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Campi di interesse:

I suoi studi si sono concentrati, negli ultimi 20 anni, prevalentemente sulla ricerca
di geni-malattia che hanno condotto alla identificazione di nuovi geni e di nuove
mutazioni e quindi alle alterazioni molecolari di malattie genetiche ereditarie ed
acquisite, tra cui le leucemie, la fibrosi cistica, la distrofia muscolare, l'intolleranza
ereditaria al fruttosio, la fenilchetonuria, la coroideremia, littiosi congenita,
I'ipertermia maligna, le cardiomiopatie. In particolare, nell’'ambito di queste
ricerche, ha delucidato il ruolo pato-fisiologico di alcune di queste alterazioni,
attraverso studi sulle corrispondenti proteine. Ha inoltre contribuito, in una linea di
ricerca durata oltre 12 anni, a definire una predisposizione genetica per i pazienti
affetti da fibrosi cistica, che indica con elevata penetranza una grave
complicazione epatica. Ha inoltre studiato la struttura e I'espressione dei geni del
sistema isoenzimatico delle aldolasi umane, nel quale settore si sta occupando
delle funzioni “*moonlight” dell’aldolasi C, presente nel cervelletto.
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