
Malattie genetiche 
 
Nel nostro gruppo studiamo i meccanismi patogenetici della Sindrome di Kabuki e delle 
patologie correlate, chiamate Cromatinopatie, utilizzando modelli cellulari combinati con 
modelli biochimici e bioinformatici. I nostri studi principali sono: i) analizzare il profile di 
metilazione in un’ampia coorte di pazienti con cromatinopatie e validare questa analisi 
come strumento diagnostico, ii) studiare l'interazione funzionale tra alterazione dei domini 
TAD e i profili trascrizionali nei pazienti con sindrome di Kabuki e iii) dentificare il ruolo 
delle modificazioni epigenetiche mediate da KMT2D e correlate al metabolismo. 
Combinando approcci biochimici e metabolomici in modelli di cellule murine e umane, 
abbiamo infatti dimostrato un ricablaggio del fenotipo metabolico mitocondriale dovuto 
all'alterazione KMT2D che potrebbe contribuire all'insorgenza della sindrome di Kabuki. 
Attualmente stiamo utilizzando vari modelli cellulari per approfondire i meccanismi biologici 
alla base di questo controllo metabolico. 
Infine, abbiamo Biobancato circa 800 individui con sindrome di Kabuki e relative 
cromatinopatie, di cui disponiamo di linee cellulari primarie come fibroblasti cutanei e linee 
di cellule staminali come  le hiPSC, disponibili per la comunità scientifica internazionale. 
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