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Dislipidemie familiari e aterosclerosi: identificazione di nuove cause e meccanismi 
molecolari. 
Le dislipidemie familiari sono associate a complicazioni cliniche rilevanti, principalmente lo 
sviluppo prematuro di placche aterosclerotiche, che a loro volta possono portare a eventi 
cardiovascolari precoci. La ricerca si concentra sullo studio delle basi molecolari e delle 
correlazioni genotipo-fenotipo delle dislipidemie familiari, come l'ipercolesterolemia familiare 
(FH), l'ipertrigliceridemia grave (HTG), l'iperlipidemia combinata familiare (FCH) e la 
xantomatosi cerebrotendinea (CTX).  
La FH è la malattia genetica più comune che mostra una base molecolare molto complessa e 
un'espressione variabile. La ricerca sulla FH è ora focalizzata sull'identificazione di 1. geni 
aggiuntivi coinvolti nella malattia; 2. meccanismi aggiuntivi tra cui la regolazione 
dell'espressione dovuta alla presenza/sequenza anomala di miRNA regolatori; 3. studio degli 
effetti funzionali delle nuove varianti e delle varianti di significato sconosciuto identificate nei 
pazienti affetti mediante next generation sequencing. 
La ricerca è anche focalizzata sulla caratterizzazione biochimica e molecolare dei pazienti 
aterosclerotici attraverso 1. Studi di espressione di geni coinvolti nell'infiammazione e 
nell'ossidazione in placche aterosclerotiche prelevate durante l'endoarterectomia carotidea; 2. 
Correlazione tra biomarcatori circolanti e caratteristiche della placca. 
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