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Informazioni personali  

Nome / Cognome Marco SERI 
Indirizzo Via delle Fonti n 41, 40128 Bologna 
Telefono +39 051 2143694 / 0512088421   

Fax  
E-mail marco.seri@unibo.it 

  

Cittadinanza Italiana 
  

Data di nascita 13 Febbraio 1964 
  

  
  

Esperienza professionale  
  

  
Date 2023-ad oggi 

Lavoro o posizione ricoperti Direttore Scientifico 
Nome e indirizzo del datore di 

lavoro 
IRCCS Azienda Ospedaliero-Universitaria di Bologna, Policlinico di Sant’Orsola  

  
Date 2011-ad oggi 

Lavoro o posizione ricoperti Professore Ordinario MED/03 Genetica Medica 
Nome e indirizzo del datore di 

lavoro 
Dipartimento di Scienze Mediche e Chirurgiche - Università di Bologna  

  
Date 2010-2023 

Lavoro o posizione ricoperti Direttore UO Genetica Medica 
Nome e indirizzo del datore di 

lavoro 
Dipartimento Ospedale della Donna e del Bambino – IRCCS Azienda Ospedaliero Universitaria di 
Bologna - Policlinico di S. Orsola – Via Massarenti 9 – 40138 Bologna 

  
Date 2001-2011 

Lavoro o posizione ricoperti Professore Associato MED/03 Genetica Medica 
Nome e indirizzo del datore di 

lavoro 
Dipartimento di Scienze Ginecologiche, Ostetriche e Pediatriche – Università di Bologna 

  
Date 1993-2001 

Lavoro o posizione ricoperti Dirigente di I livello fascia b 
Nome e indirizzo del datore di 

lavoro 
Laboratorio di Genetica Molecolare – Istituto G. Gaslini – Genova 
 
 

Date 
Lavoro o posizione ricoperti 

Nome e indirizzo del datore di 
lavoro 

1996 
Visiting Scientist 
Telethon Institute of Genetics and Medicine(TIGEM), DIBIT, San Raffaele, Milano 

 
Date 

Lavoro o posizione ricoperti 
Nome e indirizzo del datore di 

lavoro 

 
1992-1993 
Borsista 
III Divisione Pediatrica - Istituto G. Gaslini - Genova 

  
Date 1990-1992 

Lavoro o posizione ricoperti Medico interno  
Nome e indirizzo del datore di 

lavoro 
Istituto di Genetica Medica - Università degli Studi di Siena 

  
Date 1987-1990 

Lavoro o posizione ricoperti Allievo interno  
Nome e indirizzo del datore di 

lavoro 
Istituto di Genetica Medica - Università degli Studi di Siena 
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Istruzione e formazione 

 

  

  
Data 1994  

Titolo della qualifica rilasciata Diploma di Specializzazione in Genetica Medica 
Principali tematiche/competenze 

professionali acquisite 
Tesi: Aspetti genetici e clinici della Malattia di Gaucher: caratterizzazione molecolare di 60 pazienti 
Italiani e correlazione genotipo/fenotipo 

Nome e tipo d'organizzazione 
erogatrice dell'istruzione e 

formazione 

Università degli Studi di Genova 

Livello nella classificazione 
nazionale o internazionale 

50/50 e lode 

  
 

Data 1990  
Titolo della qualifica rilasciata Laurea in Medicina e Chirurgia 

Principali tematiche/competenze 
professionali acquisite 

Tesi: Alla ricerca di fattori genetici di suscettibilità nei carcinomi polmonari: valutazione della fragilità 
cromosomica del sito fragile 3p14 

Nome e tipo d'organizzazione 
erogatrice dell'istruzione e 

formazione 

Università degli Studi di Siena 

Livello nella classificazione 
nazionale o internazionale 

110/110 e lode 

  
Data 1983 

Titolo della qualifica rilasciata Maturità Scientifica 
Nome e tipo d'organizzazione 

erogatrice dell'istruzione e 
formazione 

Liceo Scientifico “G. Galilei” - Siena 

Livello nella classificazione 
nazionale o internazionale 

58/60 
 

  
  

Capacità e competenze 
personali 

 

  

Madrelingua Italiano 
Altre lingue Inglese, Francese 

  
  

 
Attività didattica 

 

  

  
Data dal 2010 al 2021 

Attività Direttore della Scuola di Specializzazione in Genetica Medica (vecchio e nuovo ordinamento) e 
Coordinatore del comitato ordinatore della stessa scuola nuovo ordinamento – Università di 
Bologna.  

  
Data dal 2001 al 2011 

Attività Incarichi ufficiali di insegnamento di Genetica Medica in vari Corsi di Laurea magistrali e triennali: 
Laurea in Ostetricia, Laurea in Fisioterapia, Laurea in Infermieristica (sede di Rimini), Laurea in 
Tecnici di Neurofisiopatologia, Laurea Specialistica in Biotecnologie Mediche – Università di 
Bologna 

  
Data 2001-2023 

Attività Incarico ufficiale di insegnamento di Genetica Medica nel corso di Laurea in Medicina e Chirurgia 
(canale B), Università di Bologna 

  
Data 2001-2023 

Attività Incarichi ufficiali di insegnamento di Genetica Medica presso molteplici Scuole di Specializzazione 
dell’Università di Bologna 

  
  

Attività clinica  

Data 
Attività 

2018-2023 
Direttore della Unità Operativa Interaziendale di Genetica Medica in area Metropolitana di Bologna 
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Data 20022023 

Attività Consulenza genetica ambulatoriale, UO Genetica Medica, IRCCS AOU di Bologna, Policlinico di S. 
Orsola, Bologna 

  
Data 1993-2001 

Attività Consulenza genetica, Ambulatorio di Genetica Medica, Istituto G. Gaslini, Genova 
  

Data 1991-1992 
Attività Guardia medica USL 30 di Siena, sostituzione a medici di medicina generale di base USL32 Amiata 

  
Data 1990-1991 

Attività Consulenza genetica, Istituto di Genetica Medica, Università degli Studi di Siena 
  

  

Ulteriori informazioni Vincitore di finanziamenti alla ricerca da parte del Ministero della Ricerca, del Ministero della 
Sanità, del Consiglio Nazionale delle Ricerche, della Fondazione Telethon, di Fondazioni private e 
di Bandi Europei. 
 
Reviewer su invito per riviste scientifiche internazionali (European Journal of Human Genetics, 
American Journal of Medical Genetics, European Journal of Medical Genetics). 
 
Membro della Società Italiana di Genetica Umana (SIGU), della Società Europea di Genetica 
Umana (ESHG) e della Società Americana di Genetica Umana (ASHG). 
 
Vincitore del Premio SISECM per la miglior comunicazione giovani ricercatori, VIII Congresso 
Nazionale Fisme, Sorrento (SA) 7-10 Ottobre 1993. 

 
Dal 2007 al 2017 Membro del Comitato Etico Indipendente dell’AOU di Bologna, Policlinico di 
Sant’Orsola. 
 
Dal 2010 al 2015 Membro del Comitato Direttivo della Società Italiana di Genetica Umana (SIGU). 
 
Dal 2011 al 2018 Membro  Residente dell’Istituto di Studi Avanzati dell’Università di Bologna. 
 
Nel 2014 membro dello Scientific Program Committee (SPC) della European Society of Human 
Genetics per la stesura del programma scientifico dell’ European Human Genetic Conference 2014; 
Milano 31 Maggio - 3 Giugno. 
 
Dal 2015 al 2018 componente del Senato Accademico dell’Università degli Studi di Bologna in 
rappresentanza dell’Area Medica e membro della Commissione Ricerca. 
 
Dal 2016 al 2018 membro della Commissione ASN per l’Abilitazione Scientifica Nazionale nel 
settore MED/03 Genetica Medica 
 
Dal 2016 al 2019 Vicedirettore del Centro Interdipartimentale per la Ricerca Industriale Scienze 
della Vita e Tecnologie della Salute (CIRI-SdV) dell’Università di Bologna. 

 
Dal 2017 al 2019 coordinatore del Gruppo Tematico di Ateneo “Health” per l’organizzazione della 
sottomissione di progetti di ricerca ai bandi Europei nell’ambito dei programmi H2020. 
 
Dal 2017 docente del Dottorato in Data Science and Computation dell’Università di Bologna 
 
Dal 2018 al 2021 Vicedirettore del Dipartimento di Scienze Mediche e Chirurgiche dell’Università di 
Bologna. 
 
Dal 2019 al 2022 Presidente del collegio MED/03 italiano 

 
Dal 2019 al 2023 coordinatore dell’Unità Scientifica AI for Health and Wellbeing nell’ambito del 
Centro Interdipartimentale di Intelligenza Artificiale dell’Università di Bologna  
 
Dal 2021al 2023 Direttore del Dipartimento ad Attività Integrata “Ospedale della Donna e del 
Bambino”, IRCCS Azienda Ospedaliero Universitaria di Bologna, Policlinico di Sant’Orsola. 
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Pubblicazioni Autore di 251 pubblicazioni su riviste internazionali sottoposte a referaggio con 9.768 citazioni e un H-
index di 49 (Scopus). 

 
Articoli in riviste con peer-review 

(2018 ad oggi, ultimi 5 anni) 
1) Noris P, Marconi C, De Rocco D, Melazzini F, Pippucci T, Loffredo G, Giangregorio T, Pecci A, Seri 
M, Savoia A. “A new form of inherited thrombocytopenia due to monoallelic loss of function mutation in 
the thrombopoietin gene”. 
Br J Haematol. 181(5):698-701; 2018. 
 
2) Nagara M, Papagregoriou G, Ben Abdallah R, Landoulsi Z, Bouyacoub Y, Elouej S, Kefi R, Pippucci 
T, Konstantinos V, Bashamboo A, McElreavey K, Hachicha M, Romeo G, Seri M, Deltas C, Abdelhak 
S. “Distal renal tubular acidosis in a Libyan patient: Evidence for digenic inheritance”. Eur J Med 
Genet. 61(1):1-7; 2018. 
 
3) Vitale G, Gitto S, Raimondi F, Mattiaccio A, Mantovani V, Vukotic R, D'Errico A, Seri M, Russell RB, 
Andreone P. “Cryptogenic cholestasis in young and adults: ATP8B1, ABCB11, ABCB4, and TJP2 gene 
variants analysis by high-throughput sequencing”. J Gastroenterol. 53(8):945-958; 2018.  
 
4) Martinelli S, Krumbach OHF, Pantaleoni F, Coppola S, Amin E, Pannone L, Nouri K, Farina L, 
Dvorsky R, Lepri F, Buchholzer M, Konopatzki R, Walsh L, Payne K, Pierpont ME, Vergano SS, 
Langley KG, Larsen D, Farwell KD, Tang S, Mroske C, Gallotta I, Di Schiavi E, Della Monica M, Lugli 
L, Rossi C, Seri M, Cocchi G, Henderson L, Baskin B, Alders M, Mendoza-Londono R, Dupuis L, 
Nickerson DA, Chong JX; University of Washington Center for Mendelian Genomics, Meeks N, Brown 
K, Causey T, Cho MT, Demuth S, Digilio MC, Gelb BD, Bamshad MJ, Zenker M, Ahmadian MR, 
Hennekam RC, Tartaglia M, Mirzaa GM. “Functional Dysregulation of CDC42 Causes Diverse 
Developmental Phenotypes”. Am J Hum Genet. 102(2):309-320; 2018  
 
5) Bonora E, Bianco F, Stanzani A, Giancola F, Astolfi A, Indio V, Evangelisti C, Martelli AM, Boschetti 
E, Lugaresi M, Ioannou A, Torresan F, Stanghellini V, Clavenzani P, Seri M, Moonen A, Van Beek K, 
Wouters M, Boeckxstaens GE, Zaninotto G, Mattioli S, De Giorgio R. “INPP4B overexpression and c-
KIT downregulation in human achalasia”. Neurogastroenterol Motil. 30(9):e13346; 2018 
 
6) Diquigiovanni C, Bergamini C, Evangelisti C, Isidori F, Vettori A, Tiso N, Argenton F, Costanzini A, 
Iommarini L, Anbunathan H, Pagotto U, Repaci A, Babbi G, Casadio R, Lenaz G, Rhoden KJ, Porcelli 
AM, Fato R, Bowcock A, Seri M, Romeo G, Bonora E. “Mutant MYO1F alters the mitochondrial 
network and induces tumor proliferation in thyroid cancer”. Int J Cancer. 2018 Apr 19. [Epub ahead of 
print] 
 
7) Catania A, Battini R, Pippucci T, Pasquariello R, Chiapparini ML, Seri M, Garavaglia B, Zorzi G, 
Nardocci N, Ghezzi D, Tiranti V. “R106C TFG variant causes infantile neuroaxonal dystrophy "plus" 
syndrome”. Neurogenetics. 19(3):179-187; 2018. 
 
8) Milev MP, Graziano C, Karall D, Kuper WFE, Al-Deri N, Cordelli DM, Haack TB, Danhauser K, Iuso 
A, Palombo F, Pippucci T, Prokisch H, Saint-Dic D, Seri M, Stanga D, Cenacchi G, van Gassen KLI, 
Zschocke J, Fauth C, Mayr JA, Sacher M, van Hasselt PM. “Bi-allelic mutations in TRAPPC2L result in 
a neurodevelopmental disorder and have an impact on RAB11 in fibroblasts”. J Med Genet. 
55(11):753-764; 2018.  
 
9) Isidori F, Malvi D, Fittipaldi S, Forcato C, Bozzarelli I, Sala C, Raulli G, D'Errico A, Fiorentino M, Seri 
M, Krishnadath KK, Bonora E, Mattioli S; EAC-BAGH group. “Genomic profiles of primary and 
metastatic esophageal adenocarcinoma identified via digital sorting of pure cell populations: results 
from a case report”. BMC Cancer. 18(1):889; 2018. 
 
10) Faleschini M, Melazzini F, Marconi C, Giangregorio T, Pippucci T, Cigalini E, Pecci A, Bottega R, 
Ramenghi U, Siitonen T, Seri M, Pastore A, Savoia A, Noris P. “ACTN1 mutations lead to a benign 
form of platelet macrocytosis not always associated with thrombocytopenia”. Br J Haematol. 
183(2):276-288; 2018. 
 
11) D'Amore A, Tessa A, Casali C, Dotti MT, Filla A, Silvestri G, Antenora A, Astrea G, Barghigiani M, 
Battini R, Battisti C, Bruno I, Cereda C, Dato C, Di Iorio G, Donadio V, Felicori M, Fini N, Fiorillo C, 
Gallone S, Gemignani F, Gigli GL, Graziano C, Guerrini R, Gurrieri F, Kariminejad A, Lieto M, Marques 
LourenḈo C, Malandrini A, Mandich P, Marcotulli C, Mari F, Massacesi L, Melone MAB, Mignarri A, 
Milone R, Musumeci O, Pegoraro E, Perna A, Petrucci A, Pini A, Pochiero F, Pons MR, Ricca I, Rossi 
S, Seri M, Stanzial F, Tinelli F, Toscano A, Valente M, Federico A, Rubegni A, Santorelli FM. “Next 
Generation Molecular Diagnosis of Hereditary Spastic Paraplegias: An Italian Cross-Sectional Study”. 
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Front Neurol. 9:981; 2018.  
 
12) Morgan A, Lenarduzzi S, Cappellani S, Pecile V, Morgutti M, Orzan E, Ghiselli S, Ambrosetti U, 
Brumat M, Gajendrarao P, La Bianca M, Faletra F, Grosso E, Sirchia F, Sensi A, Graziano C, Seri M, 
Gasparini P, Girotto G. “Genomic Studies in a Large Cohort of Hearing Impaired Italian Patients 
Revealed Several New Alleles, a Rare Case of Uniparental Disomy (UPD) and the Importance to 
Search for Copy Number Variations”. Front Genet. 9:681; 2018.  
 
13) Marconi C, Di Buduo CA, LeVine K, Barozzi S, Faleschini M, Bozzi V, Palombo F, McKinstry S, 
Lassandro G, Giordano P, Noris P, Balduini CL, Savoia A, Balduini A, Pippucci T, Seri M, Katsanis N, 
Pecci A. “A new form of inherited thrombocytopenia caused by loss-of-function mutations in PTPRJ”. 
Blood. 133(12):1346-1357; 2019 
 
14) Negri G, Magini P, Milani D, Crippa M, Biamino E, Piccione M, Sotgiu S, Perrìa C, Vitiello G, 
Frontali M, Boni A, Di Fede E, Gandini MC, Colombo EA, Bamshad MJ, Nickerson DA, Smith JD, 
Loddo I, Finelli P, Seri M, Pippucci T, Larizza L, Gervasini C. "Exploring by whole exome sequencing 
patients with initial diagnosis of Rubinstein-Taybi syndrome: the interconnections of epigenetic 
machinery disorders”. Hum Genet. 138(3):257-269; 2019. 
 
15) Panza E, Martinelli D, Magini P, Dionisi Vici C, Seri M. “Hereditary Spastic Paraplegia Is a 
Common Phenotypic Finding in ARG1 Deficiency, P5CS Deficiency and HHH Syndrome: Three Inborn 
Errors of Metabolism Caused by Alteration of an Interconnected Pathway of Glutamate and Urea Cycle 
Metabolism”. Front Neurol. 10:131; 2019. Review. 
 
16) Pippucci T, Licchetta L, Baldassari S, Marconi C, De Luise M, Myers C, Nardi E, Provini F, Cameli 
C, Minardi R, Bacchelli E, Giordano L, Crichiutti G, d'Orsi G, Seri M, Gasparre G, Mefford HC, Tinuper 
P, Bisulli F; Collaborative Group of Italian League Against Epilepsy (LICE) Genetic Commission. 
"Contribution of ultrarare variants in mTOR pathway genes to sporadic focal epilepsies”. Ann Clin 
Transl Neurol. 6(3):475-485; 2019. 
 
17) Magini P, Scarano E, Donati I, Sensi A, Mazzanti L, Perri A, Tamburrino F, Mongelli P, Percesepe 
A, Visconti P, Parmeggiani A, Seri M, Graziano C. “Challenges in the clinical interpretation of small de 
novo copy number variants in neurodevelopmental disorders”. Gene. 706:162-171; 2019. 
 
18) Sagna T, Bonora E, Ouedraogo MNL, Fusco D, Zoure AA, Bisseye C, Djigma F, Kafando JG, 
Zongo N, Douamba Z, Obiri-Yeboah D, Turchetti D, Pietra V, Lompo OM, Ouedraogo C, Seri M, 
Simpore J. “Identification of BRCA1/2 p.Ser1613Gly, p.Pro871Leu, p.Lys1183Arg, p.Glu1038Gly, 
p.Ser1140Gly, p.Ala2466Val, p.His2440Arg variants in women under 45 years old with breast nodules 
suspected of having breast cancer in Burkina Faso”. Biomol Concepts. 10(1):120-127; 2019. 
 
19) 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. “Partial trisomy 21 map: Ten cases 
further supporting the highly restricted Down syndrome critical region (HR-DSCR) on human 
chromosome 21”. Mol Genet Genomic Med. 7(8):e797; 2019. 
 
20) Diquigiovanni C, Bergamini C, Diaz R, Liparulo I, Bianco F, Masin L, Baldassarro VA, Rizzardi N, 
Tranchina A, Buscherini F, Wischmeijer A, Pippucci T, Scarano E, Cordelli DM, Fato R, Seri M, 
Paracchini S, Bonora E. “A novel mutation in SPART gene causes a severe neurodevelopmental delay 
due to mitochondrial dysfunction with complex I impairments and altered pyruvate metabolism”. 
FASEB J. 33(10):11284-11302; 2019. 
 
21) Po' G, Monari F, Zanni F, Grandi G, Lupi C, Facchinetti F; Stillbirth Emilia-Romagna Audit Group. 
“A regional audit system for stillbirth: a way to better understand the phenomenon”. BMC Pregnancy 
Childbirth. 19(1):276; 2019. 
 
22) Lenarduzzi S, Morgan A, Faletra F, Cappellani S, Morgutti M, Mezzavilla M, Peruzzi A, Ghiselli S, 
Ambrosetti U, Graziano C, Seri M, Gasparini P, Girotto G. “Next generation sequencing study in a 
cohort of Italian patients with syndromic hearing loss”. Hear Res. 381:107769; 2019. 
 
23) Magini P, Marco-Marin C, Escamilla-Honrubia JM, Martinelli D, Dionisi-Vici C, Faravelli F, Forzano 
F, Seri M, Rubio V, Panza E. P5CS expression study in a new family with ALDH18A1-associated 
hereditary spastic paraplegia SPG9. Ann Clin Transl Neurol. 6(8):1533-1540; 2019. 
 
24) Magini P, Smits DJ, Vandervore L, Schot R, Columbaro M, Kasteleijn E, van der Ent M, Palombo 
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F, Lequin MH, Dremmen M, de Wit MCY, Severino M, Divizia MT, Striano P, Ordonez-Herrera N, 
Alhashem A, Al Fares A, Al Ghamdi M, Rolfs A, Bauer P, Demmers J, Verheijen FW, Wilke M, van 
Slegtenhorst M, van der Spek PJ, Seri M, Jansen AC, Stottmann RW, Hufnagel RB, Hopkin RJ, 
Aljeaid D, Wiszniewski W, Gawlinski P, Laure-Kamionowska M, Alkuraya FS, Akleh H, Stanley V, 
Musaev D, Gleeson JG, Zaki MS, Brunetti-Pierri N, Cappuccio G, Davidov B, Basel-Salmon L, Bazak 
L, Shahar NR, Bertoli-Avella A, Mirzaa GM, Dobyns WB, Pippucci T, Fornerod M, Mancini GMS. “Loss 
of SMPD4 Causes a Developmental Disorder Characterized by Microcephaly and Congenital 
Arthrogryposis”. Am J Hum Genet. 105(4):689-705; 2019. 
 
25) Nuovo S, Bacigalupo I, Ginevrino M, Battini R, Bertini E, Borgatti R, Casella A, Micalizzi A, 
Nardella M, Romaniello R, Serpieri V, Zanni G, Valente EM, Vanacore N; JS Italian Study Group. "Age 
and sex prevalence estimate of Joubert syndrome in Italy”. Neurology. 94:e797-e801; 2020. 
 
26) Postiglione E, Antelmi E, Pizza F, Vandi S, La Morgia C, Carelli V, Nassetti S, Seri M, Plazzi G. 
"Cataplexy and ataxia: red flags for the diagnosis of DNA methyltransferase 1 mutation”. J Clin Sleep 
Med. 16:143-147; 2020.  
 
27) Graziosi M, Leone O, Foà A, Agostini V, Ditaranto R, Foroni M, Rossi C, Lovato L, Seri M, Rapezzi 
C. "Postmortem diagnosis of left dominant arrhythmogenic cardiomyopathy: the importance of a 
multidisciplinary network for sudden death victims. "HIC mors gaudet succurere vitae"”. Cardiovasc 
Pathol. 44:107157; 2020.  
 
28) Del Dotto V, Ullah F, Di Meo I, Magini P, Gusic M, Maresca A, Caporali L, Palombo F, Tagliavini F, 
Baugh EH, Macao B, Szilagyi Z, Peron C, Gustafson MA, Khan K, La Morgia C, Barboni P, Carbonelli 
M, Valentino ML, Liguori R, Shashi V, Sullivan J, Nagaraj S, El-Dairi M, Iannaccone A, Cutcutache I, 
Bertini E, Carrozzo R, Emma F, Diomedi-Camassei F, Zanna C, Armstrong M, Page M, Stong N, 
Boesch S, Kopajtich R, Wortmann S, Sperl W, Davis EE, Copeland WC, Seri M, Falkenberg M, 
Prokisch H, Katsanis N, Tiranti V, Pippucci T, Carelli V. “SSBP1 mutations cause mtDNA depletion 
underlying a complex optic atrophy disorder”. J Clin Invest. 130:108-125; 2020.  
 
29) Harel T, Griffin JN, Arbogast T, Monroe TO, Palombo F, Martinelli M, Seri M, Pippucci T, Elpeleg 
O, Katsanis N. "Loss of function mutations in CCDC32 cause a congenital syndrome characterized by 
craniofacial, cardiac and neurodevelopmental anomalies”. Hum Mol Genet. 29:1489-1497; 2020.  
 
30) Cuvertino S, Hartill V, Colyer A, Garner T, Nair N, Al-Gazali L, Canham N, Faundes V, Flinter F, 
Hertecant J, Holder-Espinasse M, Jackson B, Lynch SA, Nadat F, Narasimhan VM, Peckham M, 
Sellers R, Seri M, Montanari F, Southgate L, Squeo GM, Trembath R, van Heel D, Venuto S, 
Weisberg D, Stals K, Ellard S; Genomics England Research Consortium, Barton A, Kimber SJ, 
Sheridan E, Merla G, Stevens A, Johnson CA, Banka S. “A restricted spectrum of missense KMT2D 
variants cause a multiple malformations disorder distinct from Kabuki syndrome”. Genet Med. 22:867-
877; 2020.  
 
31) Magi A, Giangregorio T, Semeraro R, Carangelo G, Palombo F, Romeo G, Seri M, Pippucci T. 
"AUDACITY: A comprehensive approach for the detection and classification of Runs of Homozygosity 
in medical and population genomics”. Comput Struct Biotechnol J. 18:1956-1967; 2020.  
 
32) Minardi R, Licchetta L, Baroni MC, Pippucci T, Stipa C, Mostacci B, Severi G, Toni F, Bergonzini L, 
Carelli V, Seri M, Tinuper P, Bisulli F. "Whole-exome sequencing in adult patients with developmental 
and epileptic encephalopathy: It is never too late”. Clin Genet. 98:477-485; 2020. 
 
33) Palombo F, Graziano C, Al Wardy N, Nouri N, Marconi C, Magini P, Severi G, La Morgia C, 
Cantalupo G, Cordelli DM, Gangarossa S, Al Kindi MN, Al Khabouri M, Salehi M, Giorgio E, Brusco A, 
Pisani F, Romeo G, Carelli V, Pippucci T, Seri M. "Autozygosity-driven genetic diagnosis in 
consanguineous families from Italy and the Greater Middle East”. Hum Genet. 139:1429-1441, 2020.  
 
34) Marco-Marín C, Escamilla-Honrubia JM, Llácer JL, Seri M, Panza E, Rubio V. "Δ1 -Pyrroline-5-
carboxylate synthetase deficiency: An emergent multifaceted urea cycle-related disorder”. J Inherit 
Metab Dis. 43:657-670; 2020. Review.  
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