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Educazione e Formazione

2022

2017 - 2020

2014

2012

Ph.D. con tesi in Genetica del glaucoma
Universita di Groningen, Groningen (Paesi Bassi)

Titolo tesi di dottorato: "Investigating the genetic complexity of glaucoma".
Contenuto della tesi: La tesi di ricerca si proponeva di esplorare una serie di
fattori di rischio genetico che contribuiscono alla predisposizione al glaucoma,
con l'intento di comprendere meglio I'ereditarieta della patologia. Nel corso dei
qguattro anni di indagini, sono stati analizzati diversi aspetti, tra cui il rischio
etnico, le varianti genetiche comuni, le mutazioni rare, le variazioni nel numero
di copie nel genoma nucleare e I'analisi del genoma mitocondriale.

Supervisori: Prof Nomdo Jansonius, Prof. Arthur Bergen, Prof. Harold Snieder

Dottorando di ricerca
Universita di Groningen, Groningen (Paesi Bassi)

Descrizione del progetto: Genetica del glaucoma in GLGS e Lifelines (Amsterdam
Medical Center, University Medical Center Groningen), finanziato dal programma
di ricerca e innovazione Horizon 2020 dell'Unione Europea, nell'ambito
dell'accordo di sovvenzione Marie Sklodowska-Curie n. 675033 (programma
EGRET+, http://egret-plus.eu/projects/).

Supervisori: Prof. Nomdo Jansonius and Prof. Arthur Bergen

Laurea Magistrale in Biologia Sanitaria
Universita degli Studi di Catania, Catania (Italia)

Totale esperienza di ricerca post-laurea a tempo pieno in mesi: 18
Titolo della tesi di laurea magistrale: "L'uso del Sequenziamento di Nuova
Generazione nelle disabilita intellettive autosomiche recessive "

Supervisore: Prof. Marco Fichera

Laurea triennale in Scienze Biologiche

Universita degli Studi di Catania, Catania (Italia)

Totale esperienza di ricerca post-laurea a tempo pieno in mesi: 12

Titolo della tesi di laurea triennale: “Espressione di mir-671 nel glioblastoma in
relazione al gene CHPF2 e analisi evolutiva "

Supervisore: Prof. Michele Purrello



Esperienza accademica e tirocini

2022-2023 Postdoc presso I'Universita di Uppsala nel Dipartimento di Immunologia,
Genetica e Patologia, Genetica Medica e Genomica (Gruppo di ricerca di Asa
Johansson).

Attraverso un approccio multidisciplinare che fonde metodi genetici ed
epidemiologici, la mia ricerca sulle malattie cardiovascolari ha esplorato il
ruolo delle varianti genetiche, sia comuni che rare. Utilizzando ampi set di dati
provenienti da coorti, registri nazionali, biomarcatori proteici e informazioni
genomiche, ho generato "Polygenic risk score" per identificare individui a
rischio elevato di malattia. Inoltre, ho condotto analisi di randomizzazione
mendeliana per inferire causalita, e svolto analisi di regressione delle
proporzioni di rischio tramite la Cox analisi, considerando anche variabili
temporali, al fine di stimare ulteriormente il rischio associato alle malattie
cardiovascolari.

2021 Assistente di Ricerca presso I'Universita di Uppsala, Dipartimento di
Immunologia, Genetica e Patologia, Genetica Medica e Genomica, Uppsala,
Svezia

Ricerche genetiche sulle malattie comuni utilizzando set di dati da coorti, e
combinati con biomarcatori proteici e dati genomici.

2017-2020 Dottorato in Genetica presso il Centro Medico Universitario di Groningen,
Groningen, Paesi Bassi.

Indagine dei fattori di suscettibilita genetica al glaucoma nelle coorti GLGS
AMRO e Lifelines, al fine di identificare regioni genomiche associate alla
malattia. | dati utilizzati sono stati ottenuti da array di genotipizzazione e
tecnologia di sequenziamento. Le analisi successive sono state condotte
utilizzando programmi e strumenti bioinformatici (R, PLINK, python,
SAIGEgds, REGENIE, SNPtest, GCTA, haploview, METAL, IGV, Alamute,
CodonCode Aligner). Sono state inoltre effettuate analisi bioinformatiche
post-GWAS (analisi di prioritizzazione dei geni, sequenziamento in silico,
analisi degli studi di associazione transcriptome-wide, analisi di
arricchimento funzionale e tissutale, randomizzazione mendeliana basata su
dati di espressione genica e punteggi di rischio poligenici)

Altre attivita e responsabilita:

* Analisi del genoma mitocondriale

» Analisi di ADMIXTURE

= Sviluppo di una pipeline interna per le varianti di numero di copia

» Analisi della perdita di eterozigosi negli studi familiari

» Sequenziamento dei geni candidati

* Preparazione dei dati per le collaborazioni (punteggi di rischio poligenico)
* Mappatura dell'omozigosita negli studi familiari

2019 Ricercatore ospite presso il Dipartimento di Oftalmologia dell'Universita Otto-
von-Guericke di Magdeburgo, in Germania, al fine di testare l'influenza delle
radiazioni elettromagnetiche sulle misurazioni della pressione oculare.



2018

2017

2014-2016

2013-2014

Ricercatore ospite presso il Dipartimento di Genetica dell'Universita Erasmus di
Rotterdam, nei Paesi Bassi, al fine di acquisire esperienza nella tecnica di
knockout mediato da CRISPR-Cas9 in pesci zebra.

Ricercatore ospite presso Amsterdam Medical Center, nei Paesi Bassi, per
condurre esperimenti molecolari. Le tecniche utilizzate hanno incluso estrazione
del DNA, elettroforesi su gel, PCR e sequenziamento.

Attivita di ricerca presso il Laboratorio di Genetica Umana dell'Azienda
Ospedaliera Universitaria 'Policlinico - Vittorio Emanuele’, Catania (ltalia).
Esperienza di ricerca a tempo pieno in mesi: 24

Descrizione attiviteé svolte: analisi e ricerca genetica per identificare mutazioni
patologiche in pazienti e familiari affetti da disabilita intellettiva e autismo.

Le principali tecniche utilizzate sono state gli array CGH-SNP, MLPA e analisi di
Next Generation Sequencing.

Attivita di laboratorio presso il Laboratorio di Analisi dell'Azienda Sanitaria
Provinciale di Catania (Italia)
Esperienza lavorativa a tempo pieno in mesi: 7

Svolgimento di analisi ematologiche e analisi della coagulazione: emocitometria,
proteine totali e fibrinogeno, conta differenziale manuale, PT, APTT, D-dimero,
antitrombina. Esecuzione di analisi chimiche di siero, plasma, e urine.

Competenze professionali

Omiche:

Epidemiologia:

Bionformatica:

Lingua:

Esperienza in Omiche, tramite utilizzo di Genome, Phenome- and Transcriptome-
Wide Association studies, Proteomics, Polygenic Risc score (PRScs e LDpred), analisi
di randomizzazione mendeliana univariata e multivariata, analisi sulle variazioni del
numero di copie genomiche (note con il termine CNV), scDRS (punteggio di rilevanza
della malattia a livello cellulare singolo), espressione differenziale nell'analisi di
microarray, analisi di RNA (edgeR, limma-Voom, deseq), dati di sequenziamento
dell'RNA a singola cellula (Seurat, Scater), tecniche di sequenziamento del DNA e
proteomica. BLAST, Biomart, DAVID, dati di sequenza NGS, database bioinformatici
come Ensembl, NCBI, KEGG, PANTHER.

Conoscenza di software statistici e tecniche per analizzare dati epidemiologici, come
analisi di regressione e analisi di sopravvivenza. Inoltre ho acquisito esperienza nella
pianificazione di studi epidemiologici.

Esperienza nell’uso di R, Python, NGS softwares, anche in ambienti HPC e UNIX.

Madrelingua italiana e livello C1 di inglese.
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Smoller, Jasmina Uzunovic, Brooke N. Wolford, Global Biobank Meta-analysis Initiative, Cristen Willer,
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