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	Informazioni personali
	
	

	Cognome/Nome
	MARINO MARCO
	

	Indirizzo
	
	

	Telefono
	
	
	
	

	E-mail
	
	

	Cittadinanza
	
	

	Luogo di nascita

	  Casarano  (Lecce)
	

	Data di nascita
	07.04.1983
	

	Sesso
	Maschile
	

	Settore professionale
	  Biotecnologie Mediche, Biologia Molecolare
	

	Lavoro o posizione ricoperti
Precedenti esperienze professionali
	  Biotecnologo, Biologo.
  Borsa di ricerca Spinner, della durata di QUATTRO mesi, presso il Dipartimento Integrato di 
  Scienze Biomediche, Metaboliche e Neuroscienze dell’Università di Modena e Reggio Emilia, , per il  
  trasferimento tecnologico all'Azienda USL di Modena della diagnostica molecolare del cancro papillare 
  della tiroide (PTC) BRAF-V600E positivo, mediante analisi del gene BRAF con tecnica High  
  Resolution Melting (HRM) applicata al liquido di lavaggio di agoaspirato tiroideo (washing FNAB). 
  Dottorato di ricerca PhD, della durata di TRE anni presso il Dipartimento Integrato di Scienze 
  Biomediche, Metaboliche e Neuroscienze dell’Università di Modena e Reggio Emilia, con progetto di 
  ricerca dal titolo “Ipogonadismo Ipogonadotropo: una nuova emergenza clinica. Sviluppo di 
  un network nazionale per lo studio dei meccanismi molecolari ed il management clinico”. Tutor:  
  Prof.ssa Manuela Simoni. 
  Borsa di studio di ricerca e formazione avanzata, della durata di SEDICI mesi, sul tema  
  “Identificazione e caratterizzazione di mutazioni e varianti geniche implicate nell’obesità ed altre 
  malattie endocrine e metaboliche” presso il Dipartimento Integrato di Medicina, Endocrinologia,  
  Metabolismo e Geriatria dell’Università di Modena e Reggio Emilia. Tutor: Prof. Cesare Carani.

  Borsa di studio di ricerca e formazione avanzata della durata di SEI mesi dal titolo “Isolamento e 
   caratterizzazione di cellule umane coltivate in vitro” presso il laboratorio di colture cellulari Paolo 
   Buffa, Dipartimento di Scienze Biomediche degli Istituti Biologici dell’Università degli Studi di Modena 
   e Reggio Emilia. Tutor: Prof.ssa Roberta Tiozzo.

Contratto di lavoro libero professionale della durata di SEI mesi per il progetto di ricerca con rilevante ricaduta assistenziale relativo all’attività di laboratorio di analisi automatizzata del genoma (LABGEN) presso l’azienda Ospedaliero – Universitaria, Policlinico di Modena. Direttore del laboratorio: prof. Sebastiano Calandra Buonaura. 

Contratto di lavoro libero professionale della durata di SEI mesi per il progetto di ricerca con rilevante ricaduta assistenziale relativo all’attività di laboratorio di analisi automatizzata del genoma (LABGEN) presso l’azienda Ospedaliero – Universitaria, Policlinico di Modena. Direttore del laboratorio: prof. Sebastiano Calandra Buonaura.
Contratto di lavoro libero professionale della durata di NOVE mesi per il progetto di ricerca con rilevante ricaduta assistenziale relativo all’attività di laboratorio di analisi automatizzata del genoma (LABGEN) presso l’azienda Ospedaliero – Universitaria, Policlinico di Modena. Direttore del laboratorio: prof. Sebastiano Calandra Buonaura.
	

	Date
	Da 8 gennaio 2014 a 8 maggio 2014. (4 mesi)

Da 21 dicembre 2010 a 21 dicembre 2013. (36 mesi)

Da 1 novembre 2009 a 1 marzo 2011. (16 mesi)

Da 1 aprile 2009 a 1 ottobre 2009. (6 mesi)

Da 1 luglio 2008 a 31 dicembre 2008. (6 mesi)

Da 1 gennaio 2008 a 30 giugno 2008. (6 mesi)

Da 1 aprile 2007 a 31 dicembre 2007. (9 mesi)


	

	            Posizione attualmente ricoperta

	  Assegnista di Ricerca dal titolo: “Gonadotropine naturali e di sintesi: principali regolatori della 
  crescita, riproduzione e morte cellulare”, presso il Dipartimento di Scienze Biomediche, Metaboliche e 
  Neuroscienze, Università degli Studi di Modena e Reggio Emilia. 
  Periodo: da 1 ottobre 2014 ad oggi. (26 mesi)

  Specializzando in Genetica Medica presso l’Università degli Studi di Milano, iscritto regolarmente al  
  terzo anno di corso. Durata totale del corso: 5 anni. 
  Periodo: da 10 dicembre 2014 ad oggi. (24 mesi)
	

	      Documentata esperienza di almeno 5 anni nell’ambito della biologia e/o diagnostica molecolare e di sequenziamento del DNA e studi di genotipi specifici 
      Rilevanti studi di farmaco genetica  

          Principali attività svolte durante             
                        le esperienze lavorative
Esperienza nell’analisi di dati genomici massivi prodotti mediante piattaforme di Next Generation Sequencing (NGS)

Gestione e/o valutazione di controlli di qualità

Gestione di accreditamenti istituzionali

               Competenze bioinformatiche 

                    Esperienza in analisi statistiche per studi clinici, traslazionali e meta-analisi
	  Analisi, mediante sequenziamento diretto, dello stato mutazionale dei geni LDLR e LPL per la 
  diagnosi di ipercolesterolemia familiare dominante e iperchilomicronemia. Attività espletata 
  durante i tre contratti lavorativi presso il laboratorio di analisi automatizzata del genoma 
  (LABGEN), Azienda Ospedaliero – Universitaria Policlinico di Modena. Periodo lavorativo: da 
  1/4/2007 – a 31/12/2008. 

  Analisi, mediante sequenziamento diretto, dello stato mutazionale dei geni BRCA1 e BRCA2, 
  per la diagnosi di cancro della mammella/ovaio ereditario. Attività espletata durante i tre 
  contratti lavorativi presso il laboratorio di analisi automatizzata del genoma (LABGEN), 
  Azienda Ospedaliero – Universitaria Policlinico di Modena. Periodo lavorativo: da 1/4/2007 – a 
  31/12/2008.
  Analisi, mediante MLPA, dei riarrangiamenti grossolani del gene BRCA1, per la diagnosi di 
  cancro della mammella/ovaio ereditario. Attività espletata durante i tre contratti lavorativi 
  presso il laboratorio di analisi automatizzata del genoma (LABGEN), Azienda Ospedaliero – 
  Universitaria Policlinico di Modena. Periodo lavorativo: da 1/4/2007 – a 31/12/2008. 

  Analisi, mediante sequenziamento diretto, dello stato mutazionale del gene GJB2 (CX26) per 
  la diagnosi della sordità recessiva congenita. Attività espletata durante i tre contratti 
  lavorativi presso il laboratorio di analisi automatizzata del genoma (LABGEN), Azienda 
  Ospedaliero – Universitaria Policlinico di Modena. Periodo lavorativo: da 1/4/2007 – a 
  31/12/2008.

  Analisi, mediante sequenziamento diretto, dello stato mutazionale di ceppi virali di HIV-1 per 
  la diagnosi della farmacoresistenza dei pazienti affetti da AIDS. Attività espletata durante i tre 
  contratti lavorativi presso il laboratorio di analisi automatizzata del genoma (LABGEN), 
  Azienda Ospedaliero-Universitaria Policlinico di Modena. Periodo lavorativo: da 1/4/2007 – a   
  31/12/2008.

  Analisi, mediante sequenziamento diretto, dello stato mutazionale dei geni TAC3 e TACR3 
  per la diagnosi di ipogonadismo ipogonadotropo. Attività espletata durante il periodo del 
  Dottorato di Ricerca, presso il Dipartimento Integrato di Scienze Biomediche, Metaboliche e 
  Neuroscienze dell’Università di Modena e Reggio Emilia. Periodo lavorativo: da 21/12/2010 a 
  21/12/2013.  

  Analisi, mediante sequenziamento diretto, dello stato mutazionale del gene CYP19A1 
  (Aromatasi) per la diagnosi della sindrome da eccesso/difetto di aromatasi. Attività espletata 
  durante il periodo del Dottorato di Ricerca, presso il Dipartimento Integrato di Scienze 
  Biomediche, Metaboliche e Neuroscienze dell’Università di Modena e Reggio Emilia. Periodo 
  lavorativo: da 21/12/2010 a 21/12/2013.    
  Analisi, mediante sequenziamento diretto, di hot spot del gene RET per la diagnosi dei 
  Neoplasia Multiendocrina Ereditaria Tipo 2A ( MEN2A). Attività espletata durante il periodo 
  della Borsa di Studio della durata di sedici mesi, presso il Dipartimento Integrato di Scienze 
  Biomediche, Metaboliche e Neuroscienze dell’Università di Modena e Reggio Emilia. Periodo 
  lavorativo: da 1/11/2009 a 1/3/2011.

  Identificazione, tramite High Resolution Melting, della mutazione somatica codificante 
  p.V600E del gene BRAF per la diagnosi di carcinoma papillare della tiroide. Attività espletata 
  durante il periodo della Borsa di Studio della durata di sedici mesi (Periodo lavorativo: da 
  1/11/2009 a 1/3/2011), il Dottorato di Ricerca (Periodo lavorativo: da 21/12/2010 a 21/12/2013) e 
  l’Assegno di Ricerca (Periodo lavorativo: da 1/10/2014 a oggi), presso il Dipartimento 
  Integrato di Scienze Biomediche, Metaboliche e Neuroscienze dell’Università di Modena e 
  Reggio Emilia. Per tale attività è prevista la produzione di referti di diagnostica molecolare, 
  riconosciuti dal Servizio Sanitario dell’Emilia-Romagna.

  Analisi, mediante Multiplex-PCR, delle microdelezioni delle regioni AZF, SRY e ZFY del 
  cromosoma Y per la diagnosi di azoospermia o oligozoospermia genetica in pazienti infertili 
  allo scopo di pianificare una corretta strategia di procreazione medicalmente assistita. 
  Attività espletata durante il periodo del Dottorato di Ricerca, e l’Assegno di Ricerca presso il 
  Dipartimento Integrato di Scienze Biomediche, Metaboliche e Neuroscienze dell’Università di 
  Modena e Reggio Emilia. Periodo lavorativo: da 21/12/2010 a oggi. Per tale attività è prevista 
  la produzione di referti di diagnostica molecolare, riconosciuti dal Servizio Sanitario 
  dell’Emilia-Romagna.

  Analisi della differente risposta al trattamento farmacologico con FSH ricombinante di pazienti  
  maschi sub fertili, in base al loro polimorfismo p.N680S, del gene FSHR, identificato mediante 
  tecnica High Resolution Melting [Simoni M et al, 2016, Human Reproduction, 
  doi:10.1093/humrep/dew167]. 
  SNP genotyping mediante tecnica High Resolution Melting o sonde TaqMan. 

  Identificazione di microdelezioni del cromosoma Y mediante Multiplex PCR. 
  Sequenziamento diretto con sequenziatori Applied Biosystems 3100 e 3130 a 16 e 4 capillari,  
  rispettivamente.
  SNP genotyping mediante tecnica RFLP.

  Esperienza nella compilazione di referti di diagnostica molecolare.

  Mantenimento in coltura di colture cellulari primarie o linee infinite immortalizzate.

  Identificazione di contaminazioni da micoplasma in colture cellulari in sospensione o in adesione 
  tramite PCR, saggio enzimatico e colorazione. 

  Estrazione di DNA/RNA da colture cellulari, sangue periferico, saliva, liquor, urina mediante l’utilizzo 
  di svariati kit commerciali da bancone e robot per l’estrazione automatica di acidi nucleici.

  Retrotrascrizione di RNA in cDNA.

  Valutazione dell’espressione genica mediante Real-Time PCR con intercalanti fluorescenti o sonde.

  Valutazione dello stato di metilazione di promotori genici tramite amplificazione di DNA, 
  precedentemente convertiti con Bisolfito, con tecnica QMSP (Quantitative Methylation Specific PCR). 
  Ricerca in database internazionali (UCSC Genome Browser, NCBI-GENE, Ensembl) di coordinate 
  genomiche per applicazioni di sequenziamento NGS. Esperienza maturata durante il periodo del 
  Dottorato di Ricerca.

  Analisi di disegni sperimentali di sequenziamento NGS mediante il programma IGV 2.3. 
  Esperienza maturata durante il periodo del Dottorato di Ricerca.

  Analisi del coverage e visualizzazione grafica delle reads di sequenziamento NGS mediante il 
  programma IGV 2.3. Esperienza maturata durante il periodo del Dottorato di Ricerca, e la 
  frequentazione dei corsi di bioinformatica applicata al sequenziamento NGS del I e II anno di 
  corso della Scuola di Specializzazione in Genetica Medica dell’Università di Milano.

  Interpretazione dei file generati da piattaforme NGS, quali FASTA, FASTQ, SAM/BAM e 
  VCF. Esperienza maturata durante la  frequentazione dei corsi di bioinformatica applicata al 
  sequenziamento NGS del I e II anno di corso della Scuola di Specializzazione in Genetica 
  Medica dell’Università di Milano.
  Valutatore, per conto dello European Molecular Genetics Quality Network (EMQN) con sede a 
  Manchester, UK, (ente internazionale che attua controlli di qualità dei laboratori di diagnostica 
  molecolare accreditati), dei risultati prodotti dall’attività di sequenziamento “Sanger” dei 
  laboratori accreditati partecipanti. Periodo: da 1/1/2015 a 31/12/2015. 
  Partecipazione attiva e rilevante nel conseguimento e mantenimento dell’accreditamento 
  regionale del Centro Interdipartimentale di Ricerche Genomiche (CGR) come struttura di 
  ricerca industriale e trasferimento tecnologico. Accreditamento n. 52 e 52/L, dal 6/2/2012 al 
  5/2/2015 e dal 13/7/2015 ad oggi.

Partecipazione attiva e rilevante nella preparazione dei documenti per il conseguimento della Certificazione UNI EN ISO 9001:2008 del laboratorio di colture cellulari Cell-Lab “Paolo Buffa” dell’Università degli Studi di Modena e Reggio Emilia. Certificazione Sincert Cermet n. 7355-A. Periodo di attività: da 1/4/2009 a 1/10/2019.

  Analisi in silico dei possibili effetti biologici di mutazioni puntiformi e mutazioni di splicing mediante 
  l’utilizzo di software predittivi (Panther, PolyPhen, SIFT, GVGD, Automated Splice Site Analysis).

  Ricerca di mappe genetiche e coordinate genomiche mediante l’utilizzo dei database NCBI-Gene e 
  UCSC  Genome Browser.

  Ricerca di varianti note e polimorfismi mediante consultazione dei database ClinVar, dbSNP, 1000 
  Genomes e COSMIC.

  Analisi e identificazione di sequenze nucleotidiche e amminoacidiche conservate tra le specie 
  Animali, tramite software che implementano algoritmi di allineamento multiplo come BLAST, Clustal 
  W/Omega, Muscle.

  Indagini filogenetiche e costruzione di alberi filogenetici mediante i programmi POPTree e MEGA 6.

  Disegno di primers per PCR, sequenziamento diretto, RealTime PCR e QMSP con i programmi  
  FastPCR 6, Beacon Designer 7, MethPrimer, OligoCalc e Oligo Analysis Tool.

  Analisi dei raw data di sequenziamento diretto tramite i programmi Sequencing Analysis 5.3,  
  SeqScape 2.6 e Sequence Scanner 1.0.
  Analisi della potenza statistica, a priori o a posteriori, di studi di base, traslazionali e clinici  
  con il programma GPower 3.1.

  Analisi di dati sperimentali mediante l’utilizzo dei più accreditati test statistici (Chi Square, 
  Fisher, Odds ratio, t-test, Mann-Whitney, Anova, Kruskal-Wallis, Linear/non linear regression) 
  con il software Graph Pad Prism 5.0.

  Revisione di dati sperimentali presenti in letteratura tramite Meta-analisi con il software della 
  Cochrane Association, Review Manager 5.2.

	

	Tipo di attività o settore
	  Ricerca di base e traslazionale, diagnostica molecolare.
	

	Istruzione e formazione
	
	

	Date
	Da gennaio 2011 a dicembre 2013, 

da ottobre 2004 a novembre 2006, 

da ottobre 2001 a luglio 2004,

da settembre 1996 a luglio 2001.
	

	Titolo della qualifica rilasciata
	PhD in Clinical and Experimental Medicine (CEM);
LAUREA SPECIALISTICA IN BIOTECNOLOGIE MEDICHE (classe 9/S) con voto 103/110; LAUREA TRIENNALE IN BIOTECNOLOGIE con voto 110/110;
   MATURITA’ SCIENTIFICA con voto 74/100.
	

	Principali tematiche/competenze professionali possedute
	RICERCA IN AMBITO SCIENTIFICO, ANALISI DEL GENOMA, UTILIZZO DI  MACCHINARI DI LABORATORIO PER ANALISI, AMPLIFICAZIONE, SEQUENZIAMENTO DEL GENOMA, COLTURE CELLULARI, VALUTAZIONE DELL’ESPRESSIONE GENICA. 
	

	Nome e tipo d'organizzazione erogatrice dell'istruzione e formazione
	UNIVERSITA' DI MODENA E REGGIO EMILIA, UNIVERSITA' “MAGNA GRAECIA” DI CATANZARO, LICEO SCIENTIFICO STATALE 'G. BERTO'.
	

	Titolo tesi PhD

Titolo tesi Laurea magistrale

Titolo tesi Laurea triennale
	Genetic background of Central Hypogonadotropic Hypogonadism.
  Analisi di due mutazioni di splicing sul gene LPL, causa di Iperchilomicronemia primitiva.
  Ruolo patogenetico di polimorfismi in pazienti affetti da cardiomiopatia ipertrofica familiare.
	

	Altri Titoli

	ESAME DI STATO PER L’ABILITAZIONE ALL’ESERCIZIO DELLA PROFESSIONE DI BIOLOGO, conseguita in prima sessione, anno 2008.

Iscrizione all’Ordine Nazionale dei Biologi in data 29/01/2009 con il numero AA_060361.

   ECDL (Patente Europea Del Computer), conseguita presso l’Università di Modena e Reggio Emilia,  
   in data 15/05/2007.

   Corso di formazione a distanza (FAD) dal titolo “Formazione generale alla prevenzione e alla 
   sicurezza sul lavoro” del 5/12/2011.

   Corso di formazione a distanza (FAD) dal titolo “Rischi specifici: i gas, i laser, le radiazioni 
   Ionizzanti; rischio fisico e chimico” del 9/12/2011.

   Corso di formazione a distanza (FAD) dal titolo “Rischi specifici: rischio biologico” del 12/12/2011.

   Corso di formazione a distanza (FAD) di aggiornamento per il personale Unimore, del 7/11/2014.

   Corso di formazione “Introduzione alla statistica utilizzando STATA” del 9 e 10/07/2014, seguito 
   presso l’Università di Modena e Reggio Emilia.


	

	Pubblicazioni                     
                  (Primo autore/Coautore)                    
                 “research articles/review”

Pubblicazioni
(Collaboratore)
                              Pubblicazioni 
                               (Abstracts)
Poster

Comunicazioni orali
                                     Abstracts

                                             Premi   

                                            
	  Human LH and hCG induce different early signaling but not testosterone  
  synthesis in mouse Leydig cells in vitro
  Laura Riccetti, Francesco De Pascali, Lisa Gilioli, Francesco Potì, Lavinia Beatrice Giva, Marco  
  Marino, Simonetta Tagliavini, Tommaso Trenti, Manuela Simoni, Livio Casarini.
  ACCEPTED FOR PUBLICATION.
  Reproductive Biology and Endocrinology 2016. Doi: 10.1186/s12958-016-0224-3.Impact Factor: 2.147
  Treatment with human, recombinant FSH improves sperm DNA fragmentation  
  in idiopathic infertile men depending on the FSH receptor polymorphism  
  p.N680S: a pharmacogenetic study  
  Manuela Simoni, Daniele Santi, Luciano Negri, Ivan Hoffmann, Monica Muratori, Elisabetta Baldi, 
  Marta Cambi, Marios Marcou, Thomas Greither, Enrica Baraldi, Simonetta Tagliavini, Daniela Carra, 
  Francesco Lombardo, Loredana Gandini, Francesco Pallotti, Csilla Krausz, Giulia Rastrelli, Alberto 
  Ferlin, Massimo Menegazzo, Elisa Pignatti, Francesca Linari, Marco Marino, Renzo Benaglia, Paolo 
  E. Levi-Setti, Hermann M. Behre.
  Human Reproduction 2016. Doi: 10.1093/humrep/dew167. Impact Factor: 4.621
  IMPACT OF GENE POLYMORPHISMS OF GONADOTROPINS AND THEIR RECEPTORS ON 
  HUMAN REPRODUCTIVE SUCCESS.
  Casarini L, Santi D, Marino M.
  Reproduction 2015. Doi: 10.1530/REP-15-0251. Impact Factor: 3.184

  High-Resolution Melting Is a Sensitive, Cost-Effective, Time-Saving Technique   
  for BRAF V600E Detection in Thyroid FNAB Washing Liquid: A Prospective  
  Cohort Study.
  Marino M, Monzani M L,  Brigante G,  Cioni K, Madeo B, Santi D, Maiorana A, Bettelli S,    
  Moriondo V, Pignatti E, Bonacini L, Carani C, Rochira V, Simoni M.
  European Thyroid Journal 2015. Doi: 10.1159/000430092. No IF.
  Central Hypogonadotropic Hypogonadism: Genetic Complexity of a Complex 
  Disease.
  Marino M, Moriondo V, Vighi E, Pignatti E, and Simoni M.
  International Journal of Endocrinology 2014. Doi: 10.1155/2014/649154. Impact Factor: 2.376
  FSHR polymorphism p.N680S mediates different responses to FSH in vitro.
  Casarini L, Moriondo V, Marino M, Adversi F, Capodanno F, Grisolia C, La Marca A, La Sala GB,  
  Simoni M.
  Molecular and Cellular Endocrinology 2014. Doi: 10.1016/j.mce.2014.06.013. Impact Factor: 3.859
  The TRHR Gene Is Associated with Hypothalamo-Pituitary Sensitivity to      
  Levothyroxine.
  Brigante G, Spaggiari G, Santi D, Cioni K, Gnarini V, Diazzi C, Pignatti E, Casarini L, Marino M,   
  Tuttelmann F, Carani C, Simoni M.
  European Thyroid Journal 2014. Doi: 10.1159/000358590. No IF.
  Are pre-miR-146a and PTTG1 associated with papillary thyroid cancer?
  Marco Marino, Valentina Cirello, Valentina Gnarini, Carla Colombo, Elisa Pignatti, Livio Casarini,  
  Chiara Diazzi, Vincenzo Rochira, Katia Cioni, Bruno Madeo, Cesare Carani, Manuela Simoni, Laura 
  Fugazzola.
  Endocr Connect 2013. Doi: 10.1530/EC-13-0066. No IF.
  Double heterozygosity for BRCA1 and hMLH1 gene mutations in a 46-year-old      
  woman with five primary tumors.
  Pedroni M, Di Gregorio C, Cortesi L, Reggiani Bonetti L, Magnani G, Simone ML, Medici V, Priore   
  Oliva C, Marino M, Ponz de Leon M.
  Tech Coloproctol. 2013. Doi: 10.1007/s10151-013-1030-y. Impact Factor: 2.320
  Prevalence of olfactory and other developmental anomalies in patients 
  with central hypogonadotropic hypogonadism.
  Della Valle E, Vezzani S, Rochira V, Granata AR, Madeo B, Genovese E, Pignatti E, Marino M, 
  Carani C, Simoni M.
  Front. Endocrinol. 2013. Doi: 10.3389/fendo.2013.00070. No IF.
  Collective evidence supports neutrality of BRCA1 V1687I, a novel sequence  
  variant in the conserved THV motif of the first BRCT repeat.
  Cortesi L, De Nicolo A, Medici V, Marino M, Turchetti D, Pradella LM, Rossi G, Parisini E,  
  Federico M.
  Breast Cancer Res Treat 2012. Doi: 10.1007/s10549-012-2052-2.
  Impact Factor: 4.085
  AN APPARENT INCONSISTENCY IN PARENT TO OFFSPRING TRANSMISSION OF
  POINT MUTATIONS OF LDLR GENE IN FAMILIAL HYPERCHOLESTEROLEMIA. 
  Claudio Rabacchi, Alessia Wunsch, Margherita Ghisellini, Marco Marino, Livia Pisciotta, Stefano   
  Bertolini, Sebastiano Calandra. 
  Clin Chim Acta.  2009. Doi: 10.1016/j.cca.2009.05.017. Impact Factor: 2.799

  A novel deletion of BRCA1 gene that eliminates the ATG initiation codon
  without affecting the promoter region. 
  Marco Marino, Claudio Rabacchi, Maria Luisa
  Simone, Veronica Medici, Laura Cortesi and Sebastiano Calandra. 
  Clin Chim Acta. 2009. Doi: 10.1016/j.cca.2009.02.020. Impact Factor: 2.799
1.   GERMLINE PROKINETICIN RECEPTOR 2 (PROKR2) VARIANTS ASSOCIATED WITH CENTRAL 
  HYPOGONADISM CAUSE DIFFERENTAL MODULATION OF DISTINCT INTRACELLULAR 
  PATHWAYS.
  Libri DV, Kleinau G, Vezzoli V, Busnelli M, Guizzardi F, Sinisi AA, Pincelli AI, Mancini A, Russo G,  
  Beck-Peccoz P, Loche S, Crivellaro C, Maghnie M, Krausz C, Persani L, Bonomi M.
   Aimaretti G, Altobelli M, Arnaldi G, Baldi M, Bartalena L, Beccaria L, Bellastella G, Bellizzi M, Bona G, Borretta   
   G, Buzi F, Cannavò S, Cappa M, Cariboni A, Ciampani T, Cicognani A, Cisternino M, Corbetta S, Corciulo N,   
   Corona G, Cozzi R, D'Elia AV, Degli Uberti E, De Marchi M, Forti G, di Iorgi N, Isidori A, Fabbri A, Ferlin A,  
   Foresta C, Franceschi R, Garolla A, Gaudino R, Giagulli V, Grosso E, Jannini E, Lanfranco F, Larizza L, Lenzi  
   A, Lombardo F, Limone P, Maggi M, Maggi R, Maggio MC, Mandrile G, Marino M, Mencarelli MA, Migone N,  
   Neri G, Perroni L, Pignatti E, Pilotta A, Pizzocaro A, Pontecorvi A, Pozzobon G, Prodam F, Radetti G, Razzore  
   P, Salerno MC, Salvatoni A, Salvini F, Secco A, Segni M, Simoni M, Vigneri R, Weber G.
  J Clin Endocrinol Metab. 2013 Nov. Doi:10.1210/jc.2013-2431. Impact Factor: 5.531
  New understandings of the genetic basis of isolated idiopathic central 
  hypogonadism.
  Bonomi M, Libri DV, Guizzardi F, Guarducci E, Maiolo E, Pignatti E, Asci R, Persani L.
  Aimaretti G, Altobelli M, Arnaldi G, Baldi M, Bartalena L, Beccaria L, Beck-Peccoz P, Bellastella G,  
  Borretta G, Buzi F, Cannavò S, Cappa M, Cariboni A, Ciampani T, Cicognani A, Cisternino M,  
  Corbetta S, Corciulo N, Cozzi R, D'Elia AV, Uberti ED, De Marchi M, Forti G, di Iorgi N, Fabbri A, 
  Ferlin A, Gaudino R, Grosso E, Krausz C, Lanfranco F, Larizza D, Limone P, Maggi M, Maggi R, 
  Maghnie M, Mancini A, Mandrile G, Marino M, Mencarelli MA, Migone N, Neri G, Perroni L, Pignatti      
  E, Pilotta A, Pincelli AI, Pizzocaro A, Pontecorvi A, Radetti G, Razzore P, Russo G, Salvini F, Secco  
  A, Segni M, Simoni M, Sinisi A, Vigneri R, Weber G.
  Asian J Androl. 2012 Jan;14(1):49-56. Doi: 10.1038/aja.2011.68. Impact Factor: 2.644
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