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Profilo Professionale

Biologo specialista in Genetica Medica, Patologia Generale, PhD in Patologia Umana ed Ereditaria, con oltre
25 anni di esperienza nella ricerca trapiantologica, nella patologia e nella genetica di malattie cardiovascolari
ereditarie.

Esperta in diagnostica molecolare, consulenza genetica e test genetici per malattie ereditarie.

Ha orientato le proprie scelte all’obiettivo primario di traslare in ambito clinico ogni nuova conoscenza,
tecnologia e innovazione a favore dello sviluppo di una ricerca biomedica avanzata e sostenibile, capace di
fornire prodotti misurabili sia scientifici che clinici e con impatto su precisi obiettivi di salute.

In questi anni di attivita nel’ambito diagnostico e di ricerca I'obiettivo & stato quello di acquisire e sviluppare
tecnologie volte a migliorare le procedure diagnostiche verso una crescente e accurata caratterizzazione
delle patologie cardiovascolari, sviluppando e ottimizzando negli anni i test genetici.

Autrice di oltre 150 pubblicazioni scientifiche. Ha contribuito a numerosi progetti di ricerca finalizzati e
correnti, in collaborazione con istituzioni nazionali e internazionali. Ha maturato competenze approfondite nel
campo della genetica medica, con particolare attenzione alle patologie cardiovascolari e oncologiche
ereditarie.

Esperienza Professionale
IRCCS Fondazione Policlinico San Matteo, Pavia
1995-Presente Dirigente Biologo, dal 2023 riconoscimento di Alta Specializzazione in “Caratterizzazione
genomica di malattie ad alta complessita”

e Attivita di ricerca nei laboratori di Genetica Molecolare e Patologia Cardiovascolare.
Diagnostica genetica per cardiomiopatie, fibrosi cistica, emocromatosi e sindromi ereditarie.
Malattie mitocondriali.
Consulenza genetica finalizzata al test genetico.
Collaborazione a progetti di ricerca finanziati da enti pubblici e privati.
Sviluppo di protocolli diagnostici innovativi per I'identificazione precoce di malattie genetiche rare.
Collaborazione con centri di ricerca europei e statunitensi per lo studio di malattie cardiovascolari
ereditarie.

Istruzione e Formazione
e Maturita Classica
Laurea in Scienze Biologiche - Universita di Pavia
1993 Specializzazione in Patologia Generale - Universita di Pavia
1994 Specializzazione in Genetica Medica - Universita di Pavia
1996 Dottorato in Patologia Umana ed Ereditaria - Universita di Pavia

o 01/12/1985 31/12/1986: Contrattista Universitaria a termine-Universita degli Studi di Pavia per il
progetto "Elaborazione di protocolli diagnostici e di ricerca sulle biopsie endomiocardiche nelle
cardiomiopatie primitive e secondarie nelle miocarditi e nell'individuazione in fase precoce di
reazione di rigetto acuto in pazienti sottoposti a trapianto cardiaco" presso I'lstituto di Anatomia e
Istologia Patologica dell'Universita degli Studi di Pavia e IRCCS Policlinico San Matteo di Pavia.

e 01/01/1989 01/01/1990: Borsista presso I'Istituto di Genetica Biochimica ed Evoluzionistica del CNR
di Pavia per apprendere le metodiche di base di estrazione di acidi nucleici e proteine; occupandosi
in particolare dell'applicazione della tecnica di amplificazione del DNA mediante PCR.

Formazione Internazionale:
e Royal Postgraduate Medical School - Londra (1991): Studio di metodiche morfologiche avanzate per
la caratterizzazione di biopsie endomiocardiche.
e Children’s Hospital di Philadelphia - University of Pennsylvania (1993): Analisi molecolare del gene
CFTR in pazienti affetti da Fibrosi Cistica; diagnostica molecolare delle distrofie muscolari X-linked.
e Children’s Hospital di Philadelphia - University of Pennsylvania (1995): studio del DNA mitocondriale
nelle cardiomiopatie a trasmissione matrilineare.
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e Ammessa a frequentare I'European School of Medical Genetics (1999) per il corso residenziale
“Genetics and Molecular Diagnosis of Cardiomyopathies”:

Competenze e Specializzazioni

o Diagnostica molecolare di malattie genetiche ereditarie.

e Metodiche di analisi avanzata di DNA e RNA (Next Generation Sequencing, Sanger sequencing, Q-
PCR).
Consulenza genetica per cardiomiopatie e malattie rare.
Studi su polimorfismi di rischio per aterosclerosi e cardiopatie ischemiche.
Monitoraggio del rigetto in biopsie endomiocardiche di pazienti sottoposti a trapianto cardiaco
Caratterizzazione molecolare di Malattie Genetiche ad elevata complessita (sindrome di
Marfan/sindromi Marfan-like). Cardiomiopatie dilatative familiari autosomiche dominanti e recessive,
X-linked (distrofinopatie) e matrilineari (mitocondriopatie), cardiomiopatie ipertrofiche e restrittive.
e Sviluppo e validazione di nuovi biomarcatori genetici per la diagnosi precoce di malattie rare.

e Genetica costituzionale delle neoplasie (dal 2008). Con I'introduzione dei test genetici BRCA1 e
BRCAZ2, viene attivato il work-up di genetica germinale per il carcinoma mammario prima e
successivamente per il carcinoma ovarico. Nei primi anni di attivita utilizzo della tecnologia di
sequenziamento Sanger; dal 2011 viene adottato il sequenziamento NGS. Attualmente la genetica
clinica e molecolare vengono integrate sistematicamente per la diagnosi del rischio ereditario di tutte
le neoplasie solide.

o Dal 2015 utilizzo della tecnologia NGS per la diagnosi molecolare di diverse patologie ereditarie
mediante I'uso di pannelli multigene o esoma clinico.

e Attualmente partecipazione a progetti di validazione di nuove strategie di sequenziamento NGS
basate sulla tecnologia long-reads Oxford Nanopore con lo scopo di ridurre drasticamente i tempi
dei test genetici rendendo i risultati piu prontamente disponibili per decisioni cliniche, specialmente in
ambito di oncogenetica germinale.

Attivita’ Scientifica

Official H index (Scopus or Web of Science): 36.0

Scopus Author 1d:56651825800 ORCID 1D:0000-0003-2611-4295
e Autrice di oltre 150 pubblicazioni scientifiche,
o Autrice di capitoli in libri di testo internazionali
e Partecipazione a conferenze nazionali e internazionali

Affiliazioni Scientifiche
Membro di societa scientifiche nazionali e internazionali di genetica:
o Societa ltaliana di Genetica Umana (SIGU)
o European Society of Human Genetics (ESHG)
o Gruppo ltaliano di Studio di Genetica delle Cardiomiopatie

Lingue
o Italiano: Madrelingua
¢ Inglese: Buona capacita di lettura, scrittura ed espressione orale.

Didattica e Attivita Accademica
e Professore a contratto presso I'Universita degli Studi di Pavia, corso di Laurea in Tecnico di
Laboratorio Biomedico.
e Attivita tutoriale per laureandi

Progetti di Ricerca e Collaborazioni
e Partecipazione a numerosi progetti finanziati dal Ministero della Salute e dal’'lRCCS Policlinico San
Matteo. Tra i quali:

o lIstituto Superiore di Sanita - New Genetic Syndromes with aortic tortuosity and dissection —
Coordinatore



o INHERITANCE (Progetto Europeo) - Integrated Heart Research In Translational Genetics of
Dilated Cardiomyopathies in European Union - Collaboratore

o Telethon grant n. GGP08238 - Malattie genetiche ad elevata complessita gestionale:
sindrome di Marfan e sindromi Marfan simili - Collaboratore

e Collaborazioni con Universita Europee per lo sviluppo di nuove tecnologie diagnostiche in genetica
molecolare.
e Sviluppo di protocolli per I'integrazione della genetica molecolare nella pratica clinica.

Progetti di Ricerca in corso

e PNRR-MR1-2023-12377307 - ScATtEred rare disease biobanks: a model of sample/data collection
with susTainablE and Shared criteria (SATELLITES) - PI (principal investigator) per la Fondazione
IRCCS Policlinico San Matteo di Pavia

e Progetto FRRB 3432721 - Trustworthy, integrated Artificial Intelligence tools for predicting high-risk
CORonary PlaqueS (AI-CORPS)- PI (principal investigator) per la Fondazione IRCCS Policlinico
San Matteo di Pavia per il progetto

e PNC- E3-2022-23683266 — DIAGNOSTICA AVANZATA (HLS-DA) DAL TITOLO “INNOVA’
finanziato dal Ministero della Salute nelllambito del Piano Nazionale Complementare Ecosistema
Innovativo della Salute - Research Collaborator
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