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Indirizzo lavoro Istituto di Genetica Medica,
via Fossato di Mortara 74, 44121 Ferrara
Telefono 0532974403
Sfax 0532-236157

Istruzione e formazione

Luglio 2000
Universita’ degli Studi di Ferrara Laurea in Medicina e Chirurgia con votazione 110/110 e Lode

con tesi :"Le distrofinopatie: dalla patologia al gene.”

Ottobre 2004

Universita’ degli Studi di Ferrara Specializzazione in Genetica Medica con votazione 50/50 e Lode
con tesi :” Ricerca di mutazioni atipiche nel gene MeCP2 in pazienti con sindrome di Rett:
haplotype sharing e studio dell’'RNA messaggero”.

Dicembre 2007

Dottorato di Ricerca in Farmacologia e Oncologia Molecolare svolto presso la Sezione di Genetica
Medica dell’'Universita’ di Ferrara con tesi: “The absence of dystrophin B isoform expression in
human heart ventricles explains the pathogenesis of 5’ XLDC and highlights the complexity of
therapeutic perspectives”

2000-2004 Universita’ di Ferrara Scuola di Specializzazione in Genetica Medica presso Sezione di
Genetica Medica. Partecipazione alle attivita cliniche di consulenza, approfondimento diagnostico,
stesura relazioni cliniche, discussione casi clinici per un totale di circa 2000 consulenze con
particolare interesse per le patologie neuromuscolari.

2005-2007 Dottorato di ricerca presso la Sezione di Genetica Medica con un progetto riguardante
lo studio della regolazione trascrizionale delle isoforme della distrofina in muscolo scheletrico e
cardiaco e in pazienti con cardiomiopatia dilatativa legata al cromosoma X (XLDC)

Esperienza formativa all’estero

2006-2007 Reserch visiting presso la Dubowitz Neuromuscular Unit, Imperial College London
(supervisore Prof.Francesco Muntoni) nell’ambito del progetto di Dottorato.

Studio quantitativo mediante Western Blotting della distrofina nel muscolo scheletrico di pazienti

con cardiomiopatia dilatativa legata al cromosoma X (XLDC). Messa a punto di analisi Westen

Blotting su “singola sezione”di biopsia muscolare.

Esperienza professionale

Marzo-Agosto 2008

Titolare di borsa di studio relativa a “Committenza, produzione e governance per le attivita’
cliniche di genetica medica: sperimentazione e valutazione del modello” presso la Azienda
Ospedaliero Universitaria S. Anna di Ferrara. Utilizzo di un software composto da una serie di
moduli operativi (genetica clinica, citogenetica, genetica molecolare) al fine di standardizzare la




raccolta dei dati, utilizzare una strategia condivisa per l'armonizzazione delle codifiche delle
patologie, adottare criteri di qualitd comuni, condividere iter diagnostici, adottare un linguaggio di
comunicazione e di interazione comune al fine di garantire l'integrazione, 'omogeneizzazione e
I'interoperabilita in ambito regionale e nazionale.

Febbraio -Dicembre 2009

Assegnista di Ricerca presso la Sezione di Genetica Medica della Universita di Ferrara diretta
dalla Prof.ssa A. Ferlini sul progetto europeo FP7 “ NMD-Chip Development of targeted DNA Chips
for high troughput diagnosis of Neuromuscular Disorders”

Nell’ambito del progetto si € occupata del design di Arrays CGH comprendenti geni noti
responsabili di patologie muscolari e neuropatie e mirati alla identificazione di grossi
riarrangiamenti negli stessi.

Ha inoltre contribuito al design di Arrays CGH comprendenti geni “candidati” responsabili di
patologie muscolari e neuropatie e al design di Arrays per “Sequence Capture” sia di geni noti che
di geni candidati per patologie muscolari e neuropatie.

Inoltre ha partecipato alla validazione degli Arrays ideati e al loro utilizzo diagnostico in pazienti
con patologie neuromuscolari.

Gennaio 2010-Gennaio 2011
Contratto individuale di lavoro a tempo determinato in qualita di Dirigente Medico di genetica
medica presso L’azienda Ospedaliero Universitaria di Ferrara.

Giugno 2011-presente
Contratto individuale di lavoro a tempo indeterminato in qualita di Dirigente Medico di genetica
medica presso L’azienda Ospedaliero Universitaria di Ferrara.

Competenza di consulenza genetica
Consulenza genetica e valutazione del rischio di ricorrenza in pre e post natale, consulenza pre
test e post test, consulenza teratologica. Consulenza oncogenetica.

Competenza di genetica clinica

Inquadramento clinico-diagnostico di patologie ereditarie in particolare di patologie
neuromuscolari. Dismorfologia clinica e studio di pazienti con ritardo mentale e sindromi
malformative.

Competenza di tecniche di laboratorio molecolare

Studi genomici: Estrazione DNA da sangue/tessuti/cellule, PCR e Sequenziamento, PCR
quantitativa Real Time (Syber Green e Tagman), MLPA, clonaggio di prodotti di PCR, analisi di
linkage, Southern Blotting, Utilizzo della metodica Comparative Genomic Hybridization (Agilent
custom arrys 4x44Kand 8x15K) Studi di espressione (analisi RNA): estrazione RNA da divesi
tessuti/cellule e da campioni ottenuti mediante la tecnica Laser Capture, RT PCR, PCR
quantitativa Real Time per lo studio dell’espressione genica, ibridazione in situ Allestimento di
colture cellulari (primarie e linee cellulari) Studi proteici :Estrazione di proteine da diversi tessuti
e quantificazione, analisi mediante Western Blotting e Western Blotting su “sezione singola”

Competenza di tecniche di laboratorio citogenetica
Colture cellulari. Studio mediante comparative genomic hybridization (CGH) utilizzando Whole
Genome Arrays mirato alla ricerca di riarrangiamenti genomici in pazienti con quadri sindromici.

Competenze informatiche

Utilizzo delle applicazioni di Office (Word, Power Point, Excel) per Windows e Mac. Utilizzo di
Cyrillic per costruzione di alberi familiari e analisi di linkage. Utilizzo di CGH Analytics e Feature
Extraction per analisi dei dati di Array. Utilizzo di programmi online di analisi bioinformatica (
Entrez, UCSC, Genecard, Ensemble) applicata a studi genomici e di espressione. Utilizzo di
software di genetica clinica (OMD, Possum).



Partecipazione a progetti di ricerca

2006-2008 Telethon GGP05115 (P.I. Prof.ssa A. Ferlini): Definition of the dystrophin gene
transcriptome and modulation of mutations by antisense oligonucleotideslinduced targeted exon
skipping . Ruolo: caratterizzazione clinica e molecolare dei pazienti.

2008 Telethon GUP 07011 (P.I. Prof.ssa A. Ferlini ): Antisense modulation and characterisation of
myogenic cells from 14 boys with Duchenne muscular dystrophy as pre-trial study aimed at
patients recruitment for a European multicentric clinical trial. Ruolo: caratterizzazione clinica dei
pazienti e definizione genomica delle mutazioni mediante studio CGH.

2008-2011 FP7 “ NMD-Chip Development of targeted DNA Chips for high troughput diagnosis of
Neuromuscular Disorders”. Ruolo: design e validazione degli Arrays diagnostici e di ricerca.

Organizzazione di meeting/corsi/workshop in ambito nazionale e internazionale

Organizzazione del terzo SC meeting nell’ambito del progetto europeo NMD Chip dal 29 al 31
marzo 2010

Lingue parlate

Ottima conoscenza della lingua inglese (orale e scritto)
Buona conoscenza della lingua francese (orale e scritto)
Conoscenza elementare della lingua tedesca e spagnola (orale e scritto)
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Brevetto
DMD-CGH ARRAY patent N. TO2008A000496 (25.06.2008) della Universita degli Studi di
Ferrara.

Interventi come relatore invitato a congressi nazionali e internazionali

- VII Congress of Italian Association of Myology, Ferrara, 24-26 May 2007
M.Neri, S.Torelli, I.Ugo,S.Brown, C.Sewry, P.Sabatelli, L.Merlini , P.Spitali,
F.Gualandi,E.Calzolari A.Ferlini, F.Muntoni.

HOW MUCH DYSTROPHIN TO AVOID MUSCULAR DYSTROPHY?

- 12 th international congress of the World Mucle Society 17-20 Ottorbre 2007 (Giardini Naxos)
M.Neri,G.Alfano,M.Bovolenta,P.Rimessi,E.Calzolari,S.Banfi,F.Muntoni,F.Gualandi,A.Ferlini

THE ABSENCE OF DYSTROPHIN B ISOFORM EXPRESSION IN HUMAN HEART VENTRICLES
EXPLAINS THE PATHOGENESIS OF 5 XLDC AND HIGHLIGHTS THE COMPLEXITY OF
THERAPEUTIC PERSPECTIVE

- VIII Congress of Italian Association of Myology, Pisa, 5-7 June 2008

M Neri., Martoni E., Bovolenta M., Fini S., Spitali P., Fabris M., Angelini C., Mora M., Mongini T.,
Bertini E., Ricci E., Vattemi G., Mercuri E., Rimessi P., L. Merlini, Gualandi F., Ferlini A.
TRANSCRIPTIONAL PROFILE OF DYSTROPHIN GENE DUPLICATION IN DMD/BMD PATIENTS

- XI INCONTRO NAZIONALE DI GENETICA CLINICA Universita Cattolica del S. Cuore, Roma
16-17 febbraio 2009

Marcella Neri, Francesca Gualandi, Domenico De Grandis, Massimo Zeviani, Alessandra Ferlini
PAROXYSMAL NON-KINESIGENIC DYSKINESIA IS CAUSED BY MUTATIONS OF THE MR-1
MITOCHONDRIAL TARGETING SEQUENCE

- 12 Congresso Nazionale AIM (ASSOCIAZIONE ITALIANA MIOLOGIA) 17-20 Maggio 2012 Ragusa

WHOLE EXOME SEQUENCING AS GENETIC DIAGNOSTIC TOOL IN MYOFIBRILLAR
MYOPATHIES NERI M , BOVOLENTA M, SCOTTON C , CASTRIGNANO T, VATTEMI G ,
KOTELNIKOVA E , GUALANDI F , FERLINI A

- Convegno della S\ocieta Medico Chirurgica, Ferrara 8 giugno 2013
EREDITARIETA E TUMORE MAMMARIO M.NERI, A. FERLINI

- Convegno progetto Europeo SING Aviano 24 gennaio 2014
TECNOLOGIE HIGH TROUGHPUT NELLA DIAGNOSI MOLECOLARE DELLE MALATTIE
GENETICHE Marcella Neri




