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TITOLI 
 
TITOLO DI STUDIO 
(indicare la Laurea conseguita inserendo titolo, Ateneo, data di conseguimento, ecc.) 

 

• Settembre 2006 conseguita Laurea in Medicina e Chirurgia a pieni voti presso l’Università degli 
Studi di Pavia con tesi dal titolo “Implicazioni diagnostiche e terapeutiche dello studio dei 
metaboliti dei neurotrasmettitori e delle pterine liquorali nella patologia neurologica 
progressiva ad esordio infantile." 

• Abilitazione Scientifica Nazionale a Professore di II fascia nel SC 06/G1 – Pediatria generale, 
specialistica e neuropsichiatria infantile – 2016-2018 Secondo quadrimestre (validità 
Abilitazione dal 31/07/2017 al 31/07/2026) 

 
 

TITOLO DI DOTTORE DI RICERCA O EQUIVALENTI, OVVERO, PER I SETTORI INTERESSATI, DEL DIPLOMA 
DI SPECIALIZZAZIONE MEDICA O EQUIVALENTE, CONSEGUITO IN ITALIA O ALL'ESTERO 
(inserire titolo, ente, data di conseguimento, ecc.) 

 

• Luglio 2012 conseguito Diploma di Specializzazione in Neuropsichiatria Infantile a pieni voti 
presso l’Università degli Studi di Pavia con tesi dal titolo “Stroke perinatale: caratteristiche 
cliniche e neuroradiologiche di un campione selezionato e risultati preliminari del progetto 
SVE-la sui fattori genetici predisponenti” 

• Settembre 2013 conseguito Diploma InterUniversitario (DIU) in Malattie Ereditarie del 
Metabolismo, Université Paris Descartes (Paris 5) 

• Novembre 2016 conseguito a pieni voti dottorato di ricerca (PhD) in Scienze Biomediche presso 
L’Università degli Studi di Pavia in co-tutela con la Scuola di Dottorato “C2iD in Genetica, 
Cellule, Immunologia, Infettivologia, Sviluppo” dell’Università Paris Diderot (Paris 8). Tesi dal 



titolo “Dal fenotipo al genotipo: classificazione e identificazione di nuovi geni nell’ambito 
delle leucodistrofie e delle leucoencefalopatie genetiche 

 
 

ATTIVITÀ DIDATTICA A LIVELLO UNIVERSITARIO IN ITALIA O ALL'ESTERO 
(inserire anno accademico, ateneo, corso laurea, ecc.) 

 

• Dal 2018 Professore a contratto presso la Scuola di Specializzazione in Neuropsichiatria Infantile 
dell’Università degli studi di Milano 

 
 

DOCUMENTATA ATTIVITÀ DI FORMAZIONE O DI RICERCA PRESSO QUALIFICATI ISTITUTI ITALIANI O 
STRANIERI; 
(inserire anno accademico, ente, corso, ecc.) 

 

• 08.2012-08.2013 Ricercatore presso INSERM U676 Hôpital Robert Debré, Parigi – Centro francese di 

riferimento per le Leucodistrofie.  

• 09.2013 – 06.2017 Ricercatore Co.Co.Co. presso U.O. Neuropsichiatria Infantile, Fondazione 
I.R.C.C.S. Istituto Neurologico Carlo Besta  

  

 
 

DOCUMENTATA ATTIVITÀ IN CAMPO CLINICO  
(indicare, data, durata, ruolo, ente presso il quale si è prestata attività assistenziale, ecc.) 

 

• Dal 06.2017  Dirigente Medico NPI c/o UOC di Neurologia Pediatrica, Ospedale dei Bambini V. 
Buzzi, Milano (tuttora in corso) 

 
 

 
REALIZZAZIONE DI ATTIVITÀ PROGETTUALE 
(indicare, data, progetto, ecc.) 
 

• PI del progetto “From neonatal screening towards treatment of leukodystrophies” Finanziato dal 

Ministero della Salute – Ricerca Finalizzata 2019 codice GR-2019-12368701 

• Investigatore locale per il trial terapeutico “Phase 1-3, Double-Blind, Randomized, Placebo-
Controlled Study to Evaluate the Efficacy, Safety, Pharmacokinetics and Pharmacodynamics of 
Intrathecally Administered ION373 in Patients with Alexander Disease” EudraCT No: 2020-
000976-40 Ospedale dei Bambini V. Buzzi, Milano 

• Investigatore locale per il trial terapeutico “Tiratricol treatment of children with Monocarboxylate 
Transporter 8 deficiency: Triac Trial II” EudraCT number: 2019-003370-35 - attualmente in 
fase di approvazione - Ospedale dei Bambini V. Buzzi, Milano 

• PI del progetto “Leucodistrofie e leucoencefalopatie genetiche: creazione di un database clinico e 
radiologico” 2018 – in corso, Ospedale dei Bambini V. Buzzi, Milano 

• PI del progetto “Caratterizzazione fenotipica del deficit del trasportatore cerebrale degli ormoni 
tiroidei (MCT8) – sindrome di Allan Hernon Dudley (AHDS)” in corso, Ospedale dei Bambini V. 
Buzzi, Milano 

• Investigatore locale nel progetto “Longitudinal Natural History Study” coordinato dal Children’s 
Hospital Of Phialdephia (CHOP) 2018 – in corso - Ospedale dei Bambini V. Buzzi, Milano 

• PI del progetto di ricerca corrente “Leucodistrofie ipomielinizzanti e/o con calcificazioni 
cerebrali: caratterizzazione fenotipica e genetica” I.R.C.C.S. Istituto Neurologico Carlo Besta 
Milano, Italia. dal 01-01-2016 al 01-12-2016 

• PI del progetto di ricerca corrente “Diagnosi e terapia delle malattie neurologiche potenzialmente 
trattabili” I.R.C.C.S. Istituto Neurologico Carlo Besta Milano, Italia. dal 01-01-2016 al 01-12-
2016 

 



 

ORGANIZZAZIONE, DIREZIONE E COORDINAMENTO DI GRUPPI DI RICERCA NAZIONALI E INTERNAZIONALI, 
O PARTECIPAZIONE AGLI STESSI 
(per ciascuna voce inserire anno, ruolo, gruppo di ricerca, ecc.) 

 

• Membro affiliato del consorzio GLIA-CTN (www.theglia.org) 

• Dal 2020 Coordinatore del Centro Ospedaliero per l’Assistenza e la cura delle Leucodistrofie e 
delle condizioni Associate (COALA) - U.O.C Neurologia Pediatrica, Ospedale dei Bambini V. 
Buzzi  

• Dal 2020 Membro del Medical And Scientific Advisory Board della Fondazione Americana contro le 
Leucodistrofie (United Leucodystrophy Foundation, ULF) 

• Dal 2021 membro del Gruppo di Lavoro per allargamento Screening neonatale - Lombardia 

 
 

TITOLARITÀ DI BREVETTI 
(per ciascun brevetto, inserire autori, titolo, tipologia, numero brevetto, ecc.) 

 

 
 
 

 
 

ATTIVITÀ DI RELATORE A CONGRESSI E CONVEGNI NAZIONALI E INTERNAZIONALI 
(inserire titolo congresso/convegno, data, ecc.) 

 

1. Davide Tonduti  “epilessia e disordini del movimento: esperienze cliniche nell’età 
pediatrica” Riunione annuale 2021 della Lega Italiana Contro l’Epilessia, sezione lombardia. 
Webinar online 7 maggio 2021  

2. Davide Tonduti  “Leucodistrofie: Dalla Rivoluzione Genetica Alle Nuove Frontiere 
Terapeutiche” - Convegno Nazionale ELA 2019, Calambrone 18-19 maggio 2019 

3. Davide Tonduti, Elisa Fazzi, Simona Orcesi, Italian AGS Study Group " Proposal of a new 
diagnostic score for Aicardi-Goutières Syndrome" 47ème Reunione de la Sociéte Européenne de 
Neurologie Pédiatrique, March 2019, Paris, Frances  

4. S. Bova, S. Olivotto, D. Tonduti, E. Alfei, S. Masnada, D. Dilillo, V. Colombo, C. Parazzini, S. 
Ferrario, G. Bernardi, G. Zuccotti, P. Veggiotti Acute flaccid myelitis: an emerging disease 
with several challenges. a retrospective study of an italian cohort 47ème Reunione de la 
Sociéte Européenne de Neurologie Pédiatrique, March 2019, Paris, Frances 

5. Davide Tonduti Leukodystrophies: from genetic devolution to new therapeutic frontiers Milano 
18th October 2018, “Bambini e famiglie, vivere con una malattia neurologica”  

6. Davide Tonduti Aicardi – Goutières Syndrome: diagnostic criteria in the Next Generation 
Sequencing era Brescia 30th March 2017 “La Sindrome di Aicardi-Goutières: un modello di 
interferonopatia” 

7. Davide Tonduti "Neurological disorders associated with striatal lesions: classification and 
diagnostic approach" 45ème Reunione de la Sociéte Européenne de Neurologie Pédiatrique, 
March 2017, Turin, Italy  

8. Davide Tonduti, A. Pichiecchio, C. Panteghini, A. Decio, C. Reale, I. Moroni, N. Nardocci, J. 
Campistol, A. Garcia Cazorla, B. Perez Duenas, Cerebral Calcification International Study 
Group, B. Garavaglia, Chiapparini, S. Orcesi “Encephalopathies with intracranial calcifications 
in children: molecular and phenotypic characterization from multicentric series” 45ème 
Reunione de la Sociéte Européenne de Neurologie Pédiatrique, March 2017, Turin 

9. Davide Tonduti "hypomyelinating leukodystrophies: from phenotype to genotypes to 

therapeutic trials" colloque ELA familles/chercheurs, March 2017, Paris, France 

10. Davide Tonduti “Bilateral Striatal necrosis” Disordini del movimento in età infantile, Troina 

october 2016 

11. Davide Tonduti “La recherche et les efforts de collaborations en leucodystrophies” Première 

Conférence Canadienne sur les Leucodystrophies, Montreal September 2016 

12. Tonduti D, Chiapparini L Le necrosi striatali bilaterali, II Corso di formazione sui disordini del 

movimento, Fondazione Mariani, Torino, 25-27 November 2015 

13. Tonduti D, A Erbetta, I Moroni, A Ardissone, L Farina, G Zorzi, A Legati, F Zibordi, B 

Garavaglia, N Nardocci, L Chiapparini Encefalopatie con prominente interessamento del 

neostriato alla rm (necrosi striatale bilaterale): spettro neuroradiologico, clinico e d 



eziologico in 40 casi XII Congresso Nazionale AINR di Neuroradiologia Pediatrica, October 2-4 

2014, Milano, Italy 

14. Tonduti D "Disturbi primari e secondari del metabolismo dei folati" workshop "Aggiornamenti in 

Neurogenetica", Fondazione IRCCS Istituto Neurologico Carlo Besta dal 13-01-2014 al 09-06-2014 

15. La Piana, C.Uggetti, A.Vanderver, I.Olivieri, D.Tonduti, U.Balottin, E.Fazzi, Y.J.Crow, 

J.Livingston, S.Orcesi Neuroradiological findings and patterns in Aicardi-Goutières syndrome 

42ème Réunion de la Société Européenne de Neurologie Pédiatrique (SENP), September 3-6 

2013, Montpellier, France 

16. Tonduti D, Bova S, Martelli P, Zuffardi O, Parazzini C, Orcesi S and “SVELA-Pediatric Group” 

“Neonatal deep medullary vein engorgement: the clinical picture of a new nosological entity” 

41ème Réunion de la Société Européenne de Neurologie Pédiatrique (SENP), April 18-20 2013, 

Brescia, Italy 

17. Renaldo F, Tonduti D, Dorboz I, Masliah-Planchon J, Giraud G, Elmaleh M, Orivoli S, Beraud-

Majorel C, Drunat S, Chalard F, Barthez MA, Desguerre I, Quijano-Roy S, Rodriguez D, 

Boespflug-Tanguy O “Leucodystrophies hypomyélinisantes liées aux mutations récessives de 

GJC2 (Connexine 47) : particularités clinico-radiologiques à propos d’une série de 18 cas” 

41ème Réunion de la Société Européenne de Neurologie Pédiatrique (SENP), April 18-20 2013, 

Brescia, Italy 

18. S.Olivotto, E.Piazza, D.Tonduti, A.Pichiecchio, U.Balottin, P. Veggiotti “Neurodegenerative 

disorder with neonatal onset” 41ème Réunion de la Société Européenne de Neurologie 

Pédiatrique (SENP), April 18-20 2013, Brescia, Italy 

19. Renaldo F, Tonduti D, Dorboz I, Masliah-Planchon J, Giraud G, Elmaleh M, Orivoli S, Beraud-

Majorel C, Drunat S, Chalard F, Barthez MA, Desguerre I, Quijano-Roy S, Rodriguez D, 

Boespflug-Tanguy O “Leucodystrophies hypomyélinisantes liées aux mutations récessives de 

GJC2 (Connexine 47) : particularités clinico-radiologiques à propos d’une série de 17 cas” 

23eme Congrès de la Société Française de Neurologie Pédiatrique, February 23-26 2013, Nancy, 

France 

20. La Piana R, Orcesi S, Uggetti C, Tonduti D, et al. “Spinal cord calcifications: a key finding in a 

new progressive leukoencephalopathy?” 38ème Réunion de la Société Européenne de 

Neurologie Pédiatrique (SENP), March 11-13 2010, Genève 

21. S. Orcesi, A. Berardinelli, D. Tonduti, G. Bossi, P. Vitali, S. Bastianello, U. Balottin “Il sospetto 

di malattia lisosomiale in caso di ritardo motorio nel prima anno di vita”. Patologie da 

accumulo lisosomiale a coinvolgimento neurologico: nuove prospettive terapeutiche, 28 

January 2010, Pavia 

22. S. Orcesi, D. Tonduti, S. Malgesini, I. Olivieri, C. Uggetti, D. Larizza, E.Fazzi, U. Balottin. 

“Hypomyelination with Hypogonadothrope Hypogonadism and Hypodontia and ADDH : the same 

disorder? A case report”, 36ème Réunion de la Société Européenne de Neurologie Pédiatrique 

(SENP). 14-17 may  2008, Marseille - France 

 
 

CONSEGUIMENTO DI PREMI E RICONOSCIMENTI NAZIONALI E INTERNAZIONALI PER ATTIVITÀ DI RICERCA 
(inserire premio, data, ente organizzatore, ecc.) 

 

• Premio migliore comunicazione orale, XII Congresso Nazionale di Neuroradiologia Pediatrica (AINR) 
dal 02-10-2014 al 04-10-2014 

 
 

POSSESSO DEL DIPLOMA DI SPECIALIZZAZIONE EUROPEA RICONOSCIUTO DA BOARD INTERNAZIONALI 
(relativamente a quei settori concorsuali nei quali è prevista) 
(indicare diploma, data di conseguimento, ecc.) 

 

• Luglio 2012 conseguito Diploma di Specializzazione in Neuropsichiatria Infantile a pieni voti presso 
l’Università degli Studi di Pavia con tesi dal titolo “Stroke perinatale: caratteristiche cliniche e 
neuroradiologiche di un campione selezionato e risultati preliminari del progetto SVE-la sui 
fattori genetici predisponenti”  



• Settembre 2013 conseguito Diploma InterUniversitario (DIU) in Malattie Ereditarie del 
Metabolismo, Université Paris Descartes (Paris 5) 

 

 
TITOLI DI CUI ALL’ARTICOLO 24 COMMA 3 LETTERA A) E B) DELLA LEGGE 30 DICEMBRE 2010, N. 240 
(indicare se contratto di tipologia A o B, Ateneo, data di decorrenza e fine contratto, ecc.) 

 

 
 
 

 
 
 

 

 
PRODUZIONE SCIENTIFICA 
 
PUBBLICAZIONI SCIENTIFICHE   
(per ciascuna pubblicazione indicare: nomi degli autori, titolo completo, casa editrice, data e luogo di pubblicazione, 
codice ISBN, ISSN, DOI o altro equivalente) 

 

1. Garau J, Masnada S, Dragoni F, Sproviero D, Fogolari F, Gagliardi S, Izzo G, Varesio C, Orcesi S, 
Veggiotti P, Zuccotti GV, Pansarasa O, Tonduti D, Cereda C. Case Report: Novel Compound 
Heterozygous RNASEH2B Mutations Cause Aicardi-Goutières Syndrome. Front Immunol. 2021 Apr 
26;12:672952. doi: 10.3389/fimmu.2021.672952. eCollection 2021 

2. Raviglione F, Douzgou S, Scala M, Mingarelli A, D'Arrigo S, Freri E, Darra F, Giglio S, Bonaglia MC, 
Pantaleoni C, Mastrangelo M, Epifanio R, Elia M, Saletti V, Morlino S, Vari MS, De Liso P, Pavaine J, 
Spaccini L, Cattaneo E, Gardella E, Møller RS, Marchese F, Colonna C, Gandioli C, Gobbi G, Ram D, 
Palumbo O, Carella M, Germano M, Tonduti D, De Angelis D, Caputo D, Bergonzini P, Novara F, 
Zuffardi O, Verrotti A, Orsini A, Bonuccelli A, De Muto MC, Trivisano M, Vigevano F, Granata T, 
Bernardina BD, Tranchina A, Striano P. Electroclinical features of MEF2C haploinsufficiency-
related epilepsy: A multicenter European study. Seizure. 2021 Mar 30;88:60-72. doi: 
10.1016/j.seizure.2021.03.025. PMID: 33831796. 

3. Gardella B, Dominoni M, Caporali C, Cesari S, Fiandrino G, Longo S, De Vito GB, Naboni C, Tonduti 
D, Perotti G, Orcesi S, Spinillo A. Placental features of fetal vascular malperfusion and infant 
neurodevelopmental outcomes at 2 years of age in severe fetal growth restriction. Am J Obstet 
Gynecol. 2021 Apr 1:S0002-9378(21)00217-9. doi: 10.1016/j.ajog.2021.03.037. PMID: 33812813. 

4. Tonduti D, Mura E, Masnada S, Bertini E, Aiello C, Zini D, Parmeggiani L, Cantalupo G, Talenti G, 
Veggiotti P, Spaccini L, Iascone M, Parazzini C. Spinal cord involvement and paroxysmal events in 
"Infantile Onset Transient Hypomyelination" due to TMEM63A mutation. J Hum Genet. 2021 Mar 30. 
doi: 10.1038/s10038-021-00921-1. Epub ahead of print. PMID: 33785861. 

5. Mura E, Masnada S, Antonello C, Parazzini C, Izzo G, Garau J, Sproviero D, Cereda C, Orcesi S, 
Veggiotti P, Zuccotti G, Dilillo D, Penagini F, Tonduti D. Ruxolitinib in Aicardi-Goutières syndrome. 
Metab Brain Dis. 2021 Mar 15. doi: 10.1007/s11011-021-00716-5. PMID: 33721182.   

6. Garau J, Sproviero D, Dragoni F, Piscianz E, Santonicola C, Tonduti D, Carelli S, Tesser A, Zuccotti 
GV, Tommasini A, Orcesi S, Pansarasa O, Cereda C. Hydroxychloroquine modulates immunological 
pathways activated by RNA:DNA hybrids in Aicardi-Goutières syndrome patients carrying RNASEH2 
mutations. Cell Mol Immunol. 2021 Mar 11. doi: 10.1038/s41423-021-00657-0. PMID: 33707687. 

7. Masnada S, Martinelli D, Correa-Vela M, Agolini E, Baide-Mairena H, Marcé- Grau A, Parazzini C, 
Veggiotti P, Perez-Duenas B, Tonduti D. PRKRA-Related Disorders: Bilateral Striatal Degeneration 
in Addition to DYT16 Spectrum. Mov Disord. 2021 Feb 19. doi: 10.1002/mds.28492. PMID: 
33606314.  

8. De Giorgis V, Varesio C, Viri M, Giordano L, La Piana R, Tonduti D, Roncarolo F, Masnada S, 
Pichiecchio A, Veggiotti P, Fazzi E, Orcesi S; Italian AGS Study Group. The epileptology of Aicardi-
Goutières syndrome: electro-clinical- radiological findings. Seizure. 2021 Mar;86:197-209. doi: 
10.1016/j.seizure.2020.11.019. Epub 2020 Dec 1. PMID: 33589296.  



9. Bova SM, Basso M, Bianchi MF, Savaré L, Ferrara G, Mura E, Redaelli MG, Olivieri I, Veggiotti P; 
Milan COVID-19 and Child Neurology Study Group. Impact of COVID-19 lockdown in children with 
neurological disorders in Italy. Disabil Health J. 2020 Dec 16:101053. doi: 
10.1016/j.dhjo.2020.101053. Epub ahead of print. PMID: 33358228; PMCID: PMC7832678. 

10. Piccoli C, Bronner N, Gavazzi F, Dubbs H, De Simone M, De Giorgis V, Orcesi S, Fazzi E, Galli J, 
Masnada S, Tonduti D, Varesio C, Vanderver A, Vossough A, Adang L. Late-Onset Aicardi-Goutières 
Syndrome: A Characterization of Presenting Clinical Features. Pediatr Neurol. 2021 Feb;115:1-6. 
doi: 10.1016/j.pediatrneurol.2020.10.012. Epub 2020 Nov 2. PMID: 33307271; PMCID: PMC7856674.  

11. Uggenti C, Lepelley A, Depp M, Badrock AP, Rodero MP, El-Daher MT, Rice GI, Dhir S, Wheeler AP, 
Dhir A, Albawardi W, Frémond ML, Seabra L, Doig J, Blair N, Martin-Niclos MJ, Della Mina E, Rubio-
Roldán A, García-Pérez JL, Sproul D, Rehwinkel J, Hertzog J, Boland-Auge A, Olaso R, Deleuze JF, 
Baruteau J, Brochard K, Buckley J, Cavallera V, Cereda C, De Waele LMH, Dobbie A, Doummar D, 
Elmslie F, Koch-Hogrebe M, Kumar R, Lamb K, Livingston JH, Majumdar A, Lorenço CM, Orcesi S, 
Peudenier S, Rostasy K, Salmon CA, Scott C, Tonduti D, Touati G, Valente M, van der Linden H Jr, 
Van Esch H, Vermelle M, Webb K, Jackson AP, Reijns MAM, Gilbert N, Crow YJ. cGAS-mediated 
induction of type I interferon due to inborn errors of histone pre-mRNA processing. Nat Genet. 
2020 Dec;52(12):1364-1372. doi: 10.1038/s41588-020-00737-3. Epub 2020 Nov 23. PMID: 33230297.  

12. Pelletier F, Perrier S, Cayami FK, Mirchi A, Saikali S, Tran LT, Ulrick N, Guerrero K, Rampakakis E, 
van Spaendonk RML, Naidu S, Pohl D, Gibson WT, Demos M, Goizet C, Tejera-Martin I, Potic A, 
Fogel BL, Brais B, Sylvain M, Sebire G, Lourenço CM, Bonkowsky JL, Catsman-Berrevoets C, Pinto 
PS, Tirupathi S, Strømme P, de Grauw T, Gieruszczak-Bialek D, Krägeloh-Mann I, Mierzewska H, 
Philippi H, Rankin J, Atik T, Banwell B, Benko WS, Blaschek A, Bley A, Boltshauser E, Bratkovic D, 
Brozova K, Cimas I, Clough C, Corenblum B, Dinopoulos A, Dolan G, Faletra F, Fernandez R, 
Fletcher J, Garcia Garcia ME, Gasparini P, Gburek-Augustat J, Gonzalez Moron D, Hamati A, 
Harting I, Hertzberg C, Hill A, Hobson GM, Innes AM, Kauffman M, Kirwin SM, Kluger G, Kolditz P, 
Kotzaeridou U, La Piana R, Liston E, McClintock W, McEntagart M, McKenzie F, Melançon S, 
Misbahuddin A, Suri M, Monton FI, Moutton S, Murphy RPJ, Nickel M, Onay H, Orcesi S, Özkınay F, 
Patzer S, Pedro H, Pekic S, Pineda Marfa M, Pizzino A, Plecko B, Poll-The BT, Popovic V, Rating D, 
Rioux MF, Rodriguez Espinosa N, Ronan A, Ostergaard JR, Rossignol E, Sanchez-Carpintero R, 
Schossig A, Senbil N, Sønderberg Roos LK, Stevens CA, Synofzik M, Sztriha L, Tibussek D, Timmann 
D, Tonduti D, van de Warrenburg BP, Vázquez-López M, Venkateswaran S, Wasling P, Wassmer E, 
Webster RI, Wiegand G, Yoon G, Rotteveel J, Schiffmann R, van der Knaap M, Vanderver A, 
Martos-Moreno GÁ, Polychronakos C, Wolf NI, Bernard G. Endocrine and Growth Abnormalities in 
4H Leukodystrophy Caused by Variants in POLR3A, POLR3B, and POLR1C. J Clin Endocrinol Metab. 
2020 Oct 1:dgaa700. doi: 10.1210/clinem/dgaa700 

13. Masnada S, Parazzini C, Bini P, Barbarini M, Alberti L, Valente M, Chiapparini L, De Silvestri A, 
Doneda C, Iascone M, Saielli LA, Cereda C, Veggiotti P, Corbetta C, Tonduti D. Phenotypic 
spectrum of short-chain enoyl-Coa hydratase-1 (ECHS1) deficiency. Eur J Paediatr Neurol. 2020 Jul 
29:S1090-3798(20)30151-3. doi:10.1016/j.ejpn.2020.07.007 

14. Groeneweg S, van Geest FS, Abacı A, Alcantud A, Ambegaonkar GP, Armour CM, Bakhtiani P, Barca 
D, Bertini ES, van Beynum IM, Brunetti-Pierri N, Bugiani M, Cappa M, Cappuccio G, Castellotti B, 
Castiglioni C, Chatterjee K, de Coo IFM, Coutant R, Craiu D, Crock P, DeGoede C, Demir K, Dica A, 
Dimitri P, Dolcetta-Capuzzo A, Dremmen MHG, Dubey R, Enderli A, Fairchild J, Gallichan J, George 
B, Gevers EF, Hackenberg A, Halász Z, Heinrich B, Huynh T, Kłosowska A, van der Knaap MS, van 
der Knoop MM, Konrad D, Koolen DA, Krude H, Lawson-Yuen A, Lebl J, Linder-Lucht M, Lorea CF, 
Lourenço CM, Lunsing RJ, Lyons G, Malikova J, Mancilla EE, McGowan A, Mericq V, Lora FM, Moran 
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