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DATI ANAGRAFICI

Luogo e Data di NascitaCatania, 16 Dicembre 1969

E-mail: massimiliano.filosto@unibs.it

Stato civile:coniugato

Servizio militare: assolto in qualita di Ufficiale Medico di Complemento del Corpo

Sanitario dell’Esercito

POSIZIONE ATTUALE E PRINCIPALI INCARICHI RICOPERTI

- Dirigente Medico di Neurologia di ruolo con incarico di natura professionale di fascia
“C1” (lettera C art. 27 CCNL 8.6.2000), incarico di Alta Professionalita (Incarichi
“professionali” che richiedono altissima professionalita e specializzazione), presso il
Dipartimento di Scienze Neurologiche e della Visione, U.O. Neurologia, ASST “Spedali

Civili” di Brescia

- Responsabile del Centro per lo Studio delle Malattie Neuromuscolari (Centro ERN
European Reference Networkuro NMD) che include le seguenti attivita ambulatoriali:
Ambulatorio per le Malattie Neuromuscolari e le Neuropatie
Ambulatorio per la Malattia del Motoneurone
Ambulatorio Biopsie Muscolari, Biopsie di Cute e Biopsie di Grasso

periombelicale

- Referente aziendaleper le Malattie Rare Neuromuscolari

- Ha conseguito 1’Abilitazione Scientifica Nazionale (ASN)alle funzioni di Professore
Universitario di Il Fascia (Professore Associato)e di Professore Uhiversitario di |

Fascia (Professore Ordinario).

-Professore a Contratto di Neurologia e Cultore della Materigresso il Dipartimento di

Scienze Cliniche e Sperimentali, Universita degli Studi di Brescia.

- Coordinatore regionale dell’Associazione Italiana di Miologia (AIM) per la macro-

regione Lombardia.

- Membro del Management Paneldel Gruppo di Studio di Neurogenetica Clinica e

Malattie Rare della Societa Italiana di Neurologia con il ruolo di Vice-coordinatore.



- Membro del Board of Healthcare Providers dell’ERN — European Reference Network-
Rare Neuromuscular DiseaseEURO-NMD)

- Full Individual Member della European Academy of Neurology e componente effettivo
dei seguenti “Scientific Panels” della Societa: Muscle & NMJ Disorders, Neuropathies, ALS

and Frontotemporal Dementia, Neurogenetics

- Membro di Orphanet in qualita di Coordinatore del Centro Specializzato

- Individual Member del Treat-NMD Alliance Neuromuscular Network

- Membro della Commissione medicescientifica nazionale dell’ Associazione ltaliana
Sclerosi Laterale Amiotrofica (AISLA)

- Membro della Commissione medicescientifica nazionale dell’Unione Lotta alle
Distrofie Muscolari (UILDM) con delega alla Responsabilita Scientifica della rivista

nazionale ufficiale dell’ Associazione, DM.

- Membro della Commissione medicescientifica nazionale di MITOCON Onlus —

malattie mitocondriali.

-Componente del |l ' Edi tdorivistesgecialkzzata (vedasi @dtre)Re vi ewer



PERCORSO DI STubDlI ED AGGIORNAMENTO CLINICO -
SCIENTIFICO

Studi

- 1987 diploma di maturita classicaconseguito presso il Liceo Ginnasio “M.Amari” di
Giarre (CT) con voti 60/60.

- 19871993 corso di Laurea in Medicina e Chirurgia presso 1’Universita’ degli Studi di
Catania. Laurea in Medicina e Chirurgia conseguita in data 27.09.93 con voti 110/110 e
lode e dignita di stampa. Tesi discussa: “Neurofisiopatologia della sindrome parkinsoniana.

Recenti acquisizioni terapeutiche nella malattia di Parkinson in fase scompensata”.

- 1993 abilitazion e al | 6 e s er c icanseguita pelacetonds wssiomendackami

presso 1’Universita degli Studi di Catania.

- 1994 116° Corso Allievi Ufficiali Medici di complementavolto presso la Scuola di

Sanita’ Militare di Firenze.

- 19951999 Scuda di Specializzazione in Neurologipresso 1’Universita’ degli Studi di
Verona. Specializzazione in Neurologia conseguita in data 27.10.99 con voti 50/50 e lode e
dignita di stampa. Tesi discussa: “La risposta del muscolo striato allo stress ossidativo in

pazienti affetti da citopatia mitocondriale”.

- 19992003 Dottorato di Ricerca in Neuroscienzeresso 1’Universita’ degli Studi di
Verona. Titolo di Dottore di Ricerca in Neuroscienze conseguito in data 16.01.04. Tesi
discussa: “Sindromi mitocondriali da difetto di comunicazione intergenomica: studio dei
geni nucleari POLG, ANT-1 e C100rf2”

Lingue straniere

Inglese (letto, scritto, parlato)

Principali corsi di aggiornamento e di formazione postaurea frequentati

Nazionali

- “Premio Ottorino Rossi, aggiornamento in tema di malattie neuromuscolari”, tenutosi a
Pavia in data 15e 16.11.96



- Meeting di Neurofisiologia clinica e Neuroriabilitazione sul tema “Correlati percettivi di

plasticita nel cervello umano adulto”, tenutosi a Verona in data 29.01.97

- “Patologie opportunistiche del SNC ed intraorbitarie nell’AIDS” tenutosi a Verona in data
08.02.97

- “Diagnosi e trattamento della malattia di Parkinson”, tenutosi a Verona in data 12.03.99
- “La Neuro-oncologia”, tenutosi a Lugo di Vicenza in data 22.05.99
- “Approccio Multimodale all’epilessia”, tenutosi a Verona in data 28.01.00

- Corso post-universitario in immunologia clinica sul tema “Autoimmunita nelle patologie

neurologiche”, tenutosi a Verona in data 06.04.00
- “Perspectives in molecular therapy of muscular diseases”, tenutosi a Pisa il 03.10.00

- “Linee guida diagnostiche sulle demenze: progetto di validazione”, tenutosi a Gubbio il

17.02.01

- “La Sclerosi Laterale Amiotrofica: problemi diagnostici e di gestione”, tenutosi a Verona il

24.03.01

- “Paralisi Cerebrale Infantile: esperienze a confronto”, tenutosi a Verona il 05.05.01

- 7" Terme Euganee Meeting on Rehabilitation, tenutosi ad Abano Terme dal 14 al 15.06.03
- Convegno “Dolore Neuropatico: Stato dell’arte”, tenutosi a Roma il 24 ¢ 25.11.05

- X Riunione del Gruppo di Studio del Sistema Nervoso Periferico, tenutasi a Verona dal 17
al 19.03.06

- Corso di Aggiornamento “Sclerosi Laterale Amiotrofica e trattamento palliativo: il nuovo
concetto di cure palliative”, tenutosi ad Iseo (BS) il 15.09.06

- Corso di aggiornamento “Workshop: muscle glycogenoses”, tenutosi a Genova dal 27 al
28.10.06

- X1 Riunione del Gruppo di Studio del Sistema Nervoso Periferico, tenutasi a Siena dal 12
al 14.04.07

- 6° Congresso dell’ Associazione italiana di Miologia, tenutosi a Ferrara dal 24 al 26.05.07

- Convegno “La gestione pratica della Malattia di Pompe: aspetti diagnostici e terapia”,
tenutosi a Pavia il 21.11.07

- Convegno "SLA: dal laboratorio di ricerca al letto del malato™, tenutosi a Pavia il 12.12.08
- Congresso dell’Associazione Italiana per lo Studio del Sistema Nervoso Periferico,
tenutosi a Bologna il 28.04.11

- Convegno “Le miopatie metaboliche: dalla diagnosi alla terapia”, tenutosi a Firenze il
29.09.11



- Convegno “Seconda giornata per la FSHD”, tenutosi a Modena il 22.10.11

- 2° Convegno Nazionale “Le malattie mitocondriali: dalla diagnosi alla gestione
quotidiana”, tenutosi a Firenze dal 26 al 27.05.12

- Convegno Clinico sulla ricerca Neuromuscolare Telethon-AIM, tenutosi in data 10 ed
11.03.13 a Riva del Garda (TN)

- XVII Convention Scientifica Telethon, tenutasi dall’11 al 13.03.13 a Riva del garda (TN)

- Pompe Registry investigator meeting — Genzyme, tenutosi il 04.02.14 a Milano

- Riunione annuale dell’Associazione Italiana per lo Studio del Sistema Nervoso Periferico,
tenutasi a Sorrento dal 18 al 20.04.14

-Convegno “CIDP: novita scientifiche e normative”, tenutosi dal 20 al 21.02.15 a Venezia

-II Convegno clinico Ricerca Neuromuscolare, tenutosi dall’08 al 09.03.15 a Riva del Garda
(TN)

- XVIII Convention Scientifica Telethon, tenutasi dal 9 all’ 11.03.15 a Riva del garda (TN)

- Riunione annuale dell’Associazione Italiana per lo Studio del Sistema Nervoso Periferico,
tenutasi a Torino dal 9 al 11.04.15

- Terzo Convegno Neuromuscolare, tenutosi a Riva del Garda dal 12 al 13.03.17

- Convention Scientifica Telethon 2017, tenutasi a Riva del Garda dal 13 al 15.03.17

- VII Congresso dell'Associazione Italiana Sistema Nervoso Periferico, tenutosi a Bergamo
dal 20 al 22 Aprile 2017

- VIII Congresso dell'’Associazione Italiana Sistema Nervoso Periferico, tenutosi a Roma dal
19 al 21 Aprile 2018

- XLIX Congresso della Societa Italiana di Neurologia, tenutosi a Roma dal 27 al 30
Ottobre 2018

- Nona Riunione annuale dell’Associazione Italiana per lo Studio del Sistema Nervoso

Periferico, tenutasi a Padova dall’11 al 13 Aprile 2019

Internazionali

- Seminari clinici e lectures in tema di neurologia tenuti presso la Sezione clinica del
Department of Neurology della Columbia University di New York

- 24th Postgraduate Course CME (Continuing Education in the Health Sciences) Columbia
University “Basic and Clinical Neurosciences”, tenutosi a New York dall’ 08.12.01 al
23.03.02

- 25th Postgraduate Course CME Columbia University “Basic and Clinical Neurosciences”,
tenutosi a New York dal 16.11.02 al 08.03.03

- Corso di aggiornamento CME Columbia University “Advances in the diagnosis and

treatment of neuromuscular disorders and ALS”, tenutosi a New York il 15.06.02



- Corso di aggiornamento CME Columbia University “ Mild Cognitive Impairment to
Alzheimer’s Disease: current trends in treatment and research initiatives”, tenutosi a New
York il 22.06.02

- Corso di aggiornamento CME Columbia University “ Headache Mini-Fellowship”,
tenutosi a New York il 29.06.02

- Corso di aggiornamento CME Columbia University “ Frontiers in diabetes research”,
tenutosi a New York il 02.11.02

- Corso di aggiornamento CME Columbia University “ Update in obesity”, tenutosi a New
York il 23.11.02

- 3" European Symposium - Steps Forward in Pompe Disease, tenutosi a Monaco dal 20 al
21.11.09

- 4" European Symposium - Steps Forward in Pompe Disease, tenutosi a Londra dal 19 al
20.11.10

- 5 European Symposium - Steps Forward in Pompe Disease, tenutosi a Budapest dal 2 al
3.12.11

- Convegno ” Advances and research in TTR amyloidosis”, tenutosi a Berlino dal 03 al
04.02.12

- 6™ European Simposium - Steps Forward in Pompe Disease, tenutosi a Berlino dal 23 al
24.11.12

- Convegno ” Advances and research in TTR amyloidosis II”, tenutosi a Barcellona dal 01 al
02.02.13

- 5th Scientific Symposiuim on Niemann-Pick type "C", tenutosi a Vienna dal 15 al 17.03.13
- BYM338B2203 EU investigator meeting — Novartis, tenutosi a Roma dal 04 al 06.02.14
-7th International Immunoglobulin Conference, tenutosi a Interlaken (Svizzera) dal 04 al
05.04.14

- ICNMD - 13th International Congress on Neuromuscular Diseases, tenutosi a Nizza
(Francia) dal 07 al 08.07.14

- Peripheral Nerve Society Congress, tenutosi a Quebec City (Canada) dal 28-06 al 02.07.15
- International MNGIE Consortium Meeting (closed meeting by invitation) tenutosi ad
Innsbruck il 29.02.16

- Innsbruck Rare Disease Day Symposium 2016, tenutosi ad Innsbruck il 29.02.16

- 21th International Congress of the World Muscle Society, tenutosi a Granada (Spagna) dal
05 al 08.10.16

- Convegno “Steps forward in Pompe Disease”, tenutosi ad Amsterdam dal 11.11 al 12.11.16
- 1° ERN-EURO NMD Meeting, tenutosi a Friburgo il 30.11.17



- Congresso dell’European Academy of Neurology 2018, tenutosi a Lisbona dal 16 al
19.06.18

- 15th International Congress on Neuromuscular Diseases, tenutosi a Vienna dal 6 al
10.07.18

- Congresso Steps Forward in Pompe Disease, tenutosi a Copenaghen il 17 Ottobre 2018

- ERN-EURO NMD Meeting and Board Meeting, tenutosi a Praga il 29.11.18

- 2019 Peripheral nerve Society (PNS) annual meeting, tenutosi a Genova dal 23 al 25.06.19
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ABILITAZIONE SCIENTIFICA NAZIONALE (ASN)

- Ha conseguito | Abilitazione Scientifica Nazionalg/ASN) alle funzioni di Professore
Universitario di | Fascia (Professa Ordinario) con validita a decorrere dal 24.07.2018,
nella procedura indetta con Decreto Direttoriale n. 1532 del 29 luglio 2016 dal Ministero

dell’Istruzione, dell’Universita e della Ricerca.

- Ha conseguito | Abilitazione Scientifica Nazionalg/ASN) alle funzioni di Professore
Universitario di Il Fascia (Professore Associatapn validita a decorrere dal 03.02.2014,
nella procedura indetta con Decreto Direttoriale n. 222 del 20 luglio 2012 dal Ministero

dell’Istruzione, dell’Universita e della Ricerca.

CONCORSI UNIVERSITARI

- Ha partecipato alla procedura di valutazione comparativa per la copertura di 1 posto di
Professore Universitario di ruolo di seconda fascia per il settore scientifico-disciplinare
MED/26 presso la Facolta di Medicina e Chirurgia dell’Universita degli Studi di Udine
(GU. N. 28 del 08.04.05), riportando il giudizio complessivo: “degno di grande

considerazione ai fini della valutazione comparativa”.

- Ha partecipato alla procedura di valutazione comparativa per la copertura di 1 posto di
Professore Universitario di ruolo di seconda fascia per il settore scientifico-disciplinare
MED/26 presso la Facolta di Medicina e Chirurgia dell’Universita degli Studi di Sassari (G.
U. N. 50 del 27.06.08), riportando il giudizio complessivo di “buono”.

- Nel 2017, ha partecipato alla procedura selettiva per la copertura di n. 1 posto di
Professore di Seconda Fascia per il settore concorsuale 06/D6, settore scientifico
disciplinare MED/26 presso il Dipartimento di Scienze Biomediche e Cliniche "L. Sacco"
dell'Universita degli Studi di Milano, ai sensi dell'art. 18, comma 1, della legge 240/2010

(codice n. 3321), classificandosi al secondo posto nella graduatoria finale.

11



| DONEI TA’ CONCORSUALI OSPEDALI ERE
- Idoneo nel concorso per Dirigente medico di Neurologia (ex I livello) presso 1’Ospedale di
Ivrea (To) nel 2000.

- Idoneo nel concorso per Dirigente Medico di Neurologia (ex I livello) presso I’Ospedale di
Gorizia nel 2000.

- Idoneo nel concorso per Dirigente Medico di Neurologia (ex I livello) presso 1’Ospedale di
Pieve di Soligo (Tv) nel 2000.

- Idoneo nel concorso per Dirigente Medico di Neurologia (ex I livello) presso 1’Ospedale
“Cannizzaro” di Catania nel 2001.

- Vincitore nel concorso per Dirigente Medico di Neurologia (ex I livello) presso 1’Ospedale
“S. Paolo” di Savona nel 2000.

12



ATTIVITA CLINICO -ASSISTENZIALE

- Negli anni dell’Universita ha frequentato in qualita di allievo interno la Clinica
Neurologica dell’Universita di Catania coadiuvando i propri referenti in reparto ed in

ambulatorio.

- Dal Luglio 1994 all’Agosto 1995 ha prestato servizio in qualita di Sottotenente Medico di

complementresso il 62° Reggimento F. Corazzato “Sicilia” di Catania.

- Negli anni di specializzazione ha svolto attivita di assisnhzain corsia e presso il DH della
Clinica Neurologica dell’Universita di Verona, coprendo regolari turni di guardia diurna per
le urgenze della Clinica stessa, dei reparti esterni e del Pronto Soccorso; ha altresi
frequentato il Servizio di Neuroradiologia diretto dal Prof. C. Benati e 1’Unita di Terapia
Intensiva Neurochirurgica diretta dal Dott. C. Vivenza (Ospedale Civile Maggiore, Verona)
ed ha effettuato stages periodici presso il Servizio di Neurofisiopatologia afferente alla
Clinica Neurologica di Verona. Ha collaborato con la Dott.ssa L. Bertolasi (Servizio di
Neurofisiopatologia della Clinica Neurologica di Verona) nell’ambulatorio per la terapia
delle distonie segmentarie mediante tossina botulinica, acquisendo conoscenze su

indicazioni e tecniche di tale trattamento.

- Dal Gennaio 2000 al Maggio 2000 ha prestato servizio come medico specialista

ambulatorialepresso 1’ Azienda Sanitaria Locale di Mantova (poliambulatori di Viadana)
e dal 20.01.00 all’ 01.06.00 presso 1’Azienda Sanitaria Locale di Brescia (poliambulatori di
Gavardo), con incarico provvisorio nella branca specialistica di Neurologia, per un totale di

ore 10 settimanali.

- Dal Giugno 2000 all’Agosto 2004 ha prestato servizio presso I’U.O. di Neurologia
dell’Ospedale S. Paolo di Savona (ASL 2) (Direttore Prof. A. Leonardi) in qualita di
Dirigente Medico di Neurologia di ruoldex | livello) con compiti assistenziali (corsia,
guardie, ambulatorio, reperibilita’). Presso la sezione di Neurofisiopatologia della U.O. ha
approfondito la conoscenza della Neurofisiopatologia clinica acquisendo competenza
nell’interpretazione e refertazione di esami EEG, EMG e Potenziali Evocati. Presso la stessa
U.O. ha lavorato presso 1’Unita’ Valutativa Alzheimer nell’ambito del Progetto Nazionale
Cronos ed é stato Corresponsabile dell 8Ambul ato

Neuromuscolari.

13

ri



- Dal Settembre 2004 presta servizio presso I’U.O. Neurologia dell’ASST “Spedali Civili”

di Brescia / Sezione di Neurologia del Dipartimento di Scienze Cliniche e Sperimentali
dell’Universita degli Studi di Brescia (gia Clinica Neurologica), Direttore Prof. A. Padovani,

in qualita di Dirigente Medico di Neurologia di ruolacon compiti assistenziali (corsia,

guardie, ambulatorio, reperibilita).

Da Ottobre 2015 ha ottenutol * i ncar i co di nat ur a (ettecafCe ssi o
art. 27 CCNL 8.6.2000), Incarico di Alta Professionalita (Incarichi “professionali” che

richiedono altissima professionalita e specializzazione).

Ricopre i seguenti incarichi:

1. E’ Responsabiledel Centro per lo studio delle Malattie Neuromuscolari
(ERN European Reference NetworkEuroNMD Center) che comprende le
seguenti attivita ambulatoriali:

Ambulatorio per le Malattie Neuromuscolari
Ambulatorio per la Malattia del Motoneurone
Ambulatorio Biopsie Muscolari, Biopsie di Cute e Biopsie di Grasso
periombelicale
Dal 2004 ad oggi ha personalmente eseguito oltre 800 biopsie muscolari e
numerosi prelievi di grasso periombelicale per la ricerca di amiloide e di cute

per lo studio delle piccole fibre nervose.

2. In collaborazione con il Servizio di Anatomia Patologica, con il Laboratorio di
Genetica A. Nocivelli e con il Laboratorio di Biotecnologie dell’ASST
“Spedali Civili” di Brescia ¢ consulente/referenteper la diagnostica

istopatologica, biochimica e genetica delle malattie neuromuscolari.

3. Dal Marzo 2012 segue la Sezione di Macroattivita Ambulatoriale Complessa
(MAC) della Clinica Neurologica stessa. E’ altresi referente per la gestione
dei Files F, farmaci somministrati in regime di assistenza (dispensazione e

somministrazione diretta).

4. FE’ referenteaziendale per la Rete delle Malattie Rargoer la diagnosi ed il
trattamento delle malattie neuromuscolari, tra cui la Glicogenosi tipo I, la
Poliradiculonevrite Demielinizzantdnfiammatoria Cronica, la Neuropatia
Motoria Multifocale, la Sindrome di GuillainBarre, le Malattie

Mitocondriali, le Distrofie Muscolarie le Malattie del Motoneurone.
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5. E’ referente aziendale per | 6 attuazi one di -te@eeuticior s i
nella Scleosi Laterale Amiotrofica,per il trattamento con Immunoglobuline
endovena e con plasmaferesille patologie neurologiche e per il trattamento

enzimatico sostitutivo nelle Glicogenosi di tipo 1.

6. E’ responsabile prescrittore per I’ASST “Spedali Civili” dei comunicatori
vocali ad alta tecnologia a pazienti affetti da SLA.

7. E’ consulente neurologdli riferimento per le U.O. di Ematologia e Trapianto
di Midollo Osseo ed Immunologia Clinica/Reumatologia.

Il Centro per lo Studio delle Malattie Neuromuscdari afferente alla Sezione di Neurologia

del Dipartimento di Scienze Cliniche e Sperimentali dell’Universita degli Studi di Brescia /

U.O. Neurologia dell’ASST “Spedali Civili” di Brescia ¢:

- Centro di Riferimento ERN European Reference Netw&@kWRONMD (Rare
Neuromuscular Diseases)

- Centro di Riferimento per le Malattie Rare afferente alla Rete Regionale Malattie Rare

- Centro di Riferimento Orphanet, Numero Orpha: ORPHA291961

- Centro registrato al TREATNMD Care and Trial Site Registry (CTSR)

- Centro afferente all”’ ENCALS, European Network to Cure Amyotrophic Lateral Sclerosis

- Centro di Riferimento riconosciuto dall’ Associazione Italiana di Miologia

E’ altresi:

- Centro di Riferimento riconosciuvtod al | 6 Associ azione | taliana N
- Centro di Riferimento riconosciuto dall’ Associazione Italiana Glicogenosi

- Centro di Riferimento riconosciuto dall’Associazione Italiana SLA (AISLA)

- Centro di Riferimento per la UILDM Brescia

-Centro di Riferimentoper! 6 Associ azi on éitocandridli (VAiTOEGONMa | at t i e

11 Centro ha ricevuto I’endorsement del Ministero della Salute per la partecipazione all’ERN
— European Reference Network Rare Neuromuscular Diseasem data 15.06.16 ed e stato
selezionato per la partecipazione alla Call europea 2016 all’interno del Rare Neuromuscular
Diseases NetworfEURO-NMD).

L’EURO-NMD é stato approvato dal EU Board of Member States in Dicembre 2016.

Presso il Centro vengono svolte le seguenti attivita:
Attivita clinica
15



Ogni paziente viene sottoposto ad una prima visita alla quale segue il percorso diagnostico
e/o terapeutico ritenuto indicato. Gli esami diagnostici, specie i piu sofisticati (studi bioptici,
immunologici o genetici), possono essere eseguiti presso il Day Hospital o in regime di
ricovero programmato in reparto presso le strutture della U.O. Neurologia.
Il Centro fa riferimento nella pratica clinica alle linee guida Treat-MND.
Vengono effettuate le seguenti prestazioni:
-Attivita clinico-diagnostica
-Test per la determinazione della carlattatoammonio da sforzo ischemico
-Prelievi bioptici e diagnostica patologicsai eseguono biopsie muscolari, prelievi del grasso
periombelicale per la ricerca di amiloide e biopsie di cute per lo studio dell’innervazione
cutanea.
Lo studio della biopsia muscolare comprende, tra 1’altro:
- Studio istochimico ed istoenzimatico
- Studio immunoistochimico (distrofina, sarcoglicani, destroglicani, caveolina-3,
disferlina, emerina, lamina A/C, spectrina, desmina, alfa-B-cristallina, miotilina,
LAMP-2, Serca-1, MHC I, MAC ed altri markers infiammatori)
- Studio in Western Blot per Distrofina, Calpaina, Disferlina
- Sezioni semifini ed ultrafini per studio in microscopia elettronica
- Studio biochimico enzimi glicolitici e catena respiratoria
- Studi genetici
| suddetti esami vengono eseguiti in gran parte in sede ed in parte presso centri con i quali
esistono stretti rapporti di collaborazione. La biopsia di nervo viene eseguita in collaborazione
con il laboratorio di Neuropatologia dell’Universita di Verona.
Con i laboratori di Genetica dell'ASST “Spedali Civili” ¢ attiva una collaborazione che ha
portato allo sviluppo di pannelli diagnostici per lo studio in “Next Generation Sequencing” di
neuropatie, miopatie, malattie mitocondriali e malattie motoneuronali geneticamente
determinate.
- Sezione per la Malattia del Motoneurgpex la diagnosi ed il follow-up dei pazienti affetti

-Sezione per la terapia ed il folleup della Glicogenosi I

Percorsi assistenziali

I Centro agisce all’interno di un network per 1’assistenza ai pazienti affetti da Malattie
Neuromuscolari sul territorio di Brescia che prevede una collaborazione con altre Unita
intraospedaliere (cardiologia, elettrofisiologia, fisiatria, nutrizionisti e dietisti) ed
extraospedaliere (ATS, Istituti riabilitativi sul territorio per gli aspetti riabilitativi e di follow-

up neuromotorio e pneumologico) tale da poter soddisfare, quando operativi, i requisiti
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richiesti dalla Consulta Ministeriale sulle Malattie Neuromuscolari (D.M. 07.02.20009,
Ministero della Salute) per i Centri di Alta Specialita (Unita funzionali costituite da una o piu
strutture in grado di assicurare presa in carico globale, attivita clinico-riabilitativa e di ricerca

e continuita assistenziale ospedale-territorio).

Registri dimalattia
Il Centro afferisce a diversi Registri di Malattia (vedi oltre)

Gruppi di Studio e Studi Multicentrici
Il Centro afferisce a vari gruppi di studio, studi multicentrici, trials clinici e Telethon grant

proposal (vedi oltre).

Terapie specialistich

- Terapia con Immunoglobuline e.v.

- Terapia con Immunoglobuline s.c.

- Plasmaferesi

- Terapia con rituximab

- Terapia enzimatica sostitutiva per la Glicogenosi Il

- Terapia enzimatica sostitutiva per la Malattia di Gaucher

- Trapianto di cellule staminali ematopoietiche (ASCT) in malattie metaboliche (MNGIE)
- Dispensazione Rilutek

- Trattamento con Edaravone

- Trattamento con Nusinersen

Diagnostica collaborativa di eccellenza

Grazie alle collaborazioni in corso, il Centro pud assicurare prestazioni diagnostiche di

eccellenza quali:

- Studio RM neurografia (Servizio di Neuroradiologia, Universita degli Studi di Brescia,
Prof. R. Gasparotti)

- Next Generation Sequencing
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ATTIVITA DIDATTICA

Attivita didattica in strutture universitarie

- Dall’Anno Accademico 2004-2005 a tutt’oggi collabora alle lezioniper gli studenti del

Corso di Laurea in Medicina e Chirurgia dell’Universita degli Studi di Brescia nell’ambito

del Corso Integrato di Malattie del Sistema Nervoso e cura 1’esecuzione di esercitazioni

pratiche e prove in itinere relative all’insegnamento di Neurologia. E’ correlatore di tesi

sperimentalinel Corso di Laurea in Medicina e Chirurgia e relatore di tesinel Corso di

Laurea in Fisioterapia dell’Universita degli Studi di Brescia.

E’ stato correlatore delle seguenti tesi di laurea in Medicina e Chirurgia:

A

>

Studio in DHPLC del genoma mitocondriale in pazienti con sospetta
encefalomiopatia mitocondriale. A.A. 2004-2005
Studio delle proteine LGMD-associate nel muscolo scheletrico di pazienti affetti
da miopatia. A.A. 2005-2006
Neuropatia acuta delle piccole fibre cutanee in pazienti critici. A.A. 2010-2011
Neuropatia delle piccole fibre nei pazienti in condizioni critiche. A.A. 2011-2012
Neurografia RM e diffusion tensor imaging (DTI) in pazienti affetti da
poliradiculoneuropatia cronica infiammatoria demielinizzante (CIDP): confronto
con dati clinici ed elettrofisiologici. A.A. 2012-2013

Studio dei disturbi cognitivo-comportamentali e del sistema olfattorio in pazienti
affetti da malattia del motoneurone. A.A. 2013-2014
Evaluation of therapeutic electrical stimulation applied to subjects with spinal
muscular atrophy. A.A. 2014-2015
Neuropatia delle piccolo fibre: studio di correlazione clinic-patologica. A.A. 2014-
2015
Poliradiculonevrite infiammatoria cronica demielinizzante (CIDP): analisi
retrospettiva di correlazione dei parametri clinici ed immunologici. A.A. 2015-
2016 (tesi vincitrice del Premio CIDP 2017, istituito dall'Associazione CIDP
Italia ONLUS)

Costruzione ed implementazione di un pannello di Next-Generation Sequencing
per la diagnosi delle malattie neuromuscolari. A.A. 2015-2016 (tesi vincitrice del
I Premio al Concorso Nazionale per tesi sulle malattie rare, edizione 2017,
organizzato dai Lions Club distretto 108Ta-3)

Ruolo della biopsia muscolare e del Next Generation Sequencing nella definizione

diagnostica dell'iperCKemia asintomatica. A.A. 2016-2017
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A Studio dei fattori genetici nella Malattia del Motoneurone sporadica. A.A. 2017-
2018

A Neuropatia amiloide da transtiretina. Studio con neurografia RM e DT a 3 Tesla.
A.A. 2017-2018

E’ stato correlatore delle seguenti tesi di specializzazione in Neurologia
A 1l coinvolgimento del sistema nervoso centrale nella Glicogenosi tipo 2 late-onset:
uno studio RMN funzionale e strutturale. A.A. 2011-2012
A Effetti a lungo termine della terapia enzimatica sostitutiva in una coorte di pazienti
affetti Glicogenosi II variante dell’adulto (Late Onset Pompe Disease). A.A. 2013-
2014

E’ stato relatore delle seguenti tesi di laurea in Fisioterapia
A Percorsi riabilitativi in pazienti affetti da polineuropatia periferica. A.A. 2008-2009

-Dall’Anno Accademico 2004-2005 a tutt’oggi ha compiti di tutoraggio e di insegnamento
per gli studenti del Corso di Laurea in Medicina e Chirurgia per i medici specializzandi della
Scuola di Specializzazione in Neurologia dell’Universita degli Studi di Brescia per il

perfezionamento della pratica clinica.

-Dall’ Anno Accademico 2006-2007 a tutt’oggi ¢ Tutor per le attivita professionalizzantiel

Corso di Laurea in Medicina e Chirurgia dell’Universita degli Studi di Brescia.

-Dall’Anno Accademico 2006-2007 a tutt’oggi ¢ Cultore della Materianel Corso Integrato
di Malattie del Sistema Nervoso del Corso di Laurea in Medicina e Chirurgia dell’Universita

degli Studi di Brescia.

- Dall’ Anno Accademico 2007-2008 all’Anno Accademico 2008-2009 é stato Cultore della
Materia nel Corso integrato “Neurologia e Medicina Fisica e Riabilitativd nel Corso di
Laurea Specialistica in “Scienze e Tecniche delle attivita motorie preventive ed adattative”

dell’Universita degli Studi di Brescia.

- Negli Anni Accademici 2007-2008 e 2008-2009, 2009-2010, 2010-2011, 2011-2012 ha
effettuato attivita di docenza per le attivita opzionali nel Corso di Laurea in Infermieristica

della Facolta di Medicina e Chirurgia dell’Universita degli Studi di Brescia.
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Attivita di docenza in strutture universitarie
Anno Accademico 2062005:
- Docente di Semeiotica Neurologica(ore 7,5) nel Corso di Laurea in Fisioterapia,

Facolta di Medicina e Chirurgia, Universita degli Studi di Brescia.

- Docente di Neurologia (ore 40) nella Scuola di Specializzazione in Neurologia, Facolta

di Medicina e Chirurgia, Universita degli Studi di Brescia.

Anno Accademico 206%006:
- Docente di Semeiotica delle Malattie Neuromuscolarfore 20) nella Scuola di

Specializzazione in Neurologia, Facolta di Medicina e Chirurgia, Universita degli Studi di

Brescia.

- Docente di Terapia delle Malattie del Sistema Nervoso Periferigoe 10) nella Scuola
di Specializzazione in Neurologia, Facolta di Medicina e Chirurgia, Universita degli Studi

di Brescia.

- Docente di Neurofisiopatologia nella Scuola di Specializzazione in Reumatologia,
Facolta di Medicina e Chirurgia, Universita degli Studi di Brescia (ore 10).

Anno Accademico 2068007:

- Docente di Semeiotica delle Malattie Neuromuscolaffore 20) nella Scuola di

Specializzazione in Neurologia, Facolta di Medicina e Chirurgia, Universita degli Studi di

Brescia.

- Docente di Terapia delle Malattie del Sistema Nervoso Periferigoe 10) nella Scuola
di Specializzazione in Neurologia, Facolta di Medicina e Chirurgia, Universita degli Studi

di Brescia.

- Docente di Neurofisiopatologia nella Scuola di Specializzazione in Reumatologia,

Facolta di Medicina e Chirurgia, Universita degli Studi di Brescia (ore 10).

- Docente di Semeiotica e Clinica Neurologica del SNCCorso Integrato di Neurologia)
nel Corso di Laurea in Fisioterapia, Facolta di Medicina e Chirurgia, Universita degli
Studi di Brescia (ore 27,5).
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Anno Accademico 206e2008:
- Docente di Semeiotica delle Malattie Neuromuscolarfore 20) nella Scuola di

Specializzazione in Neurologia, Facolta di Medicina e Chirurgia, Universita degli Studi di
Brescia.

- Docente di Terapia delle Malattie del Sistema Nervoso Periferigoe 10) nella Scuola
di Specializzazione in Neurologia, Facolta di Medicina e Chirurgia, Universita degli Studi
di Brescia.

- Docente di Neurofisiopatologia nella Scuola di Specializzazione in Reumatologia,
Facolta di Medicina e Chirurgia, Universita degli Studi di Brescia (ore 10).

- Docente di Semeiotica e Clinica Neurologica del SNQCorso Integrato di Neurologia)
nel Corso di Laurea in Fisioterapia, Facolta di Medicina e Chirurgia, Universita degli
Studi di Brescia (ore 27,5).

Anno Accademico 2063009:
- Docente di Semeiotica delle Malattie Neuromuscolarfore 20) nella Scuola di

Specializzazione in Neurologia, Facolta di Medicina e Chirurgia, Universita degli Studi di
Brescia.

- Docente di Terapia delle Malattie del Sistema Nervoso Periferigoe 10) nella Scuola
di Specializzazione in Neurologia, Facolta di Medicina e Chirurgia, Universita degli Studi
di Brescia.

- Docente di Neurofisiopatologia nella Scuola di Specializzazione in Reumatologia,

Facolta di Medicina e Chirurgia, Universita degli Studi di Brescia (ore 10).
- Docente di Semeiotica e Clinica Neurologica del SNQCorso Integrato di Neurologia)
nel Corso di Laurea in Fisioterapia, Facolta di Medicina e Chirurgia, Universita degli

Studi di Brescia (ore 27,5).

Anno Accademico 2062010:

- Docente di Semeiotica delle Malattie Neuromuscolar(ore 20) nella Scuola di
Specializzazione in Neurologia, Facolta di Medicina e Chirurgia, Universita degli Studi di
Brescia.
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- Docente di Terapia delle Malattie del Sistema Nervoso Periferigoe 10) nella Scuola
di Specializzazione in Neurologia, Facolta di Medicina e Chirurgia, Universita degli Studi
di Brescia.

- Docente di Neurofisiopatologia nella Scuola di Specializzazione in Reumatologia,

Facolta di Medicina e Chirurgia, Universita degli Studi di Brescia (ore 10).

- Docente di Semeiotica delle Lesioni del Sistema Nervoso Perifer(oce 8) nella
Scuola di Specializzazione in Neurologia, Facolta di Medicina e Chirurgia, Universita
degli Studi di Brescia.

- Docente di Semeiotica e Clinica Neurologica del SNQCorso Integrato di Neurologia)
nel Corso di Laurea in Fisioterapia, Facolta di Medicina e Chirurgia, Universita degli
Studi di Brescia (ore 27,5).

Anno Accademico 2012011:
- Docente di Terapia delle Malattie del Sistema Nervoso Periferi@ve 10) nella Scuola

di Specializzazione in Neurologia, Facolta di Medicina e Chirurgia, Universita degli Studi

di Brescia.

- Docente di Neurofisiopatologia nella Scuola di Specializzazione in Reumatologia,

Facolta di Medicina e Chirurgia, Universita degli Studi di Brescia (ore 10).

- Docente di Semeiotica delle Lesioni del Sistema Nervoso Perifefme 8) nella Scuola
di Specializzazione in Neurologia, Facolta di Medicina e Chirurgia, Universita degli Studi

di Brescia.

- Docente di Semeiotica e Clinica Neurologacdel SNC (Corso Integrato di Neurologia)
nel Corso di Laurea in Fisioterapia, Facolta di Medicina e Chirurgia, Universita degli Studi
di Brescia (ore 27,5).

Anno Accademico 2034012:

- Docente di Terapia delle Malattie del Sistema Nervoso Periferi@ve 10) nella Scuola

di Specializzazione in Neurologia, Facolta di Medicina e Chirurgia, Universita degli Studi

di Brescia.
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- Docente di Neurofisiopatologia nella Scuola di Specializzazione in Reumatologia,
Facolta di Medicina e Chirurgia, Universita degli Studi di Brescia (ore 10).

- Docente di Semeiotica delle Lesioni del Sistema Nervoso Perifefme 8) nella Scuola
di Specializzazione in Neurologia, Facolta di Medicina e Chirurgia, Universita degli Studi

di Brescia.

- Docente di Semeiotica e ClinicaNeurologica del SNC(Corso Integrato di Neurologia)
nel Corso di Laurea in Fisioterapia, Facolta di Medicina e Chirurgia, Universita degli Studi
di Brescia (ore 27,5).

Anno Accademico 2012013:

- Docente di Neurologia (Corso integrato “Nutrizione artificiale, Oncologia e

Neurologia”) nel Corso di Laurea in “Dietistica”, Universita degli Studi di Brescia (ore
24).

- Docente di Semeiotica NeurologicgCorso integrato “Neurologia e Psichiatria”) nel
Corso di Laurea in Fisioterapia, Universita degli Studi di Brescia (ore 12).

- Docente di Gestione Terapeutica delle Malattie Neuromuscoldore 16; 2 crediti)

nella Scuola di Specializzazione in Neurologia, Universita degli Studi di Brescia.

- Docente di Percorsi diagnosticeerapeutici in Neurologia dellaCronicita e Malattie
Neuromuscolari (ore 16; 2 crediti) nella Scuola di Specializzazione in Neurologia,

Universita degli Studi di Brescia.
- Docente di Semeiotica delle Lesioni del Sistema Nervoso Perifefjo® 8, 1 credito;
10 ore di attivita pratiche e tirocinio) nella Scuola di Specializzazione in Neurologia,

Universita degli Studi di Brescia.

- Docente nel Master Universitario di Il livello sulle Malattie Neuromuscolari
dell’Universita di Padova (2 ore, 08.11.12)
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Anno Accademico 2013014

- Docente di Neurologia (Corso integrato “Nutrizione artificiale, Oncologia e

Neurologia”) nel Corso di Laurea in “Dietistica”, Universita degli Studi di Brescia (ore
12).

- Docente di Semeiotica NeurologicgCorso integrato “Neurologia e Psichiatria”) nel

Corso di Laurea in Fisioterapia, Universita degli Studi di Brescia (ore 12).

- Docente di Gestione Terapeutica delle Malattie Neuromuscoldgore 16; 2 crediti)
nella Scuola di Specializzazione in Neurologia, Universita degli Studi di Brescia.

- Docente di Percorsi diagnosticaerapeutici in Neurologia della Cronicita e Malattie
Neuromuscolari (ore 16; 2 crediti) nella Scuola di Specializzazione in Neurologia,
Universita degli Studi di Brescia.

- Docente di Semeiotica delle Lesioni del Sistema Nervosaifeeico (ore 8, 1 credito;
10 ore di attivita pratiche e tirocinio) nella Scuola di Specializzazione in Neurologia,

Universita degli Studi di Brescia.

Anno Accademico 2032015

- Docente di Neurologia (Corso integrato ‘Nutrizione artificiale, Oncologia €
Neurologia”) nel Corso di Laurea in “Dietistica”, Universita degli Studi di Brescia (ore
12).

- Docente di Semeiotica NeurologicgCorso integrato “Neurologia e Psichiatria”) nel

Corso di Laurea in Fisioterapia, Universita degli Studi di Brescia (ore 12).

- Docente di Gestione Terapeutica delle Malattie Neuromuscoldore 16; 2 crediti)

nella Scuola di Specializzazione in Neurologia, Universita degli Studi di Brescia.
- Docente di Percorsi diagnosticeerapeutici in Neurologia della Cronicita e Mattie

Neuromuscolari (ore 16; 2 crediti) nella Scuola di Specializzazione in Neurologia,

Universita degli Studi di Brescia.
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- Docente di Semeiotica delle Lesioni del Sistema Nervoso Perifefjo® 8, 1 credito;
10 ore di attivita pratiche e tirocinio) nella Scuola di Specializzazione in Neurologia,
Universita degli Studi di Brescia.

Anno Accademico 201%016:

- Docente di Semeiotica NeurologicgCorso integrato “Neurologia e Psichiatria”) nel

Corso di Laurea in Fisioterapia, Universita degli Studi di Brescia (ore 12).

- Docente di Gestione Terapeutica delle Malattie Neuromuscoldgore 16; 2 crediti)
nella Scuola di Specializzazione in Neurologia, Universita degli Studi di Brescia.

- Docente di Percorsi diagnosticeaerapeutici in Neurologia della Cronita e Malattie
Neuromuscolari (ore 16; 2 crediti) nella Scuola di Specializzazione in Neurologia,
Universita degli Studi di Brescia.

- Docente di Semeiotica delle Lesioni del Sistema Nervoso Perifefjo® 8, 1 credito;
10 ore di attivita pratiche e tirocinio) nella Scuola di Specializzazione in Neurologia,

Universita degli Studi di Brescia.

Anno 20162017:

- Docente di Semeiotica NeurologicgCorso integrato ‘“Neurologia e Psichiatria”) nel

Corso di Laurea in Fisioterapia, Universita degli Studi di Brescia (ore 12).

- Docente di Semeiotica del Sistema Nervoso Periferi@pe 16; 2 crediti) nella Scuola di
Specializzazione in Neurologia (NUOVO ORDINAMENTO), Universita degli Studi di
Brescia.

- Docente di Inquadramento clinicepatologico delle malattia nerologiche i SNP (ore
16; 2 crediti) nella Scuola di Specializzazione in Neurologia (NUOVO
ORDINAMENTO), Universita degli Studi di Brescia.

- Docente di Gestione Terapeutica delle Malattie Neuromuscoléoie 16; 2 crediti) nella

Scuola di Specializzazione in Neurologia (VECCHIO ORDINAMENTO), Universita degli
Studi di Brescia.
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- Docente di Percorsi diagnosticaerapeutici in Neurologia della Cronicita e Malattie
Neuromuscolari (ore 16; 2 crediti) nella Scuola di Specializzazione in Neurologia
(VECCHIO ORDINAMENTO), Universita degli Studi di Brescia.

- Nel Luglio 2017, ha ricevuto l'incarico di docenza nell'ambito della International Summer

School “Mu s c | e School : exercise mdal sDardtt@e del n

Dipartimento di Medicina Clinica e Sperimentale dell'Universita di Pisa. Modulo:

Biomedical bases of exercise intolerance in metabolic myopathies, ore 4.

Anno 20172018:

- Docente di Semeiotica Neurologic#&Corso integrato “Neurologia e Psichiatria) nel Corso

di Laurea in Fisioterapia, Universita degli Studi di Brescia (ore 12).

- Docente di Semeiotica del Sistema Nervoso Periferi@e 16; 2 crediti) nella Scuola di
Specializzazione in Neurologia (NUOVO ORDINAMENTO), Universita degli Studi di
Brescia. | anno

- Docente di Inquadramento cinico-patologico delle malattia neurologicheSNP (ore 16;
2 crediti) nella Scuola di Specializzazione in Neurologia (NUOVO ORDINAMENTO),

Universita degli Studi di Brescia. Il anno

- Docente di Clinica delle malattie neuromuscolarnella Scuola di Specializzazione in
Neurologia (NUOVO ORDINAMENTO), Universita degli Studi di Brescia. Il anno

- Docente di Percorsi diagnosticderapeutici in Neurologia della Cronicita e Malattie
Neuromuscolari (ore 16; 2 crediti) nella Scuola di Specializzazione in Neurologia
(VECCHIO ORDINAMENTO), Universita degli Studi di Brescia. IV anno

- Docente di Gestione Terapeutica delle Malattie Neuromuscol&ore 16; 2 crediti) nella
Scuola di Specializzazione in Neurologia (VECCHIO ORDINAMENTO), Universita degli

Studi di Brescia. V anno
- Nel Luglio 2018, ha ricevuto l'incarico di docenza nell'ambito della International Summer

School “Muscle School: exercise muscle in health and diseasd Edition ” dal Direttore

del Dipartimento di Medicina Clinica e Sperimentale dell'Universita di Pisa. Modulo:
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Skeletal muscle: structure, function and expected effects of exercise - Biomedical basis of

exercise intolerance in metabolic myopathies, ore 1.30

Anno 20182019:

- Docente di Semeiotica Neurologic#&Corso integrato “Neurologia e Psichiatria”) nel Corso

di Laurea in Fisioterapia, Universita degli Studi di Brescia (ore 12).

- Docente di Semeiotica del Sistema Nervoso Periferi@e 16; 2 crediti) nella Scuola di
Specializzazione in Neurologia (NUOVO ORDINAMENTO), Universita degli Studi di
Brescia. | anno

- Docente di Inquadramento clinicepatologico delle malattia neurologicheSNP (ore 16;
2 crediti) nella Scuola di Specializzazione in Neurologia (NUOVO ORDINAMENTO),
Universita degli Studi di Brescia. Il anno

- Docente di Clinica ddle malattie neuromuscolari(ore 16; 2 crediti; ore di attivita
pratiche e tirocinio) nella Scuola di Specializzazione in Neurologia (NUOVO
ORDINAMENTO), Universita degli Studi di Brescia. Il anno

- Docente di Terapia delle malattie neuromuscolarfore 8; 1 credito; ore di attivita
pratiche e tirocinio) nella Scuola di Specializzazione in Neurologia (NUOVO
ORDINAMENTO), Universita degli Studi di Brescia.

- Docente di Gestione Terapeutica delle Malattie Neuromuscol&ore 16; 2 crediti) nella
Scuola di Specializzazione in Neurologia (VECCHIO ORDINAMENTO), Universita degli
Studi di Brescia. V anno

Docenza in strutture non universitarie
- Nell’anno 2004 ¢ stato docentenell’ambito del “Corso ECM di Formazione Permanente

per Medici di Pronto Soccorso” organizzato dalla ASL 2 Savonese.
- Negli anni 2006 e 2008 e stato docentenell’ambito dei Progetti Formativi Aziendali ECM

dell’A.O. “Spedali Civili” di Brescia “Percorsi diagnostico-terapeutico-assistenziali dei

pazienti afferenti al Dipartimento di Neuroscienze e della Visione”.
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VALUTAZIONI DELL'ATTIVITA' DIDATTICA

- Nell’A.A. 20162017 la valutazione SISValDidat (sistema informativo statistico per la
valutazione della didattica universitaria sulla base della rilevazione degli opinioni degli
studenti), relativamente all'insegnamento “Semeiotica Neurologica” [750274, BRE]
nell'ambito del Corso di Laurea in Fisioterapia, ha riportato i seguenti punteggi medi nelle
domande attinenti le capacita didattiche:

D6 (il docente stimola/motiva l'interesse verso la disciplina?): 9.57/10 (media corso di
laurea 7.81/10)

D7 (il docente espone gli argomenti in modo chiaro?): 9.57/10 (media corso di laurea
8.14/10)

D12 (é complessivamente soddisfatto dell'insegnamento?): 9.45/10 (media corso di laurea
7.67/10)

- Nell'A.A. 20172018 la valutazione SISValDidat (sistema informativo statistico per la
valutazione della didattica universitaria sulla base della rilevazione degli opinioni degli
studenti), relativamente all'insegnamento “Semeiotica Neurologica” [750274, BRE]
nell'ambito del Corso di Laurea in Fisioterapia, ha riportato i seguenti punteggi medi nelle
domande attinenti le capacita didattiche:

D6 (il docente stimola/motiva l'interesse verso la disciplina?): 9.89/10 (media corso di
laurea 7.75/10)

D7 (il docente espone gli argomenti in modo chiaro?): 9.89/10 (media corso di laurea
8.07/10)

D12 (é complessivamente soddisfatto dell'insegnamento?): 9.86/10 (media corso di laurea
7.54/10)

- Nell'A.A. 2018-2019la valutazione della didattica universitaria sulla base della rilevazione
degli opinioni degli studenti), relativamente all'insegnamento “Semeiotica Neurologica”
nell'ambito del Corso di Laurea in Fisioterapia, ha riportato i seguenti punteggi medi nelle
domande attinenti le capacita didattiche:

D6 (il docente stimola/motiva l'interesse verso la disciplina?): 4/4 (media corso di laurea
3.19/4)

D7 (il docente espone gli argomenti in modo chiaro?): 3.90/4 (media corso di laurea 3.30/4)
D12 (e complessivamente soddisfatto dell'insegnamento?): 3.90/4 (media corso di laurea
3.16/4)
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ATTIVITA SCIENTIFICA

Presso I’ASST “Spedali Civili”, coordina un gruppo clinico e di ricercacostituito da
medici neurologi, assegnisti di ricerca, medici borsisti, medici specializzandi e studenti
tesisti. La motivazione e 1’oculata gestione delle capacita e delle inclinazioni di ognuno dei
componenti hanno permesso di raggiungere obiettivi significativi riguardo 1’attivita clinica,

di pubblicazione e di studi/trials clinici (vedasi oltre).

Competenze specifiche

Pressoil Labor at or i o di Neuropatol ogia annesso
di Verona diretto dal Prof. N. Rizzuto, ha acquisito specifiche conoscenze nella diagnosi
clinica delle malattie del muscolo scheletrico e nell’interpretazione e refertazione di biopsie
muscolari per la diagnosi istopatologica di malattie neuromuscolari e per la diagnosi
immunoistochimica delle Distrofie Muscolari.

In particolare ha acquisito:

- tecniche bioptiche per prelievi di muscolo e nervo

- tecniche istochimiche, immunoistochimiche e di Western Blot

Durante la permanenza presso il Department of Neurology della Columbia University di
New Yorkin qualita’ di Postdoctoral Research Fellovita frequentato 1’Houston Merrit
Clinical Research Center for Muscular Dystrophies and Related Diseases sotto la guida del
Prof. S. DiMauro e del Prof. M. Hirano acquisendo:

- tecniche di genetica molecolare (PCR, RFLP, SSCP, DHPLC, Sequenziamento genico,
Single fiber PCR, Real Time PCR, Long PCR, MLPA)

- specifiche conoscenze nella diagnosi clinica, genetico-molecolare e biochimica delle
malattie mitocondriali e di altre malattie neurologiche (glicogenosi, sclerosi laterale
amiotrofica, etc)

al

- Durante la permanenza pressol 6 1 nsti tute de Miologie dell

(Giugno 2006) ha approfondito le conoscenze clinico-patologiche e le metodiche

diagnostiche di laboratorio nel campo delle malattie neuromuscolari.

Attivita di ricerca

Sin dagli anni della Scuola di Specializzazione e quindi nel Dottorato di Ricerca in

Neuroscienze, ha seguito proprie linee di ricerca sotto la guida del Dott. G. Tomelleri, del
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Prof. A. Simonati e del Prof. N. Rizzuto presso I’Universita degli Studi di Verona e del Prof.
S. DiMauro e del Prof. M. Hirano, negli anni 2002 e 2003, presso il Department of
Neurology della Columbia University, New York, USA.

Gia durante gli anni di formazione ha partecipato attivamente a progetti di ricerca finanziati
quale coautore, tra i quali: Progetto di ricerca Quota 60% (art. 65 del DPR 382/80), 1997,
“Encefalomiopatie mitocondriali: espressione di sistemi antiossidanti e Heat Shock Proteins
nelle fibre muscolari”; Ricerca Sanitaria Finalizzata n°® 786/97, Regione Veneto, 1998,
“Espressione di citochine nelle distrofie muscolari e nelle miopatie mitocondriali”’; Progetto
di ricerca Quota 60 % (art. 65 del DPR 382/80), 1998, "Citopatie mitocondriali: studio del
MtDNA ed espressione delle superossido-dismutasi in biopsie muscolari di pazienti con
oftalmoplegia esterna cronica progressiva"; Progetto di ricerca Quota 60 % (art. 65 del DPR
382/80), 1999, “Citopatie mitocondriali: studio di mutazioni puntiformi del mtDNA ed
espressione di citochine in biopsie muscolari di pazienti con oftalmoplegia esterna cronica
progressiva”; Progetto di ricerca Quota 60% (art. 65 del DPR 382/80), 2000, “Citopatie
mitocondriali: studio di mutazioni puntiformi del mtDNA su singola fibra muscolare e di
meccanismi pro-apoptotici”.

Dalla conclusione del corso di Dottorato (Ottobre 2003) al 2012 ha proseguito la propria
collaborazione con il Laboratorio di Neuropatologia della Sezione di Neurologia
dell’Universita degli Studi di Verona in qualita di Medico Interno collaboratore alla
ricerca, essendo stato anche collaboratore esterno per la diagnostica genetica delle malattie
neuromuscolari.

Parimenti, dalla conclusione del corso di Dottorato in poi ha sviluppato proprie linee di
studio e ricerca, proseguendo in autonomia la propria attivita di ricerca presso 1’U.O
Neurologia/Clinica Neurologica dell’ASST “Spedali Civili” ed Universita degli Studi di
Brescia in qualita di Dirigente Medico di ruolo (dal Settembre 2004 ad oggi).

L’attivita di ricerca riguarda preminentemente lo studio delle malattie neuromuscolari. I
risultati degli studi effettuati sono stati oggetto di numerose relazioni e comunicazioni a
congressi nazionali ed internazionali e di pubblicazioni a stampa.

Nel corso della propria attivita ha consolidato numerose collaborazioni continuative in
ambito nazionale ed internazionale (tra cui: Department of Neurology della Columbia
University di New York, Division of Clinical Developmental Sciences della St George's
University of London, Clinica Neurologica dell’Universita degli Studi di Pisa, Clinica
Neurologica dell’Universita degli Studi di Verona, Centro Trapianti del Dipartimento di
Pediatria dell’Universita di Milano-Bicocca, Istituto Farmacologico Mario Negri di Milano,
Dipartimento di Scienze Biomediche dell’Universita di Modena, Centri di riferimento

nazionale afferenti al network dell'Associazione ltaliana di Miologia) in particolare sugli
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aspetti clinici, genetici e terapeutici delle malattie mitocondriali e delle miopatie
metaboliche.

Ha particolarmente studiato:

MALATTIE MITOCONDRIALI

- le relazioni tra stress ossidativo e malattie mitocondriali al fine di vakutapossibili
momenti patogenetici ed i meccanismi di danno cellulare

Ha dimostrato I’espressione di agenti antiossidanti nelle fibre muscolari con deficit della
catena respiratoria ed ha suggerito il ruolo del fattore di trascrizione c-Jun/AP-1
nell’induzione di tale espressione e nei processi apoptotici mitocondriali. Ha mostrato che il
grado di espressione degli antiossidanti € correlato al grado di proliferazione mitocondriale
ed ha individuato nella Manganese-Superossidodismutasi (MnSOD) e nel Glutatione ridotto
(GSH) due markers precoci di sofferenza mitocondriale delle miofibre.

I risultati di questi studi sono stati pubblicati sulle riviste Acta Neuropathologica
Neuropathology and Applied Neurobiologysono stati ripresi da vari autori (Smeitimk et
al., Curr Neurovasc Res 2004; Schon EA & Manfredi G, J Clin Invest 2003) e riportati dal

sito specialistico Mitomap (Www.mitomap.org).

-le mutazioni in geni mitocondriali ed in geni nucleari coinvolti nella funzione
mitocondriale al fine di valutamla patogenicita e le relazioni genotipo/fenotipo

Ha individuato numerose nuove mutazioni sia su geni mitocondriali che su geni nucleari
coinvolti nella funzione mitocondriale e ne ha dimostrato la patogenicita, contribuendo ad
ampliare lo spettro delle cause di mitocondriopatia ed ad individuare i possibili correlati
patogenetici.

Gli studi effettuati sulla Polimerasi gamma (POLG)hanno evidenziato come le mutazioni in
guesto gene siano frequentemente causa di Oftalmoplegia Esterna Progressiva Cronica
(cPEO), associata a delezioni multiple del DNA mitocondriale (mtDNA).

Ha contribuito ad una migliore valutazione diagnostica di quadri mitocondriali complessi
individuando, quale caratteristica clinica saliente delle cPEO dovute a mutazioni in POLG,
I’eterogeneita fenotipica inter- ed intra-familiare nella qualita, nella severita e nell’eta di
insorgenza dei disturbi (causata verosimilmente da eterogeneita allelica e penetranza
incompleta).

| risultati di questi studi sono stati pubblicati, fra le altre, sulle riviste Archives of
Neurology Brain e Neurology e segnalati da vari database on line (http://dir-
apps.niehs.nih.gov/polg/).

Ha studiato I’eterogeneita fenotipica inter- ed intra-familiare, le relazioni genotipo/fenotipo

ed il neuroimaging nella Encefalomiopatia neurogastrointestinale mitocondriale (MNGIE),
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una devastante malattia mitocondriale multisistemica dovuta a mutazioni nel gene della
Timidina Fosforilasi. | risultati di questi studi sono stati pubblicati sulle riviste Journal of
Inherited Metabolic Diseases Neuroradiology Journal.

Ha contribuito all’identificazione di nuovi fenotipi di mitocondriopatie quale il fenotipo
SMA-like in pazienti con deplezione del mtDNA (Acta Neuropathologica

Ha contribuito all’individuazione di un nuovo gene, DNA2, correlato alle sindromi da
instabilita del mtDNA e tali risultati sono stati pubblicati su American Journal of Human

Genetics.

-l 6ereditariet”™ e | a patofisiologia del
Mediante 1’analisi degli aplotipi mitocondriali ed il sequenziamento genico diretto delle
regioni ipervariabili 1 e 2 del D-loop del mtDNA, ha valutato la possibilita di una
ereditarietda mitocondriale paterna dimostrandone [’assoluta eccezionalita. Tali risultati,
pubblicati sulla rivista Annals of Neurdogy ,sono stati oggetto di un editoriale del Prof.
D.R. Johns (Ann Neurol 2003; 54: 524-526) ¢ sono stati riportati tra i lavori “chiave” in
tema di mitocondriopatie dal sito specialistico “Mitomap” (www.mitomap.org).

Studiando la regione D-loop del mtDNA ha inoltre contribuito ad identificare una
duplicazione di 652 bp del DNA mitocondriale quale possibile marker di mutazioni
muscolo-specifiche nel genoma mitocondriale potenzialmente coinvolta nell’accumulo di
mtDNA mutato (Journal of Medical Genetick

In 22 pazienti affetti da Malattia di Alzheimer (AD) ha dimostrato la presenza di elevati
valori ematici di lattato associati a riduzione dell’attivita di citocromo-c-ossidasi nelle
piastrine supportando cosi I’ipotesi di una disfunzione sistemica mitocondriale in corso di

AD (Experimental Neurology.

- i meccanismi di morte cellulare e gli aspetti neuropatologici in corso di sindromi epato

e

cerebrali quali la Sindrome di Alpers e la Deplezione di DNA mitocondriale da mutazioni in

Desossiguanosina KinasiGK)

Parte di tali studi ¢ stata svolta nell’ambito di progetti di ricerca finanziati di cui ¢ co-
autore: Progetto di ricerca Quota 60% (art. 65 del DPR 382/80), 20Morte cellulare per
apoptosi nel sistema nervoso. Studio neuropatologico”.

Ha studiato gli aspetti patologici della malattia di Alpers (AHD) nel muscolo scheletrico,
nell’encefalo e nel fegato di pazienti affetti, focalizzando I’attenzione sui meccanismi di
degenerazione cellulare e di morte programmata e dimostrando il ruolo dell’attivazione delle

vie della morte cellulare mitocondrio-legata nella patogenesi dell”’ AHD.
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Ha descritto clinicamente e patologicamente una variante giovanile della Malattia di Alpers
ed ha riportato la prima descrizione dettagliata degli aspetti neuropatologici della sindrome
da deplezione di DNA mitocondriale da mutazione nel gene dgK

I risultati di questi studi sono stati pubblicati sulle riviste Acta Neuropathologica Journal

of Neurology.

- il trattamento con trapianto ematopoietico allogenieo fi ¢ a wthrocge ent@pped
Thymidine Phosphorylaseo dell a MNGI E
E’ stato tra i primi in Italia a studiare e sperimentare il trapianto ematopoietico allogenico in
guesta malattia in collaborazione con il Centro Trapianti del Dipartimento di Pediatria
dell’Universita di Milano-Bicocca (Responsabile Dott. A. Rovelli). Tali studi sono stati
pubblicati sulla rivista Journal of Neurology

E’ partner dello studio internazionale per il trattamento con trapianto ematopoietico
allogenico della MNGIE “AHSCT for MNGIE Iternational Collaborative Trial (AMICT)
st u dBrain). (

In collaborazione con la Division of Clinical Developmental Sciences, St George's
University of London (Dr.ssa B. Bax) sta studiando il trattamento con Carrier Erythrocyte
Entrapped Thymidine Phosphorylase nei pazienti con MNGIE ed i risultati preliminari sono

stati pubblicati sulle riviste Neurologye Journal of Clinical Medicine

- la revisione fenotipica delle malattie mitocondriali

Nell’ambito del progetto collaborativo multicentrico del Registro italiano per le Malattie
Mitocondriali, ha collaborato alla revisione fenotipica di alcune malattie mitocondriali.

In particolare, si & evidenziato come il fenotipo MERRF sia altamente etereogeneo e sia
meglio definito dalla dizione ‘“atassia mioclonica” piuttosto che “epilessia mioclonica”
(Neurology, Movement Disorde)s

E’ stato inoltre osservato per la prima volta che il sesso maschile rappresenta un fattore di
rischio per lo sviluppo di episodi stroke-like in carriers della mutazione m.3243A>G
(Journal of Neurology.

Ha contribuito a meglio caratterizzare le neuropatie periferiche a genesi mitocondriale, a
ridefinire il fenotipo associato alle delezioni singole del DNA mitocondriale e 1’occorrenza
di lipomatosi nelle malattie mitocondriali (Neuromusalar Disorders, Journal of
Neurology, Frontiers in Neurology.

Nel 2018, é stato coordinatore nazionale di un ampio studio multicentrico spontaneo mirato
ad indagare il dolore muscolare nelle malattie mitocondriali. I risultati dello studio sono stati

pubblicati su Journal of Neurology
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MALATTIE MUSCOLARI

- le correlazioni clinico/patologiche in pazienti con mialgie e crampi

Ha condotto ampi studi al fine di raffrontare patologia muscolare e dati clinico-strumentali
in pazienti affetti da mialgie e/o crampi. Ha in tal modo mostrato come il substrato anatomo-
patologico delle sindromi mialgiche sia rappresentato da un limitato numero di patterns:
miopatico non specifico, di tipo mitocondriale, di tipo neurogeno, da deficit biochimico-
metabolici definiti. Tali quadri patologici non hanno spesso un chiaro corrispettivo clinico-
strumentale. | risultati di tali studi sono stati presentati a convegni italiani ed internazionali
ed hanno permesso di meglio definire I’indicazione alla biopsia muscolare e le possibilita
diagnostiche in questi disturbi le cui caratteristiche fisiopatologiche sono ancora
scarsamente note. | risultati sono stati pubblicati sulla rivista Neurology come highlight e
con indicazione CME (Continuing Medical Education). Il prof. J.T. Kissel ha redatto in
proposito un editoriale dal titolo “Muscle biopsy in patients with myalgia: Still a painful
decisiorY (Neurology 2007; 68: 170).

- i meccanismi patofisiologici nelle miopatie infiammatorie, nella miopatia miofibrillare e
nella distrofia miotonica

Ha collaborato a dimostrare, mediante studi immunoistochimici ¢ TUNEL, 1’assenza di
processi apoptotici e 1’espressione delle proteine anti-apoptotiche bcl-x;, p16 e p57 nelle
cellule infiammatorie presenti nel tessuto muscolare di pazienti affetti da miopatia
inflammatoria, suggerendo quale possibile meccanismo alla base della natura “non
autolimitantesi” del processo flogistico il “blocco” dei processi di morte cellulare
programmata.

Mediante metodiche immunoistochimiche e Western Blot ha collaborato a dimostrare
I’espressione delle isoforme &, h e z della Protein Kinasi C (PKC) e dell’Interleuchina 1b,
(IL1b) (citochina attivatrice della PKC) nelle fibre muscolari di pazienti affetti da miopatia
miofibrillare (MFM) indicando cosi un possibile ruolo per la PKC nella abnorme
fosforilazione di desmina (proteina che si accumula nella MFM) e quindi nel processo
patogenetico della malattia.

Su biopsie muscolari di pazienti affetti da distrofia miotonica (DM) ha contribuito a studiare
I’espressione di markers fisiologicamente espressi durante la differenziazione delle fibre
muscolari, dimostrando che le masse sarcoplasmatiche (aggregati di materiale miofibrillare
disorganizzato tipicamente presenti nelle miofibre di pazienti con DM) esprimono markers
di differenziazione tardiva (NCAM, bcl-2, IGF-1, pRb e p57) e cosi indicando che, sebbene
non venga raggiunto lo stadio maturativi completo, il programma di differenziazione ¢ in
esse attivato sino agli stadi piu avanzati.
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| risultati di questi studi sono stati pubblicati sulle riviste Journal of Neuroimmunology,
Neurologye Neuropathology and Applied Neurobiology.

-l 6occorrenza di una miopatia tossica da tr
Ha collaborato a caratterizzare una miopatia conseguente ad ingestione acuta di
tricloroetilene, riportando per la prima volta una sofferenza mitocondriale associata a
degenerazione dei mitocondri ed accumulo di lipidi nel muscolo scheletrico del soggetto

affetto.

I risultati di questi studi sono stati pubblicati sulla rivista JAMA.

- la diagnostica differenziale delle miopatie

Ha contribuito ad identificare un semplice test, utile nella pratica clinica, basato sull’utilizzo
di nafazolina, per la diagnosi differenziale delle ptosi di origine neuromuscolare rispetto a
guelle dovute ad una disfunzione del sistema nervoso simpatico.

Ha inoltre evidenziato la possibilita, precedentemente non nota, di un disturbo
dell’oculomozione nella Distrofia dei Cingoli 1C.

| risultati di questi studi sono stati pubblicati sulla rivista Journal of Neurology,
Neurosurgery and Psychiatry

Ha collaborato a studi di Next Generation Sequencing contribuendo all'inquadramento ed
alla definizione diagnostica di diverse forme di miopatia precedentemente non diagnosticate.

I risultato sono stati pubblicati sulla rivista Neurology.

- la Distrofia FacioScapoleOmeale (FSHD)

Nell’ambito del Consorzio italiano FSHD, sta contribuendo ad una piu precisa definizione
delle correlazioni genotipo/fenotipo ed alla revisione del ruolo dell’alterazione genetica
usualmente associata alla malattia stessa. Tale studio ha evidenziato che I’alterazione nella
regione D4Z4 ritenuta causale nel’FSHD ¢ presente in soggetti sani con frequenza pari a
quella di un polimorfismo. Questi risultati hanno aperto nuove strade nello studio
dell’etiologia e della patogenesi della malattia ed hanno, per la prima volta, mostrato la
necessita di indagae ulteriormente [’effettivo ruolo del suddetto marker genetico
nell’espressione clinica della malattia. I risultati sono stati pubblicati sulla rivista Brain.

Ha collaborato alla redazione di un nuovo Comprehensive Clinical Evaluation Form (CCEF)
per la classificazione dei pazienti affetti da FSHD ed i risultati sono stati pubblicati sulla

rivista Journal of Neurology

- le relazioni fenotipo/genotipo nelle glicogenosi muscolari
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Ha contribuito ad un ampio studio che ha valutato lo spettro mutazionale nella Malattia di
McArdle. Non é stata individuata una chiara relazione fenotipo/genotipo, € stato dimostrato
che la mutazione comune R50X e responsabile di oltre il 40% dei casi e non sono state
evidenziate mutazioni “popolazione-correlate” nella coorte di pazienti italiani studiati.

Ha descritto un raro caso di “double trouble” tra mutazioni nel gene della miofosforilasi e
nel gene dGK (Human Mutation, Archives of Neurology.

Afferisce al gruppo di studio per la costruzione di un registro italiano per le Glicogenosi
muscolari, progetto finanziato da Telethon/UILDM nel 2014 (vedi oltre)

-l a Glicogenosi I'l e I 6efficacia della tera
Ha contribuito a definire i protocolli diagnostici e terapeutici nei pazienti affetti da
Glicogenosi I, interessandosi in particolare della gestione integrata multidisciplinare
neurologica e pneumologica. Ha valutato, in collaborazione con altri Centri Neuromuscolari,

I’efficacia del trattamento enzimatico sostitutivo in pazienti affetti dalla forma “late onset”

della malattia. Tali studi hanno condotto alla realizzazione di studi clinici pubblicati

(Journal of Neurology Muscle & Nerve Therapeutic Advances in Neurological
Disorderg e di un CD ROM che riporta il protocollo per la gestione dei pazienti approvato
dall’Associazione Italiana di Miologia e distribuito sul territorio nazionale dalla casa
farmaceutica Genzyme. [ lavori “Gestione integrata neurologica e pneumologica del
paziente con Glicogeo s i tRposddgma di Patol ogi a,Mdel | 6 4
Vitacca, M. Filosto) e “Lateons et Gl ycogen St (CurrangyMoleddliars e a s e
Medicine, M. Filosto et. al) sono stati acquisiti dalla casa farmaceutica Sanofi/Genzyme per

una distribuzione a neurologi e pneumologi sul territorio nazionale, al fine di uniformare,

secondo quanto riportato nei lavori stessi, la gestione clinica dei pazienti.

Si & interessato al coinvolgimento multisistemico nella Glicogenosi Il con particolare
attenzione alle strutture encefaliche. Con 1’ausilio di studi neuropsicologici e del resting-

state functional magnetic resonance imaging (RS-fMRI), ha contribuito ad identificare, per

la prima volta, la presenza di alterazioni di connettivita entro il Salience Network con un

prevalente coinvolgimento del giro cingolato e della corteccia frontale mediale in pazienti

affetti.

Tali risultati, che hanno potenziali implicazioni terapeutiche in considerazione del fatto che

I’attuale terapia enzimatica sostitutiva non oltrepassa la barriera ematoencefalica, sono stati

pubblicati sulla rivista Journal of Inherited Metabolic Diseases.

Ha ulteriormente studiato il coinvolgimento extramuscolare nella Glicogenosi I

individuando il coinvolgimento vasale extra cerebrale e anormalita della giunzone cranio-
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vertebrale in pazienti affetti (Muscle Nerve, Acta Myologica, Journal of Craniovertebral
Junction Sping.

In collaborazione con il Dipartimento di Neuroscienze dell’Universita di Messina (Prof. A.
Toscano) ed altri centri miologici italiani ha studiato la prevalenza della Glicogenosi Il e la
specificita dell’esame diagnostico DBS con metodo fluorimetrico versus spettrometria
tandem massa nella diagnosi precoce della Glicogenosi II, variante dell’adulto (studio
multicentrico finanziato; Journal of Neurology Neurosurgery and Psychiajty

Ha partecipato a studi inerenti il ruolo dei polimorfismi genetici nella modulazione del
fenotipo (Genetica Medica, Universita di Pavia) e la patologia del tessuto osseo (Universita
di Verona) nelle Glicogenosi Il. (Orphanet Journal of Rare Diseasedhe Journal of
Clinical Endocrinology and Metabolism

In collaborazione con il Dipartimento di Scienze Neurologiche della Fondazione Ospedale
Maggiore Policlinico di Milano (Dr. M. Moggio) ed altri centri miologici italiani, ha
collaborato a studiare gli effetti della terapia enzimatica sostitutiva sul tessuto muscolare
scheletrico (Neuropathology and Applied Neurobiologyy

Nel 2018, ¢é stato coordinatore nazionale di un ampio studio multicentrico spontaneo mirato
ad indagare il ruolo degli anticorpi anti rhGAA nella risposta alla terapia con ERT in
pazienti affetti da Malattia di Pompe late-onset. | risultati di questo studio sono stati

pubblicati su Advances in Therapy

- Inclusion body myositidgM)
Nel 2014 é stato coordinatore localadel trial terapeutico randomizzato di fase 1Ib/Ill che ha
valutato 1’efficacia e la sicurezza di BYM338 nel trattamento dell’IBM. Nel 2015 ¢ stato

coordinatore nazionale dello fase di estensione del medesimo trial.

NEUROPATIE

- le neuropatie tossiche

Ha dimostrato, per la prima volta sull’'uomo, I’effetto tossico dell’antineoplastico
Bortezomib sulla componente mielinica del nervo periferico ed ha confermato la tossicita
preminentemente assonale del Disulfiram, farmaco utilizzato nel trattamento dell’alcolismo,
contribuendo ad indagarne i possibili meccanismi di danno e la risposta del nervo periferico

all’azione tossica (Journal of the Neurological Sciencés

- le piccole fibre nervose cutanee in pazienti critici
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In collaborazione con I’Istituto Neurologico “C. Besta” di Milano e con [’Unita di
Neurorianimazione dell’A.O. “Spedali Civili” di Brescia, sta studiando le alterazioni delle
piccole fibre nervose cutanee in pazienti critici ricoverati in Terapia Intensiva con evidenza
di sepsi grave o d’insufficienza multi-organo (noti fattori di rischio per lo sviluppo di
neuropatie) al fine di valutare la presenza di neuropatia delle piccole fibre e la relazione tra
questa e l’outcome a lungo termine con particolare riguardo all’insorgenza di dolore

neuropatico e disturbi di tipo disautonomico (PloS ONBE.

- le neuropatie paraproteinemiche

Ha studiato la presentazione clinica, il decorso e 1’evoluzione della neuropatia
paraproteinemica al fine di identificare elementi utili alla diagnosi, a sospettare
precocemente una progressione ed a riconoscere eventuali sottostanti malignita

ematologiche (The Neurologis}.

- il trattamento con Ig S.C. delle neuropatie disimmuni

Ha contribuito a studiare gli effetti del trattamento con Immunglobuline somministrate per
via sottocutanea nella CIDP e nella neuropatia multifocale motoria contribuendo a
dimostrarne 1’efficacia e la tollerabilita (Journal of Neurology Journal of Neurology

Neurosurgery and Psychiatjy

- CIDP

Collabora ad un ampio studio multicentrico nell’ambito del Registro Lombardo per la
Poliradiculonevrite Infiammatoria Cronica Demeilinizzante, mirato a meglio definire le
caratteristiche cliniche, la classificazione e ’eterogeneita di questa malattia (Journal of

Neurology Neurosurgery and Psychiairy

MALATTIA DEL MOTONEURONE
-l 6epi demi ol ogia, | e basi genetiche ed il

Collabora attivamente a studi clinici ed epidemiologici tesi ad individuare possibili relazioni
tra background ambientale/genetico e degenerazione motoneuronale (Amyotrophic Lateral
Sclerosis and Frontotemporal DegeneratioBuropean Journal of Neurology, Frontiers
in Molecular Neurosciences, Annals of Neurologiature Communications, Jorunal ©
Neurology Neurosurgery and PsychiafryTali studi si inseriscono in un ampio progetto
collaborativo con I’Istituto Farmacologico Mario Negri di Milano (Dott. E. Beghi) (vedi

sezione “Studi Multicentrici”). Collabora alla ricerca di alterazioni genetiche nei pazienti
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affetti dalla malattia (Prof. V. Silani, Universita di Milano). Tali studi hanno condotto
all’identificazione di nuovi loci per la Sclerosi Laterale Amiotrofica ed i risultati sono stati
pubblicati sulle riviste Human Molecular Geneticg Nature GeneticsSta inoltre studiando
le relazioni genotipo-fenotipo in pazienti affetti da Malattia del Motoneurone, collaborando
ad ampi studi in Next Generation Sequencing (Journal of Clinical Medicing).

E’ altresi impegnato nello studio di possibili opzioni terapeutiche per i pazienti affetti da
Malattia del Motoneurone collaborando a trials clinici controllati (vedi sezione “Studi
Multicentrici”; Journal of Neurology Neurosurgery and Psychiatry, BMJ Open).

Ha studiato le alterazioni della funzione olfattiva nei pazienti affetti e le sue relazioni con le
alterazioni fronto-temporali. | risultati sono stati pubblicati sulla rivista Neurodegenerative
Diseases

Ha identificato un nuovo fenotipo associato a mutazioni nel gene ASAH1, usualmente
responsabili di una grave condizione denominata SMA-PME caratterizzata da atrofia
muscolare spinale, epilessia mioclonica intrattabile e decesso in giovane eta. Mediante studi
clinici, genetici e biochimici ha caratterizzato una mutazione che causa un fenotipo SMA
classico in pazienti adulti. Tali dati indicano la necessita di analizzare il gene ASAH1 nelle
forme SMA non-5q dell’adulto. I risultati di questi studi sono stati pubblicati sulla rivista

European Journal of Human Genetics

ALTRO

- lo sviluppo di Regisi nazionali ed internazionali di malattia

Partecipa a diversi progetti inerenti la costruzione di Registri di Malattia (vedi oltre) con lo
scopo di ampliare le conoscenze sulle correlazioni genotipo-fenotipo e di individuare

meccanismi patogenetici e molecolari di malattia.
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ORGANIZZAZIONE E COORDINAMENTO DI GRUPPI DI RICERCA
NAZIONALI/INTERNAZIONALI  E STUDI MONOCENTRICI

Nel 2018 e stato coordinatore nazionaledello studio multicentrico IgQERT, mirato a definire il
ruolo degli anticorpi anti rhGGA nell’efficacia della terapia enzimatica sostitutiva con
alglucosidasi alfa nella Malattia di Pompe late-onset.

Nel 2018 e stato coordinatore nazionaledello studio multicentrico “Mialgie/Malattie
Mitocondriali”, mirato a definire le caratteristiche cliniche ed i correlati patologici e genetici della
sintomatologia dolorosa muscolare nei pazienti affetti da encefalomiopatia mitocondriale.
Entrambi gli studi coinvolgono diversi Centri per le Malattie Neuromuscolari afferenti

all’ Associazione Italiana di Miologia.

Nel 2019 é coordinatore e Principal Investigatordegli studi

1) Il ruolo del retrovirus HERVK nella patogenesi della SLA: studio di espressione virale e di
correlazione con caratteristiche cliniche in una polazione SLA sporadica italiana

2) SNPsCMT1A - Polimorfismi a singolo nucleotide (SNPs) come possibili modificatori del
fenotipo nella malattia di CharceMarie-Tooth 1A: uno studio di coorte

approvati dal C.E. della Provincia di Brescia.

PARTECIPAZIONE A REGISTRI DI MALATTIA

Collabora ai seguenti Registri di Malattia:

- “Pompe Registfy Registro Europeo Glicogenosi II, Sanofi-Genzyme

- Safety Pompe SubRegistry, Sanofi-Genzyme

-Registro Lombardo per | a SclEuopeaniALSIRagisteyr al e
Eurals

- Rajistro Italiano delle Malattie Mitocondrialinetwork che riunisce esperti italiani in miologia e
malattie mitocondriali con I’intento di creare un database nazionale per le mitocondriopatie
(Telethon)

- Registro Italiano per la Distrofia Facioscapolomegdllelethon)

- Registro Italiano Glicogenogirelethon)

- Registro lombardo CIDP

- Registro lombardo MMN

- Registro SBMATelethon)
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STUDI MULTICENTRICI E TRIALS

1) Studi non finanziati conclusi

RUOLO

STUDIO

Principal Investigator

Genetic and environmentatelictors of early onsetfo
Amyotrophic Lateral Sclerosisoordinatore Dott. E.
Beghi, Istituto di Ricerche Farmacologiche “Mario

Negri”, Milano

Principal Investigator

La terapia delle polineuropatie disimmuni croniche cqg
immunoglobuline sottocute. $io retrospettivo
nazionale coordinatore Dr. D. Cocito, Torino

Principal Investigator

Studio multicentrico, randomizzato in doppio cieco su
effetti dell duso combi na
sclerosi laterale amiotrofica (SLA)sponsabile Dott. M.
Pocchiari, Istituto Superiore di Sanita, Roma

Principal Investigator

Euromotor European Mutidisciplinary ALS network
identification to cure motor neuron de generation
(FP/72007-2013), coordinatore Dott. A. Chio, Universita
di Torino

Principal Investigator

Efficacia della terapia con enzima ricombinante, enzy
replacement therapy (ERT), mediante valutazione del
quadro bioptico muscolare in pazienti affetti da Malatt
di Pompe. Confronto fra alterazioni istopatologiche
prima e dopo terapigcoordinatore, Prof. M. Moggio
(Milano)

Primo sub-investigator (P.I. A. Padovani)

Amyotrophic Lateral Sclerosis, sport, physical activity
and trauma: an internationaasecontrol study on
genetic and environmental risk factdeslerente al
progetto EURALS- European ALS Registry),

coordinatore Dott. E. Beghi, Istituto di Ricerche

Farmacologiche “Mario Negri”, Milano

Primo sub-investigator (P.I. A. Padovani)

Safety and efficacy of erythropoietin in amyotrop,
lateral sclerosis: a randomized, placebontrolled
clinical trial, coordinatore Dott. G. Lauria, IRCCS

Fondazione Istituto Neurologico “Carlo Besta” Milano

Collaboratore

Genomewide association (GWA) in SLA sporadiq
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responsabile Prof. V. Silani, Milano

Collaboratore

Studio della possibile associaziot® la vaccinaziong
influenzale stagional e ¢
Guillain-Barre, coordinatore Dott. R. D’Alessandro,
Universita degli Studi di Bologna

Collaboratore

Neuropatia acuta delle piccole fibre nervose cutaneeg
pazienti in condizionicritiche, CRIMYNEs (CRitical
lliness MYopathy and NEuropathy skin), responsabile

Prof. N. Latronico, Brescia

Collaboratore

Neuropatia acuta delle piccole fibre nervose cutaneeg
pazienti in condizioni critiche Studio CRINE (CRitica
llilness Neuropath of small Epidermal nerves

responsabile Prof. N. Latronico

Collaboratore afferente al Centro Universita di

Verona (responsabile Dott. P. Tonin)

Sviluppo e validazione di un network nazionale pe
creazione del registro italiano delle malatt
mitooondriali, finanziato dalla Fondazione Telethon
(bando Telethon-UILDM 2010)

2) Studi finanziati da enti o aziende farmaceutiche conclusi

RUOLO

STUDIO

Principal Investigator

Late-onset Pompe early diagnosis (LOPED)

coordinatore Prof. A. Toscano, Universita di Messina

Principal Investigator

A randomized, doubtélind, placebecontrolled,
multicenter, parallel group, dosknding, pivotal, phase
[Ib/Ill study to evaluate the efficacy, safety and
tolerability of intravenous BYM338 at 52 weeks on
physicd function, muscle strength, and mobility and
additional longterm safety up to 2 years in patients wil
sporadic inclusion body myositigrotocollo:
CBYM338B2203, coordinatore Dr. M. Mirabella,

Universita Cattolica, Roma

Coordinatore nazionale

Estengone dello studio di fase I1b/Ill CBYM338B2203
per valutare | 6efficacia
lungo termine di BYM338 somministrato per via

endovenosa in pazienti con miosite sporadica da corpg
inclusi. EUDRACT 20180141112
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Studio clinico 110E-1302:
An European, multicentre, efficacy and safety stud
Principal Investigator I10E in initial and maintenance treatments of patig
with Chronic Inflammatory Demyelinatjn

Polyradiculoneuropathy (CIDP)

Studio clinico 110E-1306:
Extension of the European, multicentre, efficacy and
Principal Investigator safety study of I10E in patients with Chronic
Inflammatory Demyelinating Polyradiculoneuropathy
SOSPESO (CIDP) to determine efficacy and safety of a dose

reducion scheme: a Descriptiveusty

Doubleblind, randomized, placeboontrolled phase Il
Principal Investigator study evaluating efficacy and safety of subcutaneous
SOSPESO human immunoglobulin (Octanormy patients with

dermatomyositis

3)_Studi non finanziati_in atto o in fase d approvazione

RUOLO STUDIO

Principal Investigator The efécts of RNS60 on ALS biomarkeosrdinatore E.
Beghi, Istituto Mario Negri, Milano

Impatto emotivo e psicosociale dello spoelle malattie
Principal Investigator neuromuscolari coordinatore Giuseppe Vita, Universita

di Messina, Messina

SLALOM (Registro Lombardo dell&clerosi Lateralg
Principal Investigator Amiotrofica),coordinatore E. Beghi, Istituto Mario Negri,

Milano

EdaravALS (The Italian multicenter expeniee with
intravenous administration of Edaravone in Amyotropl
Principal Investigator Lateral Sclerosis patients according the National Law
648/96: an observational studypordinatore Centro

Nemo Milano

Sudio CIDPRIT- Studio randomizzato controll@icon
rituximab in pazienti con poliradicoloneuropatia cronic
Principal Investigator infiammatoria demielinizzante (CIDRpordinatore Prof.
E. Nobile-Orazio, Milano
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Principal Investigator

Registro Neurpatia Motoria Multifocale (MMN)
coordinatore Prof. E. Nobile-Orazio, Milano

4) Studi finanziati da enti o aziende farmaceutiche in atto o in fase di approvazione

RUOLO

STUDIO

Primo sub-investigator (P.I. A. Padovani)

Pompe Registrysanofi Genzyme

Primo sub-investigator (P.I. A. Padovani)

A prospective safety subgistry to assess anaphylax
and severe allergic reactions and severe cutaneous

systemic immunmediated reactions with alglucosida

alfa treatment

Principal Investigator

Studio COMET (COMparative Enzyme
replacement Trial with neoGAA versus
rhGAA)

Principal Investigator

Studi o familiare ed ana
fattori genetici associati alla variabilita clinica dell
Malattia di Pompe ad esordio tardivo (Late On
Pompe Disease- LOPD) i Coordinatore Prof. C.
Danesino, Pavia

Principal Investigator

A Phase 2 Placeb@ontrolled, DoubleBlind,
Randomized Withdrawal Study to Evaluate the Effica
and Safety of BIIBO74 in Subjects With Idiopathic Sn
Fibre Neuropathy or Diabetes Mellitus witto@firmed
Small Fibre Neuropathy

5)Grants(mediante“v al ut azi one tra pari”) concl usi

RUOLO

STUDIO

Principal Investigator

Development of the Italian National Registry for FSHL[
finanziato dalla Fondazione Telethon (bando Telethon-
UILDM 2011)

Principal Investigator

Building a Natiorwide Itaian collaborative network for
muscle glycogenoses: registry and natural history
finanziato dalla Fondazione Telethon (bando Telethon-
UILDM 2013)

Principal Investigator

Phenotypic and molecular characterization of FSHD
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families: a systematicpgoroach tovards trial readiness
finanziato dalla Fondazione Telethon (bando Telethon-
UILDM 2013)

6)Grants (mediante® val ut azi one tra pari”) in atto o

RUOLO

STUDIO

Coordinatore nazionale per la fase clinica
Collaboratore (alla stesura del progetto)

Clinical development of erythrocyte encapsulated
thymidine phosphorylasea therapy for mitochondrial
neurogastrointestinal encephalomyopatMedical
Research Counci| 2013)

Principal Investigator

Una rete lombarda per lo studio della
Poliradicoloneuropatia Cronica Infiammatoria
Demielinizzante (CIDP) (RF0180) e delle sue varia
per ottimizzare il processo diagnostico e terapeutic
alla luce dei costi e del miglioramento della qualita
della vita bando di Ricerca Indipendente 2012 di
Regione Lombardia, responsabile Scientifico Prof. E.

Nobile Orazio

Principal Investigator

Translating molecular mechanisms into ALS risk i
pat i e n t-being (MRANSLS) Bando FRRB
2015 (Fondazione Regionale per la Ricerca

Biomedica)

Principal Investigator

Developing tools for trial readiness in primal
mitochondral myopathies of the adulthodgrogetto
Telethon-Mitocon, 2016)

Principal Investigator

Protein misfolding Amyotrophic Lateral Sclerosis g
guanabenz, a @se I RCT with futility design
protocollo PROMISE coordinatore. Dr. G. Lauria —
Milano — (Call 2013 ARISLA)

Principal Investigator

Studio randomizzato controllato in doppio cieco (¢
rituximab verso placebo nei pazienti ¢
poliradiculoneuropatia cronica inflammatori
demielinizzante(CIDP) in trattamentocronico con

immunoglobuline CIDPRIT, coordinatore Prof. E.
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Nobile —Orazio, Milano (AIFA)

Collaboratore iRet e clinica e regi g
preparazione a trial clinici nella Atrofia Muscolar
BulboS p i n hahde Telethon-UILDM 2015
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EDI TORI AL BOARDS ED ATTI VI TA" DI REVI

Editorial Boards

- Dal 2008 ad oggi, ¢ stato chiamato a far parte dell”’Editorial Board” di riviste scientifiche di

nuova fondazione allo scopo di cooperare alla crescita scientifica delle riviste stesse. Tra queste:
The Open Gene Therapy JoaktiDiscontinued), Bentham Open, Japan; International Journal of
Clinical Case Studie&raphy Publication, Bangalore, India; International Journal of Autoimmune
Disorders & Therapy(Graphy Publication, Bangalore, India; Neurological Research and Therapy
Aperito Publication, USA; International Journal &6 Neurological DisordersSciRes literature,
Middletown, USA; Journal of Muscle HealthJSciMed Central, San Diego, USA; AIMS Medical
ScienceAlMPress, Springfield, USA; Annals of Clinical Case Studieger la sezione “Neurology
Case Reports”, Chicago, USA; Current Drug Therapyer la sezione “Neuromuscular Diseases”,
Bentham Science.

- Dal 2011 fa parte dell’”’Editorial Board” della rivista Case Reports in Neurological Medicjne
Hindawi Publishing Corporation, Cairo, Egypt; New York, USA

- Dal 2017, gli é stata affidata la responsabilita scientifica della rivista nazionale ufficiale della
UILDM DM.

- Dal 2017 fa parte dell'Editorial Board della rivista Frontiers in Neurologydapprima in qualita di
Review Editoe, dal Giugno 2018, in qualita di Asso@ate Editor. IF 2018: 2635

- Dal 2018, fa parte dell’Editorial Board della rivista Neurological Sciencesivista ufficiale della
Societa Italiana di Neurologia, in qualita di Advisory Board MembelF 2018 2.484

- Dal 2018 fa parte dell’Editorial Board della rivista Acta Myologica rivista ufficiale

dell’ Associazione italiana di Miologia e della Mediterranean Society of Miology.

- Dal 2018 fa parte dell’Editorial Board della rivista Current Pharmaceutical Biotechnology
Bentham Science. IF 2018 1.516

- Dal Giugno 2018 fa parte dell’Editorial Board della rivista Journal of Clinical MedicineBasel,
Switzerland. IF 2018: 5.688
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Da Maggio 2019, fa parte dell’Editorial Board della rivista Current Drugs Targets, in qualita di
Regional Editor, USA. IF 2018: 2.642

Guest Editor

- Nel 2017-2018-2019, ¢ Guest Editor del numero speciale “Advances in Metabolic Myopathies”
della rivista Journal of Clinical Medicin€ISSN 2077-0383), Basel, Switzerland. IF 2018 5.688

- Nel 2017-2018, & Guest Editor del numero speciale “Metabolic Myopathies” della rivista Case
Reports in Neurological MedicingSSN 2090-6668), London, UK, Cairo, Egypt

- Nel 2018-2019 e Topic Editor per la rivista Frontiers in Neuroscienc@F 2017: 3648) per il
topic “Iron and Neurodegeneration”

- Nel 2018-2019 & Guest Associate Editger la sezione Neurodegeneration delle riviste Frontiers

in Neuroscience, Frontiers in Neurology, Frontiers in Psychiatry

Attivita di reviewer

Dal 2007 svolge attivita di “reviewer” per le riviste Neurologcal Scienceqltalia), BMC
Neurology (Regno Unito) e Southern Medical JournalUSA). Dal 2008 svolge attivita di
“reviewer” per la rivista CNS SpectrunfUSA) e per la rivista Current Alzheimer Research
(USA). Dal 2009 svolge attivita di “reviewer” per le riviste European Journal of Neurology
(UK), Pathology Research Internation@lSA), BMC Medical Genetic§UK) e Neurotoxicity
ResearchlUSA). Dal 2010 svolge attivita di “reviewer” per le riviste Mitochondrion(USA)
and Journal of NeurologyGermany). Dal 2011 svolge attivita di “reviewer” per le riviste
Neuroepidemiology(New Zealand), Clinical Neurology and NeurosurgeryBelgium) e
Muscle and NervgUSA). Dal 2012 svolge attivita di “reviewer” per le riviste PLoOS ONE
(U.K.), Movement DisordergUSA/Spain), Seizure- European Journal of EpilepsfuK) e
BMJ Case ReportfJK). Dal 2013 svolge attivita di “reviewer” per le riviste Digestive and
Liver Diseasg(ltaly), Brain ResearcifUSA), BioMed Research Internation@Egypt, USA),
Journal of Nephrologyltaly), Clinical GeneticgCanada). Dal 2014 svolge attivita di reviewer
per le riviste Journal of The Neurological Scienc@dSA), Biochemical Genetic§USA),
Neuromuscular DisorderflJK) e Austin Journal of Musculoskeletal DisordgtdSA). Dal
2015 svolge attivita di reviewer per le riviste Molecular Genetics and Metabolis(dSA),
Computers in Biology and Medicif&SA), BioMed Research InternationaEdypt, USA),
Informatics in Medicine Unlocke(USA). Dal 2016 svolge attivita di reviewer per le riviste
Neuoscience Letters(USA), Current Pharmaceutical DesigfUSA), Diseases of the
Esophagus(USA), Endocrinology Clinical Researci{USA), Ophthalmic Plastic and
Reconstructive SurgefuSA), International Journal of Molecular SciencéSwitzerland).

Dal 2017 svolge attivita di reviewer per le riviste EpigenomicgUSA), Scientific Reports
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Nature (UK), Journal of Clinical Medicine (Switzerland), HSOA Journal of Human
Endocrinology (USA), Frontiers in Neurology (Switzerland), Frontiers in Physiology
(Switzerland). Dal 2018 svolge attivita di reviewer per le riviste Molecules(Switzerland),
American Journal of Alzheimers Disease & Other Demenisrdited Kingdom), Human
Mutation (USA), Case Reports in Medicinéegypt, USA), Frontiers in Pharmacology
(Switzerland), Annals of NeurologfUSA), Orphanet Journal of Rare Diseasésurope),
Acta Myologica(ltaly). Dal 2019 svolge attivita di reviewer per le riviste World Journal of
Surgical Oncology(BioMed Central, UK) and Journal of Medical Case Repo€anada),

Neurology Research InternationalUK), Annals of Clinical and Translational Neurology

(USA), BMC Neurology(UK), Drugs in Contex{UK).

Attivita di val utazione nell’’"ambito di

- Nel 2008 e nel 2011 ¢ stato “invited reviewer” dell’ente governativo “National Medical
Research Council” di Singapore per proposte di ricerca inerenti le malattie mitocondriali

- Nel 2012 gli ¢ stato richiesto dal National Science Centre (Narodowe Centrum Nauki —
NCN; executive government agency), Polonia, di partecipare, in qualita di reviewer, alla
valutazione di progetti di ricerca finanziabili

- Nel 2013 e nel 2015 gli ¢ stato richiesto dal Prinses Beatrix Spierfonds (Netherlands), il piu
importante supporter finanziario per la ricerca scientifica nel campo delle malattie
neuromuscolari nei Paesi Bassi, di partecipare, in qualita di reviewer, alla valutazione di

progetti di ricerca finanziabili
- Nel 2014 gli é stato richiesto dal Czech Science Foundation (Czech Republic) il piu

importante supporter finanziario per la ricerca scientifica nella repubblica Ceca, di

partecipare, in qualita di reviewer, alla valutazione di progetti di ricerca finanziabili
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INCARICHI SCIENTIFICI ED AFFILIAZIONI

Soggiorni all’'ester o (qualificah aténeifistituti di iricercai c er C ¢
esteri)

Gennaio 2002- Marzo 2003 Postdoctoral Research Fellowshipresso 1’ H. Houston

Merritt Center for Inherited Myopathies and Mitochondrial Diseases, Department of

Neurology, Columbia University, New York, USA (Prof. S. DiMauro; Pro. M. Hirano)

Altri soggiorni presso istituti di ricerca esteri

Giugno 2006 (143.06): X Summer School of Myology, Institute de Myologie, INSERM,

Hopital Salpetriére, Parigi, Francia

|l ncari chi in consi qgdnlifichedi rettivo di soci et
Nel 2012 é stato eletto membro del Consiglio Direttivo del | 6 Associ azi one

Miologia (AIM), con incarico di durata triennale.

Nel 2015 é stato eletto membro del Consiglio Direttivo d el | 6 Associ azi one
Miologia (AIM) con incarico triennale (secondo mandato) e gli é stata conferita la carica di

Segretario

Nel 2018 e stato membro rappresentate AIMdelBoar d del | " Al |l eanrza Ne

ANM, un protocollo d’Intesa tra Fondazione Telethon, AIM (Associazione Italiana di
Miologia) e ASNP (Associazione per lo studio sul Sistema Nervoso Periferico). Gli ambiti di
azione riguardano la gestione dei dati clinici e dei registri, il percorso formativo
educazionale dei giovani specialisti e I’implementazione di un numero sempre maggiore di
studi clinici.

- Dal 2018 a tutt’oggi ¢ Coordinatore regionale dell’ Associazione Italiana di Miologia
(AIM) per la macro-regione Lombardia.

Incarichi in commissioni medicascientifiche

Dal 2015 é membro della Commissione medicescientifica nazionaledell’ Associazione
Italiana Sclerosi Laterale Amiotrofica (AISLA)

Dal 2016 € membro della Commissione medicescientifica nazionaledell’Unione Lotta
alle Distrofie Muscolari (UILDM) con delega alla Responsabilitd Scientificaella rivista
nazionale ufficiale dell’ Associazione, DM.

Dal 2017 & membro della Commissione medicescientifica nazionaledi MITOCON Onlus

— malattie mitocondriali.
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Incarichi in commissioni di valutazione per conferimento borse di studio o grants di

ricerca

- Studio di fattibilita dell’uso nel setting clinico di una smartphone-APP per il monitoraggio
domiciliare di pazienti con Malattia di Pompe dell’adulto. Borsa di RicercaAssociazione
Italiana di Miologia/Associazione Italiana Glicogenosi, 2017

- Sviluppo ed organizzazione di strumenti applicativi nel network nazionale delle malattie
mitocondriali. Borsa di Ricerca Associazione Italiana di Miologia/Mitocon, 2017

- Premio Mitoideas, concorso, promosso dall'Associazione Mitocon e rivolto ai ricercatori
under 35 che hanno presentato progetti di ricerca e sviluppo innovativi nel campo delle
malattie mitocondriali, 2017,2018

- Borsa di Studio E. Canitano per lo sviluppo di competenze ed esperienza di giovani
medici ricercatori nel campo delle malattie mitocondriali sia nelle attivita cliniche che in
attivita di ricerca in ambito mitocondriale. Mitocon, 2017

- Premio CIDP 2018 concorso promosso dall’Associazione CIDP Onlus e destinato a

premiare la migliore tesi di laurea o di specializzazione sulle neuropatie disimmuni.

Partecipazione su invito ad advisory board meetings internazionali e Consensus

Conferences

- European Scientific Advisory Boardmeeting on subcutaneous immunoglobulins (CLS
Behring) in treating CIDP, tenutosi a Barcellona il 07.07.17

- European Scientific Advisory Board meeting on the treatment landscape for DMD in
Italy, Greece and Cyprus (Sarepta Therapeutics), tenutosi a Roma il 21.03.18

- Ha fatto parte del Board scientifico ed organizzativodella “1° Consensus UILDM:
conferenza di consenso per la presa in carico riabilitativa neuromotori delle distrofie
muscolari del bambino e dell’adulto”, tenutasi a Roma il 25 e 26 Gennaio 2018.

- Ha fatto parte del Consensus Development Panetlella International Consensus
Conference su ‘“Diagnosis and treatment of Mitochondrial NeuroGastrolntestinal
Encephalomyopahty (MNGIE), tenutasi a Bologna il 30.3 e 31.03.19.

- Ha fatto parte dello “Scientific Advisory Board on Radicava (edaravone)” su richiesta
della European Medicines Agency (EMA) in qualita di ALS expert in data 15.04.19 ad
Amsterdam.

- Ha fatto parte, su invito, del “Malaysia Pompe Disease Medical Advisory Board
Meeting” in data 28.04.19 a Kuala Lumpur (Malesia)
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Gruppi di studio e di ricerca nazionali ed internazionali
- Nel 2009, é stato componente del Gr uppo di L & v b e ocBhafuviaohi di

coordinamento operativo e di condivisione di strategie comuni per le malattie rare per la

stesura dei PDTA per la CIDP (nell’ambito del progetto cofinanziato ai sensi dell’art.1,

comma 805 L. 296/2006 A Svi | uppi delld aperetlee rmgl aint i e

i percorsi diagnostici, terapeutici e assistenziali, PpT8oordinatore Prof. E. Nobile-

Orazio

- Nel 2012 é stato componente del Gr uppo di L a v or ocon‘fudzohi dit t i

coordinamento operativo e di condivisione di strategie comuni per le malattie rare per la
stesura dei PDTA per le seguenti patologie: Alterazioni congenite del metabolismo delle
lipoproteine, Malattia di Gaucher, Malattia di Niemann-Pick, Sindrome di Kearns-Sayre,
Disturbi del ciclo dell’'urea, MELAS, MERRF, Paralisi normokaliemiche, ipo e
iperkaliemiche, POEMS (nell’ambito del progetto cofinanziato ai sensi dell’art.1, comma
805 L. 296/2006 “Sviluppi della rete regionale per le malattie rare in Lombardia” - i percorsi
diagnostici, terapeutici e assistenziali, PDTA)

- Nel 2015 e stato componente, in qualita di responsabile del Centro di riferimento SLA
degli “Spedali Civili” di Brescia, del gruppo di lavoro individuato dalla ASL di Brescia per
la definizione del documento PDTA “Percorso diagnostico-terapeutico-assistenziale per la
gestione integrata di pazienti affetti da SLA e da altre malattie del motoneurone”

- Ha fatto parte del Gruppo di Studio sul Sistema Nervoso Perifedetla Societa Italiana di
Neurologia (adesso divenuto Associazion)

- Ha fatto parte del gruppo di studio Neuromuscular disorders in the ICBrescia, Milano,
Parigi; coordinatore Prof. N. Latronico, Brescia)

- Fa parte del Gruppo di Studio Glicogengsnetwork che riunisce esperti italiani in
miologia e malattie metaboliche, per lo studio ed il follow-up dei pazienti affetti da
glicogenosi di tipo Il in trattamento enzimatico sostitutivo con alglucosidasi alpha

- Fa parte del Consorzio Italiano per la Distrofia Faci@capoleOmerale (coordinatrice
Prof. R. Tupler)

- Fa parte del Consorzio Italiano SLAGERtoordinatore Prof. V. Silani, Milano)

- Fa parte del Gruppo SLALOM(coordinatore Dr. E. Beghi, Milano)

- Fa parte del Gruppo di Studio per la Malattia del Motoneuroatferente alla Societa
Italiana di Neurologia

- Fa parte del Gruppo di Studio di Neurogenetica Clinica e Malattie Rafterente alla
Societa Italiana di Neurologia; dal 2017 ¢ membro del Management Panel con I’incarico di

vice-coordinatore
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- E’ partner del network internazionale per il Trattamento con Tieapgo Ematopoietico
Allogenicodella MNGIE (Coordinatori J. Halter [Svizzera] e M. Hirano [USA])

- Fa parte dell’ International MNGIE Consortium

- Nel 2018 fa parte del gruppo di studio AIM/ADI (Associazione Italiana di
Miologia/Associazione Italiana di Dietetica e Nutrizione clinica) per la nutrizione nei
pazienti affetti da malattie neuromuscolari; del gruppo di studio AIM per la terapia con
nusinersen nei pazienti adulti affetti da SMAS5q; del gruppo di studio UILDM per la
riabilitazione nei malati affetti da malattie neuromuscolari; del Board FIMMG

(Federazione italiana Medici di Medicina Generale) per le Malattie Rare.

Af filiazioni a societa’ scientifiche ed acoc

- Dal 2000 & membro della Societa Italiana di Neurologiae dell’Associazioe Italiana di
Miologia

- Dal 2005 ¢ membro dell’Associazione italiana di Neuropatologia

- Dal 2007 & membro della World Muscle Society

- Dal 2010 ¢ membro dell’Associazione italiana per lo Studio del Sistema Nervoso
Periferico

- Dal 2011 é membro del Treat NMD-Neuromuscular Network(network di eccellenza
Commissione Europea FP6)

- Dal 2012 ¢ membro di Orphanetin qualita di Coordinatore del Centro Specializzato
“Sezione per lo Studio delle Malattie Neuromuscolari e delle Neuropatie - Clinica
Neurologica - Universita degli Studi di Brescia”, numero EUGT : EUGTIT291956 , numero
Orpha: ORPHA291961

- Dal 2016 é Full Individual Member della European Academy of Neurology é
componente effettivo dei seguenti “Scientific Panels” della Societa: Muscle & NMJ
Disorders, Neuropathies ALS and Frontotemporal Dementia Neurogenetics

- Dal 2017 ¢ membro del Board of Healthcare Providers dell’ERN — European Reference
Network - Rare Neuromuscular DiseasefEURO-NMD), avendo ricevuto 1’endorsement
del Ministero della Salute

- Dal 2018 € membro di ENCALS, European Network to Cure Amyotrophic Lateral

Sclerosis
Al t ri i ncarichi ed attivita’
-Nel2009estatoc onsul ente per gl i ii ncontri sulle

organizzati sul territorio nazionale dalla ditta Genzyme, Modena
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- Nel 2010 e stato tra i realizzatori di un CD-ROM distribuito dalla Ditta Farmaceutica
Genzyme dedicato alle procedure di valutazione dei pazienti con Malattia di Pompe

(Coordinatori C. Angelini, T. Mongini, A. Toscano)

- Nel 2015, in qualita di Responsabile del Centro di Riferimento provinciale per la Malattia
del Motoneurone, € stato tra i redattori del documento dell’ ASL di Brescia “Percorso
diagnosticeterapeuticeassistenziale per la gestione integrata di pazienttaffla SLA e

da altre malattie del motoneurohe

- Nel 2016 ¢ stato invitato a tenere letture magistrali sulla Glicogenosi tipo piresso il
Gangnam Severance Hospital (Chairman Prof. YC Choi) di Seoul (Korea), presso il
Yangsan Busan University Hospital (Chairman Prof. Dae-Seong Kim) di Busan (Korea) e

presso il Neurosummit on Rare Diseases tenuto a Busan (Korea) il 05.03.16

- Nel 2017, ¢ stato invitato a tenere un seminario con tema “La Malattia di Pompe Late-

Onset” presso 1’U.O. Neurologia dell’ASST di Begamo.

- Nel 2018, ¢ stato invitato a tenere un seminario dal titolo “Malattia di Pompe: aspetti
patogenetici, clinici e terapeutici” presso 1’Universita Campus Biomedico, Unita di
Neurologia-Unita di Ricerca in Neurofisiologia e Neuroingegneria dell’Interazione Uomo-
Tecnologia, Roma

- Nel 2018, ¢ stato tra i redattori delle “Linee Guida evidence-based sull’impiego delle

immunoglobuline normali” dell’ ASST Spedali Civili di Brescia

- Nel 2018, fa parte del board scientifico del progetto “L’approccio alle malattie rare nel
setting della medicina generale” organizzato dalla FIMMG, Federazione Italiana Medici di

Medicina Generale

- Nel 2019 e stato invitato a tenere letture magistrali sulla Glicogenosi tipo piresso il
Chulalongkorn University Hospital di Bangkok (Tailandia) e presso il Neurology Summit
tenuto a Kuala Lumpur (Malesia) il 27.04.19
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PARTECIPAZIONE A CONVEGNI E CONGRESSI IN QUALITA DI
RELATORE, MODERATORE O RELATORE SU INVITO

nazionali:

- 33° Congresso dell’Associazione italiana di Neuropatologia, tenutosi a Pisa dall’01 al

03.06.97
- 30° Congresso della Societa italiana di Neurologia, tenutosi a Palermo dal 28 all’ 01.11.97

- 34° Congresso dell” Associazione italiana di Neuropatologia, tenutosi a Bosisio Parini in
data 02.06.98

- 35° Congresso dell’ Associazione italiana di Neuropatologia, tenutosi a Lipari dal 27 al

29.05.99
- 31° Congresso della Societa italiana di Neurologia, tenutosi a Verona dal 02 al 06.10.99

- 37° Congresso dell’ Associazione Italiana di Neuropatologia, tenutosi a Verbania dal 24 al
26.05.01

- 32° Congresso della Societa italiana di Neurologia, tenutosi a Rimini dal 29.09 al
03.10.01

- 1° Congresso dell’ Associazione italiana di Miologia, tenutosi a Camogli dal 19 al 20.10.01

- 39° Congresso dell’Associazione italiana di Neuropatologia, tenutosi a Siena dal 9 al
12.06.03

- 3° Congresso dell’ Associazione italiana di Miologia, tenutosi ad Abano Terme dal 12 al

14.06.03
- 34° Congresso della Societa italiana di Neurologia, tenutosi a Roma dall’11 al 15.10.03

- 4° Congresso congiunto dell’ Associazione italiana di Miologia e del Gruppo di Studio del

Sistema Nervoso Periferico, tenutosi a Taormina dal 6 all’08.05.04

- 40° Congresso dell’ Associazione italiana di Neuropatologia, tenutosi a Padova dal 24 al

26.05.04

- 41° Congresso dell’Associazione italiana di Neuropatologia, tenutosi a Saluzzo dal 26 al
28.05.05

- 5° Congresso dell’ Associazione italiana di Miologia, tenutosi ad Ischia dal 16 al 18.06.05
- 36° Congresso della Societa italiana di Neurologia, tenutosi a Cernobbio il 10 ed 11.10.05

- 1° Convegno Associazione Neurologica Bresciana: Percorsi diagnostico-terapeutici in

Neurologia”, tenutosi a Brescia il 17.12.05
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- Riunione congiunta dell’Associazione italiana di Neuropatologia e dell’Associazione
italiana di Miologia, tenutasi a Roma dal 24.05.06 al 27.05.06

- Corso UILDM “In-exsufflator, aiutaci a tossire”, tenutosi a Brescia il 29.09.07

- XII Riunione del Gruppo di Studio del Sistema Nervoso Periferico, tenutasi ad Alba (Cn)
dal 10 al 12.04.08

- 8° Congresso Nazionale Associazione ltaliana di Miologia, tenutosi a Pisa dal 5 al
07.06.08

- 6° Mediterranean Neuroscience Congress, tenutosi a Catania dal 2 al 4.10.08

- Incontro Multidisciplinare Lombardo sulla Glicogenosi tipo Il, tenutosi a Brescia il
30.10.08

- 1 Workshop sulla Malattia di Pompe, tenutosi a Firenze dal 19 al 20.11.08

- XLIX Congresso della Societa Italiana dei Neurologi, Neurochirurghi e Neuroradiologi
Ospedalieri, tenutosi a Palermo dal 13 al 16.05.09

- 9° Congresso Nazionale Associazione Italiana di Miologia, tenutosi a Verona dall’11 al

13.06.09
- 7° Mediterranean Neuroscience Congress, tenutosi a Catania dall’8 al 10.09.09

- Convegno “From mitochondrial biology to mitochondrial medicine: a tribute to Salvatore

DiMauro in the day of the honoris causa degree”, tenutosi a Pisa il 12.11.09
- XL Congresso della Societa Italiana di Neurologia, tenutosi a Padova dal 21 al 25.11.09

- Convegno ECM “Gestione Integrata Neurologica e Pneumologica del paziente con
Glicogenosi II”, tenutosi a Brescia il 18.12.09

- 11l Workshop italiano per la gestione della Malattia di Pompe, tenutosi a Messina dal 26 al
27.02.10

- Convegno ECM “Aggiornamento in tema di neuropatie acquisite”, tenutosi a Brescia il
20.03.10

- 8° Mediterranean Neuroscience Congress, tenutosi a Catania il 03.06.10

- 10° Congresso dell’ Associazione Italiana di Miologia, tenutosi a Milano il 4.06.10

- XLI Congresso della Societa Italiana di Neurologia, tenutosi a Catania dal 23 al 26.10.10

- Simposio della Societa Italiana per lo Studio delle Malattie Metaboliche Ereditarie
nell’ambito del Congresso “Milano Pediatria”, tenutosi a Milano il 21.11.10

- Convegno “Le malattie metaboliche curabili in etd pediatrica”, tenutosi a Brescia il
27.11.10

- 2° Convegno “Gestione integrata neurologica e pneumologica del paziente con

Glicogenosi 117, tenutosi a Roma il 10.12.10
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- Convegno “Malattie Neuromuscolari: stato dell’arte”, tenutosi a Brescia il 18.02.11
- Convegno “Come diagnosticare e trattare le malattie neuromuscolari: gestione integrata tra
territorio ed ospedale”, tenutosi a Padova il 17.05.11

- XI Congresso dell’ Associazione Italiana di Miologia, tenutosi a Cagliari dal 26 al 28.05.11
- 9° Mediterranean Neuroscience Congress, tenutosi a Catania dal 6 all’ 08.10.11
- Convegno ‘“Neuropatie Periferiche: Stato dell’Arte”, tenutosi a Brescia il 27.01.12

- Convegno “Malattie Neuromuscolari: percorsi diagnostico-assistenziali a Brescia —

incontro con i pazienti”, tenutosi a Brescia il 21.02.12

- Congresso dell’ Associazione Italiana Sistema Nervoso Periferico, tenutosi a Pisa dal 12 al

14.04.12

- X1l Congresso dell’Associazione Italiana di Miologia, tenutosi a Scicli (Rg) dal 17 al
19.05.2012

- Corso ECM "Aspetti peculiari delle malattie muscolari e malattia di Pompe", tenutosi a
Milano il 30.05.12

- Meeting ECM “Miopatic e Miastenie” nell’ambito dei “Meetings clinici e percorsi

diagnostico-terapeutici in neurologia”, tenutosi a Verona, il 14.09.12

- XLII Congresso della Societa Italiana di Neurologia, tenutosi a Rimini dal 06.10.12 al
09.10.12

- Convegno ECM “Malattie Rare: gestione e presa in carico globale delle malattie

neuromuscolari”, tenutosi a Messina il 06.12.12
- Convegno “Terza giornata per la FSHD”, tenutosi a Modena il 13.04.13

- II Congresso dell’Associazione Italiana per lo Studio del Sistema Nervoso Periferico,

tenutosi a Verona dal 18 al 20 Aprile 2013

- XXII Riunione Annuale delle sezioni SIN/SNO Lombardia, tenutasi a Castellanza (VA) il
20 Aprile 2013

- 13° Congresso Nazionale Associazione Italiana di Miologia, tenutosi a Stresa dal 16 al
18.05.13

- Corso Residenziale d Neurogenetica, tenutosi a Pisa dal 29 al 30.05.13

- Congresso Regionale SIN Sicilia, “Controversie in Neurologia”, tenutosi a Trapani il
31.05.13

- Convegno “Le malattie metaboliche in eta pediatrica e adulta", tenutosi a Pavia il 01.06.13
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- Convegno “Malattie Rare: approccio clinico e inquadramento diagnostico nell’ambulatorio
del medico di medicina generale e del pediatra di libera scelta”, tenutosi a Brescia il
04.06.13

- Convegno “Crioglobulinemia mista: gestione multidisciplinare di pazienti complessi”,

tenutosi a Brescia il 05.10.13

- Convegno “Update sulla malattia di Pompe a sette anni di distanza dall’avvento dell’ERT”,

tenutosi a Roma, 1’11.10.13

- Convegno “Imaging delle malattie neuromuscolari e del nervo periferico: stato dell’arte”,

tenutosi a Milano, il 17 e 18.10.13
- XLIV Congresso della Societa Italiana di Neurologia, tenutosi a Milano dal 02 al 5.11.13
- Convegno “Update sulle malattie neuromuscolari”, tenutosi a Crema il 22.11.13

- Incontro Specialistico Ufficio Formazione Aziendale “Spedali Civili”, “Clinica e diagnosi
delle neuropatie periferiche. Focus sulle neuropatie crioglobulinemiche”, tenutosi a Brescia
il 26.11.13

- 14° Congresso dell’ Associazione Italiana di Miologia tenutosi a Sirmione (BS) dall’8 al 10

Maggio 2014

- 4° Convegno nazionale Mitocon sulle Malattie Mitocondriali, tenutosi a Tivoli (Roma) dal
23 al 24 Maggio 2014

- XLV Congresso della Societa Italiana di Neurologia, tenutosi a Cagliari dall’1l al 14
Ottobre 2014

- Corso “Emopatie rare e quadri clinici atipici”, tenutosi a Brescia dal 24 al 25 Ottobre 2014

- Corso di aggiornamento sulle malattie neuromuscolari e su aspetti traslazionali, tenutosi a
S.Donato Milanese (MI) il 25 Ottobre 2014

- Convegno “La Malattia di Pompe: aggiornamenti clinico-terapeutici”, tenutosi a Parma il

29 Novembre 2014

- Convegno “Il ruolo delle immunoglobuline nella patologia neurologica”, tenutosi a Milano

il 06 Marzo 2015

- Convegno “Malattie Neuromuscolari: dalla diagnosi alla terapia”, tenutosi a Brescia il 13
Marzo 2015

- 15° Congresso dell’Associazione Italiana di Miologia, tenutosi a Napoli dal 20 al 23
Maggio 2015
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- Convegno “La variabilita fenotipica nella Distrofia FacioScapolOmerale”, tenutosi a
Modena il 18 Settembre 2015

- Convegno “Glicogenosi II: dalla diagnosi alla terapia”, tenutosi a Brescia dal 23 al 24

Settembre 2015
- IX Convegno AINAT-ISIN, tenutosi a Monopoli (ba) dall’01 al 03 Ottobre 2015

- XLVI Congresso della Societa Italiana di Neurologia, tenutosi a Genova dal 10 al 13
Ottobre 2015

- Convegno “Giornate neurologiche mantovane: malattie rare”, tenutosi a Mantova il
22.10.15

- Congresso nazionale Societa Italiana di Reumatologia, tenutosi a Rimini dal 25 al
28.11.15

- Tavola Rotonda AISLA “L‘etica e il diritto alla scelta di cura”, tenutasi a Brescia il

16.01.16

- Corso “Imaging delle Malattie Neuromuscolari e del Nervo Periferico: stato dell’arte”

tenutosi a Milano il 28 e 29.01.16

- Riunione annuale dell’ Associazione Italiana per lo Studio del Sistema Nervoso Periferico,
tenutasi a Mondello (Pa) dal 14 al 16.04.16

- 16° Congresso dell'Associazione Italiana di Miologia, tenutosi a Lecce dall'8 all'11.06.16

- XXII Congresso Nazionale ADI Associazione Italiana di Dietetica e Nutrizione Clinica,
tenutosi a Vicenza il 20 Ottobre 2016

- XLVII Congresso della Societa Italiana di Neurologia, tenutosi a Venezia dal 23 al 25
Ottobre 2016

- Convegno “Le Connettivite Rare”, tenutosi a Brescia il 05.11.16

- Convegno “Malattie neuromuscolari: dalla diagnosi alla terapia” tenutosi a Brescia il

10.02.17
- Convegno “Le enzimopatie lisosomiali” tenutosi a Bologna il 24.02.17
- Convegno “I Giornata Malattie Neuromuscolari”, tenutosi a Brescia il 04.03.17

- Convegno “Aggiornamenti epidemiologici, clinici e terapeutici sulla polineuropatia

demielinizzante inflammatoria cronica”, tenutosi a Milano il 10.03.17

- Convegno “Le malattie metaboliche: riconoscerle per curarle meglio”, tenutosi a Brescia il

11.03.17
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- Convegno “La malattia di Pompe: cosa ¢ cambiato dopo dieci anni di terapia”, tenutosi a
Parma dal 05 al 06.04.17

- Manifestazioni Nazionali UILDM 2017 — Tavola rotonda: i trials clinici, tenutasi a
Lignano Sabbiadoro, il 12.05.17

- Convegno “La Miastenia Gravis”, tenutosi a Bolzano il 12.05.17

- Simposio “SLA: possibili trattamenti terapeutici farmacologici e cellulari”, tenutosi a

Brescia il 20.05.17

- 17° Congresso dell’Associazione Italiana di Miologia, tenutosi a Siracusa dal 31.05 al

03.06.17

- Convegno “ Le patologie della mielina: gli strumenti per la diagnosi differenziale” tenuto a

Cremona il 09.06.17

- Convegno “Master Class su Distrofia di Duchenne e Becker” tenuto a Roma il 15 e 16

Settembre 2017

- Convegno “FSHD 2.0: dalla raccolta dati alla pratica clinica”, tenuto a Modena il 23
Settembre 2017

- XLVIII Congresso della Societa Italiana di Neurologia, tenutosi a Napoli dal 14 al 17
Ottobre 2017

- Corso SIMG “Il percorso diagnostico delle principali miopatie in medicina generale: dalla

diagnosi differenziale alla diagnosi di Malattia di Pompe, tenuto a Brescia I'11.11.17
- Convegno “Il tempo della comunicazione”, tenuto a Milano il 17.11.17

- Convegno “Pisa Stroke Challenges”, tenuto a Pisa il 27.11.17

- Convegno “Il paziente ematologico complicato”, tenuto a Brescia il 01.12.17

- Convegno “Attualita in tema di sarcopenia”, tenuto a Brescia il 26.01.18

- Convegno “II Giornata Malattie Neuromuscolari”, tenutosi a Brescia il 10.03.18

- Convegno “ Home of Therapies. Incontro nazionale”, tenutosi a Riccione il 6 e 7.04.18.
Titolo della relazione: “Malattia di Pompe Late-Onset: aspetti clinici e diagnostici”

- Riunione Regionale Sin Triveneta. Novita terapeutiche e prospettive in neurologia, tenutosi
a Treviso il 12.05.18. Titolo della relazione: “Neuropatia Ottica di Leber”

- 8° Convegno nazionale Malattie Mitocondriali, tenutosi a Roma dal 25 al 26 Maggio 2018.
Moderatore della sessione “Approcci diagnostici ed algoritmi”

- Convegno “ Linee guida evidence based sull’impiego delle immunoglobuline normali”
tenutosi a Brescia il 31 Maggio 2018. Titolo della relazione: “L’utilizzo delle
immunoglobuline normali in neurologia”
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- XVIII Congresso dell’Associazione Italiana di Miologia, tenutosi a Genova dal 06 al 09
Giugno 2018. Titolo della relazione: “Adult Polymyositis”. Comitato scientifico.

- Master Class FIMMG “Approccio alle malattie rare nel setting della Medicina Generale:
focus sulle malattie di Fabry, Gaucher e Pompe”, tenutosi a Roma il 23.06.18. Titolo della
relazione: “La Malattia di Pompe”

- Convegno “Le malattie muscolari nella realta del territorio: I'importanza della diagnosi
precoce”, tenutosi a Brescia il 28.09.18. Titolo delle relazioni: “L’iter diagnostico e la
diagnosi differenziale”, “Le nuove terapie nelle distrofie muscolari e nell’atrofia muscolare
spinale”. Responsabile scientifico

- 75° Congresso Nazionale Federazione Italiana Medici di Medicina Generale (FIMMG),
tenutosi a Cagliari il 02.10.19. Titolo della relazione tenuta via Skype: “La Malattia di
Pompe”

- Convegno “Le malattie muscolari nella realta del territorio: lI'importanza della diagnosi
precoce”, tenutosi a Milano il 12.10.18. Titolo della relazione: “L’esperienza del Neurologo
del Centro di Riferimento”.

- Convegno “Il medico di Medicina Generale e le malattie rare. Focus su Malattia di Fabry,
Gaucher e Pompe”, tenutosi a Roma il 20.10.18. Titolo della relaizone: “La Malattia di
Pompe”.

- Convegno “Imaging delle malattie neuromuscolari e del nervo periferico: stato dell’arte”,
tenutosi a Milano il 16.11.18. Moderatore.

- Convegno “Il medico di Medicina Generale e le malattie rare. Focus su Malattia di Fabry,
Gaucher e Pompe”, tenutosi a Padova il 30.11.18. Titolo della relazione: “La Malattia di
Pompe”.

- Convegno “Ill Giornata Malattie Neuromuscolari”, tenutosi a Brescia il 09.03.19

- Convegno “la Malattia di Pompe”, tenutosi a Milano dal 29.03 al 30.03.19. Titolo della
relazione: “Anticorpi anti thGAA in LOPD (Studio IgERT)”.

- LIX Congresso della Societa dei Neurologi, Neurochirurghi e Neuroradiologi ospedalieri
(SNO) tenutosi a Stresa dall’8 all’11 Maggio 2019. Titolo della relazione: “La malattia di
Pompe dell’adulto”.

- Giornata Scientifica, Manifestazioni Nazionali UILDM: “Tavola Rotonda: la ricerca e
Telethon”, tenutasi a Lignano Sabbiadoro (UD) il 17.05.19. Ruolo: Moderatore

- 9° Convegno nazionale sulle malattie mitocondriali Mitocon, tenutosi a Roma, dal 30.05 al
02.06.19. Titolo della relazione: “Encefalomiopatia neurogastrointestinale mitocondriale
(MNGIE).

- 19° Congresso dell’Associazione Italiana di Miologia, tenutosi a Bergamo dal 05

all’08.06.19. Ruolo: Moderatore
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internazionali:
- 6th European Congress of Neuropathology, tenutosi a Barcellona dal 05 al 09.05.99
- 5th European Meeting on Mitochondrial Pathology, tenutosi a Venezia dal 19 al 23.09.01

- 10th International Congress on Neuromuscular Diseases tenutosi a Vancouver, Canada,
dal 7 al 12.07.02

- Simposio “Mitochondrial medicine: advances in understanding pathologies and

therapeutical strategies”, tenutosi a Pisa il 25.10.06
- World Muscle Society 12th International Congress, tenutosi a Taormina dal 17 al 20.10.07

- X1l International Congress on Neuromuscular Diseases, tenutosi a Napoli dal 17 al
22.07.10

- X Congress of Mediterranean Society of Myology, tenutosi a Pisa dal 28 al 30.04.11
- Sanofi Genzyme ‘“Neurosummit on Rare Diseases”, tenutosi a Busan (Korea) il 05.03.16

- 2nd Congress of the European Academy od Neurology, tenutosi a Copenaghen dal 28 al 31
Maggio 2016

- 3th Congresso of the European Academy of Neurology, tenutosi ad Amsterdam dal 24 al
27 Giugno 2017

- Neurology Summit 2019, tenutosi a Kuala Lumpur (Malesia) il 27 Aprile 2019. Titolo
delle relazioni: “Responding to the challenge of NMD” e “ Pompe disease: role of

neurologists”.

EVENTI SCIENTIFICI ORGANIZZATI

- Nel 2008 ¢ stato organizzatore e coordinatore scientifico dell’Incontro Multidisciplinare
Lombardo sulle Glicogenosi tipo I, al fine di individuare percorsi gestionali comuni e

condivisi per i pazienti affetti

- Nel 2009, 2013, 2015, 2016, 2017 e 2018 & stato membro del comitato scientifico

dell’annuale Co n g r e s s o iazload Ithliana di $iolagia

- Nel 2009 ¢ stato organizzatore e coordinatore scientifico del Convegno ECM “Gestione

Integrata Neurologica e Pneumologica del paziente con Glicogenosi,ltenuto a Brescia il

18.12.09
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- Nel 2011 é stato organizzatore e coordinatore scientifico del Convegno ECM “Malattie
Neur omuscol ar i”ten®dadBitesoiaild&0R.11’ Ar t e

- Nel 2012, ¢ stato organizzatore e coordinatore scientifico del Convegno ECM “Neuropatie
Peri feri che:”, t&itomBrosciadl@7.01.12 Ar t e

- Nel 2012 ¢ stato organizzatore e coordinatore scientifico del Convegno “Malattie
Neuromuscolari: percorsi diagnosticeassistenziali a Brescia- incontro con i pazienti”
tenuto a Brescia il 21.02.12

- Nel 2013 é stato organizzatore e coordinatore scientifico del Convegno “Malattia del
Mot oneur one: ”gsechutdRrescth222.02!12Ar t e

- Nel 2014 e stato organizzatore e coordinatore scientifico del 14° Congresso Nazionale
del | " Associ azi on denutodi @&Sirmiomen(ES) ddlli8 al MiMaggio 2914 a

- Nel 2015 ¢ stato organizzatore e coordinatore del Convegno “Malattie Neuromuscolari:

dalla diagnosi alla terapid’ tenutosi a Brescia il 13.03.15

- Nel 2015 ¢ stato organizzatore e Responsabile Scientifico del Convegno Nazionale

“Glicogenosi II: dalla diagnosi alla terapi& tenutosi a Brescia il 23 € 24.09.15

- Nel 2017 ¢ stato organizzatore e coordinatore scientifico del Convegno Nazionale “Malattie

neuromuscolari: dalla diagnosi alla terapi& tenutosi a Brescia il 10.02.17

- Nel 2017 ¢ stato organizzatore e coordinatore della “l Giornata per le Malattie
Neuromuscolari” tenuta a Brescia il 04.03.17 (evento su scala nazionale tenutosi in 14 citta

italiane).

- Nel 2018 ¢ stato organizzatore del Convegno “Attualita in tema di sarcopenia”, tenuto a
Brescia il 26.01.18.

- Nel 2018 ¢ stato organizzatore e coordinatore della “ll Giornata per le Malattie
Neuromuscolari” tenuta a Brescia il 10.03.18 (evento su scala nazionale tenutosi in 14 citta

italiane).
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- Nel 2018 é stato organizzatore e coordinatore del Corso “Le malattie muscolari nella realta
del territorio: l'importanza della diagnosi precoce”, tenutosi a Brescia il 28.09.18 (evento
su scala nazionale tenutosi in 10 citta italiane organizzato dalla Societa Italiana di Neurologia

e dall’ Associazione Italiana di Miologia).

- Nel 2019 ¢ stato organizzatore e coordinatore della “lll Giornata per le Malattie
Neuromuscolari” tenuta a Brescia il 09.03.19 (evento su scala nazionale tenutosi in 14 citta

italiane).
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