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 C U R R I C U L U M  V I T A E  

 

 

 
 

INFORMAZIONI PERSONALI 
 

Nome  MATTINA TERESA 

VEDOVA, 2 FIGLIE 

Indirizzo  VIA MAGANUCO 1 95021 ACICASTELLO (CT)     ITALIA 

Telefono  +39 095 276651 

Fax  +39 95 3782450 

E-mail  mattina@hotmail.it   

 

Nazionalità  Italiana 
 

Data di nascita  CATANIA 20 GENNAIO 1952 

 

 
 

ATTIVITÀ  LAVORATIVA  ATTUALE   
 
DA MARZO 2021 AMBULATORIO DI GENETICA MEDICA PRESSO POLICLINICO MORGAGNI CATANIA  
DA GENNAIO 2021 FA PARTE DEL COMITATO SCIENTIFICO DELLA FONDAZIONE MORGAGNI CATANIA    
 
 DAL 30.11. 2020       IN QUIESCENZA CON L’UNIVERSITÀ DI CATANIA E CON L’AZIENDA POLICLINICO UNICT  
 
Docente di Genetica Medica Università di Catania fino al 30.11.2020 
                                                               Per  Corsi di Laurea: 

    Scuole di specializzazione (vedi oltre attività didattica) 

 

Dirigente medico di Genetica medica 

Responsabile del 

• Centro di Riferimento per la Genetica, HUB Sicilia Orientale 

• Centro di Riferimento Regionale per le Malattie Rare: 

Malformazioni Congenite Cromosomopatie e Sindromi 

Genetiche 

• Centro per la Certificazione di Malattie Rare Registro Regionale 

• Centro Prescrittore 

• Centro di Riferimento per la prevenzione del cancro ereditario 

della Mammella e della prostata. 

 
 

ESPERIENZA LAVORATIVA 
  

• Date (da A.A. 2004-2005  al 2019-

2020) 
 • Direttore della Scuola di specializzazione in genetica medica Università di Catania 
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• Date (da 01.11.00 – al 31.10.2020) 

• Date (da 13.09.94 – a 31.10.00) 

 • Professore associato settore MED 03 Genetica Medica Università di Catania 

• Professore associato settore Pediatria Università di Catania 

• Date (da 01.08.1980– a 13.09.94)  • Ricercatore universitario settore Pediatria Università di Catania 

• Date (da 01.08.1980– a 13.09.94) 

 

Date (da 01.08.1980– al 30.11.2020i) 

 • Medico interno con compiti assistenziali Università di Catania 
 

• Attività assistenziale svolta con responsabilità crescente in relazione al ruolo presso il 
Policlinico di Catania 

   

ISTRUZIONE E FORMAZIONE 
 

• Date (da 1984– a 1988)  • Corso di Specializzazione in Genetica Medica Università di Catania  

• Qualifica conseguita  • Specialista in Genetica Medica 50/50 lode 

• Date (da 1976– a 1979)  • Corso di Specializzazione in Clinica Pediatrica Università di Catania  

• Qualifica conseguita  • Specialista in Clinica Pediatrica 50/50 lode 

• Date (da 1970– a 1976)  • Corso di laurea in Medicina e Chirurgia Università di Catania  

• Qualifica conseguita  • Dottore in Medicina e Chirurgia 110/100 lode 
 

STAGES ALL’ESTERO:  Luglio-agosto 1976 Medico interno divisione di Pediatria S. Vincent's Hospital New York 
Settembre-Ottobre 1976 Medico interno volontario presso Divisione di Genetica Dip. Pediatria 
Mnt Sinai Hospital New york 
Novembre 1979-Gennaio 1981 Registrar presso divisione di Genetica Welsh National School 
Medicine Cardiff  
02.02.1981-01.07.1981 attività di ricerca presso Genetica Medica Est Birmingham Hosp. 
sponsorizzata dalla East Birmingham Health Authority. 
Marzo-Aprile 1982 supplenza come citogenetista presso divisione di Genetica Welsh National 
School Medicine Cardiff  
Novembre 1990 frequenza presso Genetica Medica Est Birmingham Hosp. per la messa a punto 
delle tecniche FISH. 
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ATTIVITÀ DIDATTICA  • Dal 1994 al 2000 docente di Clinica Pediatrica 

• Dall’anno 2000 docente di Genetica Medica Università di Catania 

• Dall'anno accademico 2004-2005 al 30.11.2020 Direttore della Scuola di Specializzazione in 
Genetica Medica indirizzo medico e indirizzo biologico. 

• Dall'anno 1999 e cioè dalla sua costituzione, al 2001, ha fatto parte del corpo docente del 
Dottorato di ricerca in Malattie Genetiche dell'Età Evolutiva XV e XVI ciclo, svolgendo anche 
funzione di tutor. 

• Dall'anno 2001 al 2008-2011 è stata coordinatore del Dottorato di ricerca in Malattie 
genetiche dell'età evolutiva dal XVII al XXIV ciclo 

• Dal 2010 ha contribuito alla nuova costituzione del Dottorato di Ricerca Internazionale in 
Biomedicina translazionale XXVI ciclo, della Scuola Superiore dell'Università di Catania nato 
dalla fusione con altri corsi di dottorato e fa parte del corpo docente. 

• Ha svolto attività didattica e tutoraggio per la Scuola Superiore di Catania 

• Ha svolto attività didattica e tutoraggio per la Facoltà di scienza della formazione corso di 
laurea in scienze e Tecniche psicologiche. Enna. 

 
È stata titolare di numerosi incarichi di insegnamento presso Università di Catania in Medicina e 
chirurgia per corsi di laurea e di specializzazione 
 
Per le Scuole di Specializzazione: 

• Genetica Medica (indirizzo medico e indirizzo biologico) che ha Diretto dal 2004-2005 al 

2019-2020 

• Andrologia  

• Biochimica clinica  

• Dermatologia e Venereologia 

• Ematologia 

• Endocrinologia e Malattie del Metabolismo 

• Farmacia Ospedaliera 

• Farmacologia e scienza del farmaco 

• Farmacologia e Tossicologia Clinica 

• Gastroenterologia  

• Ginecologia e Ostetricia  

• Nefrologia  

• Neurologia  

• Neuropsichiatria Infantile 

• Oncologia  

• Ortognatodonzia 

• Ostetricia  

• Pediatria 

• Psichiatria 

 
 
e Corsi di Laurea Breve in  
 

• Infermieristica 

• Fisioterapia 

• Ostetricia 

• Tecniche di Laboratorio Biomedico 

• Audioprotesi 
 
Citogenetica 
 

• Per la Scuola di Specializzazione in Biochimica clinica 

• Per il Corso di Laurea Breve in Tecniche di Laboratorio Biomedico 
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ATTIVITÀ ASSISTENZIALE 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

 

 

 

 

ATTIVITÀ SCIENTIFICA 

 

1.  1. Dal 1982 la Prof. Mattina svolge attività di assistenza per i pazienti affetti da malattie genetiche 
afferenti al Dipartimento di Pediatria e ad altre strutture dell'Azienda. Responsabile 
dell'Ambulatorio di Genetica Medica,  

2. Nel 1982 ha curato l'organizzazione del laboratorio di Citogenetica, da allora lo ha diretto fino 
al 2011 occupandosi anche della formazione del personale e della gestione del laboratorio. Il 
laboratorio di citogenetica esegue indagini citogenetiche tradizionali, ad alta risoluzione, 
citogenetica molecolare (FISH, indagini per la diagnosi citogenetica di danno ambientale per 
sindromi da instabilità cromosomica (Tecniche DEB, Bleomicina, SCE). 

3. Dall'ottobre 2003 la struttura da lei organizzata e diretta ha ottenuto il riconoscimento come 
Centro di Riferimento Regionale per la Diagnosi e Cura delle Malattie Genetiche, Decreto 
assessoriale ottobre 2003 (GURS del dicembre 2003). 

4. Dall'aprile 2011 Decreto assessoriale del 29.04.11 (GURS 26 giugno 2011) Riconoscimento 
del Centro di Riferimento Regionale per la Prevenzione Diagnosi e Cura delle Malattie 
Genetiche Rare Azienda Ospedaliera Universitaria Policlinico Vittorio Emanuele Catania.  

5. Dall’aprile 2016 Decreto assessoriale del 21.04.2016 (GURS 06 maggio 2016) 
Riconoscimento del Centro di Riferimento Regionale per la Prevenzione Diagnosi e Cura delle 
Malattie Genetiche Rare Azienda Ospedaliera Universitaria Policlinico Vittorio Emanuele 
Catania come centro HUB per la Sicilia orientale. 

Responsabile fino al 30.11.2020 del 
Centro di Riferimento per la Genetica, HUB Sicilia Orientale 
Centro di Riferimento Regionale per le Malattie Rare: Malformazioni Congenite Cromosomopatie 
e Sindromi Genetiche 
Centro per la Certificazione di Malattie Rare Registro Regionale 
Centro Prescrittore 

Centro di Riferimento per la prevenzione del cancro ereditario della Mammella e della prostata. 

 

 

 

 

Da gennaio 2021 Componente del Comitato scientifico Fondazione Morgagni Catania  

Responsabile di progetti di ricerca di ateneo Università di Catania dall’anno accademico 2003-
2004 al 31.10.2020 

Scopus:  88 documenti, 2174 citazioni, H index 21 

https://orcid.org/0000-0001-6143-6682View this author’s ORCID profile 

Autore di oltre 200 pubblicazioni su riviste nazionali ed internazionali, autore di capitoli su libri 
e monografie fra cui: 

 
1. Pelleri MC, Locatelli C, Mattina T, Bonaglia MC, Piazza F, Magini P, Antonaros F, 

Ramacieri G, Vione B, Vitale L, Seri M, Strippoli P, Cocchi G, Piovesan A, Caracausi 
M. Partial trisomy 21 with or without highly restricted Down syndrome critical region 
(HR-DSCR): report of two new cases and reanalysis of the genotype-phenotype 
association. BMC Med Genomics. 2022 Dec 21;15(1):266.doi: 10.1186/s12920-022-
01422-6. PMID: 36544206; PMCID: PMC9768891. 

2. Sy MR, Chauhan J, Prescott K, Imam A, Kraus A, Beleza A, Salkeld L, Hosdurga S, 
Parker M, Vasudevan P, Islam L, Goel H, Bain N, Park SM, Mohammed S, Dieterich 
K, Coutton C, Satre V, Vieville G, Donaldson A, Beneteau C, Ghoumid J, Van Den 
Bogaert K, Boogaerts A, Boudry E, Vanlerberghe C, Petit F, Bernardini L, Torres B, 
Mattina T, Carli D, Mandrile G, Pinelli M, Brunetti-Pierri N, Neas K, Beddow R, Tørring 
PM, Faletra F, Spedicati B, Gasparini P, Mussa A, Ferrero GB, Lampe A, Lam W, Bi 
W, Bacino CA, Kuwahara A, Bush JO, Zhao X, Luna PN, Shaw CA, Rosenfeld JA, 
Scott DA. Exome sequencing efficacy and phenotypic expansions involving 
esophageal atresia/tracheoesophageal fistula plus. Am J Med Genet A. 2022 

https://www.scopus.com/redirect.uri?url=https://orcid.org/0000-0001-6143-6682&authorId=6701354371&origin=AuthorProfile&orcId=0000-0001-6143-6682&category=orcidLink
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Dec;188(12):3492-3504. doi: 10.1002/ajmg.a.62976. Epub 2022 Sep 22. PMID: 
36135330; PMCID: PMC9669235. 

3. A case series of adult patients affected by EAST/SeSAME syndrome suggests more 
severe disease in subjects bearing <i>KCNJ10</i> truncating mutations.Suzumoto Y, 
Columbano V, Gervasi L, Giunta R, Mattina T, Trimarchi G, Capolongo G, Simeoni 
M, Perna AF, Zacchia M, Toriello G, Pollastro RM, Rapisarda F, Capasso G, 
Trepiccione F. Intractable Rare Dis Res. 2021May;10(2):95-101. doi: 
0.5582/irdr.2020.03158. PMID: 33996354; PMCID:PMC8122315. 

4. A. Copy number variation analysis implicates novel pathways in patients with oculo-
auriculo-vertebral-spectrum and congenital heart defects Guida V, Sparascio FP, 
Bernardini L, Pancheri F, Melis D, Cocciadiferro D,Pagnoni M, Puzzo M, Goldoni M, 
Barone C, Hozhabri H, Putotto C, Giuffrida MG,Briuglia S, Palumbo O, Bianca S, 
Stanzial F, Benedicenti F, Kariminejad A,Forzano F, Baghernajad Salehi L, Mattina 
T, Brancati F, Castori M, Carella M,Fadda MT, Iannetti G, Dallapiccola B, Digilio MC, 
Marino B, Tartaglia M, De Luca. Clin Genet. 2021May 14. doi: 10.1111/cge.13994. 
Epub ahead of print. PMID: 33988253 

5. Benfatto G; Regulatory Group; Ethics Committee Catania 1 (Group), Drago 
F.Regulatory, scientific, and ethical issues arising from institutional activity in one of 
the 90 Italian Research Ethics Committees. BMC Med Ethics. 2021 Apr 7;22(1):40. 
doi: 10.1186/s12910-021-00605-7. Erratum in: BMC Med Ethics. 2021Apr 
30;22(1):52. PMID: 33827541; PMCID: PMC8028767. 

6.  Familiar osteopoikilosis: Case report with differential diagnosis and review of the 
literature. Gaudio A, Xourafa A, Rapisarda R, Gorgone C, Gnoli M, Pedrini E, 
Sangiorgi L,Catalano A, Zanoli L, Mattina T, Castellino P. Clin Case Rep.2020 Dec 
24;9(2):922-926. doi: 10.1002/ccr3.3611. PMID: 33598273; PMCID:PMC7869386. 

7. When to test fetuses for RASopathies? Proposition from a systematic analysis of 352 
multicenter casesand a postnatal cohort. Scott A, Di Giosaffatte N, Pinna V, Daniele 
P, Corno S, D'Ambrosio V,Andreucci E, Marozza A, Sirchia F, Tortora G, Mangiameli 
D, Di Marco C,Romagnoli M, Donati I, Zonta A, Grosso E, Naretto VG, Mastromoro 
G, Versacci P,Pantaleoni F, Radio FC, Mazza T, Damante G, Papi L, Mattina T, 
Giancotti A,Pizzuti A, Laberge AM, Tartaglia M, Delrue MA, De Luca A. Genet Med. 
2021 Jun;23(6):1116-1124. doi:10.1038/s41436-020-01093-7. Epub 2021 Feb 10. 
PMID: 33568805. 

8. Deciphering the pathogenesis of the COL4-related hematuric nephritis: 
Agenotype/phenotype study. Uliana V, Sebastio P, Riva M, Carli D, Ruberto C, 
Bianchi L, Graziano C,Capelli I, Faletra F, Pillon R, Mattina T, Sensi A, Bonatti F, 
Percesepe A. Mol Genet Genomic Med. 2021 Feb;9(2):e1576. 
doi:10.1002/mgg3.1576. Epub 2020 Dec 24. PMID: 33369211; PMCID: 

PMC8077073. 

9. Genome-Wide DNA Methylation Analysis of a Cohort of 41 Patients Affected by 
OculoAuriculo-Vertebral Spectrum (OAVS). Guida, V.; Calzari, L.; Fadda, M.T.; 
Piceci-Sparascio, F.; Digilio, M.C.; Bernardini, L.; Brancati, F.; Mattina, T.; Melis, D.; 
Forzano, F.; et al.  Int. J. Mol. Sci. 2021, 22, 1190. 
https://doi.org/10.3390/ijms22031190 

10. Expanding the phenotype of Wiedemann-Steiner syndrome: Craniovertebral 
junction anomalies. Giangiobbe S, Caraffi SG, Ivanovski I, Maini I, Pollazzon M, 
Rosato S, Trimarchi G, Lauriello A, Marinelli M, Nicoli D, Baldo C, Laurie S, Flores-
Daboub J, Provenzano A, Andreucci E, Peluso F, Rizzo R, Stewart H, Lachlan K, 
Bayat A, Napoli M, Carboni G, Baker J, Mendel A, Piatelli G, Pantaleoni C, Mattina 
T, Prontera P, Mendelsohn NJ, Giglio S, Zuffardi O, Garavelli L. Am J Med Genet A. 
2020 Oct 11. doi: 10.1002/ajmg.a.61859. Epub ahead of print. PMID: 33043602. 

11. Customized Next-Generation Sequencing-Based Panel to Identify Novel Genetic 
Variants in Dementing Disorders: A Pilot Study. Lanza G, Calì F, Vinci M, Cosentino 
FII, Tripodi M, Spada RS, Cantone M, Bella R, Mattina T, Ferri R. A Neural Plast. 
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2020 Aug 18;2020:8078103. doi: 10.1155/2020/8078103. PMID: 32908482; PMCID: 
PMC7450320. 

12. Clinical correlates in children with autism spectrum disorder and CNVs: Systematic 
investigation in a clinical setting  R. Barone, R. Amore, C. Domini, M. C. Milana, S. 
Giglio,  F.Madia, T. Mattina, A. Casabona, M. Fichera, R. Rizzo. Int J Dev 
Neurosci. 2020 Mar 11. doi: 10.1002/jdn.10024. [Epub ahead of print 

13. Phenotypic Expansion in Nasu-Hakola Disease: Immunological Findings in Three 
Patients and Proposal of a Unifying Pathogenic Hypothesis. Errichiello E, Dardiotis 
E, Mannino F, Paloneva J, Mattina T, Zuffardi O.Front Immunol. 2019 Jul 
23;10:1685. doi: 10.3389/fimmu.2019.01685. eCollection 2019. PMID: 31396216 

14. Partial trisomy 21 map: Ten cases further supporting the highly restricted Down 
syndrome critical region (HR-DSCR) on human chromosome 21. Pelleri MC, 
Cicchini E, Petersen MB, Tranebjaerg L, Mattina T, Magini P, Antonaros F, 
Caracausi M, Vitale L, Locatelli C, Seri M, Strippoli P, Piovesan A, Cocchi G. Mol 
Genet Genomic Med. 2019 Aug;7(8):e797. doi: 10.1002/mgg3.797. Epub 2019 Jun 
25. PMID:31237416 

15. Melorheostosis and Osteopoikilosis Clinical and Molecular Description of an Italian 
Case Series. Gnoli M, Staals EL, Campanacci L, Bedeschi MF, Faletra F, Gallone 
S, Gaudio A, Mattina T, Gurrieri F, Percesepe A, Neri I, Virdi A, Tremosini M, Milanesi A, 

Brizola E, Pedrini E, Sangiorgi L. Calcif Tissue Int. 2019 Aug;105(2):215-221. doi: 
10.1007/s00223-019-00565-6. Epub 2019 May 25. PMID:31129707 

16. Small supernumerary marker chromosomes: A legacy of trisomy rescue? Kurtas 
NE, Xumerle L, Leonardelli L, Delledonne M, Brusco A, Chrzanowska K, Schinzel A, 
Larizza D, Guerneri S, Natacci F, Bonaglia MC, Reho P, Manolakos E, Mattina T, 
Soli F, Provenzano A, Al-Rikabi AH, Errichiello E, Nazaryan-Petersen L, Giglio S, 
Tommerup N, Liehr T, Zuffardi O.Hum Mutat. 2019 Feb;40(2):193-200. doi: 
10.1002/humu.23683. Epub 2018 Nov 22. PMID:30412329 

17. Mutational spectrum and clinical signatures in 114 families with hereditary multiple 
osteochondromas: insights into molecular properties of selected exostosin variants. 
Fusco C, Nardella G, Fischetto R, Copetti M, Petracca A, Annunziata F, Augello B, 
D'Asdia MC, Petrucci S, Mattina T, Rella A, Cassina M, Bengala M, Biagini T, 
Causio FA, Caldarini C, Brancati F, De Luca A, Guarnieri V, Micale L, D'Agruma L, 
Castori M Hum Mol Genet. 2019 Jul 1;28(13):2133-2142. doi: 10.1093/hmg/ddz046. 
PMID: 30806661. 

18. Scuderi C, Saccuzzo L, Vinci M, Castiglia L, Galesi O, Salemi M, Mattina T, 
Borgione E, Città S, Romano C, Fichera M. Biallelic intragenic duplication in 
ADGRB3 (BAI3) gene associated with intellectual disability, cerebellar atrophy, and 
behavioral disorder. Eur J Hum Genet. 2019 Jan 18. doi: 10.1038/s41431-018-
0321-1. [Epub head of print] PubMed PMID: 30659260. 

19. Ye M, Xu L, Fu M, Chen D, Mattina T, Zuffardi O, Rossi E, Bush KT, Nigam 
SK,Grossfeld P. Gene-targeted deletion in mice of the Ets-1 transcription factor, a 
candidate gene in the Jacobsen syndrome kidney "critical region," causes abnormal 
kidney development. Am J Med Genet A. 2019 Jan;179(1):71-77. 

doi:10.1002/ajmg.a.40481. Epub 2018 Nov 13. PubMed PMID: 30422383. 

20. Bernardini L, Radio FC, Acquaviva F, Gorgone C, Postorivo D, Torres B, Alesi V, 
Magliozzi M, Lonardo F, Monica MD, Nardone AM, Cesario C, Mattina T, Scarano 
G, Dallapiccola B, Digilio MC, Novelli A. Small 4p16.3 deletions: Three additional 
patients and review of the literature. Am J Med Genet A. 2018 Nov;176(11):2501-
2508. doi: 10.1002/ajmg.a.40512. Epub 2018 Sep 23. PubMed PMID: 30244530. 

21. Pizzo L, Jensen M, Polyak A, Rosenfeld JA, Mannik K, Krishnan A, McCready E, 
Pichon O, Le Caignec C, Van Dijck A, Pope K, Voorhoeve E, Yoon J, Stankiewicz 
P, Cheung SW, Pazuchanics D, Huber E, Kumar V, Kember RL, Mari F, Curró A, 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/32159884
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/32159884
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/31396216
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/31396216
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/31237416
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/31237416
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/31129707
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/31129707
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/30412329
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Castiglia L, Galesi O, Avola E, Mattina T, Fichera M, Mandarà L, Vincent M, Nizon 
M, Mercier S, Bénéteau C, Blesson S, Martin-Coignard D, Mosca-Boidron AL, 
Caberg JH, Bucan M, Zeesman S, Nowaczyk MJM, Lefebvre M, Faivre L, Callier P, 
Skinner C, Keren B, Perrine C, Prontera P, Marle N, Renieri A, Reymond A, Kooy 
RF, Isidor B, Schwartz C, Romano C, Sistermans E, Amor DJ, Andrieux J, Girirajan 
S. Rare variants in the genetic background modulate cognitive and developmental 
phenotypes in individuals carrying disease-associated variants. Genet Med. 2018 
Sep 7. doi: 10.1038/s41436-018-0266-3. [Epub ahead of print] PubMed 
PMID:30190612. 

22. Errichiello E, Gorgone C, Giuliano L, Iadarola B, Cosentino E, Rossato M, Kurtas 
NE, Delledonne M, Mattina T, Zuffardi O. SOX2: Not always eye malformations. 
Severe genital but no major ocular anomalies in a female patient with the recurrent 
c.70del20 variant. Eur J Med Genet. 2018 Jun;61(6):335-340. doi: 
10.1016/j.ejmg.2018.01.011. Epub 2018 Jan 31. PubMed PMID: 29371155. 

23. Recalcati MP, Bonati MT, Beltrami N, Cardarelli L, Catusi I, Costa A, Garzo 
M,ùMammi I, Mattina T, Nalesso E, Nardone AM, Postorivo D, Sajeva A, Varricchio 
A,Verri A, Villa N, Larizza L, Giardino D. Molecular cytogenetics characterization of 
seven small supernumerary marker chromosomes derived from chromosome 19:-
Genotype-phenotype correlation and review of the literature. Eur J Med Genet.-
2018 Mar;61(3):173-180. doi: 10.1016/j.ejmg.2017.11.007. Epub 2017 Nov 23.-
Review. PubMed PMID: 29174090. 

24. Pavone V, Mattina T, Pavone P, Falsaperla R, Testa G. Early Motor Delay: An 
Outstanding, Initial Sign of Osteogenesis Imperfecta Type 1. J Orthop Case Rep. 
2017 May-Jun;7(3):63-66. doi: 10.13107/jocr.2250-0685.808. PubMed PMID: 
29051883;PubMed Central PMCID: PMC5635191. 

25.  Cannarella R, Mattina T, Condorelli RA, Mongioì LM, Pandini G, La Vignera S,-
Calogero AE. Chromosome 15 structural abnormalities: effect on IGF1R 
gene.expression and function. Endocr Connect. 2017 Oct;6(7):528-539. 
doi:10.1530/EC-17-0158. PubMed PMID: 28899882; PubMed Central PMCID: 
PMC5597972. 

26. Bertini V, Fogli A, Bruno R, Azzarà A, Michelucci A, Mattina T, Bertelloni S, Valetto 
A. Maternal Uniparental Disomy 14 (Temple Syndrome) as a Result of a 
Robertsonian Translocation. Mol Syndromol. 2017 May;8(3):131-138. doi: 
10.1159/000456062. Epub 2017 Feb 16. PubMed PMID: 28588434; PubMed 
Central PMCID: PMC5448444. 

27. Barone R, Fichera M, De Grandi M, Battaglia M, Lo Faro V, Mattina T ,Rizzo R. 
Familial 18q12.2 deletion supports the role of RNA-binding protein CELF4 in autism 
spectrum disorders. Am J Med Genet A. 2017 Jun;173(6):1649-1655. doi: 

10.1002/ajmg.a.38205. Epub 2017 Apr 13. PubMed PMID: 28407444. 

28. Calì F, Chiavetta V, Ruggeri G, Piccione M, Selicorni A, Palazzo D, Bonsignore M, 
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