Curriculum scientifico e professionale, ai sensi dell’art. 8 del DPR n. 484/97, in
cui sia documentata una specifica attivita professionale ed adeguata esperienza,
ai sensi dell’art. 6 del citato DPR n. 484/97

Il sottoscritto Corrado Romano, nato a Avola il 22/11/1957, consapevole, ai sensi dell’art. 76 del
D.P.R. 445/2000, che dichiarazioni mendaci, formazione o uso di atti falsi sono puniti ai sensi del
codice penale e delle leggi speciali in materia,

DICHIARA:

Il Prof. Corrado Romano, nato ad Avola il 22/11/1957, si e laureato il 2 novembre 1982 con il
massimo dei voti in Medicina e Chirurgia a Roma, presso la Facolta di Medicina e Chirurgia
dell’Universita Cattolica del Sacro Cuore. Si ¢ specializzato con il massimo dei voti e la lode presso
la Facolta di Medicina e Chirurgia dell’Universita degli Studi di Catania in Pediatria il 10 luglio 1989
ed in Genetica Medica il 4 Novembre 1993.

1. Tipologia delle Istituzioni in cui sono allocate le Strutture presso cui il Prof. Romano ha svolto
le sue attivita e Tipologia delle prestazioni erogate dalle strutture medesime

Le Strutture presso le quali il Prof. Romano ha svolto la propria attivita sono I’l.R.C.C.S.
Associazione Oasi Maria Santissima ONLUS di Troina (dall’1/11/1988 al 31/10/2021), I’Universita
degli Studi di Catania (dall’1/11/2021 a tutt’oggi) e, a seguito di apposita Convenzione per ’attivita
assistenziale con 1I’Universita degli Studi di Catania, I’ Azienda Ospedaliero Universitaria Policlinico
“G. Rodolico-San Marco” dal 16/11/2022 a tutt’oggi.

L’Istituto di Ricovero e Cura a Carattere Scientifico (I.R.C.C.S.) Associazione Oasi Maria Santissima
ONLUS - Ospedale Classificato & un ente a rilevanza nazionale, che si prefigge obiettivi di ricerca
scientifica insieme a prestazioni di ricovero e cura di alta specialita «per lo studio multidisciplinare
delle cause congenite ed acquisite del ritardo mentale e della involuzione cerebrale senile,
individuazione dei mezzi di prevenzione, diagnosi, cura e riabilitazione».

Il riconoscimento di IRCCS ¢ stato ottenuto dall’Associazione Oasi Maria Santissima ONLUS
nell'anno 1988, con decreto interministeriale dal Ministero della Sanita di concerto con il Ministero
della Pubblica Istruzione, riconfermato nell'anno 1993 e successivamente riconosciuto nei trienni
2006 - 2009 - 2012 - 2015, ai sensi e secondo i criteri del D.Lgs. 288/03.

L’IRCCS Associazione Oasi Maria Santissima ONLUS é:

. Centro di riferimento regionale “per la cura, la prevenzione, la diagnosi, la riabilitazione e la
ricerca delle patologie genetiche associate al ritardo mentale e all’involuzione cerebrale senile,
comprese 1’Alzheimer e tutte le patologie in comorbilita o derivate da complicanze” (D.A. del
28/10/1999 ai sensi e per gli effetti dell’art. 5 del D.A. n. 29684 del 6/08/1999);

. Membro della rete nazionale per la prevenzione, la sorveglianza, la diagnosi e la terapia delle
malattie rare (D.A. del 12/11/2001, pubblicato nella G.U.R.S. del 14/12/2001 n. 60 ai sensi del D.M.
18/05/2001 n. 279);

. Ospedale di fascia "A" che eroga prestazioni sanitarie in regime di accreditamento con il
Servizio Sanitario Nazionale (D.A. del 12/06/2002);
. Centro di riferimento regionale per patologie di alta specializzazione e di alto interesse sociale

e sanitario” (D.A. del 23/10/2003);
. Ospedale classificato di interesse regionale (D.A. del 21/09/2010);



. Centro di Riferimento Regionale per la Prevenzione, la Diagnosi e la Cura delle Malattie
Genetiche Rare associate al Ritardo Mentale ed all’Involuzione Cerebrale Senile (DA n.617 del 28
Marzo 2013);

. Centro di Riferimento Regionale per la Prevenzione, la Diagnosi e la Cura delle
Genodermatosi (DA n.617 del 28 Marzo 2013).” (dal sito istituzionale:
http://www.irccs.oasi.en.it/index.php/it/istituto/chi-siamo).

Con C.C.A.L,, stipulato in data 10.10.2001 in Troina, nonché col successivo Regolamento
Generale del Personale del 17.09.2005 I'L.R.C.C.S. Associazione Oasi Maria SS. ha portato a
compimento 'adeguamento del proprio Ordinamento del personale alle disposizioni del
D.Lgs. 30.12.1992 n°® 502. Ai sensi dell’art. 25 comma I° del D.P.R. 20/12/1979 n°® 761 come
pubblicato sul Supplemento Ordinario alla Gazzetta Ufficiale n°® 45 del 15/02/1980, “I
servizi e i titoli acquisiti ............... negli Istituti di ricovero e cura a carattere scientifico sono
equiparati, ai fini degli esami di idoneita ed ai fini dei concorsi di assunzione e dei
trasferimenti, ai corrispondenti servizi e titoli acquisiti presso le Unita Sanitarie Locali”.
L’art. 15 undecies, del D.Lgs. del 30.12.1992 n°® 502 (come introdotto dall’art. 134 del D.Lgs.
del 19.06.1999 n° 229), stabili che “.................... gli Istituti di Ricovero e Cura a Carattere
Scientifico di Diritto Privato adeguano i propri Ordinamenti del personale alle disposizioni
del presente Decreto. A seguito di tale adeguamento, al personale dei predetti Istituti si
applicano le disposizioni di cui all’art. 25 del D.P.R. 20/12/1979 n° 761, anche per quanto
attiene ai trasferimenti da e verso le strutture pubbliche”.

L'Universita degli Studi di Catania e la pit antica Universita della Sicilia, essendo stata
fondata nel 1434. L’ Azienda Ospedaliero Universitaria Policlinico “G. Rodolico-San Marco”
e la sede ospedaliera nella quale si svolgono le attivita di assistenza, didattica e ricerca
proprie dei Policlinici Universitari. All'interno del D.A.L. di Diagnostica di Immagini e di
Laboratorio e strutturata I'U.O.C. di Genetica Medica, che & Centro di Riferimento per le
Malattie Rare dell’Area Nosologica “Malformazioni Congenite, Cromosomopatie e
Sindromi Genetiche” e Centro Hub di Genetica Medica per la Sicilia Orientale. Questa
struttura svolge attivita di consulenza genetica per pazienti ed utenti, in epoca
preconcezionale, prenatale e postnatale, finalizzate alla diagnosi, alla prevenzione e al
migliore trattamento possibile di malattie genetiche ed effettua consulenze legate ai test
genetici (pre test e post test), diagnosi cliniche di malformazioni, difetti congeniti e sindromi
genetiche, consulenze per le UU.OO.CC. dell’Azienda.

2. Posizione funzionale del candidato nelle strutture presso le quali lo stesso ha svolto
la sua attivita e sue competenze, con indicazione di eventuali specifici ambiti di
autonomia professionale con funzioni di direzione, ruoli di responsabilita rivestiti,
scenario organizzativo in cui ha operato il dirigente ed i particolari risultati ottenuti
nelle esperienze professionali precedenti;

Durante la sua attivita lavorativa presso I'IRCCS Associazione Oasi Maria Santissima di Troina,
dallo 01/11/2000 al 31/08/2008 ¢ stato, in qualita di vincitore di pubblico concorso, Dirigente di 2°
Livello (Medico Primario) dell’Unita Operativa di Pediatria; dallo 01/09/2008 al 31/10/2021¢’ stato,
a seguito di selezione pubblica, Direttore dell’Unita Operativa Complessa di Pediatria e Genetica
Medica che, dal 28 febbraio 2018, ¢ Centro di Riferimento Regionale per le Malattie Rare dell’ Area
Nosologica Malformazioni Congenite, Cromosomopatie e Sindromi Genetiche. Dal Febbraio 2017
all’ottobre 2021 € stato Direttore ad interim dell’UOC Laboratorio di Genetica Medica e del
Dipartimento dei Laboratori. Dal 25 Febbraio 2014 al 31 Gennaio 2017 é stato Direttore del
Dipartimento per il Ritardo Mentale. Dal 18 Maggio 2011 fino al 27 Febbraio 2018 & stato


http://www.irccs.oasi.en.it/index.php/it/istituto/chi-siamo

Responsabile del Centro di Riferimento Regionale per le Malattie Genetiche Rare con Ritardo
Mentale e Involuzione Cerebrale. E stato eletto Presidente del Comitato Etico IRCCS Sicilia-Oasi
Maria SS per il periodo 2019-2022 nella seduta del 22 luglio 2019.

Dopo la sua presa di servizio presso I’Universita degli Studi di Catania in data 01/11/2021 in qualita
di Professore Associato di Genetica Medica (SSD MED/03) a tempo pieno e di durata indeterminata,
in virtu del superamento di apposito Concorso pubblico, dal 16/11/2022 svolge attivita assistenziale
presso 1I’Azienda Ospedaliero Universitaria Policlinico “G. Rodolico-San Marco” nell’UOC di
Genetica Medica.

3. Tipologia qualitativa e quantitativa delle prestazioni effettuate dal candidato, anche con
riguardo all’attivita/casistica trattata nei precedenti incarichi, misurabile in termini di volume e
complessita:

Presso I’IRCCS Associazione Oasi Maria Santissima, durante la direzione del Prof. Corrado Romano
I’UOC di Pediatra e Genetica Medica ha effettuato dall’ Aprile 2014 all’Ottobre 2021 7946 ricoveri
di pazienti con Disturbi del Neurosviluppo. Dall’ Aprile 2014 all’Ottobre 2021, il Prof. Corrado
Romano ha eseguito 6916 Consulenze genetiche pre e post-test. L'UOC Laboratorio di Genetica
Medica dal Febbraio 2017 all’Ottobre 2021 ha refertato 2755 test generici di Citogenomica (array
CGH), 1277 test genetici di genetica molecolare, 219 test genetici di studi di espressione del’lRNA
messaggero e 30 cariotipi. Il Centro di Riferimento Regionale per le Malattie Rare ha preso in carico
1168 pazienti affetti da 88 diverse malattie rare.

Presso 1’ Azienda Ospedaliero Universitaria Policlinico “G. Rodolico-San Marco”, dal 16/11/2022
Dopo la sua presa di servizio presso I’Universita degli Studi di Catania in data 01/11/2021 in qualita
di Professore Associato di Genetica Medica (SSD MED/03) a tempo pieno e di durata indeterminata,
in virtu del superamento di apposito Concorso pubblico, dal 16/11/2022 svolge attivita assistenziale
presso 1’Azienda Ospedaliero Universitaria Policlinico “G. Rodolico-San Marco” nell’UOC di
Genetica Medica. Fino al 10/10/2023 ha svolto attivita di supervisione del personale medico a
contratto libero professionale del Centro di Riferimento Malattie Rare Area Nosologica
Malformazioni Congenite, Cromosomopatie e Sindromi Genetiche/UOC di Genetica Medica e di
tutorato degli Specializzandi della Scuola di Specializzazione in Genetica Medica. Durante tale
periodo sono state effettuate 796 prestazioni professionali, suddivise in 750 Consulenze genetiche
postnatali, 5 Consulenze genetiche prenatale e 41 Consulenze genetiche preconcezionali.
Dall’11/10/2023, in seguito all’interruzione del suddetto rapporto di lavoro libero professionale di
personale medico assegnato al suddetto Centro di Riferimento Malattie Rare, 1’attivita di supervisione
e mutata in personale ed esclusiva esecuzione delle prestazioni professionali del suddetto Centro di
Riferimento Malattie Rare/Ambulatorio di Genetica Medica/UOC di Genetica Medica, rimanendo
invariato il ruolo di tutorato degli Specializzandi della Scuola di Specializzazione in Genetica Medica.
La suddetta attivita professionale, aggiornata alla data del 22/04/2024, é consistita in un totale di 386
prestazioni professionali, suddivise in 232 Consulenze genetiche di primo accesso o pre-test, 83
Consulenze genetiche post-test, 29 Consulenze genetiche intra-aziendali e 42 Certificazioni e prese
in carico di nuovi pazienti con malattie rare.

4. Produzione scientifica, valutata in relazione all’attinenza alla disciplina ed in relazione alla
pubblicazione su riviste nazionali ed internazionali, caratterizzate da criteri di filtro
nell’accettazione dei lavori, nonché al suo impatto sulla comunita scientifica

La sua attivita scientifica si e focalizzata principalmente sulla Genetica Medica dei Disturbi del
Neurosviluppo, contribuendo a delineare nuove sindromi genetiche associate a Disturbi del
Neurosviluppo, come la Delezione 17921.31, la Delezione 15q13.3, la Delezione 1g21.1, la Delezione



2q23.1, la Delezione 16p12.1, la Duplicazione 7ql1.23, I’aploinsufficienza dei geni ADNP, CHDS8,
DYRK1A, NAA15, DDX3X, ACTL6B, ADGRB3, FBX011, CSDE1 e TANC2. Altro argomento
rilevante della sua attivita di ricerca é stato la sindrome di Down, in particolare per quanto riguarda
il protocollo clinico di follow up, la correlazione genotipo-fenotipo, le comorbidita’, i biomarkers del
declino cognitivo e, ultimi in ordine di tempo, ma certo non ultimi per interesse scientifico, gli studi
di espressione di geni che ne modulato il fenotipo. Questa attivita scientifica su 116 diversi Giornali
Scientifici & testimoniata dalla presenza nei Database Scientifici Internazionali, come ORCID
(https://orcid.org/0000-0003-1049-0683) e come Research.com, che gli attribuisce il Rank n° 68 fra
I genetisti italiani, con un D-index di 48, 12206 citazioni e 219 pubblicazioni scientifiche nella
disciplina  (https://research.com/scientists-rankings/genetics/it). Scopus (Scopus Author ID:
55143187900) gli accredita un indice H di 48 con 260 pubblicazioni scientifiche che sono state citate
11.014 volte; Web of Science (Web of Science ResearcherID: B-9695-2008) gli assegna un indice H
di 48 con 226 pubblicazioni scientifiche selezionate nella Web of Science Core Collection e 10415
citazioni (Titolo 68) https://1drv.ms/b/s!Aulg2yIDfVehgslBAhgrLMWeYARMzw

L’elenco delle sue pubblicazioni € il seguente:

1) Grasso M, Fidilio A, L'Episcopo F, Recupero M, Barone C, Bacalini MG, Benatti C,
Giambirtone MC, Caruso G, Greco D, Di Nuovo S, Romano C, Ferri R, Buono S, Cuello
AC, Blom JMC, Tascedda F, Piazza PV, De La Torre R, Caraci F. Low TGF-B1 plasma
levels are associated with cognitive decline in Down syndrome. Front
Pharmacol. 2024;15:1379965. doi: 10.3389/fphar.2024.1379965. eCollection 2024. PubMed
PMID: 38576478; PubMed Central PMCID: PMC10991739.

2) LiD, Wang Q, Bayat A, Battig MR, Zhou Y, Bosch DG, van Haaften G, Granger L,
Petersen AK, Pérez-Jurado LA, Aznar-Lain G, Aneja A, Hancarova M, Bendova S, Schwarz
M, Kremlikova Pourova R, Sedlacek Z, Keena BA, March ME, Hou C, O'Connor N, Bhoj
EJ, Harr MH, Lemire G, Boycott KM, Towne M, Li M, Tarnopolsky M, Brady L, Parker
MJ, Faghfoury H, Parsley LK, Agolini E, Dentici ML, Novelli A, Wright M, Palmquist R,
Lai K, Scala M, Striano P, lacomino M, Zara F, Cooper A, Maarup TJ, Byler M, Lebel RR,
Balci TB, Louie R, Lyons M, Douglas J, Nowak C, Afenjar A, Hoyer J, Keren B, Maas SM,
Motazacker MM, Martinez-Agosto JA, Rabani AM, McCormick EM, Falk MJ, Ruggiero
SM, Helbig I, Mgller RS, Tessarollo L, Tomassoni Ardori F, Palko ME, Hsieh TC, Krawitz
PM, Ganapathi M, Gelb BD, Jobanputra V, Wilson A, Greally J, Jacquemont S, Jizi K,
Bruel AL, Quelin C, Misra VK, Chick E, Romano C, Greco D, Arena A, Morleo M, Nigro
V, Seyama R, Uchiyama Y, Matsumoto N, Taira R, Tashiro K, Sakai Y, Yigit G, Wollnik B,
Wagner M, Kutsche B, Hurst AC, Thompson ML, Schmidt R, Randolph L, Spillmann RC,
Shashi V, Higginbotham EJ, Cordeiro D, Carnevale A, Costain G, Khan T, Funalot B, Tran
Mau-Them F, Fernandez Garcia Moya L, Garcia-Mifiadr S, Osmond M, Chad L, Quercia N,
Carrasco D, Li C, Sanchez-Valle A, Kelley M, Nizon M, Jensson BO, Sulem P, Stefansson
K, Gorokhova S, Busa T, Rio M, Hadj Habdallah H, Lesieur-Sebellin M, Amiel J, Pingault
V, Mercier S, Vincent M, Philippe C, Fatus-Fauconnier C, Friend K, Halligan RK, Biswas
S, Rosser J, Shoubridge C, Corbett M, Barnett C, Gecz J, Leppig K, Slavotinek A, Marcelis
C, Pfundt R, de Vries BB, van Slegtenhorst MA, Brooks AS, Cogne B, Rambaud T, TUmer
Z, Zackai EH, Akizu N, Song Y, Hakonarson H. Spliceosome malfunction causes
neurodevelopmental disorders with overlapping features. J Clin Invest. 2024 Jan
2;134(1). doi: 10.1172/JCI1171235. PubMed PMID: 37962958; PubMed Central PMCID:
PMC10760965.

3) Smolen C, Jensen M, Dyer L, Pizzo L, Tyryshkina A, Banerjee D, Rohan L, Huber E, El
Khattabi L, Prontera P, Caberg JH, Van Dijck A, Schwartz C, Faivre L, Callier P, Mosca-
Boidron AL, Lefebvre M, Pope K, Snell P, Lockhart PJ, Castiglia L, Galesi O, Avola E,
Mattina T, Fichera M, Luana Mandara GM, Bruccheri MG, Pichon O, Le Caignec C, Stoeva
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4)

5)

6)

7)

8)

9

R, Cuinat S, Mercier S, Bénéteau C, Blesson S, Nordsletten A, Martin-Coignard D,
Sistermans E, Kooy RF, Amor DJ, Romano C, Isidor B, Juusola J, Girirajan S. Assortative
mating and parental genetic relatedness contribute to the pathogenicity of variably
expressive variants. Am J Hum Genet. 2023 Dec 7;110(12):2015-2028. doi:
10.1016/j.ajhg.2023.10.015. Epub 2023 Nov 17. PubMed PMID: 37979581; PubMed
Central PMCID: PMC10716518.

Salemi M, Mandara LGM, Salluzzo MG, Schillaci FA, Castiglione R, Cordella A, lorio R,
Perrotta CS, Ferri R, Romano C. NGS study in a sicilian case series with a genetic
diagnosis for Gerstmann-Stréussler-Scheinker syndrome (PRNP, p.P102L). Mol Biol

Rep. 2023 Nov;50(11):9715-9720. doi: 10.1007/s11033-023-08764-z. Epub 2023 Oct

9. PubMed PMID: 37812352.

Morleo M, Venditti R, Theodorou E, Briere LC, Rosello M, Tirozzi A, Tammaro R, Al-
Badri N, High FA, Shi J, Putti E, Ferrante L, Cetrangolo V, Torella A, Walker MA, Tenconi
R, lascone M, Mei D, Guerrini R, van der Smagt J, Kroes HY, van Gassen KLI, Bilal M,
Umair M, Pingault V, Attie-Bitach T, Amiel J, Ejaz R, Rodan L, Zollino M, Agrawal PB,
Del Bene F, Nigro V, Sweetser DA, Franco B. De novo missense variants in
phosphatidylinositol kinase PIP5KIy underlie a neurodevelopmental syndrome associated
with altered phosphoinositide signaling. Am J Hum Genet. 2023 Aug 3;110(8):1377-

1393. doi: 10.1016/j.ajhg.2023.06.012. Epub 2023 Jul 13. PubMed PMID: 37451268;
PubMed Central PMCID: PMC10432144.

Amenta S, Marangi G, Orteschi D, Frangella S, Gurrieri F, Paccagnella E, Scala M, Romano
F, Capra V, Nigro V, Zollino M. CHAMP1-related disorders: pathomechanisms triggered by
different genomic alterations define distinct nosological categories. Eur J Hum Genet. 2023
Jun;31(6):648-653. doi: 10.1038/s41431-023-01305-z. Epub 2023 Feb 16. Review. PubMed
PMID: 36797464; PubMed Central PMCID: PMC10250409.

Miceli M, Failla P, Saccuzzo L, Galesi O, Amata S, Romano C, Bonaglia MC, Fichera

M. Trait - driven analysis of the 2p15p16.1 microdeletion syndrome suggests a complex
pattern of interactions between candidate genes. Genes Genomics. 2023 Apr;45(4):491-
505. doi: 10.1007/s13258-023-01369-7. Epub 2023 Feb 20. PubMed PMID: 36807877
PubMed Central PMCID: PMC10027778.

Borgione E, Lo Giudice M, Santa Paola S, Giuliano M, Di Blasi FD, Di Stefano V, Lupica
A, Brighina F, Pettinato R, Romano C, Scuderi C. The Mitochondrial tRNA(Ser(UCN))
Gene: A Novel m.7484A>G Mutation Associated with Mitochondrial Encephalomyopathy
and Literature Review. Life (Basel). 2023 Feb 16;13(2). doi:

10.3390/1ife13020554. Review. PubMed PMID: 36836911; PubMed Central PMCID:
PMC9963529.

Salvatore M, Torreri P, Grugni G, Rocchetti A, Maghnie M, Patti G, Crino A, Elia M, Greco
D, Romano C, Franzese A, Mozzillo E, Colao A, Pugliese G, Pagotto U, Lo Preiato V,
Scarano E, Schiavariello C, Tornese G, Fintini D, Bocchini S, Osimani S, De Sanctis L,
Sacco M, Rutigliano I, Delvecchio M, Faienza MF, Wasniewska M, Corica D, Stagi S,
Guazzarotti L, Maffei P, Dassie F, Taruscio D. The Italian registry for patients with Prader-
Willi syndrome. Orphanet J Rare Dis. 2023 Feb 15;18(1):28. doi: 10.1186/513023-023-
02633-5. PubMed PMID: 36793093; PubMed Central PMCID: PMC9930253.

10) Salemi M, Cosentino F, Lanza G, Cantone M, Salluzzo MG, Giurato G, Borgione E,

Marchese G, Santa Paola S, Lanuzza B, Romano C, Ferri R. mMRNA expression profiling of
mitochondrial subunits in subjects with Parkinson's disease. Arch Med Sci. 2023;19(3):678-
686. doi: 10.5114/aoms/131629. eCollection 2023. PubMed PMID: 37313207; PubMed
Central PMCID: PMC10259399.

11) Scuderi C, Santa Paola S, Lo Giudice M, Di Blasi FD, Giusto S, Di Vita G, Pettinato R,

Vitello GA, Romano C, Buono S, Salpietro V, Houlden H, Borgione E. Mitochondrial
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DNA involvement in patients with autism spectrum disorders and intellectual disability .
Research in Autism Spectrum Disorders 100(2023)102084.

12) Galesi O, Di Blasi FD, Grillo L, Elia F, Giambirtone MC, Figura MG, Rizzo B, Buono S,
Romano C. Dyslexia and Attention Deficit Hyperactivity Disorder Associated to a De Novo
1p34.3 Microdeletion. Genes (Basel). 2022 Oct 23;13(11). doi:
10.3390/genes13111926. PubMed PMID: 36360163; PubMed Central PMCID:
PMC9689888.

13) Scala M, Nishikawa M, Ito H, Tabata H, Khan T, Accogli A, Davids L, Ruiz A, Chiurazzi
P, Cericola G, Schulte B, Monaghan KG, Begtrup A, Torella A, Pinelli M, Denommé-
Pichon AS, Vitobello A, Racine C, Mancardi MM, Kiss C, Guerin A, Wu W, Gabau Vila E,
Mak BC, Martinez-Agosto JA, Gorin MB, Duz B, Bayram Y, Carvalho CMB, Vengoechea
JE, Chitayat D, Tan TY, Callewaert B, Kruse B, Bird LM, Faivre L, Zollino M, Biskup S,
Striano P, Nigro V, Severino M, Capra V, Costain G, Nagata KI. Variant-specific changes in
RAC3 function disrupt corticogenesis in neurodevelopmental phenotypes. Brain. 2022 Sep
14;145(9):3308-3327. doi: 10.1093/brain/awac106. PubMed PMID: 35851598; PubMed
Central PMCID: PMC9473360.

14) Tomaselli V, Ferrara P, Cantone GG, Romeo AC, Rust S, Saitta D, Caraci F, Romano C,
Thangaraju M, Zuccarello P, Rose J, Ferrante M, Belsey J, Cibella F, Caci G, Ferri R,
Polosa R. The effect of laboratory-verified smoking on SARS-CoV-2 infection: results from
the Troina sero-epidemiological survey. Intern Emerg Med. 2022 Sep;17(6):1617-1630. doi:
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Ha scritto 12 Capitoli di libri in lingua inglese:

1) R.M. Ragusa, A. Puzzo, G. Fiamma, S. A. Musumeci, R. Ferri, M. Elia, C. Romano, D.
Greco, G. Cuccia, C. Barletta (1990). Familial X-linked mental retardation and fragile-X chromosome
in nine sicilian families. Genetica e Ritardo Mentale, 4° Congresso Nazionale della Federazione
Italiana per lo Studio delle Malattie Ereditarie, pag. 11-14, Monduzzi Editore, Bologna.

2) R. M. Ragusa, F. Scillato, M. Ruggeri, C. Romano, C. Barletta (1990). A duplication-
deficient X cromosome in one case with Down’s syndrome. Genetica e Ritardo Mentale, 4°
Congresso Nazionale della Federazione Italiana per lo Studio delle Malattie Ereditarie, pag. 189-192,
Monduzzi Editore, Bologna.

3) L. Ragusa, A. Alberti, C. Proto, F. Colabucci, C. Romano (1992). Growth Hormone
Deficiency and rhGH Therapy in a Boy with Familial Primary Microcephaly. Proceedings of I11 ASM
International Symposium, 268-269.

4) C. Romano, P. Failla, G. Mangano, D. Greco (1992). Macrocephaly and Mental retardation:
Review of a Diagnostic Approach Towards the Recognization of Old and New Syndromes.
Proceedings of 111 ASM International Symposium, Roma, December 3-5, 1992, 275-281.

5) L. Ragusa, A. Alberti, C. Proto, C. Romano, F. Colabucci (1993). Preliminary Results after
One Year of Recombinant Human Growth Hormone Treatment in Four Subjects with Down's
Syndrome. Chapter 15, pgs 199-202 in "Growth Hormone Treatment in Down's Syndrome" Edited
by S. Castells and K.E. Wisniewski, John Wiley & Sons Ltd., Chichester.

6) L. Ragusa, A. Alberti, C. Romano, C. Proto, F. Colabucci, M.R. Valetto, L. Gianotti, J.
Bellone, G. Aimaretti, E. Arvat, E. Ghigo, R. Deghenghi (1998). Growth hormone-releasing effect
of Hexarelin, a synthetic GHRP, and GHRH in children and adults with Down syndrome. In: Growth
Hormone Secretagogues in Clinical Practice (B.B. Bercu and R.F. Walker Eds) pg. 417-426.
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7) A. Alberti, S. Panerai, M. Elia, R.H. Waring, C. Romano (2003). Impaired detoxification
process in “low-functioning” autistic children as a result of reduced sulfoconjugation. In: Consensus
in Child Neurology. Biological Bases and Clinical Perspectives in Autism (M. Elia, V. Romano and
P. Curatolo Eds) pg. 39-43.

8) C. Romano (2004). The endocrinology of adults with Down syndrome. In: The adult with
Down syndrome (J.A. Rondal, A. Rasore-Quartino and S. Soresi Eds) pg. 57-60, Whurr Publishers
Ltd, London and Philadelphia.

9) C. Romano (2007). Carbon metabolism, Immunology and Growth Hormone. In: Therapies
and Rehabilitation in Down Syndrome (J.A. Rondal and A. Rasore-Quartino Eds) pg. 28-42, John
Wiley & Sons Ltd, Chichester.

10) C. Romano (2008). Genetics of PTEN Hamartoma Tumor Syndrome (PHTS). In:
Neurocutaneous Disorders (M. Ruggieri, 1. Pascual Castroviejo, C. Di Rocco Eds) pg. 483-490,
Springer-Verlag, Wien.

11) C. Romano (2008). Bannayan-Riley-Ruvalcaba Syndrome.. In: Neurocutaneous Disorders
(M. Ruggieri, I. Pascual Castroviejo, C. Di Rocco Eds) pg. 511-516, Springer-Verlag, Wien.

12) C. Romano (2010). The Clinical Evaluation of Patients with Mental Retardation/Intellectual
Disability. In: Genetics of Mental Retardation. An Overview Encompassing Learning Disability and
Intellectual Disability (S.J.L. Knight Ed.) pg. 57-66, Karger, Basel.

5. Ruoli accademici, ruoli gestionali, ruoli di direzione e ruoli rivestiti nell’ambito di Societa
scientifica di rilievo nazionale ed internazionale

Dal novembre 2021 e Professore di Seconda Fascia in Genetica Medica (SSD MED/03) presso il
Dipartimento di Scienze Biomediche e Biotecnologiche dell’Universita degli Studi di Catania. In data
06/06/2023 ha conseguito 1’Abilitazione Scientifica Nazionale alle funzioni di Professore
Universitario di Prima Fascia nel Settore Concorsuale 06/A1 Genetica Medica (Titolo 69).

Nel corrente Anno Accademico 2023/2024 ha un carico didattico di 178 ore per complessivi 25 CFU.
E’ Presidente della Commissione di Esami del Corso Integrato di Biomarcatori legati alla Nutrizione
Umana (Corso di Laurea Magistrale in Scienze della Nutrizione Umana) e Docente
dell’Insegnamento di Genetica Medica nel Corso di Laurea Magistrale di Scienze della Nutrizione
Umana, Presidente della Commissione di Esami dell’Insegnamento Integrato “The Cell: Molecules
and Processes” e Docente degli Insegnamenti di Medical Genetics | e Medical Genetics 11 nel Corso
di Laurea Magistrale a Ciclo Unico di Medicine and Surgery, Docente dell’Insegnamento di Genetica
Medica nei Canali A, B e C dell’Insegnamento Integrato di Clinica Pediatrica nel Corso di Laurea
Magistrale a Ciclo Unico di Medicina e Chirurgia, Docente di Genetica Medica nell’Insegnamento
Integrato di Oncologia e Genetica Medica applicata alla Midwivery e nell’Insegnamento Integrato di
Genetica, Ginecologia e Neonatologia del Corso di Laurea Triennale di Ostetricia, Docente di
Genetica Medica e Biotecnologie applicate alla Genetica Medica nel Corso di Laurea Triennale di
Biotecnologie e Docente di Genetica Medica nelle Scuole di Specializzazione di Genetica Medica,
Pediatria e Psicologia clinica.

Nell’Anno Accademico 2022/2023 ha avuto un carico didattico di 119 ore per complessivi 17 CFU.
Nell” Anno Accademico 2021/2022 ha avuto un carico didattico di 56 ore per complessivi 8 CFU.

Dal 7/11/2014 é componente del Tavolo Tecnico Regionale di Genetica Medica, istituito presso il
Servizio 4 ‘“Programmazione Ospedaliera” del Dipartimento della Pianificazione Strategica
dell’ Assessorato alla Salute della Regione Sicilia con Prot. Serv. 4/ n. 85464 (Titolo 57).

Dal 5/8/2020, con Decreto Assessoriale n. 707 dall’ Assessorato alla Salute della Regione Sicilia, ¢
componente del Coordinamento regionale delle malattie rare (Titolo 24).



Nella Societa Italiana di Genetica Umana é stato Socio Fondatore, Consigliere nel Consiglio Direttivo
dal 2007 al 2012, Coordinatore della Sezione Regionale della Sicilia dal 2017 al 2019 e Coordinatore
del Gruppo di Lavoro di Genetica Clinica dal 2018 al 7 marzo 2021. E socio del’ESHG ¢ dell’ASHG.

E componente del Comitato Scientifico della Federazione delle Associazioni Regionali per la
Sindrome di Prader-Willi.

L’attivita editoriale ¢ testimoniata dalla sua posizione di Associate Editor nelle riviste Frontiers in
Pediatrics, Frontiers in Public Health, Frontiers in Genetics e Brain Sciences. Per il Publisher
Frontiers ¢ stato I’Editor di 8 diverse pubblicazioni ed il Reviewer di 22 diverse pubblicazioni. Ha
svolto attivita di peer review in oltre 30 diversi Journals in lingua inglese.

L a sua capacita di attrarre fondi di ricerca é testimoniata dalle seguenti Responsabilita scientifiche
per progetti di ricerca internazionali e nazionali, ammessi al finanziamento sulla base di bandi
competitivi che prevedano la revisione tra pari:

Responsabile Scientifico Progetto di Ricerca Finalizzata "Analisi di Mutazione e di Espressione con
tecnologia microarray in Malattie Monogeniche Rare con Ritardo Mentale”, dal 14-11-2003 al 14-
11-2006 (Titolo 65).

Responsabile Scientifico Progetto di Ricerca "Valutazione costo/beneficio nell'utilizzo di MultiFISH
subtelomerica, CGH metafasica e Array CGH nella diagnostica genetica del Ritardo Mentale", dal
23-03-2005 al 23-03-2007 (Titolo 63).

Responsabile Scientifico Progetto di Ricerca "Usefullness of 244K array-CGH in the ascertainment
of Crypit Chromosomal Rearrangements in Mental Retardation and Autism", dal 12-04-2007 al 12-
04-2009 (Titolo 64).

Responsabile Scientifico di Unita Operativa nel Progetto PNRR-MR1-2022-12376811
“Implementation of a standardized workflow for a more effective management and care of patients
with syndromic and isolated intellectual disability”, finanziato dal Bando PNRR 2022 del Ministero
della Salute in data 28/10/2022 per un ammontare totale di 1.000.000 €, 240.000 dei quali sono stati
finanziati all’Unita Operativa diretta dal candidato (Titolo 73).

L’attivita congressuale lo ha visto invitato come Moderatore e come Relatore a Congressi Scientifici
Nazionali e Internazionali.

Congressi nei quali e stato invitato come moderatore:

1) Simposio satellite al XXVIII Congresso Nazionale della Societa Italiana di Endocrinologia
“Aspetti neuroendocrini nella sindrome di Down”, Torino, 4 Maggio 1999.

2) 2° Congresso Internazionale e Congresso Europeo EDSA “L’adulto con sindrome di Down.
Una nuova sfida per la societa”, San Marino, 9-11 Maggio 2002.

3) VI Meeting Nazionale di Genetica, Immunologia e Terapie Innovative in Pediatria, Messina,
29-30 Aprile 2004.

4) Congresso Nazionale SISMME, SISN, GENCLI, Catanzaro, 7-10 Luglio 2004.

5) XII Workshop in Endocrinologia e Metabolismo dell’Eta Evolutiva, Milano, 10-11 Marzo
2005.

6) 4° Convegno su Malattie Genetiche Rare, Messina, 27-28 Gennaio 2006.

7) VII1 Incontro Nazionale di Genetica Clinica, Roma, 20-21 Febbraio 2006.

8) 3° Congresso Internazionale e Simposio Europeo E.D.S.A. “Terapie e Riabilitazione nella
Sindrome di Down: Attualita e Prospettive”, San Marino, 4-6 maggio 2006.

9) 5° Convegno su Malattie Genetiche Rare, Messina, 26-27 gennaio 2007.

10)  Congresso Congiunto SISMME/SISN-SIMGePed, Palermo, 28-30 ottobre 2008 (Titolo 17).
11) Xl Congresso Nazionale S.1.G.U., Genova, 23-25 novembre 2008.



12)  Corso teorico-pratico “La genetica per il pediatra”, Lamezia Terme, 5-6 giugno 20009.

13)  XIlI Congresso Nazionale della S.1.G.U., Firenze, 14-17 ottobre 2010.

14)  XIlII Incontro Nazionale di Genetica Clinica, Roma, 14-15 febbraio 2011 (Titolo 67).

15)  Workshop “Metodologie diagnostiche innovative perinatali” nell’ambito del XIV Congresso
Nazionale della Societa Italiana di Medicina Perinatale, Firenze, 31/3/2011.

16)  4° Congresso Internazionale sulla Sindrome di Down, San Marino, 13-15 maggio 2011.

17)  XIV Congresso Nazionale della S.1.G.U., Milano, 13-16 novembre 2011.

18)  40° Congresso Regionale S.1.P., Catania, 18-20 novembre 2011.

19) Xl Meeting Nazionale di Genetica, Immunologia e Pediatria Traslazionale, Messina, 24-26
novembre 2011 (Titolo 2).

20)  XIV Incontro Nazionale di Genetica Clinica, Roma, 13-14 febbraio 2012 (Titolo 66).

21) I11 Corso avanzato di Citogenetica costituzionale. Il cariotipo molecolare: quando, perché e
come, Genova, 13-15 giugno 2012 (Titolo 26).

22)  XVIII Congresso Nazionale Societa Italiana di Genetica Umana (SIGU), Rimini, 21-24 ottobre
2015 (Titolo 4).

23)  II Convegno Siciliano “La Genomica in Sanita Pubblica: Attualita ¢ Futuro”, Catania, 14
dicembre 2015 (Titolo 16).

24) 1 Congresso Regionale dell’Associazione Sindrome di Prader-Willi. Medici e Pazienti a
confronto: Problematiche assistenziali dall’eta pediatrica all’eta adulta, San Giovanni Rotondo, 10
giugno 2016 (Titolo 13).

25) XX Incontro Nazionale di Genetica Clinica, Roma, 12-13 febbraio 2018 (Titolo 61).

26) Corso di Aggiornamento ECM dal titolo “Il ruolo della genetica medica nella gestione dei
pazienti con patologie cardiache ereditarie”, Palermo, 11 maggio 2019 (Titolo 44).

27)  XXII Congresso Nazionale della Societa Italiana di Genetica Umana, Roma, 13-16 novembre
2019.

28) Great Italy International Meeting “La cardiologia nell’era post Covid tra antiche problematiche e
nuovi orizzonti”, Taormina, 7-8 ottobre 2022 (Titolo 70).

30) 37° Congresso Nazionale SIOPS, Catania, 20-21 ottobre 2023 (Titolo 71).

Congressi nei quali ¢ stato invitato come relatore:

1) I Meeting Regionale "La neurologia pediatrica nei vari aspetti, 18 marzo 1989, Catania.

2) XXIV Congresso Nazionale Societa Italiana di Foniatria e Logopedia, 27-29 aprile 1990,
Catania.

3) XVII Congresso Nazionale Societa Italiana di Neuropediatria, 1-2 novembre 1991, Catania;
4 Novembre 1991, Troina.

4) 1° Congresso Internazionale “Aggiornamenti sulla Trisomia 217, 10-12 marzo 1994, Torino.
5) Convegno “La sindrome di Down tra clinica e societa”, 10 dicembre 1994, Caltanissetta.
6) Convegno “Dal mongolismo alla sindrome di Down: ¢ cambiato solo il nome?”, 11 Maggio

1996, Mestre.

7) 6th World Congress on Down’s Syndrome, 23-26 October 1997, Madrid, Spain.

8) 55° Congresso della Societa Italiana di Pediatria, 19-23 Settembre 1999, Bologna.

9) Congresso Internazionale “La persona con Sindrome di Down verso il terzo Millennio: la
Conquista della Vita”, 10-12 Febbraio 2000, S. Marino.

10)  2° Congresso Internazionale e Congresso Europeo EDSA “L’adulto con sindrome di Down.
Una nuova sfida per la societa”, San Marino, 9-11 Maggio 2002.

11)  XXI Convegno Nazionale Gruppo di Studio di Genetica Clinica della Societa Italiana di
Pediatria, Parma, 16-17 Maggio 2002.

12)  V Incontro Nazionale di Genetica Clinica, Roma, 11-12 Febbraio 2003.

13) VI Meeting Nazionale di Genetica, Immunologia e Terapie Innovative in Pediatria, Messina,
29-30 Aprile 2004.

14)  VIleme Congres Société Francophones Vitamines et BioFacteurs, Toulouse, 23-25 Juin 2004.



15) XXX Congresso Nazionale della Societa Italiana di Neurologia Pediatrica, Catania, 28-30
Ottobre 2004.

16)  3° Congresso Internazionale ¢ Simposio Europeo E.D.S.A. “Terapie e Riabilitazione nella
Sindrome di Down: Attualita e Prospettive”, San Marino, 4-6 Maggio 2006.

17)  1st Golden Helix Symposium “Copy Number Variation and Genomic Alterations in Health
and Disease”, Athens, Grecia, 28-29 Novembre 2008.

18)  International Congress “Rare Diseases and Orphan Drugs”, Rome, February 22nd-25th 2010
(Titolo 3).

19)  5° Congresso Regionale AOGOI, Catania, 5-7 dicembre 2010.

20)  Congresso di Neurologia-Farmacologia-Pediatria, Catania, 9-11 dicembre 2010 (Titolo 8).
21)  4° Congresso Internazionale sulla Sindrome di Down, San Marino, 13-15 maggio 2011.

22)  Convegno “I Disturbi Specifici dell’ Apprendimento e i Bisogni Educativi Speciali”, Troina,
13-14 settembre 2013 (Titolo 14).

23)  9° Meeting annuale delle famiglie Associazione Nonsolo15 (Titolo 51).

24)  Congresso “La messa in rete di Centri per le Malattie Genetiche ¢ Rare ’esperienza di
MAGTI.”, Roma, 13 luglio 2017 (Titolo12),

25) XLVII Congresso Nazionale SINP, Pisa, 30 novembre-2 dicembre 2023 (Titolo 72).

Dal 2005 ha organizzato a Troina con un Comitato Scientifico Internazionale un Meeting
Internazionale sulla Genetica dei Disturbi del Neurosviluppo, che ha raggiunto la 18.ma edizione.

L’attivita didattica ha compreso il ruolo di docente in numerosi eventi ECM, Master Universitari di
secondo livello e un Corso presso la Scuola Superiore dell’Universita di Catania.

1) 27 febbraio 2002. Lezione di 30 minuti “L’attivita del Centro di Riferimento Regionale per le
Patologie Genetiche associate a Ritardo Mentale” nell’ambito del Corso “Diagnosi e prevenzione
delle malattie genetiche”, tenutosi presso il CEFPAS di Caltanissetta dal 27 febbraio al 1° marzo
2002.

2) 12 ottobre 2002. Lezione di 20 minuti “La genetica della sclerosi tuberosa” nell’ambito del
Corso E.C.M. “Non solo genodermatosi”, tenutosi presso I'.LR.C.C.S. Associazione Oasi Maria SS.
di Troina.

3) 5-7 giugno 2003. Responsabile Scientifico del Corso E.C.M. “La genetica in medicina”,
tenutosi presso I’[LR.C.C.S. Associazione Oasi Maria SS. di Troina.

4) 5 giugno 2003. Lezione di 1 ora “Nozioni essenziali di genetica in medicina” nell’ambito del
Corso E.C.M. “La genetica in medicina”, tenutosi presso I’[.R.C.C.S. Associazione Oasi Maria SS.
di Troina, dal 5 al 7 giugno 2003.

5) 6 giugno 2003. Lezione di 1 ora “La genetica clinica del ritardo mentale” nell’ambito del
Corso E.C.M. “La genetica in medicina”, tenutosi presso I’[.R.C.C.S. Associazione Oasi Maria SS.
di Troina dal 5 al 7 giugno 2003.

6) 6 giugno 2003. Lezione di 20 minuti “Il ritardo mentale X-linked sindromico” nell’ambito del
Corso E.C.M. “La genetica in medicina”, tenutosi presso I’[.R.C.C.S. Associazione Oasi Maria SS.
di Troina dal 5 al 7 giugno 2003.

7) 20 giugno 2003. Lezione di 1 ora “Protocollo assistenziale nella sindrome di Prader-Willi”
nell’ambito del Corso E.C.M. “Alterazioni endocrinologiche e del comportamento alimentare nella
sindrome di Prader-Willi”, tenutosi presso I’I.LR.C.C.S. Associazione Oasi Maria SS. di Troina.

8) 27 settembre 2003. Lezione di 20 minuti “Il protocollo diagnostico del ritardo mentale”
nell’ambito del Corso E.C.M. “La Genetica del Ritardo Mentale”, tenutosi a Verona e organizzato
dalla Societa Italiana di Genetica Umana.

9) 22 novembre 2003. Lezione di 30 minuti “Ritardo mentale su base genetica” nell’ambito del
Corso E.C.M. “IIl Convegno su malattie genetiche rare”, tenutosi a Messina presso il Policlinico
“Gaetano Martino” e organizzato dall’U.O. di Genetica ed Immunologia Pediatrica.



10) 2 ottobre 2004. Lezione di 20 minuti “NF1 — Genetica” nell’ambito del Corso E.C.M. “Non
solo Genodermatosi”, tenutosi presso I’LLR.C.C.S. Associazione Oasi Maria Santissima di Troina.
11) 2 dicembre 2004. Lezione di 30 minuti “Caratteristiche del sistema endocrino nella sindrome
di Down” nell’ambito del Corso E.C.M. “Genova, porta d’Europa per la cultura della disabilita”.

12) 22 gennaio 2005. Lezione di 20 minuti “Sindrome di Prader-Willi” nell’ambito del Corso
E.C.M. “3° Convegno su Malattie Genetiche Rare”, tenutosi a Messina presso il Policlinico “Gaetano
Martino” e organizzato dall’U.O. di Genetica ed Immunologia Pediatrica.

13) 28 novembre 2005. Lezione di 1 ora “La genetica del ritardo mentale” nell’ambito del Corso
E.C.M. “Diagnosi genetica precoce: dall’epoca prenatale ai primi anni di sviluppo” organizzato da
Azienda Ospedaliera “Bianchi-Melacrino-Morelli” di Reggio Calabria e tenutosi presso gli Ospedali
Riuniti.

14) 25 marzo 2006. Lezione di 30 minuti “Ritardo mentale: inquadramento diagnostico”
nell’ambito del Corso teorico pratico di Pediatria organizzato dalla Cattedra di Pediatria
dell’Universita degli Studi di Catanzaro “Magna Grecia”.

15) 4 maggio 2006. Lezione di 30 minuti “Metabolismo monocarbonico e sindrome di Down:
attualita e prospettive terapeutiche” nell’ambito del 3° Congresso Internazionale “Terapie e
riabilitazione nella sindrome di Down: Attualita e Prospettive”, organizzato a San Marino
dall’European Down Syndrome Association.

16)  Docente presso il Master Universitario di II° Livello in “Genetica Clinica: le malformazioni
congenite” Anno 2006-2007, nel corso del quale ha svolto presso I’Universita di Padova due lezioni
della durata di 1 ora, in data 23 Agosto 2006 (L’esame obiettivo) e in data 25 Agosto 2006 (L’iter
diagnostico del ritardo mentale).

17) 23 settembre 2006. Lezione di 15 minuti “Genetica della sindrome di Sturge-Weber”
nell’ambito del Corso E.C.M. “Non solo Genodermatosi”, tenutosi presso I’.LR.C.C.S. Associazione
Oasi Maria Santissima di Troina.

18) 16 dicembre 2006. Lezione di 1 ora “La genetica e le caratteristiche cliniche” nell’ambito del
Corso E.C.M. “Una Sindrome rara: Sindrome di Prader Willi. Iniziamo a Conoscerla”, tenutosi presso
I’Ordine dei Medici di Catania.

19) 26 gennaio 2007. Lezione di 30 minuti “Array-CGH: prospettive e limiti” nell’ambito del
Corso E.C.M. “5° Convegno su Malattie Genetiche Rare”, tenutosi a Messina presso il Policlinico
“Gaetano Martino” e organizzato dall’U.O.C. di Genetica ed Immunologia Pediatrica.

20) 30 gennaio 2008. Lezione di 45 minuti “Array-CGH nei pazienti con ritardo mentale”
nell’ambito del Corso E.C.M. “Array-CGH: applicazioni nel ritardo mentale e nei tumori”, tenutosi
a Siena presso 1’Azienda Ospedaliera Universitaria Senese e organizzato dall’U.O.C. di Genetica
Medica.

21) 2 febbraio 2008. Lezione di 2 ore “L’approccio diagnostico al ritardo mentale da causa
genetica” nell’ambito del Corso E.C.M. “La Neurogenetica del Ritardo Mentale”, tenutosi a Siracusa
presso 1’Ordine dei Medici e organizzato dall’Associazione Culturale Pediatri e dalla Federazione
Italiana Medici Pediatri.

22)  Docente presso il Master Universitario di II° Livello in “Genetica Clinica: le malformazioni
congenite” Anno 2007-2008, nel corso del quale ha svolto presso I’Universita di Padova due lezioni
della durata di 1 ora, in data 5 Marzo 2008 (L’anamnesi e I’esame obiettivo) e in data 6 Marzo 2008
(L’iter diagnostico del ritardo mentale da causa genetica).

23) 7 marzo 2008. Lezione di 30 minuti “Clinica e Laboratorio a braccetto nella diagnostica
genetica del Ritardo Mentale” nell’ambito del Corso E.C.M. “6° Convegno su Malattie Genetiche
Rare”, tenutosi a Messina presso il Policlinico “Gaetano Martino” e organizzato dall’U.O.C. di
Genetica ed Immunologia Pediatrica.

24) 13 marzo 2008. Lezione di 30 minuti “Consulenza Genetica” nell’ambito del II Corso di
formazione in Genetica Medica “Malattie Genetiche e Disabilita Congenite”, tenutosi a Benevento
presso il “Centro La Pace” e organizzato dall’U.O.C. di Genetica Medica.



25) 11 aprile 2008. Lezione di 30 minuti “II clinico e le malformazioni congenite” nell’ambito del
XXI Convegno IMER “30 anni di indagine sulle malformazioni congenite in Emilia Romagna”,
tenutosi a Bologna presso I’ Auditorium della Regione Emilia Romagna e organizzato dall’IMER.
26)  Docente presso il Master Universitario di II° Livello in “Genetica Clinica: le malformazioni
congenite” Anno 2008-2009, nel corso del quale ha svolto presso 1’Universita di Padova due lezioni
della durata di 1 ora, in data 4 Febbraio 2009 (L’anamnesi e I’esame obiettivo) e in data 5 Febbraio
2009 (L’approccio diagnostico al ritardo mentale da causa genetica).

27) 22 aprile 2009. Lezione di 30 minuti “Flow-chart diagnostica di fronte al bambino con ritardo
mentale”, nell’ambito dell’VIII Corso residenziale di genetica pediatrica “Sindromi malformative
complesse con ritardo mentale”, tenutosi a Bologna, presso lo Starhotel Excelsior dal 21 al 24 Aprile
2009.

28) 5 giugno 2009. Lezione di 30 minuti “Indicazioni e limiti per richiedere un cariotipo e/o CGH-
array”, nell’ambito del Corso Teorico-Pratico “La genetica per il pediatra”, tenutosi a Lamezia Terme
presso il T Hotel dal 5 al 6 giugno 2009 (Titolo 6).

29) 20 novembre 2009. Lezione di 20 minuti “Aspetti genetici” nel corso della Sessione “Il
cervello come organo bersaglio” del XIII Congresso Nazionale della Societa Italiana di Medicina
Perinatale, tenutosi a Catania dal 19 al 21 novembre 2009.

30)  30novembre 2009. Lezione di 30 minuti “La genetica della disabilita intellettiva”, nell’ambito
dell’VIII Corso Residenziale “Malformazioni Congenite: dalla diagnosi prenatale alla terapia
postatale”, tenutosi a Volterra dal 30 novembre al 1° dicembre 2009 (Titolo 18).

31) 3 marzo 2010-24 giugno 2010. Responsabile Scientifico del Progetto Formativo Aziendale
“Protocolli diagnostici, terapeutici e riabilitativi nella disabilita intellettiva”, Audit clinico nel
Dipartimento per il Ritardo Mentale dell’IRCCS Associazione Oasi Maria Santissima di Troina
(Titolo 11).

32) 10 settembre 2010. Lezione di 30 minuti “Ruolo della genetica nella comprensione del
fenotipo”, nell’ambito del “1° Workshop sulla sindrome di Prader-Willi”, tenutosi a Roma il 10
settembre 2010.

33) 30 settembre 2010. Lezione di 20 minuti “Dal sospetto ... alla diagnosi” nell’ambito della
sessione sulle malattie rare del 4° Congresso Nazionale FIMP, tenutosi a Firenze dal 30 settembre al
2 ottobre 2010 (Titolo 15).

34) 9 ottobre 2010. Lezione di 30 minuti dal titolo “La sindrome di Down” nell’ambito del V
Incontro in tema di Genodermatologia e Dermatologia pediatrica “Non solo genodermatosi, tenutosi
a Troina il 9 ottobre 2010.

35) 28 ottobre 2010. Lezione di 20 minuti dal titolo “Le parole da sapere” nell’ambito dell’11°
Congresso Nazionale Associazioni Regionali Cardiologi Ambulatoriali, tenutosi a Catania dal 27 al
30 ottobre 2010 (Titolo 19)..

36) 15 aprile 2011. Lezione di 30 minuti dal titolo “Sindrome di Coffin-Lowry” nell’ambito del
IX Corso Residenziale di genetica Pediatrica Sindromi Malformative Complesse con Ritardo
Mentale, tenutosi a Bologna dal 12 al 15 Aprile 2011 (Titolo 5).

37) 14 maggio 2011. Lezione di 30 minuti dal titolo “Un aspetto sempre piu frequente della
sindrome di Down: I’invecchiamento” nell’ambito del 4° Congresso Internazionale sulla Sindrome
di Down, tenutosi a San Marino dal 13 al 15 Maggio 2011 (Titolo 21).

38) 20 ottobre 2012. Lezione di 30 minuti dal titolo “La genetica delle genodermatosi" nell’ambito
del Corso ECM “Non solo Genodermatosi: VI Incontro in tema di Genodermatologia e Dermatologia
Pediatrica” (Titolo 20).

39) 17 novembre 2012. Lezione di 45 minuti dal titolo “La genetica dell’obesita” nell’ambito del
Corso ECM “Disabilita Intellettiva e Obesita *“, Troina, 17 novembre 2012 (Titolo 27).

40) 8 giugno 2013. Lezione di 60 minuti dal titolo “L'inquadramento diagnostico ed approccio
clinico del bambino con sospetta sindrome malformativa e disabilita intellettiva" nell’ambito del
Corso ECM “Le Sindromi Malformative con Disabilita Intellettiva: dell’approccio diagnostico alla
gestione clinica, Troina, 8 giugno 2013 (Titolo 25).



41) 30 novembre 2013. Lezione di 30 minuti dal titolo “Sindrome di Down: dalla trisomia 21 alla
prospettiva di correzione del fenotipo” nell’ambito del 14° Meeting Nazionale di Genetica,
Immunologia e Pediatria Traslazionale, svoltosi a Messina dal 28 al 30 Novembre 2013 (Titolo 10).
42) 29 novembre 2014. Lezione di 30 minuti dal titolo “Disabilita intellettiva e autismo: nuovi
geni e nuovi fenotipi” nell’ambito del 15° Meeting Nazionale di Genetica, Immunologia e Pediatria
Traslazionale, svoltosi a Messina dal 27 al 29 Novembre 2014 (Titolo 9).

43) 25 novembre 2015. Due Lezioni di 30 minuti dal titolo “Anamnesi, esame obiettivo ¢
consulenze specialistiche non neurologiche nella valutazione dei bambino con sospetta sindrome
MCA/ID" e “L’approccio al test genetico piu appropriato: phenotype first 0 genotipo first",
nell'ambito del Corso precongressuale dal titolo “Inquadramento del bambino con sindrome
malformativa e coinvolgimento neurologico” parte integrante del XLI Congresso Nazionale della
Societa Italiana di Neurologia Pediatrica, Bologna, 25-28 novembre 2015 (Titoli 28 e 29).

44) 28 novembre 2015. Lezione di 30 minuti dal titolo “Dal genotipo al fenotipo nei disordini del
neurosviluppo” nell’ambito del 16° Meeting Nazionale di Genetica, Immunologia e Pediatria
Traslazionale, svoltosi a Messina dal 26 al 28 Novembre 2015 (Titolo 7).

45) 4 dicembre 2015. Lezione di 45 minuti dal titolo “Dall'array CGH ai geni malattia nell'iter
diagnostico dei disordini del neurosviluppo” nell’ambito del Corso di Aggiornamento ECM dal titolo
“L’appropriatezza in genetica nell’epoca dell'array CGH e NGS", Varese, 4 dicembre 2015 (Titoli 58
e 59).

46) 26 febbraio 2016. Lezione di 20 minuti dal titolo “Inquadramento eziologico” nell’ambito
della Sessione “Ritardo Mentale vs Autismo” del Corso di Aggiornamento ECM dal titolo “III
Incontro Calatino di Neurologia Pediatrica”, Caltagirone, 26-27 febbraio 2016 (Titolo 50).

47) 6 maggio 2016. Lezione di 30 minuti dal titolo “Genetica delle basse stature" nell’ambito del
Corso ECM “Bassa statura fuori Nota 39: Ruolo delle Commissioni Regionali”, Milazzo, 6 maggio
2016 (Titolo 23).

48) 14 maggio 2016. Responsabile Scientifico e Docente di Lezione di 30 minuti dal titolo
“Attivita del Centro di Riferimento per le Malattie Genetiche Rare con Ritardo Mentale e Involuzione
Cerebrale Senile" nell’ambito del Corso di Aggiornamento ECM dal titolo “Le Malattie Genetiche
Rare con Disabilita Intellettiva o Involuzione Cerebrale”, Catania, 14 maggio 2016 (Titolo 48).

49) 28 maggio 2016. Responsabile Scientifico e Docente di una Lezione di 30 minuti dal titolo
“Approccio alla Genetica della Disabilita Intellettiva” nell’ambito del Corso di Aggiornamento ECM
“Aggiornamenti in tema di Genomica”, tenutosi presso 1’Ordine dei Medici Chirurghi ed Odontoiatri
della Provincia di Ragusa (Titolo 47).

50) 15 settembre 2016. Lettura magistrale di 45 minuti dal titolo “Aspetti clinici della genetica
delle disabilita intellettive” nell’ambito del Corso di Aggiornamento ECM dal titolo “Malattie
neurometaboliche congenite: come riconoscerle ¢ come curarle”, Catania, 15-16 settembre 2016
(Titolo 46).

51) 24 settembre 2016. Lezione di 30 minuti dal titolo “Genetica delle Malattic Neurocutanee"
nell’ambito del Corso di Aggiornamento ECM dal titolo “Non solo Genodermatosi: VII Incontro in
tema di Genodermatologia e Dermatologia Pediatrica”, Troina, 24 settembre 2016 (Titolo 49).

52) 22 ottobre 2016. Responsabile Scientifico e Docente di una Lezione di 30 minuti dal titolo
“Approccio alla Genetica della Disabilita Intellettiva” nell’ambito del Corso di Aggiornamento ECM
dal titolo “Aggiornamenti in tema di Genomica” tenutosi presso 1’Ordine dei Medici Chirurghi ed
Odontoiatri della Provincia di Caltanissetta (Titolo 45).

53) Docente nella 9th Edition del 2nd level Master in Clinical Genetics dell’anno accademico
2016-2017 dell’Universita di Siena (Titolo 52).

54) 11 marzo 2017. Responsabile Scientifico e Docente di una Lezione di 60 minuti dal titolo
“Approccio alla Genetica della Disabilita Intellettiva” nell'ambito del Corso di Aggiornamento ECM
dal titolo “Aggiornamenti in tema di Genomica", tenutosi presso 1’Ordine dei Medici Chirurghi ed
Odontoiatri della Provincia di Siracusa (Titolo 30).



55) 14 marzo-9 luglio 2017. Nove Lezioni della durata di 60 minuti nell’ambito della prima parte
del corso di Aggiornamento ECM dal titolo “Nuovi geni e vecchi fenotipi”, Troina, 14 marzo-9 luglio
2017 (Titolo 54).

56) 26 maggio 2017. Lezione di 60 minuti dal titolo “La consulenza genetica associata ai test
genetici in NGS" nell’ambito del Corso di Aggiornamento ECM dal titolo “Next Generation
Sequencing e Malattie Genetiche Rare: dalla ricerca all’applicazione clinica”, Troina, 26 maggio
2017 (Titolo 34).

57) 22 giugno 2017. Moderatore di Sessione ¢ Docente di Lezione di 45 minuti dal titolo “Nuovi
geni e vecchi fenotipi” nell’ambito del Corso di Aggiornamento ECM dal titolo “Highlights in
Neurogenetics”, Troina, 22-23 giugno 2017 (Titolo 33).

58) 9 settembre 2017. Responsabile Scientifico e Docente di una Lezione di 30 minuti dal titolo
“Approccio alla Genetica della Disabilita Intellettiva” nell’ambito del Corso di Aggiornamento ECM
dal titolo “Aggiornamenti in tema di Genomica”, tenutosi presso 1’Ordine dei Medici Chirurghi ed
Odontoiatri della Provincia di Agrigento (Titolo 31).

59) 12 settembre-5 dicembre 2017. Sette Lezioni di 60 minuti nell’ambito della seconda parte del
Corso di Aggiornamento ECM dal titolo “Nuovi geni e vecchi fenotipi “, Troina, 12 settembre-15
dicembre 2017 (Titolo 55).

60) 28 settembre 2017. Lezione di 60 minuti dal titolo “L’espressione genica nella diagnosi
genetica della Disabilita Intellettiva” nell’ambito del Corso di Aggiornamento ECM dal titolo
“L’espressione genica nella diagnosi genetica”, Troina, 28 settembre 2017 (Titolo 32).

61) 28 novembre 2017. Lezione di 30 minuti dal titolo “I casi con Delezione 16p13.11: clinica ¢
caratteristiche familiari nella casistica di Istituto Oasi di Enna" nell’ambito del Corso di
Aggiornamento ECM dal titolo “Workshop sulla sindrome da microdelezione 16p13.11 e le novita
sul gene SHOX", Varese, 28 novembre 2017 (Titolo35).

62) 13 dicembre 2017. Lezione di 60 minuti dal titolo “Prospettive terapeutiche per il Genetista
Clinico nell’ambito del Master di II livello in Genetica Clinica dell’Universita di Siena, anno
accademico 2017-2018 (Titolo 53).

63) 26 febbraio 2018. Lezione di 20 minuti dal titolo “Sindrome dell'X Fragile” nell’ambito del
Corso di Aggiornamento ECM dal titolo “1° riunione di revisione dei PDTA di malattie rare ad alta
frequenza”, Roma, 26 febbraio 2018 (Titolo 1).

64) 22 e 24 maggio 2018. Lezioni per una durata complessiva di 5 ore sul tema “La diagnostica
genetica dei disordini del neurosviluppo" nell’ambito del Corso Specialistico della Scuola Superiore
dell’Universita di Catania dell'anno accademico 2017-2018 “Attualita e potenzialita della Genetica
Medica nell'assistenza clinica e nella ricerca™ (Titolo 56).

65) 29 giugno 2018. Lezione di 45 minuti dal titolo “Genetica e Genomica" nell’ambito del Corso
di Aggiornamento ECM dal titolo “Approccio integrato allo studio dei disordini del neuro sviluppo
associati a disabilita intellettiva ed autismo”, Troina, 29-30 giugno 2018 (Titolo 37).

66) 5 luglio 2018. Moderatore di Sessione e Docente di una Lezione di 45 minuti dal titolo
“Genetics and epigenetics of autism spectrum disorder" nell’ambito del Corso di Aggiornamento
ECM “2nd Meeting on Highlights in Neurogenetics", Troina, 5-6 luglio 2018 (Titolo 36).

67) 5 ottobre 2018. Lezione di 20 minuti dal titolo “Genetica ed epigenetica dell’obesita:
conoscerle per usarle” nell’ambito del Convegno sulle Obesita Genetiche, Roma, 5-6 ottobre 2018
(Titolo 22).

68) 11 ottobre 2018. Lezione di 60 minuti dal titolo “L’utilita dagli studi di espressione
nell'interpretazione della diagnostica genetica” nell’ambito del Corso di Aggiornamento ECM
“Profili di espressione applicati alla diagnosi genetica con 1’apporto delle nuove metodologie”,
Troina, 11 ottobre 2018 (Titolo 38).

69) 25 ottobre 2018. Lezione di 20 minuti dal titolo “Dalla trisomia 21 all'aploinsufficienza:
meccanismi ed effetti” nell’ambito del XXI Congresso Nazionale della Societa Italiana di Genetica
Umana, Catania, 25-27 ottobre 2018 (Titolo 62).



70) 23 marzo 2019. Lezione di 60 minuti dal titolo “Basi genetiche delle demenze: nuove
evidenze" nell’ambito del Corso di Aggiornamento ECM dal titolo “La ricerca traslazionale nella
malattia di Alzheimer”, Troina, 23 marzo 2019 (Titolo 43).

71) 10 aprile 2019. Lezione di 60 minuti dal titolo “Le basi genetiche dei disturbi neuroevolutivi"
nell’ambito del Corso Residenziale di Aggiornamento ECM dal titolo “XII Corso Residenziale di
Genetica Pediatrica”, Bologna, 10-12 aprile 2019 (Titolo 60).

72) 17 maggio 2019. Lezione di 30 minuti dal titolo “Le Sindromi Malformative nel disturbo dello
spettro dell'autismo” nell’ambito del Corso di Aggiornamento ECM dal titolo “Il disturbo dello
spettro dell'autismo: dalla neurobiologia all’intervento abilitativo”, Troina, 17-18 maggio 2019
(Titolo 39).

73) 25 maggio 2019. Responsabile scientifico e Docente di una Lezione di 40 minuti dal titolo
“Malattie mendeliane e geni modificatori" nell’ambito del Corso di Aggiornamento ECM dal titolo
“Nuovi modelli patogenetici ¢ nuove piattaforme tecnologiche in genetica medica”, Troina, 25
maggio 2019 (Titolo 41).

74) 25 ottobre 2019. Lezione di 45 minuti dal titolo “La trascrittomica in genetica clinica: utilita
e limiti" nell’ambito del Corso di Aggiornamento ECM “La trascrittomica e lo studio dell'espressione
delle proteine nei vari meccanismi molecolari coinvolti nella disabilita intellettiva e nella
neurodegenerazione”, Catania, 25 ottobre 2019 (Titolo 42).

75) 30 ottobre 2019. Lezione di 60 minuti dal titolo “Le implicazioni delle nuove tecniche di NGS
nella consulenza genetica” nell’ambito del Corso di Aggiornamento ECM dal titolo “Analisi di dati
NGS ed applicazioni in ambito diagnostico: dall'approccio “pannello di geni™ al sequenziamento
dell'esoma”, Troina, 30 ottobre 2019 (Titolo 40).

Il sottoscritto dichiara di essere informato, ai sensi del decreto legislativo 196/2003, che i dati sopra
riportati verranno utilizzati nell'ambito del procedimento per il quale la presente dichiarazione viene
resa.

Catania, 20/05/2024

Il dichiarante



	Il dichiarante

