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Il sottoscritto 

Cognome SIRCHIA   Nome FABIO 

 

 

ISTRUZIONE E FORMAZIONE  

  

1998-2003 Liceo Scientifico “G. Peano” di Cuneo. Maturità con indirizzo sperimentale: Scientifico 

“Brocca” con votazione 98/100 

 

2003-2010 Università degli Studi di Torino. Facoltà di Medicina e Chirurgia – Corso di Laurea in 

Medicina e Chirurgia. Laurea magistrale, con votazione 108/110  

Vincitore della Borsa di Studio Eramus per l’anno accademico 2006/2007 presso l’Università di 

Cordoba (Facoltà di Medicina) e l’Ospedale Universitario “Reina Sofia” di Cordoba, Spagna. 

 

15/02/2011 Università degli Studi di Torino. Esame di Stato di abilitazione all’esercizio della 

professione di Medico Chirurgo. Abilitazione con punti 270/270 

 

2012-2017 Università degli Studi di Genova, Scuola di specializzazione in Genetica Medica 

(Ordinamento previgente al DM 509/1999). Durata 5 anni. Attività formativa e clinica svolta 

presso: 

- S.C. Genetica Medica, AOU Città della Salute e della Scienza di Torino 

- Department of Pediatrics, Genetics Unit - Rady’s Children Hospital San Diego, California, USA 

- Genetic Unit of Royal Devon and Exeter NHS Foundation Trust, UK  

Diploma di Specializzazione in Genetica Medica con votazione 50/50 e lode, dignità di stampa. 

  

 

ESPERIENZA PROFESSIONALE 
  

ATTIVITA’ CLINICA E DI RICERCA 

 

2009-2010 Città della Salute e della Scienza di Torino, S.C. Genetica Medica. Responsabil Prof. 

Nicola Migone. Attività annuale di tirocinio necessaria alla stesura della tesi sperimentale “Rischio  

di  tumore subependimale a cellule  giganti nei portatori di   mutazione  tsc1  e  tsc2 della  sclerosi 

tuberosa“  

 

2011-2016 Azienda Sanitaria Locale Torino2 (ASLTO2). Sostituzione di Medici di Medicina 

Generale: Dott. Alberto La Selva, Dott. Massimo Moccia (totale 182 giorni) Attività ambulatoriale 

di Medico di Medicina Generale 

 

2011-2017 Associazione Donatori Sangue Piemonte FIDAS Onlus. Incarico libero professionale 

(20 giorni/mese fino a luglio 2012, poi 4 giorni/mese). Selezionatore dei donatori idonei al prelievo 

di sangue ed esecuzione di flebotomie e plasmaferisi 

 

2012-2017 Università degli Studi di Genova/AOU Città della Salute e della Scienza di Torino. 

Scuola di Specializzazione in Genetica Medica. Consulenza genetica per malattie rare su base 

genetica, visite dismorfologiche, diagnosi prenatale e consulenze genetiche preconcezionali di 

coppia e oncologiche. 40 ore a settimana per 5 anni. 

 



01/09/2016- 31/12/2016 Genetic Unit of Royal Devon and Exeter NHS Foundation Trust, UK 

in collaborazione con Wessex Clinical Genetics Service, Princess Anne Hospital, University 

Hospital Southampton NHS Foundation Trust, UK: Attività di tirocinio necessaria alla stesura 

della tesi sperimentale “Recontacting or not recontacting? A survey of current practices in clinical 

genetics centres in Europe “  

 

01/01/2017-30/04/2017 Department of Pediatrics, Genetics Unit - Rady’s Children Hospital 

San Diego, California, USA. Visiting Fellow presso la clinica di dismorfologia pediatrica 

dell’Ospedale di San Diego e collaborazione al progetto “iHope” per la selezione di pazienti affetti 

da malattie rare non diagnosticate presso l’Ospedale Pediatrico di Tijuana, Messico (attività di 

consulenza genetica in lingua inglese e in lingua spagnola). 

 

2015-2017 Associazione “Famiglie sindrome di Williams” ONLUS. Incarico libero professionale 

come medico al campo estivo: ”programma vacanza autonomia” con pazienti affetti da sindrome di 

Williams e sindrome di Cornelia de Lange. Responsabile dei controlli sanitari di 30-40 pazienti 

affetti durante 8 giorni di stage all’anno 

 

1/05/2017– 31/07/2017 Associazione “Retine Italia” presso A.O. Mauriziano Umberto I di 

Torino. Incarico libero professionale per 12 ore/settimana: Consulenze genetiche per le retinopatie 

e per le sordità dell’adulto e del bambino 

 

01/08/2017-30/06/2020 IRCCS  Materno Infantile "Burlo Garofolo" di Trieste, S.C. Genetica 

Medica. Dirigente Medico assunto a tempo determinato. Attività di consulenza genetica per 

malattie rare su base genetica, visite dismorfologiche, diagnosi prenatale e consulenze genetiche 

preconcezionali di coppia e oncologiche. 

 
01/09/2020-30/06/2021 IRCCS Istituto Neurologico Fondazione Casimiro Mondino. Contratto di 

collaborazione occasionale per attività di consulenza genetica presso Fondazione Mondino e in 

convenzione presso IRCCS Policlinico San Matteo: visite dismorfologiche, diagnosi prenatale e 

consulenze genetiche preconcezionali di coppia e oncologiche  

 

01/09/2020-31/07/2021 Università degli Studi di Pavia, Dipartimento di Medicina Molecolare. 

Borsa di ricerca dal titolo: “Studio genetico clinico di patologie neuropediatriche rare”  



01/08/2021-in corso. Università degli Studi di Pavia, Dipartimento di Medicina Molecolare. 

Contratto di assunzione ricercatore a tempo determinato per Ricercatore di prima fascia (RTDA)  

 
01/08/2021-in corso. IRCCS Policlinico San Matteo. Dirigente Medico in convenzione con 
l’Università degli Studi di Pavia. Attività di consulenza genetica per malattie rare su base genetica, 
visite dismorfologiche, diagnosi prenatale e consulenze genetiche preconcezionali di coppia e 
oncologiche.    
 

ELENCO CORSI DI FORMAZIONE 

 

- XIV “Convegno Patologia Immune e Malattie Orfane”, Torino – Gen 20-22 2011 

- XV Convegno Patologia Immune e Malattie Orfane, Torino – Gen 19-21 2012 

- Stato dell’arte e prospettive nelle patologie legate al gene FMR1 – E.O. Ospedali Galliera, Genova 

Dic 6 2012 

- XVI Convegno Patologia Immune e Malattie Orfane, Torino – Gen 17-19 2013 

- Aspetti psicologici del counseling genetico: corso esperienziale avanzato sulla comunicazione, 

Orbasssano, Torino – Lug 3 2013 

- L’impatto delle nuove tecnologie in genetica su ricerca e diagnostica, Lerici – Apr 10-12 2014 

- Aspetti psicologici del counseling genetico: corso esperienziale avanzato sulla comunicazione, 

Orbasssano, Torino - Lug 3 2014 

- Gravidanza da ovodonazione, Torino – Set 09 2014 

- Il percorso diagnostico neuromuscolare in genetica medica, Rome – Dic 10 2014 

- Plasmaferesi produttiva con separatore cellulare, Torino –Giu 2014 

- IV riunione del Gruppo Italiano sui DSD – IRCCS Ospedale Maggiore, Milano – Mar 14 2015 

- Riunione del gruppo di lavoro di Genetica Clinica, Rome - Apr 9 2015 

- Riunione del gruppo di lavoro di Genetica Clinica e SIMGePeD, Reggio Emilia – Giu 19 2015 

- La diagnosi prenatale e gli screening prenatali, TOMA, Varese – Set 18 2015 

- V riunione del gruppo italiano sui DSD, Padua – Set 26 2015 

- Riunione del gruppo di lavoro di Genetica Clinica e SIMGePeD, Torino – Set 28 2015 

- Harmonize Williams Syndrome in Europe, Rome – Ott 17 2015 

- Corso ECM "Raccolta sangue ed emocomponenti: aggiornamenti per medici, infermieri e tecnici 

sanitari di laboratorio biomedico” – Ott 29 2015 

- VI European course in clinical Dysmorphology “What I know best”, Roma – Nov 13-14 2015 

- Riunione del gruppo di lavoro di Genetica Clinica e SIMGePeD, Ferrara – Gen 28 2016 

- VI riunione del gruppo italiano sui DSD, Torino – Mar 12 2016  

- Riunione del gruppo di lavoro di Genetica Clinica citogenetica e SIMGePeD, Napoli - Apr 11 

2016 

- VIII riunione del gruppo italiano sui DSD, Pisa – Giu 10 2017   

- IX riunione del gruppo italiano di studio sui DSD, Roma – Nov 4 2017 

- VII European course in clinical dysmorphology ”what i know best” – Roma – Nov 6-7 2017 

- Aggiornamenti sulle atassie pediatriche, Update on pediatric ataxias, Pavia - Apr 21-22 2018 

- X riunione del gruppo italiano di studio sui DSD, Genova – Apr 05 2018 

- X riunione del gruppo italiano di studio sui DSD, Genova – Mag 05 2018 

- L’interpretazione del referto di genetica e la gestione del laboratorio di Genetica Medica (corso 

ECM IRCBG_180685), Trieste – Apr-Dic 2018 

- Diagnosi Prenatale: processi di integrazione multiprofessionale (FSC gruppi di 

lavoro/studio/miglioramento), Trieste – Mag-Dic 2018 

- Displasie Scheletriche:- NGS diagnosis of genetic bone disorders - Genetica Clinica ed 

intelligenza artificiale, Reggio Emilia - Nov 2018 

- Genetica e deficit di crescita: dalla clinica alla biologia molecolare e ritorno, Padova – Ott 25 

2019 



- New Frontiers in Research, Diagnostics and Therapies –Trieste - Dic 12-13 2019 

- Genetica in prenatale, Burlo Garofolo - Trieste dal 13 mag – 31 dic 2019, 

- Sindromi da iperaccrescimento: pathway e clinica. IRCBG_19054 – Trieste - 15 mag 2019 

- Diagnosi prenatale: processi di integrazione multiprofessionale, Trieste - Feb 01– Dic 31 2019, 

- FMF webinar course in Fetal Medicine – The Fetal Medicine Foundation – 28 Feb 2021 

- Riunione del gruppo di lavoro di Genetica Clinica SIGU – 25 Ott 2021 

- FSC - GM approccio multidisciplinare alle malformazioni congenite con diagnosi prenatale: up to 

date" IRCS San Matteo - Pavia – Mar 01– Nov 30 2021,  

- Malattie rare, 4 incontri. La Genetica Clinica nell’era genomica, edizione 2”, –  Policlinico di 

Milano – incontro del 17 Set 2021 –  

- Malattie rare, 4 incontri. La Genetica Clinica nell’era genomica, edizione 2”, – Policlinico di 

Milano –incontro del 26 Nov 2021  

- Ciclo di incontri sindrome di Jacobs. 47, XYY., edizione 1 – Policlinico di Milano – 20 Mag 2022 

- Riunione del gruppo di lavoro di Genetica Clinica SIGU – Policlinico S. Orsola Malpighi, 

Bologna – 13 feb 2023 

- Riunione del gruppo di lavoro di Genetica Clinica SIGU – IRCCS Mendel, Roma – 22 Mag 2023 

- Riunione del gruppo di lavoro di Genetica Clinica SIGU – Policlinico S. Orsola Malpighi, 

Bologna – 11 Set 2023 

 

 

 

PARTECIPAZIONE A CONGRESSI 

 

- SIGU Conference 2012. Sorrento. Nov 21-24 2012 

- ESHG-SIGU Conference 2014. Milano Mag 31 - Giu 03 2014. 

- ASHG Annual Meeting, Baltimore. Ott 6-10 2015 

- ESHG Conference 2016, Barcelona. Mag 21-24 2016 

- ESHG Conference 2017, Copenhagen. Mag 27-30 2017 

- ESHG Conference 2018, Milano. Giu 16-19 2018 

- ASHG Annual Meeting, San Diego. Ott 16-20 2018 

- ESHG Conference 2019, Gotheborg. Giu 16-19 2019 

- SIGU Conference 2019, Roma. Nov 13-16 2019 

- ESHG Virtual Conference 2020. Giu 6-10 2020 

- ESHG Virtual Conference 2021. Ago 2021 

- ESHG Conference 2022, Vienna. Giu 2022 

- ESHG Conference 2023, Glasgow. Giu 2023 

- SIGU Conference 2023, Rimini. Ott 2023 

 

 

ATTIVITÀ DI DIDATTICA   

 

 anni accademici 207-2018, 2018-2019. 2019-2020: Cultore della Materia: MED03 Genetica 

Medica, presso Dipartimento di Scienze Mediche, Chirurgiche e della Salute, Università di 

Trieste: membro della commissione d’esame della Genetica Medica del V anno del corso di 

Medicina e Chirurgia dall’anno accademico 2017/2018 all’anno accademico 2019/2020.  

 

 anno accademico 2018-2019- Attività di Didattica Elettiva per il modulo di  

“Endocrinologia Pediatrica” nel corso di laurea di Medicina e Chirurgia V anno, Università 

degli studi di Trieste. Lezioni di:  

- “Endocrinologia pediatrica attraverso le sindromi genetiche” 

- “Genetica del differenziamento Sessuale”  



 

 anno accademico 2019-2020, 2020-2021, 2021-2022: Attività di supervisione di studenti. 

Ho personalmente e indipendentemente seguito e supervisionato l’attività di clinica e si 

scrittura della tesi di: 

- 1 studente appartenente al corso di Medicina e Chirurgia dell’Università degli Studi di Trieste 

- 4 studenti appartenenti al corso di Medicina e Chirurgia dell’Università degli Studi di Pavia  

 

 

 anno accademico 2021-2022 – in corso: Docente Relatore di tesi per la facoltà di Medicina e 

Chirurgia (corsi Golgi e Harvey), Università di Pavia: ad oggi 2 studenti portati agli esami 

di Laurea.  
 

 anno accademico 2021-2022 – in corso: Docente del Corso di Genetica Medica, facoltà di 

Medicina e Chirurgia (corso Harvey), Università di Pavia. 

 

 anno accademico 2021-2022 – in corso: Docente di Scuola di Specializzazione di Genetica 

Medica, Università di Pavia 

 

 anno accademico 2021-2022 – in corso: Docente del Corso di Genetica Medica, Scuola di 

Specializzazione di Ginecologia e Ostetricia, Università di Pavia 

 

 anno accademico 2021-2022 – in corso: Docente del Corso di Genetica Medica, Scuola di 

Specializzazione di  Ortopedia e Traumatologia Università di Pavia 

 anno accademico 2021-2022 – in corso: Docente del Corso di Genetica Medica, Scuola di 

Specializzazione di Malattie dell’ Apparato Respiratorio, Università di Pavia 

 anno accademico 2021-2022 – in corso: Docente del Corso di Genetica Medica, Scuola di 

Specializzazione di  Ematologia Università di Pavia 

 anno accademico 2021-2022 – in corso: Docente del Corso di Genetica Medica, Scuola di 

Specializzazione di  Psichiatria Università di Pavia 

 anno accademico 2022-2023 – in corso: Docente del Corso di Genetica Medica, Scuola di 

Specializzazione di  Dermatologia e Venereologia Università di Pavia 

 
 anno accademico 2022-2023 Docente al Master di Genetica Oncologica VIII edizione – 

Università degli Studi di Pavia  

 
 

 

ATTIVITA’ DI RICERCA  

 

La mia attività di ricerca è da sempre focalizzata all’ambito clinico della genetica medica, a partire 

dall’attività di tirocinio e dalla stesura della tesi di laurea negli ultimi anni del corso di Medicina e 

Chirurgia lavorando sulla sclerosi tuberosa (ST) e partecipando anche a un trial clinico  

sull’efficacia della rapamicina nei pazienti ST affetti da angiomiolipomi renali con il Prof. Nicola 

Migone e il Dott. Andra Zonta (Università degli Studi di Torino). 

Durante il periodo della Specializzazione in Genetica Medica, conseguito presso l’università di 

Genova ma con lezioni e attività formativa eseguita a Torino (Prof. Antonio Amoroso), ho avuto la 

possibilità di frequentare per diversi mesi Università e Ospedali esteri per approfondire i miei 

principali interessi nell’ambito della genetica medica. Presso l’Università di Exter, UK (Prof. Peter 

Turnpenny) e l’Università di Southampton (Prof.ssa Anneke Lucassen) ho infatti partecipato a 

progetti di ricerca riguardanti il counseling genetico e il ri-contatto dei pazienti nell’ambito della 

genetica clinica (oggetto della mia tesi di Specializzazione). 



Presso il Rady’s Children Hospital di San Diego, USA ho avuto modo di specializzarmi 

maggiormente nella dismorfologia, nello studio delle malattie neurologiche pediatriche a base 

genetica (Prof. Miguel del Campo) e lo studio della sindrome feto-alcolica e le altre sindromi 

teratologiche (Prof. Kenneth Jones). Durante quest’ultimo periodo ho partecipato a un progetto di 

ricerca finanziato dalla ditta Illumina (Network iHope), per selezionare trios di pazienti pediatrici 

presso l’ospedale di Tijuana in Messico per l’analisi del Genoma in bambini con sospetta sindrome 

geneticamente determinata. 

Grazie a questa collaborazione sono successivamente diventato un membro del Network iHope e 

sono diventato il responsabile Italiano del progetto, continuando, dal 2017 ad oggi a selezionare 

pazienti pediatrici afferenti all’OIRM-Sant’anna di Torino e al  Ospedale Pediatrico Burlo Garofolo 

di Trieste per l’analisi del Genoma in pazienti affetti da sindromi malformative o patologie 

neuropediatriche rare. 

In questi ultimi tre anni presso l’ospedale Burlo Garofolo di Trieste ho inoltre potuto occuparmi di 

consulenze genetiche prenatali e di dismorfologia fetale essendo il medico referente del progetto 

degli esomi clinici su DNA fetale (Prof. Pio D’Adamo). Ho inoltre partecipato e presentato 

all’ESHG 2019 lo Studio sugli “human knock-out” eseguito su popolazioni isolate del Friuli-

Venezia-Giulia (Prof. Gasparini). 

Da anni inoltre collaboro con la Prof.ssa Zuffardi per lo studio dei Distrubi dello Sviluppo Sessuale 

e la selezione di pazienti (sia in epoca prenatale che post-natale) per l’analisi WES o WGS allo 

scopo di identificare nuovi geni responsabili di malformazioni genitali.  

 

 

ATTIVITA’ PROGETTUALE  

 

 Referente Clinico del progetto esomi su feti polimalformati. Selezione dei casi da proporre per 

l’analisi WES. Ricerca Corrente 15/16 IRCCS Burlo Garofolo: “Sequenziamento dell’esoma 

nei feti con anomalie morfologiche riscontrate con l’ecografia”. Anni 2018-2020 

 Medico selezionatore dei pazienti  affetti da malattie del neurosviluppo in collaborazione con 

Autism Sequencing Consortium-ASC” fondato e co-coordinato da Joseph Buxbaum (Icahn 

School of Medicine at Mount Sinai, New York). Università degli Studi di Torino- 

Dipartimento di Scienze Mediche - Genetica Medica.  Anni 2017-2020 

 Medico collaborare al progetto di ricerca “Identificazione di nuovi geni per le encefalopatie 

epilettiche mediante sequenziamento dell’esoma EPIDEA”. IRCCS Burlo Garofolo. Anni 

2019-2020 

 Medico collaboratore al progetto di ricerca “BIANCA IDEA Biomarker di Neuroinaging e 

approcci innovativi per la valutazione dei disturbi della sostanza bianca cerebrale nell’età dello 

sviluppo”. Ospedale Burlo Garofolo. Anno 2019-2020 

 

 

PARTECIPAZIONE E COORDINAMENTO DI GRUPPI DI RICERCA NAZIONALI E 

INTERNAZIONALI 

 

 Membro dell’ “Italian DSD Study Group” (dal 2014 – in corso). Esecuzione di riunioni con 

cadenza semestrale per la discussione di casi clinici, linee guida, rapporti con le associazioni 

e formazione multidisciplinare (coinvolti specialisti di genetica medica, urologia, chirurgia 

pediatrica, endocrinologia e psicologia) in merito ai disturbi dello sviluppo sessuale. 

 

 Medico selezionatore di pazienti per il consorzio internazionale “ Autism Sequencing 

Consortium-ASC” fondato e co-coordinato da Joseph Buxbaum (Icahn School of Medicine 

at Mount Sinai, New York) (dal 2014 al 2017). Il progetto ha come obiettivo 

l’identificazione dei geni implicati nei disturbi dello spettro autistico. Ad oggi il consorzio 



ha sequenziato ed analizzato circa 35000 famiglie. Mi sono personalmente occupato della 

selezione e consulenza genetica di decine di famiglie. Una causa genetica certa è stata 

individuata in circa il 40% delle famiglie analizzate. 

 Membro del Network IHope, fondato dalla ditta Illumina-San Diego (dal 2017 - in corso). 

Referente nazinoale italiano e responsabile del progetto che ha come obiettivo il fornire 

diagnosi genetica mediante analisi dell’intero genoma a pazienti pediatrici con malattie 

complesse non diagnosticate.  Abbiamo raccolto ed inviato ad oggi 47 famiglie. L’analisi 

dell’intero genoma ci ha permesso di identificare il/i gene/i causativo/1 nel 70% dei casi 

analizzati. Mi sono occupato personalmente della selezione dei pazienti e della rivalutazione 

dei casi una volta ottenuti i risultati. 

 Clinical Collaborator di GERSOM (dal 2022 – in corso) : "Studio di fattibilità per la 

diagnosi genomica congiunta di rischio genetico e di sensibilità ai nuovi farmaci nelle 

neoplasie della mammella, ovaio e colon-retto". Promotore dello studio: Alleanza Contro il 

Cancro – Roma. Coordinatore Scientifico: Prof. Ruggero De Maria. 

Responsabile dell’attività di counseling genetico per i pazienti reclutati dal progetto presso 

l’Unità di Pavia. Rivalutazione dei risultati genetici dell’analisi germinale e somatica. 

Correlazione Genotipo-fenotipo, estensione analisi genetiche e consulenze genetiche pre-

sintomatiche ai familiari dei probandi. 

 Clinical Collaborator per Progetto “Sviluppo di un modello diagnostico efficace e 

sostenibile basato sul sequenziamento genomico per l’inquadramento di pazienti orfani di 

diagnosi” (dal 2020 – in corso) nell’ambito della Rete Italiana salute Dell’Età evolutivA 

(RETE IDEA): Responsabile della selezione dei pazienti della presentazione mensile dei 

casi e discussione dei risultati per l’Unità di Pavia (IRCCS Mondino), per la ricerca di nuovi 

geni-malattia, nuove entità nosologiche e definizione di nuove correlazioni genotipo-

fenotipo mediante rianalisi dei dati di esoma o analisi di whole-genome-sequencing (WGS). 

 Clinical Collaborator progetto “Genoma mEdiciNa pERsonalizzatA”- GENERA (da marzo 

2023 – in corso). Il progetto, ha come obiettivo la creazione di una piattaforma 

tecnologica nazionale finalizzata a raccogliere, integrare e interpretare i dati genomici 

di pazienti con patologie complesse, come le malattie cardiovascolari, neurologiche e 

oncologiche. 

 

GRANT  
 

- F. Sirchia Principal Invstigator (PI). Vincitore del finanziamento (75.000 €) per la Ricerca Corrente 

2023 “Alta incidenza di angiomiolipoma renale sporadico nella mielofibrosi primaria: uno studio 

pilota per svelare determinanti genetici comuni”. L’obiettivo del progetto è Indagare se la 

mielofibrosi primaria (PMF) e gli angiomiolipomi renali (AML) condividano geni di predisposizione 

germinale comuni eseguendo un'analisi completa del germe dei geni di predisposizione a PMF e 

AML renale nella coorte di pazienti con AML renale sporadico e PMF e in quella di pazienti con 

PMF senza AML confrontando le due coorti. Le analisi verranno eseguite mediante sequenziamento 

di nuova generazione (NGS), analisi bioinformatica e filtraggio delle varianti.   

- F.Sirchia Principal Investigato (PI). Vincitore del finanziamento (229.022 €) dal Fondo per il 

Programma Nazionale di Ricerca e Progetti  di Rilevante Interesse Nazionale (PRIN) PNNR 2022  

del decreto del 24/09/2022. Progetto ADVANCE - Accelerated Diagnosis and non-invasive 

strategies for AN early prediction of malignant transformation in hEreditary cancer predisposition 

syndrome: from NF1-associated benign precursor lesion to Malignant Peripheral Nerve Sheath 

Tumor (MPNST) In pazienti affetti da neurofibromatosi 1 (NF1) Eseguiremo il WES su campioni 

bioptici somatici da neurofibromi plessiformi (n=30) e da MPNST (n=30) nello stesso paziente, al 

fine di identificare nuove mutazioni genetiche chiave che sottendono alle trasformazioni maligne. 

Inoltre, verrà studiata l'episignature del DNA per caratterizzare i diversi stadi tumorali e la 

malignità. In un'altra coorte, verranno raccolti campioni di plasma per valutare se le varianti 



genetiche bioptiche indicate come probabilmente associate alla trasformazione maligna possano 

essere individuate nel DNA libero in circolo nello stesso paziente. I risultati potranno essere 

utilizzati come strumento per la precoce rilevazione del DNA tumorale circolante per il 

monitoraggio della malattia e la diagnosi personalizzata. 

 

 

COMPETENZE PROFESSIONALI 

 

Attività di laboratorio/analisi dei dati:  

 lettura di cariotipo da colture di sangue, villi coriali o liquido amniotico 

 Analisi e interpretazione di dati esomici e genomici. Utilizzo di diversi softwares per lo 

studio delle varianti e delle copy number variations e correlazione genetotipo/fenotipo 

(DECIPHER, OMIM, HGMD, ClinVar, UCSC-Genome Browser) 

 Conoscenza di programmi per analisi in silico (quali Alamut, Sift, Poliphen, Blast). 

 

 

Atività clinica:  

 Attività di consulenza genetica per attività pre-test e post-test di consulenze: 

- preconcezionali 

- prenatali 

- teratologiche 

- sindromologia pediatrica 

- sindromologia dell’adulto 

- disturbi dello sviluppo sessuale 

- predittive oncologiche 

- presintomatiche neurologiche 

 Esecuzione di esame obiettivo dismorfologico, misurazione dei tratti fenotipici e biometria 

con relativo studio e rapporto sulle curve specifiche per popolazione e età. Utilizzo di 

softwares per l’analisi dei dismorfismi o dei segni e sintomi per l’approccio diagnostico 

(FaceToGene, Phenomizer HPO, Possum, London Medical Data Base). 

 Esecuzione di prelievi di sangue venoso sia in popolazione adulta che pediatrica 

 Esecuzione di esame dismorfologico fetale con biopsia cutanea o biopsia di tessuto 

osseo/cartilagineo fetale. 

 Follow-up clinico di pazienti affetti da malattie rare a base genetica per controlli clinici 

periodici (Neurofibromatosi, Sclerosi tuberosa, s. di Beckwith-Wiedemann, ecc..) 
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