Q\KGUI'OPGSS Curriculum Vitae Agata Rita Maria POLIZZI

CURRICULUM DELL’ATTIVITA’ SCIENTIFICA E DIDATTICA
(redatto ai sensi degli Artt. 46 e 47 del D.P.R. 28.12.2000, n. 445)

La sottoscritta Agata Rita Maria Polizzi, dichiara, sotto la propria responsabilita, ai
sensi degli artt. 46 e 47 D.P.R. 28 dicembre 2000 n.445 — Testo unico delle
disposizioni legislative e regolamentari in materia di documentazione
amministrativa — (e sue successive modifiche), consapevole che tutte le
dichiarazioni di certificazione contenute nel presente curriculum vitae sono veritiere
e a conoscenza delle sanzioni penali previste dall’art. 76 del D.P.R. 445/00, cui pud
andare incontro in caso di dichiarazione mendace, che quanto dichiarato
corrisponde a verita. Si riserva, inoltre, di presentare relativi titoli e certificazioni, su
richiesta.

La sottoscritta Agata Rita Maria Polizzi dichiara di essere informata, ai sensi del
decreto legislativo 196/2003 che i dati sopra riportati verranno utilizzati nel’lambito
del procedimento per il quale la presente dichiarazione viene resa

Catania, 9 Febbraio 2021
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INFORMAZIONI
PERSONALI

Agata Rita Maria POLIZZI

9 Viale XX Settembre, 21 - 95128 Catania
. 3382265440

"4 agata.polizzi1@unict.it;

Sesso F | Data di nascita 13/04/1967 | Nazionalita Italiana

TITOLO DI STUDIO  MD, PhD

ISTRUZIONE
FORMAZIONE ]

2006-2007 Diploma di Master Universitario in Comunicazione e Linguaggi non verbali:
Psicomotricita, Musicoterapia e Performance.

Universita degli Studi di Catania e Universita Ca’ Foscari, Venezia
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Tesi “Percezione, spazio, tempo e ritmo tra neuroscienze, musica e terapia”, 30/30
e lode (17.03.07).

1996-1999 Dottorato di Ricerca in Embriologia Medica.

Centro di Microscopia elettronica, Istituto di Embriologia e Istologia umana,
Universita degli Studi di Catania, Catania.

Biologia cellulare, riproduzione e sviluppo embrionario umano normale e
patologico, processi morfo-funzionali e regolativi, interazioni cellulari operanti
sull'espressione delle caratteristiche fenotipiche fetali.

Tesi: “Anomalie dello sviluppo embrio-fetale da patologie materne autoimmuni”
70/70 e lode (08/03/00).

1992-1996 Diploma di Specializzazione in Pediatria generale e specialistica
Universita degli Studi di Catania, Catania

Formazione pediatrica di base per la pediatria delle cure primarie (assistenza
territoriale), cure secondarie (assistenza ospedaliera) e specialistiche con
particolare attenzione alla neurologia pediatrica.

Tesi “Sindrome talamica post-infezione da virus del morbillo’, 50/50 e lode
(06.11.96)

1985-1991 Laurea in Medicina e Chirurgia
Universita degli Studi di Catania, Catania.

Tesi “Tricotiodistrofia, una rara sindrome genetica con coinvolgimento cutaneo e
neurologico. Descrizione di un nuovo caso e revisione della letteratura®, 110/110 e
lode (06.11.91).

1980-1985 Diploma di Liceo Classico

Liceo Classico Statale Giovanni Verga, Adrano (Catania)

Voto di diploma 60/60.

ESPERIENZA
PROFESSIONALE e |
INCARICHI

Da 21.12.2018 RUOLO ATTUALE
Professore Associato di Pediatria (SSD MED 38)

Dipartimento di Scienze della Formazione

Universita degli Studi di Catania
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ATTIVITA’ DI RICERCA

Da 16.07.2008 @a  |ncaricato di Ricerca/Consulente clinico
30.11.2018

Centro Nazionale Malattie Rare (CNMR), Istituto Superiore di Sanita (ISS), Roma.

Informazione e orientamento, prevenzione primaria (anomalie di sviluppo del
sistema nervoso) e prevenzione secondaria (screening neonatale allargato per le
malattie neurometaboliche).

Responsabile clinico del Telefono Verde Malattie Rare [TVMR], consulenza clinica
per orientamento diagnostico e centri specialistici di riferimento, elaborazione linee
guida su specifiche malattie rare, elaborazione documenti descrittivi su malattie rare
e di materiale documentale istituzionale (es: pareri e risposte a interrogazioni
parlamentari, pareri e consulenze per il Ministero della Salute, rapporti tecnici).
Consulenza preparazione, organizzazione e valutazione malattie rare ai fini della
organizzazione e preparazione elenco malattie rare inserite nei nuovi LEA (cfr.
Allegato 7 al DPCM 12 Gennaio 2017).

Consulente clinico per CNMR-ISS gruppo di lavoro (Ministero della Salute,
rappresentanti coordinamenti regionali malattie rare) per la valutazione e proposte
di modifica del DPCM 12 Gennaio 2017.

Elaborazione documenti descrittivi per le malattie metaboliche rare incluse nel
programma nazionale di screening neonatale esteso, la cui diagnosi di laboratorio &
inserita tra le nuove prestazioni di assistenza specialistica ambulatoriale (cfr. DPCM
12 Gennaio 2017); valutazione richieste inserimento malattie rare attualmente non
incluse nei nuovi LEA.

Esperto malattie rare nellambito del progetto ISS “Portale Conoscenza”.

Contributo alla struttura e organizzazione di ISSalute: portale istituzionale di
informazione ai cittadini (in collaborazione con il Ministero della Salute, con il
sostegno del Ministero dellEconomia e delle Finanze e il supporto tecnico
delllstituto Poligrafico e Zecca dello Stato).

Attivita di formazione sugli aspetti diagnostico-assistenziali e di gestione
multispecialistica rivolta a operatori professionali area medica e non, associazioni di
pazienti, studenti, etc.

Membro e referente medico del Laboratorio di Medicina Narrativa.

Consulente scientifico per attivita d’informazione e sensibilizzazione sulle malattie
rare.

Membro comitato organizzatore e consulente scientifico della X e Xl edizione del
Concorso letterario, artistico e musicale “/l Volo di Pegaso’, concorso di
sensibilizzazione alle malattie rare, organizzato dal Centro Nazionale Malattie Rare
— Istituto Superiore di Sanita.

Partecipazione/consulenza elaborazione di proposte progettuali di ricerca in ambito
nazionale e, prevalentemente, internazionale.

Consulenza progetti (screening-UDNI) e commissione valutazione LEA

Attivita istituzionali, di ricerca, formazione, informazione e sensibilizzazione del
CNMR.
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Incarichi di ricerca per
specifici
programmi/progetti
nazionali ed
internazionali

Da 2008 a 2015 Centro Nazionale Malattie Rare (CNMR), Istituto Superiore di Sanita (ISS), Roma.

EUCERD Joint Action: working for rare diseases: Work-Package 4:
Support for the implementation of plans or strategies at MS level
(continuation of Europlan).

Responsabile scientifico: Dr Domenica Taruscio

(da 01.10.2013 a 31.08.2015).

Developing microRNA as molecular biomarkers to tackle rare diseases.
Responsabile scientifico: Dr Domenica Taruscio
(da 28.02.2012 a 27.08.2012; da 17.10.2012 a 16.02.2013).

Malattie Rare dalla Sorveglianza all’'Informazione.

Responsabile scientifico: Dr Domenica Taruscio

(da 16.07.2008 a 15.07.2009; da 16.07.2009 a 15.07.2010; da 9.09.2010
a 28.02.2011; da 1.03.2011 a 27.02.2012).

Da 11.2014 a 10.2015 Incaricato di Ricerca

Istituto di Scienze Neurologiche (ISN), Consiglio Nazionale delle Ricerche (CNR),
Catania.

Disegno, sviluppo e implementazione di una piattaforma collaborativa web-based
per la raccolta, condivisione e studio di dati clinici, di laboratorio e strumentali di
soggetti con demenza. Selezione dei pazienti e loro valutazione, comparazione dati
clinici con dati genetici, genomici, di neuroimaging e neuropsicologici.
Clusterizzazione dei dati e interpretazione dei risultati.

Progetto di ricerca “Dia-de-mentis — E’ sempre Demenza di Alzheimer? Overlap di
metodiche diagnostiche per la rivalutazione di pazienti con demenza e sospetto
declino  cognitivo” (Responsabile scientifico: Dr Luigi Castorina, R.E.M.
Catania) [Fondi F.E.S.R.-P.O.R. Sicilia 2007/2013. Linea d’intervento: 4.1.1.1, DDG
n.1703 e sue successive modifiche Decreto approvazione graduatoria DDG 2810/3 dei
25 Luglio 2012. Protocollo 1442, progetto n. 217, CUP G63F12000320004].

Da 01.2013a 02.2014  Incaricato di Ricerca

Istituto di Scienze Neurologiche (ISN), Consiglio Nazionale delle Ricerche (CNR),
Catania.

Studio e valutazione dei servizi innovativi specializzati per l'aiuto alla ricerca
scientifica, cura del paziente e diffusione delle buone pratiche. Elaborazione di una
cartella clinica elettronica ed inserimento di dati clinici, di laboratorio e di imaging di
pazienti con malattie neurodegenerative. Interpretazione dei risultati e loro
applicabilita in ambito clinico multispecialistico e multicentrico.
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Progetto di ricerca “Impostazione dei dati clinici e strumentali di soggetti con
malattie neurodegenerative per la realizzazione di un database e successivo
scambio dei dati acquisiti con altri network” (Responsabile scientifico: Dr Angela
Distefano, lIstituto di Scienze Neurologiche CNR UOS Catania) [Fondi F.E.S.R.
(Fondo Europeo di Sviluppo Regionale) - P.O.R. Sicilia 2007/2013. Linea di intervento:
4.1.1.2 DDG n.1130 (21/3/2011) e sue successive modifiche. Approvazione progetto
con decreto DDG 632/3 del 17 Febbraio 2012. Decreto approvazione graduatoria DDG
4511/3, CUP progetto G83F12000020004]

Da 01.2006 a 12.2006 Incaricato di ricerca

Dipartimento di Patologia e Medicina Sperimentale, “Sapienza” Universita di Roma,
Roma.

Implementazione database nazionale per I'Atassia-Teleangectasia (AT) e sindromi
neurologiche correlate. Studio osservazionale retrospettivo e valutazione dei dati
clinici, di laboratorio e di neuroimaging provenienti dai centri specialistici di riferimento
nazionali; elaborazione e somministrazione di un questionario diretto agli specialisti
e/o ai familiari dei pazienti AT e sindromi correlate per aggiornamento e
implementazione database. Analisi dei risultati.

Progetto di ricerca “Basi genetiche, molecolari e cellulari dell’Atassia con aprassia
oculomotoria di tipo 1 (AOA1). Gestione Registro Atassia-Telangectasia”
(Responsabile scientifico: Prof Luciana Chessa).

Da 01.2005 a 12.2005 Incaricato di ricerca

Dipartimento di Patologia e Medicina Sperimentale, “Sapienza” Universita di Roma,
Roma.

Disegno e realizzazione database nazionale Atassia-Teleangectasia (AT), studio e
valutazione dei risultati del’analisi mutazionale dei geni ATM, NBS, Mrel11 e
RAD50 nella popolazione di pazienti e familiari inviati dai centri specialistici
nazionali. Correlazione genotipo-fenotipo neurologico, immunologico e tumorale dei
soggetti esaminati.

Progetto di ricerca “Role of ATM, NBS, Mre11 and RAD50 genes in cell cycle
regulation, response to DNA damage and tumorigenesis” (Responsabile scientifico:
Prof Luciana Chessa).

Da 07.2002 a 05.2004 Assegnista di ricerca
Dipartimento di Pediatria, Universita degli Studi di Catania, Catania.

Definizione delle manifestazioni cliniche principali e secondarie delle sindromi da
deficit di glicosilazione. Studio del profilo biochimico dei pazienti e loro familiari,
analisi del neuroimaging per [lidentificazione di parametri diagnostici
neuroradiologici. Valutazione di un percorso diagnostico-terapeutico assistenziale
per il miglioramento della qualita dei servizi e della capacita diagnostica.

Programma di ricerca: “Aspetti clinici e patogenetici di un nuovo gruppo di malattie
metaboliche ereditarie: le sindromi da deficit di glicosilazione” (Settore scientifico
disciplinare MED/39 “Neuropsichiatria infantile”).

Da 11.1999 a 06.2002 Medico interno (Post-dottorato)

Dipartimento di Pediatria, Universita degli Studi di Catania
[Responsabile: Prof. Lorenzo Pavone]
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Attivita di ricerca clinica [Reparto di Neurologia Pediatrica]
Malattie immuno-mediate del sistema nervoso in eta pediatrica
Sindromi rare malformative complesse

Sindromi neurocutanee

Da 11.1996 a 10.1999 Dottorando di Ricerca

Dipartimento di Pediatria, Universita degli Studi di Catania e
Neurosciences Group - Institute of Molecular Medicine, John Radcliffe Hospital -
University of Oxford, Oxford (UK).

1) Studio delle malformazioni/deformita fetali indotte da anticorpi materni contro
antigeni espressi dal feto.

2) Studio in vitro quantitativo e qualitativo per la valutazione del passaggio
transplacentare di anticorpi materni diretti contro antigeni espressi dal tessuto
nervoso fetale. Principali attivita e responsabilita: raccolta ed analisi cartelle
cliniche, classificazione dei campioni biologici, preparazione degli omogenati di
tessuto placentare animale, tecniche di western blotting, immunoistochimica e
RIA, interpretazione dei risultati.

Embriologia medica (Coordinatore: Prof Santo Sanfilippo, Universita degli Studi di
Catania; Responsabile scientifico: Prof. Lorenzo Pavone, Clinica Pediatrica,
Universita degli Studi di Catania).

ATTIVITA’ DI RICERCA [ESTERO]

Da 11.1995a 10.1998 Research Fellow

Neurosciences Group - Institute of Molecular Medicine, John Radcliffe Hospital -
University of Oxford, Oxford, UK.

Studio e realizzazione di un modello sperimentale animale per la valutazione di
anomalie dello sviluppo generale e neurologico fetale indotte dalla
somministrazione in animali da esperimento gravidi di anticorpi umani diretti contro
antigeni fetali. Acquisizione di tecniche di contenimento e manipolazione di animali
da esperimento, somministrazione di sostanze biologicamente attive, necroscopia
animale fetale, procedure di laboratorio per ottenere preparati d’'organo, analisi
fenotipica-morfologica e microscopica (microscopio ottico) dei feti e loro organi.
Interpretazione dei risultati.

Riceca di base, modello sperimentale animale, disturbi del neurosviluppo
[Responsabile scientifico: Prof Angela Vincent, University of Oxford, Oxford (UK)].

Da 1.1996 a 10.1998 Clinical Assistant con Senior Registrar status
Da 03.1999 a 04.1999
Department of Clinical Neurology e Neuropathology, John Radcliffe Infirmary -
University of Oxford, Oxford, UK.

Studio e valutazione dello spettro di anticorpi anti-neurone (es: anticorpi
anti-Hu, anti-Yo, anti-Ri, anti-VGCC, VGKC, anti-GAD, anti-RAch, etc) su
campioni biologici di soggetti prevalentemente pediatrici affetti da sindromi
neurologiche paraneoplastiche e su campioni biologici di soggetti pediatrici
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con manifestazioni neurologiche varie. Principali attivita e responsabilita:
ideazione e realizzazione dello studio, raccolta multicentrica dei campioni,
preparazione tessuto nervoso da animale da esperimento, tecniche di
immunoistochimica e ELISA, interpretazione dei risultati.

Ricerca clinica, malattie rare immuno-mediate, immunoistochimica.

[Responsabili  scientifici: Prof John Newsom-Davis e Prof Angela Vincent,
University of Oxford, Oxford (UK)].

ATTIVITA’ CLINICA ASSISTENZIALE [ITALIA]

Da 16.07.2008 Consulente clinico
a Novembre 2018
Centro Nazionale Malattie Rare (CNMR), Istituto Superiore di Sanita (ISS), Roma.

Consulenza clinica per le attivita del Telefono Verde Malattie Rare, contributo per
I'elaborazione di e/o fornito supporto medico-scientifico a piu di 25.000 richieste
pervenute al TVMR in merito a quesiti riguardanti esenzioni, centri clinici
specializzati, orientamento specialistico, cure all'estero, sperimentazioni cliniche
nazionali e internazionali; elaborazione di 150 schede informative per patologie rare
(archivio TVMR, Ufficio Stampa ISS, interrogazioni parlamentari, supplemento al
Notiziario delllstituto Superiore di Sanita “Malattie rare e Farmaci Orfani”,
Enciclopedia Salute - Ministero della Salute: Area Malattie Rare, Portale
Conoscenza ISS).

Malattie rare

Da 09.10.2006 a Pediatria Generale e Specialistica

Dicembre 2018
Consultorio Familiare accreditato Azienda Sanitaria Provinciale, ASP 3, Catania.
Educazione alla salute, medicina preventiva, valutazione neuroevolutiva e
promozione dello sviluppo psicomotorio, prevenzione del danno neurologico, bilanci
di salute, valutazioni cliniche, corsi di educazione sanitaria, corsi di preparazione al
parto per sostenere i futuri genitori nella promozione dello sviluppo psicomotorio del
bambino, attivita didattica di educazione alla salute studenti scuola secondaria di
primo grado
Pediatria preventiva e di comunita.
Consulente clinico e responsabile database nazionale per I’Atassia-

Da 2005 a 2006 P P

Teleangectasia

Dipartimento di Medicina Sperimentale e Patologia, “Sapienza” Universita di Roma,
Roma.

Studio delle basi genetiche e del fenotipo clinico di pazienti con Atassia-
Teleangectasia (AT) e malattie correlate (Atassia con aprassia oculomotoria).
Sviluppo e implementazione del database nazionale per I'AT e malattie correlate.

Malattie neurodegenerative rare.

Da 1999 a2 2004 Pediatria Generale e Specialistica, Reparto Degenze e Ospedale di Giorno
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U.O.C. di Neurologia Pediatrica (lll Sezione) - Dipartimento di Pediatria, Universita
degli Studi di Catania, Catania.

Assistenza clinica rivolta a bambini con malattie rare quali: sindromi malformative
genetiche, sindromi epilettiche, sindromi con ritardo mentale, malattie immuno-
mediate del sistema nervoso centrale e periferico e sindromi neurodegenerative.

Pediatria specialistica, neurologia pediatrica, genetica clinica, malattie rare.

Da 1.1996 a 10.1998 Clinical assistant con senior registrar status (NHS, Oxford GB)

Da 1992 a 1996 Medico Specialista in Formazione in Pediatria

Dipartimento di Pediatria, Universita degli Studi di Catania (Responsabile Prof
Lorenzo Pavone).

Assistenza clinica con rotazione periodica presso le seguenti unita operative:
Neonatologia (6 mesi), Terapia Intensiva (6 mesi), Ematologia e Centro anemie
ereditarie e Talassemie (4 mesi), Malattie infettive (6 mesi), Pediatria generale
(Gastroenterologia-Broncopneumologia) (12 mesi), Neurologia (12 mesi).
Frequenza giornaliera con copertura di turni notturni e festivi.

Pediatria generale e specialistica.

Da 1991 a 1992 Allievo interno in Pediatria

Clinica Pediatrica, Universita di Catania, Catania (Responsabile Prof Lorenzo
Pavone).

Assistenza clinica a pazienti con sindromi malformative rare e malattie neurologiche
rare.

Pediatria generale e Neurologia Pediatrica.
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ATTIVITA’ CLINICA ASSISTENZIALE [ESTERO]

Da 01.1996 a 10.1998 Clinical Assistant con Senior Registrar status (National Health System/NHS)

Department of Clinical Neurology, John Radcliffe Infirmary, University of Oxford,
Oxford (GB), (Responsabile: Prof Angela Vincent, Prof. John Newsom-Davis).

“Outpatient Clinics”. malattie immuno-mediate del sistema nervoso centrale e
periferico in eta adulta.
Audit clinici, Grand Rounds e Data Club.

Neurologia, neurologia pediatrica e malattie rare.

© Unione europea, 2002-2017 | europass.cedefop.europa.eu Paa. 9 di 49



Q\K Curriculum Vitae Agata Rita Maria POLIZZI

ATTIVITA m
DIDATTICA

Anno Accademico CdS: Scienze e Tecniche Psicologiche
2018-2019 Insegnamento: PSICOPATOLOGIA dellINFANZIA e dellADOLESCENZA
= QOre lezioni frontali: 30; CFU:5
= Verifica apprendimento (prova orale): 40 ore
= *Ricevimento studenti: 108 ore (*gennaio - settembre 2019)
= Tesin.49: 245 ore
Dipartimento di Scienze della Formazione, Universita degli Studi di Catania

Corso di specializzazione TFA — Sostegno (IV ciclo)
Insegnamento: NEUROPSICHIATRIA INFANTILE

= |nfanzia e Primaria Ore lezioni frontali:30; CFU:4

=  Secondaria di | grado Ore lezioni frontali:30; CFU:4

= Secondaria di Il grado Ore lezioni frontali:30; CFU:4

= Verifica apprendimento (prova scritta) preparazione test + correzione
=5 ore

= Ricevimento corsisti:10 ore

= Correzioni prove scritte per I'accesso al corso di specializzazione
TFA-Sostegno per la scuola secondaria di 1° grado: 24 ore

= Prove orali per I'accesso al corso di specializzazione TFA-Sostegno
per la scuola secondaria di 1°grado (membro commissione
d’esame): 45 ore

= Esamifinali orali secondaria Il grado (membro commissione
d’esame) per conseguimento specializzazione TFA-Sostegno: 24 ore

Dipartimento di Scienze della Formazione, Universita degli Studi di Catania

Anno Accademico CdS: Scienze della Formazione e del’Educazione
2019-2020 Insegnamento: NEUROLOGIA DELLO SVILUPPO
= QOre lezioni frontali; 60; CFU:10
Insegnamento: PEDIATRIA
= QOre lezioni frontali; 36; CFU:6

CdS: Scienze e tecniche psicologiche
Insegnamento: PEDIATRIA
= QOre lezioni frontali; 30; CFU:5
= Verifica integrata degli apprendimenti (prove orali): 40 ore
= Ricevimento studenti: 132 ore
= TESIn43=2150re

Dipartimento di Scienze della Formazione, Universita degli Studi di Catania

Corso di specializzazione TFA — Sostegno (V ciclo idonei)
Insegnamento: NEUROPSICHIATRIA INFANTILE

= |nfanzia e Primaria Ore lezioni frontali:30; CFU:4

= Secondaria di | grado Ore lezioni frontali:30; CFU:4

= Secondaria di Il grado Ore lezioni frontali:30; CFU:4

= Verifica apprendimento (prova orale): preparazione casi clinici 6 ore
= Ricevimento corsisti: 2 ore

Dipartimento di Scienze Politiche e Sociali, Universita degli Studi di Catania
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CdS: Scienze del’Educazione e della Formazione
Docente tutor didattico per tirocinio esterno studenti L-19

Dipartimento di Scienze della Formazione, Universita degli Studi di Catania

Da13.03.2018 al Tutor

22.03.2018
Centro Nazionale Malattie Rare (CNMR), Istituto Superiore di Sanita (ISS),

Roma.

Responsabile area medica. Attivita di progettazione e valutazione percorso
didattico, elaborazione materiali didattici, tutoraggio e docenza.

Percorso CS2 “Arte e Scienze nelle malattie rare”, nellambito dei percorsi di
Alternanza Scuola/Lavoro (L. 107/2015).

Aree tematiche: aspetti epidemiologici, clinici, assistenziali, ricerca, prevenzione
e comunicazione nelle malattie rare [13-16 e 20-22.03.18].

5 ore docenza/giorno (7 giorni) = 6 CFU

Da13.03.2017a  Tutor
24.03.2017

Centro Nazionale Malattie Rare (CNMR), Istituto Superiore di Sanita (ISS),
Roma.
Responsabile area medica. Attivita di progettazione e valutazione percorso
didattico, elaborazione materiali didattici, tutoraggio e docenza.
Percorso CS2 “Arte e Scienze nelle malattie rare”, nellambito dei percorsi di
Alternanza Scuola/Lavoro (L. 107/2015).
Aree tematiche: aspetti epidemiologici, clinici, assistenziali, ricerca, prevenzione
e comunicazione nelle malattie rare [13-16 e 22-24.03.17].
5 ore docenzal/giorno (7 giorni) = 6 CFU

Da18.03.2015 a Docenza
29.02.2016
Centro Nazionale Malattie Rare (CNMR), Istituto Superiore di Sanita (ISS),
Roma.

Unita 1 - Screening neonatale esteso: strumento di prevenzione per malattie
congenite rare. Modulo tematico: Elementi essenziali dello SNE per le malattie
metaboliche congenite in quanto azione rilevante di salute pubblica (con Prof
Luciana Chessa).

Corso E-Learning ECM “Screening neonatale esteso per la prevenzione di
malattie metaboliche congenite (malattie rare)”.

5 ore docenza/giorno (7 giorni) = 6 CFU

20-21.10.2010 Docenza
Centro Nazionale Malattie Rare (CNMR), Istituto Superiore di Sanita (ISS),
Roma.
Modulo tematico: “Quando sospettare una malattia rara”.
Corso di formazione ECM “Le malattie rare: il sospetto diagnostico e la
comunicazione efficace” (Roma).
5 ore docenza/giorno (2 giorni) = 2 CFU

20.05.2010 Docenza
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Centro Nazionale Malattie Rare (CNMR), Istituto Superiore di Sanita (ISS),
Roma.

Modulo tematico: “Sviluppo e analisi delle linee guida per specifiche patologie”.
Corso “Farmaci orfani e accessibilita al trattamento delle malattie rare.
Programma educativo-informativo rivolto alle associazioni di pazienti con malattie
rare sull'uso dei farmaci orfani” (Progetto Implementation and evaluation of a
training programme on orphan drugs targeting patients' associations and families
of patients with rare diseases) (CEFPAS, Caltanissetta).

5 ore docenza/giorno =1 CFU

29.01.2010 Docenza
Istituto Superiore di Sanita (ISS), Roma.

Modulo tematico: “Sviluppo e analisi delle linee guida per specifiche patologie”.
Corso “Farmaci orfani e accessibilita al ftrattamento delle malattie rare.
Programma educativo-informativo rivolto alle associazioni di pazienti con malattie
rare sulluso dei farmaci orfani’ (Progetto Implementation and evaluation of a
training programme on orphan drugs targeting patients' associations and families
of patients with rare diseases) (Roma).

5 ore docenza/giorno =1 CFU

14.11.2009 Docenza

Centro Nazionale Malattie Rare (CNMR), Istituto Superiore di Sanita (ISS),
Roma.

Modulo tematico: “Malattie rare e gruppi di appartenenza nel D.M. 279/01:
patologie ricorrenti nel territorio dellASLRM G”.

Progetto Formativo Aziendale ECM “Le malattie rare: reti e strategie operative”,
Istituto Superiore di Sanita e ASL Roma G, Colleferro (Roma)

5 ore docenza/giorno =1 CFU

PROGETTI e

FINANZIAMENTI LOCALLI,

NAZIONALI e
INTERNAZIONALLI [ |

An animal model for antibody-mediated neurodevelopmental diseases
Progetto finanziato dal Medical Research Council (MRC) of Great Britain.
Department of Clinical Neurology/Human Anatomy, University of Oxford (GB).
P.l. Angela Vincent (Oxford, UK); Position: Research staff e titolare del
finanziamento [Agata Polizzi].

[Giugno-Dicembre 1997 [Sterline 11.428,00].

Studio pubblicato su: Jacobsen L and Polizzi A, et al. J Clin Invest
1999;103:1031-1038

Analisi dei polimorfismi genetici delle interleuchine 1a, 1b e 1ra in bambini
con convulsioni febbrili

Progetto finanziato da: Universita degli Studi di Catania, Iniziative di ricerca
“diffusa” — Progetto Giovani Ricercatori

P.l. Agata Polizzi

[Gennaio-Dicembre 1999: euro 1.698,00].

Pubblicato su: Polizzi A, et al. Childs Nerv Syst 2012;28:141-145
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Cellular and immunological factors in pediatric multiple sclerosis

Progetto co-finanziato National Institute of Health (NIH), USA — University of
Toronto — University of Philadelphia: in collaborazione con Hospital for Sick
Children, Toronto, Canada

P.l. Brenda Banwell, Toronto, Canada; co-P.l. Ruggieri M, Bardini MR, Grimaldi
L, Polizzi A

[anni 2003-2004; 500.000,00 US dollars].

Pubblicato su: Ruggieri M, lannetti P, Polizzi A, et al. Neurol Sci 2004;24:545-
S55

EUCERD Joint Action: working for rare diseases: Work-Package 4. Support for
the implementation of plans or strategies at MS level (continuation of Europlan).
P.l. Domenica Taruscio, ISS, Roma

[da 01.10.2013 a 31.08.2015]

Pubblicato (early report) su: Taruscio D, et al. Blood Transfus 2014;
12Suppl3:5591-605

S.T.0.Re. — Story telling on the record (2013-2015, ERASMUS - LifeLong
Learning Programme-Leonardo Da Vinci Partenariati multilaterali), cofinanziato
dalla Commissione Europea, coordinato dal Centro Nazionale Malattie Rare,
Istituto Superiore di Sanita, Roma (Responsabile scientifico: Dr Amalia Egle
Gentile).

Contibuto per elaborazione e implementazione del progetto

Undiagnosed rare diseases: a joint Italy-Usa project 2015

Area di ricerca: Brain studies and rare diseases. Centro Nazionale Malattie Rare,
Istituto Superiore di Sanita, Roma (Responsabile scientifico: Dr Domenica
Taruscio).

Contributo per elaborazione e implementazione del progetto

Screening neonatale esteso: proposta di un modello operativo nazionale
per ridurre le disuguaglianze di accesso ai servizi sanitari nelle diverse
regioni” Progetto esecutivo — Programma CCM 2011, Ministero della Salute.
Centro Nazionale Malattie Rare, Istituto Superiore di Sanita, Roma (Responsabile
scientifico: Dr Domenica Taruscio).

Contributo per elaborazione e implementazione del progetto
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2017-2018 Ricerca scientifica e assistenza sanitaria: una comunicazione integrata per
promuovere la conoscenza delle malattie rare nell’ambito delle cure
primarie, dei servizi territoriali e della medicina ospedaliera”. Progetto
esecutivo nellambito della convezione tra ASP Enna e Istituto di Scienze
Neurologiche, Consiglio Nazionale delle Ricerche (CNR), UOS
Catania. Luglio 2017

2018-2019 Progetto SUD Malattie rare senza diagnosi. Nell'ambito dellaccordo di
collaborazione tra Istituto Superiore di Sanita, Roma e Farmindustria (2019)
Partecipanti:
Domenica Taruscio (responsabile scientifico), Istituto Superiore di Sanita
Marco Salvatore, Istituto Superiore di Sanita
Giuseppina Annichiarico, Coordinamento Malattie Rare, Regione Puglia
Francesco Brancati, Universita L’Aquila
Marco Castori, IRCCS S.Giovanni Rotondo
Agata Polizzi, Universita di Catania
Manuela Priolo, UO Genetica, Reggio Calabria

2018 -2021 Correlazione genotipo-fenotipo in pazienti con Atassia-Teleangiectasia:
studio osservazionale multicentrico nazionale
Approvazione comitato etico: (delibera 628, 28 Marzo 2018)
Status: in corso
Sperimentatore: Prof M.Ruggieri
Co-sperimentatori: Prof.ssa A.Polizzi — Prof. Luciana Chessa
Centri Partecipanti:
*  ARNAS Civico di Cristina e Benefratelli, UOC Oncoematologia Pediatrica (Palermo)
*  Azienda Ospedali Riuniti Presidio "G. Salesi", SOS Oncoematologia Pediatrica (Ancona)
*  Azienda Ospedaliero Universitaria di Parma, UOC di Pediatria ed Oncoematologia (Parma)
e Clinica Pediatrica Il, Universita di Milano (Milano)
*  Dip. Scienze Ped. e dellAdolescenza, Ospedale Regina Margherita (Torino)
*  Dipartimento Medicina Clinica, Uni Sapienza (Roma)
*  Divisione Immunoinfettivologia, Ospedale Bambino Gesu (Roma)
*  Fondazione IRCCS, Policlinico San Matteo, SC Oncoematologia pediatrica (Pavia)
e |st. Clinica Pediatrica Uni Sapienza (Roma)

*  Oncologia ed Ematologia Pediatrica "Lalla Seragnoli®, Clinica Pediatrica Policlinico
Sant'Orsola Malpighi (Bologna)

*  Ospedale S. Chiara, AOU Pisana, UO Oncoematologia pediatrica (Pisa)
e Spedali Civili, presidio Ospedale dei Bambini Oncoematologia pediatrica e TMO (Brescia)

* U.O. Medicina Interna B, U.S. Malattie autoimmuni, Cattedra di Immunologia Clinica, ,
Policlinico G.B. Rossi (Verona)

*  UOD Genetica Medica, Dipartimento di Medicina Clinica e Molecolare, Uni Sapienza
(Roma)

*  Unita Specialistica di Immunologia, Dip. Pediatria Uni Federico Il Napoli (Napoli)

e Universita degli Studi - Fondazione IRCCS Ospedale Maggiore Paliclinico Dipartimento di
Medicina Interna, UO Medicina Interna 1-A (Milano)

LIMeNar - Uso e contesti applicativi delle linee di indirizzo per I'utilizzo della
medicina narrativa in ambito clinico-assistenziale e associativo.
Centro Nazionale Malattie Rare (CNMR) dell'lstituto Superiore di Sanita (ISS).
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Prof. A.Polizzi Membro dello Steering Committee

Musica e sindrome di Williams: percorsi complementari per un approccio
interdisciplinare alla sindrome

Centri partecipanti:

Domenica Taruscio (responsabile scientifico), MD

Amalia Egle Gentile, PsyD

Centro Nazionale Malattie Rare, Istituto Superiore di Sanita, Roma

Agata Polizzi, MD, PhD

Dipartimento di Scienze della Formazione, Universita degli studi di Catania, Catania

Stefano Vicari, MD

Dipartimento di Scienze della vita e sanita pubblica, Universita Cattolica del Sacro Cuore, Roma
Unita Operativa Complessa di Neuropsichiatria dell'Infanzia e dell’Adolescenza, IRCCS Ospedale
Pediatrico Bambino Gesu, Roma

Paolo Alfieri, MD

Unita Operativa Complessa di Neuropsichiatria dellInfanzia e dell’Adolescenza, IRCCS Ospedale
Pediatrico Bambino Gesu, Roma

Maria Cristina Digilio, MD

Malattie Rare e Genetica Medica, IRCCS Ospedale Pediatrico Bambino Gesu, Roma (ltalia)
Giorgio Albiani, concertista, compositore, multimedia artist

Conservatorio "L. Cherubini", Firenze

D.I.M.A. Intemnational Music Academy, Arezzo (Italia)

Serena Meloni, musicista, docente e coordinatore didattico

D.I.M.A. International Music Academy, Arez