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Professore ordinario di Genetica 

Medica dal 1979 al 2009, ha 

svolto l’attività accademica presso 

le Università Tor Vergata e La 

Sapienza di Roma e di Urbino. E’ 

stato Direttore Scientifico 

dell’Ospedale Casa Sollievo della 

Sofferenza, IRCCS di San 

Giovanni Rotondo e dell’Istituto 

Mendel di Roma.  

E’ Direttore Scientifico 

dell’Ospedale Pediatrico Bambino 

Gesù, IRCCS. E’ membro del 

Consiglio Superiore di Sanità, del 

Comitato Nazionale per la 

Bioetica e del Gruppo Misto 

CNB/CNBBSV. E’ rappresentante 

dell’Italia nell’European Union 

Committee of Experts on Rare 

Diseases (EUCERD) ed è 

responsabile dell’interfaccia 

italiana di Orphanet, il più 

importante database a livello mondiale per le malattie rare. E’ membro dell’Orphan-

Europe Academy e di numerose società scientifiche. E’ stato presidente e fondatore 

della Società Italiana di Genetica Medica, della Società Italiana di Genetica Umana, 

della Società Italiana di Citogenetica Medica, della Federazione Italiana per lo Studio 

delle Malattie Ereditarie e Membro dell’European Society of Human Genetics. E’ 

autore di oltre 790 pubblicazioni internazionali che hanno riguardato in particolare la 

genetica clinica, l’identificazione di nuove malattie, lo studio delle correlazioni 

genotipo-fenotipo e la mappatura e il clonaggio di oltre 50 geni-malattia, soprattutto 

relativi a malattie rare o molto rare. 
 


