FORMATO EUROPEO
PER IL CURRICULUM
VITAE

INFORMAZIONI PERSONALI

Nome
Telefono
E-mail

Nazionalita

ESPERIENZA LAVORATIVA

Date
Funzione o posto occupato
Principali mansioni e responsabilita

Nome e indirizzo del datore di lavoro
Tipo di azienda o settore

Tipo di impiego

Principali mansioni e responsabilita

Date
Funzione o posto occupato
Principali mansioni e responsabilita

Nome e indirizzo del datore di lavoro
Tipo di azienda o settore

Date
Funzione o posto occupato

Principali mansioni e responsabilita

Nome e indirizzo del datore di lavoro
Tipo di azienda o settore

Date

Funzione o posto occupato

Principali mansioni e responsabilita
Nome e indirizzo del datore di lavoro

Date

Funzione o posto occupato

Principali mansioni e responsabilita
Nome e indirizzo del datore di lavoro
Date

Funzione o posto occupato

Principali mansioni e responsabilita
Nome e indirizzo del datore di lavoro

Pagina 1 - Curriculum vitae di
Giambona Antonino

ANTONINO GIAMBONA
091.6802770

a.giambona@villasofia.it
Italiana

Gennaio 1990 ad oggi

Biologo Dirigente

Indagini di biologia molecolare e diagnosi prenatale di malattie monogeniche
Aprile 2022 incarico di direzione della struttura semplice a valenza dipartimentale
U.S.D.O. Diagnostica Molecolare Malattie Rare Ematologiche

Laboratorio di riferimento per lo screening, prevenzione e diagnosi prenatale di talassemia
ed emoglobinopatie.

Attivita di direzione, coordinamento e refertazione

AOOR Villa Sofia-Cervello, Palermo

Sanita Pubblica

Dirigente Biologo

Attivita di direzione, coordinamento e refertazione

1990-1997

Dirigente Biologo a tempo indeterminate

Responsabile tecnico scientifico del laboratorio per lo screening e la Diagnosi Prenatale di
emoglobinopatie. Coordinatore del personale e refertazione

SL 60, Palermo.

Sanita pubblica

Settembre 1988

Nomina come responsabile della U.O.S. di Diagnosi Prenatale e Screening di
Emoglobinopatie e Talassemia, Laboratorio per lo screening e la diagnosi prenatale di
emoglobinopatie, A.O. V. Cervello, Palermo

Responsabile tecnico scientifico del laboratorio per lo screening e la Diagnosi
Prenatale di emoglobinopatie. Coordinatore del personale e refertazione

A.O. “V. Cervello”, Palermo

Sanita pubblica

Novembre 1993 — Dicembre 1993

Ricercatore

Ricercatore: Analisi di mutazioni non note nel gene della beta globina
John Hopkins Hospital , Medical Institution, Baltimora, USA

Novembre 1991

Corsista

Acquisizione tecniche di laboratorio, progetto COMAC “advanced Course on Diagnosis of
Hemoglobinopathies”

Leiden University, Department of Human Genetica

Settembre 1988 ad oggi

Dirigente Biologo a tempo indeterminate

Responsabile tecnico scientifico del laboratorio per lo screening e la Diagnosi Prenatale di
emoglobinopatie. Coordinatore del personale e refertazione.

A.O. O.R. Villa Sofia Cervello”, Palermo.
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Gennaio 1990 — Luglio 1990

Biologo Dirigente con incarico ottomestrale
Diagnosi prenatale di Emoglobinopatie
USL 60, Ospedale V. Cervello, Palermo

Dicembre 1988 — Dicembre 1989

Ricercatore Contrattista

Sviluppo del progetto di ricerca finalizzati della Regione Sicilia per la prevenzione,cura e
riabilitazione delle malattie ematiche

USL 60, Ospedale V. Cervello, Palermo

Luglio 1987 — Novembre 1988

Ricercatore Contrattista

Sviluppo del progetto di ricerca finalizzati della Regione Sicilia dal titolo” Studio dei
polimorfismi del cluster del gene beta globinico” (Progetto 72/P)

USL 60, Ospedale V. Cervello, Palermo

Gennaio 1986 — Dicembre 1986

Ricercatore con contratto a progetto per la individuazione delle sequenze che regolano in
vitro I’espressione dei geni globinici umani.

Department of Medicine Genetics and Development, Columbia University , NY.

Aprile 1985

Abilitazione all’esercizio professionale di Biologo ed iscrizione all’ Albo dell’Ordine
Nazionale dei Biologi

Universita agli studi di Palermo

Marzo 1994 — Febbraio1985
Tirocinio post laurea per I’abilitazione all’esercizio di Biologo
USL 60, Ospedale V. Cervello, Palermo

1994
Specializzazione in Genetica Medica
Universita agli studi di Catania

1983
Laurea in Scienze Biologiche
Universita agli studi di Palermo

Italiano
Inglese

Sufficiente
Sufficiente
Sufficiente

La coordinazione, la guida del laboratorio di riferimento per le emoglobinopatie in Sicilia
sono state alla base della mia personale esperienza lavorativo. Cido ha comportato una
interazione con tutti i componenti del laboratorio condividendo con loro la organizzazione, i
singoli incarichi per settore, gli obiettivi presenti e futuri. Costanti incontro per la valutazione
dello stato dell’arte dell’attivita svolta e di discussioni sui protocolli adoperati in laboratorio
hanno contribuito a creare un clima operativo disteso e collaborativo. La comunicazione con
colleghi di reparti della AOOR Villa Sofia Cervello e di altri ospedali sul territorio nazionale
e il diretto rapporto con 1’utenza richiedente prestazioni specialistiche da noi offerte sono
state particolarmente curate.

Dal 1990 ad oggi, il sottoscritto ha rivestito il ruolo di responsabile del laboratorio per lo
screening e la diagnosi prenatale di talassemia ed emoglobinopatie, Centro di Riferimento
per la Regione Sicilia. Ha gestito e coordinato le attivita dal punto di vista lavorativo,
organizzativo, scientifico, tecnologico e di risorse umane motivando ed incentivando
costantemente il personale per il raggiungimento degli obiettivi prefissati.

E stato costantemente impegnato nel fornire linee guide e protocolli aggiornati, ottimizzare i
protocolli di uso corrente, ottimizzare 1’uso delle risorse economiche (riduzione di spese) e
delle risorse umane per garantire il massimo dell’affidabilita dei test genetici-diagnostici
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specifiche, macchinari, ecc.
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della diagnosi del portatore sano e della diagnosi prenatale di talassemia e delle altre malattie
rare ematologiche e non ematologiche mantenendo elevati standard di affidabilita
diagnostica. Ha notevole esperienza nel settore delle emoglobinopatie, nella correlazione
genotipo-fenotipo e nella conduzione di consulenze genetiche. Ha notevole esperienza
nell’organizzazione di meetings e workshops. Ha acquisito capacitd organizzative nello
sviluppo di ricerche di laboratorio a indirizzo diagnostico e nell’organizzazione didattica.
Tale capacita ha permesso 1’introduzione di metodologie uniche, di aumentare il numero di
prestazioni e di fatturato ed ha incentivato le collaborazioni con molti centri in Italia ed
all’estero. E stato responsabile scientifico di progetti di ricerca finanziati dalla Regione
Sicilia che hanno permesso ’acquisto di apparecchiature, reagenti di laboratorio ed contratti
di ricerca per biologi e tecnici. Il sottoscritto si relaziona con I’intera equipe della Divisione
di Ematologia e malattie rare, di Diagnosi Prenatale, di Genetica, di Pediatria della stessa
azienda e di altre aziende sanitarie regionali e nazionali. E impegnato personalmente nelle
procedure diagnostiche di laboratorio, nella valutazione dei dati ottenuti dalla equipe di
laboratorio, nella refertazione e nella consulenza genetica.

Ottima capacita di comunicazione e relazione interpersonale acquisita nel corso degli anni
lavorando nelle strutture sanitarie ¢ nelle attivita di docenza durante 1’organizzazione o la
partecipazione di Convegni o Corsi di Aggiornamento professionali. Ottima capacita di
lavorare in equipe acquisita.

Dal 1983 ad oggi, il sottoscritto ha effettuato circa 7000 diagnosi prenatali per
emoglobinopatia e talassemia mediante sintesi delle catene e tecniche di biologia molecolare.
Esegue annualmente circa 1500 studi della emoglobina, 100 diagnosi prenatali, e circa
12.000 test di biologia molecolare.

11 laboratorio, coordinato dal sottoscritto, attualmente ¢ 1’unico in Europa ad eseguire la
diagnosi prenatale precoce di talassemia, emoglobinopatie e malattie rare mediante
celocentesi. Sono state eseguite oltre 750 procedure diagnostiche di coppie a rischio
provenienti da tutte le regioni d’Italia, 6 da altri paesi europei de 1 da un paese no CE.

Buona conoscenza nell ambito lavorativo delle apparecchiature:

Uso di un contaglobuli automatizzato per 1’esame emocromocitometrico, con lettura ed
interpretazione dei risultati ottenuti.

Cromatografia liquida ad altra pressione HPLC, mediante 1’uso degli strumenti Biorad
Variant | e Variant |1, con relativa interpretazioni dei grafici ottenuti.

Conoscenza ed uso di termociclatori di varie aziende

Conoscenza ed uso del Sequenziatore Automatico Abi Prism 3130xI

Conoscenza ed uso del sequenziatore di ultima generazione PGM-Thermofisher per analisi
mediante NGS

Buona conoscenza di tecniche di laboratorio e loro applicazione:

Procedure di estrazione di DNA da tessuti organici (sangue, villo coriale, liquido
amniotico, liquido spermatico, cellule del liquido celomatico, tampone buccale) con
metodica Fenolo/Cloroformio, Salting Out e Chelex.

Polymerase chain reaction (PCR) da singole cellule o da DNA genomico

Capacita di disegnare oligonucleotidi per lo studio di mutazioni geniche (puntiformi e/o
delezioni).

Capacita di ottimizzare protocolli diagnostici applicabili all’analisi molecolare di malattie
geneticamente trasmissibili

Analisi mediante sequenziamento genico mediante procedura Sanger

Analisi di mutazioni puntiformi mediante tecniche quali Dot Blot, Reverse Dot Blot,
enzimi di restrizione, ARMS, SnapShot, Denaturing Gradient Gel Electrophoresys
(DGGE).

Analisi di delezione mediante tecniche quali GAP-PCR, Multiplex Ligation-dependent
Probe Amplification (MLPA), Southern Blotting

Analisi di pannelli genici mediate tecniche Next Generation Sequencing (NGS)

Analisi di aneuploidie cromosomiche mediante Quantitative Fluorescent PCR (QF-PCR).
Analisi si difetti genetici in singole cellule (cellule del trofoblasto o blastomeri) per la
Diagnosi Genetica Preimpianto (PGD)

Studio molecolare di patologie monogeniche a trasmissione ereditaria mediante analisi di
linkage.

Ricerca e sviluppo di metodologie innovative per la diagnostica molecolare di laboratorio
Ottima conoscenza del sistema operativo Windows XP, Windows VISTA e Windows 7 con
ottime conoscenze del mondo Office (Word, Excel, Power Point, Publisher, Outlook).
Ottima conoscenza dei programmi di analisi: Sequencing Analysis, SeqScape Manager,
Gene-Mapper, Torrent Suite, lon Reporter, Ottima conoscenza dei programmi di analisi
basespace.illumina analyses e VARIANT INTERPRETER, Annovar, Variant Caller,
Coverage Analysis, Mutation Taster, UMD-Predictor, Polyphen-2, Sift-Genome, CADD,
Human Splice Finder.




PATENTE O PATENTI

ULTERIORI INFORMAZIONI
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Buona conoscenza dell’utilizzo di Database Internazionali per il la ricerca di alterazioni
molecolari, I’analisi della letteratura internazionale e la Refertazione secondo linee guida:

(http://www.ncbi.nlm.nih.gov/; http://blast.ncbi.nlm.nih.gov/Blast.cqgi/;
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/clinvar/; http://www.ncbi.nlm.nih.gov/snp/;
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/nucleotide/; http://www.pubmed.org/;
http://arup.utah.edu/database/; http://www.hgmd.cf.ac.uk/ac/index.php/;
http://www.lovd.nl/3.0/home/; http://www.bioinf.org.uk/; http://exac.broadinstitute.org/;
http://gnomad.broadinstitute.org/; http://evs.gs.washington.edu/EVS/;

http://www.ensembl.org/index.html; http://www.internationalgenome.org/

Ottima capacita di navigazione Internet

Automobilistica, patente B

Attivita Professionale

1983-1984: Screening del portatore sano di emoglobinopatie mediante elettroforesi e cromatografia a
bassa pressione. Diagnosi Prenatale di emoglobinopatie a 18-20 settimane di gestazione mediante sintesi
delle catene globiniche, separazione con CMC ed isoelettrofocalizzazione dell’Hb.

1985 Studio dei polimorfismi del cluster B-globinico e studio di linkage con le mutazioni del gene -
globinico presenti nella popolazione siciliana.

1986: Contratto per 6 mesi per una collaborazione scientifica con il “Department of Medicine, Genetics
and Development” Columbia University, College of Physicians and Surgeons, New York, New York.
Laboratorio diretto dal Prof. Arthur Bank. Durante tale periodo ha collaborato al progetto di ricerca per
la individuazione delle sequenze che regolano I’espressione dei geni y e B-globinici umani apprendendo
tecniche di costruzione, clonaggio genico e transfezione di geni plamidici ibridi costruiti in varie linee
cellulari umane e di topo, eritroidi e non eritroidi. Ha quindi appreso nuove tecniche di biologia
molecolare per I’analisi dei DNA e degli RNA attraverso DNA protection, ha quantizzato I’ammontare
di RNA prodotto dai geni transfettati con tecniche di digestione usando RNA probes. Ha iniziato ad
occuparsi di colture cellulari e di selezione cellulare. Ha inoltre appreso il metodo di sequenza di Singer.
1987-1988 Incarico come contrattista presso il Servizio di Talassemia, Divisione di Ematologia,
Ospedale “V.zo Cervello” con fondi finanziati dalla Regione Sicilia per un progetto di ricerca dal titolo
“Studio dei polimorfismi del cluster del gene B-globinico indirizzato alla diagnosi prenatale di talassemia
nel trimestre di gravidanza”. Nello stesso periodo ha collaborato con ’istituto di Genetica di Palermo
per lo studio comparato tra i dati citogenetici e i dati molecolari in soggetti con leucemia mieloide cronica
e leucemia linfatica acuta (BCR — ABL).

1989 Ha continuato la sua attivita presso il laboratorio di diagnosi prenatale di talassemia per la
individuazione delle mutazioni che colpiscono i geni P—talassemici con un contratto per Progetto
Finalizzato Regionale per la prevenzione, cura e riabilitazione delle malattie ematiche”, responsabile
Prof. F. Caronia. Durante I’anno sono state introdotte in laboratorio nuove tecniche quali la Polymerase
Chain Reaction” (PCR) e il “Dot Blot Analysis”, I’utilizzo di oligosonde radioattive e I’analisi di
sequenza con frammenti di DNA amplificato.

1990-1991 Durante questo periodo si ¢ occupato di diagnostica molecolare prenatale di f—talassemia
sviluppando nuove tecniche di biologia molecolare con DNA estratto da villo coriale o da liquido
amniotico. Si e interessato allo sviluppo di tecniche per la diagnostica con sistemi non invasivi (ricerca
di cellule nel circolo materno, ricerca di cellule fetali di sfaldamento fetale in sede vaginale), della
relazione tra genotipo e fenotipo in soggetti con valori ematologici “border-line”.

1992-1993 Ha assunto il ruolo di responsabile tecnico-scientifico del laboratorio di diagnosi prenatale
molecolare di talassemia. Durante questo periodo come ha sviluppato nuove tecnologie non-radioattive
mediante “reverse dot blot” (RDB) per la tipizzazione molecolare di mutazioni puntiformi note del gene
B—globinico in soggetti con talassemia e la tecnica del “Denaturant gradient gel electroforesis” (DGGE)
per la ricerca di polimorfismi e di mutazioni. Ha sviluppo nuovi protocolli per la individuazione di
polimorfismi puntiforme, di microsatelliti (VNTR) e minisatelliti (STR) da applicare alla diagnosi
prenatale per il controllo di contaminazione materno-fetale, mispaternita o per il controllo post-trapianto
di midollo e di cellule fetali in utero in feti risultati affetti per talassemia. Ha compiuto uno stage di due
mesi presso il laboratorio del Prof. Kazazian del Dipartimento di Pediatria, Johns Hopkins Hospital di
Baltimora, dove ha studiato le mutazioni f talassemiche della popolazione siciliana utilizzando tecniche
di sequenziamento radioattivo diretto su frammenti amplificati per la ricerca delle mutazioni sconosciute.
1994-1995 Si e occupato dello studio di varianti della emoglobina, di delezioni o ricombinazioni
genetiche tipo 6p—Siciliana, Hb Lepore, ecc da applicare alla diagnosi pre e post natale. Ha messo a
punto tecniche per la individuazione di delezioni che colpiscono i geni a—globinici e si € occupato della
correlazione genotipo-fenotipo in casi di interazione tra i diversi alleli globinici mutati.

1996-1997 Si & occupato della sperimentazione inerente la procedura di diagnosi di pre-impianto (PGD)
per talassemia ed emoglobinopatie. Ha continuato a collaborare nei progetti inerenti il trapianto in utero.
Ha iniziato una nuova esperienza per 1’uso del sequenziatore automatico “Pharmacia” seguendo un
training presso la stessa sede della ditta e sperimentando successivamente il metodo in laboratorio. Nello
stesso periodo ha iniziato ad occuparsi dello studio dell’o—talassemia nella popolazione siciliana con
I’obiettivo di individuarne i difetti molecolari.

1998 Gli ¢ stato conferito I’incarico di direzione di sub-struttura del laboratorio di Diagnosi Prenatale e
Screening di talassemia ed Emoglobinopatie (UOS). Ha continuato ad occuparsi attivamente della
diagnostica prenatale molecolare. Durante questo anno ha sviluppato nuovi sistemi e metodologie di
laboratorio per una maggiore razionalizzazione delle risorse umane, scientifiche e tecniche del
laboratorio. Vi ¢ stato un importante incremento dell’attivita lavorativa ed una riorganizzazione piu
fattiva tale da ridurre i tempi di risposta per la diagnosi prenatale dalle 3-4 settimane ad 1-2 settimane.
Ha partecipato al corso di formazione su Management Sanitario e Qualita Totale organizzato
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dall’Azienda Osp. “V. Cervello”. Durante questo anno ha ulteriormente implementato la metodologia
per la tipizzazione delle delezioni dei geni o—globinici.

1999-2002 Studio delle a-talassemie puntiformi mediante “Reverse Dot Blot” e sequenziamento diretto.
Approfondimento diagnostico della diagnosi prenatale e dello studio del portatore sano di talassemia ed
emoglobinopatia con fenotipi “atipici”.

2003-2004 Con I’inserimento di nuovo personale borsista e con 1’acquisizione di nuove apparecchiature,
si ¢ occupato dell’ampliamento dello studio molecolare su pazienti proveniente dai tutti i centri Siciliani
e dalla Calabria che presentavano dati fenotipici dubbi dopo screening di primo livello. Oltre che sui
geni beta globinici particolare interesse & stato rivolto nei confronti dei geni alfa globinici e le diverse
forme di alfa talassemia. E’ stato implementato lo studio dei geni Delta e Gamma globinici e I’effetto
delle loro relative alterazioni sul portatore classico di beta talassemia. Si & ocupato di studi per la ricerca
di nuovi determinati talassemici sia nei cluster globinici che al di fuori di essi.

2004-2005 In questo periodo si & occupato di approfondire ulteriormente le ricerche sulle delta
talassemie che contribuiscono a determinare alterazioni dei parametri emoglobinici associai allo studio
del portatore sano di beta talassemia. Inoltre, si & occupato della sperimentazione della tecnica della
“Quantitative Fluorescent Polymerase Chain Reaction” (QF-PCR) per il controllo della contaminazione
materno-fetale e la mis-paternita per la diagnosi prenatale e per la diagnosi precoce di aneuploidie dei
cromosomi 13, 18, 21, X ed Y su tessuto fetale o in soggetti adulti.

2006-2008 Si & occupato della sperimentazione, dello sviluppo e della ottimizzatori di protocolli per la
diagnosi precoce di talassemia ed emoglobinopatie tra la V1l e la IX settimana di gestazione utilizzando
il liquido celomatico prelevato da donne volontarie che si sottoponevano ad IVG (celocentesi).

Ha coordinato il controllo esterno di qualita per HbA; ed HbF cui hanno partecipato laboratori della
Regione Sicilia e delle altre Regioni d’Italia (73 strutture ).

Nell’aprile. 2016 si ¢ passato dalla fase sperimentale della celocentesi alla fase diagnostica su coppie a
rischio per talassemia ed emoglobinopatia dopo approvazione del Comitato Etico dell’A.O. V. Cervello.
Si & occupato della definizione di emoglobine varianti, della epidemiologia della 3—-talassemia in Sicilia
e della correlazione genotipo-fenotipo indirizzata in particolare alla ricerca del portatore sano atipico.
Ha continuato ad occuparsi del controllo esterno di qualita per I’HbA, e ’HbF esteso ad altre regioni
d’Italia. Da luglio 2007 ¢ coordinatore della VEQ-AZ2 per la Sicilia come da decreto Assessorato Sanita
23 luglio 2007.

2009-2011 E’ stato particolarmente impegnato nella implementazione ed ottimizzazione dei protocolli
per la diagnosi prenatale precoce (7-9 settimane) di talassemia mediante celocentesi. Si & impegnato
nella individuazione delle cellule contenute nel liquido celomatico, identificazioni e distinzione tra
cellule fetali e cellule materne, purificazione e selezione di cellule fetali ed implementazione della
procedura di diagnostica molecolare prenatale precoce su un numero limitato di cellule.

2012-2013. Ulteriore impegno ¢ stato posto con 1’obiettivo di ottimizzare la fattibilita diagnostica della
procedura di celocentesi per talassemia ed emoglobinopatie. Si & occupato della introduzione di nuove
tecniche di biologia molecolare ed in particolate: Ibridazione
Genomica Comparativa su array (Array — CGH) per ’analisi di perdite e/o acquisizioni di materiale
genetico con I’obiettivo di identificare alterazioni genomiche sbilanciate (CNVs) causative di patologie
come ad esempio disabilita intellettiva, autismo, epilessia e malformazioni congenite. Tale tecnica é stata
utilizzata per 1’esecuzione del cariotipo molecolare in epoca postnatale trova applicazione in caso di
sospetta sindrome cromosomica, malformazioni congenite, disordini neurologici, autismo, disordini
cognitivi e dello sviluppo psicomotorio, approfondimento diagnostico per la caratterizzazione di
anomalie cromosomiche precedentemente identificate attraverso il cariotipo convenzionale, fenotipi
complessi, familiari di soggetti con anomalie cromosomiche, in soggetti con patologie ematologiche.
Next Generation Sequencing (NGS) per il sequenziamento di pannelli genici associati a mutazioni
puntiformi di malattie genetiche quali: Sindrome di Noonan, PTEN, ritardo intellettivo,
Neurofibromatosi.

2014-2015 implementazione delle procedure riportate negli anni 2012-2013. Inserimenti di nuovi
pannelli genici per la ricerca di mutazioni in geni noti associati o potenzialmente associati a malattie
ematologiche e non ematologiche quali: Favismo (G6PD), deficit di piruvato chinasi (PK), rasopatie,
microcefalie primitiva, Sindrome di Gilbert.

2016-2017 implementazione delle procedure di diagnostica molecolare rispetto a quelle riportate negli
anni 2014-2015. Inserimenti di nuovi pannelli genici per lo studio di malattie rare ematologiche e non
ematologiche quali: Sindrome di Rendu-Osler-Weber (DBA) Telangectasia Emorragica Ereditaria,
Febbre Mediterranea Familiare (FMF).

2018-2019 implementazione delle procedure di diagnostica molecolare rispetto a quelle riportate negli
anni 2016-2017. Inserimenti di nuovi pannelli genici per lo studio di malattie rare ematologiche e non
ematologiche quali: Porfirie, Diamond Blackfan Anemia (DBA). Sperimentazione e sviluppo di nuovi
protocolli diagnostici per I’analisi del cariotipo molecolare su DNA fetale ottenuto in eta gestazionale
precoce (7-9 settimana) dopo prelievo di liquido celomatico mediante celocentesi.

2020-2024 implementazione delle procedure di diagnostica molecolare rispetto a quelle riportate negli
anni 2018-2019. Inserimenti di nuovi pannelli genici per lo studio di malattie rare ematologiche e non
ematologiche quali Anemie Emolitiche, Sferocitosi, Linfoistiocitosi Emofagocitica (HLH), anemie
diseritropoietiche congenite (CDA), Deficit di adenosina deaminasi (ADA), Fibrosi Cistica,
Retinopatie.

Nel corso di questi anni vi e stato un numero crescente di richieste di diagnosi prenatale precoce
(celocentesi) da pazienti provenienti da tutte le regioni italiane ed inoltre un numero crescente di richieste
di celocentesi per nuove patologie ereditarie rare. Per tali ragioni sono stato costantemente impegnato
nella ottimizzazione dei protocolli di biologia molecolare, studi di fattibilita diagnostica per patologie
rare con liquido celomatic ed esecuzione delle procedure di diagnosi prenatale per: Emoglobinopatie,
Sindrome di Noonan, Sindrome di Cockayne, Fibrosi Cistica, Esostosi Multipla, Cardiomiopatia
Ipertrofica, Labiopalatoschisi.

Attivita Didattica
Dal 2002 : Tutor scientifico nella elaborazione e nello svolgimento di tesi di laurea sperimentali per i
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corsi di laurea in Biotecnologie e Scienze Biologiche.

Docente in numerosissimi convegni e corsi nel settore delle emoglobinopatie e talassemie.

1991 Docente di chimica presso la scuola infermieri dell’ospedale V. Cervello.

2003 Direttore ¢ docente dell’evento formativo denominato “La talassemie: correlazione genotipo-
fenotipo, organizzato dall’ Associazione Scientifica Biologi Palermo e tenutosi il 12-14 settembre 2003
a Trapani.

2004 Direttore ¢ docente dell’evento formativo denominato “La talassemie: correlazione genotipo-
fenotipo e tecniche d’analisi”, organizzato dall’USL n.4 di Enna tenutosi il 27-28 Settembre 2004.
2005 Responsabile scientifico-organizzativo e docente dell’evento formativo denominato “La
talassemie: dal fenotipo al genotipo” I corso teorico-pratico, organizzato dall’ Associazione Scientifica
Biologi Palermo e tenutosi il 21-25 Novembre 2005 a Palermo.

2006 Direttore e docente dell’evento formativo denominato “La talassemie: correlazione genotipo-
fenotipo e tecniche d’analisi”, organizzato dall’Alfa Quality tenutosi il 16-17 Giugno 2006 a Piazza
Armerina.

2006 Direttore e docente dell’evento formativo sulle talassemie ed emoglobinopatie, corso satellite del
IV Congresso Nazionale della Societa per lo studio delle talassemie ed emoglobinopatie (SO.S.TE.)
svoltosi in Ottobre 2006 a Roma.

2008 Direttore e docente dell’evento formativo sulle talassemie ed emoglobinopatie, corso satellite del
IV Congresso Nazionale della Societa per lo studio delle talassemie ed emoglobinopatie (SO.S.TE.)
svoltosi in Ottobre 2008 a Cagliari.

2023 Direttore e docente del corso: “Emoglobinopatie e Talassemie: iter diagnostici e test genetici”
Ente Organizzatore: Scuola Medica Ospedaliera Luogo di svolgimento: Sala Alessandrina - Complesso
Monumentale S. Spirito in Saxia ASL Roma 1

Responsabile Scientifico di Progetti di Ricerca

1992 Presentazione ed approvazione del finanziamento del progetto per la Ricerca Sanitaria presentato
da parte della Commissione Tecnica di Esperti per la Ricerca Sanitaria sulla prevenzione e Cura della
Talassemia. Progetto T2/14. 1995 Presentazione ed
approvazione del finanziamento del progetto per la Ricerca Sanitaria presentato da parte della
Commissione Tecnica di Esperti per la Ricerca Sanitaria sulla prevenzione e Cura della Talassemia.
Progetto T5/13 dal titolo”. La diagnosi pre-impianto in coppie di portatori sani di b-talassemia in
Sicilia 1998 Presentazione ed approvazione del
finanziamento del progetto per la Ricerca Sanitaria da parte della Commissione Tecnica di Esperti per
la Ricerca Sanitaria sulla prevenzione e Cura della Talassemia. Progetto T8/22 dal titolo” Sviluppo di
un protocollo di biologia molecolare per lo studio delle delta-talassemie puntiformi”

1999 Presentazione ed approvazione del finanziamento del progetto per la Ricerca Sanitaria presentato
da parte della Commissione Tecnica di Esperti per la Ricerca Sanitaria sulla prevenzione e Cura della
Talassemia. Progetto T9/16 dal titolo “ Analisi molecolare dei geni gamma globinici in relazione alla
variabilita della emoglobina fetale nel!’adulto normale” 2000 Presentazione ed approvazione del
finanziamento del progetto per la Ricerca Sanitaria da parte della Commissione Tecnica di Esperti per
la Ricerca Sanitaria sulla prevenzione e Cura della Talassemia. Progetto T10/14 dal titolo “ Le beta
talassemie dominanti ereditarie. Sviluppo di un protocollo di diagnostica molecolare per lo studio
delle varianti altamente instabili delle catene b-globiniche”.
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