virtual meeting).

The role of bed-bench interactions for reporting NGS data in the clinical context and
genetic counseling. Quality assurance, variant interpretation and data management in the
NGS diagnostics era. European Joint Programme Rare Diseases, 3rd Training Course.
Istituto Superiore di Sanita, Rome, 27-29 October 2021 (virtual meeting).

EDS Sub-Types. Fourth International Congress of Joint Hypermobility, Ehlers-Danlos
Syndrome and Pain. Brazil 5-7 November 2021 (virtual meeting).

Clinical and Genetic Approach to JH: from the Symptom to the Syndrome. Fourth
International Congress of Joint Hypermobility, Ehlers-Danlos Syndrome and Pain. Brazil
5-7 November 2021 (virtual meeting).

Next-generation sequencing and variant interpretation in rare diseases: a survival guide
for paediatric pathologists. V Update Course in Paediatric & Perinatal Pathology.
International Paediatric Pathology Association. Rome, 22-24 June 2022.

Refreshing general concepts on EDS/HSD. 3r International Scientific Symposium on
Ehlers-Danlos Syndromes and Hypermobiity Spectrum Disorders. The Ehlers-Danlos
Society. Rome (ltaly), 14-18t September 2022.

Joint hypermobility in children: an overview. 31 International Scientific Symposium on
Ehlers-Danlos Syndromes and Hypermobiity Spectrum Disorders. The Ehlers-Danlos
Society. Rome (Italy), 14-18h September 2022.

Developmental mosaicism in human skin disorders: a primer for the medical scientist.
ERN SKIN webinars. 31 January 2023 (https://ern-skin.eu/webinars/).

Joint hypermobility in children. ERN ReCONNET webinars. 5 April 2023
(https://reconnet.ern-net.eu/webinary).

Human-machine interaction for the achievement of effective clinical reporting in routine
diagnostics of rare monogenic disorders: the importance of the right tools! Corporate
Satellites — Agilent Technologies. 56t European Human Genetics Conference. Glasgow,
United Kingdom, 10t June 2023.

Variants of uncertain significance. The Ehlers-Danlos Society - Genetically defined Ehlers-
Danlos syndromes: strategies & solutions for unmet needs. Ghent, Belgium, 30t-31st
August 2023.

Is genetic testing always superfluous in hypermobile Ehlers-Danlos syndrome and
hypermobility spectrum disorder? ERN ReCONNET webinars. 15 May 2024
(https://reconnet.ern-net.eu/webinary).

CHAIRMAN
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303.

La presa in carico della coppia infertile: la problematica clinica, genetica ed etica. Prima
sessione. Casa Sollievo della Sofferenza, San Giovanni Rotondo (Foggia). 28 April 2017.
Malattie genetiche da difetti dell’apparato epigenetico: le crometinopatie. Prima Sessione.
The Nicolaus Hotel Conference & Events, Bari. 8-9 May 2017.

Sessione Parallela: sindromi di Ehlers-Danlos e patologie correlate. XX Congresso
Societa Italiana di Genetica Umana. Napoli 15-17 November 2017.

Valutazione funzionale. “Seminario sindrome di Poland - la rete per I'assistenza e per la
ricerca’. San Giovanni Rotondo, 25 November 2017.

Terapia chirurgica ricostruttiva delle malformazioni caratteristiche della SDP. “Seminario
sindrome di Poland - la rete per I'assistenza e per la ricerca”. San Giovanni Rotondo, 25
November 2017.
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304. Sessione II: sindromi di Ehlers-Danlos nella Regione Lazio: esperienza dei centri clinici
coinvolti. Primo incontro nazionale sulle sindromi di Ehlers-Danlos e patologie correlate.
Centro Vaclav Vojta, Rome, 14-15 November 2017.

305. Tavola rotonda: aspetti pratici di gestione clinico-diagnostica e organizzativa. Il diabete
monogenico nel paziente pediatrico e adulto. IRCCS-Casa Sollievo della Sofferenza, San
Giovanni Rotondo (FG), 23 March 2018.

306. I Sessione: varianti strutturali in regioni non esoniche, ed altro ancora. Interpretazione
interattiva di casi emblematici. Corso avanzato di cito-genetica costituzionale ed acquisita.
Grandangolo in Genetica Medica. Istituto CSS-Mendel, Rome, 19-20 September 2019.

307. Presidente per la IV Sessione: genotipo, fenotipo e diagnostica. V Convegno A.Me.Ge.P.
Domenico Campanella “Malattie rare: dalla diagnostica alle prospettive terapeutiche”. Sala
Convegni Torre Cintola, Monopoli, 4-5 October 2019.

308. Focus su: Displasia Fibrosa. 1° Congresso Nazionale Osteopatie Metaboliche — Nuove
Frontiere Diagnostiche e Terapeutiche. Clinica Pediatrica, Policlinico Umberto I, Rome,
13-15 December 2019.

309. Progress in undestanding the treatment of rare diseases. Liver, COVID-19 and more.
IRCCS Casa Sollievo della Sofferenza, Aula Fra Agostino Daniele Santuario Padre Pio,
San Giovanni Rotondo, 12-13 July 2021.

310. Session | — Opening. 31 International Scientific Symposium on Ehlers-Danlos Syndromes
and Hypermobiity Spectrum Disorders. The Ehlers-Danlos Society. Rome (ltaly), 14-18t
September 2022.

311. Quarta sessione: Hot Topics in Epatologia. NAFLD/NASH and beyond. San Giovanni
Rotondo (FG), 3-4 October 2022.

312. Sessione: genetica e neuroradiologia. | Corso Teorico-Pratico di Base — Diagnosi e
Terapia dell’Epilessia. Fondazione IRCCS-Casa Sollievo della Sofferenza, San Giovanni
Rotondo (FG), 18-19 April 2024.

ORGANIZING ACTIVITY

313. Scientific Board. XX Congresso Nazionale della Societa Italiana di Genetica Medica.
Stazione Marittima, Napoli, 15-17 November 2017.

314. Organizing Committee. Primo incontro nazionale sulle sindromi di Ehlers-Danlos e
patologie correlate. Centro Vaclav Vojta, Rome, 14-15 November 2017.

315. Hosting Committee. First European Consensus Meeting on the Diagnosis of Ehlers-
Danlos syndromes and related disorders. Rome, 6 September 2019.

316. Scientific Board and Hosting Committee. 31 International Scientific Symposium on Ehlers-
Danlos Syndromes and Hypermobiity Spectrum Disorders. The Ehlers-Danlos Society.
Rome (ltaly), 14-18t September 2022.

SCIENTIFIC ACTIVITY

SUMMARY OF SCIENTIFIC PUBLICATIONS IN PEER-REVIEWED JOURNALS (see below
for details)

Articles in Pubmed: 237 (72 as first author, 40 as last/senior or corresponding author, 10 as
unique author)

Citations (Scopus - Author 1D:22833426900): 10.736

H-index (Scopus) [2003-2014]: 43 (42 excluded self-citations)

H-index 10-years (Scopus) [2015-2024]: 32 (30 excluded self-citations)

RESEARCH FUNDS

2018 Site Principal Investigator. “Treat_CCM: propranolol in cavernous cerebral
malformations” (clinical trial no-profit approvato AIFA). Sponsor and
coordinators: Istituto Mario Negri e Istituto di Oncologia Molecolare FIRC
(Milano). Project Leaders: dr. Roberto Latini and prof. Elisabetta Dejana
(clinicaltrials.gov: NCT03589014).

2020 Principal Investigator. Malattie non diagnosticate in Puglia: istituzione di un
centro di riferimento di rilevanza regionale per la ricerca delle malattie rare
senza diagnosi, dalla diagnosi al counseling genetico per I'orientamento alle
cure (“undiagnosed rare diseases in Puglia: set of a regional reference
center for the research of undiagnosed rare diseases, from the diagnosis to
the genetic counselling for care orienteering”). Fund: €70,000. Sponsor:
Regione Puglia. Duration: 2 years.

2022 Principal Investigator. “Surviving vascular Ehlers-Danlos  SYndrome
(SEDSY): an explorative study for drug repurposing in a life-threatening
connective tissue disorder. Fund: €50,000. Sponsor: Con Giacomo contro
Ehlers-Danlos Syndrome Vascolare - Associazione di Promozione Sociale
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(APS). Duration: 1 year.

2022 Principal Investigator. A cost-effective multi-OMICs strategy for the diagnosis
of rare Mendelian disorders by integrating data from exome, whole-
transcriptome and low-pass genome sequencing in Medical Genetics
outpatient clinics (RF-2021-12373524). Fund: €450,000. Sponsor: Ministry of
Health. Duration: 3 year.

2024 Principal  Investigator. EUCARDIS:  Empowering  mUltidimensional
diagnostics and molecular prognostication of primary CARDIlomyopathies
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