Francesca Clementina Radio

Nazionalita: italiana

POSIZIONI LAVORATIVE ATTUALI

2025, 13 febbraio

2024, 05 novembre

2024, 04 novembre

2021, 01 luglio

Determinazione dirigenziale N. 0000078 per riconoscimento
esperienza professionale quinquennale a partire dal 01 aprile 2024.

Conferimento Abilitazione Scientifica Nazionale per professore di
seconda fascia Settore Concorsuale 06/A1 Genetica Medica (validita
dal 05/11/2024 al 05/11/2035)

Conferimento attivita di coordinamento dell’ambulatorio di genetica
clinica presso la UOC Laboratorio di Genetica Medica della A.O. San
Camillo-Forlanini, Roma.

Conferimento di un incarico di dirigenza medica a tempo
indeterminato in qualitd di vincitore di concorso pubblico per un
Laureato in Medicina e Chirurgia con specializzazione in Genetica
Medica per le attivita della UOC Laboratorio di Genetica Medica,
A.O. San Camillo-Forlanini, Roma.

ATTIVITA’ LAVORATIVA PREGRESSE E FORMAZIONE

Da agosto 2024 a giugno 2025 Collaborazione esterna per attivita di ricerca presso 1’ Unita di

Genetica Molecolare e Genomica Funzionale dell’Ospedale
Pediatrico Bambino Gest, nell’ambito del progetto “Pain in
RASopathies: new investigative techniques and treatments”,
della durata di mesi 11, sotto la supervisione del dr. Marco
Tartaglia.

Da aprile 2024 a luglio 2024  Collaborazione esterna per attivita di ricerca presso 1’ Unita di

Genetica Molecolare e Genomica Funzionale dell’Ospedale
Pediatrico Bambino Gesu, nell’ambito del progetto “Gaining
insights: the effects of the RMK gain-of-function mutations on
brain development and neurodevelopmental disorders”, della
durata di mesi 4, sotto la supervisione del dr. Marco Tartaglia.

Da aprile 2023 a marzo 2024  Collaborazione esterna per attivita di ricerca presso 1’Area di

Ricerca Genetica e Malattie Rare dell’Ospedale Pediatrico
Bambino Gesu, nell’ambito del progetto ‘Emergency
genomics: an informative tool to guide advanced precision
medicine in Intensive Care Units’, della durata di mesi 12,
sotto la supervisione del dr. Marco Tartaglia.
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Curriculum vitae

Da aprile 2022 a marzo 2023

Da aprile 2021 a marzo 2022

Da aprile 2019 a giugno 2021

Da aprile 2020 a marzo 2021

Da aprile 2019 a marzo 2020

Da luglio 2018 a marzo 2019

Da luglio 2017 a giugno 2018

Da luglio 2016 a giugno 2017

Francesca Clementina Radio

Collaborazione esterna per attivita di ricerca presso 1’Area di
Ricerca Genetica e Malattie Rare dell’Ospedale Pediatrico
Bambino Gesu, nell’ambito del progetto ‘Emergency
genomics: an informative tool to guide advanced precision
medicine in Intensive Care Units’, della durata di mesi 12,
sotto la supervisione del dr. Marco Tartaglia.

Collaborazione esterna per attivita di ricerca presso 1’Area di
Ricerca Genetica e Malattie Rare dell’Ospedale Pediatrico
Bambino Gesu, nell’ambito del progetto ‘Emergency
genomics: an informative tool to guide advanced precision
medicine in Intensive Care Units’, della durata di mesi 12,
sotto la supervisione del dr. Marco Tartaglia.

Incarico di dirigenza medica a tempo determinato in qualita
di vincitore di avviso pubblico per un Laureato in Medicina e
Chirurgia con specializzazione in Genetica Medica per le
attivita della UOSD di Genetica Medica del Centro Sant’ Anna
Asl Roma 1.

Collaborazione esterna per attivita di ricerca presso 1’Area di
Ricerca Genetica e Malattie Rare dell’Ospedale Pediatrico
Bambino Gesu, nell’ambito del progetto ‘Emergency
genomics: an informative tool to guide advanced precision
medicine in Intensive Care Units’, della durata di mesi 12,
sotto la supervisione del dr. Marco Tartaglia.

Collaborazione esterna per attivita di ricerca presso 1’Area di
Ricerca Genetica e Malattie Rare dell’Ospedale Pediatrico
Bambino Gesu, nell’ambito del progetto ‘RASopathies’, della
durata di mesi 12, sotto la supervisione del dr. Marco
Tartaglia.

Proroga del contratto di libera professione di ricerca in qualita
di medico presso la Direzione Scientifica dell’Ospedale
Pediatrico Bambino Gesu, area di ricerca Malattie Genetiche
e Malattie Rare nell’ambito del progetto ‘RASopathies’, della
durata di mesi 12, sotto la supervisione del dr. Marco
Tartaglia.

Contratto di libera professione di ricerca in qualita di medico
presso la Direzione Scientifica dell’Ospedale Pediatrico
Bambino Gest, area di ricerca Malattie Genetiche e Malattie
Rare nell’ambito del progetto ‘RASopathies’, della durata di
mesi 12, sotto la supervisione del dr. Marco Tartaglia.

Proroga del contratto di libera professione di ricerca in qualita
di medico presso la Direzione Scientifica dell’Ospedale
Pediatrico Bambino Gesu, area di ricerca Malattie Genetiche
e Malattie Rare nell’ambito del progetto ‘Telethon
Undiagnosed Diseases Program’, della durata di mesi 12,
sotto la supervisione del dr. Marco Tartaglia.
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Curriculum vitae

Francesca Clementina Radio

Da marzo 2016 a giugno 2016 Modifica del precedente contratto di libera professione di

ricerca in qualita di medico presso la Direzione Scientifica
dell’Ospedale Pediatrico Bambino Gesu, area di ricerca
Malattie Genetiche e Malattie Rare nell’ambito del progetto
‘Telethon Undiagnosed Diseases Program’, sotto la
supervisione del dr. Marco Tartaglia.

Da settembre 2015 a marzo 2016 Conferimento incarico di prestazione d’opera occasionale da

svolgere presso la UOSD Dermatologia Oncologica
dell’Istituto San Gallicano per lo svolgimento di “attivita di
ricerca nell’identificazione dei geni finalizzata allo studio
della correlazione Genotipo/Fenotipo del Melanoma Cutaneo
nei pazienti affetti da melanoma familiare e melanoma
primitivo multiplo, e ricerca di nuovi geni di suscettibilita per
il melanoma cutaneo”.

Da luglio 2015 a febbraio 2016 Contratto per libera professione di ricerca in qualita di medico

presso la Direzione Scientifica dell’Ospedale Pediatrico
Bambino Gesu, area di ricerca Malattie Genetiche e Malattie
Rare nell’ambito del progetto ‘UnRareNet’ della durata di
mesi 12 sotto la supervisione del Prof. Bruno Dallapiccola.

Da febbraio 2015 a giugno 2015 Conferimento di un incarico di collaborazione professionale

2014, 18 novembre

Da luglio 2014 a giugno 2015

per un Laureato in Medicina e Chirurgia con specializzazione
in Genetica Medica per le attivita di supporto allo “Sportello
Malattie Rare” dell’Azienda Ospedaliera S. Camillo-
Forlanini-Roma della durata di mesi 5.

Conferimento Dottorato di ricerca in Genetica Medica,
XXVII ciclo, ‘Sapienza - Universita di Roma’ c/o A.O. San
Camillo-Forlanini - U.O.C. Laboratorio di Genetica Medica.
Direttore Prof. Paola Grammatico.

Titolo della Tesi “le patologie da alterato metabolismo del
ferro sistemico e cerebrale”

Relatore Prof. Paola Grammatico.

Contratto per libera professione di ricerca in qualita di medico
presso la Direzione Scientifica dell’Ospedale Pediatrico
Bambino Gesu, area di ricerca Malattie Genetiche ¢ Malattie
Rare nell’ambito del progetto ‘UnRareNet’ della durata di
mesi 12 sotto la supervisione del Prof. Bruno Dallapiccola.

Da settembre 2013 a dicembre 2013 Conferimento di un incarico di collaborazione coordinata

e continuativa (CO.CO.CO.) presso 1’Azienda Ospedaliera S.
Camillo-Forlanini-Roma in qualitda di “Dirigente Medico
disciplina Genetica Medica” nell’ambito del progetto
“Sportello Malattie Rare” nonché di attivita di genetica clinica
sia in ambito ambulatoriale che per la diagnosi prenatale, per
la durata di mesi quattro, da svolgersi presso la struttura
“U.0.C. Laboratorio di Genetica Medica”, Dipartimento
Interaziendale di Medicina Trasfusionale (DMT) Lazio
Ovest.
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Curriculum vitae

2013, gennaio

Da dicembre 2011
a novembre 2012

2011, 1 agosto

2007, 13 marzo

2007, 15 febbraio

2006, 18 settembre

2000, 05 luglio

LINGUE

Francesca Clementina Radio

Iscrizione nell’elenco dei soggetti idonei al conferimento di
incarichi di collaborazione ai sensi dell’art. 2222 cod. civ.
nell’ambito professionale di “Dirigente Medico disciplina
Genetica Medica” dell’A.O. San Camillo-Forlanini-Roma.

Conferimento di un incarico di collaborazione coordinata e
continuativa (CO.CO.CO.) presso I’Azienda Ospedaliera S.
Camillo-Forlanini — Roma - U.O.C. Laboratorio di Genetica
Medica nell’ambito del progetto “Maggiori costi di assistenza
connessi ai programmi di assistenza a malattie rare” (decreto
n. 70 del 16/10/2009) della durata di mesi 12 come medico
specialista in Genetica Medica, per 1‘attivita prevista per lo
Sportello Malattie Rare.

Diploma di Specializzazione in Genetica Medica, ‘Sapienza -
Universita di Roma’. Votazione 70/70 e lode.

Titolo della Tesi “Emocromatosi ereditaria e patologie
correlate. Patogenesi, quadro clinico, terapia e prognosi: la
nostra esperienza”

Relatore Prof. Paola Grammatico.

Iscrizione all’Albo dei Medici-Chirurghi di Roma (N°: M
55735).

Abilitazione all’esercizio della professione di Medico-
Chirurgo.

Laurea in Medicina e Chirurgia, Universita di Roma ‘La
Sapienza’.
Votazione: 110/110 e lode.

Titolo della Tesi Sperimentale “Le iperferritinemie
autosomiche dominanti: caratterizzazione molecolare delle
ferroportinopatie e della sindrome iperferritinemia-cataratta”

Relatore Prof. Paola Grammatico.

Diploma di maturita scientifica, Liceo Scientifico
’Nomentano’ — Roma - Sezione sperimentale di Fisica,
Matematica e Informatica.
Votazione: 100/100.

Inglese: buono, parlato e scritto. Francese. Base, parlato e scritto.

ESPERIENZE
Da novembre 2024 a oggi

Da luglio 2021 a oggi

Da luglio 2021 a oggi

Attivita di coordinamento dell’ambulatorio di genetica
clinica presso la UOC Laboratorio di Genetica Medica
della A.O. San Camillo-Forlanini, Roma.

Attivita clinica quale dirigente medico presso la UOC
Laboratorio di Genetica Medica della A.O. San
Camillo-Forlanini, Roma.

Organizzazione e gestione dell’attivita dello Sportello
Malattie Rare, presso 1’Azienda Ospedaliera S.
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Curriculum vitae

Da luglio 2021 a giugno 2025

Da aprile 2024 a agosto 2024

Da maggio 2023 a giugno 2025

Da aprile 2023 a giugno 2025

Da gennaio 2020 a oggi

Da aprile 2020 a luglio 2023

Da settembre 2019 a luglio 2021

Da aprile 2019 a giugno 2021

Francesca Clementina Radio

Camillo-Forlanini — U.O.C. Laboratorio di Genetica
Medica — direttore Prof. P. Grammatico.

Responsabile di UO nell’ambito del progetto “Pain in
RASopathies: new investigative techniques and
possible treatments’, Progetto Giovani Ricercatori
(Theory-enhancing), Ricerca Finalizzata 2019. (PI
Dr.ssa Chiara Leoni - IRCCS Fondazione Policlinico
Universitario A. Gemelli).

Attivita di ricerca nell’ambito del progetto “Gaining
insights: the effects of the RMK gain-of-function
mutations on brain development and
neurodevelopmental disorders” finanziato nell’ambito
di un programma NIH, responsabile di UO per OPBG
Dr. Tartaglia.

Attivita di supporto al coordinamento del progetto
“Implementation of a standardized workflow for a
more effective management and care of patients with
syndromic and isolated intellectual disability/PNRR-
MR1-2022-12376811” finanziato come progetto di
ricerca ordinario nell’ambito del bando di Ricerca
Sanitaria PNRR 2022, coordinato dal Dr. Tartaglia.

Attivitd di supporto al coordinamento del progetto
“Less genes more genomes: modeling the
implementation of integrative -OMICs as a first line
tool in the clinical practice/RF-2021-12374963”
finanziato come progetto di ricerca ordinario
nell’ambito del bando di Ricerca Finalizzata 2021,
coordinato dal Dr. Tartaglia.

Attivita di supporto al coordinamento dei progetti della
Rete IDEA (Rete Italiana salute Dell’Eta evolutivA)
“Sviluppo di un modello diagnostico efficace e
sostenibile per 1’inquadramento di pazienti orfani di
diagnosi” e “Implementazione nella pratica clinica di
un percorso diagnostico integrato basato sulle
tecnologie —omiche” e del progetto “Sviluppo di
protocolli innovativi e applicazione di nuovi strumenti
—omici nei pazienti orfani di diagnosi” in
collaborazione con il Consiglio Nazionale delle
Ricerche, coordinati dal Dr. Tartaglia.

Coordinamento delle attivita del progetto “Emergency
genomics: an informative tool to guide advanced
precision medicine in Intensive Care Units” (PI Prof.
Bruno Dallapiccola) e finanziato come progetto di
ricerca ordinario nell’ambito del bando di Ricerca
Finalizzata 2018 in qualita di Co-PI under 40.

Attivita clinica quale dirigente medico specialista in
Genetica Medica nell’ambito del progetto Smile
House.

Attivita clinica quale dirigente medico presso la UOSD
di Genetica Medica della ASL Roma 1 (Centro
Sant’ Anna).
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Curriculum vitae

Da aprile 2019 a luglio 2021

Da gennaio 2018 a giugno 2025

Da marzo 2017 a giugno 2021

Da novembre 2015 a giugno 2025

Da aprile 2016 a luglio 2021

Da ottobre 2016 a marzo 2019

Da aprile 2016 a marzo 2019

Da marzo 2016 a febbraio 2017

Da febbraio 2015 a oggi

Da luglio 2014 a aprile 2016

Da luglio 2014 a novembre 2016

Da luglio 2014 a luglio 2021

Francesca Clementina Radio

Attivita di  supporto scientifico all’Ambulatorio
Malattie Rare Non Diagnosticate dell’Ospedale
Pediatrico Bambino Gesu, in collaborazione con la
Dr.ssa Marina Macchiaiolo, responsabile Dr. Andrea
Bartuli.

Attivita di supporto al coordinamento della rete italiana
per le malattie rare non diagnosticate che attualmente
coinvolge 37 centri italiani e gestione delle relative
attivita di teleconferenza, responsabili Prof. Bruno
Dallapiccola, Dr. Andrea Bartuli, Dr. Marco Tartaglia,
Dr. Antonio Novelli.

Attivita di project manager per I’Ospedale Pediatrico
Bambino Gesu nell’ambito della rete di riferimento
europea per le malattie rare ERN-ITHACA,
responsabile Prof. Bruno Dallapiccola, Dr. Andrea
Bartuli.

Attivita di supporto al coordinamento delle attivita
relative al Programma Pazienti “orfani” di diagnosi
dell’Ospedale Pediatrico Bambino Gesu, responsabili
Prof. Bruno Dallapiccola e Dr. Marco Tartaglia.

Collaborazione al progetto ‘Orphanet: il portale delle
malattie rare e dei farmaci orfani’ come responsabile
risposte ai pazienti e revisore scientifico. Fino a
Dicembre 2019 responsabile centri  esperti,
associazioni di pazienti e network. Direttore del
progetto Prof. Bruno Dallapiccola.

Gestione clinica e telematica in collaborazione con la
Dr.ssa Marina Macchiaiolo, dell’attivita
dell’Ambulatorio Malattie Rare Non Diagnosticate
dell’Ospedale Pediatrico Bambino Gesu, responsabile
Dr. Andrea Bartuli.

Attivita clinica di supporto alla UOC Laboratorio di
Genetica Medica dell’Ospedale Pediatrico Bambino
Gesu, responsabile Dr. Antonio Novelli.

Gestione clinica e telematica del progetto ‘Telethon
Undiagnosed Diseases Program’ presso 1’Ospedale
Pediatrico Bambino Gesu sotto la supervisione del Dr.
Marco Tartaglia.

Attivita libero professionale in qualita di medico
chirurgo specialista in Genetica Medica.

Attivita clinica di supporto alla UOS Genetica Medica
dell’Ospedale Pediatrico Bambino Gesu, responsabile
Dr.ssa Maria Cristina Digilio.

Gestione del progetto ‘UnRareNet’ presso 1’Ospedale
Pediatrico Bambino Gesu sotto la supervisione del
Prof. Bruno Dallapiccola.

Collaborazione al progetto ‘Orphanet: il portale delle
malattie rare ¢ dei farmaci orfani’ come responsabile
relazioni con il pubblico ed assistente editoriale.
Direttore del progetto Prof. B. Dallapiccola.
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Curriculum vitae

Da dicembre 2011 a febbraio 2016

Da settembre 2013 a dicembre 2013

Da gennaio 2014 a febbraio 2015

Da febbraio 2015 a giugno 2015

Da luglio 2015 a febbraio 2016

Da novembre 2011 a novembre 2014

Da agosto 2011 a ottobre 2011

Francesca Clementina Radio

Organizzazione e gestione dell’attivita dello Sportello
Malattie Rare come medico specialista in Genetica
Medica, presso I’Azienda Ospedaliera S. Camillo-
Forlanini — U.O.C. Laboratorio di Genetica Medica —
direttore Prof. P. Grammatico con differenti qualifiche:

- dicembre 2011 - dicembre 2012: incarico di
collaborazione coordinata e continuativa (CO.CO.CO.)
presso 1I’Azienda Ospedaliera S. Camillo-Forlanini —
U.O.C. Laboratorio di Genetica Medica — direttore
Prof. P. Grammatico - nell’ambito del progetto
“Maggiori costi di assistenza connessi ai programmi di
assistenza a malattie rare” (decreto n. 70 del
16/10/2009). Apertura al pubblico 26 Maggio 2012;

- gennaio 2013 - agosto 2013: attivita di volontariato
come medico specialista in Genetica Medica presso lo
Sportello Malattie Rare, dell’Azienda Ospedaliera S.
Camillo-Forlanini — U.O.C. Laboratorio di Genetica
Medica — direttore Prof. P. Grammatico;

incarico di collaborazione coordinata e continuativa
(CO.CO.CO.) in qualita di “Dirigente Medico
disciplina Genetica Medica” dell’attivita  dello
Sportello Malattie Rare nonché di attivita di genetica
clinica sia in ambito ambulatoriale che per la diagnosi
prenatale presso I’Azienda Ospedaliera S. Camillo-
Forlanini-Roma- U.O.C. Laboratorio di Genetica
Medica, Dipartimento Interaziendale di Medicina
Trasfusionale (DMT) Lazio Ovest.

attivita di volontariato come medico specialista in
Genetica Medica presso lo Sportello Malattie Rare,
dell’Azienda Ospedaliera S. Camillo-Forlanini —
U.O.C. Laboratorio di Genetica Medica — direttore
Prof. P. Grammatico;

incarico di collaborazione professionale per un
Laureato in Medicina e Chirurgia con specializzazione
in Genetica Medica per le attivitd di supporto allo
“Sportello Malattie Rare” dell’ Azienda Ospedaliera S.
Camillo-Forlanini-Roma;

attivita di volontariato come medico specialista in
Genetica Medica presso lo Sportello Malattie Rare,
dell’Azienda Ospedaliera S. Camillo-Forlanini —
U.O.C. Laboratorio di Genetica Medica — direttore
Prof. P. Grammatico.

Frequenza come dottoranda in Genetica Medica presso
U.O.C. Laboratorio di Genetica Medica — A.O. S.
Camillo-Forlanini — Dipartimento di Medicina
Sperimentale “Sapienza — Universita di Roma”,
direttore Prof. P. Grammatico nell’ambito del progetto
‘Le patologie da alterato metabolismo del ferro
sistemico e cerebrale’.

Frequenza volontaria presso U.O.C. Laboratorio di
Genetica Medica — A.O. S. Camillo-Forlanini —
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Curriculum vitae

Da agosto 2007 a agosto 2011

Da agosto 2007 a dicembre 2010

Da agosto 2007 a dicembre 2010

Da agosto 2007 a gennaio 2010

Da ottobre 2006 a luglio 2007

Gennaio 2007

Dicembre 2006

Novembre 2006

Da dicembre 2004 a settembre 2006

Da aprile 2003 a maggio 2003

Francesca Clementina Radio

Dipartimento di Medicina Sperimentale “Sapienza —
Universita di Roma”, direttore laboratorio Prof. P.
Grammatico.

Frequenza come specializzanda in Genetica Medica
presso U.O.C. Laboratorio di Genetica Medica — A.O.
S. Camillo-Forlanini — Dipartimento di Medicina
Sperimentale “Sapienza — Universita di Roma”,
direttore scuola Prof. B. Dallapiccola (2007-2009) —
Prof. A. Pizzuti (2010-2011) - direttore laboratorio
Prof. P. Grammatico.

Collaborazione al progetto ‘Orphanet: il portale delle
malattie rare e dei farmaci orfani’ come responsabile
relazioni con il pubblico, assistente editoriale, e della
raccolta network/registri. Direttore del progetto Prof.
B. Dallapiccola.

Collaborazione al progetto ‘Dyscerne: una rete
elettronica  europea  tra centri  esperti in
dismorfologia’. Direttore del progetto Prof. B.
Dallapiccola.

Frequenza come specializzanda in Genetica Medica
presso I’istituto C.S.S.-Mendel di Roma, direttore Prof.
B. Dallapiccola.

Frequenza come medico volontario presso U.O.C.
Laboratorio di Genetica Medica — A.O. S. Camillo-
Forlanini — Dipartimento di Medicina Sperimentale
“Sapienza — Universita di Roma”.

Tirocinio per il conseguimento dell’abilitazione alla
professione di Medico-Chirurgo presso U.O.C. Terapia
intensiva neonatale Prof. Patrizia Colarizi — Clinica
Pediatrica — Policlinico Umberto I — “Sapienza —
Universita di Roma”.

Tirocinio per il conseguimento dell’abilitazione alla
professione di Medico-Chirurgo presso lo studio di
medicina di base della Dr.ssa Patrizia Pergolizzi.

Tirocinio per il conseguimento dell’abilitazione alla
professione di Medico-Chirurgo presso U.O.C Day
Surgery Laparoscopia e Riproduzione Assistita Prof.
Cesare Aragona — D.A.l. Ginecologia e Ostetricia —
Perinatologia e Puericultura — Policlinico Umberto I —
“Sapienza — Universita di Roma”.

Internato ai fini della tesi di Laurea con il seguente
argomento di studio: ‘Caratterizzazione clinico-
molecolare delle emocromatosi ereditarie e della
sindrome iperferritinemia-cataratta’ presso U.O.C.
Laboratorio di Genetica Medica — A.O. S. Camillo-
Forlanini — Dipartimento di Medicina Sperimentale
“Sapienza — Universita di Roma” Prof. Paola
Grammatico.

Internato elettivo presso il reparto di degenza di
Epatologia Prof. Marina Romeo — VI Clinica Medica —
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Curriculum vitae Francesca Clementina Radio

Policlinico Umberto 1 — “Sapienza — Universita di
Roma”.

Da novembre 2002 a dicembre 2004 Internato elettivo presso U.O.C. Laboratorio di
Genetica Medica — A.O. S. Camillo-Forlanini —
Dipartimento di Medicina Sperimentale “Sapienza —
Universita di Roma” con frequenza nell’ambulatorio di
genetica medica, nel laboratorio di citogenetica
classica e molecolare e nel laboratorio di biologia
molecolare.

COMPETENZE SPECIFICHE DI GENETICA CLINICA

Genetica clinica: elaborazione albero genealogico; raccolta dati anamnestici; interpretazione
indagini biochimico-strumentali; calcolo del rischio riproduttivo e dei rischi di ricorrenza
individuali e di coppia; valutazione dismorfologica; valutazione e calcolo del rischio di
malattia nei pazienti oncologici con tumori eredo-familiari; valutazione specialistica delle
patologie di interesse genetico e inquadramento delle malattie rare; diagnosi prenatale;
interpretazione di dati genomici; diagnosi e supporto a pazienti affetti da malattie rare, ultra-
rare e orfane di diagnosi; supporto logistico amministrativo ai pazienti con Malattie Rare.

COMPETENZE DI LABORATORIO ACQUISITE NEL PERCORSO FORMATIVO

Citogenetica classica: colture cellulari da sangue periferico; colture cellulari monostrato;
separazione linfocitaria e attivazione di linee linfoblastoidi; allestimento preparati
cromosomici da linee linfocitarie e linfoblastoidi; congelamento e scongelamento cellulare;
sincronizzazione colture linfocitarie; colorazione Giemsa; bandeggio GTG — CBG — NOR-R;
Test al DEB; Analisi del cariotipo mediante sistema di acquisizione computerizzato (Genikon,
Nikon).

Citogenetica molecolare: preparazione sonde mediante vettori BAC, PAC e YAC; estrazione
DNA; elettroforesi su gel di agarosio; marcatura sonde mediante Nick-Traslation; allestimento
FISH con sonde BAC, PAC e YAC e con sonde commerciali a sequenza unica, centromeriche
e paint; allestimento FISH con sistema Multiprobe; Interpretazione con microscopio a
fluorescenza mediante sistema di acquisizione computerizzato (Genikon, Nikon).

Genetica molecolare: estrazione e purificazione di DNA e RNA (Quiagen, Promega,
Beckman); allestimento e ottimizzazione protocolli di PCR; elettroforesi su gel di agarosio e
di poliacrilammide ad alta risoluzione; utilizzo di enzimi di restrizione; Purificazione post-
PCR e post-marcatura (Millipore, Beckman automazione); Denaturing High Performance
Liquid Chromatography (Transgenomic);Reverse Dot Blot; Test di metilazione; Multiplex
Ligation Probe Assay (MRC Holland); Sequenziamento ad elettroforesi capillare su
strumentazione Applied Biosystems (piattaforma Mac e PC; 1 o piu capillari); Interpretazione
dei risultati mediante software dedicati ove previsto; Tecnologie di “next generation
sequencing”: Exome and genome Sequencing: Preparazione della library, Arricchimento,
Utilizzo strumentazione, interpretazione dei risultati mediante diversi approcci
computazionali; analisi in silico di varianti genomiche.

Immunogenetica: Tipizzazione tissutale HLA tramite PCR-SSP e PCR-SSO (tecnologia
Luminex e tecnica reverse dot-blot su apparecchio AutoLipa); utilizzo di software
interpretativi per PCR-SSP (Run Score, Invitrogen), PCR-SSO (Luminex Fusion);
Sequenziamento capillare (Applied Biosystem/ABBOTT Assign).
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PROGETTI DI RICERCA E GESTIONE FONDI

2020 ‘Pain in RASopathies: new investigative techniques and possible treatments’, Progetto
Giovani Ricercatori (Theory-enhancing), Ricerca Finalizzata 2019. Ruolo nel progetto:
Responsabile di Unita Operativa. PI Dr.ssa Chiara Leoni (IRCCS Fondazione Policlinico
Universitario A. Gemelli).

2019 ‘Emergency genomics: an informative tool to guide advanced precision medicine in
Intensive Care Units’, Progetto ordinario (Change promoting), Ricerca Finalizzata 2018.
Ruolo nel progetto: Co-PI (under 40). Titolare del fondo Prof. B. Dallapiccola.

2013 ‘Approccio molecolare di nuova generazione e analisi dei geni del metabolismo del ferro
nei pazienti affetti da Sclerosi Laterale Amiotrofica (SLA)’, Sapienza Universitd di Roma.
Ruolo nel progetto: Titolare del fondo.

2012 ‘Maggiori costi di assistenza connessi ai programmi di assistenza a malattie rare’, A.O.
San Camillo Forlanini, Roma. Ruolo nel progetto: personale coinvolto.

2008 ‘Studio del gene TMPRSS6 nella anemia refrattaria al ferro (IRIDA)’, Sapienza
Universita di Roma. Ruolo nel progetto: personale coinvolto.

CAPACITA’ E COMPETENZE ORGANIZZATIVE

Organizzazione e gestione Sportello Malattie Rare presso 1’ Azienda Ospedaliera S. Camillo-
Forlanini — U.O.C. Laboratorio di Genetica Medica

Esperienza nel disegno sperimentale sia nel breve che nel lungo periodo
Gestione del budget nell’ambito di progetti di ricerca

Buone doti comunicative

Organizzazione di eventi/congressi

Fundraising

Dal 01 novembre 2025 Membro del collegio docenti della Scuola di Specializzazione in
Genetica Medica della “Sapienza” Universita di Roma

Componente del Comitato Scientifico del Convegno Nazionale della SIGU, 23-25 settembre
2025 — Rimini

Segreteria Scientifica, Grandangolo in Genetica Medica 2025, 12-13 giugno — Dipartimento
di Scienze Odontostomatologiche e Maxillo Facciali “Sapienza” Universita di Roma — Roma

Segreteria Scientifica, Grandangolo in Genetica Medica 2024, 11-12 luglio — Dipartimento di
Scienze Odontostomatologiche e Maxillo Facciali “Sapienza” Universita di Roma — Roma

Segreteria Scientifica, Grandangolo in Genetica Medica 2023, 25-26 maggio — Dipartimento
di Scienze Odontostomatologiche e Maxillo Facciali “Sapienza” Universita di Roma — Roma

Da ottobre 2023 a ottobre 2024, Associated editor, Egyptian Journal of Medical Human
Genetics, Springer Open

Dal 24 settembre 2022 a oggi, Review Editor per la Sezione “Genetics of Common and Rare
Diseases” (Basi genetiche delle malattie rare e comuni) e “” per le riviste "Frontiers in
Genetics" e "Frontiers in Pediatrics"

Titolare dell’insegnamento di Genetica Medica per i medici di Medicina Generale nell’ambito
delle Attivita Seminariali IV Area Didattica A.O. San Camillo-Forlanini per il 12°-13°-14°
COrso

Dal 2012 a febbraio 2016 attivita di insegnamento in qualita di cultore della materia in diversi
corsi di Laurea e Master della Sapienza Universita di Roma
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Dal 2012 a febbraio 2016 inserimento nelle commissioni di esame in qualita di cultore della
materia in diversi corsi di Laurea e Master della Sapienza Universita di Roma

Da ottobre 2006 a febbraio 2016 e da luglio 2021 a oggi, attivita di tutoraggio per studenti del
corso di Laurea in Medicina e Chirurgia, UOC Laboratorio di Genetica Medica, AO San
Camillo Forlanini, La Sapienza - Universita di Roma (responsabile Prof. Paola Grammatico)

Da settembre 2011 a febbraio 2016 e¢ da luglio 2021 a oggi, attivita di tutoraggio per
specializzandi della Scuola di Specializzazione in Genetica Medica, UOC Laboratorio di
Genetica Medica, AO San Camillo Forlanini, La Sapienza - Universita di Roma (responsabile
Prof. Paola Grammatico)

Da settembre 2011 a febbraio 2016 attivita di tutoraggio per dottorandi del corso di Dottorato
in Genetica Medica, UOC Laboratorio di Genetica Medica, AO San Camillo Forlanini, La
Sapienza - Universita di Roma (responsabile Prof. Paola Grammatico)

CONOSCENZE INFORMATICHE

Buona conoscenza dei sistemi operativi Windows e Macintosh, dei programmi di posta
elettronica e del pacchetto MS Office.

Buona conoscenza degli strumenti di bioinformatica, comprese analisi in silico, disponibili
online.

Buona conoscenza dei programmi London Medical Dismorphology, BRCAPRO, Geneeye,
Face2Gene, Alamut, Phenotips, GeneMatcher, Franklin, HoPe, eVai, GestaltMarcher, CPMS.

Buona conoscenza dei programmi di accettazione, cartella elettronica e gestione dei campioni:
SHIRE, EOS, DNweb, OBG Clinico - Referti ambulatoriali e Socrate - Order Entry, Easy
track, Winsap.

ATTIVITA’ SOCIETARIA

Da novembre 2006 a oggi Socio della “Societa Italiana di Genetica Umana” (SIGU)

Da gennaio 2016 a oggi  Socio della “European Society of Human Genetics” (ESHQG)

Da dicembre 2018 a oggi  Socio della “Societa Italiana Malattie Genetiche e Disabilita
Congenite” (SIMGePeD)

Da luglio 2023 a oggi Membro del Comitato Editoriale della “Societa Italiana di
Genetica Umana” (SIGU)

Da gennaio 2020 a oggi Membro del Gruppo di Lavoro “Genetica Clinica” della “Societa
Italiana di Genetica Umana” (SIGU)

Da maggio 2021 a oggi Membro del Gruppo di Lavoro “Citogenetica e citogenomica”
della “Societa Italiana di Genetica Umana” (SIGU)

Da maggio 2021 a oggi Membro del Gruppo di Lavoro “Epigenetica” della “Societa
Italiana di Genetica Umana” (SIGU)

Da maggio 2021 a oggi Membro del Gruppo di Lavoro “Genetica oncologica” della
“Societa Italiana di Genetica Umana” (SIGU)

Da maggio 2021 a oggi Membro del Gruppo di Lavoro “SIGU Sanita” della “Societa
Italiana di Genetica Umana” (SIGU)

CORSI E CONGRESSI
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2023, 12-13 giugno

2025, 24-27 maggio

2025, 23 maggio

2025, 15 aprile

2025, 17 marzo
2025, 10 marzo

2024, 17-18 dicembre

2024, 14 dicembre
2024, 12-13 dicembre
2024, 25 novembre

2024, 06 novembre
2024, 02-04 ottobre
2024, 24 settembre
2024, 11 settembre

2024, 18-21 settembre

2024, 11-12 luglio

2024, 14 giugno

2024, 11 giugno

2023, 20 dicembre

2023, 16 dicembre

2023, 14-16 dicembre

2023, 9 dicembre

12

Francesca Clementina Radio

Grandangolo in Genetica Medica 2025 — Dipartimento di Scienze
Odontostomatologiche e Maxillo Facciali “Sapienza” Universita
di Roma — Roma.

European Human Genetics Conference 2025 — Milano.

Precision Medicine through Genomics and Health Data in Italy —
Human Technopole, Milano.

“Il ruolo del Genetista Medico” — Percorso aperto per la
valorizzazione della figura del genetista nel Servizio Sanitario
Nazionale — Ministero della Salute — Roma.

Riunione Gruppo di Lavoro di Genetica Clinica — Arcispedale
Santa Maria Nuova — Reggio Emilia.

Giornata Malattie Rare — A.O. San Camillo-Forlanini, Roma.

La norma UNI EN ISO 15189:2024 — Laboratori Medici —
Requisiti riguardanti la qualita e la competenza — Bureau Veritas
Italia — virtual.

ITHACA Research Workshop — Bucarest (Romania).
ITHACA Board Meeting — Bucarest (Romania).

Incontro tra esperti: Il ruolo della Breast Unit nella gestione
clinica del carcinoma mammario — A.O. San Camillo-Forlanini,
Roma.

DNAm profiling in clinic — ERN ITHACA workshop — virtual.
XXVII Congresso Nazionale SIGU — Padova.
Evento NIDO (Network Italiano Diagnosi preimpiantO)

Riunione congiunta Gruppo di Lavoro Genetica Clinica e Gruppo
di Lavoro Epigenetica — Istituto Mendel - Roma.

34rd European Meeting on Dysmorphology (EuroDysmorpho
2024) — Ljubljana (Solvenia).

Grandangolo in Genetica Medica 2024 — Dipartimento di Scienze
Odontostomatologiche e Maxillo Facciali “Sapienza” Universita
di Roma — Roma.

La Genomica tra ricerca e innovazione: sfide e opportunita per
I’integrazione nella Sanita Pubblica in Italia - Dipartimento di
Sanita Pubblica e Malattie Infettive - “Sapienza” Universita di
Roma — Roma.

L’integrazione del test genetico nel percorso multidisciplinare
del paziente oncologico — Policlinico Gemelli — Roma.

One Region, One Network, One PDTA — The muldidisciplinary
team meetings of the regional reference centre for Marfan
Syndrome and related disorders — Policlinico Tor Vergata —
Roma.

Syndromic Games— Universita Cattolica del Sacro Cuore —
Roma.

XVI Congresso Nazionale SIMGePed — Universita Cattolica del
Sacro Cuore — Roma.

ITHACA Research Workshop — Dublino (Irlanda).

A
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2023, 7-8 dicembre
2023, 6 novembre

2023, 16-18 ottobre

2023, 13-16 settembre

2023, 29-31 maggio

2023, 25-26 maggio

2023, 3-5 aprile

2023, 6-7 marzo

2022, 1-3 dicembre

2022, 1 dicembre

2022, 7-9 ottobre
2022, 7-9 settembre
2022, 11 giugno
2022, 24 maggio
2022, 24-25 marzo
2021, 17-19 novembre
2021, 28-31 agosto
2020, 01 ottobre

2020, 6-9 giugno
2019, 5-7 dicembre
2019, 13-15 novembre
2019, ottobre

2018, 6-7 dicembre

2018, 29-30 ottobre e
12 novembre

2018, 5-8 novembre

2018, 25-27 ottobre
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Francesca Clementina Radio

ITHACA Board Meeting — Dublino (Irlanda).

Benessere Organizzativo in ambito sanitario - A.O. San Camillo-
Forlanini - Roma.

19" Manchester Dysmorphology Conference — Manchester
(UK).

33rd European Meeting on Dysmorphology (EuroDysmorpho
2023) — Lisbona (Portogallo).

Breast Ponza 2023 — Sala Consiliare Comune di Ponza — Ponza
(LT).

Grandangolo in Genetica Medica 2023 — Dipartimento di Scienze
Odontostomatologiche e Maxillo Facciali “Sapienza” Universita
di Roma — Roma.

Training on strategies to foster solutions of undiagnosed rare
disease cases — Istituto Superiore di Sanita ed European Joint
Program on Rare Dideases (EJP RD) — Roma.

XXII Convegno Nazionale di Genetica Clinica — Universita
Cattolica del Sacro Cuore — Roma.

XV Congresso Nazionale SIMGePed — Best Western Plus Hotel
Universo — Roma.

Definizione e promozione di programmi per I’implementazione
delle azioni centrali di supporto al piano per 1’innovazione del
sistema sanitario basata sulle scienze omiche — Istituto Superiore
di Sanita — Roma.

Mitochondrial Diseases Conferenze 2022 — Roma.

XXV Congresso Nazionale SIGU — Trieste.

Incontri dell’ Area Pediatrica 2022 — Roma.

Incontro Scientifico Annuale Famiglie RASopatie — Roma.
Grandangolo in Genetica Medica 2022 — Roma.

XXIV Congresso Nazionale SIGU — Virtual.

European Human Genetics Virtual Conference 2021 — Virtual.

Analisi microarray nelle gravidanze a basso rischio: come
quando e perche. TomaLab — Virtual Meeting.

European Human Genetics Conference 2020 — Virtual Meeting.
XII Congresso Nazionale SIMGePeD — Roma.
XXII Congresso Nazionale SIGU — Roma.

Riunioni Scientifiche 2019 delle aree di Ricerca — Ospedale
Pediatrico Bambino Gesu — Roma.

XII Congresso Nazionale SIMGePeD — Roma.

Pianificazione degli Studi Clinici — Ospedale Pediatrico
Bambino Gesu — Roma.

18th Manchester Dysmorphology Conference - The Principal
Manchester — Manchester, UK.

XXI Congresso Nazionale SIGU — Catania.

A
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2018, 24 ottobre

2018, 15 e 22 ottobre

2018, 20-21 giugno

2018, 16-19 giugno
2018, 15-16 giugno

2018, 27 febbraio

2017, 20 novembre

2017, 15 - 18 novembre

2017, 16 e 23 ottobre

2017, 20 — 22 settembre

2017, 22 — 23 giugno

2017, 10 maggio

2017, 13 aprile

2017, 27 febbraio

2017, 08 febbraio

2017, 11 gennaio
2016, 21 novembre
2016, 08 novembre

2016, 20 dicembre

2016, 23-25 novembre
2016, 14 novembre

2016, 17 e 24 ottobre

2016, 4 maggio
2016, 27-28 aprile

2016, 18-19 gennaio
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Impatto delle tecniche NGS sulla attivita del genetista clinico.
Simposio satellite XXI Congresso Nazionale SIGU — Catania.

Riunioni Scientifiche 2018 delle aree di Ricerca — Ospedale
Pediatrico Bambino Gesu — Roma.

6th Conference of Undiagnosed Diseases Network International
— Napoli.

European Human Genetics Conference 2018 — Milano.

7th International Meeting on Rare Disorders of the RAS-MAPK
pathway — Milano.

Le malattie rare in Italia 17 anni dopo il DM 279/2001 - Ospedale
Pediatrico Bambino Gesu — Roma.

Undiagnosed Rare Diseases: A Joint ITALY-USA Project —
Istituto Superiore di Sanita — Roma.

XX Congresso Nazionale SIGU — Napoli.

Riunioni Scientifiche 2017 delle aree di Ricerca — Ospedale
Pediatrico Bambino Gesu — Roma.

Shaping the future of pediatrics — Auditorium Antonianum —
Roma.

Strategie di analisi in NGS. Dagli approcci per pannelli di geni al
sequenziamento dell’esoma, interpretazione di varianti e
gestione del risultato — Istituto Mendel — Roma.

Uniti per le Rasopatie — Fondazione Policlinico Universitario A.
Gemelli — Roma.

PBLS-D Retraining — Ospedale Pediatrico Bambino Gesu —
Roma.

Workshop ERNITHACA-Italia— Ospedale Pediatrico Bambino
Gesu — Roma.

Percorso di Formazione Manageriale “Innovazione” — La
Missione della Comunita Bambino Gesu - Ospedale Pediatrico
Bambino Gest — Roma.

Atassie Pediatriche e Salute Pubblica: dalla diagnosi alla presa in
carico — Istituto Superiore di Sanita — Roma.

XIX Congresso Nazionale SIGU — Torino.

La Telemedicina in Ospedale — Ospedale Pediatrico Bambino
Gesu — Roma.

Riunioni Scientifiche 2016 delle aree di Ricerca — Ospedale
Pediatrico Bambino Gesti — Roma.

Nascere Malati — Ospedale Pediatrico Bambino Gestu — Roma.

Stati Generali della Ricerca Sanitaria — Auditorium del Massimo
— Roma.

Pre-Implantation Genetic Diagnosis (PGD) e Non Invasive
Prenatal Testing (NIPT): Nuove frontiere in diagnosi prenatale —

Padova.
A2
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2015, 21-23 ottobre
2015, 19 e 26 ottobre

2014, 01 ottobre —
2015, 30 settembre
2015, 17-18 settembre
2015, 18 giugno

2014, 13 e 20 ottobre

2014, 9-10 giugno

2014, 20-21 maggio

2013, 21-22 ottobre

2013, 28 settembre

2013, 25-27 settembre
2013, 19-21 settembre

2013, 14-18 aprile
2011, 13-16 novembre

2011, 13-14 giugno

2010, 14-17 ottobre
2010, 25 maggio

Francesca Clementina Radio

XVIII Congresso Nazionale SIGU - Rimini.

Riunioni Scientifiche 2015 delle aree di Ricerca — Ospedale
Pediatrico Bambino Gesu — Roma.

Approccio alle malattie rare — FAD.

Corso avanzato di citogenetica costituzionale e acquisita VI
edizione — Roma.

PBLS-D Esecutore Sanitario — Ospedale Pediatrico Bambino
Gesu — Roma.

Riunioni Scientifiche 2014 delle aree di Ricerca — Ospedale
Pediatrico Bambino Gesu — Roma.

Next Generation Sequencing (NGS), Non Invasive Prenatal
Testing (NIPT), Real Time PCR: novita, orientamenti, percorsi
diagnostici — Scuola Medica Ospedaliera c/o Istituto CSS-
Mendel — Roma.

Come strutturare la proposta nel Programma Horizon 2020 —
APRE-Agenzia per la Promozione della Ricerca Europea —
Roma.

EpiRare. 2" International Workshop. Rare Disease and Orphan
Drug Registries —ISS — Roma.

Sclerosi Laterale Amiotrofica e Demenza Fronto-Temporale —
Roma.

XVI Congresso Nazionale SIGU — Roma.

Accademia del Saper Fare. Scientific Writing. Accademia
Nazionale di Medicina — Genova.

Fifth Congress of the International Biolron Society (IBIS),
Biennial World Meeting — University College — London (UK).

XIV Congresso Nazionale SIGU — Milano.

L’Accademia del Saper Fare. Patologie da alterato metabolismo
del ferro: inquadramento genetico-clinico. Accademia Nazionale
di Medicina — Genova.

XIII Congresso Nazionale SIGU — Firenze.

Next Generation Sequencing Technology Enables New
Applications — Roma.

2009, novembre-dicembre Innovazione in genetica medica: presentazione di nuovi geni

2009, 8-11 novembre
2009, 18-20 giugno
2009, 19 gennaio
2008, 23-25 novembre
2008, 14-15 novembre
2008, 21 ottobre
2008, 6 ottobre

15

malattia, nuove strategie diagnostiche e nuovi meccanismi
patogenetici — Roma/San Giovanni Rotondo (FG).

XII Congresso Nazionale SIGU — Torino.

XIX Corso di Genetica Medica - San Giovanni Rotondo (FG).
Corso di Formazione per Addetto di Primo Soccorso — Roma.
XI Congresso Nazionale SIGU — Genova.

Fantasia - Uniamo —Roma.

Encefalo fetale: dall’ecografia alla risonanza magnetica — Roma.

A

Incontri di genetica clinica — Roma.
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2008, giugno-settembre

2008, 12-14 giugno
2007, 26 novembre

2007, 14-17 novembre

2007, 16 ottobre
2007, 7-9 giugno
2007, 17 maggio

2007, 26-27 febbraio
2006, 17 novembre

2006, 8-10 novembre
2006, 28 ottobre

2006, 25 ottobre

2006, 15-17 giugno
2006, maggio
2006, maggio
2006, 24-26 aprile

2005, 23 giugno
2005, 16 giugno
2005, 19 aprile
2005, 16 marzo
2004, 24 novembre
2004, 03 novembre
2004, 21 maggio
2003, 6 novembre
2003, 24-25 ottobre

2003, 30 maggio
2003, 28 maggio
2003, 28 maggio

2003, 13 marzo

2002, 29 maggio

16

Francesca Clementina Radio

Overview di diverse sindromi genetiche. Nuove metodologie di
laboratorio applicate a differenti patologie genetiche — Roma/San
Giovanni Rotondo (FG).

XVIII Corso di Genetica Medica - San Giovanni Rotondo (FG).
European RNA Symposia Tour — Roma.

X Congresso Nazionale SIGU — Montecatini Terme (PT).
RNAi Workshop — Roma.

XVII Corso di Genetica Medica - San Giovanni Rotondo (FG).

Corso “La medicina genomica: realta, limiti e prospettive” —
Valmontone.

IX Incontro Nazionale di Genetica Clinica — Roma.

Seminario “From gonads to brain: Genetics of sexual
determination" — London.

IX Congresso Nazionale SIGU — Lido di Venezia (VE).

Corso Residenziale “La Poliposi Adenomatosa Familiare” —
Roma.

Seminario “The RNA Symposia Series: Messenger, Micro and
Interfering” - Roma.

XVI Corso di Genetica Medica — San Giovanni Rotondo (FG).
Corso monografico di Criminologia — Roma (10 incontri).
Corso monografico di Criminalistica — Roma (10 incontri).

International Meeting on Anomalies of Sex Differentiation —
Roma.

2° Incontro di Genetica Oncologica Clinica — Bologna.

“Il sovraccarico marziale: crocevia multidisciplinare” — Roma.
Sindrome di Mowat-Wilson — Roma.

1° Incontro di Genetica Oncologica Clinica — Bologna.
Seminario “Malato parkinsoniano” — Roma.

Seminario “Processi espansivi endocranici” — Roma.

“Basi Genetico-Molecolari del Ritardo Mentale” — Roma.
Seminario “Il paziente in dialisi” — Roma.

“Anomalie della differenziazione sessuale: inquadramento
diagnostico ed approccio terapeutico” — Roma.

Seminario “Le aritmie cardiache” — Roma.
Seminario “L’auscultazione cardiaca” — Roma.

Seminario “Iter diagnostico delle patologie ostruttive delle vie
biliari” — Roma.

“Carcinoma prostatico: prospettive diagnostiche e terapeutiche”
— Roma.

Seminario “Parassitosi trasmesse da artropodi vettori” — Roma.

A
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2002, 29 aprile

2002, 22 aprile

2002, 24 aprile
2002, 10 aprile
2002, 22 gennaio
2002, 10 gennaio
2001, 18 dicembre
2001, 07 dicembre

2001, 26 novembre
2001, 16 novembre

2001, 12 maggio
2001, 09 maggio
2001, 04 aprile

2000, 18 dicembre

2000, novembre

2000, 12 ottobre

Francesca Clementina Radio

Seminario “Sistema nervoso centrale: dall’anatomia alla
funzione” — Roma.

Seminario “Anatomia clinica orecchio medio, orecchio interno e
angolo ponto-cerebellare” — Roma.

Seminario “Adenovirus ed apoptosi” — Roma.

Seminario “Miceti responsabili di micosi superficiali” — Roma.
Seminario “Il liquido seminale” — Roma.

Seminario “Anatomia clinica del sistema portale”” — Roma.
Seminario “Anatomia clinica endoscopica” — Roma.

Seminario “Metabolismo del muscolo e contrazione muscolare”
— Roma.

Seminario “Identita biologica ed identita psichica” — Roma.

Seminario “Metilazione del DNA, espressione genica e cancro”
— Roma.

Seminario “I prioni e la malattia della mucca pazza” — Roma.
Seminario “Genetica batterica” — Roma.

Seminario “Le proteine del plasma: analisi elettroforetica e
significato clinico” — Roma.

Seminario “Osmosi ed emolisi” — Roma.

Corso monografico “Come la fisica integra le discipline mediche
(cardiologia)” — Roma (5 incontri).

Seminario “Titolazioni acido-base”.

LAVORI A STAMPA
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Johari M, Folland C, Saito Y, Oud MM, Parmar JM, Topf A, Kurbatov S, Ampleeva
M, Zakharova EY, Chekmareva 1A, Shirokova KS, Atiakshin D, Gardeitchik T,
Kamsteeg EJ, Medici E, Kaat LD, Bruels CC, Statki SA, Estrella EA, Littel HR,
Kunkel LM, Kang PB, Osei-Owusu I, Pais L, O'Leary M, Austin-Tse C, O'Donnell-
Luria A, Mangilog B, Radio FC, D'Amico A, Ciolfi A, Tartaglia M, Perrin A,
Goethem CV, Sole G, Martin-Négrier ML, Cossée M, Genetti CA, Valivullah ZM,
Milic V, Kovacevic G, Kosac A, Moreno CAM, Camelo CG, Zanoteli E, Fahey MC,
Beggs AH, Vissing J, Straub V, Savarese M, Tasca G, Voermans N, Laing NG, Udd
B, Nishino I, Ravenscroft G. Missense variants in TUBA4A cause myo-
tubulinopathies. medRxiv [Preprint]. 2025 Jun 28:2025.06.26.25330266. doi:
10.1101/2025.06.26.25330266. PMID: 40666348; PMCID: PMC12262762.
Bruselles A, Mancini C, Chiriatti L, Carvetta M, Baroni MC, Cappelletti C, Caraffi
SG, Celario M, Ciolfi A, Cordeddu V, De Falco A, Ferilli M, Garavelli L, Leoni C,
Meossi C, Niceta M, Onesimo R, Peluso F, Politano D, Priolo M, Radio FC, Santorelli
F, Signorini S, Sirchia F, Valente EM, Zampino G, Tartaglia M. Expanding the
mutational spectrum of ReNU syndrome: insights into 5' Stem-loop variants. Eur
J Hum Genet. 2025. doi: 10.1038/s41431-025-01820-1. (IF 5.2; IFc 4)

Chiriatti L, Priolo M, Onesimo R, Carvetta M, Leoni C, Bruselles A, Radio FC,
Cappelletti C, Ferilli M, Ricci D, Niceta M, Cordeddu V, Ciolfi A, Mancini C,
Zampino G, Tartaglia M. The Arg99GIn Substitution in HNRNPC Is Associated
with a Distinctive Clinical Phenotype Characterized by Facial Dysmorphism and
Ocular and Cochlear Anomalies. Genes (Basel). 2025;16(2):176. doi:
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10.3390/genes16020176. (IF 3.6; 1Fc 4)
Contro G, Baroni MC, Caraffi SG, Napoli M, Artuso R, Giliberti A, Bargiacchi S,
Mancano G, Traficante G, Mucciolo M, Radio FC, Cordeddu V, Mancini C, Bottillo
I, Pirro FA, Bonati MT, Becker CC, Carli D, Mussa A, Gonzalez MIA, Ruiz-Arana
IL, Kumps C, Maystadt I, Moortgat S, Peker A, Piccione M, Grammatico P,
Rostomashvili N, Lévy J, Scala M, Capra V, Torella A, van Eyk C, Isidor B, Cogne
B, Srivastava S, Quinlan A, Vaisfeld A, Licchetta L, Frattini D, Graziano C, Severi
G, Bacchi I, Soliani L, Sherr EH, Argilli E, Goel H, De Luca C, Leonardi S, Brancati
F, Faletra F, Mio C, Braibanti S, Gargano G, Fusco C, Novelli A, Tartaglia M,
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Premio Franca Dagna Bricarelli — Grandangolo in Genetica Medica 2022 — Roma — 24-25
marzo 2022.

Premio Leopoldo Zelante “Guardare Oltre: impatto della ricerca genetica sulla vita del
paziente.” — XX Congresso Nazionale SIGU — Napoli — 15-18 novembre 2017.

Premio BNC — Assistenza e Solidarieta per I’elevato profitto ottenuto nel conseguimento del
Diploma di Laurea — Roma — dicembre 2007.
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Review Editor per la sezione “Genetics of Common and Rare Diseases” - Frontiers in Genetics
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Review Editor per la sezione “Human and Medical Genomics” — Frontiers in Genetics — da
ottobre 2022.

Review Editor per la sezione “Genetic Testing in Congenital Abnormalities” — Frontiers in
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Genomics.
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“Raccomandazioni di buona pratica sulla diagnosi prenatale genetica in feti con condizioni
patologiche riscontrate in epoca avanzata di gravidanza”. A cura di: Gruppo di lavoro SIGU
di Citogenomica, Genetica Prenatale ¢ Riproduttiva, Gruppo di lavoro SIGU di Genetica
Clinica, Gruppo di lavoro SIGU di Scienze Omiche, Gruppo di lavoro SIGU di SIGU Sanita,
SIEOG, UNIAMO. Coordinatore: Laura Bernardini (Gruppo di lavoro SIGU di Citogenomica,
Genetica Prenatale e Riproduttiva). Vice-coordinatori: Laura Cardarelli, Valentina Gatta.
Estensori SIGU: Laura Bernardini, Olga Calabrese, Mattia Gentile, Fortunato Lonardo,
Federica Natacci, Antonio Novelli, Barbara Pasini, Chiara Pescucci, Francesca Clementina
Radio, Daniela Zuccarello; SIEOG: Tiziana Frusca, Paolo Volpe; UNIAMO: Simona
Bellagambi, Annalisa Scopinaro, Rita Treglia; altri esperti: Anna Giulia Aprile, Maurizio
Balistreri, Marina Forte, Margherita Riccio. Hanno contribuito alla revisione: Caterina Garone
(SIGU), Valentina de Robertis (SIEOG). 04 luglio 2024.
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SIERR (Laura Albricci, Attilio Anastasi, Francesca Benini, Greta Cermisoni, Danilo
Cimadomo, Christian Simon Ottolini, Valerio Pisaturo, Laura Sosa Fernandez, Catello
Scarica) e SIGU (Antonio Capalbo, Domenico Dell’Edera, Laura Girardi, F. Clementina
Radio, Alessandra Renieri, Daniela Zuccarello a nome del GdL SIGU Citogenomica, Genetica
prenatale e Riproduttiva). 22 gennaio 2024.

“Linee di indirizzo per I’attivita di Telegenetica”. Gruppo di Lavoro di Telegenetica (Task-
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sull’uso della telemedicina in Genetica Medica). 07 giugno 2022.

“Percorso diagnostico per emoglobinopatie”. Gruppo di Lavoro per emoglobinopatie, ASL
Roma 1. 20 giugno 2019.
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Ferilli, C. Mancini, P. Grammatico, B. Dallapiccola, M. Priolo, D.A. Scott, M. Tartaglia.
Depicting the phenotypic spectrum of RATARS syndrome due to SPEN
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presentation).

F.C. Radio, K. Pang, A. Ciolfi, M.A. Levy, E. de Boer, L. Faivre, S. Banka, T. Wang, M.
Priolo, B. Dallapiccola, L.E.L.M. Vissers, B. Sadikovic, D.A. Scott, J.L. Holder, Jr., M.
Tartaglia. SPEN haploinsufficiency causes a neurodevelopmental disorder overlapping
proximal 1p36 deletion syndrome with an episignature of X chromosomes in females. /9"
Manchester Dysmorphology Conference — Manchester (UK) ® 16-18 ottobre 2023 (oral
presentation).

G. Contro, M. C. Baroni, S. G. Caraffi, R. Zuntini, M. Napoli, R. Artuso, S. Bargiacchi, G.
Mancano, G. Traficante, M. Mucciolo, F. C. Radio, M. T. Bonati, C. Becker, D. Carli, M. 1.
Atallah Gonzalez, M. Isabelle, S. Moortgat, C. Kumps, A. Peker, N. Rostomashvili, J. Lévy,
M. Scala, F. Zara, M. Piccione, C. van Eyk, B. Isidor, B. Cogne, S. Srivastava, A. Quinlan, M.
Tartaglia, A. Novelli, L. Garavelli. CDK13-related disorder phenotypic spectrum: 21 novel
patients and review of the literature. XXVI Congresso Nazionale SIGU — Rimini ® 04-06
ottobre 2023.

F.C. Radio, G. Fasano, V. Muto, M. Venditti, N. Mosaddeghzadeh, S. Coppola, G. Paradisi,
E. Zara, F. Bazgir, A. Ziegler, G. Chillemi, L. Bertuccini, A. Tinari, A. Vetro, F. Pantaleoni,
S. Pizzi, L.A. Conti, S. Petrini, A. Bruselles, I. Guarnetti Prandi, C. Mancini, B. Chandramouli,
M. Barth, C. Bris, D. Milani, A. Selicorni, M. Macchiaiolo, M.V. Gonfiantini, A. Bartuli, R.
Mariani, C.J. Curry, R. Guerrini, A. Slavotinek, M. lascone, B. Dallapiccola, M.R. Ahmadian,
A. Lauri, M. Tartaglia. Dominant ARF3 variants disrupt golgi integrity and cause a
neurodevelopmental disorder recapitulated in zebrafish. EuroDysmorpho 2023 - Lisbona
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F.C. Radio, F.A. Pirro, M.C. Pucci Romano, E. Pisaneschi, G. Pascolini, S. Majore, A. Novelli,
P. Grammatico. A mutational hot spot in ABLI gene causes the CHDSKM syndrome:
natural history and review of the literature. XXV Congresso Nazionale SIGU — Trieste ®
07-09 settembre 2022.
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Jamra, T. Arzberger, J. Winkelmann, V. Carelli, M. Tartaglia, H. Stenmark, M. Wagner
(*equal contribution). Biallelic variants in the ESCRT-II subunit SNF8 cause either early-
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M. Tartaglia. SPEN haploinsufficiency causes a neurodevelopmental disorder
overlapping proximal 1p36 deletion syndrome with an episignature of X chromosomes
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G. Contro, A. Micalizzi, S. Giangiobbe, S. Rosato, M. Pollazzon, S. G. Caraffi, G. Trimarchi,
S. Rizzi, F. C. Radio, N. Melli, C. Fusco, G. Gargano, M. Tartaglia, A. Novelli, L. Garavelli.
A case of posterior lissencephaly due to a variation inCEP85Lgene: case report and
refining of the phenotypic spectrum. ESHG 2021 — Virtual.

G. Contro, A. Micalizzi, S. Giangiobbe, S.G. Caraffi, G. Trimarchi, S. Rizzi, F.C. Radio, C.
Fusco, M. TartagliA, A. Novelli, Livia Garavelli. A case of lissencephaly due to a variation in

CEPS5L gene: case report and refining of the phenotypic spectrum. XX7/I Congresso Nazionale
SIGU —Virtual e 11-14 novembre 2020.

S.G. Caraffi, S. Giangiobbe, B. Cavirani, C. Cattani, M. Malacarne, F.C. Radio, L. Garavelli.
Xq22.1 microdeletion in a girl with developmental delay and epilepsy: towards the
definition of a critical region. XX/II Congresso Nazionale SIGU —Virtual ® 11-14 novembre
2020.

A. Scott, N. Digiosaffatte, V. Pinna, P. Daniele, S. Corno, V D'Ambrosio, E. Andreucci, A.
Marozza, F. Sirchia, G. Tortora, D. Mangiameli, C. Di Marco, I. Donati, A. Zonta, E. Grosso,
G. Mastromoro, Paolo Versacci, F. Pantaleoni,F. C. Radio, T. Mazza, L. Papi, T. Mattina, A.
Giancotti, A. Laberge, M. Tartaglia, M. Delrue , A. De Luca. When to test fetuses for Noonan
spectrum disorders? Proposition from a systematic analysis of 353 prenatal cases. 24th

International Conference on Prenatal Diagnosis and Therapy — Montréal ® 16-19 giugno
2020.

F.C. Radio, A. Bartuli, A. Novelli, Italian Undiagnosed Patients Network, M. Tartaglia, B.
Dallapiccola. Effectiveness and sustainability of a multidimensional approach based on
tele-health and multi-OMIC testing: the Italian Undiagnosed Patients Network.
European Human Genetics Conference 2020 — Berline® 06-09 giugno 2020.

L. Pavinato, M. Villamor-Paya, M. Sanchiz-Calvo, S. Martinelli, E. Giorgio, D. Carli, V.
Antona, K. Ranguin, C. Colson, S. De Rubeis, A. Bruselles, T. Pippucci, P. Dimartino, M.
Scaramuzzino, A. Ciolfi, F.C. Radio, J. Buxbaum, G.B. Ferrero, M. Tartaglia, T.H. Stracker,
A. Brusco. TLK2-associated intellectual disability: expanding the disease phenotype and
characterizing missense variants at the molecular level. European Human Genetics
Conference 2020 — Berlin ® 06-09 giugno 2020.
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N. Lahrouchi, A. Postma, C.M. Salazar, D. M. De Laughter, F. Tjong, L. Piherova, F.Z.
Bowling, D. Zimmerman, E. M. Lodder, A. Ta-Shma, Z. Perles, L Beekman, A. Ilgun, Q.
Gunst, M. Hababa, D. gkorié—Milosavljevic’, P. de Knijff, R. de Leeuw, J.Y. Robinson, S.C.
Burn, H. Mustafa, M. Ambrose, T. Moss, J. Jacober, D. Niyazov, A. Rousounides, A.
Aristidou-Kallika, G. Tantales, M. Magliozzi, F.C. Radio, G.W.E. van Santen, J.C. Herkert,
O. Elpeleg, M. van den Hoff, B. Mulder, M.V. Airola, S. Kmoch, J.V. Barnett, S. Clur, M.A.
Frohman, C.R. Bezzina. Bi-allelic loss-of-function mutations in PLD1 cause congenital
right-sided cardiac valve defects and neonatal cardiomyopathy. European Human
Genetics Conference 2020 — Berline 06-09 giugno 2020.

X. Dong, N.B. Tan, K.B. Howell, S. Barresi, J.L. Freeman, D. Vecchio, M. Piccione, F.C.
Radio, D. Calame, S. Zong, S Eggers, I. Scheffer, T.Y. Tan, N.J. Van Bergen, M. Tartaglia, J.
Christodoulou, S.M. White. Biallelic loss-of-function NRROS variants impairing active
TGF-p1 delivery cause a severe infantile onset neurodegenerative condition with
intracranial calcification. Human Genetics Society of Australasia2020 — Adelaide ® 01-04
agosto 2020.

A. Ciolfi, E. Aref-Eshghi, S. Pizzi, L. Pedace, E. Miele, J. Kerkhof, E. Flex, S. Martinelli, F.C.
Radio, C.A.L. Ruivenkamp, G.W .E. Santen, E. Bijlsma, D. Barge-Schaapveld, K. Ounap, V.
Mok Siu, R.F. Kooy, B. Dallapiccola, B. Sadikovic, M. Tartaglia. Frameshift mutations at
the C-terminus of HISTIHIE result in a specific DNA hypomethylation signature.
European Human Genetics Conference 2020 — Berline® 06-09 giugno 2020.

F.C. Radio, A. Bartuli, A. Novelli, Italian Undiagnosed Patients Network, M. Tartaglia, B.
Dallapiccola. Effectiveness and sustainability of a multidimensional approach based on
tele-health and omics to improve the diagnostic yield in rare and orphan diseases: the
experience of the Italian Undiagnosed Patients Network.X//I Congresso Nazionale
SIMGePeD — Roma e 05-07 dicembre 2019. (comunicazione orale selezionata)

F.C. Radio, A. Bartuli, A. Novelli, Italian Undiagnosed Patients Network, M. Tartaglia, B.
Dallapiccola. Evaluation of effectiveness and sustainability of a multidimensional
approach based on tele-health and omics to improve the diagnostic yield in rare and
orphan diseases: the experience of the Italian Undiagnosed Patients Network. XX7/
Congresso Nazionale SIGU —Roma e 13-16 novembre 2019. (sessione best poster)

F.C. Radio, R. Onesimo, E. Bellacchio, C. Leoni, M. Niceta, S. Barresi, F. Pantaleoni, S. Pizzi,
A. Ciolfi, B. Dallapiccola, G. Zampino, M. Tartaglia. Biallelic HYAL2 mutations cause a
complex phenotype characterized by congenital heart defects, visual impairment and
frontonasal dysplasia. XXII Congresso Nazionale SIGU —Roma e 13-16 novembre 2019.

A. De Luca, N. Di Giosaffatte, V. Pinna, P. Daniele, S. Corno, V. D’ Ambrosio, E. Andreucci,
A. Marozza, F. Sirchia, G. Tortora, D. Mangiameli, C. Di Marco, 1. Donati, A. Zonta, E. Di
Grosso, G. Mastromoro, S. Cavone, F. Pantaleoni, F.C. Radio, A. Alberico, A. Ciavarella,
M.C. D’Asdia, F. Annunziata, F. Consoli, I. Torrente, L. Papi, T. Mattina, A. Giancotti, A.
Pizzuti, M. Tartaglia. Ultrasound findings and gene variant distribution in 134 fetuses
tested for prenata RASopathies. XXI/ Congresso Nazionale SIGU—Roma e 13-16 novembre
2019.

A. Civolani, A.M. Crivello, V. Sofia, N. Iacobelli, M. Iannicelli, R. Lecce, M. Di Natale, B.
Raso, F.C. Radio, G. Zelano, B. Grammatico, L. Laino, A. De Luca, D. Galante, G. Budello,
L. Bolzani, P. Peppoli, L. Rizzo, V. Siravo, M.C. Muzi. Diagnosi prenatale di un caso con
“Riarragiamento Cromosomico Complesso” de novo, apparentemente bilanciato,
coinvolgente i cromosomi 2 (q11.2), 9 (p11) e 14 (q13). XXII Congresso Nazionale SIGU —
Roma e 13-16 novembre 2019.
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F.C. Radio, P. Calligari, V. Caputo, M.L. Dentici, N. Falah, F. High, F. Pantaleoni, S. Barresi,
A. Ciolfi, S. Pizzi, A. Bruselles, R. Person, S. Richards, M.T. Cho, D.J. Claps Sepulveda, S.
Pro, R. Battini, G. Zampino, M.C. Digilio, G. Bocchinfuso, B. Dallapiccola, L. Stella, C.K.
Bauer, M. Tartaglia. Gating-affecting mutations in KCNK4 cause a recognizable
neurodevelopmental syndrome. European Human Genetics Conference 2019 — Goteborge
15-18 giugno 2019. (sessione best poster)

L. Pavinato, E. Giorgio, V. Antona, D. Carli, K. Ranguin, C. Colson, S. de Rubeis, T. Pippucci,
P. Dimartino, M. Scaramuzzino, S. Cardaropoli, A. Ciolfi, F.C. Radio, J. Buxbaum, M.
Tartaglia, A. Brusco. Two de novo and one familiar cases of TLK2-associated intellectual
disability confirm disease variable expressivity. Furopean Human Genetics Conference
2019 — Goteborge 15-18 giugno 2019.

F.C. Radio, P. Calligari, V. Caputo, M.L. Dentici, N. Falah, F. High, F. Pantaleoni, S. Barresi,
A. Ciolfi, S. Pizzi, A. Bruselles, R. Person, S. Richards, M.T. Cho, D.J. Claps Sepulveda, S.
Pro, R. Battini, G. Zampino, M.C. Digilio, G. Bocchinfuso, B. Dallapiccola, L. Stella, C.K.
Bauer, M. Tartaglia. Gating-affecting mutations in KCNK4 cause a recognizable
neurodevelopmental syndrome. [8th Manchester Dysmorphology Conference - The
Principal Manchester — Manchester, UK ® 5-8 novembre 2018. (comunicazione orale
selezionata)

F.C. Radio, P. Calligari, V. Caputo, M.L. Dentici, N. Falah, F. High, F. Pantaleoni, S. Barresi,
A. Ciolfi, S. Pizzi, A. Bruselles, R. Person, S. Richards, M.T. Cho, D.J. Claps Sepulveda, S.
Pro, R. Battini, G. Zampino, M.C. Digilio, G. Bocchinfuso, B. Dallapiccola, L. Stella, C.K.
Bauer, M. Tartaglia. Gating-affecting mutations in KCNK4 cause a recognizable
neurodevelopmental syndrome. XXI Congresso Nazionale SIGU —Catania ® 25-27 ottobre
2018. (comunicazione orale selezionata)

D. Carli, E. Giorgio, F. Pantaleoni, S. Barresi, E. Riberi, F. Licciardi, A. Gazzin, G.
Baldassarre, S. Pizzi, M. Niceta, F.C. Radio, C. Molinatto, D. Montin, P.L. Calvo, A. Ciolfi,
N. Fleisher, G.B. Ferrero, A. Brusco, M. Tartaglia. Biallelic NBAS mutations: defining the
associated clinical and facial phenotype and genotype-phenotype correlations.XX7
Congresso Nazionale SIGU — Catania ® 25-27 ottobre 2018.

S. Martinelli, E. Flex, A. van Dijck, C. Andreoli, S. Cecchetti, E. Coluzzi, L. Pannone, G.
Catanzaro, A. Ciolfi, F.C. Radio, S. Pizzi, G. Carpentieri, E. Ferretti, S. Majore, A. De Luca,
A. Sgura, F. Kooy, M. Tartaglia. An invariant frameshift altering the C-terminal tail of
HIST1HI1E accelerates cellular senescence and causes premature aging. XX/ Congresso
Nazionale SIGU — Catania e 25-27 ottobre 2018.

F.C. Radio, A. Bartuli, A. Novelli, M. Tartaglia, B. Dallapiccola. Cost-effectiveness of whole
exome sequencing to solve the unsolved: an Italian pilot study. European Human Genetics
Conference 2018 — MiCo —Milanoe 16-19 giugno 2018.

S. Barresi, M.L. Dentici, A. Ciolfi, E. Agolini, M. Macchiaiolo, S. Pizzi, C. Leoni, M. Niceta,
F. Pantaleoni, F.C. Radio, A. Capuano, R. Onesimo, M.C. Digilio, A. Novelli, G. Zampino,
A. Bartuli, B. Dallapiccola, M. Tartaglia. Expanding the clinical and molecular spectrum
of DYRKI1A-related disorder: report on novel mutations in three patients with
syndromic intellectual disability, microcephaly, febrile seizures, distintive facial
dysmorphisms and cerebellar vermis hypoplasia. Furopean Human Genetics Conference
2018 — MiCo —Milanoe 16-19 giugno 2018.

F.C. Radio, M. Tartaglia, B. Dallapiccola. Efficacia economica della genomica nella pratica
clinica. XX Congresso Nazionale SIGU — Stazione Marittima—Napoli ® 15-18 novembre 2017.
(comunicazione orale selezionata)

F.C. Radio, M. Macchiaiolo, A. Novelli, M. Tartaglia, A. Bartuli, B. Dallapiccola.
L’ambulatorio malattie rare non diagnosticate dell’Ospedale Pediatrico Bambino Gesu:
primo anno di attivita. XX Congresso Nazionale SIGU — Stazione Marittima—Napoli ® 15-
18 novembre 2017.
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F.C. Radio, M. Tartaglia, B. Dallapiccola. Cost-effectiveness of whole exome sequencing to
solve the unsolved: an italian pilot study. Shaping the future of pediatrics — Auditorim
Antonianum, Romae 20-22 ottobre 2017. (comunicazione orale selezionata)

A. Bartuli, F.C. Radio, M. Macchiaiolo, B. Dallapiccola. OPBG undiagnosed clinic: report
of the first six months of activities. Shaping the future of pediatrics — Auditorim
Antonianum, Romae 20-22 ottobre 2017.

M. Tartaglia, S. Barresi*, A. Bruselles*, A. Ciolfi*, M.L. Dentici*, M. Niceta*, F. Pantaleoni*,
S. Pizzi*, F.C. Radio*, M. Macchiaiolo, A. Masotti, M. Trivisano, A. Capuano, R. Carrozzo,
L. Travaglini, G. Zanni, A. D’Amico, A. Baban, R. Cutrera, G. Zambruno, G. Torre, C.
Dionisi-Vici, N. Specchio, A. Novelli, A. Bartulii M.C. Digilio, E. Bertini,
B.Dallapiccola.*equal contribution, alphabetical order. The «Undiagnosed Patients
Program» @ OPBG. Shaping the future of pediatrics — Auditorim Antonianum, Romae 20-
22 ottobre 2017.

F.C. Radio, M.L. Dentici, R. Capolino, M. Gnazzo, F.R. Lepri, A. Novelli, M.C. Digilio, B.
Dallapiccola. Sindromi ANKRD11-correlate: dalla caratterizzazione clinica alle evidenze
molecolari. XVIII Congresso Nazionale SIGU — Palazzo dei Congressi - Riminie 21-23
ottobre 2015.

F.C. Radio, R. La Starza, L. Pedace, M. Capezzera, C. Molica, L. Crino, C. De Bernardo, C.
Mecucci, P. Grammatico. Nuova variante a carico del codone 24 (p.Arg24Leu) del gene
CDK4 in una famiglia con melanoma cutaneo. XVIII Congresso Nazionale SIGU — Palazzo
dei Congressi - Riminie® 21-23 ottobre 2015.

M.C. Digilio, F.C. Radio, M.L. Dentici, A. Baban, R. Capolino, M.C. Roberti, S. Genovese,
V. Alesi, P. Sirleto, S. Russo, L. Ciocca, P. Versacci, B. Marino, A. Novelli, B. Dallapiccola.
Cardiopatie congenite e sindromi cromosomiche coinvolgenti il cromosoma 18. XViI/
Congresso Nazionale SIGU — Palazzo dei Congressi - Riminie 21-23 ottobre 2015.

S. Majore, F.C. Radio, C. De Bernardo, A. Di Francesco, M. Valiante, B.M. Ricerca, P.
Grammatico. Caratteristiche cliniche e biochimiche in 12 pazienti con emocromatosi
ereditaria TFR2-correlata. XVIII Congresso Nazionale SIGU — Palazzo dei Congressi -
Riminie 21-23 ottobre 2015.

F.C. Radio, M.C. Digilio, M.L. Dentici, R. Capolino, P. Sirleto, V. Alesi, A. Novelli, B.
Dallapiccola. Duplicazione Xp22.13 familiare: implicazioni eziopatogenetiche in un
fenotipo complesso. Corso avanzato di citogenetica costituzionale e acquisita VI edizione —
Romae 17-18 settembre 2015.

F.C. Radio, S. Majore, M. Valiante, R. Pescosolido, L. Florean, B. Grammatico, L. Laino, S.
Cappellacci, P. Grammatico. Riscontro preconcezionale di un derivativo del cromosoma
X da traslocazione sbilanciata X;Y senza effetto fenotipico. Corso avanzato di citogenetica
costituzionale e acquisita VI edizione — Romae 17-18 settembre 2015.

F.C. Radio, S. Majore, F. Binni, M. Valiante, B.M. Ricerca, C. De Bernardo, P. Grammatico.
Mutazioni del gene TFR2: frequente causa di emocromatosi ereditaria nel centro-sud
Italia. XVI Congresso Nazionale SIGU — Ergife Palace Roma e 25-27settembre 2013.

S. Majore, F.C. Radio, S. Trasarti, M. Valiante, C. De Bernardo, P. Grammatico. Nuova
mutazione frameshift in un paziente con emocromatosi ereditaria di tipo 1. XV7
Congresso Nazionale SIGU — Ergife Palace Roma e 25-27settembre 201 3.

S. Majore, F.C. Radio, I. Cosentino, G. Biolcati, C. Aurizi, F. Brancati, A. Dragani, F. Spina,
M. Castori, R.Rinaldi, C. De Bernardo, P. Grammatico. Sindrome Iperferritinemia-
Cataratta: correlazione genotipo/fenotipo. XVI Congresso Nazionale SIGU — Ergife Palace
Roma e 25-27settembre 2013.
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C. Mulargia, S. Majore, F.C. Radio, L. Laino, C. Martina, C. Auriti, F. Campi, M. Luciani, S.
Cappellacci, P. Grammatico. Riarrangiamento cromosomico multiplo bilanciato con
effetto fenotipico in un paziente nato da ICSI. XVI Congresso Nazionale SIGU — Ergife
Palace Roma e 25-27settembre 2013.

S. Morlino, M. Castori, F.C. Radio, A. Villa, C. De Bernardo, P. Grammatico. Displasia
tanatofora tipo 1 e ""Lethal Platyspondylic dysplasia variante San Diego”: Eterogeneita
clinica o evoluzione del fenotipo? XVI Congresso Nazionale SIGU — Ergife Palace Roma e
25-27settembre 2013.

F. C. Radio, S. Majore, F. Binni, B. M. Ricerca, C. De Bernardo, P. Grammatico.
TFR2-related hereditary hemochromatosis as a frequent cause of primary iron overload
in Central—Southern Italy. /BIS 2013 Meeting - University College London UKe 14-18
aprile 2013.

S. Majore, F. C. Radio, S. Trasarti, M. Valiante, C. De Bernardo, P. Grammatico. A novel
HFE frameshift mutation in a patient with hereditary hemochromatosis type 1. /BIS 2013
Meeting - University College London UKe [4-18 aprile 2013.

S. Majore, F. C. Radio, I. Cosentino, G. Biolcati, C. Aurizi, F. Brancati, A. Dragani, F. Spina,
M. Castori, R. Rinaldi, C. De Bernardo, P. Grammatico. Hyperferritinemia—cataract
syndrome: genotype/phenotype correlations. /BIS 2013 Meeting - University College
London UKe 14-18 aprile 2013.

S. Morlino, M. Castori, M. Ritelli, F.C. Radio, M. Valiante, N. Chiarelli, M. Colombi, A.
Morrone, P. Grammatico. Sindrome del meningocele (multiplo) laterale: una rara
patologia ereditaria del tessuto connettivo distinta dalle sindromi di Loeys-Dietz. XV

Congresso Nazionale SIGU — Centro Congressi Hilton Sorrento Palace ® 21 -24 novembre
2012.

F.C. Radio, I. Cosentino, C. Balzi, C. De Bernardo, S. Majore, P. Grammatico. Emocromatosi
ereditaria TFR2-correlata: 1a nostra esperienza. X/V Congresso Nazionale SIGU — Centro
Congressi MIC,Milano ® 13 -16 novembre 2011.

S. Majore, E.C. Radio, I. Cosentino, M. Catalano, C. De Bernardo, P. Grammatico. Analisi di
sequenza del gene L-Ferritina (FTL) in una coorte di pazienti con iperferritinemia
idiopatica. X/V Congresso Nazionale SIGU — Centro Congressi MIC,Milano e 13 -16
novembre 2011.

S. Majore, B.M.Ricerca, F.C.Radio, F. Binni, C. De Bernardo, P. Grammatico. Sovraccarico
di ferro di tipo africano: emocromatosi ereditaria TfR2 -correlata in un individuo
originario del Burundi. X/// Congresso Nazionale SIGU — Palazzo dei Congressi e Palazzo
degli Affari, Firenze ® 14 -17 ottobre 2010.

F.C. Radio, S. Majore, B.M. Ricerca, F.Binni, C. De Bernardo, P. Grammatico. Primo caso
di emocromatosi ereditaria HJV-correlata ad esordio non giovanile. X/ Congresso
Nazionale SIGU — Lingotto, Torino 8 -11 novembre 2009.

S. Majore, F.C. Radio, V. Tommasi, C. De Bernardo, M. Muscaritoli, P. Grammatico.
Indagine molecolare del gene SLLC40A1 in 21 pazienti con sclerosi laterale amiotrofica.
XII Congresso Nazionale SIGU — Lingotto, Torino e 8 -11 novembre 2009.

F.C. Radio, S. Loddo, L. Bernardini, B. Mancuso, 1. Bottillo, A. Novelli, R. Mingarelli, B.
Dallapiccola. Cardiopatia complessa associata alla microduplicazione della regione
17q23.2: primo esempio di patologia del gene tbx2 nell’uomo. X// Congresso Nazionale
SIGU — Lingotto, Torino e 8 -11 novembre 2009.

M.L. Dentici, F.C. Radio, R. Mingarelli, B. Dallapiccola. Dyscerne: rete elettronica europea
tra centri esperti in dismorfologia e sviluppo delle linee-guida di sindromi rare
dismorfiche. XII Congresso Nazionale SIGU — Lingotto, Torino ® 8 -11 novembre 2009.

R. Mingarelli, S. Festa, T. Lauretti, E. Cocchiara, M. Di Giacinto, M.L. Dentici, F.C. Radio,
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S. Petrucci, B. Dallapiccola. Rare disease platform. X/I Congresso Nazionale SIGU —
Lingotto, Torino e § -11 novembre 2009.

M. L. Dentici, F.C. Radio, R. Mingarelli, B. Dallapiccola. Dyscerne: una rete elettronica
europea tra centri esperti in dismorfologia. X/ Congresso Nazionale SIGU — Magazzini del
cotone, Genova ® 23 -25 novembre 2008.

R. Mingarelli, S. Festa, T. Lauretti, E. Cocchiara, M. Di Giacinto, S. Douzgou, M. L. Dentici,
F. C. Radio, B. Dallapiccola. Orphanet-Urgenze. XI Congresso Nazionale SIGU — Magazzini
del cotone, Genova ® 23 -25 novembre 2008.

S. Majore, B.M. Ricerca, F.C. Radio, L. De Marinis, C. De Bernardo, E. Sacco, P.
Grammatico. Emocromatosi ereditaria di tipo 3: eterozigosi composta del gene TFR2 in
un paziente originario della regione campania. X/ Congresso Nazionale SIGU — Magazzini
del cotone, Genova ® 23 -25 novembre 2008.

F.C. Radio, S. Majore, N. Preziosi, L. Barboni, A. Villa, M. De Muro, R. Villani, C. De
Bernardo, P. Grammatico. Emocromatosi ereditaria a trasmissione autosomica
dominante: nuove mutazioni nel gene SLC40A1. X/ Congresso Nazionale SIGU —
Magazzini del cotone, Genova e 23 -25 novembre 2008.

A. Novelli, L. Bernardini, M.G. Giuffrida, F.C. Radio, R. Mingarelli, B. Dallapiccola.
Caratterizzazione del fenotipo clinico associato alla duplicazione della regione della
sindrome di Rubinstein-Taybi 16p13.12. XI Congresso Nazionale SIGU — Magazzini del
cotone, Genova ® 23 -25 novembre 2008.

F.C. Radio, L. Bernardini, A. Novelli, R. Mingarelli, B. Dallapiccola. Caratterizzazione del
fenotipo associato alla duplicazione della regione 16p13.3 sulla quale mappa il gene della
sindrome di Rubinstein-Taybi. Fantasia — Uniamo, Roma e 14-15 novembre 2008.

F.C. Radio, S. Majore, N. Preziosi, A. Villa, M. De Muro, R. Villani, C. De Bernardo, P.
Grammatico. Novel SLC40A1 mutations in Centre-South Mediterranean families with
autosomal dominant iron overload. European Human Genetics Conference 2008 - CCIB
Conference Center Barcelona, Spaine May 31 - June 3, 2008.

F.C. Radio, R. Rinaldi, M. Castori, E. Silvestri, G. Scassellati, R. Fabbri, F. Pecora, A. Rossi,
P. Grammatico. Approccio multidisciplinare al feto polimalformato: I’esempio
dell’acondrogenesi di tipo IB. X Congresso Nazionale SIGU — Palazzo dei Congressi,
Montecatini Terme (PT) ® 14 -16 novembre 2007.

F.C. Radio, A. Colosimo, M.P. Cappabianca, M. Andreani, M. Testi, V. Guida, C. De
Bernardo, A. Amato, S. Majore, P. Grammatico, G. Federici, G. Lucarelli e B. Dallapiccola.
Indagini molecolari su 31 famiglie con p-talassemia di origine mediterranea, africana e
medio orientale sottoposti a trapianto di midollo in Italia. [X Congresso Nazionale
SIGU — Palazzo del Cinema, Lido di Venezia ® 8-10 novembre 2006.

S. Majore, F.C. Radio, F. Binni, C. De Bernardo, S. Tomaselli, E. Martinelli, L. Barboni, P.
Grammatico. Emocromatosi ereditaria di tipo IV. Identificazione di una nuova mutazione
nel gene SLC40A1 in una genealogia italiana./X Congresso Nazionale SIGU — Palazzo del
Cinema, Lido di Venezia ® 8-10 novembre 2006.

S. Majore, C. De Bernardo, L. Laino, B. Mancini, E. Martinelli, S. Tomaselli, F.C. Radio, P.
Grammatico. Duplicazione 16q in una neonata portatrice di una traslocazione X;16 “de
novo”. IX Congresso Nazionale SIGU — Palazzo del Cinema, Lido di Venezia e §-10
novembre 2006.

TRADUZIONE DI CAPITOLI IN LIBRO

e Il Manuale MERCK di diagnosi e terapia. 6° Edizione Italiana. Cataratta,
Sovraccarico di ferro, Pianificazione familiare. ISBN: 978-88-470-5497-4.
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CAPITOLI IN LIBRO/SITO

e F.C.Radio, P. Grammatico. Peutz-Jeghers syndrome. Atlas Genet Cytogenet Oncol

Haematol.2016

ARTICOLI DIVULGATIVI

e F. C. Radio. La genetica base della medicina di precisione. Le Fiamme d’Argento.
Gennaio/Febbraio 2024

e F.C. Radio. I tumori pediatrici rari. Le Fiamme d’Argento. Marzo/Aprile 2024.

e F.C.Radio. Il dramma delle malattie rare e senza diagnosi. Le Fiamme d’Argento.
Maggio/Giugno 2024.

e F.C. Radio. Sindrome di Down, impariamo ad affrontarla. Le Fiamme d’Argento.
Novembre/Dicembre 2024.

RELAZIONI SU INVITO

13 giugno 2025

17 marzo 2025

10 marzo 2025

11 luglio 2024

14 giugno 2024

11 giugno 2024

39

I ruolo degli RNA non codificanti nelle malattie del
Neurosviluppo.

Grandangolo in Genetica Medica 2025 — Dipartimento di Scienze
Odontostomatologiche e Maxillo Facciali “Sapienza” Universita di
Roma — Roma.

II ruolo degli RNA non codificanti nelle malattie del
Neurosviluppo.

Gruppo di Lavoro di Genetica Clinica — Arcispedale Santa Maria
Nuova — Reggio Emilia.

Approccio multidisciplinare integrato per i pazienti con difetti
dello sviluppo sessuale pediatrici e adulti.

Giornata Malattie Rare - A.O. San Camillo-Forlanini - Roma.

Sfide e progressi nella genetica delle malformazioni
craniofacciali.

Grandangolo in Genetica Medica 2024 — Dipartimento di Scienze
Odontostomatologiche e Maxillo Facciali “Sapienza” Universita di
Roma — Roma.

L’utilizzo delle tecnologie genomiche nell’ambito delle malattie
rare.

La Genomica tra ricerca e innovazione: sfide e opportunita per
I’integrazione nella Sanita Pubblica in Italia - Dipartimento di Sanita
Pubblica e Malattie Infettive - “Sapienza” Universita di Roma —
Roma.

Contenuti e aspetti critici del Counseling Pre-Test a fini
terapeutici.
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20 dicembre 2023

15 giugno 2023

30 maggio 2023

05 aprile 2023

28 febbraio 2023

8 ottobre 2022

11 giugno 2022

25 marzo 2022

11 ottobre 2021

05 marzo 2021

26 febbraio 2021

14 e 21 febbraio 2020
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L’integrazione del test genetico nel percorso multidisciplinare del
paziente oncologico — Policlinico Gemelli — Roma.

PDTA Azienda Ospedaliera San Camillo Forlanini e tavola
rotonda.

One Region, One Network, One PDTA — The muldidisciplinary team
meetings of the regional reference centre for Marfan Syndrome and
related disorders — Policlinico Tor Vergata — Roma.

Basi genetiche del tumore della mammella.
San Camillo Conferences - A.O. San Camillo-Forlanini - Roma.

Sessione Avatar: le pazienti mutate. Diagnosi, trattamento e
orizzonti.

Breast Ponza 2023 — Ponza (LT).
Use Cases from Hospital S. Camillo-Forlanini.

Istituto Superiore di Sanita ed European Joint Program on Rare
Diseases (EJP RD) — Roma.

Malattie rare non diagnosticate.

Giornata mondiale Malattie Rare 2023 - A.O. San Camillo-Forlanini
- Roma.

I percorsi Diagnostico Terapeutici Assistenziali (PDTA) per i
pazienti mitocondriali.

Mitochondrial Diseases Conferenze 2022 — Roma.
Il bambino con malformazioni congenite e/o deficit cognitivo.

Incontri dell’Area Pediatrica 2022 - A.O. San Camillo-Forlanini -
Roma.

Ruolo delle varianti ipomorfe nelle patologie genetiche
monogeniche e multifattoriali.

Grandangolo in Genetica Medica 2022 — A.O. San Camillo-Forlanini
- Roma.

L’aploinsufficienza di SPEN causa una nuova sindrome del
neurosviluppo riconducibile alla sindrome da delezione
prossimale 1p36.

Riunioni Scientifiche 2021 delle aree di Ricerca — Ospedale
Pediatrico Bambino Gestu — Roma.

Il ruolo della genetica nelle malformazioni congenite del volto.

Corso “Il Progetto Smile House: I’importanza del team e della
continuita terapeutica”. Virtuale.

La diagnosi prenatale delle malformazioni del volto.

Corso “Il Progetto Smile House: I’importanza del team e della
continuita terapeutica”. Virtuale.

I tumore della mammella: personalizazione delle cure e follow-
up ed approfondimenti.

Corso. Ordine Provinciale dei Medici Chirurghi e degli Odontoiatri di
Roma — Roma.

A



Curriculum vitae

24 ottobre 2019

22 ottobre 2018

04 ottobre 2018

23 giugno 2017

23 novembre 2016

28 novembre 2015

12 maggio 2014

12 maggio 2014

19 giugno 2013

15 giugno 2013

13 maggio 2013
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Genomica clinica delle malattie non diagnosticate.

NGS, Varianti Geniche e Studi Funzionali. L’esoma nella
diagnostica. L’omica e le discipline biomolecolari — Complesso
Monumentale Santo Spirito — Roma.

Una nuova sindrome del neurosviluppo causata da
iperattivazione del canale del potassio tandem KCNK4.

Riunioni Scientifiche 2018 delle aree di Ricerca — Ospedale
Pediatrico Bambino Gesu — Roma.

Sequenziamento dell’esoma in malattie non diagnosticate

Il sequenziamento di nuova generazione (NGS) nel laboratorio di
genetica umana - Istituto CSS-Mendel — Roma.

Sequenziamento dell’esoma in malattie non diagnosticate

Strategie di analisi in NGS. Dagli approcci per pannelli di geni al
sequenziamento dell’esoma. Interpretazione di varianti e gestione del
risultato - Istituto CSS-Mendel — Roma.

L’ERN ITHACA: Intellectual disability TeleHealth and
Congenital Anomalies.

XIX Congresso Nazionale della Societa Italiana di Genetica Umana —
Centro Congressi Lingotto - Torino.

PGD e PGS: indicazioni, vantaggi e limiti.

Nuove prospettive nell’infertilita di coppia — Jolly Aretusa Palace
Hotel — Siracusa.

Il laboratorio di genetica nell’emocromatosi ereditaria e nelle
altre alterazioni congenite del metabolismo del ferro

Celiachia,  Spondilite  Anchilosante,  Artrite =~ Reumatoide,
Emocromatosi Ereditaria ed altre alterazioni congenite del
metabolismo del ferro — Scuola Medica Ospedaliera — Complesso
Monumentale S. Spirito in Saxia — ASL RM E — Roma.

Quantificazione invasiva e non invasiva del ferro corporeo

Celiachia,  Spondilite ~ Anchilosante,  Artrite =~ Reumatoide,
Emocromatosi Ereditaria ed altre alterazioni congenite del
metabolismo del ferro — Scuola Medica Ospedaliera — Complesso
Monumentale S. Spirito in Saxia — ASL RM E — Roma.

Sportelli territoriali e lavori sui PDTA, gli esempi dell’Osp.
Policlinico Umberto I e dell’Osp. San Camillo sulle malattie rare

SANIT-Forum Internazionale della Salute - Tavola Rotonda Malattie
Rare: dalle indicazioni nazionali alla realta della rete regionale del
Lazio — 18-21 giugno 2013 - Palazzo dei Congressi — Roma.

Emocromatosi Neonatale

Master di II livello in Diagnosi Prenatale e Patologia fetale- “Sapienza
— Universita di Roma”.

Il laboratorio di genetica medica nella diagnosi delle patologie da
alterato metabolismo del ferro

Master II Livello in Ematologia Pediatrica - “Sapienza — Universita di

Roma”.
2
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18 dicembre 2012

06 dicembre 2012

27 novembre 2012

06 novembre 2012

14 maggio 2012

23 gennaio 2012

18 maggio 2011

10 giugno 2010

04 maggio 2010

14 settembre 2009

03 novembre 2008

19 gennaio 2007
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Il percorso della donazione di midollo osseo

Corso “AGGIORNAMENTI IN GENETICA MEDICA” - U. O. C.
Sviluppo della Formazione e del Governo Clinico - A.O. S. Camillo-
Forlanini — Roma.

Next generation sequencing: approccio tecnologico e applicazioni

Corso “AGGIORNAMENTI IN GENETICA MEDICA” - U. O. C.
Sviluppo della Formazione e del Governo Clinico - A.O. S. Camillo-
Forlanini — Roma.

Real Time PCR: Approccio tecnologico e applicazioni

Corso “AGGIORNAMENTI IN GENETICA MEDICA” - U. O. C.
Sviluppo della Formazione e del Governo Clinico - A.O. S. Camillo-
Forlanini — Roma.

Caratterizzazione molecolare del melanoma familiare/ Nuovi
approcci molecolari nello studio della trasformazione neoplastica
melanocitaria

Corso “AGGIORNAMENTI IN GENETICA MEDICA” - U. O. C.
Sviluppo della Formazione e del Governo Clinico - A.O. S. Camillo-
Forlanini — Roma.

Il metabolismo del ferro nelle patologie cerebrali

U.O.C. Laboratorio di Genetica Medica — A.O. S. Camillo-Forlanini—
Dipartimento di Medicina Sperimentale “Sapienza — Universita di
Roma”.

Il metabolismo del ferro

U.O.C. Laboratorio di Genetica Medica — A.O. S. Camillo-Forlanini—
Dipartimento di Medicina Sperimentale “Sapienza — Universita di
Roma”.

Laboratorio di genetica medica nelle patologie da alterato
metabolismo del ferro

Master II Livello in Ematologia Pediatrica - “Sapienza — Universita di
Roma”.

Next Generation Sequencing Technologies
applicazioni citogenetiche

U.O.C. Laboratorio di Genetica Medica — A.O. S. Camillo-Forlanini—
Dipartimento di Medicina Sperimentale “Sapienza — Universita di
Roma”.

(NGST): e

Next Generation Sequencing Technologies (NGST)
Istituto CSS-Mendel — Roma.
Nuove prospettive nella genetica dei gemelli

Nell’ambito del corso “Aggiornamenti clinici, molecolari e funzionali
di alcune patologie genetiche” - Istituto CSS-Mendel — Roma.

La genetica delle malformazioni vascolari
Istituto CSS-Mendel — Roma.

Il silenzio dei geni: la scoperta dell’RNA interference
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U.O.C. Laboratorio di Genetica Medica — A.O. S. Camillo-Forlanini
— Dipartimento di Medicina Sperimentale “Sapienza — Universita di
Roma”.

Consapevole delle sanzioni penali, nel caso di dichiarazioni non veritiere e falsita negli atti,
richiamate dall’Art. 76 D.P.R. n. 445 del 28/12/2000, lo sottoscritta autocertifico quanto sopra
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