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Gli argomenti di studio e ricerca rientrano nelle aree della Biochimica Clinica e Biologia 
Molecolare, applicate all'analisi delle basi molecolari delle malattie genetiche ereditarie per 
identificare meccanismi patogenetici che possono essere target di nuove terapie 
personalizzate e per proporre percorsi innovativi di diagnostica molecolare. 
 
LINEE DI RICERCA 
1. Studio delle basi molecolari e della correlazione genotipo-fenotipo di una varietà di 
malattie genetiche ereditarie, di pertinenza cardiologica, come le cardiomiopatie 
(cardiomiopatia ipertrofica, cardiomiopatia dilatativa, cardiomiopatia aritmogena), le 
canalopatie cardiache (sindrome del QT lungo, sindrome di Brugada), nonché di 
numerose malattie metaboliche ereditarie di interesse pediatrico (acidurie organiche, difetti 
di beta-ossidazione, difetti del ciclo dell’urea e, in generale, malattie rare del metabolismo 
intermedio). 
 
2. Studio degli effetti funzionali di varianti di significato sconosciuto (VUS), mediante 
analisi di mRNA, immunochimica, tecniche di pach-clamp (anche con la collaborazione di 
ricercatori internazionali). 
 
3. Morte improvvisa negli atleti: analisi dei fattori di rischio genetici 
 
4. Valutazione di parametri biochimico-clinici e genetici correlati al benessere e alla 
performance atletica 
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