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Summary of Academic 
Career 

 1973-82        II Facoltà di Medicina e Chirurgia,                                Assistente ordinario 
                         Università di Napoli         
 1982-86        Facoltà di Medicina e Chirurgia             Prof. Associato di Pediatria 
                         Università di Reggio Calabria                  
 1986-89        Facoltà di Medicina e Chirurgia          Prof. Straordinario di Pediatria 
                         Università di Reggio Calabria                                            

 1989-93         II Facoltà di Medicina e Chirurgia      Prof. Ordinario di Pediatria 

                          Università di Napoli                        
 1993-2013     Facoltà di Medicina e Chirurgia                                   Prof. Ordinario di Pediatria       
                          Università Federico II, Napoli                         
   

 
 
  
 

 

Teaching activity  L’insegnamento è stato svolto presso le Università di afferenza in diversi corsi di lauree       

triennali e magistrali, in varie Scuole di specializzazione, in Dottorati di ricerca.     



 

 

 

 Research Fields  &      
 Projects 

 L'attività di ricerca è stata indirizzata principalmente allo studio delle malattie genetiche e   
metaboliche dell'età pediatrica.  
 I temi principali di ricerca, documentati in oltre 250 lavori in extenso e in capitoli di trattati 
internazionali e italiani, sono: 
 1) Enzimologia e chimica delle proteine 
- ‘folding’ delle proteine  
- peptidasi intestinali 
 2) Malattie genetiche e sindromi dismorfiche 
-cromosomopatie e sindromi dismorfiche (contributi alla definizione della variabilità 
fenotipica di alcune sindromi) 
-sindrome di Down (fattori di rischio genetici e metabolici per la non-disgiunzione del 
cromosoma 21) 
-sindromi neurologiche (basi molecolari della CIPA -Congenital insensitivity to pain with 
anhidrosis - dovuta a mutazioni del gene TRKA e della CIP -Congenital indifference to pain- 
dovuta a mutazioni del gene SCN9, sindrome di Myhre, sindrome CHARGE) 
-spina bifida (studio dei polimorfismi dei geni delle vie metaboliche dell'omocisteina/folati 
come fattori di rischio) 
 3) Malattie metaboliche 
-malattie lisosomiali (delineazione di un fenotipo infantile tardivo di galattosialidosi; studi di 
correlazione genotipo-fenotipo nella galattosialidosi e in altre malattie lisosomiali; studi 
clinici e molecolari su nuovi approcci terapeutici delle malattie lisosomiali, quali "enzyme 
replacement therapy", "substrate reduction therapy" e "enzyme enhancement therapy" con 
chaperones farmacologici)  
-intolleranza alle proteine con lisinuria (studi clinici su ampia casistica; clonaggio del gene 
responsabile SLC7A7; studi sulla patogenesi della malattia; modello animale) 
-omocistinuria e iperomocisteinemia (descrizione delle basi molecolari in pazienti Italiani; 
studi sugli effetti della iperomocisteinemia moderata come fattore di rischio per malattie 
vascolari) 
-altre aminoacidopatie  
-ittiosi legata all’X e geni contigui in Xp22.3 (clonaggio del gene della steroido solfatasi; basi 
molecolari della malattia e delle sindromi da geni contigui in Xp22.3) 
-condrodisplasia punctata legata all’X (contributo alla caratterizzazione biochimica di questa 
nuova malattia metabolica da deficit della solfatasi ARSE) 
-intolleranza ereditaria al fruttosio (basi molecolari in pazienti Italiani) 
-difetti della biosintesi del colesterolo, inclusa la descrizione di una nuova malattia 
(latosterolosi) 
-anemia megaloblastica responsiva alla tiamina  
-altre malattie metaboliche 

 
 

Coordinatore (C) / Responsabile di unità (RU) di progetti di ricerca finanziati 
 
PRIN:                            2000 (C), 2002 (C), 2004 (C), 2006(C), 2008 (C)   
 

AIFA:                            2005 (C), 2007 (RU), 2009 (C), 2012 (RU)   
 

European Union:       2008 (C), 2012 (RU) 
 

Telethon:                    2010 (C) 
 

Ministero Salute:      2012 (RU) 



 

 

Membership and office 
held in Scientific 
Societies 

 -The Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism ('overseas member of the 
Council’, dal 1984 al 1994); 
 -The American Society of Human Genetics; 
 -European Society for Pediatric Research; 
 -Società Italiana per lo Studio degli Errori Congeniti del Metabolismo (Presidente per il 
triennio 1986-89); dal 1996 Società Italiana per lo Studio delle Malattie Metaboliche 
Ereditarie; 
 -Federazione Italiana per lo Studio delle Malattie Ereditarie (Presidente per il biennio 1986-
88);  
 -Società Italiana di Pediatria (Coordinatore della Commissione per la Formazione e Ricerca 
dal 2003 al 2006); 
 -Società Italiana Malattie Genetiche Pediatriche e Disabilità Congenite (Presidente dal 2007 
al 2010). 
 -Società Italiana di Ricerca Pediatrica (Coordinatore della Commissione per la Formazione 
dei Giovani alla Ricerca dal 2009 al 2012, Presidente dal maggio 2015 al maggio 2018) 

 
 

 

Editorial activities in 
Journals and 

   Monographs Series 

 -Prospettive in Pediatria (organo ufficiale della Società Italiana di Pediatria): Direttore dal 2011. 
 
 -BMC Medical Genetics: Associate Editor (dal 2014) 
 
 -Revisore di articoli scientifici per numerose riviste internazionali di pediatria, malattie genetiche e 
metaboliche rare  
 

Offices held in the 
University 

 1986-89        Istituto di Scienze Pediatriche e Ginecologiche        Direttore 
                        e Ginecologiche                                                                                                                   
         Università degli Studi di Reggio Calabria         
 1997-2003   Dipartimento Universitario di Pediatria                      Direttore  
                        Università Federico II, Napoli  
 2001-06        Polo delle Scienze e Tecnologie per la Vita     Consigliere 
            Università Federico II, Napoli   

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Other  Activities  1996-2000    Comitato scientifico di Telethon                                  Membro 
 
 1999-2013    Dipartimento Clinico di Pediatria                     Direttore   
           A.O.U. Federico II, Napoli 
  
2008-18         Centro di coordinamento regionale       Responsabile  
            Malattie rare Regione Campania  
  
 2015-18          Organismo ministeriale di Coordinamento e  
                           Monitoraggio per le Reti Europee di Riferimento 
                           per le Malattie rare  – ERNs                                       Membro 
 
 2016           Comitato Etico        Presidente 
 ad oggi             Ospedale Pediatrico Bambino Gesù, Roma 
  
  
 
  
 
 
 
 
Membro della commissione per la valutazione dei progetti di ricerca del Programma Italia-Usa sulle 
malattie rare (2005) 
 
 

Brevetto per l’uso di un farmaco con meccanismo “chaperone” in una  
malattia da accumulo lisosomiale. 
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