Nome e Cognome
Data e luogo di nascita
Residenza

Stato civile
Titolo di studio

Voto di laurea

Titoli accademici

Premi

Titoli professionali

Curriculum

Prof.ssa Nicoletta Resta

Nicoletta Resta

Laurea in Scienze Biologiche conseguita il 14-11-1990
presso |'Universita degli Studi di Bari discutendo una tesi
sperimentale in Genetica dal titolo: "Localizzazione
citologica del gene della Glutammina Sintetasi Il in
Drosophila melanogaster”

110/110 e lode

Dottore di Ricerca in Biologia della Riproduzione

Umana ed Animale discutendo una tesi dal titolo "Analisi
fine dei Riarrangiamenti del braccio corto del Cromosoma
Y" 27/10/95

Premio dall’Associazione Regionale per la Lotta alla
Fibrosi Cistica, Bari 1994

Vincitrice Borsa di Studio al X Congresso Nazionale
FISME 1995 per il contributo presentato

Premio Migliore Comunicazione al Congresso “Screening
di patologie  genetiche alle soglie del 2000"Bari 4-5
giugno 1998

Abilitazione alla professione di Biologo nel novembre
1992

Specializzazione in Genetica Medica voto: 70/70 e lode
conseguita I'11 Novembre 1998 discutendo una tesi dal
titolo "Caratterizzazione del locus APC nella poliposi
adenomatosa familiare” presso I’ Universita La Sapienza di
Roma, nonché vincitrice di una borsa di studio in quanto 1°
classificata al concorso per I'ammissione alla stessa



Inquadramento lavorativo

Attivita Scientifica

Dal 1 Giugno 1999: Funzionario tecnico VIl livello
Categoria D3 presso il Dipartimento di Medicina Interna e
Medicina  Pubblica-Sezione di  Genetica Medica
Coordinatore: prof.ssa Ginevra Guanti

Dal 1 _Gennaio 2000 EP1 presso il Dipartimento di
Medicina Interna e Medicina Pubblica-Sezione di Genetica
Medica Coordinatore: prof.ssa Ginevra Guanti

Dal 1 Gennaio 2005 Professore Associato presso la
Facolta di Medicina e Chirurgia dell’'Universita di Bari
Settore scientifico-disciplinare MED/03 (Genetica Medica)
Dal 1 _Novembre 2006 Presidente della Scuola di
Specializzazione in Genetica Medica

Dal Marzo 2008 : Sostituto del Direttore della Unita
Operativa Complessa di Genetica Medica

Dal 1 Novembre 2009 ad oqgi Direttore della UOC
Laboratorio di Genetica Medica

1) Genetica oncologica con particolare riferimento ai geni LKB1,
PTEN, SMAD4 BMPRI1A responsabili di sindromi poliposiche
intestinali caratterizzate da predisposizione a tumori dell’apparato
gastrointestinale e non. Le mutazioni germinali responsabili sono
state caratterizzate e analizzate dal punto di vista funzionale. Lo
studio condotto su alcune di esse é stato fondamentale per definire i
meccanismi implicati nel processo di splicing di quei geni aventi
giunzioni esoni introni non canoniche; 2) Identificazione e
caratterizzazione funzionale di isoforme alternative del gene
STRAD noto per essere un substrato del prodotto del gene LKB1
implicato in numerosi pathway cellulari legati al metabolismo e alla
proliferazione cellulare 3) Mutazioni responsabili della sindrome di
Roberts e loro ruolo nellNMD ( nonsense mediated decay) nel
determinarne la variabilita fenotipica in relazione alla diversa
espressione tissutale 4) Caratterizzazione di riarrangiamenti
genomici della regione 19p e studio delle sequenze responsabili del
loro instaurarsi 5) pathway molecolare PIK3/AKT/PTEN/mTOR in
patogie caratterizzate da anomalie dello sviluppo (MCAP,MPPH,
Iperplasiefibroadipose/Emipertrofie, KTS,CLOVES,

Emimegalencefalie)



Corsi teorici
frequentati

e

pratici

"Tecniche innovative sul sequenziamento del DNA" Trieste c/o Laboratorio Nazionale
del Consorzio Interuniversitario per le Biotecnologie Novembre 1992

"Corso teorico sulla Trascrizione" Scuola di Genetica Cortona Giugno 1993

"Corso pratico di base per utilizzatori di 373 DNA sequencer" Perkin-Elmer Monza
1994

"Corso EMBnet" Area di ricerca CNR di Bari Luglio 1995

"Clonaggio dei geni mediante mRNA Differential Display" Societa Italiana di Boifisica e
Biologia Molecolare e Centro di Ricerche IRIS-Biocine Novembre 1995

"Corso pratico di base per utilizzatori di 377 DNA sequencer" Perkin-Elmer Monza
1996

VIII Corso residenziale di Genetica Medica C/O IRCCS-San Giovanni Rotondo 11-13
Giugno 1998

“2D-Electrophoresis European Seminar Tour 1999” Roma-Ottobre 1999
“Workshop X-Fragile” PE Biosystem - Aprile 1999

Ciclo di Lezioni tenute da Charles Brenner “ Discussion in Mathematica Genetics for
Forensic Scientists” Universita di Tor Vergata-Fac. Di Medicina e Chirurgia-Roma-
Aprile 2001

Corso di aggiornamento”Malattie da difetto di riparo del DNA”Il Facolta di Medicina e
Chirurgia dell’'Universita "La Sapienza” di ROMA —Gennaio 2002

Corso Ministero Istruzione Universita e Ricerca —Durata 724 ore
“Project leader di progetti di Ricerca e Sviluppo”
Dicembre 2002-Dicembre 2003

Corso “Problemi di consulenza genetica nelle patologie mendeliane” VIII Congresso
Nazionale SIGU 1 Ottobre 2005

XVIII Corso Residenziale di Genetica Medica C/O IRCCS-San Giovanni Rotondo 12-14
Giugno 2008

“Diagnosi genetica presintomatica nelle patologie neurologiche ereditarie ad esordio
tardivo” 7-8 Novembre 2008 Fondazione IRCCS Istituto Neurologico Carlo Besta-
Milano

“Sindromi malformative complesse con ritardo mentale” 21-24 Aprile 2009 Fondazione
Mariani-Bologna

“ Applied Biosystem Forensic User Meeting” Bologna 21 Maggio 2009

“XIII Incontro Nazionale di Genetica Clinica” Policlinico Gemelli Roma 14-15 febbraio
2011

“Life technologies : lon DNA library preparation and Essentials, lon PGM System
Workflow Training Courses “ 1-4 October 2013 St-Aubin France

Corso “Dirigente per la sicurezza” in attuazione del D.Lgs.81/2008 organizzato da
COIDsrl ETJCA spa 29 aprile-12 maggio 2015

Conference Doplet Digital PCR scientific Conference :Technology Evolution and new
applications in Rome ,16 settembre 2015



Incarichi d'insegnamento

Riconoscimento , in data 07-08-99 da parte del Consiglio della
Facolta di Medicina e Chirurgia dellUniversita di Bari, dellattivita
didattica e scientifica e conferimento del titolo di Cultore della
Materia

“Tecniche di Diagnostica Genetica e Citogenetica” Didattica
Integrativa per la Scuola di Specializzazione in Patologia Clinica
dell’Universita degli Studi di Bari Il anno negli Anni accademici
1995/96,1996/97, 1997/98

“Genetica Medica” Didattica Integrativa per la Scuola di
Specializzazione in Patologia Clinica dell’'Universita degli Studi di
Bari 11l anno nell’Anno accademico 1998/99

Docente al Corso di Perfezionamento in Epidemiologia
Psichiatrica-Universita degli Studi di Bari nellAnno Accademico
1997/98

"Genetica Medica" per la Scuola di Specializzazione in Igiene e
Medicina Preventiva Didattica integrativa 1° e 2° anno Universita
degli Studi di Bari

Docente al Corso di perfezionamento in “Diagnosi Prenatale”
organizzato dalla Sezione A di Ginecologia e Ostetricia del
Dipartimento di Scienze Generali e Specialistiche negli Anni
Accademici 1999/2000 e 2000/2001

Dallanno 1999 Affidamento dell'incarico di insegnamento di
“Genetica Medica “IV anno per la Scuola di Specializzazione in
Patologia Clinica

Dallanno 2000 Affidamento dell'incarico di insegnamento di
“Elementi di Genetica Medica e Citogenetica” Il anno per la
Scuola di Specializzazione in Biochimica Clinica

Dallanno 2002 Affidamento dell'incarico di insegnamento di
“Genetica Molecolare “ Il anno per la Scuola di Specializzazione
in Genetica Medica

Affidamento dell'incarico di insegnamento di “Genetica Medica “ |
anno per il D.U. “Ortottisti-Assistenti Oftalmologia” Anno
Accademico 2000/2001

Affidamento dell'incarico di insegnamento di “Genetica Medica” |
anno per il D.U. “Fisioterapisti” Anno Accademico 2000/2001

Affidamento dellincarico di insegnamento di “Genetica Medica” |
anno per il Corso di Laurea Triennale in Scienze Fisioterapiche
Anno Accademico 2001/2002

e Membro della commissione d'esame per linsegnamento di

”Citogenetica e Genetica Medica” Il Anno Diploma
Universitario per Tecnico di Laboratorio Biomedico

fakalal



Attivita tutoriale

Frequenza di altri laboratori

Affidamento dellincarico di insegnamento di Genetica Medica |l
anno Corso di Laurea in Assistenza Sanitaria

Dall’anno accademico 2004-2005

Affidamento dell’incarico di insegnamento di Genetica umana IV
anno Corso di Laurea in Odontoiatria e Protesi dentaria
Dall’anno accademico 2004-2005

Affidamento dell’incarico di insegnamento di Genetica Medica V
anno Corso di Laurea in Medicina e Chirurgia

Dall’anno accademico 2009-2010

Affidamento dellincarico di insegnamento di Genetica Medica VI
anno Corso di Laurea in Medicina e Chirurgia

Dallanno accademico 2014

Affidamento dell'incarico di insegnamento di Genetica Umana llI
anno Corso di Laurea in Medicina e Chirurgia

Dallanno accademico 2011-2012

Affidamento dell'incarico di insegnamento di Genetica Medica
Dall’'anno accademico 20011-2012 Corso di Laurea in Logopedia,
TAM , TAP, Ortottica, TPA, Igiene Dentale

Studenti di Medicina e Chirurgia ,Scienze Biologiche e
Tecnici di Laboratorio biomedico

EMBL-Europaisches Laboratorium Fur Molekulabiologie (Heidelberg)
Laboratorio di Emogenetica Forense -Genova

Istituto di Genetica-Universita di Bari



Membro di commissioni

Commissione per la valutazione dei risultati del ” Progetto Nazionale per
la Standardizzazione e L’Assicurazione di Qualita dei test Genetici’-
Istituto Superiore di Sanita

Valutatore Controllo Esterno di Qualita (CEQ) dei test genetici
dell'lstituto Superiore di Sanita (2009-2013)

Componente del Consiglio Direttivo dell’ AIFEG fino al 2013

Componente Tavolo tecnico SIGU-AIOM 2012- Documento prodotto:
“Consulenza genetica e test genetici in oncologia: aspetti critici e proposte
di AIOM — SIGU” curato dai componenti del TAVOLO AIOM — SIGU Tumori
Ereditari ottobre 2013

Componente Comitato Scientifico SIGU 2012

Componente Comitato ETICO — Policlinico e ASL BA dal giugno 2013
Componente Comitato permanente per il Progetto Regionale “Screening
malattie metaboliche ereditarie e screening obbligatori”

Componente GdL Genetica Forense - Documento prodotto:”Osservazioni
sulla Validita ed Utilita dei test genetici di suscettibilita del comportamento
umano e violento in ambito forense” dicembre 2013

Componente GdL Genetica Oncologica e Genetica Clinica
Co-coordinatore del Registro Malformazioni Congenite PUGLIA
(deliberazione n.1409 del 23/07/2013 Giunta Regionale) del registro
Malformazioni e Componente del Comitato Tecnico-Scientifico con funzioni
di indirizzo e valutazione delle attivita

Rappresentante dell’Universita di Bari nel Comitato Tecnico Scientifico
della Societa Spin off denominata “ Laboratori di Chimica e Medicina
Forensi S.r.l.”

Dal dicembre 2015 Membro del Comitato Scientifico PTEN Italia-
Associazione Italiana per la lotta alle PHTS



Comunicazioni orali
congressuali e non

in sedi

"Poliposi familiare del colon(FAP) : identificazione dei portatori della
mutazione mediante uso di polimorfismi evidenziabili con SSCP e
PAGE su DNA amplificato" in Convegno su Universita

ed Innovazione Biotecnologica Bari Maggio 1992

"Familial Adenomatous Polyposis: linkage studies and analysis of
APC gene mutations in italian families" in Congresso della
Associazione Genetica Italiana Cortona 1992

"SSCP orizzontale: una procedura sensibile,rapida e non radioattiva”.
in Analisi del DNA 1993 Firenze

" Protein Truncation Test (PTT): un nuovo metodo per I'analisi di
mutazioni nonsenso in geni responsabili di forme ereditarie di
tumori del colon" in "Analisi del DNA 1995" Firenze 1995

”"Diagnosi presintomatica di mutazioni del gene APC in pazienti affetti da poliposi adenomatosa familiare
(FAP)” in Congresso Nazionale FISME Spoleto 1995

“Analisi degli aplotipi intragenici al locus APC in pazienti affetti
da poliposi adenomatosa familiare e nella popolazione italiana"
in Congresso Nazionale FISME Spoleto 1996

"Diagnosi e prevenzione di malattie su base molecolare: esperienza di alcune patologie" in Diagnosi
Prenatale Attualita e Prospettive 14-12-1996 Monopoli

"Attendibilita della diagnosi di sesso mediante caratterizzazione della regione omologa Xp-Yp" in
Screening di patologie genetiche alle soglie del 2000 Bari 4-5 giugno 1998

“ Mutazioni del gene STK11 nella sindrome di Peutz-Jeghers e nel cancro colorettale sporadico” Modena
ottobre 1998

“L'importanza dell’albero genealogico” Roma Istituto Superiore di Sanita Novembre 1998
“Mutazioni del gene STK11 nella Sindrome di Peutz-Jeghers” Congresso Nazionale SIGU-Orvieto 1999

“Mutazioni germinali del gene LKB1/STK11 nella sindrome di Peutz-Jeghers ed evidenza di trascritti
alternativi” Congresso Nazionale SIGU-Orvieto 2000

“Analisi funzionale di mutazioni del gene LKB1/STK11 in pazienti con sindrome di Peutz-Jeghers “ AIFEG
Firenze 2002

“Effetti possibili e reali di una mutazione in giunzioni di splicing non canoniche(AT-AC) del gene LKB1”
SIGU-2003

“ Implicazioni genetiche dellHRT” Corso di Corso di formazione in ginecologia endocrinologica
Novembre 2003

“ LKB1:Un'insolita tumor suppressor kinase coinvolta nella regolazione del metabolismo e della
proliferazione cellulare” Universita di Torino 2004

“Sindrome di Peutz-Jeghers” 14° Corso Residenziale di Genetica Medica S.Giovanni Rotondo 10-12
Giugno 2004

“La mutazione frameshift 745_746 delGT del gene ESCO2 in omozigosi € responsabile di una forma
letale in epoca prenatale di sindrome di Roberts” Congresso della Societa ltaliana di Genetica Umana
Settembre 2005

“Principi di Genetica nei processi di mutagenesi e cancerogenesi” Corso di Formazione-Esposizione a rischi chimici
e cancerogeni in ambito produttivo: I’operativita per il medico del lavoro/medico competente ALTAMURA(BA) 14
Novembre 2005

“PTEN un gene per molte sindromi” Corso teorico-pratico per ECM “ Cromosomi geni e tumori” 18-19 Novembre e
10/12 Dicembre 2005 Ospedali Riuniti Foggia

“Delezioni genomiche parziali e complete del gene LKBI1 in pazienti affetti da Sindrome di Peutz-Jeghers”
Congresso della Societa Italiana di Genetica Umana Settembre
14-17 Novembre 2007 Montecatini terme

Lettura Magistrale
“La Sindrome di Peutz-Jeghers” AIFEG 28-29 Novembre 2007
San Giovanni Rotondo






Relatrice tesi

“ Attualita in tema di diagnosi e terapia del tumore della Mammella”
Lettura “ Aspetti Genetici” Convegno UO Chirurgia Manfredonia 29 Marzo 2008

“ Ereditarieta e tumori” Lettura
1st International meeting Accademia “il Chirone” Roma 26-28 Settembre 2008

“ABC di Genetica molecolare per il neonatologo” Corso di formazione itinerante —Approccio al neonato con
sindrome malformativa-Bari 15-16 Gennaio 2009

“LKBI: una tumor suppressor kinase tra metabolismo e proliferazione cellulare” Seminario 30 marzo 2009 Consorzio
Mario Negri sud- Laboratorio di Espressione genica e trasduzione del segnale”

“l° Studio Collaborativo Nazionale sulla Sindrome di Peutz-Jeghers (PJS)”
SIGU- 2009

“Le patologie Genetiche-Metaboliche il neonatologo ed il Pediatra”
“ Indagini Genetiche : Quando e Perché” Bari- 27 Febbraio 2010

“Genetica delle cardiopatie congenite,Sindromi dismorfiche e cardiopatie congenite “ 15 Novembre 2010
Corso ltinerante di Cardiologia pediatrica e delle cardiopatie congenite

“Cosa vi & di nuovo nei tumori rari: la sindrome di Peutz-Jeghers”
Tumori Ereditari: dalla biologia molecolare al trattamento-AIFEG 19 Novembre 2010 Modena

Moderatrice- Convegno “Presente e futuro in Cardiologia in tema di complicanze aritmiche dello scompenso
cardiaco e morte improvvisa giovanile” 27-28 maggio Ostuni

La Sclerosi tuberosa: dalla diagnosi alla cura di una malattia rara — Congresso regionale SINP “ Aspetti
Genetici” BARI 18 giugno 2011

Moderatrice “Riunione Annuale AIFEG “ Milano 27 Giugno

“ | genotipi dello SHOX-D” 8 ottobre 2011 nel convegno “ SHOX deficit e basse stature” Taranto
Grand Hotel Delfino

“Qualita dell'identificazione molecolare umana” nel Corso teorico-pratico di Entomologia Forense, The GIEF
, Bari 23-26 Novembre 2011

Discussant nella sessione NSCLC del WorK in progress “protocolli di studio e standard operativi in Chirurgia
Toracica 24-25 Febbraio 2012-Bari

Lettura “ la Genetica della Sindrome di Turner” Convegno AFaDOC “Comprendere per curare: dalla
genetica alla terapia” Tenute Albano Carrisi - Cellino San Marco 25 Marzo 2012

Moderatore nella 3° edizione Corso CIPOMO sui Tumori Eredo familiari per la macroarea del sud e isole

“ Suscettibilita ereditaria alle neoplasie : basi biologiche e gestione clinica” 27 Aprile 2012 Universita Magna
Grecia- Catanzaro

Moderatore nel Congresso “Malattie rare conoscerle per riconoscerle”

18-19 Maggio 2012 Castellaneta Marina (TA)

Relatore TASK FORCE GENETICA CLINICA -SIGU 22 Giugno Milano

Istituto Oncologico Europeo “ Genetica e Genetica Molecolare della Sindrome di Cowden *

Moderatore Sessione “Carcinoma gastrico ereditario: dalla Diagnosi alla Terapia” —XV Congresso nazionale
SIGU- Sorrento 2012

Relatore Sessione Patologie da PTEN “ Spettro mutazionale ed aspetti molecolari delle sindromi associate
“al XV Incontro Nazionale di Genetica Clinica 18 Febbraio 2013

Moderatrice al 2° Congresso Regionale “Malattie rare, la vita € ancora bella...diagnosi,terapia e qualita di
vita” Bari 21-23 Febbraio 2013

Moderatore sessione’Le malformazioni congenite nel feto” al Corso residenziale di formazione e
aggiornamento in Genetica Medica —Benevento 23-25 Maggio 2013

Moderatore Sessione “Genomica e Farmaco genomica delle pscosi” —XVI Congresso nazionale SIGU-
Roma 25-27 Settembre 2013

Relatrice Sessione “Geni al bivio tra anomalie di sviluppo e cancro” —“PI3K-AKT-PTEN-opathy” XVI
Congresso nazionale SIGU- Roma 25-27 Settembre 2013
Relatrice al congresso” Lesioni occupanti spazio del fegato
Settembre Matera 2013

Relatore e Moderatore al Corso di formazione itinerante "Sindromi genetiche e tumori in eta pediatrica"
Napoli 3-4 Aprile 2014 “PTEN PI3K AKT pathway e sindromi relate

Relatore Il Convegno A.ME.GE.P Domenico Campanella MALATTIE RARE: NUOVE FRONTIERE
“PTEN7PIK37AKT PATHWAY E SINDROMI RELATE” TORRE CANNE HOTEL DEL LEVANTE 24-25
OTTOBRE 2014

Moderatore Convegno MILANOPEDIATRIA 2014 NUTRIZIONE GENETICA AMBIENTE PER
L’EDUCAZIONE ALLA SALUTE sessione SINGEPED “Condizioni cliniche che predispongono
allinsorgenza di patologia oncologica”

Relatore al Corso di formazione itinerante "Sindromi genetiche e tumori in eta pediatrica” “PTEN PI3K AKT
pathway e sindromi relate” Roma 21-22 Maggio 2015

"o«

Familiarita come fattore di rischio” 20-21

Componente del Collegio dei docenti del Dottorato di Ricerca in Scienze Cardio-
Angiologiche Ematologiche e Genetico-Metaboliche istituito nel 2007



Comunicazioni orali in sedi Relatore al Convegno "Array CGH/NGS come cambia la genetica Medica" “NGS in oncologia”
congressuali e non

Revisore di
riviste internazionali

Incarichi C.TU.
RESTA | Nicoletta
RESTA | Nicoletta
RESTA | Nicoletta
RESTA | Nicoletta

articoli per

Bari 19 Giugno 2015

Relatore al Convegno della SINP (Societa Italiana Neurologia Pediatrica), lettura
magistrale"PI3K/AKT/MTOR e sindromi correlate”

Bari 2-3 novembre Bari 2015

Relatore al Convegno AIFEG (Associazione ltaliana per lo studio delle Familiarita ed Ereditarieta nei
tumori Gastrointestinali), Tavola Rotonda “Opinioni a confronto sulla refertazione di qualita del test
genetico”

Napoli 12-13 novembre 2015

Journal of Medical Genetics

European Journal of Human Genetics

Oncogene

e BMC - Genomics

e American Journal of Medical Genetics

« HBP Surgery

Journal of Pediatric Gastroenterology and Nutrition
BMC Research Notes

The Pharmacogenomics Journal

Molecular Genetics and Genomics

Tribunale di Trani
Tribunale di Matera
Tribunale di Bari
Tribunale di Taranto
Tribunale di Caltanissetta

Progetti di ricerca

Responsabile | 2007 | Ruolo della Stabilita e del processamento del'mRNA di geni
target nella carcinogenesi colo rettale

Euro 13.000,00

Partecipante 2006 | Identificazione di nuovi geni e di mutazioni di geni responsabili
dell'insorgenza di tumori del colon: valutazione delle possibili
conseguenze funzionali delle mutazioni sul'lRNA messaggero

Euro 60.000,00

Responsabile | 2008 | Caratterizzazione molecolare dei geni responsabili di
poliposi amartomatose intestinali finalizzata al controllo
tempestivo del rischio di neoplasia

Euro 60.000,00

Responsabile | 2008 | Identificazione e caratterizzazione di delezioni genomiche
parziali e complete del gene LKB1 in pazienti affetti da
Sindrome di Peutz —Jeghers



Euro 12.000,00

PROGETTO RICERCA FINALIZZATA 2012 FINANZIAMENTO : 405.000 EURO

Code: RF-2011-02352088 PI: Resta Nicoletta Institute: Puglia
Title: Meeting senior members in the search for new associates of the exclusive hamartomatous gene club

Fondo d’ateneo 2014 - 4500 euro

RELATRICE TESI

“Diagnosi Molecolare del carcinoma della vescica tramite analisi dei microsatelliti nelle cellule del sedimento urinario”
Tesi Sperimentale anno accademico 1998-99
Laureanda in Medicina e Chirurgia: Wanda Lattanzi

“Polimorfismi del cromosoma Y nella popolazione pugliese: caratterizzazione e loro applicazioni ” Tesi Sperimentale in
Genetica anno accademico 1999-00
Diplomando in Tecnico sanitario di Laboratorio Biomedico: Grazia Forleo

“Caratterizzazione dei polimorfismi del gene che codifica per il recettore B2-Adrenergico ” Tesi Sperimentale in Genetica
anno accademico 1999-00
Diplomando in Tecnico sanitario di Laboratorio Biomedico: Andrea Manghisi

“Mutazioni del gene CARD15 nelle MICI: Correlazione genotipo-Fenotipo”
anno accademico 2003-2004
Specializzando in Biochimica Clinica Orazio Calmieri

“Polimorfismi del gene TNF-alpha: Associazione con clearence e progressione della malattia causata da infezione del
virus dell’Epatite B”

Anno accademico 2004-2005

Specializzanda in Biochimica Clinica Rosanna Fontana

“ Caratterizzazione molecolare e funzionale di isoforme alternative del gene STRAD«w” Tesi Sperimentale in Genetica
anno accademico 2006-07
Laureando in Biologia Cellulare e Molecolare: Domenico Cannone

“ p38 alfa regola I'autofagia e la morte cellulare programmata in cellule di cancro colorettale”
Tesi Sperimentale in Genetica anno accademico 2006-07
Laureando in Scienze Biologiche indirizzo Biomolecolare e Cellulare: Antonio Matrone

“Ruolo di p38 alfa nella cancerogenesi colo rettale”
Tesi di Genetica Medica Spec. Dr. Cristiano Simone
Specializzazione in Genetica Medica anno accademico 2007-08

“Prevalenza delle neoplasie in pazienti con un raro disturbo dell’angiogenesi ereditario: studio epidemiologico in 269
pazienti affetti da Teleangiectasia Emorragica Ereditaria
” Tesi di laurea Clinico- Sperimentale anno accademico 2008-2009

Laureanda in Medicina e Chirurgia: Francesca Capurso

“ Identificazione e caratterizzazione molecolare di delezioni genomiche nella sindrome di Peutz-Jeghers”
Tesi Sperimentale in Genetica anno accademico 2008-09 Laurea specialistica in Biologia Cellulare e Molecolare: Marilidia
Piglionica

Componente del Collegio dei docenti del Dottorato di Ricerca in Scienze Cardio-
Angiologiche Ematologiche e Genetico-Metaboliche istituito nel 2007 fino al 2013



Attivita assistenziale svolta dalla Prof.ssa Nicoletta Resta

Dal Novembre 2006 equiparata a Dirigente Biologo presso 1’ Azienda Ospedaliera-

Universitaria Consorziale Policlinico di Bari

Dal Marzo 2008 : nominata Sostituto del Direttore della Unita Operativa
Complessa di Genetica Medica (Delibera del Direttore Generale 161 del 19
Febbraio 2008)

Dal 1 Novembre 2009 Direttore della UOC Laboratorio di Genetica Medica
(Delibera del Direttore Generale N°1555 del 19 Novembre 2009)

Dal Novembre 2006 ad oggi la sottoscritta ha svolto e svolge la sua attivita
assistenziale presso la summenzionata UOC occupandosi della diagnostica
molecolare e citogenetica finalizzata da un lato alla messa in opera della
stessa per patologie i cui geni erano stati appena identificati e dall’altra
all'identificazione e interpretazione di mutazioni e varianti in geni (colonna a
destra) responsabili di patologie genetiche di seguito elencate:

Poliposi Adenomatosa Familiare APC
Classica (FAP)

Sindrome di Gardner

Sindrome di Turcot

Poliposi Adenomatosa Familiare MutYH
Attenuata del colon (MAP)

Sindrome di Peutz-Jeghers (PJS) STK11
Sindrome di Cowden PTEN
Sindrome di Bannayan-Zonana

Poliposi giovanile (JPS) BMPR1A
Poliposi giovanile (JPS) SMAD4
Sindrome di Roberts ESCO2

Sindrome di Li-Fraumeni p53



Neoplasie Multi-Endocrine(MEN2)
Sindrome di Lynch (HNPCC)

Cancro del colon-retto non poliposico
ereditario (HNPCC)

Cancro del colon-retto non poliposico
ereditario (HNPCC)

Cancro del colon-retto non poliposico
ereditario (HNPCC)

Tumori cerebrali

Sindrome di Rendu-Osler-Weber
(HHT)

Sindrome di Rendu-Osler-Weber
(HHT)

Emocromatosi
Sindrome di Prader Willi-Angelmann

Beckwith-Wiedemann

Carcinoma del colon-retto
Carcinoma del colon-retto
Carcinoma del colon-retto
Carcinoma del colon-retto
Carcinoma Polmonare

IPOACUSIE

IPOACUSIE

Ipoacusia

Febbre mediterranea familiare
Sindrome di Von-Hippel-Lindau
Sindrome di Carney

Sindrome di Gilbert
Neurofibromatosi

Citrullinemia di tipo 1

Disgenesia- Reversione del fenotipo
sessuale

Analisi microdelezioni cromosoma Y
Diagnosi di disordini del
differenziamento sessuale

Disomia Uniparentale

Carcinoma polmonare
Condrodisplasia metafisaria tipo
Schmid

Aneuploidie

RET

Analisi del fenotipo MSI (instabilita Micro

satellitare)
MLH1

MSH2
MSH6

analisi Micro satellitare (4 loci per il

cromosoma 1p, 3 loci per il cromosoma 19q)

ALK1

ENG

HFE

SNRPN esone 1(pattern di metilazione regione

15q11.13)
pattern di metilazione regione 11p15.5

KRAS
BRAF
HRAS
NRAS
EGFR

GJB2

GJB6

12s r RNA(mutazione mitocondriale)
MEFV

VHL

PRKAR1A

UGT

NF1

ASS1

SRY

SRY- ZFY-AZFa- AZFb- AZFc
AMEL

SRY

Analisi Microsatellitare dei cromosomi
candidati

EGFR

COL10A1

Cromosomi: 13,18,21,X,Y



Tumori stromali gastrointestinali KIT

(GIST) PDGFRA
Deficit di prolidasi PEPD
Atrofia Muscolo-Spinale (SMA) regione 5g13: geni SMN1-SMN2

Cardiomiopatie ipertrofiche e dilatative, Sindromi di Brugada e QT lungo e
miocardio non compatto

Sindromi dovute ad alterazioni del Pathway PI3K-AKT-PTEN-mTOR
[Emimegancefalie, MCAP,MPHH,CLOVES,Sindrome di Proteus, Sindrome
di Klippel-Tren., PROS (PI3KCA related Overgrowth Syndrome)]
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