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MAIN FIELDS OF INTEREST 

1. Genetics  

2. Neurodegenerative disease 

3. Genetics of complex diseases 

4. Genetic diagnosis 

 

CURRENT ISSUES OF RESEARCH 

1) Analysis of genetic factors involved in Amyotrophic Lateral Sclerosis susceptibility  

Amyotrophic lateral sclerosis (ALS) is an adult‐onset fatal neurodegenerative disorder affecting 
mainly the motor system. Degeneration of upper and/or lower motor neurons in ALS leads to a 
progressive and severe muscular weakness with paralysis and death generally occurring within 2‐3 
years after disease onset because of respiratory failure. Familial forms represent 5‐10% of cases, 
and several causative genes have been identified so far accounting for more than 60% of all 
inherited forms. Aims of the research activities are: 

  

1) identification of causal genetic variants by whole genome sequencing  
2) identification of susceptibility  genetic variants  
3) identification of  disease‐ modifier variant  
 
 

CURRENT FUNDED PROJECTS 

PROGRAMME  FUNDED PROJECT 
ALSinteractome  High‐throughput profiling of the protein interactome of C9ORF72 and 

ATXN2 repeat expansions in amyotrophic lateral sclerosis 
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