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TITOLI DI STUDIO 

 

- Diploma di maturità classica conseguito nel 1999, presso l'istituto “Landriani" sito in Portici (Na). 

Voto: 91/100. 

 

- Laurea in Scienze Biologiche conseguita presso la facoltà di Scienze Matematiche e Fisiche 

dell’Università Federico II di Napoli il 20 ottobre 2004 summa cum laude. Tesi sperimentale in 

Genetica Umana dal titolo “Studio delle variazioni alleliche del gene della titina, codificante il più 

complesso trascritto del genoma umano”. 

 

- Phd in Genetica Medica conseguito il 15 Dicembre 2011 presso la Facoltà di Medicina e Chirurgia 

della Seconda Università degli Studi di Napoli. Tesi dal titolo: “Identification of novel limb-girdle 

muscular dystrophy genes by arrays and exome sequencing”  

 

- Specializzazione in Patologia Clinica presso la Facoltà di Medicina e Chirurgia della Seconda 

Università degli Studi di Napoli conseguita il 13 Dicembre 2012.  

 

 

 

FORMAZIONE SUPERIORE: 

 

-Abilitazione all’esercizio della professione di biologa conseguita il 28/11/2004 presso l’Università 

degli Studi di Napoli ‘ Federico II’ 

 

mailto:annalaura.torella@gmail.com


-Iscrizione all’Albo dei Biologi nella Provincia di Napoli conseguita il 6 novembre 2017 con il N. di 

Iscrizione: AA_0790064 

 

 

 

 

 

 

ATTIVITA’ DI FORMAZIONE: 

 

• Dal 1 gennaio 2022 

 

Ricercatore Universitario RTDB in Genetica Medica (s.s.d. MED/03; s.c. 06/A1) presso l’Università 

degli Studi della Campania “Luigi Vanvitelli 

 

• Dal 15 Luglio 2019 

 

-Ricercatore Universitario RTDA in Genetica Medica (s.s.d. MED/03; s.c. 06/A1) presso 

l’Università degli Studi della Campania “Luigi Vanvitelli” 

 

• Dal 2016-2019 

 

- Postdoctoral Fellow presso Laboratorio di Genetica Medica del Prof. Vincenzo Nigro, 

Univesrità degli Studi della Campania ‘Luigi Vanvitelli’ e Tigem (Telethon Institute of 

Genetics and Medicine) come Esperta di Whole Exome Sequencing per il Progetto Telethon 

‘Undiagnosed Diseases’ 

 

• Da Giugno 2014 a Giugno 2015 

 

- Postdoctoral Fellow Telethon presso Laboratorio di Genetica Medica del Prof. Vincenzo 

Nigro, Seconda Università degli Studi di Napoli per lo svolgimento del progetto “Myopalladin 

in Dilated Cardiomyopathy and Limb Girdle Muscular Dystrophy”. 

 
• Da Gennaio 2011 a Maggio 2014 

 
- Postdoctoral Fellow Telethon presso Laboratorio di Genetica Medica del Prof. Vincenzo 

Nigro, Seconda Università degli Studi di Napoli per lo svolgimento del progetto “Genetic 

diagnosis of Italian LGMD patients by NGStechnology.” 

 

 

• Da Novembre 2008 a Dicembre 2011 

 

Dottorato in Genetica Medica XXIV ciclo, Seconda Università degli Studi di Napoli 

 

• Dicembre 2007   

 

Vincitrice di borsa di studio - Fondazione Luigi Califano per il progetto: ‘Ricerca di mutazioni 

atipiche nel gene della distrofina’  

 

• Da Gennaio 2006 a giugno 2007 

 

Contratto con l’azienda Fiuotecnica per il progetto: ‘ sviluppo e messa a punto di protocolli 

d’analisi in DHPLC per l’dentificazione di SNPs in geni candidati alla valutazione del rischio 

trombotico. Esecuzione di analisi su DNA di soggetti con infarto del miocardio in età 

giovanile’  

 

• Da settembre 2003 a ottobre 2004: 
 

tesi sperimentale presso il laboratorio del Prof. V. Nigro, Dipartimento di Patologia Generale, 

Seconda Università degli Studi di Napoli avente oggetto Studio delle variazioni alleliche del 

gene della titina, codificante il più complesso trascritto del genoma umano basato su:  



1)Selezione dei campioni di DNA di pazienti affetti da distrofia dei cingoli che analizzati con 

le metodiche classiche risultano privi di mutazioni note  

2)Purificazione DNA genomico mediante protocollo standard e determinazione 

spettrofluorimetrica della concentrazione del DNA 

3)Amplificazione dei singoli esoni mediante PCR in pools di DNA, analisi degli amplificati 

mediante DHPLC e sequenziamento per l’individuazione di mutazioni puntiformi 

 

 

• Da Luglio 2005 a novembre 2012:  

 

Scuola di Specializzazione in Patologia Clinica presso la Seconda Università degli Studi di 

Napoli congelata a Novembre 2008 causa vincita Dottorato di Ricerca in Genetica Medica   

 

 

• Da Luglio 2004 – Luglio 2007 

 

Conduzione del progetto GUP04008 TELETHON-UILDM ‘A High-Throughput Service for the 

Molecular Diagnosis of Elusive Dystrophin Gene Mutation’, SUN and TIGEM  

 

 

• Da ottobre 2004 al 2013 

 

-collaborazione al progetto Telethon e al progetto Telethon-UILDM responsabile Prof. V. 

Nigro: 

-screening di mutazioni in geni candidati a Distrofie Muscolari dei Cingoli (LGMD);  

-diagnosi molecolare delle Distrofie Muscolari dei Cingoli mediante PCR, DHPLC e 

sequenziamento (automatico e/o manuale);  

-diagnosi molecolare delle Distrofie Muscolari di Becker e di Duchenne:  

-individuazione di delezioni e duplicazioni esoniche in pazienti maschi mediante  

-test di Chamberlain/Beggs e nuove metodiche di multiplex-PCR 

-individuazione di mutazioni puntiformi mediante PCR, scanning al DHPLC e sequenziamento 

-studio dell’inattivazione del cromosoma X su DNA estratto da linfociti. 

-studio di polimorfismi in geni implicati in malattie cardiovascolari 

-Progetto di Dottorato: Ricerca di geni orfani causa di Distrofia Muscolare dei Cingoli 

mediante    l’utilizzo di tecnologie di nuova generazione quali SNP-array, CGH-array, Next 

Generation Sequencing 

 

 

ATTIVITA’ PROGETTUALE 

 

 

- Partecipazione alla stesura del progetto e partecipazione a Telethon Undiagnosed Diseases 

Program Pilot (2016-2019) e The 2020 Telethon Undiagnosed Diseases Program (2020-

presente), Grant della Fondazione Telethon numero GSP15001 

 

- Coordinamento dell’attività di laboratorio e di interpretazione dei dati di esoma per il 

Telethon Undiagnosed Diseases Program (TUDP) presso Istituto Telethon di Genetica Medica 

(Tigem) e nel laboratorio di Genetica Medica presso il Dipartimento di Medicina di Precisione, 

Università della Campania “Luigi Vanvitelli”.  

 

- Coordinamento dell’attività di condivisione dei dati clinici e genetici del progetto TUDP con i 

partner nazionali e internazionali mediante i sistemi di gene-matching (Solve-RD, Gene-

matcher, Decipher) 

 

-Partecipazione alla creazione della nuova spin off Next Generation Diagnostics (NGD) della 

Fondazione Telethon presso Istituto Telethon di Genetica Medica (Tigem) 

 

 
 

• Da Giugno 2016 ad oggi  

 



- Partecipazione alle attività del gruppo di ricerca coordinato del Dott. Marco Savarese, 

Folkhälsan Research Center University of Helsinki Biomedicum, Haartmaninkatu 8, 00290 

Helsinki 

 

• Da 01-04-2016 a oggi  

- Partecipazione alle attività del gruppo di ricerca coordinato dal Prof. Daniele Torella, 

Laboratorio di Cardiologia Molecolare e Cellulare, Dipartimento di Medicina Sperimentale e 

Clinica, Università Magna Graecia di Catanzaro 

 

 

 

•  Dal 2009 al 2019 

 

-Coordinatrice del servizio di Next Generation Sequencing del Prof. Vincenzo Nigro presso 

Tigem (Telethon Institute of Genetics and Medicine)  

 

GRANT 

 

dal 01-05-2018 a oggi 

 

• Responsabile Scientifico dell'Unità Operativa 3, del progetto GR-2018-12366350 del BANDO 

RICERCA FINALIZZATA 2018 - Prognostic biomarkers in Facioscapulohumeral muscular 

dystrophy (FSHD): correlation with muscle imaging  

 

L’Unità operative 3, di cui sono responsabile, avrà il compito di effettuare l’analisi di RNAseq e 

dell’elaborazione dei dati bioinformatici che verranno effettuati nel laboratorio di Genetica 

Medica presso il Dipartimento di Medicina di Precisione, Università della Campania “Luigi 

Vanvitelli”. 

 

 dal 01-05-2018 a oggi 

 

• Responsabilità scientifica del progetto di ricerca ammesso al finanziamento sulla base del 

bando competitivo di cui al D.R. 138 del 17/02/2020  

 

La ricerca relativa al progetto dall'acronimo "ACACIA" (A Customized Array Cgh for solving 

unsolvable genetic dIseAses) sarà svolta presso il Dipartimento di Medicina di Precisione 

dell’Università degli studi della Campania "Luigi Vanvitelli" 

 

ATTIVITA’ DIDATTICA 

 

• Docente di Genetica Medica per C.I. Fondamenti di Infermieristica II (5 CFU), 

INFERMIERISTICA PEDIATRICA. Università degli Studi della Campania “Luigi Vanvitelli”  

 

• Docente di Genetica Medica per C.I. Patologia e fisiopatologia generale e Genetica medica 

(7 CFU), MEDICINA E CHIRURGIA. Università degli Studi della Campania “Luigi Vanvitelli” 

 

• Docente di Genetica Medica per C.I. MEDICINA INTERNA E GERIATRIA (14 CFU). 

Università degli Studi della Campania “Luigi Vanvitelli” 

 

• Docente della Scuola di Specializzazione in Genetica Medica, Università degli Studi della 

Campania “Luigi Vanvitelli” 

 

• Partecipazione alla supervisione di tesi di laurea, dottorato e specializzazione nel campo 

della genetica medica, genetica umana e biologia molecolare presso il laboratorio di genetica 

medica dell’Università della Campania Luigi Vanvitelli e presso l’istituto di ricerca TIGEM. 

 

 

ATTIVITA’ CLINICA 
 

Dal 2016 ad oggi 

 



• Partecipazione ai Clinical Plenary Meeeting per la selezione dei pazienti che entreranno a fare 

parte del Progetto Telethon “Malattie senza Diagnosi” 

 

Dal 2014 ad oggi 

• Partecipazione alle Consulenze di genetica medica ambulatoriali della UOS 

interdipartimentale Genetica Medica e Cardiomiologia, Azienda Ospedaliera Universitaria 

Università degli Studi della Campania “Luigi Vanvitelli” Responsabile: prof. Vincenzo Nigro 

 

Dal 2009 ad oggi 

 

• Analisi ed interpretazione dei dati molecolari di pazienti affetti da malattie genetiche 

ereditarie quali, distrofie muscolari, retinopatie, neurologiche, nefrologiche e malattie rare in 

pazienti pediatrici presso il laboratorio di Genetica Medica e Cardiomiologia, Azienda 

Ospedaliera Universitaria Università degli Studi della Campania “Luigi Vanvitelli” 

Responsabile: prof. Vincenzo Nigro 

 

• Partecipazione a riunioni interdisciplinari con i clinici per la discussione dei risultati delle 

indagini genetiche effettuate presso il laboratorio di Genetica Medica e Cardiomiologia, 

Azienda Ospedaliera Universitaria Università degli Studi della Campania “Luigi Vanvitelli” 

Responsabile: prof. Vincenzo Nigro 

 

• Preparazione dei report clinici per la comunicazione della diagnosi molecolari effettuate dal 

laboratorio di Genetica Medica e Cardiomiologia, Azienda Ospedaliera Universitaria 

Università degli Studi della Campania “Luigi Vanvitelli” Responsabile: prof. Vincenzo Nigro 

 

 

 

Premi e riconoscimenti  

 

• Diploma d’onore per tesi di Dottorato di Ricerca bandito dall’Accademia 
Ercolanese ricevuto il 12 dicembre 2014 Tesi dal titolo: “Identification of novel limb-girdle 
muscular dystrophy genes by arrays and exome sequencing” 

 

• Vincitrice di borsa di studio - Fondazione Luigi Califano per il progetto: ‘Ricerca di mutazioni 
atipiche nel gene della distrofina’ (https://www.meetweb.it/portfolio/sito-web-
fondazione-luigi-califano/) 

 
Presentazioni a Convegni 

 

1) 10th INTERNATIONAL CONFERENCE ON UNDIAGNOSED DISEASES(January 31 - February 1 

2022) 

Presentazione orale dal titolo “Solve Unsolved: How to Improve Diagnosis for Rare Diseases 

 

2) XXIV CONGRESSO NAZIONALE SIGU –17-19 novembre 2021 

Presentazione orale dal titolo “The carrier screening may be inefficient to prevent rare and 

severe genetic 

diseases 

 

3) XXI Congresso Nazionale AIM - 1/4 Dicembre 2021 AIM 2021 

Presentazione orale dal titolo “Solve unsolved neuromuscular cases: collaborative reanalysis 

of WES data through the Solve-RD Genome-Phenome Analysis Platform (GPAP)” 

 

4) Solve RD Annual Meeting 2021 

Presentazione orale dal titolo: Telethon Undiagnosed Diseases Program: outcome of 4 years 

pilot project to solve undiagnosed diseases Relatore  

  http://solve-rd.eu/solve-rd-annual-meeting-2021-2/ 

 

http://solve-rd.eu/solve-rd-annual-meeting-2021-2/


5) LA GENETICA DI NUOVA GENERAZIONE PER LA DISTROFIA MUSCOLARE DI DUCHENNE E LE 

ALTRE MIOPATIE - PERCORSO DIAGNOSTICO TERAPEUTICO PERSONALIZZATO, Napoli 1 Aprile 

2017 Lettura dal titolo “Casi clinici: II° Caso Errore di laboratorio”   

 

 

6) Nigro V, Trimarco A, Ventriglia VM, Torella AL, Righetti, MR, Esposito M, Aurino , Saccone V, 

Dionisi M, D'Amico F, Vitiello C, Piluso G, Ferlini A, Politano L.  

‘Towards the molecular diagnosis of all DMD/BMD cases’ 

V Conferenza dell’Assciazione Italiana di Miologia (AIM), Ischia 16-18 Giugno 2005. 

 

7) Trimarco A., Torella A., Righetti M.R., Ventriglio V.M., Aurino S., Piluso G., Politano L., Nigro V.,  

‘Mutazioni atipiche del gene della distrofina’  

Giornate Scientifiche SUN 2005 (Seconda Università degli Studi di Napoli), Napoli 5 Luglio 2005  

 

8) Trimarco A., Torella A., Righetti M.R., Ventriglio V.M., Aurino S., Piluso G., Politano L., Nigro V.,  

‘Atypical mutations in the dystrophin gene’ 

Retreat TIGEM, Spoleto 11-13 Luglio 2005 

 

9) Trimarco A., Torella A., Piluso G., Politano L., Nigro V. 

‘A novel cysteine-to-tyrosin mutation at the cysteine-rich domain of dystrophin is associated with 

DMD’ 

VI Conferenza dell’Assciazione Italiana di Miologia (AIM), Roma 24-26 Maggio 2006 

 

10) Trimarco A., Nigro V., Torella A., Politano L., Piluso G. 

‘Mutazioni atipiche del gene della distrofina identificate mediante una nuova strategia’ 

Giornate Scientifiche SUN 2006 ( Seconda Università degli Studi di Napoli), Napoli e Caserta 3-6 

Luglio 2006. 

 

11) Trimarco A., Torella A., Ventriglia V.M., Piluso G., Cuomo A., Castaldi A., D’Amico F., Aurino 

S., Politano L., Nigro V. 

‘High-throughput service for the molecular diagnosis of elusive dystrophin gene mutations’ 

Convention Telethon, Salsomaggiore Terme 12–14 Marzo 2007. 

 

12) Trimarco A., Torella A., Bassi M.T., Fanin M., Galluzzi G., Minetti C., Politano L., Cuomo A., 

Nigro V.: Combinatorial dhplc analyses to identify point mutations in the dystrophin gene in 144 

dmd/bmd patients. Fellowship award by World Muscle Society on the occasion of the 13th 

International WMS Congress, 29th September- 2nd October 2008, Newcastle, UK  

 

13) Trimarco A., Torella A., Esposito E., Cannavacciuolo M., Nigro V. ‘Combinatorial dhplc analyses 

to identify point mutations in the dystrophin gene’, Tigem Retreat, Città di Castello (PG) 19-21 May 

2008;  

 

14) Trimarco A., Torella A., V. M. Ventriglia, G. Piluso, A. Cuomo, A. Castaldi, L. Politano, V. Nigro. 

‘ATYPICAL MUTATIONS IN THE DYSTROPHIN GENE’, 20th course in Medical Genetics, Bertinoro di 

Romagna (Italy) 05-11 May 2007; 

 

15) Annalaura Torella, Arcomaria Garofalo, Marco Savarese, Francesca del Vecchio Blanco, 

Rosalba Erpice, Giulio Piluso, Carlo Minetti, Luisa Politano and Vincenzo Nigro 

Identification of elusive mutations in DMD using both DNA and mRNA analyses.  

XVI Congresso nazionale SIGU, Roma 25-28 Settembre 2013 

 

16) Annalaura Torella, Francesca Del Vecchio Blanco, Marco Savarese, Giulio Piluso, Luisa 

Politano, Sabrina Sacconi, Olimpia Musumeci,  and Vincenzo Nigro 

Missense variations in ACADVL catalytic domain identified by the next generation sequencing of 

nonspecific LGMD patients 

ESHG Conference 2014, XVII Congresso SIGU, Milano 31 Maggio-3 Giugno 2014 
 
17) Annalaura Torella, Francesca Del Vecchio Blanco, Giuseppina Di Fruscio, Teresa Giugliano, 

Arcomaria Garofalo, Gaia Esposito, Rosalba Erpice, Giulio Piluso, Marco Savarese, and Vincenzo 

Nigro. A robust tool for overlapping diseases: MotorPlex v8 is able to identify variants causing 



primary skeletal myopathies as well as those caused by metabolic, motor neuron, nerve, and 

neuromuscular junction genes. 

XIX Congresso Nazionale SIGU, Torino, 23-26 Novembre 2016 

 

18)Torella A., F. Musacchia, F. Del Vecchio Blanco, G. Esposito, G. Casari, R. Castello, T. Giugliano, 

M. Pinelli, M. Mutarelli, V. Nigro. Ultra-exome:a new approach to solve the unsolved Author Block 

European Human Genetics Conference 

JUNE 16–19, 2018 

 

19)Annalaura Torella, Roberta Zeuli,Esther Picillo, Francesca Del Vecchio Blanco, Giancarlo Blasio, 

Giulio Piluso, Luisa Politano, Vincenzo Nigro; Comprehensive NGS approach for the diagnosis of 

muscular dystrophies in young children 

17èmes journées de la Société Française de myologie Marsiglia 20-22 Novembre 2019 

 

20) Annalaura Torella, Francesca Del Vecchio Blanco, Giancarlo Blasio, Marco Savarese, Antonio 

Varone, Giulio Piluso, Vincenzo Nigro.  Severe Neonatal Congenital Myopathy and Hypotonia: a new 

perspective through NGS.  

XIX Congresso Nazionale AIM – 2019 

 

21) R. Castello, A. Torella, M. Morleo, M. Pinelli, F. Musacchia, A. Varavallo,, M. Mutarelli,, S. 

Banfi,, A. Selicorni, M. Mariani, S. Maitz, V. Capra, A. Accogli, M. Scala, V. Leuzzi, A. Commone, F. 

Nardecchia, S. Galosi, M. Mastrangelo, D. Milani, C. Romano, P. Failla, D. Greco, C. Pantaleoni, C. 

Ciaccio, D. Stefano, N. Brunetti-Pierri, G. Parenti, G. Cappuccio, A. Ballabio, A. Coppola, M. 

Montomoli, M. Donati, T. Mattina, M. Zollino, S. Amenta, A. Tummolo, C. Santoro, G. Piluso, V. 

Bonolis, R. Zeuli, G. Blasio, D. De Brasi, F. Del Vecchio Blanco, A. Peron, G. Oliva, D. di Bernardo,, 

E. Rizzi, G. Casari, V. Nigro; Solving the unsolved: 4 years of experience of the Italian Telethon 

Undiagnosed Diseases Program  

European Human Genetics Conference, ESHG JUNE 12–15, 2021 

 

22) M.E. Onore, A. Torella, F. Musacchia, F. Del Vecchio Blanco, P. D'Ambrosio, M. Zanobio, G. 

Piluso, V. Nigro. A complex DMD gene mutation of a carrier revealed by linked read WGS 

European Human Genetics Conference, ESHG JUNE 12–15, 2021 

 

23) A. Torella, F. Del Vecchio Blanco, G. Blasio, M. Zanobio, R. Zeuli1, M. Onore1, F. Romano, C. 

Peduto, F. Piluso, M. Napoli, E. Picillo, G. Vicidomini, F. Secondulfo, P. D'Ambrosio1, G. Piluso1, V. 

Nigro; ACACIA: A Customized Array Cgh for solving unsolvable genetic dIseAses,   

European Human Genetics Conference, ESHG JUNE 12–15, 2021 

 



Partecipazione Convegni Nazionali ed Internazionali: 

 

1)Giornate Scientifiche SUN 2005 ( Seconda Università degli studi di Napoli), Napoli 5 Luglio e 

Caserta  Luglio 2005 

 

2)Retreat TIGEM, Spoleto 11-13 Luglio 2005 

 

3)VI Conferenza dell’Associazione Italiana di Miologia (AIM), Roma 24-2 Maggio 200 

 

4)Retreat TIGEM, Perugia 23-25 Ottobre 200 

 

5)Giornate Scientifiche SUN 200 ( Seconda Università degli studi di Napoli), Napoli 3 Luglio e 

Caserta  Luglio 200 

 

6)Convention Telethon, Salsomaggiore Terme 12-14 Marzo 2007 

 

7) Giornate Scientifiche SUN 2007 (Seconda Università degli studi di Napoli), Napoli 2 Luglio e 

Caserta 7 Luglio 2007 

 

8) Giornate Scientifiche SUN 2008 (Seconda Università degli studi di Napoli), Napoli 2 Luglio e 

Caserta 4 Luglio 2008 

 

9) Giornate Scientifiche SUN 2009(Seconda Università degli studi di Napoli), Napoli 8 Luglio e 

Caserta 10 Luglio 2009 

 

10)  XII Congresso Sigu, Torino 8-10 Novembre 2009 

 

11) Giornate Scientifiche SUN 2010(Seconda Università degli studi di Napoli), Napoli 9 Luglio 2010 

 

13) XV Congresso Sigu, Sorrento 21-24 Novembre 2012 

 

14) XVI Congresso Sigu, Roma 25-28 Settembre 2013 

 

15) ESHG CONFERENCE 2014 - XVII CONGRESSO SIGU, 31 maggio-3 giugno 2014 Milano  

 

1) 1° Congresso Nazionale AIM, Lecce, 8-11 Giugno 201. 

 

17) 17° Congresso Nazionale AIM, Siracusa, 31 Maggio- 3 Giugno 2017 

 

18) ESHG CONFERENCE 2018- MILANO- 1-19 Giugno 2018 

 

19) 19° Congresso Nazionale AIM, Bergamo, 5 - 8 Giugno 2019 

 

20) XXII Congresso Nazionale Sigu, Roma, 13-1 novembre 2019 

 

21) Solve-RD Annual Meeting 2020 

 

21) Solve-RD Annual Meeting 2021, 19-21 April 2021 

 

22) 9th Annual UDNI Conference & Mayo Clinic Science Session, April 9 – 11, 2021 

 

22) 15th Troina Meeting on Genetics of Neurodevelopmental Disorders, 22 Aprile 2021 

 

23) Solve RD Annual Meeting 2021 

 

24)  European Human Genetics Conference, ESHG JUNE 12–15, 2021 

 

25) XXIV CONGRESSO NAZIONALE SIGU –17-19 novembre 2021 
 

26) XXI Congresso Nazionale AIM - 1/4 Dicembre 2021 AIM 2021 

 



27) 10th INTERNATIONAL CONFERENCE ON UNDIAGNOSED DISEASES(January 31 - February 1 

2022) 

 

 

Corsi:  

 

1) Corso tecnico pratico per tecnici di laboratorio e biologi: Ospedale Rummo Benevento: 28 Aprile 

- 8 Maggio 200 

 

2)  EBI Course (Ensembl, Array Express, Uniprot, Reactome) 1-2 Luglio 2010 Tigem, Napoli 

 

3)  Workshop on NGS (Solid, Applied Biosystem) Data Analysis 27 Ottobre 2010, Igb Napoli  

 

4)  EMBL Master Course: Target Enrichment and NGS 14-18 Giugno 2011, Heidelberg, Germany 
 

 

CONOSCENZE INFORMATICHE 

 

Conosce i più diffusi sistemi operativi per personal computer (Win 2000, Win XP, MacOs) ed i 

principali software di office automation e grafica avanzata, nonché i principali protocolli internet. 

 

LINGUE STUDIATE 

 

Buona conoscenza della lingua inglese parlata e scritta. 

 



 

Pubblicazioni : 

 

1) Trimarco A., Torella A.et al.: ‘Log-PCR: a new tool for immediate and cost-effective diagnosis of 

up to 85% of mutations in the dystrophin gene’, Clin. Chem. 2008 Jun;54(6):973-81 

PMID:18403565 

 

2) Torella A, Trimarco A, Blanco Fdel V, Cuomo A, Aurino S, Piluso G, Minetti C, Politano L, Nigro 

V. One hundred twenty-one dystrophin point mutations detected from stored DNA samples by 

combinatorial denaturing high-performance liquid chromatography. J Mol Diagn. 2010 

Jan;12(1):65-73  

PMID:19959795 

 

3) Bonnal RJ, Severgnini M, Castaldi A, Bordoni R, Iacono M, Trimarco A, Torella A, Piluso G, 

Aurino S, Condorelli G, De Bellis G, Nigro V. ‘Reliable resequencing of the human dystrophin locus 

by universal long polymerase chain reaction and massive pyrosequencing‘. Anal Biochem. 2010 Nov 

15;406(2):176-84. Epub 2010 Jul 27. 

PMID:20670611 

 

4) Piluso G, Aurino S, Cacciottolo M, Del Vecchio Blanco F, Lancioni A, Rotundo IL, Torella A, Nigro 

V ‘Mendelian bases of myopathies, cardiomyopathies, and neuromyopathies’ 

Acta Myol. 2010 Jul;29(1):1-20 

PMID:22029103 

 

5) Roncarati R, Latronico MV, Musumeci B, Aurino S, Torella A, Bang ML, Jotti GS, Puca AA, Volpe 

M, Nigro V, Autore C, Condorelli G. ‘Unexpectedly low mutation rates in beta-myosin heavy chain 

and cardiac myosin binding protein genes in italian patients with hypertrophic cardiomyopathy‘.  J 

Cell Physiol. 2011 Nov;226(11):2894-900. 

PMID:21302287 

 

6) Piluso G, Dionisi M, Del Vecchio Blanco F, Torella A, Aurino S, Savarese M, Giugliano T, Bertini 

E, Terracciano A, Vainzof M, Criscuolo C, Politano L, Casali C, Santorelli FM, Nigro V. ‘Motor chip: a 

comparative genomic hybridization microarray for copy-number mutations in 245 neuromuscular 

disorders’ 

Clin Chem. 2011 Nov;57(11):1584-96 

PMID:21896784 

 

7) Bello L, Melacini P, Pezzani R, D'Amico A, Piva L, Leonardi E, Torella A, Soraru G, Palmieri A, 

Smaniotto G, Gavassini BF, Vianello A, Nigro V, Bertini E, Angelini C, Tosatto SC, Pegoraro E.  

‘Cardiomyopathy in patients with POMT1-related congenital and limb-girdle muscular dystrophy’ 
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