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Cari Colleghi,

a nome della Societa ltaliana di Genetica Umana
(SIGU), e del Comitato Scientifico, vi invito cordialmente
a partecipare al XIV Congresso Nazionale SIGU, che si
terra a Milano dal 13 al 16 Novembre 2011, con l'augurio
che possa replicare il grande successo dei precedenti
Convegni.

Il programma scientifico del convegno € innovativa-
mente caratterizzato dall'espansione delle sessioni paral-
lele che oltre alle tradizionali comunicazioni orali e alle
riunioni dei Gruppi di lavoro SIGU includono una vasta
gamma di trattazioni tematiche ed educazionali coordinate
da ricercatori italiani e stranieri di riconosciuta esperienza
nel settore.

Le sessioni plenarie propongono accanto al tema che
sara prescelto tra le proposte di giovani ricercatori alcuni
temi attualmente centrali in Genetica Umana e Medica che
invitano a riflessioni sociali e di policy quali le Malattie Rare,
la Gen-Etica, la Diagnosi Prenatale, le Recenti Implicazioni
Terapeutiche nei Tumori Umani e I'applicazione delle Tec-
niche di Nuova Generazione nella decodificazione del “lato
oscuro” del nostro Genoma oltre che nell'ottimizzazione
della diagnosi.

L'arricchimento delle opzioni € anche attestato dai quat-
tro Corsi post-congresso che per l'attualita e l'interesse
dell'argomento renderanno senz'altro difficile la scelta a
tutti coloro che desidereranno utilizzare questa occasione
di aggiornamento scientifico.

Milano & da secoli un crocevia di esperienze ed una citta
incubatrice di tendenze culturali. La sua vivacita coniugata
con la praticita la rende accogliente, € non dubitiamo che
tale apparira a tutti i partecipanti al XIV Convegno SIGU.

La sede del convegno dovrebbe rappresentare I'apice
delle richieste e aspettative estetiche essendo il nuovo centro
MIC Plus uno dei Centri congressi pili avanzati d’Europa.

Al fine di favorire la partecipazione degli studenti delle
scuole superiori, per i quali & prevista una sessione dedi-
cata, oltre che per motivi “sentimentali”, la sessione inau-
gurale sara tenuta presso I'Universita degli Studi di Milano,
contrassegnata da un’entusiasmante lettura magistrale di
un nostro grande scienziato.

Cari Colleghi, segnate sulla vostra agenda I'appunta-
mento a Milano Novembre 2011: vi aspetto con la pit viva
cordialita.

Oldia vevuzeo,
Presidente SIGU
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14.00 - 17.00

Sala Scienza

14.30 - 16.45
Aula Magna

14.30

15.00

15.30

16.00

16.15

16.30

INCONTRO SIGU SCUOLE
Moderatori: Domenico Coviello (Genova) - Paolo Plevani (Milano) -
Roberto Ravazzolo (Genova)

Interverranno insegnanti e studenti delle Scuole Superiori

SALUTO DELLE AUTORITA

Meccanismi di controllo del ciclo cellulare
Paolo Plevani (Milano)

Sperimenta il BioLab: come realizzare un test genetico in un laboratorio
per la scuola
Cinzia Grazioli, Cristina Gritti (Milano)

Esperienza in Liguria: Laboratorio didattico e Genetic Coffee
Beatrice Zanini (Genova)

Oltre l'ereditarieta mendeliana
Orsetta Zuffardi (Pavia)

Dibattito e Conclusioni

RIUNIONE Gruppo di Lavoro SIGU SANITA
Coordinatore: Elisa Calzolari (Ferrara)

Attivita 2011
Elisa Calzolari (Ferrara)

Presentazione nuovo coordinatore
F. Torricelli

Autorizzazione al trattamento dei dati genetici
F. Pizzetti

Accreditamento istituzionale e qualita assistenziale
A. Ghirardini, R. Cardone

Progetto di informatizzazione dei servizi EOS-Noemalife
F. Falcioni

Intervento del Gruppo di lavoro SIGU Genetica Molecolare
A. Ferlini, R. Stuppia

Altre ed eventuali

DOMENICA 13 NOVEMBRE

Universita degli Studi Milano

17.00 - 17.30
Aula Magna

17.30-18.10

18.10 - 18.30

18.30 - 19.30
Aula Magna

19.30 - 20.00
Aula Magna

20.00 - 21.00

INAUGURAZIONE DEL CONGRESSO
Lidia Larizza, Presidente SIGU

SALUTO DELLE AUTORITA

Qualita della didattica e della ricerca: la cultura della valutazione
Giuseppe Novelli (Roma)

LETTURA MAGISTRALE

Immunodeficienza combinata grave: correlazione genotipo-fenotipo,
screening neonatale e progressi in terapia

Luigi Notarangelo (Boston, USA)

CONCERTO
Antonino Neri, Tenore

WELCOME COCKTAIL

DOMENICA 13 NOVEMBRE

Universita degli Studi Milano

Programmad
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8.00 - 18.30
8.30-10.30

Auditorium

10.30 - 11.00

11.00 - 13.00

Auditorium

Registrazione e iscrizioni

Sessione Plenaria - RARE DISEASES
con il contributo non condizionato di

A SANOFI COMPANY
Moderatori: Bruno Dallapiccola (Roma) - Domenica Taruscio (Roma)

ORPHANET
How can Europe help improve genetic services at country level?
Ségoléne Aymé (Parigi, FR)

EURORDIS

Rare Diseases 1981-2011: Achievements of three decades of
collaboration and cross sector involvement

Terkel Andersen (Copenaghen, DK)

Health and consumers general-directorate (SANCO) - European Commission
Creating a European Union frame work for action in the field of rare diseases
Antoni Montserrat Moliner (Luxembourg, L)

UNIAMO

Il movimento dei pazienti rari a supporto del terzo programma europeo
di sanita pubblica

Renza Barbon Galluppi (Venezia)

FARMINDUSTRIA

Coffee Break

Sessioni Parallele - Comunicazioni Orali

CO1 - GENETICA MOLECOLARE
Moderatori: Paola Mandich (Genova) - Cristina Patrosso (Milano)

Mutazioni e/o meccanismi ricorrenti di mutazione del gene CREBBP in
una coorte di pazienti con sindrome di Rubinstein-Taybi

C. Gervasini, S. Spena, L. Spaccini, A. Pilotta, E. Spinelli, A. Selicorni,
C. Magnani, T. De Toni, L. Garavelli, G. Scarano, L. Larizza

Recessive paraplegin (SPG7) mutations in spastic paraplegia families
with dominant pattern of inheritance

M. Plumari, D. Di Bella, S. Magri, V. Fracasso, E. Salsano, D. Testa,
C. Gellera, S. Baratta, F. Taroni

LUNEDI, 14 NOVEMBRE

Fiera Milano MIC Plus

11.00 - 13.00
Amber 1

Novel H2B post-translational modification joins chromatin structure to
genetic disorders
R. Gatta, R. Mantovani

Una piattaforma di next generation sequencing per la disgnosi delle
epilessie: verso un approccio terapeutico mirato?

E. Della Mina, R. Ciccone, A. Vetro, . Limongelli, M. lascone,

L. Pezzoli, M.E. Sana, P. Veggiotti, O. Zuffardi

Mutazioni nel 5'UTR del gene ANKRD26 sono responsabili di una
forma autosomica dominante di trombocitopenia ereditaria, THC2

C. Marconi, C. Gnan, S. Perrotta, P. Noris, A. Pecci, T. Pippucci,

S. Scianguetta, S. Gherardi, G. Perini, A. Savoia, M. Seri, C. Balduini

The eXome (exome of the x chromosome) in the genetic diagnosis of
x-linked disorders

T. Pippucci, P. Magini, C. Graziano, A. Magi, M. Benelli, E. Bonora,
S. Miccoli, M. Gnoli, C. La Morgia, V. Carelli, M. Seri

Identification and functional characterization of trans-acting factors
involved in the post-transcriptional regulation of CDK5R1 gene
P. Zuccotti, A. Barbieri, C. Colombrita, S. De Palma, S. Moncini,
C. Gelfi, A. Ratti, M. Venturin, P. Riva

Mutation Spectrum of MLL2 in a cohort of Kabuki syndrome patients
L. Micale, C. Fusco, B. Augello, M.N. Loviglio, E.V. D'Addetta,
A. Calcagni, ltalian Kabuki syndrome Group, L. Zelante, G. Merla

CO2 - GENETICA CLINICA
Moderatori: Federica Natacci (Milano) — Marco Seri (Bologna)

Correlazione genotipo e fenotipo in 160 pazienti con Sindrome di
Beckwith-Wiedemann

A. Mussa, A. De Crescenzo, N. Chiesa, C. Molinatto, G. Baldassarre,
A. Selicorni, S. Russo, L. Larizza, M. Silengo, A. Riccio, G.B. Ferrero

Profilo clinico e molecolare di pazienti affetti da acidosi tubulare renale
distale

B. Mazzinghi, A. Provenzano, B. Tesi, M. Pantaleo, E. Andreucci,

. Pela, M. Genuardi, S. Giglio

Identification of new candidate genes for normal hearing function and
age-related hearing loss by genome-wide association studies
G. Girotto, N. Pirastu, M. Lewis, B. Lorente, K.P. Steel, P. Gasparini

LUNEDI, 14 NOVEMBRE

Fiera Milano MIC Plus
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11.00 - 13.00
Amber 2

Il trattamento di linee cellulari x fragile con afq056, antagonista dei
recettori MGLURDS, non influenza la trascrizione e la metilazione del gene
FMR1

G. Neri, E. Tabolacci, F. Pirozzi, B. Gomez-Mancilla, F. Gasparini

First description of Romano-Ward Syndrome caused by a large KCNQ1
heterozygous duplication, and Jervell and Lange-Nielsen Syndrome due
to a large homozygous KCNQ1 deletion

R. Bloise, L. De Giuli, S. Aradhya, M. De Negri, M. Memmi,

E. Avelino - Cruz, N. Monteforte, C. Napolitano, S.G. Priori

Individuazione di genotipi rispondenti e ricerca di nuove molecole per la
terapia con chaperone farmacologici
M.V. Cubellis, A. Correra, M. Cammisa, G. Andreotti

Polymorphisms in genes regulating iron metabolism might modulate
phenotype expression in hfe-hemochromatosis

S. Pelucchi, G. Litta Modignani, R. Mariani, S. Calza, F. Bertola,

A.L. Fracanzani, M. Fraquelli, G. Forni, D. Girelli, S. Fargion,

C. Specchia, A. Piperno

Mutazioni in ALDH18A1 E PYCR1 causano la sindrome di de barsy, una
patologia da alterata biosintesi della prolina

S. Zampatti, M. Castori, P. Ferrari, L. Garavelli, C. Dionisi-Vici,

E. Agolini, A. Wischmeijer, J. Haberle, U. Kornak, F. Sangiuolo,

G. Novelli, F. Brancati

CO3 - GENETICA ONCOLOGICA
Moderatori: Rosario Casalone (Varese) — Claudio Doglioni (Milano)

Nuove mutazioni nel gene C160rf57 in pazienti affetti da poichiloderma
con neutropenia: analisi bioinformatica della proteina e predizione del-
I'effetto di tutte le mutazioni note

G. Negri, E.A. Colombo, J.F. Bazan, C. Gervasini, N.H. Elcioglu,

. Altunay, M. Luciani, A.C. Yan, L. Volpi, L. Larizza

p73 regulates the otx1 gene expression in differentiation of breast cancer
stem cells and during mammary gland development

I.S. Pagani, A. Terrinoni, |. Zucchi, A.M. Chiaravalli, V. Serra, F. Rovera,
S. Sirchia, G.L. Dionigi, M. Miozzo, C. Capella, F. Pasquali, F. Lo Curto

L'attivazione del segnale rigenerativo WNT-dipendente nella frazione
cellulare leucemica AC133+ determina la formazione di strutture
secondarie ectopiche in embrioni di zebrafish

F. Corlazzoli, L. Del Giacco, F. Lazzaroni, M. Brioschi, A. Ghilardi,
E. Morra, R. Cairoli, A. Beghini

LUNEDI, 14 NOVEMBRE

Fiera Milano MIC Plus

11.00 - 12.00
Amber 3

Dysregulation of apoptotic pathway/s in chordoma: study of fas and fasl
role in zebrafish notochord regression

L. Ferrari, A. Pistocchi, N. Boari, M. Venturin, F. Gagliardi, P. Mortini,

F. Cotelli, P. Riva

Leucemia Mielomonocitica Giovanile (JMML) con mutazione in PTPN11
e monosomia 7 in due gemelli HLA identici

P. De Filippi, S. Bresolin, S. Cesaro, C. Cugno, G. Gaipa, V. Rosti,

C. Cagioni, D. Lisini, M. Zecca, G. te Kronnie, C. Danesino

MicroRNA-145 regulates human SOX9 expression in colon cancer cell lines
A. Piepoli, A. Panza, V. Pazienza, A. Gentile, G. Mazzoccoli, G. Benegiamo,
G. Biscaglia, F. Tavano, N. Mastrodonato, P. Di Sebastiano, A. Angelo

Polymorphisms in DNA repair genes, chemotherapy and survival in
bladder cancer

A. Russo, S. Guarrera, F. Ricceri, C. Sacerdote, S. Polidoro, R. Critelli,
A. Allione, P. Gontero, P. Destefanis, G. Cucchiarale, P. Vineis, G. Matullo

Mutation screening of the six4/fancp gene in italian brcax breast cancer
cases

P. Peterlongo, I. Catucci, M. Colombo, P. Verderio, L. Bernard, F. Ficarazzi,
M. Frederique, M. Barile, B. Peissel, E. Cattaneo, M. Siranoush, P. Radice

CO4 - GENOMICA
Moderatori: Palma Finelli (Milano) — Paola Riva (Milano)

Motor chip: un CGH microarray per l'identificazione di mutazioni del
numero di copie in 245 disordini neuromuscolari

G. Piluso, M. Dionisi, F. Del Vecchio Blanco, A. Torella, S. Aurino, M. Savarese,
E. Bertini, M. Vainzof, C. Criscuolo, L. Politano, F.M. Santorelli, V. Nigro

Sindrome da delezione 17g21.31: ulteriore definizione del fenotipo
clinico e descrizione di pazienti senza delezione

G. Marangi, M. Murdolo, D. Orteschi, S. Ricciardi, G. Scarano, G. Zampino,
I. Contaldo, D. Battaglia, C. Stefanini, M. Priolo, G. Neri, M. Zollino

La duplicazione della regione 7q11.23 regola negativamente lo sviluppo e
la funzione dellamigdala associandosi ad autismo e assenza di linguaggio
P. Prontera, D. Serino, B. Caldini, L. Scarponi, M. Muti, G. Merla,

F. Pirozzi, P. Chiurazzi, G. Mazzotta, M. Piccirilli, E. Donti

Fenotipi opposti di BMI si associano al dosaggio genico della regione 16p11.2
V. Disciglio, M. Mucciolo, M.A. Mencarelli, C. Castagnini, M. Pollazzon,
A. Marozza, F. Mari, A. Renieri

LUNEDI, 14 NOVEMBRE

Fiera Milano MIC Plus
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12.00 - 13.00
Amber 3

13.00 - 14.00
Amber 4

13.00 - 14.00
Amber 1

13.00 - 14.00
Amber 2

CO5 - GENETICA DELLE MALATTIE COMPLESSE
Moderatori: Giorgio Casari (Milano) — Antonio Amoroso (Torino)

Identificato il primo gene associato allo sviluppo delle Palatoschisi non-
sindromiche

M. Ferrian, C. Baluardo, A. Edris, D. Balestra, M. Ghassibe-Sabbagh,
M. Vikkula, M. Rubini

Identificazione di una variante funzionale del gene GJAS5 nella tetralogia
di fallot

V. Guida, R. Ferese, M. Rocchetti, V. Gelmetti, A. Sarkozy, F. Lepri,
B. Marino, M.C. Digilio, A. Zaza, J. den Hertogh, B. Dallapiccola, A. De Luca

Mutazioni dei geni FRIZZLEDG6 e FRIZZLED3 causano difetti del tubo
neurale
P. De Marco, E. Merello, G. Piatelli, A. Cama, Z. Kibar, V. Capra

Varianti rare del gene CHRNA4 e sclerosi laterale amiotrofica sporadica:
risultati di uno studio di replicazione italiano multicentrico

S. Lattante, G. Marangi, A. Conte, M. Luigetti, A. Chio, J. Mandrioli,

F. Giannini, G. Mora, M. Corbo, G. Neri, M. Sabatelli, M. Zollino

Determinazione della struttura genetica della popolazione italiana di
dati genome-wide e implicazioni per gli studi di associazione

F. Voglino, C. Di Gaetano, S. Guarrera, A.M. Di Blasio, P. Manzini,
. Dianzani, A. Piazza, G. Matullo

RIUNIONE COLLEGIO DEI PROFESSORI DI GENETICA MEDICA
Coordinatore: Giuseppe Novelli (Roma)

Workshop Sponsorizzato da Agilent & Quick Lunch

Workshop Sponsorizzato da Affimetrix & Quick Lunch
LA NUOVA E COMPLETA SOLUZIONE DEDICATA Al CITOGENETISTI

La nuova e completa soluzione dedicata ai citogenetisti
Alessandro Davassi

Esempi dellimportanza della risoluzione in citogenetica molecolare
Massimo Carella (San Giovanni Rotondo, FG)

LUNEDI, 14 NOVEMBRE

Fiera Milano MIC Plus

14.00 - 16.20

Auditorium

16.00 - 16.30

16.30 - 17.30
Amber 1

16.30 - 17.30

Auditorium

Sessione Plenaria - PRENATAL DIAGNOSIS
Moderatori: Leda Dalpra (Milano & Monza) - Enrico Ferrazzi (Milano)

Amniocentesis after CVS: when and why
Giuseppe Simoni (Busto Arsizio, VA)

Research aims and diagnostic applications of Array CGH in prenatal
Diagnosis
Joris R. Vermeesch (Leuven, B)

Non-invasive prenatal diagnosis of Down Syndrome
Philippos Patsalis (Nicosia, Cy)

Prospects and boundaries of 3D and 4D ultrasound in prenatal
diagnosis
Mario Lituania (Genova)

Use of arrays for pregnancies with abnormal ultrasound findings
Lisa Shaffer (Spokane, WA, US )

Coffee Break

Sessioni Educazionali Parallele

EDU1 - CITOGENETICA SUL CAMPO
Moderatore: Leda Dalpra (Milano & Monza)

Programmad

Discussione su casi di citogenetica convenzionale di difficile
interpretazione/gestione

EDU2 - MALATTIE DA ESPANSIONE DI TRIPLETTE
Moderatore: Sergio Barlati (Brescia)

L'huntingtina tra evoluzione e patologia
Elena Cattaneo (Milano)

Le espansioni di sequenze ripetute: un frequente meccanismo nelle
atassie spinocerebellari ereditarie
Franco Taroni (Milano)

LUNEDI, 14 NOVEMBRE

Fiera Milano MIC Plus
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16.30 - 17.30
Amber 2

16.30 - 17.30
Amber 3

17.30 - 19.00

Auditorium

17.30-19.00
Amber 1

17.30 - 19.00
Amber 2

17.30-19.00
Amber 3

17.30 - 19.00
Amber 4

EDU3 - DATABASES IN GENETICA MEDICA
Moderatore: Giuseppe Novelli (Roma)

Databases of human diseases
Johan den Dunnen (Leiden, NL)

The Troina Database: a tool to share CNV data among ltalian centers
Marco Fichera (Troina, EN)

EDU4 - CONSULENZE GENETICHE SUL CAMPO
Moderatori: Pietro Cavalli (Cremona) - Faustina Lalatta (Milano)

The multidisciplinary approach in clinical genetics:
from diagnosis to counselling
Tibben Aad (Leiden, NL)

Sessioni Gruppi di Lavoro

GdL CITOGENETICA
Coordinatore: Antonio Novelli (Roma)

GdL GENETICA MOLECOLARE
Coordinatore: Alessandra Ferlini (Ferrara)

GdL GENETICA ONCOLOGICA
Coordinatore: Maria Grazia Tibiletti (Varese)

GdL GENETICA CLINICA
Coordinatore: Romano Tenconi (Padova)

GdL FARMACOGENETICA
Coordinatore: Massimo Gennarelli (Brescia)

LUNEDI, 14 NOVEMBRE

Fiera Milano MIC Plus

08.00 - 09.00

Auditorium

08.00 - 09.00
Amber 1

08.00 - 09.00
Amber 2

Sessioni Educazionali Parallele

EDU5 - NOMENCLATURA ISCN 2009: CONOSCERLA PER APPLICARLA
Moderatori: Daniela Giardino (Milano) - Antonio Novelli (Roma)

Risultati dei Controlli Esterni di Qualita (CEQ) dell'lstituto Superiore di
Sanita in citogenetica costituzionale e oncologica
Giovanna Floridia (Roma)

Errori di Nomenclatura nel CEQ in citogenetica postnatale
Elisabetta Lenzini (Padova)

Errori di Nomenclatura nel CEQ in citogenetica prenatale
Giuseppe Piombo (Genova)

Errori di Nomenclatura nel CEQ in citogenetica oncoematologica
Sabine Stioui (Legnano, M)

Esercitazioni pratiche in piccoli gruppi

EDU6 - GENODERMATOSI
Moderatore: Gianluca Tadini (Milano)

Mosaicismi neurocutanei
Martino Ruggieri (Catania)

Ittiosi ereditarie: dai geni alla terapia
Giovanna Zambruno (Roma)

Sessioni Parallele Comunicazioni Orali

CO6 - MOLECOLARE BIS
Moderatori: Luciana Chessa (Roma) - Alessandra Ferlini (Ferrara)

Linattivazione funzionale di ADAP2-LIKE causa difetti a carico del
sistema cardiovascolare in Zebrafish
M. Venturin, G. Gaudenzi, S. Carra, G. Gallo, F. Cotelli, P. Riva

Concurrent mutations in AFG3L2 and paraplegin in patients with
spinocerebellar degeneration

D. Di Bella, S. Magri, V. Fracasso, M. Plumari, P. Rusmini, C. Mariotti,
C. Pantaleoni, S. De Biasi, A. Poletti, F. Lazzaro, M. Muzi-Falconi, F. Taroni

MARTEDI, 15 NOVEMBRE

Fiera Milano MIC Plus

Programmad



Programma

09.00 - 10.30
Auditorium

10.30 - 11.00

11.00 - 13.00

Auditorium

Proteomic profile identifies deregulated pathways in cornelia de lange
syndrome cells mutated in core cohesin genes
L. Mannini, A. Gimigliano, L. Bianchi, L. Bini, A. Musio

A novel mutation within the MIR96 gene causes nonsyndromic inherited
hearing loss in an Italian family by altering pre-miRNA processing

M. Robusto, G. Solda, P. Primignani, P. Castorina, E. Benzoni,
A. Cesarani, U. Ambrosetti, R. Asselta, S. Duga

Sessione Plenaria - EPIGENETICA E microRNA NEI TUMORI UMANI:
IMPLICAZIONI TERAPEUTICHE
Moderatori: Andrea Biondi (Monza) - Antonino Neri (Milano)

Cause e conseguenze della disregolazione dei microRNA nei tumori umani
Carlo Maria Croce (Columbus, USA)

Alterazioni epigenetiche nella leuchemogenesi
Saverio Minucci (Milano)

Ruolo dei microRNA nella chemioresistenza

Andrea Vecchione* (Roma)

*invitato da Societa ltaliana di Cancerologia (SIC) nell'ambito della cooperazione
con SIGU

Coffee Break

Sessioni Parallele

SP1 - DISPLASIE SCHELETRICHE
Moderatori: Luca Sangiorgi (Bologna) - Gioacchino Scarano (Benevento)

Nosologia delle displasie scheletriche
Andrea Superti Furga (Freiburg, CH)

Diagnosi prenatale delle displasie scheletriche
Sheila Unger (Freiburg, CH)

From the bed to the benchside (and back to the bedside?)
Elena Pedrini (Bologna) - Monia Zuntini (Bologna)

Approccio diagnostico assistenziale nel paziente adulto con displasia
scheletrica
Maria Francesca Bedeschi (Milano)

MARTEDI, 15 NOVEMBRE

Fiera Milano MIC Plus

11.00 - 13.00
Amber 1

11.00 - 13.00
Amber 2

SP2 - HEREDITARY DISORDERS OF IRON METABOLISM
Moderatori: Silvia Fargion (Milano) - Alberto Piperno (Monza)

Iron homeostasis: an integrated regulatory system
Martina Muckentaler (Heidelberg, D)

Genome wide association analyses of serum iron indices
Daniela Toniolo (Milano)

Genetic heterogeneity of hemochromatosis
Alberto Piperno (Monza)

Phenotype variability of hemochromatosis
Anna Ludovica Fracanzani (Milano)

Hereditary microcytic anemias related to iron metabolism
Clara Camaschella (Milano)

SP3 - CARCINOMA DEL PANCREAS ESOCRINO EREDITARIO:
APPROCCIO DIAGNOSTICO TERAPEUTICO*
Moderatori: Lucio Bertario (Milano) — Maria Grazia Tibiletti (Varese)

Epidemiologia del carcinoma del pancreas
Aldo Scarpa (Verona)

Predisposizione ereditaria
Paola Ghiorzo (Genova)

Aspetti chirurgici e registro Italiano
Massimo Falconi (Verona)

Screening in individui ad alto rischio
Emanuele Meroni (Milano)

Terapia medica
Roberto Buzzoni (Milano)

*Sessione congiunta SIGU — AIFEG (Associazione ltaliana per lo Studio della Familiarita
ed Ereditarieta dei Tumori Gastrointestinali)

MARTEDI, 15 NOVEMBRE
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Programmad



Programma

11.00 - 13.00
Amber 3

13.00 - 14.00

Amber 1

13.00 - 14.00
Amber 2

13.00 - 14.00
Amber 3

SP4 - MODELLI DI STUDIO PER IL RITARDO MENTALE:
DALL'IDENTIFICAZIONE DEI PATHWAYS AL TRATTAMENTO
TERAPEUTICO

Moderatori: Pietro Chiurazzi (Roma) — Maria Giuseppina Miano (Napoli)

Modello murino di FMR1
Silvia De Rubeis (Roma & Leuven, B)

Modello murino della sindrome di Down
Renata Bartesaghi (Bologna)

Modello murino di GDI
Patrizia D'Adamo (Milano)

Modello murino della sindrome da delezione 22q11.2
Elisabeth lllingworth (Salerno)

Workshop Sponsorizzato da Diatech & Quick Lunch
LA SPETTROMETRIA DI MASSA APPLICATA ALL’ANALISI GENETICA

Spettrometria di massa e analisi del DNA
Giulia Cinti

Diagnosi di fibrosi cistica tramite MassARRAY
Paola Brega

Workshop Sponsorizzato da lllumina & Quick Lunch
NEXT GENERATION SEQUENCING: LANUOVA DIAGNOSTICAIN GE-
NETICA

Dalla diagnosi prentale di sindrome di Vacterl all'identificazione del gene
Fanconi mutato
Annalisa Vetro

Da whole exome alle piattaforme targettate: I'analisi di 106 geni-epilessia
Roberto Ciccone

Workshop Sponsorizzato da Perkin EImer & Quick Lunch
NEW APPROACHES IN MOLECULAR CYTOGENETICS
Moderatore: Antonio Novelli (Roma)

Diagnostica molecolare prenatale con un nuovo sistema diagnostico
certificato CE/IVD
Alesi Viola

MARTEDI, 15 NOVEMBRE

Fiera Milano MIC Plus

14.00 - 16.00

Auditorium

16.00 - 18.00

Auditorium

Results of a feasibility study on 151 miscarriages and prenatal
samples with a new molecular approach
Denise Molina Gomez (Poissy St, Germain (France)

Cryptic imbalances in apparently balanced chromosome
rearrangements identified by arrayCGH
Francesca Grati (Busto Arsizio, MI)

The use of CGH arrays in cytogenetics
Lisa Shaffer (USA)

Sessione Plenaria - GEN-ETICA
in collaborazione con HuGeF

REXLKKVIH VU GEF

HUMAN GENETICS FOUNDATION - TORINO

Moderatori: Giovanni Boniolo (Milano) - Francesca Torricelli (Firenze)

Aggiornamenti e commenti sui documenti del Comitato Nazionale di Bioetica

Test genetici: problemi aperti
Bruno Dallapiccola (Roma)

Test genetici: problemi aperti
Monica Toraldo di Francia (Firenze)

Test genetici: e diritti
Amedeo Santossuoso (Pavia)

TAVOLA ROTONDA

Implicazioni etiche nei test genetici

Intervengono: Stefania Boccia (Roma) - Edoardo Boncinelli (Milano) -
Paolo Gasparini (Trieste) - Demetrio Neri (Messina) -
Alberto Piazza (Torino)

Servizio di Coffee Station

Sessioni Parallele

SP5 - CLINICAL RELEVANCE OF CNVs
Moderatori: Antonio Novelli (Roma) - Corrado Romano (Troina, EN)

Understanding neurodevelopmental phenotypes: the two-hit model
Santhosh Girirajan (Seattle, USA)

MARTEDI, 15 NOVEMBRE
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CNVs and new syndromes: the genomic landscape 16.00 - 18.00 EDU7 - DYSMORPHOLOGY CLUB

Laura Bernardini (Roma) Amber 3 Moderatori: Francesca Faravelli (Genova) - Matteo Della Monica (Benevento)
CNVs and new syndromes: the clinical phenotypes Syndromes with severe mental retardation

Francesca Forzano (Genova) Anita Rauch (Zurich, CH)

The 17g21.31 microdeletion syndrome New microdeletion and duplication syndromes

David A. Koolen (Nijmegen, NL) Marcella Zollino (Roma)

Discussione di casi clinici dall'epoca prenatale all'eta adulta

16.00 - 18.00 SP6 - SINDROMI MALFORMATIVE E TUMORI

Amber 1 Moderatori: Siranoush Manoukian (Milano) - Giovanni Neri (Roma)
18.00 - 19.30 ASSEMBLEA SOCI SIGU
La predisposizione a tumori nei fenotipi dello spettro neurocardiofacio-

Auditorium
cutaneo
Angelo Selicorni (Monza)
Basi molecolari delle RASopatie germinali e somatiche 21.00 CENA SOCIALE

Marco Tartaglia (Roma)

Sindromi del tessuto osteocartilagineo con predisposizione allo sviluppo
dei tumori
Luca Sangiorgi (Bologna)

Neoplasie primitive multiple in paziente con delezione costitutiva di un
oncosoppressore noto: un nuovo fenotipo?
Palma Finelli (Milano)

Sindrome di Gorlin: spettro delle neoplasie associate e ruolo del pathway
di Hedgehog
Lorenza Pastorino (Genova)

Programma
Programmad

16.00 - 18.00 SP7 - LA GENETICA DEL DIABETE. MODY E DIABETE DI TIPO 2:
Amber 2 DUE FACCE DELLA STESSA MEDAGLIA?
Moderatore: Pierfranco Pignatti (Verona)

Diabete tipo 2, MODY, “diabete doppio: il fenotipo clinico ci aiuta nella
diagnosi differenziale?
Raffaella Buzzetti (Roma)

Next Generation Sequencing: una sfida per rivoluzionare la diagnosi
del diabete
Sabrina Giglio (Firenze)

La genetica del diabete di tipo 2: dalla speculazione fisiopatologica alla
pratica clinica
Edoardo Mannucci (Firenze)

MARTEDI, 15 NOVEMBRE MARTEDI, 15 NOVEMBRE
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Programma

08.00 - 09.00

Auditorium

08.00 - 09.00
Amber 1

Sessioni Parallele

EDUS8 - CONNETTIVOPATIE EREDITARIE A COINVOLGIMENTO
CUTANEO, ARTICOLARE E VASCOLARE
Moderatore: Romano Tenconi (Padova)

Le sindromi di Ehlers-Danlos
Marina Colombi (Brescia)

La sindrome di Marfan e altre patologie aneurismatiche
Eloisa Arbustini (Pavia)

Sessioni Parallele Comunicazioni Orali

CO7 - NEXT GENERATION SEQUENCING (NGS)
Moderatori: Antonio Amoroso (Torino), Francesca Torricelli (Firenze)

Identification of new deafness genes using high throughput technologies
in Italian and Qatari population

G. Girotto, M. Alkowari, K. Abdulhadi, S. Dipresa, D. Vozzi, D. Licastro,
E. Athanasakis, R. Siam, N. Najjar, R. Badii, P. Gasparini

Next generation sequencing: implicazioni nella pratica clinica e nella
diagnosi della sindrome nefrosica steroido-resistente

A. Provenzano, B. Tesi, B. Mazzinghi, E. Contini, V. Cetica, G. Lavoratt,
M. Materassi, P. Romagnani, S. Giglio

Challenges in the understanding of genetically and clinically heterogeneous
diseases: the case of cardiomyopathies

L. Pezzoli, P. Ferrazzi, M.E. Sana, F. Quaini, C. Simon, D. Marchetti,
AR. Lincesso, E. Della Mina, R. Gallitelli, A. Vetro, O. Zuffardi, M. lascone

La nuova era nella diagnosi clinico-genetica del diabete monofattoriale
e diabete tipo 2: screening mediante next generation sequencing

E. Contini, A. Provenzano, B. Mazzinghi, V. Cetica, S. Toni, R. Bonfanti,
V. Calcaterra, A. Blasetti, B. Felappi, E. Mannucci, M. Salvadori, S. Giglio

Un nuovo approccio per lo studio del ritardo mentale con il sequenziamento
di nuova generazione

F. Faletra, E. Athanasakis, D. Licastro, A. Fabretto, S. Dipresa,

M.D. Perrone, D. Vozzi, P.A. D'Adamo, P. Gasparini

MERCOLEDI, 16 NOVEMBRE

Fiera Milano MIC Plus

08.00 - 09.00
Amber 2

09.00 - 10.00

Auditorium

09.00-10.00
Amber 1

CO8 - DIAGNOSI PRENATALE
Moderatori: Daniela Giardino (Milano), Corrado Romano (Troina, EN)

QF-PCR in sostituzione del metodo diretto nell’analisi del villo coriale:
vantaggi, svantaggi e osservazioni tratte da un’esperienza di 41197
diagnosi prenatali del primo trimestre

F.R. Grati, F. Malvestiti, S. De Toffol, B. Grimi, E. Gaetani, A.M. Di Meco,
A. Trotta, R. Liuti, S. Chinetti, F. Dulcetti, F. Maggi, G. Simoni

QF-PCR in diagnosi prenatale: analisi retrospettiva di 6.312 casi e pro-
posta di revisione dei criteri di accesso alla diagnosi prenatale invasiva
L. Sbaiz, C. Mari, F. Lombardo, A.M. Sedita, M. Duvant, C. Michielotto,
C. Luciano, I. Impoco, E. Muccinelli, I. Dusini, A. Brussino, G. Restagno

Diagnosi prenatale precoce di talassemia a 7-8 settimane di gestazione
mediante celocentesi

A. Giambona, F. Leto, G. Makrydimas, M.C. Jakil, F. Picciotto, D. Renda,
R. Fiorino, G. Schillaci, D. Gueli-Alletti, G. Damiani, A. Maggio

Sessione Parallela - GIOVANI RICERCATORI

L’ANALISI DEL TRASCRITTOMA TRAMITE RNA-seq:
PROSPETTIVE IN GENETICA UMANA

Moderatori: Franca Dagna Bricarelli (Genova), Giovanni Malerba (Verona)

RNA-seq: I'approccio bio-informatico
Alberto Ferrarini (Verona)

RNA-seq: I'approccio bio-statistico
Giovanni Malerba (Verona)

RNA-seq: esempi di risultati in ambito bio-medico
llaria lacobucci (Bologna)

Sessione Parallela - GIOVANI RICERCATORI

LE MALATTIE AUTOINFIAMMATORIE SU BASE MONOGENICA:
ASPETTI CLINICI E MOLECOLARI

Moderatori: Sebastiano Bianca (Catania), Manuela Priolo (Reggio Calabria)

Aspetti clinici delle malattie autoinfiammatorie nell’adulto: diagnostica
differenziale ed aspetti terapeutici
Elena Verrecchia (Roma)

MERCOLEDI, 16 NOVEMBRE
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Programma

10.00 - 11.30

Auditorium

11.30 - 12.30

Auditorium

Febbre Mediterranea Familiare e febbri periodiche in eta pediatrica:
aspetti clinici ed epidemiologici
Romina Gallizzi (Messina)

Malattie autoinfiammatorie su base monogenica: aspetti molecolari
Roberta Pietrobono (Roma)

Sessione Plenaria - NON CODING DNA AND NEXT GENERATION
SEQUENCING
Moderatori: Albert Schinzel (Zurich, CH) - Orsetta Zuffardi (Pavia)

Tissue specific non-coding DNA mechanisms of gene regulation
Fabio Macciardi (Milano)

Medical applications in next generation sequencing
Johan den Dunnen (Leiden, NL)

CNVs of non-coding DNA - it's all about long-range regulation
Eva Klopocki (Berlin, D)

The futility of the Y chromosome: how to become men in the absence of SRY
Annalisa Vetro (Pavia)

CONFERIMENTO PREMI*

» Premio SIGU alla memoria di Claudio Castellan per la miglior
comunicazione orale in Genetica Clinica

» Premio SIGU per il miglior poster

» Premio A.Ma.R.T.I. Onlus (Associazione Malattie Renali Toscana
per I'Infanzia) per il miglior contributo scientifico sulle malattie renali

» Premio IRCCS-Istituto Auxologico Italiano per il miglior contributo
riguardante il settore della genomica

» Premio G. Pilia per la miglior comunicazione orale sulle
malattie complesse

» Premio RO.MA per la migliore comunicazione orale in
genetica oncologica

» Premi SIGU DNA Day

*i premi verranno assegnati ai migliori contributi scientifici presentati da giovani ricercatori
in eta inferiore ai 40 anni al 31 dicembre 2011 e saranno selezionati dal Direttivo SIGU e
dai moderatori delle sessioni di comunicazioni orali.

Questionario di valutazione dell'apprendimento

CHIUSURA DEL CONGRESSO

MERCOLEDI, 16 NOVEMBRE

Fiera Milano MIC Plus

13.30 - 17.30

Auditorium

13.30-17.30
Amber 1

Meeting satellite e Corsi di Aggiornamento

SATELLITE MEETING SIGU - IRCCS Istituto Auxologico Italiano, Milano

NEW TRENDS IN IMPRINTING DISORDERS
Direttori: Lidia Larizza (Milano) - Daniela Giardino (Milano)
Chairs: Lidia Larizza (Milano) - Maurizio Ferrari (Milano)

Induced Pluripotent Stem Cell models of Prader-Willi and Angelman Syndromes
Marc Lalande (Farmington, USA)

Imprinting defects: Causes and Consequences
Bernard Horsthemke (Essen, D)

Epigenetic disturbances in Silver-Russell syndrome
Thomas Eggermann (Aachen, D)

Chairs: Maurizio Ferrari (Milano) - Silvia Russo (Milano)

Genetic and Epigenetic alterations in Beckwith-Wiedemann syndrome
Andrea Riccio (Napoli)

Dysregulation of 15q11-q13 imprinted region and Angelman phenotype
Maria Teresa Bonati (Milano) - Silvia Russo (Milano)

Clinical correlates of different genetic subtypes in Prader-Willi patients
Graziano Grugni (Piancavallo, VB)

MLPA analysis of 50 Prader-Willi syndrome deletions and a-CGH
characterization of 4 atypical deletions
Rossella Caselli (Milano)

Questionario di valutazione dell’apprendimento

EPIGENETICS AND HUMAN DISEASE
Direttori: Monica Miozzo (Milano) - Silvia Sirchia (Milano)

Epigenetic modifications
Old and novel epigenetic modifications in histones and histone-like proteins
Roberto Mantovani (Milano)

Epigenetics and human disease
Imprinting dysregulation influence on diseases susceptibility
Gudrun Moore (London, UK)

Histone modification therapy of cancer
Saverio Minucci (Milano)

Epigenetics of neurodegenerative disorders
Lucia Migliore (Pisa)

Corsi post-congresso

Meeting Satellite e Corsi di Aggiornamento

MERCOLEDI, 16 NOVEMBRE
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Environment, diet and epigenetics
Environmental instructions for the genome
Valentina Bollati (Milano)

Nutritional influences on epigenetics
Simonetta Friso (Verona)

Questionario di valutazione dell'apprendimento

13.30 - 17.30 CITOGENETICA ONCOEMATOLOGICA
Amber 2 Direttori: Cristina Mecucci (Perugia) - Francesco Pasquali (Varese)

Citogenetica Onco-ematologica nel 2011 e oltre
Antonio Cuneo (Ferrara)

Geni promiscui: il valore aggiunto della FISH nelle neoplasie mieloidi.
Roberta La Starza (Perugia)

Raccomandazioni per la diagnosi citogenetico-molecolare del mieloma multiplo
Nicoletta Testoni (Bologna)

Analisi dell'intero genoma nelle leucemie acute linfoblastiche
Antonella Lettieri (Monza)

Spotlights

Utilizzo di campioni biologici diversi. Un’'importante risorsa per la diagnosi
Maria Grazia Tibiletti (Varese)

| primi cinquant’anni del cromosoma Filadelfia
Barbara Crescenzi (Perugia)

Citogenetica nelle malattie predisponenti alla patologia mielodisplastica
e mieloproliferariva
Emanuela Maserati (Varese)

Questionario di valutazione dell'apprendimento

Corsi post-congresso

Meeting Satellite e Corsi di Aggiornamento
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Aad Tibben, Leiden (NL)

Amoroso Antonio, Torino
Andersen Terkel, Copenaghen (DK)
Arbustini Eloisa, Pavia

Aymé Ségoléne, Paris (F)

Barbon Galluppi Renza, Venezia
Barlati Sergio, Brescia

Bartesaghi, Renata Bologna
Bedeschi Maria Francesca, Milano
Bernardini Laura, Roma

Bertario Lucio, Milano

Bianca Sebastiano, Catania
Biondi Andrea, Monza

Boccia Stefania, Roma

Bollati Valentina, Milano

Bonati Maria Teresa, Milano
Boncinelli Edoardo, Milano
Boniolo Giovanni, Milano

Buzzetti Raffaella, Roma

Buzzoni Roberto, Milano

Calzolari Elisa, Ferrara
Camaschella Clara, Milano
Casalone Rosario, Varese

Casari Giorgio, Milano

Caselli Rossella, Milano

Cattaneo Elena, Milano

Cavalli Pietro, Cremona

Chessa Luciana, Roma

Chiurazzi Pietro, Roma

Colombi Marina, Brescia

Coviello Domenico, Genova
Crescenzi Barbara, Perugia

Croce Carlo Maria, Columbus (USA)
Cuneo Antonio, Ferrara

D'Adamo Patrizia, Milano

Dagna Bricarelli Franca, Genova
Dallapiccola Bruno, Roma

Dalpra Leda, Milano & Monza

De Rubeis Silvia, Roma & Leuven (B)
Delia Domenico, Milano

DIRETTORI, COORDINATORI

MODERATORI, RELATORI

Della Monica Matteo, Benevento
Den Dunnen Johan, Leiden (NL)
Doglioni Claudio, Milano

Dogliotti Eugenia, Roma
Eggermann Thomas, Aachen (D)
Falconi Massimo, Verona
Faravelli Francesca, Genova
Fargion Silvia, Milano

Ferlini Alessandra, Ferrara
Ferrari Maurizio, Milano

Ferrarini Alberto, Verona

Ferrazzi Enrico, Milano

Fichera Marco, Troina (EN)
Finelli Palma, Milano

Floridia Giovanna, Roma
Forzano Francesca, Genova
Fracanzani Anna Ludovica, Milano
Friso Simonetta, Verona

Gallizzi Romina (Messina)
Gasparini Paolo, Trieste
Giardino Daniela, Milano
Gennarelli Massimo, Brescia
Ghiorzo Paola, Genova

Giglio Sabrina, Firenze

Girirajan Santhosh, Seattle (USA)
Grazioli Cinzia, Milano

Gritti Cristina, Milano

Grugni Graziano, Piancavallo (VB)
Horsthemke Bernhard, Essen (D)
lacobucci llaria, Bologna
Illingworth Elisabeth, Salerno
Klopocki Eva, Berlin (D)

Koolen David A., Nijmegen (NL)
La Starza Roberta, Perugia
Lalande Marc, Farmington (USA)
Lalatta Faustina, Milano

Larizza Lidia, Milano

Lenzini Elisabetta, Padova
Lettieri Antonella, Monza

Lituania Mario, Genova

Macciardi Fabio, Milano
Malerba Giovanni, Verona
Mandich Paola, Genova
Mannucci Edoardo, Firenze
Manoukian Siranoush, Milano
Mantovani Roberto, Milano
Maserati Emanuela, Varese
Mecucci Cristina, Perugia
Meroni Emanuele, Milano

Miano Maria Giuseppina, Napoli
Migliore Lucia, Pisa

Minucci Saverio, Milano

Miozzo Monica, Milano

Moore Gudrun, London (UK)
Montserrat Moliner Antoni, Luxembourg (L)
Muckentaler Martina, Heidelberg (D)
Natacci Federica, Milano

Neri Antonino, Milano

Neri Demetrio, Messina

Neri Giovanni, Roma
Notarangelo Luigi, Boston (USA)
Novelli Antonio, Roma

Novelli Giuseppe, Roma
Pasquali Francesco, Varese
Pastorino Lorenza, Genova
Patrosso Cristina, Milano
Patsalis Philippos, Nicosia (CY)
Pedrini Elena, Bologna

Piane Maria, Roma

Piazza Alberto, Torino
Pietrobono Roberta (Roma)
Pignatti Pier Franco, Verona
Piombo Giuseppe, Genova
Piperno Alberto, Monza

Plevani Paolo, Milano

Priolo Manuela (Reggio Calabria)
Rauch Anita, Zurich (CH)
Ravazzolo Roberto, Genova
Riccio Andrea, Napoli

29

Riva Paola, Milano

Romano Corrado, Troina (EN)
Roversi Gaia, Milano

Ruggieri Martino, Catania
Russo Silvia, Milano

Sangiorgi Luca, Bologna
Santosuosso Amedeo, Pavia
Scarano Gioacchino, Benevento
Scarpa Aldo, Verona

Schinzel Albert, Zurich (CH)
Selicorni Angelo, Monza

Seri Marco, Bologna

Simoni Giuseppe, Busto Arsizio (VA)
Sirchia Silvia, Milano

Stefanini Miria, Pavia

Stioui Sabine, Legnano (MI)
Superti Furga Andrea, Freiburg (CH)
Tadini Gianluca, Milano

Taroni Franco, Milano

Tartaglia Marco, Roma

Taruscio Domenica, Roma
Tenconi Romano, Padova
Testoni Nicoletta, Bologna
Tibiletti Maria Grazia, Varese
Toniolo Daniela, Milano

Toraldo di Francia Monica, Firenze
Torricelli Francesca, Firenze
Unger Sheila, Freiburg (CH)
Vecchione Andrea, Roma
Vermeesch Joris R, Leuven (B)
Verrecchia Elena (Roma)

Vetro Annalisa, Pavia

Volpi Ludovica, Milano
Zambruno Giovanna, Roma
Zanini Beatrice, Genova

Zollino Marcella, Roma

Zuffardi Orsetta, Pavia

Zuntini Monia, Bologna

DIRETTORI, COORDINATORI

MODERATORI, RELATORI
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SEDE CERIMONIA INAUGURALE E PROGRAMMA DEL 13 NOVEMBRE » Stazione Centrale - Stazione Garibaldi
Universita degli Studi di Milano Linea MM2 VERDE (direzione Abbiategrasso) - fermata Cadorna.
Via Festa del Perdono 7 — 20122 Milano Da Cadorna per Universita Statale - Linea MM1 ROSSA (direzione Rho Fiera Milano) -

fermata San Babila.

Da Cadorna per MIC Plus - Linea MM1 ROSSA (direzione Sesto) - fermata Amendola

SEDE CONGRESSUALE Fiera.

Centro Congressi MIC Plus

Fiera Milano Congressi

Piazza Carlo Magno 1 - Porta Carlo Magno - 20149 Milano
Viale Scarampo Gate 1 - 20149 Milano

www.micmilano.it

Per chi arriva in Aereo

» Aeroporto Linate
per Universita Statale: Autobus 73 all’ uscita degli “Arrivi Nazionali” fino al capolinea di

O Piazza San Babila. C
e COME RAGGIUNGERE LE SEDI DEL CONGRESSO per MIC Plus, proseguire con Linea MM1 ROSSA (direzione Rho Fiera Milano) fino alla v
(D ) fermata di Amendola Fiera. (D
! i i3 i i di Mi A i ibi Palazzo Reale - SNy
C LUnm_\l_/rerrsr:ta1 ge%;lésggdlzd; Mllanﬁ, |(-:' rdaggl:J.EglbI? 0a 4 o NI _ b Aeroporto Malpensa C
G) co i al't R € con fe due finee di SRINZZN '\,\.\"@ : a I servizio ferroviario “MALPENSA EXPRESS” collega direttamente in 40 minuti q)
C) metropoiitana: v.( A I'Aeroporto al centro citta con arrivo alla stazione delle Ferrovie Nord “Cadorna”. Da qui O)
- / *; roseguire come indicato per arrivi alla Stazione Cadorna.
> MM1 ROSSA, Fermata San Babila aw < /] TR prosegt ineiealo peramiala Staz
g ) ) ‘qao‘_&d %4 { Unwer::n degh } Ol'io al Serio i
C » MM3 GIALLA, Fermata Missori O AT Il servizio autobus “AUTOSTRADALE” 0 “AIR PULLMAN” collega direttamente in 60 -
O minuti I'Aeroporto alla cittd con arrivo in Stazione Centrale. Da qui proseguire come O
° m— indicato per arrivi alla Stazione Centrale. © m—
O 7 Per chi arriva in Auto C
Il Centro Congressi MIC Plus, & raggiungibile con
Autobus 78, Tram 27 e con la linea metropolitana: o Dalle tangenziali che circondano la citta seguire la segnaletica che indirizza a Fieramilanocity,
oppure agli ampi parcheggi di interscambio, localizzati in prossimita delle linee metropolitane:
S » MM1 ROSSA, Fermata Amendola Fiera + Cascina Gobba (n° 1800 posti). Linea Verde L[
O +San Donato (n° 1800 posti). Linea Gialla O
. « Famagosta (n° 3000 posti). Linea Verde
+ Bisceglie (n° 1900 posti). Linea Rossa
C « Lampugnano (n° 2000 posti). Linea Rossa C
COLLEGAMENTI ALLE STAZIONI METROPOLITANE
SISTEMAZIONE ALBERGHIERA
Per chi arriva in Treno La gestione della sistemazione alberghiera & curata da:
SENECA SpA - Ufficio Eventi e Gruppi
» Stazione Cadorna Telefono: 0871/803814 - Fax 0871/85912 - e-mail: SIGU2011@senecaspa.com
per Universita Statale: Linea MM1 ROSSA (direzione Sesto) - fermata San Babila. Una vasta scelta di hotel a 3 e 4 stelle & a disposizione nelle immediate vicinanze della
per MIC Plus: Linea MM1 ROSSA (direzione Rho Fiera Milano) - fermata Amendola Fiera. Sede Congressuale.
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SEGRETERIA ORGANIZZATIVA
~“BIOMEDIA

Biomedia srl

Via L. Temolo 4 - 20126 Milano

Tel. 02/45498282 - Fax 02/45498199

e-mail: congressosigu@biomedia.net - www. congresso.sigu.net

Orario apertura uffici:dal lunedi al venerdi ore 9.00 - 13.00 / 14.00 - 18.00
Centralino: 02/45498282

| referenti Biomedia:

Coordinamento Generale Rita Pagani

rita.pagani@biomedia.net int. 216
Gestione Organizzativa Rita Secchi

rita.secchi@biomedia.net int.207
Ospitalita Relatori Serena Nicosia

serena.nicosia@biomedia.net int.221
Iscrizioni Magali Ferrante

magali.ferrante@biomedia.net int.213

Attivita Editoriali Lucrezia Monterisi

lucrezia.monterisi@biomedia.net int.305

Anna Marchesini
anna.marchesini@biomedia.net int.303

Responsabile Amministrazione

QUOTE DI ISCRIZIONE AL CONGRESSO

Entro il 5 settembre 2011

Dopo il 5 settembre 2011

Socio SIGU* & SIC* € 250,00 € 300,00
Non Socio € 330,00 + IVA= €399,30 | € 400,00 + IVA= € 484,00
Socio SIGU* € 120,00 € 150,00

(35 anni entro il 31/12/2011)

Non Socio
(35 anni entro il 31/12/2011)

€ 180,00 + IVA= €217,80

€ 200,00 + IVA= € 242,00

Socio SIGU* (giornaliero**)

€ 90,00

€ 100,00

Non Socio (giornaliero**)

€ 90,00+ IVA= €108,90

€ 100,00 + IVA= €121,00

*in regola con i pagamenti delle quote associative; **solo un giorno non rinnovabile.

**Le quote di iscrizione giornaliere non danno diritto ai crediti ECM.

QUOTE DI ISCRIZIONE AL MEETING SATELLITE E Al CORSI
(posti limitati ad un massimo di 100 partecipanti)

Socio SIGU*

€ 60,00

€ 80,00

Non Socio

€100,00 + IVA=€121,00

€ 120,00 + IVA=€ 145,20

NOTA: Da domenica 13 novembre 2011 ore 14.00 sino al termine del Congresso la
Segreteria Organizzativa sara operativa presso la Sede Congressuale (MIC-Plus)

*in regola con i pagamenti delle quote associative.

AREA ESPOSITIVA
Presso la sede congressuale € previsto uno spazio espositivo riservato alle aziende che
hanno contribuito alla realizzazione della manifestazione.

L'area espositiva sara aperta al pubblico con i seguenti orari;

Lunedi 14 novembre 8.00 - 18.00
Martedi 15 novembre 8.00 - 18.00
Mercoledi 16 novembre 8.00 - 14.00

SEDI CONGRESSUALI E

SEGRETERIA ORGANIZZATIVA

LE QUOTE COMPRENDONO

» Atti (in formato elettronico) del Congresso

» Borsa Congressuale

» Partecipazione alle Sessioni Scientifiche

» Attestato di Partecipazione

» Pausa caffé e colazioni di lavoro

Ricordiamo che le registrazioni sono aperte dalle ore 14.00
di domenica 13 novembre 2011 presso il
Banco Registrazioni della Segreteria Organizzativa (MIC Plus)

QUOTE DI ISCRIZIONE

loni genera
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MODALITA DI ISCRIZIONE
on-line al sito www. congresso.sigu.net (modalita veloce e sicura)

» Le iscrizioni saranno accettate automaticamente secondo I'ordine di arrivo alla Segreteria
» E’possibile iscriversi fino a 5 giorni prima dell'inizio dell'evento.

» Dopo tale termine le iscrizioni potranno essere effettuate direttamente in sede
congressuale presso il banco “Nuove iscrizioni”.

ISCRIZIONI DA PARTE DI ASL

Dopo aver effettuato l'iscrizione online, i partecipanti iscritti dalle Aziende ASL di
appartenenza sono pregati di inviare via fax (02/45498199) la richiesta della ASL, nella quale
dovra essere specificato:

» che il richiedente & un proprio dipendente

» che si tratta di un'iscrizione esente IVA ai sensi dell'Art. 14, comma 10 legge 537/93

» i dati fiscali relativi all'azienda ASL per la fatturazione

Il partecipante deve anticipare la quota, qualora I'ASL non riuscisse ad effettuare il
versamento insieme all'iscrizione. Sara rilasciata fattura quietanzata intestata all'ASL.

Non saranno accettate iscrizioni prive dei requisiti richiesti.

Una volta emesse le fatture non potranno essere modificate.

ISCRIZIONI DA PARTE DI AZIENDE
Sul sito del congresso www. congresso.sigu.net & disponibile una piattaforma dedicata alle
aziende che desiderano iscrivere i proprio ospiti.

MODALITA DI ISCRIZIONE

MODALITA DI PAGAMENTO
| pagamenti potranno essere effettuati tramite:

SOCI

» Bonifico Bancario intestato a Societa Italiana di Genetica Umana
IBAN IT 82 X 02008 01619 000101014935
Unicredit Milano Agenzia C. Farini
Indicare nella causale: codice 116/2011

» Assegno Bancario non trasferibile intestato SIGU da spedire a Biomedia srl,
Via L. Temolo, 4 - 20126 Milano

NON SOCI

» Assegno Bancario non trasferibile intestato a Biomedia srl da spedire a Biomedia sfl,
Via L. Temolo, 4 - 20126 Milano

» Bonifico Bancario intestato a Biomedia sl
IBAN IT 10 X 02008 01619 000004795238
Unicredit Ag. 19 Milano
Indicare nella causale: codice 116/2011

- Conto Corrente Postale intestato a Biomedia srl
Via L. Temolo 4, 20126 Milano C/C 22981203
Indicare nella causale: codice 116/2011

- Carta di Credito attraverso liscrizione in modalita on-line dal sito www. congresso.sigu.net
transazione sicura con circuito BancaSella

CANCELLAZIONI E RIMBORSI

Per le rinunce che perverranno alla Segreteria Organizzativa il 1 novembre 2011 sara
trattenuto il 20% della quota d'iscrizione a titolo di spese di segreteria. Dopo tale data non &
previsto alcun tipo di rimborso. Inoltre non saranno rimborsate quote di iscrizioni non
usufruite, per le quali non sia pervenuta la relativa rinuncia entro i termini stabiliti. In qualsiasi
momento & comunque possibile sostituire il nominativo dell'iscritto. | rimborsi verranno
effettuati dopo la conclusione dell'evento.

MODALITA DI ISCRIZIONE

general
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Il termine ultimo per la presentazione degli Abstract € il 5 settembre 2011.

I numero massimo di caratteri (spazi inclusi) per il testo & di 2300 caratteri (esclusi titolo,
autori e affiliazioni). Non & possibile inserire immagini, tabelle o figure.

Devono essere citate tre parole chiave.

Per l'invio utilizzare esclusivamente il form on-line disponibile al sito del congresso.
Abstract inviati con modalita diversa da quella predisposta NON saranno accettati.
Almeno un Autore di ogni contributo deve essere iscritto al congresso.

Il primo autore deve coincidere con il presentatore del lavoro.

| contributi scientifici possono essere presentati come:
» Comunicazioni orali
» E-Poster (poster in formato elettronico)

CONTRIBUTI SCIENTIFICI
Tutti i Contributi scientifici saranno valutati dal Comitato Scientifico del Congresso e gli esiti
della valutazione saranno disponibili dal 10 ottobre 2011.

Gli autori dei contributi selezionati come comunicazioni orali avranno a disposizione 10 minuti
per la presentazione del lavoro, seguiti da 5 minuti per la discussione.

A tutti gli autori, inclusi quelli selezionati per una comunicazione orale, verranno inviate le
informazioni necessarie per la preparazione dei poster elettronici (E-Poster).

Gli E-Poster dovranno essere strutturati secondo il seguente ordine: premessa, scopo dello
studio, materiali e metodi, risultati, conclusioni. In alternativa, potra essere descritto un caso
clinico.

Deadline per la sottomissione degli E-Poster: 4 novembre 2011.

Gli E-poster saranno consultabili nellarea dedicata, dove i partecipanti avranno a
disposizione 14 postazioni PC attraverso le quali potranno effettuare la ricerca tramite
linserimento di: titolo e/o autore.

Ogni partecipante avra inoltre la possibilita di inserire domande e/o osservazioni che
riguardano uno o piu poster, che a fine evento verranno inviate al primo autore.

Gli E-Poster saranno consultabili sul portale della SIGU, con accesso mediante password,
dalla settimana successiva alla chiusura del congresso.

ATTI
Gli atti del Congresso (in formato elettronico) conterranno: gli abstract delle comunicazioni
e gli e-poster.

ABSTRACT E ATTI

CREDITI ECM DI PARTECIPAZIONE AL CONGRESSO
Il congresso & stato accreditato da SIGU Provider presso il Programma Nazionale di Educazione
Continua in Medicina del Ministero della Salute, per le seguenti categorie professionali:

» Medici - nelle discipline di: Genetica Medica, Laboratorio di Genetica Medica, Ginecologia,
Oncologia, Neurologia, Neuropsichiatria infantile, Pediatria e altre discipline inerenti le
tematiche del Congresso

» Biologi

» Tecnici Sanitari di laboratorio biomedico

I Congresso ha ottenuto 4,4 crediti.

Per avere diritto ai crediti ECM & necessario frequentare '80% delle ore di Formazione e
compilare la scheda di valutazione collegandosi dal giorno 24 novembre al 24 dicembre
2011 al sito www.providerecm.it . Per accedere € sufficiente inserire il proprio codice fiscale.

All'atto dell'iscrizione al Congresso, ai fini ECM, sara consegnato il Badge nominativo
elettronico, necessario per registrare i propri dati di ingresso e uscita giornalieri. Il Badge
dovra essere portato in maniera ben visibile per poter accedere alle sessioni scientifiche e
per ritirare i packet lunch.

CREDITI ECM DI PARTECIPAZIONE Al CORSI
| corsi sono stati accreditati da SIGU Provider presso il Programma Nazionale di Educazione
Continua in Medicina del Ministero della Salute, per le seguenti categorie professionali:

» Medici - nelle discipline di: Genetica Medica, Laboratorio di Genetica Medica, Ginecologia,
Oncologia, Neurologia, Neuropsichiatria infantile, Pediatria e altre discipline inerenti le
tematiche del Congresso

» Biologi

» Tecnici Sanitari di laboratorio biomedico

Ciascun Corso ha ottenuto 4 crediti .

Per avere diritto ai crediti ECM € necessario frequentare il 100% delle ore di formazione e
superare il test di apprendimento ECM sul sito www.providerecm.it disponibile dal 24
novembre 2011 al 24 dicembre 2011. Per accedere al questionario & necessario inserire il
proprio codice fiscale. Una volta superato il test sara possibile scaricare direttamente sul
sito il proprio attestato ECM.

ISCRIZIONI SPONSORIZZATE

Sirammenta al partecipante che il limite massimo dei crediti formativi ricondotti al triennio di
riferimento 2011-2013 acquisibili mediante invito da sponsor & di 1/3. In caso in cui liscrizione
sia offerta da una Societa sponsorizzatrice, le ricordiamo che in sede congressuale dovra
consegnare al desk registrazioni copia dell'invito ricevuto dalla medesima od, in alternativa,
compilare e sottoscrivere con firma autografa una dichiarazione attestante l'invito, che pud
essere richiesta al desk di registrazione.

ATTESTATO DI PARTECIPAZIONE

| partecipanti regolarmente iscritti avranno diritto all'attestato semplice di partecipazione, che
verra consegnato al termine del Congresso o della singola giornata presso la Segreteria
congressuale.
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E-Poster

10

1

12

13

EPIDEMIOLOGICAL FACTORS AND FOOD: WHICH IS THE ROLE IN HELICOBACTER
PYLORI RE-INFECTION IN PEDIATRIC AGE?
T. Sabbi, M. Palumbo

VARIABILITA FENOTIPICA IN UNA DELEZIONE 5p E DUPLICAZIONE 18p FAMILIARE
C. Ceccarini, C. Ceccarini, C. Cesarano, N. Bukvic, M.G. Gallicchio, M. Bruno,
M.A. Carboni, G. Cotoia, M. Mancini, A. Campanozzi, M. Margaglione, R. Antonetti

DUPLICAZIONE17p11.2 IN DUE PAZIENTI CON ENCEFALOPATIA EPILETTICA: VARIANTE
DELLA SINDROME DI POTOCKI-LUPSKI O UNA NUOVA ENTITA SINDROMICA?
A.L. Nucaro, M. Asunis, C. Montaldo, M. Virdis, F. Madeddu, M.C. Serci, C. Cianchetti, D. Pruna

RICERCA DELLE MUTAZIONI DEL GENE EGFR NELL'ADENOCARCINOMA POLMONARE
NON A PICCOLE CELLULE PER LA "TARGET THERAPY"
M.A. Police, M. Ventruto, L. Ferbo, E. landolo, U. Malapelle, N. De Stefano

CROMOSOMAY AD ANELLO: UN CASO CLINICO
D. Melani, O. Privitera, S. Guarducci, M. Genuardi, A. Petracca

ESPRESSIONE DEI GENI CASP-3 E PARP1 IN UN CASO DI CARCINOMA SQUAMOSO
BEN DIFFERENZIATO
M. Salemi, L.O. Vicari, R. Castiglione, A.E. Calogero, E. Vicari

SPATACSIN GENE MUTATIONS ARE A FREQUENT CAUSE OF RECESSIVE SPASTIC
PARAPLEGIA BUT ARE RARE IN JUVENILE AMYOTROPHIC LATERAL SCLEROSIS

B. Castellotti, C. Gellera, V. Pensato, R. Fancellu, E. Salsano, D. Pareyson, D. Di Bella,
C. Mariotti, F. Taroni

DIAGNOSI PRENATALE INVASIVA: RISULTATI DI SEI ANNI DI ATTIVITA NELL'ASL SALERNO
P. Olivieri, M. Calabrese, C. Langella, C. Mastellone, B. De Vita, F. Galano, A. Palazzo,
L. Clemente, M. Ingenito

CD14 ¢.-159C>T POLYMORPHISM CORRELATES WITH AUGMENTED RISK FOR CELIAC
DISEASE IN ITALIAN CELIAC PATIENTS
M. Morgutti, S. Lenarduzzi, E. Catamo, S. Crovella, L. Segat

IDENTIFICAZIONE DI MICRORIARRANGIAMENTI IN PAZIENTI AFFETTI DA EPILESSIA
E/O DISTURBO PERVASIVO DELLO SVILUPPO MEDIANTE ANALISI SNP ARRAY
M.S. Rocca, M. Carrozzi, S. Crovella, P. Gasparini, V. Pecile

TRISOMIA 9 IN PAZIENTI AFFETTI DA MPN PH-: ASPETTI CLINICI E LABORATORISTICI
M.G. Grimoldi, G. Bulfamante, A. Cortelezzi, A. Benevento, P. Bianchi, S. Buiatiotis,
C. de Philippis, R. Malgara, A. Patrizi, T. Radice, A. lurlo

THE ATGL MUTATION R221P CAUSES THE ONSET OF NEUTRAL LIPID STORAGE
DISEASE WITH MYOPATHY
S. Missaglia, C. Redaelli, R.A. Coleman, D. Tavian

ADRENOLEUCODISTROFIA X-LINKED: ANALISI MOLECOLARE E BIOCHIMICA IN UNA
CASISTICA ITALIANA
V. Pensato, B. Castellotti, E. Salsano, M. Rimoldi, C. Mariotti, F. Taroni, G. Uziel, C. Gellera
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15

16

17

18

19

20

21

22

23

24

25

EMOFILIAA: CARATTERIZZAZIONE MOLECOLARE IN 439 SOGGETTI
S. Frusconi, S. Linari, B. Minuti, C. Romolini, F. Gerundino, M. Morfini, F. Torricelli

DISTROFIAMUSCOLARE DI DUCHENNE CAUSATA DA UNANUOVA DELEZIONE DELLA
REGIONE 5’ DEL GENE DELLA DISTROFINA
M. Cau, L. Boccone, A. Mateddu, M. Addis, M. Serrenti, R. Chessa, G. Marrosu, M.A. Melis

ESPRESSIONE DEL LA PROTEINA PARP-1 IN GLIOBLASTOMI
M. Salemi, F. Fraggetta, P. Bosco, G. Zaccarello, M.G. Salluzzo, A. Galia

COUNTERACTING EFFECTS ON THE ALLOSTERIC CONTROL OF SHP2'S FUNCTION
DRIVE SELECTION OF THE RECURRENT TYR62ASP AND TYR63CYS SUBSTITUTIONS
IN NOONAN SYNDROME

S. Martinelli, A.P. Nardozza, S. Delle Vigne, G. Sabetta, P. Torreri, G. Bocchinfuso, E. Flex, A.
Palleschi, G. Cesareni, L. Stella, L. Castagnoli, M. Tartaglia

FETO CON INV (Y) DA GENITORE PORTATORE DI TRE LINEE CELLULARI
P. Olivieri, M. Calabrese, C. Langella, C. Mastellone, A. Tafuri, F. Galano, G. Fioretti,
P. Friso, L. Clemente, M. Ingenito

A MOLECULAR PALEOPATHOLOGY APPROACH FOR SEEKING GENETIC RISK
FACTORS TO SOME AUTOIMMUNE RHEUMATIC DISEASES: THE CASE OF CARDINAL
CARLO DE’ MEDICI

A.M. Poma, G. Fornaciari, L. Ventura, G. Carlucci, L. Di Federico, I. Trombetta, G. Fontecchio

NUCLEOTIDIC AND AMINOACIDIC MUTATION ANALYSIS OF NEW G6PD VARIANTS
D. Maffi, M.T. Pasquino, D. Di Silvio, M.P. Caforio, P. Caprari

AN ITALIAN CASE OF X LINKED RETICULATE PIGMENTARY DISORDER WITH SYSTEMIC
MANIFESTATIONS (XLPDR)
M. Gabaldo, G. Tadini, L. Pezzani, M. Brena, P. Gentile, T. Balducci, M.G. Passarin

MODIFIED PLGA-NANOPARTICLES ABLE TO CROSS THE BLOOD-BRAIN BARRIER FOR
THE DELIVERY RECOMBINANT ENZYMES IN LYSOSOMAL STORAGE DISEASES

G.M. Severini, B. Tancini, B. Bortot, D. Dolcetta, G. Tosi, L. Urbanelli, F. Forni, M.A. Vandelli,
C. Emiliani

SIMULTANEOUS DETECTION OF GENOMIC REARRANGEMENTS IN MYELODYSPLASTIC
SYNDROMES (MDS) USING THE MULTIPLEX LIGATION-DEPENDENT PROBE
AMPLIFICATION (MLPA) ASSAY

0. Scarciolla, A. Fragasso, C. Mannarella, A. Ciancio, R.A. Cifarelli, M. Gentile, C. Dininno,
A.G. Recchia, P. Casieri, T. Valentino, F. Morabito, G. Specchia

TEST DI PATERNITA DEFITITARI: SONO SUFFICIENTI QUINDICI MARCATORI DEL DNA?
S. lozzi, I. Carboni, A.L. Nutini, U. Ricci, F. Torricelli

L’ACCREDITAMENTO 1SO17025 NEL SETTORE DI GENETICA FORENSE DEL
LABORATORIO DI DIAGNOSTICA GENETICA
|. Carboni, S. lozzi, C. De Sanzo, A.L. Nutini, U. Ricci, F. Torricelli
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IL GENE TSGA14 E' MUTATO NELLA SINDROME DI JOUBERT ED E' RICHIESTO PER LA
POLIGLUTAMILAZIONE DEL CILIO PRIMARIO

M. lannicelli, J.E. Lee, F. Brancati, J.G. Gleeson, International JSRD Study Group,
E.M. Valente

DIFFERENZE DI ESPRESSIONE GENICA DI COX-2 E TLR4 NEL SANGUE PERIFERICO
DI PAZIENTI CON ICTUS CARDIOEMBOLICO E ATEROSCLEROTICO

S. Ferronato, M. Gomez Lira, S. Olivato, A. Scuro, G.F. Veraldi, M.G. Romanelli,
G. Malerba, P.F. Pignatti, S. Mazzucco

NUOVO RIARRANGIAMENTO GENICO ASSOCIATO AD UN FENOTIPO TALASSEMICO
CON ELEVATI VALORIDIHb A2 E DI Hb F
A. Amato, M.P. Cappabianca, F. Mastropietro, D. Ponzini, P.C. Giordano, C.L. Harteveld

STUDIO GENETICO DELL'EPILESSIA GENERALIZZATA CON CONVULSIONI FEBBRILI
PLUS ED EPILESSIA MICLONICA SEVERA DELL'INFANZIA IN PAZIENTI DEL SUD ITALIA
M. Gagliardi, P. Tarantino, E.V. De Marco, G. Tortorella, A. Labate, M. Caracciolo,
F. Cavalcanti, A. Quattrone, A. Gambardella, G. Annesi

HETEROGENEOUS PHENOTYPES OF IDIOPATHIC OCCIPITAL EPILEPSY, FEBRILE
CONVULSION AND HEMIPLEGIC MIGRAINE OCCURRING INAFAMILY WITHASCN1ADEFECT
G. Annesi, P. Tarantino, M. Gagliardi, L. Mumoli, A. Labate, G. Palamara, A. Quattrone,
A. Gambardella

ROLE OF THE PPCS, PPCDC, PPAT, AND DPCK GENES IN THE PATHOGENESIS OF THE
PANTOTHENATE KINASE-ASSOCIATED NEURODEGENERATION
P. Tarantino, E.V. De Marco, F. Cavalcanti, M. Gagliardi, G. Annesi, A. Quattrone, A. Gambardella

AREVIEW OF THE LITERATURE ON TARGETS OF MUTANT p53
S. Garritano, S. Landi, F. Gemignani

IDENTIFICATION AND CHARACTERIZATION OF GENES INVOLVED IN THE MALIGNANT
PLEURAL MESOTHELIOMA
0. Melaiu, A. Cristaudo, A. Bonotti, R. Bruno, M. Lucchi, R. Foddis, F. Gemignani, S. Landi

ORPHANET-ITALIA: EVOLUZIONE DI UN SITO
B. Dallapiccola, E. Cocchiara, M. Di Giacinto, S. Festa, T. Lauretti, R. Mingarelli

SINDROME DI RETT: FENOTIPI LIEVI DELLA SINDROME E MECP2 RELATED
DISORDERS
F. Cogliati, M.T. Bonati, M. Marchi, D. Pignataro, F. Zibordi, M. Estienne, L. Larizza, S. Russo

SINDROME DI WOLF-HIRSHHORN IN UN CASO DI CROMOSOMA 4 AD ANELLO
R. Lingeri, C. Giudici, C. Sforzini, D. Armenante, S. Macchi

L'ANALISI CITOGENETICA IN UN CASO DI SIMULTANEO RISCONTRO DI LLC E LMC
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T. Lepre, F. Taglia, R. Cascella, S. Zampatti, F. Missiroli, C.M. Eandi, G. Staurenghi, F. Ricci,
E. Giardina, G. Novelli

VARIANTE ALFA GLOBINICA DEL TIPO Hb CONTALDO NELLA PARTNER DI UN
ETEROZIGOTE PER BETA TALASSEMIA: IMPORTANZA DI UNA CORRETTA
INTERPRETAZIONE DEI DATI EMATOLOGICI E DI LETTERATURA

S. Bigoni, A. Venturoli, C. Trabanelli, B. Dolcini, E. Italyankina, M. Taddei Masieri, |. Donati,
G. Carandina, C. Melandri, G.L. Ivaldi, A. Ravani, A. Ferlini

SORDITA CONGENITA: SVILUPPO DI UN RAPIDO ED INNOVATIVO SAGGIO
MOLECOLARE PER L'INDAGINE DELLE VARIANTI 35DELG E M34T NEL GENE GJB2

R. Cascella, C. Peconi, S. Zampatti, L. Stocchi, S. Gambardella, P. Patrizi, E. Giardina,
G. Novelli

CASO DI MOSAICISMO IN GRAVIDANZA GEMELLARE TRAMITE QF-PCR
C. Lodrini, C. Melles, A. Biasi, A. Biffignandi, M. Seia, C. Curcio

MUTAZIONI GERMINALI DELLA E-CADERINA NEL CARCINOMA EREDITARIO DELLA
MAMMELLA

M. Tancredi, P. Aretini, G. Lombardi, G. Fanelli, A. Fontana, M. Menicagli, P. Collecchi,
G. Naccarato, M.A. Caligo
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DIAGNOSI PRENATALE MEDIANTE APPROFONDIMENTO CON a-CGH DI UN
CROMOSOMA DERIVATIVO DEL 14

G. Gelli, N. lacobelli, M.C. Muzi, A. Civolani, M. Di Natale, A. Fronduti, R. Lecce, B. Raso,
R. Romano, E. Pacieri, B.G, V. Alesi, G. Barrano

METILAZIONE STRESS-CORRELATA DEL GENE COMT E MODULAZIONE DELLATTIVITA
DELLA CORTECCIA PREFRONTALE NELLUOMO

L. Sinibaldi, G. Ursini, V. Bollati, L. Fazio, A. Porcelli, L. lacovelli, A. Catalani, R. Romano,
T. Popolizio, A. De Blasi, G. Blasi, A. Bertolino

UPD(14) MATERNA E FENOTIPO ATIPICO: MOSAICISMO CRIPTICO PER TRISOMIA 14
DIAGNOSTICATO TRAMITE A-CGH
S. Ricciardi, D. Orteschi, M. Zollino, G. Neri

ECZEMA ATOPICO: ETEROGENEITA GENETICA TRA LE POPOLAZIONI EUROPEE?
R. Cascella, D. Hashad, G. Novelli, E. Giardina

DUPLICAZIONE 11P AMOSAICO IN MESENCHIMA DI FETO CON ONFALOCELE
R. Bonora, G. Pregnolato, B. Paiero, D. Colavito, L. Cardarelli, A. De Nardi, A. Leon

DUE ITG PER ADISPLASIARENALE IN PAZIENTE CON ISOCROMOSOMA X AMOSAICO
E MALFORMAZIONE URETERALE
G. Gai, E. Grosso, G. Botta, P. Bibbo, V.G. Naretto, F. Talarico, M.C. Paradiso, N. Migone

STENOSI PERIFERICA DELLE ARTERIE POLMONARI NON-SINDROMICA IN PAZIENTE
CON INVERSIONE PARACENTRICA 7q11.23-gter TRONCANTE IL GENE ELASTINA (ELN)
M.C. Roberti, R. Capolino, A. Lombardo, C. Surace, L. Ciocca, P. Sirleto, A. Angioni, M.C. Diglio

UN CASO DI INV DUP DEL(9P) CON SEX-REVERSAL E CARDIOPATIA CONGENITA
E. Di Gregorio, E. Belligni, . Fiocchi, F. Talarico, E. Biamino, M. Amione, N. Migone, M. Cirillo
Silengo, A. Brusco, E. Grosso

TUMORI NEUROENDOCRINI DEL PANCREAS IN SCLEROSI TUBEROSA
A. Zonta, G. Mandrile, J. Maass, M.T. Ricci, F. Lasaponara, A. Sambataro, G. Segoloni,
M. Barberis, S. Padovan, |. Borelli, L. Longa, N. Migone

DEFINIZIONE DI UN RIARRANGIAMENTO CROMOSOMICO COMPLESSO IN UNA
FAMIGLIA CON RITARDO PSICOMOTORIO

M.C. Roberti, M.C. Digilio, C. Surace, R. Capolino, P. Sirleto, A. Lombardo, G. D'Elia,
A.C. Tomaiuolo, S. Petrocchi, S. Russo, A. Giannotti, A. Angioni

CARATTERIZZAZIONE MOLECOLARE DI UN “RARO” CASO DI SMA IV
A.T. Morella, |. Bottillo, S. Benedetti Valentini, C. Cerasaro, L. Sinibaldi, |. Torrente

DELEZIONE INTERSTIZIALE PROSSIMALE 18g: UN NUOVO CASO DEFINITO MEDIANTE
ARRAY-CGH

P. Granata, R. Righi, E. Meroni, A. Genoni, L. Rinaldi, R. Fusar Imperatore, F. Zambonin,
M. Agosti, R. Casalone
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ANALISI GENETICA E CARATTERIZZAZIONE IMMUNOFENOTIPICA IN 12 PAZIENTI
AFFETTI DA IPERIMMUNOGLOBULINEMIA DI CLASSE E
M. Giacomelli, D. Moratto, S. Caracciolo, N. Tamassia, C. Bertulli, A. Prandini, D. Vairo,
L. Tassone, V. Lougaris, A. Plebani, F. Bazzoni, R. Badolato

MicroRNA PROFILING IN THE HEPATOCARCINOGENESIS AND IDENTIFICATION OF
NOVEL BIOMARKERS POTENTIALLY USEFUL TO PREDICT HCC OUTCOME
C. Augello, V. Valentina, A. Destro, M. Maggioni, A. Faversani, M. Roncalli, S. Bosari

“JUMPING TRANSLOCATIONS”: UN CASO PEDIATRICO CON UN SOLO CROMOSOMA
RICEVENTE

A. Di Meglio, B. Buldini, E.S.G. D'’Amore, A. Beghin, S. Gelain, A. Rosolen, L. Sainati,
S. Francescato, V. Acampora, A. Lesz

LA DUPLICAZIONE DI NIPBL E RESPONSABILE DELLA SINDROME DA
MICRODUPLICAZIONE 5p13
F. Novara, F.L. Sciacca, E. Alfei, C. Pantaleoni, V. Achille, R. Ciccone, O. Zuffardi

DUPLICAZIONE Xp DA TRASLOCAZIONE X;Y EVIDENZIATA IN DIAGNOSI PRENATALE
CON QF-PCR

L. Shaiz, G. D'Alessandro, S. Siviero, E. Colombo, M.G. Bonissone, M. Salvego, F. Conte,
A. Brussino, C. Mari, F. Lombardo, G. Botta, G. Restagno

SPETTRO MUTAZIONALE DEL GENE NDP ASSOCIATO ALLA MALATTIA DI NORRIE
N. Grifone, M.C. D'Asdia, V. Parisi, L. Bernardini, A. Novelli, I. Torrente

ARRAY-CGH IN DIAGNOSI PRENATALE: STUDIO DI 28 CASI SELEZIONATI
L. Cardarelli, E. Nalesso, S. Gomirato, L. Michelotto, K. Marchioro, M. Duca, G. Abatangelo

GENETIC AND PROTEIN CHARACTERIZATION IN SYMPTOMATIC FEMALE DMD
CARRIERS EXCLUDES CORRELATION BETWEEN X-INACTIVATION, TRANSCRIPTIONAL
DMD ALLELE BALANCING AND PHENOTYPE

F. Gualandi, S. Brioschi, S. Falzarano, A. Armaroli, M. Bovolenta, C. Trabanelli, E. Mercuri,
E. Bertini, L. Merlini, T. Mongini, A. Ferlini

DELEZIONE Yq11.223q11.23 IN UN PAZIENTE CON INVERSIONE PENO-SCROTALE:
UN’ASSOCIAZIONE CASUALE?

C. Palka, P. Cipriano, M. Alfonsi, C. Rossi, P. Lelli Chiesa, G. Palka, L. Stuppia, G. Calabrese,
S. Tumini

TRISOMIA PARZIALE 2p23-PTER ASSOCIATA A MICRODELEZIONE 13Q TERMINALE IN
UN PAZIENTE CON TRIGONOCEFALIA ED ARACNODATTILIA

M. Bertoli, V. Alesi, G. Barrano, A. Orchi, D. Darelli, S. Loddo, A. Nardone, C. Alegiani,
E. Dedja, M. Finocchi, A. Novelli

MOLECULAR AND HISTOLOGICAL ETIOPATHOGENESIS OF AGGRESSIVE FIBROMATOSIS
D. Segat, D. Galla, M.S. Rocca, U. Hladnik

Tredici nuovi casi di sindrome neurofibromatosi-Noonan e revisione della letteratura
|. Bottillo, V. Pinna, V. Lanari, M. Magliozzi, B. Marino, M.C. Digilio, B. Dallapiccola, M. Tartaglia,
|. Torrente, A. De Luca
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UN NUOVO CASO DI DUPLICAZIONE 1921.1->1g21.3 A. Valetto, B. Toschi, V. Bertini, C.
Congregati, G. Ginghiali, L. Palmieri, P. Simi

DIAGNOSI TARDIVA DI SINDROME DI POTOCKI-SHAFFER IN UNA DONNA CON
RITARDO MENTALE ED ESOSTOSI MULTIPLE
C. Palka, M. Alfonsi, A. Mohn, F. Chiarelli, G. Palka, G. Calabrese

IDENTIFICAZIONE DEI GENI DI SUSCETTIBILITA PER SCHIZOFRENIA E DISTURBO
BIPOLARE IN UN SELEZIONATO CAMPIONE DI PAZIENTI ITALIANI
C. Bertolin, C. Magri, S. Barlati, G. Perini, P. Peruzzi, G. Vazza, M.L. Mostacciuolo

FIRST CASE OF A FAMILIAR PURE PARTIAL TRISOMY 6p
M. Savarese, G. Piluso, A. Grandone, F. del Vecchio Blanco, L. Perone, G. De Luca, M. Dionisi,
G. Fogu, E. Miraglia del Giudice, L. Perrone, V. Nigro

ASSOCIAZIONE DI VARIANTI GENICHE NEI GENI FCER1A e STAT6 CON LE IgE SERICHE
TOTALI NEI PANIFICATORI
G. Malerba, F. Belpinati, M. Olivieri, L. Xumerle, M.D. Bettin, C. Bombieri, C.A. Biscardo,
T. lllig, N. Klopp, P.F. Pignatti

UTILIZZO E VALIDAZIONE DI NUOVI MARCATORI MICROSATELLITI SUL CROMOSOMA
X IN AMBITO FORENSE
E. Ottaviani, F. Alba, |. Pietrangeli, E. Giardina, G. Novelli

CARATTERIZZAZIONE FUNZIONALE DELLA MUTAZIONE INTRONICA C1401+A/G NEL
GENE DELL'OPTINEURINA IN UN PAZIENTE CON LA SCLEROSI LATERALE
AMIOTROFICA

L. Corrado, B. Luciano, N. Nasuelli, Consorzio SLAGEN, L. Mazzini, S. D'Alfonso

UN PEDIGREE SLA DISCORDANTE PER UNA MUTAZIONE SOD1: LE MUTAZIONI SOD1
SONO TUTTE PATOGENETICHE?
L. Corrado, A. Bagarotti, G. Oggioni, S. Servo, A. Barilaro, L. Mazzini, S. D'Alfonso

Identificazione di una mutazione ricorrente nel gene NOTCH2 (Arg2400X) in un paziente
Italiano affetto da sindrome di Hajdu-Cheney

L. Gigante, S. Maitz, E. Agolini, A. Selicorni, A. Scatigno, M.R. D'Apice, F.C. Sangiuolo,
F. Brancati, G. Novelli

Risultati del centro per la Sindrome di Marfan del Policlinico Tor Vergata ad un anno dalla
pubblicazione dei Nuovi Criteri di Ghent

L. Gigante, E. Agolini, D. Postorivo, L.B. Salehi, S. Grego, L. Chiariello, R. Mango, A.M. Nardone,
F. Brancati, F.C. Sangiuolo, G. Novelli

UNA MICRODUPLICAZIONE DE NOVO IN 10q24.31g24.32 IN UN PAZIENTE CON SHFM3
F. Novara, V. Achille, F. Rivieri, O. Zuffardi, R. Ciccone

ACOMBINED APPROACH IN THE DIAGNOSIS OF CADASIL: MOLECULAR ANALYSIS OF
NOTCH3 GENE AND MORPHOLOGICAL EVALUATION OF SKIN BIOPSY
S. Baratta, D. Di Bella, M. Morbin, D. Testa, D. Pareyson, L. Chiapparini, C. Mariotti, F. Taroni
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LA PREMUTAZIONE DEL GENE FMR1 PUO ESSERE IPERMETILATA COME LA
MUTAZIONE COMPLETA E VICEVERSA
P. Chiurazzi, E. Tabolacci, R. Pietrobono, M.G. Pomponi, G. Neri

IDENTIFICAZIONE DI UNA NUOVA DUPLICAZIONE 16p13.3 IN UNA PAZIENTE CON
ANOMALIE CONGENITE MULTIPLE
M. Alfonsi, C. Palka, P. Guanciali Franchi, E. Morizio, D. Romagno, G. Calabrese, G. Palka

DELEZIONE DI MECP2 E IRAK1 IN UN BAMBINO CON ENCEFALOPATIA SEVERA
F. Novara, V. Achille, G. Sciacca, A. Vetro, S. Perrini, R.M. Cerbo, A. Borghesi, S. Orcesi,
0. Zuffardi, R. Ciccone

UN MODELLO DIDATTICO PER LO STUDIO DI CORRELAZIONE GENOTIPO-FENOTIPO:
ANALISI DEL GENE TAS2R38 IN UN CAMPIONE DI STUDENTI LIGURI
B. Zanini, V. Marini, M. Borriello, R. Ravazzolo

DOPPIA DELEZIONE: 3P26.1 E 16P13.11 IN UN SOGGETTO CON MICROCEFALIA
M. Piccione, G. Cavarretta, V. Antona, M. Malacarne, S. Cavani, G. Corsello

APLASIA DELL'IPOFISI E ANOMALIE CONGENITE MULTIPLE:UNA NUOVA SINDROME
GENETICA?
E. Lucci Cordisco, S. Scommegna, B. Boscherini, G. Neri

Ricerca di mutazioni in pazienti affetti da NFLE
V. Sansoni, L. Nobili, P. Proserpio, L. Ferini-Strambi, R. Combi

RUOLO DEL GENE MSH6 NELLA SINDROME DI LYNCH
F. Duraturo, R. Liccardo, A. Cavallo, M. De Rosa, P. 1zzo

MICRODUPLICAZIONE 17P11.2 IN CUlI NON E COINVOLTO IL GENE RAI-1:
DESCRIZIONE DI UN CASO
M. Piccione, G. Cavarretta, V. Antona, M. Malacarne, C. Viaggi, G. Corsello

LE CAUSE GENETICHE DELL'INFERTILITA DI COPPIA: LA NOSTRA ESPERIENZA
M. Ferrara, V. Ronga, S. Bencivenga, M. Varelli, L. Rocco

QUALITA DEL DNA SPERMATICO E INFERTILITA NELLA POPOLAZIONE CASERTANA
L. Rocco, D. Costagliola, M. Ferrara, A. Napolitano, T. Suero, V. Stingo

TRISOMIA X E LIPOMA: ASSOCIAZIONE CASUALE?
S. Boni, L. Memo
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