Porcaro Luigi - CURRICULUM VITAE

¢ DATI ANAGRAFICI E PERSONALI

¢ STUDI

2010 Albo Professionale

» Conseguita iscrizione all'albo professionale sezione A dell'Ordine Nazionale dei Biologi con decorrenza
25/03/2010

2008 Specializzazione (14-Luglio-2008) Universita Degli Studi di Verona

e Conseguito Diploma di Specializzazione presso la Scuola di Specializzazione in Genetica Medica
(indirizzo tecnico) presso I'Universita degli Studi di Verona, diretta dal Prof. Pier Franco Pignatti e della
durata legale di 4 anni.

e Argomento di tesi trattato:” Aspetti clinici e molecolari associati ai riarrangiamenti del gene CFTR nei
pazienti affetti da Fibrosi Cistica”.

e Voto finale: 70/70

2004 Abilitazione Universita Degli Studi di Pavia

e Conseguita 'abilitazione alla professione di Biologo in seguito al superamento del’Esame di Stato svolto
presso I'Universita Degli Studi di Pavia (II* Sessione dell’anno 2004).

1994 — 2001 Laurea (12 — Dic. — 2001) Universita Statale di Milano

e Conseguita Laurea in Scienze Biologiche presso la Facolta di Scienze Matematiche, Fisiche e Naturali a
pieni voti 110/110

e Argomento di Tesi trattato: “ Monitoraggio biochimico delle neoplasie laringee: possibili nuovi marcatori
plasmatici”

e Ho acquisito quindi il titolo di Dottore in Biologia con indirizzo Biomolecolare.



1989 - 1994 Scuole Medie Superiori Ist. Salesiano S.Ambrogio (M)

e Conseguita Maturita Scientifica con voto 47/60

¢ ATTIVITA' FORMATIVA ed ESPERIENZE PROFESSIONALI

Ho svolto l'internato di tesi presso [lstituto di Patologia Generale della Facolta di Medicina e Chirurgia
dell'Universita di Milano approfondendo i seguenti argomenti:

* Monitoraggio biochimico delle neoplasie laringee ed analisi delle alterazioni ematiche di IL-6,10,12,
sFas (Fas solubile), sFasL (Fas Ligando solubile), anticorpi anti-p53 per poterne valutare I'utilizzo
nell'ambito prognostico e diagnostico. Il lavoro & stato svolto in collaborazione con il Dott. MMCorsi
(il mio correlatore), Ricercatore Universitario Confermato di Patologia Clinica, e con il Prof. Lorenzo
Pignataro, Associato di Clinica Otorinolaringoiatrica presso I'Universita di Milano (IRCCS Ospedale
Policlinico).

e Induzione del processo apoptotico , ad opera di una fitoalexina (resveratrolo), in cellule monocitoidi
U937. Questo lavoro & stato svolto in collaborazione con il Prof. A. Bertelli, Ordinario di
Farmacologia presso il Dipartimento di Farmacologia, Chemioterapia e Tossicologia dell’Universita
Statale di Milano, e con il Dott. MMCorsi.

e Utilizzo di markers apoptotici (Mitotracker) in linee cellulari di linfociti con Trisomia 21. Lo studio &
stato svolto in collaborazione con il Prof. F.Licastro, Cattedra di Immunologia del Dipartimento di
Patologia Sperimentale presso I'Universita di Bologna, e con il Dott. MMCorsi.

01/07/2002 — 31/05/2008: assegnatario di una borsa di studio presso la Fondazione IRCCS Ca’ Granda
Ospedale Maggiore Policlinico di Milano, per attivita in tema di tipizzazione genetica nella prevenzione della
Fibrosi Cistica nelle famiglie a rischio specifico ed in corso di screening neonatale, dove ho approfondito le
principali metodologie di biologia molecolare. Ho svolto la mia attivita presso la U.O.C. Centro Regionale di
riferimento per la Fibrosi Cistica e la U.O.S. Laboratorio di Genetica Medica in collaborazione con la Dott.ssa
M. Seia e la Prof.ssa C. Colombo.

01/06/2008 — 31/05/2011: assegnatario di un Contratto di Collaborazione Professionale presso la
Fondazione IRCCS Ca’' Granda Ospedale Maggiore Policlinico di Milano. Titolo del progetto di
ricerca:"Analisi  molecolare del gene CFTR: sviluppo della diagnostica qualitativa e quantitativa
automatizzata. Attuazione dello studio “Caratterizzazione di mutazioni del gene CFTR ed identificazione di
geni modificatori in pazienti con Fibrosi Cistica.” Ho svolto la mia attivita presso la U.O.C. Centro Regionale
di riferimento per la Fibrosi Cistica e la U.O.S. Laboratorio di Genetica Medica

dal 01/06/2011- 31/05/2012: assegnatario di un Contratto di Collaborazione Professionale presso la
Fondazione IRCCS Ca’ Granda Ospedale Maggiore Policlinico di Milano. Titolo del progetto di ricerca:
“Screening di geni modificatori per I'identificazione precoce del rischio di deterioramento della funzionalita’
polmonare, epatica e di diabete in pazienti affetti da fibrosi cistica.” Ho svolto la mia attivita presso la U.O.C.
Centro Regionale di riferimento per la Fibrosi Cistica e la U.O.S. Laboratorio di Genetica Medica. Firma e
refertazioni dei test genetici pre e post-natali per la Fibrosi Cistica.



Dal 01/06/2012: assegnatario di un Contratto di Collaborazione Professionale presso la Fondazione IRCCS
Ca’ Granda Ospedale Maggiore Policlinico di Milano. Titolo del progetto di ricerca: “Screening di mutazioni
del gene CFTR mediante approccio Next Generation Sequencing (Targeted Resequencing).” Svolgo la mia
attivita presso la U.O.C. Centro Regionale di riferimento per la Fibrosi Cistica e la U.O.S. Laboratorio di
Genetica Medica.

Dal 01/11/2015: Turnazione in Laboratorio di Urgenza per la conta cellulare dei liquidi biologici, validazione e
refertazione degli esami di biochimica clinica eseguiti in regime di urgenza.

¢ TECNICHE CONOSCIUTE

BIOLOGICO-MOLECOLARIL

- Estrazione di DNA da sangue periferico (leucociti), da test di Guthrie con kit commerciali e non

- Separazione mediante elettroforesi degli acidi nucleici su gel di agarosio e di poliacrilammide

-Amplificazione genica (Polymerase Chain Reaction, OLA-PCR)

-Ricerca di mutazioni, delezioni e varianti geniche mediante tecniche di amplificazione genica specifica:
ARMS (Amplification Refractory Mutation System)

-DGGE (Denaturing Gradient Gel Electrophoresys).

-Sequencing diretto

- Utilizzo ed interpretazione di tecniche legate allo studio di identificazione personale e paternita quali APO
B, D1S80

- Utilizzo del DHPLC e del software Wavemaker e Navigator x analisi di mutazioni.

- Spettrofotometria

- Tecniche di ibridazione inversa su strip

- Metodica MPLA per 'analisi di estesi riarrangiamenti genomici.

- Utilizzo del software SeqScape per I'allineamento di sequenze.

- Utilizzo del software GeneMapper v.3.7 per I'analisi di frammenti.

- Utilizzo del software AB DNA Sequencing Analysis v.5.1.1 per I'analisi di sequenze.



- Utilizzo del sistema Luminex 200 e della XMAP-Technolgy per I'analisi di mutazioni.

- Utilizzo della piattaforma Biomek 3000 (Beckman Coulter) per la purificazione di prodotti di PCR.

- Utilizzo della piattaforma “MassARRAY® Analyzer 4 system” (Sequenom, Inc. ) composta da
MassARRAY® RS-1000 Nanodispenser (6-Pin), MassARRAY® Analyzer 4, Typer 4.0 software per
l'identificazione di SNPs.

- Utilizzo del sistema GeneXpert per la caratterizzazione molecolare della trombofilia ereditaria.

- Utilizzo della piattaforma MiSeq (lllumina) per I'analisi del gene CFTR.

- Utilizzo del software Sophia DDM® (Sophia Genetics) ed Amplicone Suite (SmartSeq) per I'analisi dei dati
NGS.

BIOCHIMICO-CLINICHE
- Metodiche ELISA

CITOLOGICHE

- Colture cellulari (fibroblasti, cellule tumorali monocitoidi, linfociti)

-Utilizzo delle camere di conta (Nageotte e Burker) per il conteggio degli elementi cellulari nei liquidi biologici,
con particolare attenzione al liquor.

¢ LINGUE STRANIERE

Inglese scolastico (8 anni di studio): buona comprensione e capacita verbale dellinglese scientifico.

© CONOSCENZE TNFORMATICHE

Principali programmi di videoscrittura (Word e Work) e di calcolo (Excel), Netscape, Internet Explorer ed
ambiente Windows 95/98 ed XP.



¢ PUBBLICAZIONI SCIENTIFICHE
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7. Bruno F, Damin F, Vincenza C, Galbiati S, Di Carlo G, Seia M, Porcaro L, Ferrari M, Chiari M,
Cremonesi L.
High-sensitive microarray substrates specifically designed to improve sensitivity for the
identification of fetal paternally inherited sequences in maternal plasma.
Clin Chem Lab Med. 2009, 47(7):818-23 (IF 1,595)



8. Costantino L., Claut L., Paracchini V., Coviello D.A, Colombo C., Porcaro L., Capasso P., Zanardelli
M, Pizzamiglio G, Degiorgio D, Seia M.
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10

12. Costantino L, Rusconi D, Solda G, Seia M, Paracchini V, Porcaro L, Asselta R, Colombo C, Duga
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Prenatal Diagnosis of Cystic Fibrosis: the Experience Of The Milan Center
Istituti Clinici di Perfezionamento, Milan, Italy

Abstract of European Human Genetics Conference 2003

Birmingham, England, May 3"-6™ 2003

R. Padoan, C. Colombo, C. Corbetta, D. Coviello, L. Porcaro, M. Seia

The D1152H mutation of the CFTR gene: a relatively common allele associated to neonatal
hypertrypsinaemia

Abstract of 26" Congress European Cystic Fibrosis Society

Belfast, Northern Ireland, June 4"- 7™, 2003

G. Ivaldi, M. Saffico, M.I. Parodi, C. Vimercati, F. Riva, N. Masera, A. Biasi, D. Coviello, C. Curcio, L.
Porcaro, F. Sironi, P. Primignani, M. Travi

A new mutation in the B-globin gene (IVS 1-7 A—T) discovered in two Italian families

Abstract of 9" international conference on Thalassemia and Hemoglobinopathies

Palermo, Italy, October 15™- 19™ 2003

D. Degiorgio, M. Seia, L. Porcaro, M. Travi, A. Rocchi, V. Bennato, G. Maggiore, G. Torre, C. Colombo,
D.A. Coviello

MDR3 gene analysis in PFIC3/ICP patients as a modifier gene of liver disease associated with Cystic
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Abstract of European Human Genetics Conference 2004

Munich, Germany, June 12"- 15™ 2004



D. Degiorgio, C. Colombo, M. Seia, L. Porcaro, M. Marchi, M. Travi, V. Bennato, G. Maggiore, G. Torre,
D.A. Coviello

MDR3 gene analysis in children with Progressive Familial Intrahepatic Cholestasis type 3
(PFIC3)phenotype

Abstract of European Human Genetics Conference 2005

Prague, Czech Republic, May 7"- 10™, 2005

L. Porcaro, M. Marchi, P. Capasso, M. Travi, D. Degiorgio, R. Padoan, C. Colombo, D. Coviello, C.Corbetta,
L. Spaccini, M. Seia

Genotype / Phenotype correlation in “atypical” CF clinical pictures

Abstract of European Human Genetics Conference 2005

Prague, Czech Republic, May 7"- 10™ 2005

L. Porcaro, M. Marchi, P. Capasso, M. Travi, D. Degiorgio, C. Colombo, D. Costantini, D. Coviello,
C.Corbetta, L. Spaccini, , R. Padoan, M. Seia

Genotype / Phenotype correlation in “atypical” CF clinical pictures

Abstract of 28" European Cystic Fibrosis Conference

Hersonissos, Crete, Greece 22 — 25 June 2005.

Published in: Journal of Cystic Fibrosis,Volume 4, Supplement 1, June 2005, pag. S6.

L. Porcaro, M. Marchi, P. Capasso, M. Travi, D. Coviello, D. Degiorgio, C. Colombo, C. Romano, L. Claut,
R. Padoan, M. Seia

Molecular identification of complex alleles in the CFTR gene

Abstract of 29" European Cystic Fibrosis Conference

Copenhagen, Denmark 15 — 18 June 2006.

Published in: Journal of Cystic Fibrosis,Volume 5, Supplement 1, June 2006, pag. S1.

M. Seia, P. Capasso, D. Degiorgio, D. Coviello, M. Travi, C. Colombo, D. Costantini, R. Padoan, L. Porcaro
Screening of rearrangements in the CFTR gene in Italian population

Abstract of the 20" Annual North American Cystic Fibrosis Conference

Colorado Convention Center, Denver, Colorado, 02 — 05 November 2006.

Published in: Pediatric Pulmonology, Volume 41, Supplement 29, 2006, pag. 282.

V. Paracchini, L. Porcaro, L. Costantino, P. Capasso, D. Degiorgio, D. Coviello, C. Colombo, L. Claut, R.
Padoan, M. Seia

Large CFTR gene rearrangements in the in Italian population

Abstract of the 30" European Cystic Fibrosis Conference

Belek, Turkey, 13 — 16 June 2007.

Published in: Journal of Cystic Fibrosis, Volume 6, Supplement 1, June 2007, pag. S2

V. Paracchini, C. Colombo, L. Porcaro, L. Costantino, P. Capasso, D. Degiorgio, D. Coviello, L. Claut, R.
Padoan, M. Seia

Description of large CFTR gene rearrangements in the in Italian population

Abstract of the European Human Genetics Conference 2007

Nice, France, 16 — 19 June 2007.

Published in: European Journal of Human Genetics, Volume 15, Supplement 1, June 2007, pag. 53




D. Degiorgio, C. Colombo, M. Seia, L. Porcaro, V. Paracchini, L. Costantino, L. Zazzeron, D. Bordo, D.A.
Coviello

Progressive Familial Intrahepatic Cholestasis type 3 (PFIC3): evidence of heterogeneity and of a
possible evolutionary marker for mammalian ABCB4 genes

Abstract of the European Human Genetics Conference 2007

Nice, France, 16 — 19 June 2007.

Published in: European Journal of Human Genetics, Volume 15, Supplement 1, June 2007, pag. 1

D. Degiorgio, B. Acaia, C. Colombo, S. Saino, M. Seia, L. Porcaro, V. Paracchini, L. Costantino, L.
Zazzeron, D.A. Coviello

ABCB4 molecular characterization in patient with Intrahepatic Cholestasis of Pregnancy (ICP): is
high serum gamma-glutamyltranspeptidase (gammaGT) level a marker for unambiguous genetic
deficiency?

Abstract of the European Human Genetics Conference 2007

Nice, France, 16 — 19 June 2007.

Published in: European Journal of Human Genetics, Volume 15, Supplement 1, June 2007, pag. 174

L. Costantino, D. Coviello, V. Paracchini, L. Porcaro, P. Capasso, D. Degiorgio, R. Padoan, L. Claut, D.
Costantini, C. Colombo, M. Seia

Molecular and clinical features associated with CFTR gene rearrangements in Italian population:
identification of a new duplication and recurrent deletions

Abstract of the 21% Annual North American Cystic Fibrosis Conference

Anaheim, California, 3 - 6 October 2007.

Published in: Pediatric Pulmunology, Supplement 30, 2007, pag. 274

L. Porcaro, D. Coviello, L. Costantino, V. Paracchini, , P. Capasso, D. Degiorgio, R. Gagliardini, M.C.
Russo, C. Colombo, M. Seia

Phenotypic heterogeneity in compound heterozygotes for the L997F sequence variation: the two
extremes of the spectrum?

Abstract of the 21* Annual North American Cystic Fibrosis Conference

Anaheim, California, 3 - 6 October 2007.

Published in: Pediatric Pulmunology, Supplement 30, 2007, pag. 274

L. Porcaro, L. Costantino, V. Paracchini, D.A. Coviello, L. Claut, M. Di Cicco, A. Monti, P. Capasso, D.
Degiorgio, C. Colombo, M. Seia.

A diagnostic approach for characterization of the CFTR gene defects by mRNA analysis
Abstract of the European Human Genetics Conference 2008

Barcelona, Spain May 31 —June 3, 2008.

Published in: European Journal of Human Genetics, Volume 16, Supplement 2, May 2008, pag. 46

D. Degiorgio, C. Colombo, B. Acaia, P. Battezzati, M. Seia, L. Costantino, V. Paracchini, A. Crosignani, S.
Nozza, M. Antelmi, S. Saiano, L. Porcaro, V. Motta, C. Melles, D.A. Coviello.

ABCB4 gene mutations and differential involvement in liver diseases.

Abstract of the European Human Genetics Conference 2008

Barcelona, Spain May 31 —June 3, 2008.

Published in: European Journal of Human Genetics, Volume 16, Supplement 2, May 2008, pag. 238




V. Paracchini, D. Coviello, L. Costantino, L. Porcaro, P. Capasso, D. Degiorgio, M.C. Russo, C. Colombo,
M. Seia

Molecular strategy in hyperechogenic fetal bowel

Abstract of the 31% European Cystic Fibrosis Conference

Prague, Czech Republic, 11 —14 June 2008.

Published in: Journal of Cystic Fibrosis, Volume 7, Supplement 2, June 2008, pag. S12

Claut L.E., Costantini D., Faelli N.M., Porcaro L., C. Colombo.
Atypical CF: clinical characterization and long-term follow-up.
Abstract of the 22" Annual North American Cystic Fibrosis Conference
Orlando, Florida, 23-25 October 2008.
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Utility and limits of molecular genetic analysis in subjects with borderline values of sweat test
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Orlando, Florida, 23-25 October 2008.
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Progressive Familial Intrahepatic Cholestasis type 3: ABCB4 mutations in familial cases.

Abstract of the European Human Genetics Conference 2009

Vienna, Austria May 23 — 26, 2009.

Published in: European Journal of Human Genetics, VVolume 17, Supplement 2, May 2009, pag. 309

D. Degiorgio, C. Colombo, B. Acaia, S. Saiano, B. Bottani, M. Castagni, M. Seia, L. Costantino, L.
Porcaro, V. Paracchini, S. Nozza, D.A. Coviello.

ABCB4 mutations of rare variants are identified in intrahepatic cholestasis of pregnancy (ICP) with
small differences in patients with high and normal serum level of gamma-glutamyltranspeptidase (y
GT) activity.

Abstract of the European Human Genetics Conference 2009

Vienna, Austria May 23 — 26, 2009.

Published in: European Journal of Human Genetics, Volume 17, Supplement 2, May 2009, pag. 245-46

L. Porcaro, L. Costantino, V. Paracchini, D. Coviello, P. Capasso, D. Degiorgio, C. Colombo, M. Seia
Abnormal ultrasound signs of fetal bowel in cystic fibrosis: a molecular approach.

Abstract of the European Human Genetics Conference 2009

Vienna, Austria May 23 — 26, 2009.

Published in: European Journal of Human Genetics, Volume 17, Supplement 2, May 2009, pag. 82-83

V. Paracchini, M. Seia, S. Raimondi, L. Porcaro, L. Costantino, P. Capasso, D. Degiorgio, D. Coviello, C.
Colombo, T. mariani, C. Corbetta.

Cystic Fibrosis incidence in Lombardy over a seven year period.

Abstract of the 32" European Cystic Fibrosis Conference

Brest, France, 10-13 June 2009.

Published in: Journal of Cystic Fibrosis, Volume 8, Supplement 2, June 2009, pag. S14




L. Porcaro (Presentazione orale)
Application of xMap Technology to Dried Blood Spots: experience of Milano CF regional center
Planet XMAP Seminar, 7-8 October 2009, Amsterdam

L. Costantino, L. Claut, V. Paracchini, L. Porcaro, M. Zanardelli, G. Pizzamiglio, D. Degiorgio, P. Capasso,
D. Coviello, C. Colombo, M. Seia

Molecular characterization by mRNA analysis of a novel donor splice site in CF patients.

Abstract of the 23" Annual North American Cystic Fibrosis Conference

Minneapolis, Minnesota, October 15-17,2009.

Published in: Pediatric Pulmunology, Supplement 32, 2009, pag. 273 — 274

L. Costantino, L. Claut, V. Paracchini, D.A. Coviello, C. Colombo, L. Porcaro, P. Capasso, D. Degiorgio, M.
Seia.

mRNA analysis of CFTR: a diagnostic approach

Abstract of the 33" European Cystic Fibrosis Conference, 16-19 June 2010, Valencia.

Published in: Journal of Cystic Fibrosis, Volume 9, Supplement 1, June 2010, pag. S2

V. Paracchini, A. Paffoni, S. Ferrari, L. Costantino, P. Capasso, L. Porcaro, C. Colombo, D.A. Coviello, G.
Ragni, M. Seia.

Parthenogenetic activation of human oocytes as a model of polar bodies PGD feasibility for CF
Abstract of the 33 European Cystic Fibrosis Conference, 16-19 June 2010, Valencia.

Published in: Journal of Cystic Fibrosis, Volume 9, Supplement 1, June 2010, pag. S13.

L. Costantino, L. Claut, V. Paracchini, D. A. Coviello, C. Colombo, L.Porcaro, P. Capasso, D. Degiorgio, M.
Seia.

mRNA analysis revealed molecular defect of CFTR gene in uncharacterized CF patients

Abstract of the EUROPEAN Human Genetics CONFERENCE 2010. Gothenburg, Sweden.

Published in: European Journal of Human Genetics, Volume 18, Supplement 1, June 2010, pag. 346

D. Degiorgio, C. Colombo, L. Costantino, M. Seia, R. lorio, G. Ranucci, L.Porcaro, V. Paracchini, M.
Castagni, G. Maggiore, D. A. Coviello.

Silent ¢.3306C>T (p.L1102L) mutation in ABCB4 gene causes exon skipping in patient with Primary
Sclerosing Cholangitis.

Abstract of the EUROPEAN Human Genetics CONFERENCE 2010. Gothenburg, Sweden.

Published in: European Journal of Human Genetics, Volume 18, Supplement 1, June 2010, pag. 227

M. Seia, V. Paracchini, S. Raimondi, C. Colombo, P. Capasso, L. Costantino, L. Porcaro, T. mariani, E.
manzoni, M. sangiovanni, C. Corbetta.

Differences in blood immunoreactive trypsinogen concentrations and genotype in hypertrypsinaemic
neonates

Abstract of the 34™ European Cystic Fibrosis Conference, 08-11 June 2011.

Published in: Journal of Cystic Fibrosis, Volume 10, Supplement 1, June 2011, pag. S6.

Costantino L., Cortini F., Bassotti A., Seia M., Biffignandi A., Porcaro L., Marinelli B., Bertazzi P.A.

A new COL5A1 genomic variant identified in an Italian patient with classic EDS syndrome.
Abstract of the 1% International Symposium on the Ehlers-Danlos Syndrome, September g™ 11" 2012
Ghent, Belgium.



Cortini F, Costantino L, Seia M, Biffignandi A, Porcaro L, Marinelli B, Bertazzi PA, Bassotti A
A new COL5A1 genomic variant identified in an Italian patient with classic EDS syndrome.
Abstract of the EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE 2014 May 31°- June 3™ 2014 Milan, Italy

¢ PARTECIPAZIONI A CONGRESSI NAZIONALI

Accomando S, Porcaro L, Ruscica M, Mamone M., Pignataro L, Corsi MM

Livelli sierici di IL-2 e di IFN-y in pazienti con Mononucleosi Infettiva (IM) alla diagnosi ed in fase di
remissione

LI Congresso AIPaC, Mondello (PA), 15-18 Maggio 2001, Edito nel Il Patologo Clinico,p.120

Corsi MM, Tredici P, Porcaro L, Ruscica M, Arisi E, Pignataro L

Presenza di anticorpi anti-p53 nel siero di pazienti con tumore della laringe: prima e dopo il
trattamento chirurgico e nelle recidive

156° Congresso Nazionale SIMeL, Montesilvano (PE), 25-27 Ottobre 2001,Edito in Rivista di Medina di
Laboratorio , Vol.2, supplemento 1, p.305, Ottobre 2001

C. Curcio, F. Sironi, A. Biasi, N. Borsa, P. Capasso, M. Castagni, L. Porcaro, P. Primignani, M.C.
Rosatelli, M. Seia, M.L. Syren, S. Tedeschi, M. Travi, D.A. Coviello

Laboratorio di Genetica Medica - I. C. P. — Milano, attivita e presentazione di alcuni casi critici

5° Congresso Nazionale S.I.G.U., Societa Italiana di Genetica Umana, Verona, 24-27 Settembre 2002

D. Degiorgio, M. Seia, L. Porcaro, F. Sironi, A. Rocchi, V. Bennato, C. Colombo, D.A. Coviello
Ruolo del gene MDR3 come gene modificatore per epatopatia associata a Fibrosi Cistica
6° Congresso Nazionale S.I.G.U., Societa Italiana di Genetica Umana, Verona, 24-27 Settembre 2003

M. Seia, P. Capasso, L. Porcaro, D. Degiorgio, F. Sironi, C. Corbetta, R. Padoan, D.A. Coviello

Significato patogenetico della mutazione D1152H nel gene CFTR e tentativo di correlazione Genotipo
- Fenotipo

6° Congresso Nazionale S.I.G.U., Societa Italiana di Genetica Umana, Verona, 24-27 Settembre 2003

D. Degiorgio , C. Colombo, L. Porcaro, M. Seia, V. Bennato, R Tamaiuolo, F. Belletti, G. Castaldo, R. lorio,
G. Maggiore, G. Torre, A. Follesa, D.A. Coviello

Ruolo patogenetico del gene MDR3 in bambini con colestasi yGT elevate in pazienti con Fibrosi
cistica ed epatopatia

7° Congresso Nazionale S.1.G.U., Societa Italiana di Genetica Umana, Pisa, 13-15 Ottobre 2004

L. Porcaro, M. Marchi, P. Capasso, M. Travi, D. Degiorgio, R. Padoan, C. Colombo, D.A. Coviello, M. Seia
Correlazione Genotipo/Fenotipo in Quadri Clinici di Fibrosi Cistica “Atipica”.
7° Congresso Nazionale S.1.G.U., Societa ltaliana di Genetica Umana, Pisa, 13-15 Ottobre 2004



L. Porcaro, M. Marchi, P. Capasso, M. Travi, D.A. Coviello, C. Colombo, D. Costantini, M.C. Russo, C.
Corbetta, R. Padoan, M. Seia.

Analisi molecolare del gene CFTR in quadri clinici di Fibrosi Cistica “Atipica”.

10° Congresso Nazionale di Fibrosi Cistica della Societa Italiana di Pediatria, Palermo, 27-30 ottobre 2004.
Edito in Acta Pediatrica Mediterranea, Vol. XX, p.120, Ottobre 2004 (Comunicazione Orale).

L. Porcaro M. Marchi, P. Capasso, D. Degiorgio, C. Colombo, D. Costantini, G. Romano, M. Travi, D.A.
Coviello, M. Seia.

Identificazione di alleli complessi nel gene CFTR.

8° Congresso Nazionale S.1.G.U., Societa Italiana di Genetica Umana, Domus de Maria, Cagliari, 28-30
Settembre 2005.

D. Degiorgio, C. Colombo, M. Seia, L. Porcaro, M. Marchi, M. Travi, M. Resti, E. Castellano, P.Vasaro, F.
Balli, R. lorio, E. Ferretti, G. Maggiore, G. Torre, D.A. Coviello.

Analisi del gene MDR3 in 58 bambini con colestasi yGT elevate: identificate 19 nuove mutazioni
patogenetiche.

8° Congresso Nazionale S.1.G.U., Societa Italiana di Genetica Umana, Domus de Maria, Cagliari, 28-30
Settembre 2005.

D. Degiorgio, C. Colombo, Acaia B., Saino S., M. Seia, L. Porcaro, Costantino L., D.A. Coviello.

Analisi del gene ABCB4 nella colestasi intraepatica della gravidanza.

9° Congresso Nazionale S.1.G.U., Societa ltaliana di Genetica Umana, Palazzo del Cinema, Lido di Venezia,
8-11 Novembre 20086.

L. Costantino, D.A. Coviello, V. Paracchini, L. Porcaro, P. Capasso, D. Degiorgio, R. Padoan, L. Claut, D.
Costantini, C. Colombo, M. Seia.

Identificazione di estese delezioni/duplicazioni nel gene CFTR.

10° Congresso Nazionale S.1.G.U., Societa Italiana di Genetica Umana, Palazzo dei Congressi, Montecatini
Terme, 14-16 Novembre 2007.

D. Degiorgio, P.M. Battezzati, C. Colombo, B. Acaia, V. Motta, S. Saino, C. Melles, M. Seia, V. Paracchini, L.
Costantino, L. Porcaro, D.A. Coviello.

Ruolo del gene ABCB4 nell’epatopatia colestatica.

10° Congresso Nazionale S.1.G.U., Societa ltaliana di Genetica Umana, Palazzo dei Congressi, Montecatini
Terme, 14-16 Novembre 2007.

Costantino L., Paracchini V., Porcaro L., Di Cicco M.,Monti A., Claut L., Capasso P,

Degiorgio D., Coviello D., Colombo C., Seia M.

A Qualitative Characterization of the CFTR gene by mRNA analysis.

XIII* Congresso Italiano della Fibrosi Cistica; Ill Congresso Nazionale SIFC, Universita degli studi di Milano,
30 Novembre — 2 Dicembre 2007

Bettin M.D, Bombieri C., L. Porcaro, Guittard C., Bonizzato A., Holubova A., Piskackova T., Macek jr., De
george M., Seia M., Pignatti P.F.

Indipendent mutational events are likely to be at the origin of an exon 2 CFTR gene rearrangement in
the European population.

11° Congresso Nazionale S.I.G.U., Societa Italiana di Genetica Umana, Genova, 23-25 Novembre 2008



D. Degiorgio, C. Colombo, P.M. Battezzati, B. Acaia, Maggiore G., Castagni M., Crosignani A., S. Saino, M.
Seia, V. Paracchini, L. Costantino, L. Porcaro, D.A. Coviello.

Ruolo del gene ABCB4 nella patologia del fegato.

11° Congresso Nazionale S.I.G.U., Societa ltaliana di Genetica Umana, Genova, 23-25 Novembre 2008

L. Porcaro, D.A. Coviello, L. Costantino, , V. Paracchini, , P. Capasso, D. Degiorgio, M.C. Russo, C.
Colombo, M. Seia.

Strategia molecolare nell’analisi delle anse iperecogene intestinali fetali.

11° Congresso Nazionale S.1.G.U., Societa Italiana di Genetica Umana, Genova, 23-25 Novembre 2008

L.Claut, N. Faelli, D. Costantini, L. Porcaro, C. Colombo.
Fibrosi Cistica atipica: caratteristiche cliniche e follow-up
14° Congresso ltaliano della Fibrosi Cistica, 4° Congresso nazionale SIFC, Torino 27-29 Novembre 2008

L. Porcaro
Relazione dal titolo:” Test genetico per FC: indicazione, significato e valutazione.”
V° Meeting Nazionale della SIFC,Gubbio — Gualdo Tadino, 2- 4 Aprile 2008

L. Porcaro, D.A. Coviello, L. Costantino, , V. Paracchini, , A.L. Carbone, P. Capasso, D. Degiorgio, C.
Colombo, C. Corbetta, M. Seia.

Applicazione della tecnologia x-Map su spot di sangue assorbito su carta: esperienza del centro
regionale FC di Milano

12° Congresso Nazionale S.1.G.U., Societa Italiana di Genetica Umana, Torino, 8-10 Novembre 2009

D. Degiorgio, C. Colombo, G. Maggiore, M. Castagni, M. Seia, V. Paracchini, L. Costantino, L. Porcaro, V.
Motta, D.A. Coviello.

Correlazione tra il genotipo ABCB4 ed il decorso clinico della colestasi intraepatica familiare
progressiva di tipo 3.

12° Congresso Nazionale S.1.G.U., Societa Italiana di Genetica Umana, Torino, 8-10 Novembre 2009

L. Porcaro
Relazione dal titolo:” Messa a punto di un pannello di screening di geni modificatori per
Pidentificazione precoce del rischio di deterioramento della funzionalita polmonare, epatica e di

diabete in pazienti affetti.”
VI° Meeting Nazionale della SIFC,Roma, 15-17 Aprile 2010

D. Degiorgio, C. Colombo, M. Seia, G. Castaldo, R. Tomaiuolo, L. Costantino, L. Porcaro, M. Castagni, L.
Castellano, A. Ragozzinoi, D.A. Coviello.

Una nuova mutazione missenso (p.L481R) del gene ABCB4 segrega in una famiglia con due membri
affetti da colelitiasi ricorrente e sintomatologia colestatica

13° Congresso Nazionale S.1.G.U., Societa Italiana di Genetica Umana, Firenze, 14-17 Ottobre 2010

V. Paracchini, A.L. Carbone, S. Mazzucchelli, L. Costantino, P. Capasso, L. Porcaro, M. Conese, C.
Colombo, M. Seia.

Isolamento e coltura a lungo termine di cellule staminali pluripotenti da membrana amniotica

13° Congresso Nazionale S.I.G.U., Societa Italiana di Genetica Umana, Firenze, 14-17 Ottobre 2010



M. Seia, L. Costantino, A. Biffignandi, L. Porcaro, P. Capasso, B. Gentilin, F. Lalatta, C. Cesaretti, F.
Natacci, E. Torresani, V. Paracchini.

Determinazione del cromosoma Y fetale nel plasma materno: dallo studio di fattibilita’ all’attivita’
diagnostica

16° Congresso Nazionale S.I.G.U., Societa ltaliana di Genetica Umana, Roma, 25-28 settembre 2013

M. Seia, L. Porcaro, L. Costantino, A. Biffignandi, V. Giannone, P. Capasso, A. D'Adda, F. Cortini, C.
Colombo.

Application of NGS technology to the mutational screening of the CFTR gene in Cystic Fibrosis patients.
Convegno SIGU dal titolo “IL SEQUENZIAMENTO DI NUOVA GENERAZIONE IN GENETICA UMANA E
MEDICA” Bologna 30-31 Ottobre 2014

F Cortini, A Bassotti, A Biffignandi, L Porcaro, B Marinelli, P Bertazzi, M Seia, L Costantino, S Tedeschi.
Next generation sequencing: an innovative custom panel to study Ehlers-Danlos Syndrome.

Convegno SIGU dal titolo “IL SEQUENZIAMENTO DI NUOVA GENERAZIONE IN GENETICA UMANA E
MEDICA”. Bologna 30-31 Ottobre 2014

F Cortini, A Bassotti, A Biffignandi, L Porcaro, B Marinelli, P Bertazzi, L Costantino, M Seia,.
Next generation sequencing: an innovative custom panel to study Ehlers-Danlos Syndrome.
INGM - Policlinico Research Day — Padiglione Invernizzi. Milano 5 Novembre 2014

Biffignandi A, Porcaro L, Costantino L, Giannone V, Lucarelli M, Alberti L, Corbetta C, Torresani E, Colombo
C, Seia M

New targeted CFTR mutation panels using next generation sequencing technology.

18° Congresso Nazionale S.1.G.U., Societa Italiana di Genetica Umana, Rimini, 21-24 Ottobre 2015

Docenza nell'ambito dell'evento ECM rif. 471-159583 rivolto a Medici, Biologi e Tecnici di Laboratorio
Biomedico dal titolo: “MALATTIE CORRELATE AL GENE CFTR. APPROCCI DIAGNOSTICI NELLA
FIBROSI CISTICA”. Scuola Medica Ospedaliera, 12-13 Maggio 2016, Istituto CSS-Mendel, Roma.

¢ PARTECIPAZIONI A CORSI DI AGGIORNAMENTO

- 2° Convegno sulla “real time” PCR, ricerca biomedica e diagnostica molecolare
Aula Magna Universita degli Studi di Milano, 26/Giugno/2002, N. 3 (tre) Crediti Formativi E.C.M.

- Fibrosi Cistica: dalla diagnosi molecolare alla terapia genica
Aula Magna Clinica Mangiagalli — I.C.P., 13/Dicembre/2002, N. 6 (sei) Crediti Formativi E.C.M.

- Automazione dei test genetici e nuove prospettive nella diagnosi genetica prenatale
Aula Magna Clinica Mangiagalli — I.C.P., 7/Marzo/2003

- Seminario di aggiornamento del dipartimento di medicina di laboratorio
Aula Magna Clinica Mangiagalli — I.C.P., 27/Gennaio/2003 e 26/Maggio/2003




- Vivere con una malattia ereditaria: dall'infanzia all’eta adulta
Aula Magna Clinica Mangiagalli — I.C.P., 19/Marzo/2003

- Seminario di Primavera, progressi recenti e sviluppi futuri nella ricerca sulla Fibrosi Cistica:
Ricerca clinica, Genetica applicata, terapie molecolari
Fondazione per la ricerca sulla Fibrosi Cistica, Verona, 9/Maggio/2003

- Tubulopatie ipopotassiemiche e ipomagnesiemiche ereditarie: Sindromi di Barter e di Gitelman.
Aspetti clinici e caratterizzazione molecolare
Aula Magna Clinica Mangiagalli — 1.C.P., 19/Settembre/2003 — N. 6 (sei) Crediti Formativi E.C.M.

- Convention d’Autunno dei Ricercatori Italiani CF
Fondazione per la ricerca sulla Fibrosi Cistica, Verona, 14/Novembre/2003

- Attualita e problematiche in tema di diagnostica molecolare
A.O. Maggiore Della Carita, Novara, 20/Febbaraio/2004: in qualita di relatore

- Il Convention d’Autunno dei Ricercatori Italiani CF
Fondazione per la ricerca sulla Fibrosi Cistica, Verona, 19-20/Novembre/2004

- /Il Convention d’Autunno dei Ricercatori Italiani CF
Fondazione per la ricerca sulla Fibrosi Cistica, Verona, 18-19/Novembre/2005

- [° Congresso Nazionale della SIFC
Jolly Hotel Villa Carpegna, Roma, 1-3/Dicembre/2005

- Forme atipiche di Fibrosi Cistica: un network per la diagnosi e il follow-up
Fondazione per la ricerca sulla Fibrosi Cistica, Verona, 24/Febbraio/2006

- La Fibrosi Cistica nell’adulto: gravidanza e ruolo del genere sessuale
Fondazione Policlinico IRCCS, Milano, 19/Gennaio/2007

- “MLPA on CEQ? Yes, please
Beckman Culter Spa, Milano, 07/Marzo/2007

- Modelli di analisi genetica per la diagnosi delle anomalie cromosomiche 13, 18, 21, X e Y e della
Fibrosi Cistica
Centro Congressi San Raffaele, Milano, 17/Maggio/2007

- Biologia molecolare della Fibrosi Cistica ed evoluzioni del test genetico. Dai kit mutazionali
standard all’analisi delle macrodelezioni
Hotel Michelangelo, Sala Medicea, Milano, 23/Maggio/2007




-VI Convention dei Ricercatori ltaliani per la fibrosi cistica
Fondazione per la ricerca sulla Fibrosi Cistica, Verona, 14-15/Novembre/2008

- Agqgiornamenti in fibrosi cistica
V° Meeting Nazionale della SIFC,Gubbio — Gualdo Tadino, 2- 4 Aprile 2008

- Come e quando la microbiologia e di supporto al clinico nella cura del paziente con Fibrosi
Cistica
V° Meeting Nazionale della SIFC,Gubbio — Gualdo Tadino, 2- 4 Aprile 2008

- Corso base salute e sicurezza
Fondazione Policlinico IRCCS di Milano, 16 Maggio 2012

- “Fibrosi Cistica: dalle scoperte scientifiche alla prassi clinica”

Fondazione Policlinico IRCCS di Milano, 8 Marzo 2013

- Corso FAD: “La prevenzione del rischio biologico”
Fondazione Policlinico IRCCS di Milano, 13/Gennaio/2016, N. 6 Crediti Formativi E.C.M.

-Corso FAD: “Le emergenze”
Fondazione Policlinico IRCCS di Milano, 13/Gennaio/2016, N. 1,5 Crediti Formativi E.C.M.

-Corso FAD: “Rischi infortuni, elettrici generali e da attrezzature”
Fondazione Policlinico IRCCS di Milano, 13/Gennaio/2016, N. 1,5 Crediti Formativi E.C.M.

-Corso FAD: “Il rischio chimico”
Fondazione Policlinico IRCCS di Milano, 13/Gennaio/2016, N. 4,5 Crediti Formativi E.C.M.

-Corso FAD: “ll Decreto Legislativo 81/08 per i lavoratori - Aggiornamento”
Fondazione Policlinico IRCCS di Milano, 13/Gennaio/2016, N. 16,5 Crediti Formativi E.C.M.

-Corso FAD: “ll corretto utilizzo dei videoterminali”
Fondazione Policlinico IRCCS di Milano, 21/Novembre/2016, N. 3 Crediti Formativi E.C.M.

-- L’emostasi in urgenza
Fondazione Policlinico IRCCS di Milano, 24 Ottobre 2016
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