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ALLEGATO A 
 

 
UNIVERSITÀ DEGLI STUDI DEGLI STUDI DI MILANO 
Procedura di selezione per la chiamata a professore di II fascia da ricoprire ai sensi dell’art. 18, comma 1 e 4, della 
Legge n. 240/2010 per il gruppo scientifico-disciplinare 06/MEDS-01 - Genetica medica,   
(settore scientifico-disciplinare MEDS-01/A - Genetica medica) 
presso il Dipartimento di BIOTECNOLOGIE MEDICHE E MEDICINA TRASLAZIONALE,  
(avviso bando pubblicato sulla G.U. n. 88 (anno 165) del 05/11/2024)- Codice concorso  5631 
 

 
Andrea Cortese 
CURRICULUM VITAE 
 
 
 
INFORMAZIONI PERSONALI (NON INSERIRE INDIRIZZO PRIVATO E TELEFONO FISSO O CELLULARE) 

COGNOME CORTESE 

NOME ANDREA 
 
 
 
TITOLI 
 
TITOLO DI STUDIO 
(indicare la Laurea conseguita inserendo tipologia e relativo punteggio, Ateneo, titolo della tesi, data di 
conseguimento, ecc.) 

 

 
Corso di laurea in Medicina e Chirurgia, votazione: 110/110 lode, Università degli Studi di Pavia, 
17/10/2007 
 

 
 
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 tipologia del titolo e relativo punteggio, Ateneo, titolo della tesi, data di conseguimento, ecc.) 

 

 
1. Diploma di Specializzazione in Neurologia, votazione: 50/50 lode, Università degli Studi di Pavia, 

14/03/2013 
 
2. Dottorato di ricerca in Scienze Biomediche – Neuroscienze, votazione: eccellente, tesi dal titolo 

“Autoimmunity, environment and genetics in inflammatory disorders of central and peripheral 
nervous system”, Università degli Studi di Pavia, 28/02/2017  

 
 
 
ALTRI TITOLI CONSEGUITI 
(inserire titolo, ente, data di conseguimento, ecc.) 

 

 
2016-2017 e 2019 Post-doctoral Fellowship, University College London, London UK 
2018  Post-doctoral Fellowship, University of Miami, FL, USA 
2019-2022  Ricercatore a tempo determinato, tipo A, Settore MED/26 – Neurologia, 

Dipartimento di Scienze del Sistema Nervoso e del Comportamento. Università 
degli Studi di Pavia, Pavia 

2022-2024  Ricercatore a tempo determinato, tipo B, Settore MED/26 – Neurologia, 
Dipartimento di Scienze del Sistema Nervoso e del Comportamento. Università 
degli Studi di Pavia, Pavia 
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2019-2024  Senior clinical fellow, MRC clinician scientist e honorary consultant neurologist 
presso University College London, London (UK) 

01/10/2024-present Principal research fellow (Professore associato – grade 9 - in research track 
https://www.ucl.ac.uk/ion/building-your-career/career-tracks-and-grades)  

6/6/2023 Abilitazione Scientifica Nazionale 2021/2023 – Quadrimestre: n 5 – Settore 
Concorsuale: 06/A1 – Genetica Medica -Seconda Fascia  

15/6/2023 Abilitazione Scientifica Nazionale 2021/2023 - Quadrimestre: n 5 – Settore 
Concorsuale: 06/D6 – Neurologia – Prima Fascia 

26/4/2021 Abilitazione Scientifica Nazionale 2018/2020 – Quadrimestre: n 6- Settore 
Concorsuale: 06/D6 – Neurologia – Seconda Fascia 

 
ATTIVITÀ DIDATTICA 
 
INSEGNAMENTI E MODULI 
(inserire nome dell’insegnamento / modulo / corso, periodo [gg/mm/aa inizio e fine], anno accademico, corso laurea, 
Ateneo, numero di ore frontali, CFU) 

 

 
1. Neurologia [1/10/2021-presente], AA 2021-2022, AA 2022-2023, AA 2023-2024, AA 2024-2025, 

corso a ciclo unico in Medicina e Chirurgia “Golgi”, Università degli Studi di Pavia, 8 ore/anno (1 
CFU/anno) 

 
2. Neurology [1/10/2019- presente], AA 2019-2020, AA 2020-2021, AA 2021-2022, AA 2022-2023, AA 

2023-2024, corso a ciclo unico in Medicina e Chirurgia in lingua inglese “Harvey”, Università degli 
Studi di Pavia, 8 ore/anno svolte in collaborazione con il docente di riferimento (1 CFU/anno)  

 
3. Neurobiology of brain disorders [1/10/2023 – presente, AA 2023-2024 e AA 2024-2025, corso di 

Laurea Magistrale in lingua inglese Neurobiology, Università degli Studi di Pavia, 24 ore/anno (3 
CFU/anno) 

 
4. Neurogenetics [1/10/2022 – presente], AA 2022-2023, AA 2023-2024, corso di Laurea Magistrale 

Psychology, Neuroscience and Human Sciences, Università degli Studi di Pavia, 32 ore/anno (4 
CFU/anno) 

 
5. Neurogenetica e Neuropatologia MOD.2 [1/10/2021 – 30/09/2023] AA 2021-2022, AA 2022-2023, 

corso di Laurea Magistrale in Neurobiologia, Università degli Studi di Pavia, 24 ore/anno (3 
CFU/anno) 

 
6. Neurofisiopatologia muscolare [1/10/2019 – 30/09/2021] AA 2019-2020, AA 2020-2021, corso di 

laurea in Scienze Motorie, Università degli Studi di Pavia, 8 ore/anno svolte in collaborazione con 
il docente di riferimento (1 CFU/anno)  

 
7. Neurologia MOD 1, Corso di Laurea Magistrale in Musicoterapia [1/11/2022 – 31/10/2024], AA 2022-

2023, AA 2023-2024, Conservatorio di Milano, 12 ore/anno (2 CFU/anno) 
 
8. Neurologia MOD 2, Corso di Laurea Magistrale in Musicoterapia [1/11/2022 – 31/10/2024], AA 2023-

2024, AA 2024-2025, Conservatorio di Milano, 12 ore/anno (2 CFU/anno) 
 
9. lettura “Next Generation Sequencing I: technical summary, II: analysis, reliability, advantages and 

disadvantages”, Modulo CLNE0021 Advanced genetic technologies and clinical applications 
[18/3/2024], AA 2023-2024, Neuromuscular MSc program, University College London, 1 ora/anno  

 
10. lettura “cerebellar ataxias”, Modulo Advances in Neurogenetics [2/2/2024], AA 2023-2024, 

Institute of Neurology MSc program, University College London, 1 ora/anno 
 
11. Corso di neurogenetica -Scuola di specializzazione di Neurologia, Università degli Studi di Pavia, 

AA 2021-2022, AA 2022-2023, AA 2023-2024, 8 ore/anno  
 
 

 
 

https://www.ucl.ac.uk/ion/building-your-career/career-tracks-and-grades
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ATTIVITÀ DI DIDATTICA INTEGRATIVA E DI SERVIZIO AGLI STUDENTI 
 
ATTIVITÀ DI RELATORE DI ELABORATI DI LAUREA, DI TESI DI LAUREA MAGISTRALE, DI TESI DI DOTTORATO 
E DI TESI DI SPECIALIZZAZIONE 
(inserire numero e tipologia di elaborati seguiti, suddivisi per anno accademico, ateneo, corso laurea, ecc.) 

 

 
Relatore di tesi di laurea magistrale: N 3 elaborati,  
 
1. AA 2022-2023, tesi di laurea di Bianca Rugginini, intitolata “ Modelling Loss of Function in RFC1 

Repeat Expansion Disease”, Università degli Studi di Pavia, corso di laurea in Medicina e Chirurgia 
in lingua inglese (votazione 110/110 menzione) 

2. AA 2021-2022, tesi di laurea di Riccardo Ronco, intitolata “ Genetics and Molecular Mechanisms of 
RFC1 Repeat Expansion Disease”, Università degli Studi di Pavia, corso di laurea in Medicina e 
Chirurgia in lingua inglese (votazione 110/110 menzione) 

3. AA 2020-2021 , tesi di laurea di Lucia Ascheri, intitolata “ Quantitative MRI of skeletal muscle  
in familial amyloid polyneuropathy: a prospective observational cohort study”, Università degli 
Studi di Pavia, corso di laurea in Medicina e Chirurgia in lingua inglese (votazione 110/110 lode) 

 
Relatore di tesi di dottorato: N.3 elaborati 
 
4. AA 2023-2024, tesi di dottorato di Natalia Dominik, intitolata University College London, PhD in 

Neurogenetics, (pass with minor corrections) 
5. AA 2023-2024, tesi di dottorato di Riccardo Curro, intitolata “Genotype-phenotype correlation and 

functional mechanisms of  RFC1 repeat expansion causing CANVAS and sensory neuropathy”, 
Università degli Studi di Pavia, Dottorato di ricerca in Scienze Biomediche – Neuroscienze 
(discussione in Gennaio 2025) 

6. AA 2022-2023, tesi di dottorato di Elisa Vegezzi, intitolata “Novel outcome measures and genetic 
variability in hereditary transthyretin amyloidosis”, Università degli Studi di Pavia, Dottorato di 
ricerca in Scienze Biomediche – Neuroscienze. (votazione: eccellente con lode) 

 
Relatore di tesi di specializzazione: N. 3 elaborati (correlatore in 1 elaborato) 
 
7. AA 2020-2021, tesi di specializzazione in Neurologia di Riccardo Curro’ intitolata ”Prevalenza 

dell’espansione biallelica AAGGG in RFC1 in una coorte di pazienti con neuropatia sensitiva 
idiopatica: una causa “rara” per una patologia comune”, Università degli Studi di Pavia 
(votazione: 50/50 lode) 

8. AA 2017-2018, tesi di specializzazione in Neurologia di Elisa Vegezzi intitolata “Biological markers 
in Chronic Inflammatory Demyelinating Polyneuropathy”, Università degli Studi di Pavia 
(votazione: 50/50 lode) 

9. AA 2022-2023 (correlatore), tesi di specializzazione di Neurologia di Arianna Manini, intitolata 
“Increasing the diagnostic accuracy of inherited peripheral neuropathies through the UK 100,000 
Genomes Project and novel genome-wide technologies”, Università degli Studi di Milano 
(votazione: 70/70 lode) 

 
 
 
ATTIVITÀ DI TUTORATO DEGLI STUDENTI DI CORSI DI LAUREA E DI LAUREA MAGISTRALE E DI TUTORATO  
DI DOTTORANDI DI RICERCA 
(inserire numero e tipologia delle attività, suddivise per anno accademico, ateneo, corso laurea, ecc.) 

 

 
1. Tutorato di studenti di dottorato  
 
Primary Supervisor 
2021-2024   Natalia Dominik UCL (PhD conseguito con successo in Settembre 2024) 
2020-2023   Elisa Vegezzi, Università degli Studi di Pavia (PhD conseguito con successo 

19/12/2023) 
2021-presente  Riccardo Curro, Universita di Pavia/UCL (Tesi inviata, discussione prevista in 

gennaio 2025 
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Secondary Supervisor 
2020-presente  Chris Record UCL (Upgraded) 
2023-present  Sijiang Liu UCL 
 
2. Tutorato di studenti di Corso di laurea magistrale (Master students) come primary supervisor 
 
2020-2021 Aiko Roberts, MSc in MSc Dementia (Neuroscience) UCL 
2021-2022 Agnieszka Szymura, MSc Dementia (Neuroscience) UCL 
2021-2022 Riccardo Ronco, Medicina e Chirurgia, Università degli Studi di Pavia 
2022-2023 Bianca Rugginini, Medicina e Chirurgia, Università degli Studi di Pavia 
2022-2023 Fuuko Kammuri, MSc Neuroscience UCL 
2023-present Arianna Ghia, medical student, University of Pavia 
 
3. Supervisione di Postdocs e visiting fellows 
 
2020-presente Dr Stefano Facchini  
2023-presente Ricardo Schneckenberg  
2023-2024 Zhiyong Chen, visiting fellow (Neurologist), University of Singapore 
2022-2023 Elena Abati, MD PhD student, University of Milan 
2022-2023 Arianna Manini, MD neurology resident, University of Milan 
2021-2022 Dr Roberto Simone 
 

 
 
SEMINARI 
(inserire titolo del seminario, luogo, data, durata in giorni/ore, ente organizzatore, ecc.) 
 

 
1. Seminario “Combining old and novel genetic tools to the investigation of CANVAS and late onset 

Ataxia”, Istambul, 30/04/2019, 1 ora, Koc University (modertare prof. Ayşe Nazlı Başak) 
 
2. Seminario parte del ciclo “i martedi della clinica neurologica” dal titolo “ Espansioni introniche e 

retrogeni: nuove implicazioni cliniche e  diagnostiche”, Padova, 18/05/2021, 1 ora, Università 
degli Studi di Padova (moderatore prof. Chiara Briani) 

 
3. Seminario  "Repeat expansions and retrogenes: novel hidden causes of inherited neuropathies", 

virtual, 7/6/2022, 1 ora, University Hospital Bonn (moderator Dr Jennifer Faber e prof. Thomas 
Klockgether)  

 
4. Seminario parte del ciclo “Education and Symposia of the Neurocenter of Southern Switzerland, 

Lecture Course 2022 International PhD Program: Seminars in Biomedical Neurosciences”. 
Seminario dal titolo Repeats and retrogenes: novel hidden causes of hereditary neurological 
diseases” Virtuale (Ospedale di Lugano), 21/09/2022, 1 ora, Neurocenter of Southern Switzerland 
(moderatore dott. Paolo Ripellino) 

 
5. Grand Rounds lecture " Repeat expansions and retrogenes: novel hidden causes of inherited 

neurological disease", virtuale, 28/09/2022 , 1 ora, University of Mitchigan - Neurology 
Department (moderator prof Peter Todd) 

 
6. Relatore su invito (invited speaker) all'interno del module 4 -Genetic Neuropathies, Master in 

Peripheral Nervous System Disorders – II° Edition (https://www.pns-master.eu/) seminario dal 
titolo "CANVAS" dal 08-04-2024 al 12-04-2024 (3 ore) 

 
7. Relatore su invito (invited speaker) Invited speaker “Sensory loss/Sensory ataxia” at the European 

Academy of Neurology Autumn School in Loutraki (Greece) 24-28-2024 – (4 ore)  
  
 

 

ATTIVITÀ DI RICERCA SCIENTIFICA 
 
PUBBLICAZIONI SCIENTIFICHE   

https://www.pns-master.eu/
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(per ciascuna pubblicazione indicare: nomi degli autori, titolo completo, casa editrice, data e luogo di pubblicazione, 
codice ISBN, ISSN, DOI o altro equivalente) 

 

 
Pubblicazioni su riviste scientifiche indicizzate  
(posizione come primo, ultimo e corresponding author sono evidenziate) 
Lista completa di pubblicazioni e’ disponibile a link (https://profiles.ucl.ac.uk/32247-andrea-
cortese/publications ) 
 
1. Cortese, A., Dohrn, M., Curro’, R., Negri, S., Lassuthova, P., Zuchner, S [2024]. Genotype and 

phenotype spectrum of Charcot-Marie-Tooth disease due to mutations in SORD. Accepted in Brain 
by senior Editor Rita Horvath on 25/11/2024 

2. Zarouchlioti, C., Efthymiou, S., Facchini, S., Dominik, N., Bhattacharyya, N., Liu, S., . . . 
Davidson, A. E. (2024). Tissue-specific TCF4 triplet repeat instability revealed by optical genome 
mapping. EBIOMEDICINE, 108, 13 pages. doi:10.1016/j.ebiom.2024.105328 

3. Hirons, B., Cho, P. S. P., Curro, R., Rugginini, B., Turner, R. D., Hull, J. H., . . . Birring, S. S. 
(2024). Cough Reflex Hypersensitivity in Cerebellar Ataxia with Neuropathy and Vestibular 
Areflexia Syndrome associated Chronic Cough. American Journal of Respiratory and Critical Care 
Medicine, 210(7), 951-954. doi:10.1164/rccm.202405-0887RL 

4. Danzi, M. C., Powell, E., Rebelo, A. P., Dohrn, M. F., Beijer, D., Fazal, S., . . . Zuchner, S. (2024). 
The GENESIS database and tools: A decade of discovery in Mendelian genomics.. Exp Neurol, 382, 
114978. doi:10.1016/j.expneurol.2024.114978 

5. Maltby, C. J., Krans, A., Grudzien, S. J., Palacios, Y., Muinos, J., Suarez, A., . . . Todd, P. K. 
(2024). AAGGG repeat expansions trigger RFC1-independent synaptic dysregulation in human 
CANVAS neurons. Science Advances, 10(36), 21 pages. doi:10.1126/sciadv.adn2321 

6. Salvalaggio, A., Cacciavillani, M., Tierro, B., Coraci, D., Curro’, R., Ferrarini, M., Briani, C. (2024). 
Nerve ultrasound in CANVAS-spectrum disease: Reduced nerve size distinguishes genetically 
confirmed CANVAS from other axonal polyneuropathies. Journal of the Peripheral Nervous System. 
doi:10.1111/jns.12655 

7. Record, C. J., Pipis, M., Skorupinska, M., Blake, J., Poh, R., Polke, J. M., . . . Reilly, M. M. (2024). 
Whole genome sequencing increases the diagnostic rate in Charcot-Marie-Tooth disease. Brain, 
147(9), 3144-3156. doi:10.1093/brain/awae064 

8. Cortese, A., Beecroft, S. J., Facchini, S., Curro, R., Cabrera-Serrano, M., Stevanovski, I., . . . 
Ravenscroft, G. (2024). A CCG expansion in ABCD3 causes oculopharyngodistal myopathy in 
individuals of European ancestry. Nature Communications, 15(1), 15 pages. doi:10.1038/s41467-
024-49950-2 

9. Nagy, S., Carr, A., Mroczek, M., Rinaldi, S., Curro, R., Dominik, N., . . . Houlden, H. (2024). 
Pathologic RFC1 repeat expansions do not contribute to the development of inflammatory 
neuropathies. Brain Communications, 6(4), doi:10.1093/braincomms/fcae163 

10. Vegezzi, E., Ishiura, H., Bragg, D. C., Pellerin, D., Magrinelli, F., CurrÚ, R., . . . Cortese, A. 
(2024). Neurological disorders caused by novel non-coding repeat expansions: clinical features and 
differential diagnosis. The Lancet Neurology, 23(7), 725-739. doi:10.1016/S1474-4422(24)00167-4 

11. Satolli, S., Rossi, S., Vegezzi, E., Pellerin, D., Manca, M. L., Barghigiani, M., . . . Santorelli, F. M. 
(2024). Spinocerebellar ataxia 27B: a frequent and slowly progressive autosomal-dominant 
cerebellar ataxia-experience from an Italian cohort. Journal of Neurology, 11 pages. 
doi:10.1007/s00415-024-12506-x 

12. Cortese, A., Vegezzi, E., & Houlden, H. (2024). Contraction or sequence variant of an intergenic 
repeat-Alu element leads to inherited thyroid disease. Nature Genetics. doi:10.1038/s41588-024-
01723-9 

13. Xu, I. R. L., Danzi, M. C., Ruiz, A., Raposo, J., De Jesus, Y. A., Reilly, M. M., . . . Zuchner, S. 
(2024). A study concept of expeditious clinical enrollment for genetic modifier studies in Charcot-
Marie-Tooth neuropathy 1A. Journal of the Peripheral Nervous System, 11 pages. 
doi:10.1111/jns.12621 

14. Imarisio, A., Pilotto, A., Lupini, A., Biasiotto, G., Zanella, I., CurrÚ, R., . . . Padovani, A. (2024). 
Heterozygous APTX mutation associated with atypical multiple system atrophy-like phenotype: A 
case report. Parkinsonism and Related Disorders, 123. doi:10.1016/j.parkreldis.2024.106943 

15. Novis, L. E., Alavi, S., Pellerin, D., Della Coleta, M. V., Raskin, S., Spitz, M., . . . Teive, H. A. 
(2024). Unraveling the genetic landscape of undiagnosed cerebellar ataxia in Brazilian patients.. 
Parkinsonism and Related Disorders, 119, 105961. doi:10.1016/j.parkreldis.2023.105961 

https://profiles.ucl.ac.uk/32247-andrea-cortese/publications
https://profiles.ucl.ac.uk/32247-andrea-cortese/publications
http://doi.org/10.1016/j.ebiom.2024.105328
http://doi.org/10.1164/rccm.202405-0887RL
http://doi.org/10.1016/j.expneurol.2024.114978
http://doi.org/10.1126/sciadv.adn2321
http://doi.org/10.1111/jns.12655
http://doi.org/10.1093/brain/awae064
http://doi.org/10.1038/s41467-024-49950-2
http://doi.org/10.1038/s41467-024-49950-2
http://doi.org/10.1093/braincomms/fcae163
http://doi.org/10.1016/S1474-4422(24)00167-4
http://doi.org/10.1007/s00415-024-12506-x
http://doi.org/10.1038/s41588-024-01723-9
http://doi.org/10.1038/s41588-024-01723-9
http://doi.org/10.1111/jns.12621
http://doi.org/10.1016/j.parkreldis.2024.106943
http://doi.org/10.1016/j.parkreldis.2023.105961
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16. Dominik, N., Magri, S., Curro, R., Abati, E., Facchini, S., Corbetta, M., . . . Cortese, A. (2024). 
Normal and pathogenic variation of RFC1 repeat expansions: implications for clinical diagnosis (vol 
146, pg 5060, 2023). Brain, 147(2), e23. doi:10.1093/brain/awad386 

17. Curro’, R., Dominik, N., Facchini, S., Vegezzi, E., Sullivan, R., Galassi Deforie, V., . . . Cortese, A. 
(2024). Role of the repeat expansion size in predicting age of onset and severity in RFC1 disease. 
Brain. doi:10.1093/brain/awad436 

18. Ibanez, K., Jadhav, B., Zanovello, M., Gagliardi, D., Clarkson, C., Facchini, S., . . . Tucci, A. 
(2024). Increased frequency of repeat expansion mutations across different populations. Nature 
Medicine. doi:10.1038/s41591-024-03190-5 

19. Quartesan I, Vegezzi E, Currò R, Heslegrave A, Pisciotta C, Iruzubieta P … Cortese A. (2023) Serum 
Neurofilament Light Chain in Replication Factor Complex Subunit 1 CANVAS and Disease Spectrum. 
Mov Disord. doi: 10.1002/mds.29680.  

20. Efthymiou, S., Lemmers, R. J. L. F., Vishnu, V. Y., Dominik, N., Perrone, B., Facchini, S., . . . 
Bugiardini, E. (2023). Optical Genome Mapping for the Molecular Diagnosis of Facioscapulohumeral 
Muscular Dystrophy: Advancement and Challenges. Biomolecules, 13(11). 
doi:10.3390/biom13111567 

21. Facchini, S., Dominik, N., Manini, A., Efthymiou, S., Currò, R., Rugginini, B., . . . Cortese, A. 
(2023). Optical Genome Mapping Enables Detection and Accurate Sizing of RFC1 Repeat 
Expansions. Biomolecules, 13(10). doi:10.3390/biom13101546 

22. Novis, L. E., Frezatti, R. S., Pellerin, D., Tomaselli, P. J., Alavi, S., Della Coleta, M. V., . . . Teive, 
H. A. (2023). Frequency of GAA-FGF14 Ataxia in a Large Cohort of Brazilian Patients With Unsolved 
Adult-Onset Cerebellar Ataxia. Neurology Genetics, 9(5). doi:10.1212/NXG.0000000000200094 

23. Cortese, A., Currò, R., Ronco, R., Blake, J., Rossor, A. M., Bugiardini, E., . . . Reilly, M. M. (2023). 
Mutations in alpha-B-crystallin cause autosomal dominant axonal Charcot-Marie-Tooth disease with 
congenital cataracts. European Journal of Neurology. doi:10.1111/ene.16063 

24. Lam, T., Rocca, C., Ibanez, K., Dalmia, A., Tallman, S., Hadjivassiliou, M., . . . Tucci, A. (2023). 
Repeat expansions in NOP56 are a cause of spinocerebellar ataxia Type 36 in the British 
population. Brain Communications, 5(5). doi:10.1093/braincomms/fcad244 

25. Tozza, S., Curro, R., Severi, D., Marcelli, V., Cavaliere, C., Esposito, G., . . . Manganelli, F. 
(2023). The first two-year follow-up in a patient with isolated sensory neuronopathy due to 
biallelic expansion in RFC1 gene. Acta Neurologica Belgica, 4 pages. doi:10.1007/s13760-022-
02116-7 

26. Businaro, P., Currò, R., Vegezzi, E., Diamanti, L., Bini, P., Cosentino, G., . . . Marchioni, E. 
(2023). Progressive post infectious neurological syndromes with a poor outcome: Long term follow-
up and neurofilament light chain quantification. Multiple Sclerosis and Related Disorders, 76. 
doi:10.1016/j.msard.2023.104781 

27. Hadjivassiliou, M., Currò, R., Beauchamp, N., Dominik, N., Grunewald, R. A., Shanmugarajah, P., . 
. . Cortese, A. (2023). Can CANVAS due to RFC1 biallelic expansions present with pure ataxia?. 
Journal of Neurology, Neurosurgery and Psychiatry. doi:10.1136/jnnp-2023-331381 

28. Pellerin, D., Wilke, C., Trasch¸tz, A., Nagy, S., Currò, R., Dicaire, M. -J., . . . Synofzik, M. (2023). 
Intronic FGF14 GAA repeat expansions are a common cause of ataxia syndromes with neuropathy 
and bilateral vestibulopathy. Journal of Neurology, Neurosurgery and Psychiatry. 
doi:10.1136/jnnp-2023-331490 

29. Record, C. J., Skorupinska, M., Laura, M., Rossor, A. M., Pareyson, D., Pisciotta, C., . . . Inherited 
Neuropathies Consortium - Rare Disease Clinical Resear. (2023). Genetic analysis and natural 
history of Charcot-Marie-Tooth disease CMTX1 due to GJB1 variants. Brain. 
doi:10.1093/brain/awad187 

30. Doneddu, P. E., Akyil, H., Manganelli, F., Briani, C., Cocito, D., Benedetti, L., . . . Sabatelli, M. 
(2023). Unclassified clinical presentations of chronic inflammatory demyelinating 
polyradiculoneuropathy. Journal of Neurology, Neurosurgery and Psychiatry. doi:10.1136/jnnp-
2022-331011 

31. Fehmi, J., Davies, A. J., Antonelou, M., Keddie, S., Pikkupeura, S., Querol, L., . . . Rinaldi, S. 
(2023). Contactin-1 links autoimmune neuropathy and membranous glomerulonephritis. PLOS ONE, 
18. doi:10.1371/journal.pone.0281156 

32. Turner, R. D., Hirons, B., Cortese, A., & Birring, S. S. (2023). Chronic Cough as a Genetic 
Neurological Disorder? Insights from Cerebellar Ataxia with Neuropathy and Vestibular Areflexia 
Syndrome (CANVAS). Lung, 201(6), 511-519. doi:10.1007/s00408-023-00660-4 

33. Doneddu, P. E., De Lorenzo, A., Manganelli, F., Cocito, D., Fazio, R., Briani, C., . . . Nobile-
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importo del finanziamento, ruolo, gruppo di ricerca, ecc.) 
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30/11/2024 (3 anni e 6 mesi) 

 
4. Responsabilita' scientifica (Principal investigator) per il progetto di ricerca (research grant) 
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enhance diagnosis and research across a range of neurological disorders, cancer and clinical 
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perturbation: genetic modifiers to untangle disease mechanisms of RFC1 repeat expansion” 
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Progetti di ricerca condotto come Co-PI e finanziati mediante bandi competitivi 
 
12. Co-Responsabilita' scientifica (CO-PI, PI Emmanuele Crespan, CNR Pavia) per il progetto (research 

grant) PRIN 2022 - F53D23002330006 - 20229MMHXP – “DNA damage response and 
neurodegeneration in RFC1 repeat expansion disease. finanziamento part a 75,000 ero dal 01-04-
2024 a oggi (durata prevista 2 anni) 

 
13. Co-Responsabilita' scientifica (CO-PI, PI James Sleigh, UCL) per il progetto (research grant) 

finanziato da Muscular Dystrophy UK dal titolo “Pairing Mice With Patients To Understand And 
Treat SORD Neuropathy”. finanziamento part a £ 170,000 in fase di attivazione (durata prevista 2 
anni) 

 
 
ATTIVITÀ QUALI LA DIREZIONE O LA PARTECIPAZIONE A COMITATI EDITORIALI DI RIVISTE SCIENTIFICHE 
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(per ciascuna voce inserire anno, durata, ruolo, rivista scientifica, ecc.) 
 

 
1. Membro Editorial Board Journal of Peripheral Nervous System. Dal 01-07-2018 a oggi (6 anni) 
 (https://onlinelibrary.wiley.com/page/journal/15298027/homepage/editorialboard.html ) 
1. Membro Peripheral Nerve Society Scientific Program Committee (2021, 2022, and 2023) 
2. Leadership positions all'interno di Peripheral Nerve Society: Charcot-Marie-Tooth and Related 
3. Neuropathies Consortium - Board Member (2021-2025) and PNS Prize Committee Co-Chair (2022) 
01-01-2021 a oggi 
4. Membro faculty del International Master in Peripheral Nervous System Disorders – II° Edition 

(https://www.pns-master.eu/).(2023-2025) 
 

 
 
TITOLARITÀ DI BREVETTI 
(per ciascun brevetto, inserire autori, titolo, tipologia [nazionale o internazionale], anno, numero brevetto, ecc.) 

 

 
1. Brevetto U.S. 17/517,227 Titolo: TREATMENT AND DETECTION OF INHERITED NEUROPATHIES AND 

ASSOCIATED DISORDERS” (2019) Autori: Stephan L. Zuchner, Andrea Cortese, Adriana Rebelo, Rong 
Grace Zhai, David Hermann. Tipologia: internazionale. Contenuto: brevetto per il trattamento di 
neuropatia da mutazioni del gene SORD. Il brevetto ha gia’ generato finanziamento per UCLB di 
£367,828 

 
 
 
PREMI E RICONOSCIMENTI NAZIONALI E INTERNAZIONALI PER ATTIVITÀ DI RICERCA 
(inserire nome e motivazione del premio, data, ente erogatore, ecc.) 

 

2023 Nominato CMTA-STAR 40 under 40 (https://www.cmtausa.org/cmtas-40-under-40/ ) per 
attività di ricerca di eccellenza  in ambito neuropatie ereditarie 

2020  Premio Associazione Italiana Sistema Nervoso Periferico, in riferimento a identificazione 
gene SORD causa frequente e potenzialmente trattabile di neuropatia ereditaria 

2019 Investigator Award 5th Congress of the European Academy of Neurology, in riferimento a 
identificazione di espansione in RFC1 come causa frequente di atassia e neuropatia 
sensitiva 

2019 PK Thomas Prize for best paper in inherited neuropathies Peripheral Nerve Society. Si 
tratta del maggior riconoscimento da parte di Peripheral Nerve Society per ricerca nel 
campo delle neuropatie ereditarie 

2019 Prize ACMT Rete / Associazione Italiana Sistema Nervoso Periferico, in riferimento a 
identificazione di espansione in RFC1 come causa frequente di atassia e neuropatia 
sensitiva 

2016 Best Paper prize awarded by Istituto Neurologico Nazionale "C.Mondino", per miglior lavoro 
“Novel CLN3 mutation causing autophagic vacuolar myopathy”. Neurology, 82(23), 2072-
2076. 

2013 Best poster prize awarded by Societa' Italiana di Neurologia, per lavoro “Widespread RNA 
metabolism impairment in sporadic inclusion body myositis TDP43-proteinopathy” 
presentato durante congresso SIN 2013 

 
 
PARTECIPAZIONE IN QUALITÀ DI RELATORE A CONGRESSI E CONVEGNI DI INTERESSE INTERNAZIONALE 
(inserire titolo congresso/convegno, data, durata in giorni/ore, ente organizzatore, ecc.) 

 

5. Comunicazione orale Associazione Sistema Nervoso Periferico (ASNP) 2013 Verona. Titolo 
comunicazione: Peripheral nervous system involvement in post-infectious demyelinating diseases 
of central nervous system, 18-04-2013  

6. Comunicazione orale ASNP 2014 Sorrento. Titolo comunicazione: Clinical and demographic aspects 
of ATTR amyloidosis: genetic heterogeneity, prognostic markers and novel therapeutic 
approaches,  14-04-2014 

7. Comunicazione orale Associazione Sistema Nervoso Periferico (ASNP) 2015 Torino. Titolo 
comunicazione: An observational study on tafamidis for Transthyretin-related familial amyloid 
polyneuropathy in Italy, 10-04-2015  

https://onlinelibrary.wiley.com/page/journal/15298027/homepage/editorialboard.html
https://www.cmtausa.org/cmtas-40-under-40/
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8. Comunicazione orale ASNP 2016 Mondello. Titolo comunicazione: prevalence of antineurofascin- 
155 and anti-contactin-1 antibodies in chronic inflammatory demyelinating 
polyradiculoneuropathy: a serological multicenter study in Italy, 15-04-2016  

9. Comunicazione orale ASNP 2017 Bergamo. Titolo comunicazione: Clinical features and Genetic 
findings in patients with Charcot Marie Tooth Disease type 2 (CMT2) due to LRSAM1 mutation, 20-
04-2017  

10. Comunicazione orale (platform presentation) 2017 Peripheral Nerve Society Annual Meeting 8-12 
July. Sitges, Spain. Relazione: functional validation of non-coding variants of GJB1 in patients with 
CMTX1. 10-07-2017  

11. Comunicazione orale (platform presentation) PNS annual meeting Baltimore 2018. Late Breaking 
Abstract: A Novel Recessive Pentanucleotide Repeat Expansion is a Frequent Cause of Late-onset 
Sensory Ataxic Neuropathy, 24-07-2018  

12. Relazione su invito (invited speaker) a XXIX OTTORINO ROSSI AWARD New Series “The Pavia 
legacy” - Fondazione C Mondino - Pavia. Titolo relazione: Antibodies to paranodal and nodal cell 
adhesion molecules in CIDP, 12-12-2018  

13. Comunicazione Orale durante la Nona Riunione Annuale Associazione Sistema Nervoso Periferico 
ASNP) Padova, 11-13 aprile 2019. Titolo comunicazione "a recessive pentanucleotide repeat 
expansion causes canvas and late-onset sensory ataxia", 11-04-2019 

14. Comunicazione orale (platform presentation) a PNS 2019 ANNUAL MEETING GENOA, ITALY • 22- 25 
Giugno 2019. Titolo comunicazione : A Recessive Repeat Expansion Causes CANVAS and is a 
common Cause of Late-Onset Sensory Ataxia, 24-06-2019  

15. Relatore su invito (invited speaker) a British Peripheral Nerve Society Meeting –London. Relazione 
dal titolo "Cerebellar ataxia, neuropathy, and vestibular areflexia syndrome (CANVAS)”,27-09-2019  

16. Relatore su invito (Invited speaker) a International Conference on Familial Cortical Myoclonic 
Tremor Epilepsy and Repeat Expansion Diseases , Hangzhou, China. Relazione dal titolo " Biallelic 
expansion of an intronic repeat in RFC1 in late-onset ataxia" 23-11-2019  

17. Relatore su invito (invited speaker) 24th Journées of the Société Francophone du Nerf 
Périphérique and the British Society of Peripheral Neuropathies (BPNS) - Paris. Relazione dal titolo 
"Cerebellar ataxia, neuropathy, and vestibular areflexia syndrome (CANVAS) " dal 07-02-2020 al 
08-02-2020 

18. Comunicazione orale (platform presentation) 2020 PNS Virtual Event 27 JUNE – 30 JUNE, 2020. 
Titolo comunicazione: Biallelic Mutations in Sord are a Common Cause of Potentially Treatable 
Genetic Neuropathy, 28-06-2020 

19. Relatore su invito (invited speaker) a "8th Congress Portuguese of Neuromuscular Disease Studies" 
organizzato da Sociedade Portuguesa de Estudo das Doenças Neuromusculares (SPEDNM). 
Relazione dal titolo "Massive sequencing in research on CMT" dal 23-10-2020 al 24-10-2020 

20. Relatore su invito (invited speaker) a 5th Asian Oceanic Inherited Neuropathy Consortium (AOINC) 
Virtual Symposium- Friday 13 November 2020- 10 am – 12.30 pm Australian EST. "Repeats and 
retrogenes: novel hidden causes of inherited neuropathies" dal 12-11-2020 al 13-11-2020 

21. Relatore su invito (invited speaker) ad American Academy of Neurology alla sessione Invited 
Science: Neuromuscular. Virtual. Relazione dal titolo " A recessive repeat expansion causes 
CANVAS and is a common cause of Late-Onset Sensory Ataxia'.17-04-2021 al 22-04-2021 

22. Relatore su invito (invited speaker) ad American Academy of Neurology alla sessione Invited 
Science: Neuromuscular. Virtual. Relazione dal titolo " Biallelic Mutations in SORD are a Common 
Cause of Potentially Treatable Genetic Neuropathy '. dal 17-04-2021 al 22-04-2021 

23. Relatore su invito (invited speaker) a Undicesima Riunione Annuale Associazione Sistema Nervoso 
Periferico - Monza, 18-20 novembre. Lettura magistrale dal titolo "repeat expansions and 
retrogenes: novel hidden causes of inherited neuropathies'. dal 20-11-2021 al 20-11-2021 

24. Relatore su invito  a "The International Symposium of Genetics in Movement Disorders" at 
December 18, 2021.Talk "RFC1 Expansions are a Common Cause of Idiopathic Sensory Neuropathy". 
The conference was organised by the Zhejiang Society for Neuroscience - The Second Affiliated 
Hospital Zhejiang University School of Medicine, Hangzhou, Zhejiang, China however it was held 
virtually due to covid travel restrictions. 18-12-2021  

25. Relatore su invito "Investigating inherited neuromuscular disorders' durante i teaching course 
“Neurogenetics” durante  8th Congress of the European Academy of Neurology Wien (Austria) dal 
25-06-2022 al 28-06-2022 (1 ora) 

26. Relatore su invito (invited speaker) a Charcot-Marie-Tooth Research Foundation (CMTRF) 2022 
Global CMT Research Convention durante la session "Axon degeneration" Boston (USA). Relazione 
dal titolo "SORD deficiency" 

27. Relatore su invito (invited speaker) a LXXIV Reunión Anual De La Sociedad Española De Neurología 
Sevilla (Spain), Relazione dal titolo "Repeat expansions and retrogenes: novel hidden causes of 
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28. inherited neurological disease" dal 15-11-2022 al 19-11-2022 
29. Relatore su invito (invited speaker) a III Congresso Brasileiro de Neurogenetica – Sao Paulo (Brasil). 

Due relazioni dal titolo (I) RFC1 repeat expansion disease and missing heritability in hereditary 
30. neuropathies (II) Missing heritability in hereditary neuropathies dal 09-03-2023 al 11-03-2023 (2 

ore) 
31. Relatore su invito (invited speaker) a Update in neuromuscular disorders course 2023, Queen 

Square Institute of Neurology, London (UK). Relazione dal titolo "New technologies for diagnosis of 
inherited neuromuscular disorders" dal 04-05-2023 al 04-05-2023 

32. Relatore su invito (invited speaker) a Peripheral Nerve Society (PNS) Annual Meeting 2023, 
Copenhagen. Relazione dal titolo "Peripheral Nervous System Genetics – What next after whole 
genome sequencing?" dal 17-06-2023 al 23-06-2023 

33. Relatore su invito (Invited Speaker) a of EAMDA - European Alliance of Neuromuscular Disorders 
Associations Annual Meeting - Bucharest. Relazione dal titolo "Untangling the missing heritability 
in inherited neuropathies" dal 30-09-2023 al 01-10-2023 

34. Relazione su invito (invited speaker) e chair della sessione "OPTICAL GENOME MAPPING" in 
occasione di "The Festival of Genomics & BioData", London (2024). Relazione dal titolo "Optical 
Genome Mapping for Investigation of Hereditary Neurological Diseases" dal 24-01-2024 al 25-01-
2024 

35. Relatore su invito (Invited Speaker) a webinar organizzato da National Ataxia Foundation. 
Relazione dal titolo " Research and Treatment Development for CANVAS". link: 
https://www.youtube.com/watch?v=IcKmKEEhZA8 dal 15-02-2024 al 15-02-2024 

36. Relatore su invito (invited speaker) a European Society of Human Genetics (ESHG) European 
Human Genetics Conference 2024, Berlin. Relazione "Canvas: from genetics to therapeutic 
options" nella sessione Symposium "Repeat expansion diseases: progress and puzzles" dal 04-06-
2024 al 04-06-2024 

37. Relatore su invito (invited speaker) a London Next Generation Sequencing Symposium, Imperial 
College London. Relazione dal titolo "Long read sequencing in unsolved neurogenetic conditions: 
from missing heritability to functional validation of variants" 05-06-2024  

38. Relatore su invito (invited speaker) a Axon Degeneration meeting 20-22/9/24, Washington DC. 
Relazione dal titolo “RFC1 repeat expansion causing sensory neuropathy and ataxia: from genetic 
identification to functional mechanisms”, 20-09-2024 (30 min) 

39. Relatore su invito (invited speaker) a Long-Read Sequencing of Expanded Tandem Repeats 
Workshop 2, Paris 30/9 – 2/10/24. Relazione dal titolo “Long read sequencing of RFC1 repeat 
expansion and ABCD3 causing myopathy”. 1/10/24  

40. Relatore su invito (invited speaker)  a 54esimo congresso della Societa’ Italiana di Neurologia, 
Roma, 9-12 novembre 2024.  Relazione dal tiolo  “Prospettive terapeutiche per la neuropatia 
SORD”. 10/11/24  

 
 
 
ATTIVITÀ GESTIONALI, ORGANIZZATIVE, DI SERVIZIO E DI TERZA MISSIONE 
 
INCARICHI DI GESTIONE ED IMPEGNI ASSUNTI IN ORGANI COLLEGIALI E COMMISSIONI, PRESSO RILEVANTI 
ENTI PUBBLICI E PRIVATI E ORGANIZZAZIONI SCIENTIFICHE E CULTURALI, OVVERO PRESSO L’ATENEO O 
ALTRI ATENEI 
(inserire tipologia di incarico/impegno, ente, data, durata, ecc.) 
 

 

2019-presente Expert panel member for ClinGen - Charcot-Marie-Tooth Disease Gene Curation 
(https://www.clinicalgenome.org/affiliation/40063/)  

2021-presente Membro Board of Directors Charcot-Marie-Tooth and Related Neuropathies 
Consortium (https://pnsociety.com/special-interest-groups/hereditary/cmtr-
bod/) (3 years) 

2021-2024  Membro scientific programme committee for the PNS meetings (Virtual 2021, 
Miami, Copenhagen 2023 and Edimburgh 2024)  

2022 Co-Chair PNS Prize Committee (2022) 
2023-presente Membro Board of Directors Associazione Italiana Sistema Nervoso Periferico 

(https://www.asnp.net/chi-siamo)   
2024-presente Membro PNS Education committee  
2020-presente Membro di comitati valutativi di tesi di dottorato (thesis committee) presso 

University College London (UK) 

https://www.youtube.com/watch?v=IcKmKEEhZA8
https://www.clinicalgenome.org/affiliation/40063/
https://pnsociety.com/special-interest-groups/hereditary/cmtr-bod/
https://pnsociety.com/special-interest-groups/hereditary/cmtr-bod/
https://www.asnp.net/chi-siamo


 17 

2019-presente Group leader presso University College London (UK) e line manager di 5 
  PhD Students (3 come Primary Supervisor e 2 come Secondary Supervisor), 3 

master students, 3 post-doctoral researcher, 1 research assistant e 7 visiting 
fellows.  

 
 
ATTIVITÀ DI TERZA MISSIONE 
(inserire tipologia di incarico/impegno, ente, data, durata, ecc.) 

 

1. Trasferimento tecnologico 
 
2021-presente Co-lead inventor (con prof S. Zuchner) del brevetto U.S. 17/517,227 Titolo: 

TREATMENT AND DETECTION OF INHERITED NEUROPATHIES AND ASSOCIATED 
DISORDERS” (2019-presente). Il brevetto ha gia avuto diretta applicazione come 
segue: 

2022-presente  Collaborazione scientifica con Applied Therapeutics intitolata “ Genetic, Metabolic 
And Clinical Features Of Sord Deficiency: Towards An Evidence-Based Treatment 
Of SORD Related Neuropathy (Role: PI),  £359,844.91 destinati a UCL, Questa 
collabrazione e’ volta ad incrementare l’identificazione di pazienti affetti da 
SORD-CMT internazionalmente attraverso l’uso di tecnologia diagnostiche 
genetiche innovative quali long read sequencing and optical genome mapping 

2022-presente Principal Investigator in UK del trial INSPIRE Phase III trial presso Queen Square 
National Hospital for Neurology and Neurosurgery/UCLH per valutare la 
Pharmacodinamica e efficacia clinica di AT-007 in pazienti with Sorbitol 
Dehydrogenase Deficiency 

 
2. Public engagement 
 
2019-presente  Ho presentato interventi in incontri delle associazioni di pazienti, inclusa la CMT 

Research Federation (2022), la European CMT Federation (2023) e l'European 
Alliance of Neuromuscular Disorders Association (2023). Partecipo attivamente 
anche con Ataxia UK e la National Ataxia Foundation.Garantisco che la mia ricerca 
venga comunicata a un pubblico ampio (comunicati stampa, interviste 
https://www.youtube.com/watch?v=j6JAO55LIDk e webinar per pazienti e 
professionisti sanitari https://www.youtube.com/watch?v=IcKmKEEhZA8) 

2020 Autore del foglio informativo per Ataxia UK (https://www.ataxia.org.uk/wp-
content/uploads/2022/07/CANVAS-information-leaflet-4.pdf) 

 
3. Scienze della vita e salute; 
 
2019-presente Il mio laboratorio ha ottimizzato e offerto gratuitamente il test genetico per 

l’espansione di RFC1 ai pazienti del Regno Unito, Italia e a livello internazionale, 
fornendo la conferma genetica a 600 casi. Questi pazienti hanno così potuto 
ricevere una diagnosi definitiva, consulenza e informazioni più precise sul loro 
prognosi. Espansioni in RFC1 sono ora identificate, insieme a espansioni in FGF14, 
come una delle principali cause di atassia e neuropatia sensitiva nella popolazione 
adulta 

2021-presente  AT007 (Gvorestat) e’ in fase considerazione per accelerated approval da parte di 
FDA. In caso di valutazione positiva, la neuropatie ereditaria da mutazioni del gene 
SORD potrebbe confermarsi come la prima causa di CMT trattabile  

 
4. Sostenibilità ambientale, inclusione e contrasto alle diseguaglianze, con particolare riferimento 

agli obiettivi dell'Agenda ONU 2030. 
 
2024-presente Membro di Equality, Diversity & Inclusion Committee, Career Development 

subgroup presso University College London 
 
 

 
 
 

https://www.youtube.com/watch?v=j6JAO55LIDk
https://www.youtube.com/watch?v=IcKmKEEhZA8
https://www.ataxia.org.uk/wp-content/uploads/2022/07/CANVAS-information-leaflet-4.pdf
https://www.ataxia.org.uk/wp-content/uploads/2022/07/CANVAS-information-leaflet-4.pdf
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ATTIVITÀ CLINICO ASSISTENZIALI 
(indicare, data, durata, ruolo, ente presso il quale si è prestata attività assistenziale, ecc.) 

 

2013-2016 Incarico presso la Fondazione Istituto Neurologico Nazionale C. Mondino IRCCS di 
Pavia in qualità di specialista neurologo per attività assistenziale e di ricerca, 
Responsabile di ambulatorio dedicato a malattie neuromuscolari presso Fondazione 
Mondino di Pavia 

2013-2016 Neurologo Consulente per il Centro per lo studio e la cura delle amiloidosi 
sistemiche presso il Policlinico San Matteo di Pavia 

2016-2019 Neurologo e senior clinical fellow presso UCL Institute of Neurology, Dept of 
Neuromuscular Diseases, MRC Centre for Neuromuscular Diseases, London, UK.  

2019 -12/2024 Incarico presso la Fondazione Istituto Neurologico Nazionale C. Mondino IRCCS di 
Pavia in qualità di specialista neurologo per attività assistenziale e di ricerca: 
responsabile ambulatorio dedicato a malattie neuromuscolari e neurogenetiche.  

2019-presente Consultant Neurologist presso Queen Square National Hospital for Neurology 
and Neurosurgery – Queen Square – London. Responsabile ambulatorio di nervo 
periferico generale (mensile). Co-responsabile (prof M.M. Reilly) di ambulatorio 
neuropatie ereditarie (mensile) e neurogenetica (prof. N.Wood e prof H.Houlden) 
(bi-mensile) 

 
 
 
 
 

Data 26/11/2024 Luogo Milano 
 
 
 
 


