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Giuseppe Castaldo e il suo gruppo di ricerca si occupano dello studio di patologie
genetiche, principalmente Fibrosi Cistica (FC), Emofilia, Trombofilie, Cloridorrea
Congenita (CLD) etc.

In particolare, negli ultimi anni, nell’ottica di una medicina personalizzata, il laboratorio si &
dedicato allo sviluppo di un modello cellulare “ex vivo”, basato sull'utilizzo di cellule
epiteliali nasali primarie da pazienti con FC o CLD, come valido strumento di ricerca,
diagnosi e scelta terapeutica. | pazienti FC possono, oggi, disporre di nuovi farmaci
modulatori dell’attivita della proteina CFTR, che perd agiscono in modo mutazione-
specifico. In questo contesto, il modello “ex vivo” & di particolare importanza nel
determinare la responsivita dei pazienti a tali terapie, poiché permette di testare questi
farmaci nel background genetico del paziente stesso. Parte dell’attivita del laboratorio &
volta allo studio dei meccanismi genetici ed epigenetici (metilazione e miRNA) come
causa della diversa severita della malattia. Infatti, € ormai noto che la variabilita clinica
della FC, come di altre malattie genetiche, pud essere effetto di varianti in regioni non
codificanti del gene (introni, 5- 3’ UTR, promotore, etc) e/o di mutazioni in geni
modificatori. Inoltre, il gruppo si occupa di genome editing tramite Crispr/Cas9 e di
sviluppo di biosensori per la rilevazione di marcatori diagnostici in campo microbiologico e
della biochimica clinica in generale.
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