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CURRICULUM VITAE ET STUDIORUM
23/11/1988 Laurea in Scienze Biologiche, Universita di Torino (votazione 110/110)

- 1989-1991 borsista di Associazioni Italiane per progetti di ricerca concernenti ['analisi
dell'espressione delle molecole HLA in cellule leucemiche, lavorando presso il Dipartimento di
Genetica, Universita' di Torino

- novembre 1989 - febbraio 1990 ha frequentato il laboratorio di biochimica cellulare del Prof.
Hidde Ploegh presso "The Netherlands Cancer Institute" di Amsterdam (NL),

- 1996 Dottore di ricerca in Genetica Umana presso I’'Universita di Torino

Autore di 144 articoli su riviste internazionali con Impact Factor elencate al fondo di questo
documento concernenti principalmente I'lmmunogenetica della regione del sistema maggiore di
istocompatibilita (HLA) e la genetica delle malattie autoimmuni e neurodegenerative.



Indici bibliometrici (Scopus, marzo 2016): h index (Scopus)=34, totale numero di citazioni: 5499,
somma totale IF=810,049

-Coordinatore dello -studio multicentrico PROGEMUS (PROgnostic GEnetic factors in MUItiple
Sclerosis)

-Coordinatore del gruppo GENLES: un network italiano per lo studio della genetica del Lupus
Eritematoso Sistemico (LES)

- parte dei fondatori dello SLAGEN Consortium, un Consorzio Italiano per lo studio della genetica
della Sclerosi Laterale Amiotrofica (sede Ist. Auxologico, Milano)

- membro del gruppo strategico dell’International Multiple Sclerosis Genetics Consortium (IMSGC,
https://chgr.mc.vanderbilt.edu/imsgc)

-Fa parte del network internazionale Biolupus, finalizzato allo studio dei fattori genetici coinvolti
nella suscettibilita al Lupus Eritematoso Sistemico

CARRIERA ACCADEMICA

2004- Professore Associato di Genetica Medica (MED/03), Universita del Piemonte
Orientale

1996-2004 Ricercatore Genetica Medica (MED/03), Universita del Piemonte Orientale

1992-1995 Dottorando Genetica Medica , Universita di Torino

2014 Abilitazione a Professore di Prima Fascia Genetica Medica (MEDO3)

INCARICHI ACCADEMICI

2010- Membro della Giunta di Dipartimento ( Dipartimento di Scienze della Salute
former Dipartimento di Scienze Mediche), Universita del Piemonte Orientale

2014- Componente del Gruppo del Riesame per il corso di laurea di medicina e
chirurgia, Universita del Piemonte Orientale

2014- Componente della Commissione Biblioteca della Scuola di Medicina , Universita
del Piemonte Orientale

2014- Delegata della Scuola di Medicina per la commissione Job Placement,
Universita del Piemonte Orientale

2016- Delegata del Rettore per la Commissione Regionale per “Alternanza Scuola
Lavoro”, Universita del Piemonte Orientale

2010- Componente della Commissione Tecnica di Programmazione didattico
pedagogica, corso di laurea Medicina e Chirurgia, Universita del Piemont
e Orientale

2015 Delegata dal Dipartimento di Scienze della Salute come Referente del Presidio
di Qualita delle sedi per la Formazione, Universita del Piemonte Orientale

SCIENTIFIC POSITIONS




2012- Membro del Comitato Tecnico Scientifico dell'lRCAD (Interdisciplinary Research
Center on Autoimmune Disease), Universita del Piemonte Orientale

2014-2016 Presidente dell’ IRCAD (Interdisciplinary Research Center on Autoimmune Disease),
Universita del Piemonte Orientale

2014- Membro del Comitato Scientifico di FISM (Italian Foundation for Multiple
Sclerosis)

1999- Membro dell’ Editorial Board della rivista internazionale (Nature Publishing

Group) “ Genes and Immunity”

CAMPI DI INDAGINE DELLA RICERCA

Genetica delle malattie autoimmuni
Genetica della Sclerosi Multipla
Genetica della sclerosi laterale amiotrofica

AN

Genetica del lupus eritematoso sistemico
TEMI CORRENTI DI RICERCA
1- Genetica delle malattie autoimmuni: Genetica della Sclerosi Multipla (SM)

Abstract;. Dal 1997 coordinatore o co-investigator di studi nazionali ed internazionali che
hanno prodotto 56 pubblicazioni internazionali e focalizzati su ) analisi genome-wide di
linkage in famiglie SM italiane: b) fine mapping della regione HLA region con
I'identificazione di nuovi fattori di rischio e protettivi ¢) Genome Wide Association Studies
(GWAS) con I identificazione di 110 genes associate alla suscettibilita alla SM d)
identificazione varianti rare associate alla SM attraverso Next Generation Sequencing e
studi funzionali; e) associazione di fattori genetici con fenotipi clinici della SM con
I'identificazione di geni associati alle bande oligoclonali nel liquor ed eta d’esordio

2- Genetica delle malattie autoimmuni: Genetica del lupus eritematoso sistemico (LES)

Abstract — 500 ch. max. Dal 1995 coordinatore o co-investigator di studi nazionali ed

internazionali che hanno prodotto 38 pubblicazioni internazionali e I'identificazione di 80
geni associate alla suscettibilita al LES e alla caratterizzazione funzionale di alcuni di essi
quail osteopontina, BANK1 e kallikreins.

3- Genetica della Sclerosi Laterale Amiotrofica (SLA)
Abstract — 500 ch. max. Dal 2006 oordinatore o co-investigator di studi nazionali ed
internazionali che hanno portato a a) definire lo spettro mutazionale dei pazienti SLA
italiani, b) identificare nuovi geni causativi della SLA; c) definire il ruolo delle variant
genetiche comuni nei casi di SLA sporadic; d) analizzare il ruolo delle sequenze ripetute in
tandem attraverso il coordinamento di un progetto multicentrico basato su
sequenziamento di tutto il genoma . Sono stati publicati 23 articoli scientifici
internazionali.







PROGETTI FINANZIATI IN CORSO

BANDO: FISM (Fondazione Italiana per la Sclerosi Multipla)

TITOLO: Studio genomico e funzionale del ruolo del "pathway" di TNFSF14-TNFRSF14 nella
suscettibilita alla sclerosi Multipla

RUOLO: Coordinatore del Progetto
DURATA: 24 mesi (2016)
QUOTA:185K

RUOLO: Pl del progetto

BANDO :Ministero della Salute Progetto di Ricerca Finalizzata

TITOLO: An integrated genomic, transcriptomic and epigenomic approach in multiplex multiple
sclerosis families. RF-2011-02350347

RUOLO: responsabile di Unita
DURATA: 36 MESI (2014)
QUOTA: 90K

RUOLO: Responsabile Unita

PROGETTO: AriSLA (Fondazione Italiana di ricerca per la SLA — Sclerosi Laterale Amiotrofica)
TITOLO: “Genome-wide analysis of DNA tandem repeats in ALS: the role of Repeat-ome”
RUOLO: Coordinatore del Progetto

DURATA: 24 mesi (2014)

QUOTA: 170K

RUOLO: Pl del progetto

PROGETTO: Fondazione CARIPLO-2010 (N. 2010-0728)



TITOLO: Ricerca di geni coinvolti nella suscettibilita alla Sclerosi Multipla: studio di replicazione e
follow-up di

markers genetici identificati in uno studio italiano di associazione caso-controllo su tutto il
genoma.

RUOLO: Coordinatore del Progetto
QUOTA:300K

RUOLO: Pl del progetto
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Jochim A, Kendall B, Kermode A, Kilpatrick T, Koivisto K, Konidari I, Korn T, Kronsbein H,
Langford C, Larsson M, Lathrop M, Lebrun-Frenay C, Lechner-Scott J, Lee MH, Leone MA,
Leppd V, Liberatore G, Lie BA, Lill CM, Lindén M, Link J, Luessi F, Lycke J, Macciardi F,
Minnistd S, Manrique CP, Martin R, Martinelli V, Mason D, Mazibrada G, McCabe C, Mero IL,
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Broadley SA, Buck D, Butzkueven H, Capra R, Carroll WM, Cavalla P, Celius EG, Cepok S,
Chiavacci R, Clerget-Darpoux F, Clysters K, Comi G, Cossburn M, Cournu-Rebeix I, Cox MB,
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Piehl F, Pobywajlo S, Quach HL, Ramsay PP, Reunanen M, Reynolds R, Rioux JD, Rodegher M,
Roesner S, Rubio JP, Riickert IM, Salvetti M, Salvi E, Santaniello A, Schaefer CA, Schreiber S,
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10.1038/nature10251. PubMed PMID: 21833088; PubMed Central PMCID: PMC3182531.
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