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Informazioni personali  

 

Nome     Chiara Fiorillo 

 

Data di nascita   11 Settembre 1975 

 

Nazionalità   Italiana 

 

 

Contatti    chiara.fiorillo@unige.it 

     +3901056363566 

      

 

 
Qualifica -Medico Chirurgo,-Specialista in Neurologia 

-Dottore di Ricerca in Neuroscienze 
-Ricercatore Tempo Determinato tipo B presso DINOGMI, 
Università di Genova 
-Dirigente Medico Convenzionato presso IRCCS Istituto 
G.Gaslini con incarico di esperto nella diagnosi istologica e 
molecolare delle malattie neuromuscolari 
-Abilitata a Professore di II Fascia in Pediatria e 
Neuropsichiatria Infantile.  

 
 

 

    Competenze linguistiche  Italiano: madrelingua 
 
     Inglese: eccellente 
     Francese: buono 
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Educazione e formazione 
   

 

Anni 1994-1999    Corso di Laurea in Medicina e Chirurgia, Università degli studi di Napoli, 

      Federico II.  

 

Anni 1996-1999 Studente Interno presso I laboratori di Neurogenetica del Dipartimento di 

Neuroscienze (Prof.A.Filla). Attività di Laboratorio con acquisizione delle 

tecniche di Sequenziamento DNA, doppio ibrido in lieviti, western blot.  

 

Giugno-Settembre 1997  Visiting student presso il National Institute of Health (NIH), Bethesda,  

 Stati  Uniti  (Prof. J. Shiller Lab). Attività di Laboratorio con acquisizione di 

tecniche per studi cellulari, inserzione di retrovirus in cellule HeLa. 

 

Settembre 1999 Laurea in Medicina e Chirurgia presso Università degli Studi di Napoli con 

tesi dal titolo: Modificazione dell’attività trascrizionale di NFkB dopo 

somministrazione di neurolettici tipici ed atipici. Votazione 110 lode/110 

 

Novembre 1999- 

Novembre 2004 Scuola di Specializzazione in Neurologia presso l’Università degli studi di 

Napoli Federico II. Attività assistenziali cliniche della durata di 6 mesi nei 

seguenti reparti: Neuroradiologia, Neuropsicologia, Neurofisiopatologia, 

Disturbi del Movimento, Cefalee, Epilessia. Specializzando interno presso 

Servizio di Neurofisiopatologia (Prof. L.Santoro), attività dei laboratorio 

(biopsia muscolari), cliniche (malattie muscolari) e di ricerca genetica 

presso Telethon Istitute of Genetics and Medicine (TIGEM-Prof.V.Nigro).  

 

Novembre 2004 Specializzazione in Neurologia con tesi dal titolo: Le distrofie muscolari dei 

cingoli da mutazione della calpaina-3, studio bioptico e biochimico.  

 

Novembre 2004- 

Febbraio 2008 Corso di dottorato in neuroscienze con progetto sulla correlazione 

genotipo-fenotipo delle distrofie muscolari dei cingoli (LGMD) svolto 

presso Telethon Institute of Genetic and Medicine (TIGEM) e Servizio di 

Neurofisiopatologia dell’Università di Napoli Federico II.  

 

Settembre 2006 

- Giugno 2008 Research Visiting Fellow presso Institute of Human Genetic, New Castle 

University, Regno Unito (Prof. K.Bushby ). Attività di Laboratorio (in 

particolare analisi di Immunofluorescenza, Western Blot e studi cellulari 



CV Chiara Fiorillo Pagina | 3  
 

su fibroblasti per studiare i meccanismi patogenetici alla base delle 

distrofie muscolari dei cingoli (LGMD e Miopatie da difetto di collagene VI)  

e Clinica (ambulatorio malattie muscolari, distrofia FSHD e distrofie dei 

cingoli) 

 

Febbraio 2008 Dottore di ricerca in Neuroscienze con discussione della tesi: Studio di 

correlazione genotipo-fenotipo nelle distrofie muscolari dei cingoli 

(LGMD) in una popolazione Italiana.  

 

  

Settembre 2008 

 –Gennaio 2010 Research Visiting Fellow (Honorary Contract) presso Laboratorio di 

Neuropatologia, R&J Hospital, Oswestry, Regno Unito (Prof. C.Sewry). 

Attività di diagnostica e ricerca tramite analisi istopatologiche su biopsie 

muscolari in sospette distrofie muscolari, miopatie congenite e mioaptie 

metaboliche. In particolare studio di popolazione di pazienti affetti da 

miopatie “central core” e mutazioni del gene RYR1.  

 

 

Corsi di Aggiornamento 

 

 
20-22 Marzo 2017   Corso di aggiornamento sulle Neuropatie periferiche in età pediatrica 
      Milano, Fondazione Mariani)  

 
11-16 Marzo 2014       XXI Corso di Base in Elettromiografia e Potenziali evocati                               

                                   (Sorrento Prof.L.Santoro)  
 

15-20 Ottobre 2012   XXXII Corso teorico e pratico di elettrofisiologia clinica                

      (Abano Terme-Prof. De Grandis)  

 

12-16 Marzo 2006   XXII Corso di base in Elettroencefalografia Clinica 

      (Gargnano, EUREPA) 

 

 
Attività lavorativa 

 
 

Da Novembre 2022  Ricercatore a tempo determinato tipo B (RTDA)  presso Università degli 

Studi di Genova,  Dipartimento di Neuroscienze, Riabilitazione,  

Oftalmologia, Genetica e Scienze Materno Infantili (DINOGMI) e Medico 

Convenzionato presso UOC di Neuropsichiatria Infantile, IRCCS Istituto 

Giannina Gaslini. 
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Incarichi assistenziali 

Incarico di Esperto nella diagnosi istopatologia e molecolare delle malattie 

Neuromuscolari conferito da Ospedale Gaslini. In breve, mi occupo di 

diagnostica delle malattie neuromuscolari tramite analisi microscopiche, 

genetiche e elettrofisiologiche. Altre attività relate comprendono: 

organizzazione e refertazione delle biopsie muscolari; traslazione dalla 

clinica al laboratorio delle  indagini genetiche; esecuzione esami ENG e EMG. 

Effettuo consulenze ai reparti diversi da quello di afferenza e ambulatori 

dedicati per pazienti con le seguenti patologie neuromuscolari: paraparesi 

spastiche ereditarie, eredoatassie ad esordio precoce, neuropatie ereditarie 

ed acquisite, miopatie e distrofie muscolari.  Svolgo attività di Day Hospital 

presso UOC Neuropsichiatria e ambulatorio prime visite urgenti e 

ambulatorio per “second opinion” in pazienti con sospetta patologia 

neuromuscolare. Presto servizio di pronta reperibilità diurna e notturna 

presso Ospedale Gaslini come Neuropsichiatra infantile. Partecipo a trial 

clinici terapeutici sperimentali per Distrofia  Muscolare di Duchenne e 

Miastenia Gravis.  

 

Incarichi didattici   Sono docente del corso di Laurea in Medicina e Chirurgia. Attività di 

tutoraggio studenti interni tesisti, specializzandi e dottorandi.  

 Docente presso i corsi di Laure in Infermieristica Pediatrica, Terapia della   

Neuro e psicomotricità, Fisioterapia, Riabilitazione ed Educazione 

professionale (secondo manifesto degli studi del DINOGMI) 

Ricerca 

La mia principale attività di ricerca si basa su studi di collaborazione 

nazionali ed internazionali di clinica e genetica traslazionale nell’ambito 

delle patologie neuromuscolari e di applicazione dell’analisi miopatologica 

 

Dal 2 Gennaio 2018  

Ad Ottobre 2022 Ricercatore a tempo determinato tipo A (RTDA)  presso Università degli 

Studi di Genova,  Dipartimento di Neuroscienze, Riabilitazione,  

Oftalmologia, Genetica e Scienze Materno Infantili (DINOGMI) e Medico 

Convenzionato presso UOC di Neurologia Pediatrica e Malattie Muscolari, 

IRCCS Istituto Giannina Gaslini. 

 

Dal al 31 Marzo 2015  

al 31 Dicembre 2017  Assegnista di ricerca presso Università degli Studi di Genova,  Dipartimento 

    di Neuroscienze, Riabilitazione, Oftalmologia, Genetica Scienze Materno 

    Infantili (DINOGMI). Attività clinica e di ricerca presso  di Neurologia 

    Pediatrica e Malattie Muscolari e Laboratorio di Patologia Muscolare  
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Dal 1 Aprile 2014 al  

31 Marzo 2015    Contratto di collaborazione a progetto presso Istituto G.Gaslini, Unità di 

     Miologia, nell’ambito di progetto Europeo per la diagnosi e follow up dei 

     pazienti affetti da Glicogenosi Muscolare tipo V  

 

Dal 2 Aprile 2013 al   

1 Marzo 2014  Assegnista di ricerca presso Università degli Studi di Genova,   

Dipartimento di Neuroscienze, Riabilitazione, Oftalmologia, Genetica 

Scienze Materno Infantili (DINOGMI). Attività clinica e di ricerca presso UO 

di Neurologia Pediatrica e Malattie Muscolari e Laboratorio di Patologia 

Muscolare  

 

 

Dal Febbraio 2010 

Ad Aprile 2013 Dirigente Medico presso Unità Complessa di Medicina Molecolare e  

Malattie Neuromuscolari,  IRCCS Stella Maris. Pisa. Responsabile del  

Laboratorio di Miopatologia della UOC di Medicina Molecolare e Malattie 

Neuromuscolari.  

 

 

Dal Giugno 2008 a  

Giugno 2009     Contratto di ricerca della fondazione Telethon come curatore del  registro 

    di pazienti affetti da Distrofia Muscolare di Duchenne e Becker.  

 

 
 
 
 
 
 

Congressi  

(relatore/organizzatore)  

Organizzatore del modulo di Neuromuscolar Disorders nell’ambito della  

Summer School del dottorato in Neuroscience per gli anni 2023 e 2024 

 

Relatore alla 8 Giornata delle Malattie Neuromuscolari Genova Marzo 

2025. Argomento: Le sindromi miasteniche in età pediatrica.  

 

Relatore all’  International Pre-congress Course AIM: Neuromuscular 

diagnosis: a multidisciplinary approach from histopathology to molecular 
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genetics nell’ambito del XXIV Congresso della Associazione Italiana di 

Miologia, Roma Giugno 2024. Argomento: Aspetti istologici delle Miopatie 

Genetiche.  

 

Relatore al 58esimo Congresso Associazione Italiana di Neuropatologia e 

Neurobiologia Clinica, Napoli Giugno 2023. Argomento: Osservazione 

miopatologica in era molecolare   

 

Relatore al XLVII Congresso Società Italiana Neurologia Pediatrica (SINP), 

Pisa Novembre 2023. Argomento: Juvenile Myasthenic Sindromes 

 

Relatore al XXII Congresso della Associazione Italiana di Miologia (AIM), 

Matera Novembre 2022. Argomento:  Paediatric DMD carriers: clinical, 

genetic and hystopatological features 

 

Relatore al XLVII Congresso Società Italiana Neurologia Pediatrica (SINP), 

Milano Ottobre 2022. Argomento: Novel forms of muscular dystrophies in 

children 

  

Relatore al 7th International Myology Congress, Nice 2022. Defining 

Molecular And Functional Consequences Of Titin Mutations In Muscle 

Progenitors From Affected Patients 

 

Relatore al XX Congresso della Associazione Italiana di Miologia (AIM), 

Digital Edition 2021. New histopathological markers for the diagnosis of 

the myopathies. 

 

Relatore al XLV Congresso Società Italiana Neurologia Pediatrica (SINP), 

Digital Edition 2020 Argomento: The juvenile idiopathic inflammatory 

myopathies.  

 

Relatore al corso Neurofisiologia del Sistema Nervoso Periferico in età 

pediatrica. Genova, Marzo 2019 Argomento: Sviluppo del muscolo 

scheletrico 

 

Relatore al Corso di Aggiornamento in tema di malattie neuromuscolari 

Savona, 23 Giugno 2018. Argomento: Nuovi sviluppi nella Distrofia di 

Duchenne.  

 

Organizzatore e relatore del Teaching Precongress Course nell’ambito del 
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XVII Congresso della Associazione Italiana di Miologia. “Pillole di 

Miopatologia- Corso di formazione teorico e pratica. Genova 5 Giugno 2018 

     

Relatore alla VIII Riunione annuale dell’Associazione Italiana Nervo   

periferico (ASNP). Roma 19-21 Aprile 2018. Argomento: Distal Spinal 

Muscular Atrophy (dSMA) phenotypes in children.  

 

      Relatore al XV Conferenza Internazionale di Parent Project, 17 Marzo 

      2017. Argomento: Le donne portatrici di DMD.  

 

Relatore al Convegno “Percorsi Di Vita & Miotonie presso Policlinico      

Gemelli,  Marzo 2017. Argomento: La diagnosi precoce nelle Miotonie 

Genetiche.  

 

Relatore al XVI congresso AIM Lecce Giugno 2016. Correlazione genotipo-

fenotipo nelle miopatie congenite” 

     

Relatore al Corso “Update sulla distrofia muscolare di Duchenne. La 

diagnosi, i percorsi assistenziali, le nuove terapie. Marzo 2016 

 

 XLI Congresso SINP Bologna Novembre 2015 Corso precongressuale 

“Cause periferiche di lattante ipotonico” 

 

 XV Congresso AIM Napoli Maggio 2015: Relatore” Difetti della MYH7, 

studio di popolazione” 

 

 XL Congresso SINP Palermo Novembre 2014 Relatore “Ruolo della biopsia 

muscolare nella diagnostica delle miopatie” 

 

 

 

 

Attività editoriale/ 

Partecipazione a Board  Autore del Capitolo “Le malattie Neuromuscolari Pediatriche” nell’ambito 

del Libro “Neurologia Pediatrica. Dalle basi biologiche alla pratica clinica” 

di Martino Ruggieri, Edizioni Edra. Settembre 2023.  

 

Editor dello Special Issue Research Topic "Myopathology of Inherited  

Myopathies" per la rivista Frontiers in Neurology 2022 

 

Autore della monografia “Le miopatie congenite” sulla rivista Prospettive in   
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Pediatria Gennaio-Marzo 2015 

 

Associate Editor delle riviste Acta Myologica e Frontiers in Neuroscience-   

sezione Neurologia Pediatrica. 

 

Membro del ERN Myopathology Working Group dal 2022 

 

Membro della Task force Development of Recommendations for the 

Treat-to-Target Strategy in Juvenile Dermatomyositis.  

 

Revisore per le seguenti riviste scientifiche: PLOS, Neuroscience Letters, 

European Journal of Paediatric Neurology, BMC Medical Genetics, Acta 

Neuropathologica, Neurological Science, Muscle and Nerve, Neuromuscular 

Disorders, DNA and Cell Biology.  

     

 
 
Attività didattica/  

Carriera Universitaria Abilitazione scientifica nazionale 2019 in Pediatria e Neuropsichiatria 

infantile. 

 

 Corso di Specializzazione in Neuropsichiatria Infantile. Docente I, II e IV 

anno.  

 

Corso di Laurea  in Medicina e Chirurgia. Anni accademici  2016-2024: 

Docente del corso integrato di Pediatria. Modulo Neurologia pediatrica e 

Neuropsichiatria Infantile. Attività seminariale e professionale  (ADE) a 

piccoli gruppi nel corso integrato di Pediatria. 1CFU 

 

Corso di Laurea in Infermieristica: anni accademici 2020-2022: Docente del 

Corso di Pediatria Generale e Specialistica. 2 CFU 

 

Corso di Laurea in Educazione delle Professioni Sanitarie anni accademici 

2023-2025: Insegnamento di Neuropsichiatria Infantile e Laboratorio di 

Neuropsichiatria Infantile 2CFU 

 

Corso di Laurea in Terapia della Neuro e Psicomotricità (TNPEE) anni 

accademici 2023-2025.  Insegnamento: neurologia del Lattante. 1 CFU 

 

Corso di Laurea in Fisioterapia anni accademici 2023-2025  Insegnamento 

di Neurologia Pediatrica e Psichiatria dell’età evolutiva. 2 CFU 
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Corso di Laurea magistrale in Scienze della Riabilitazione anni accademici 

2023-2025. Insegnamento di Riabilitazione in Neurologia Pediatrica. 2 CFU 

 

Corso FAD per la Certificazione in Neurologia Pediatrica (CFNP) 2016. 

Responsabile del modulo: Malattie Neuromuscolari (10 ore) 

 

Corso FAD ECM “Il pediatra, dal sintomo alla diagnosi” 2015.  Responsabile 

del modulo: miopatie congenite.  

 

Relatore di 8 Tesi di Laurea dal 2019 

 

Tutor di 2 dottorandi di ricerca:  

-Dr. ssa Carolina Croci, in Science Pediatriche (XXXV ciclo) progetto dal 

titolo: Electrodiagnostic Tests In The Assessment Of Children With 

Neuromuscular Disorders And Correlation With The Myopathological Study 

-Dr.ssa MariaFrancesca Di Feo in Scienze Pediatriche (XXXVI ciclo) progetto 

dal titolo: "Titinopathies from bedside to bench and back: exploring 

genotype-phenotype correlations through clinical data and functional 

studies” 

 

Membro del Consiglio dei Docenti del Dottorato in Scienze Pediatriche dal   

2021 

 

Membro della Commissione Ricerca del DINOGMI dal 2023 

 

       

 

Progetti di ricerca  

Finanziati   PROGETTI IN CORSO 

 

Progetto Finanziamento Ricerca di Ateneo (FRA DINOGMI 2025): 

Reanalysis of Clinical Exome Data from Unsolved Cases with 

Neuromuscular Disorders: define a systematic flow-chart using AI-assisted 

tools. Ruolo PI 

Funding: 36 mila 

 

Progetto PNRR-POC-2023-12377653 2023: Advanced multi-omic and –

system approaches to identify novel biomarkers for SMA. PI Claudio Bruno. 

Ruolo coPI. Funding: 1.000.0000 
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 Ricerca Finalizzata 2019. Progetto di rete: New models for patient 

managment in the Emergency Department: looking for improvement of 

efficiency and quality. Ruolo: Principal Investigator WP3 

Funding: euro 300mila 

 

Trampoline grant AFM 2019 #22341 Defining molecular and functional 

consequences of titin mutations in human muscle progenitors from 

affected patients. 

Ruolo: Principal Investigator 

Funding: euro 50 mila 

 

 Telethon UILDM 2021 Clinical Project GUP Characterization of the 

phenotypic diversity in DupEx2 Duchenne Muscular Dystrophy and 

identification of predictive/prognostic markers 

Ruolo: Co-investigator-Responsabile di Unità 

Funding: euro 6mila 

 

 Telethon UILDM 2019 Clinical Project GUP19002C Trial readiness and 

endpoint assessment in congenital and childhood Myotonic Dystrophy  

Ruolo: Co-investigator. Responsable of Unit 

Funding: euro 16 mila 

 

 Bando AIFA 2017 Ricerca Indipendente. TRS-2018-00001625 TREAT-

LMNA- "Deflazacort TREATment in LMNA related congenital muscular 

dystrophy: study of clinical effectiveness and search for reliable markers"  

 Ruolo: Co-investigator. Responsable of Unit 

 Funding: euro 33 mila 

 

PTC Therapeutics International Ltd., Private Grants: Next generation 

sequencing for detection of point mutations in DMD from February-2018 

Ruolo: Principal Investigator  

Funding: euro  20 mila 

 

PROGETTI CONCLUSI 

 

Telethon Exploratory 2012 GEP12001. Exploring mitochondrial 

dysfunction in calpain-3 related myopathy. Ruolo: Principal Investigator  

 

Ricerca finalizzata Giovani Ricercatori 2012 Integrated “omic” approach to   
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explore pathogenesis and clinical variability  of Facio-Scapulo-Humeral 

Muscular Dystrophy. Ruolo: Principal Investigator 

 

 Telethon UILDM 2011 GUP11002J.  Assessment of Upper Limb function in 

non-ambulant Duchenne       Muscular    Dystrophy.   Ruolo: Co-investigator.  

 

 

 

Trial Clinici 
 

PrincipaI Investigator (PI) del trial Pfizer Phase 3 (C3391002) study of 

fordadistrogene movaparvovec (PF-06939926) gene therapy in non-

ambulatory patients with DMD. In corso.  

 

Principal Investigator (PI)  del trial A Long-term, Single-Arm, Open-label, 

Multicenter, Follow-on Trial of ARGX-113-2006 to Evaluate Safety of 

Efgartigimod Administered Intravenously in Children With Generalized 

Myasthenia Gravis. In corso. 

 

Lab Coordinator del trial SAREPTA Therapeuticals SRP-9001-301 Phase 3 

Multinational, Randomized, Double-Blind, Placebo-Controlled Systemic 

Gene Delivery Study to Evaluate the Safety and Efficacy of SRP-9001 in 

Subjects With Duchenne Muscular Dystrophy. In corso. 

 

Study Coordinator del trial Pfizer B5161004: A Multicenter, Open-Label 

Extension Study To Evaluate The Long Term Safety Of Pf-06252616 In 

Boys With Duchenne Muscular Dystrophy. Concluso. 

 

 

Studi di collaborazione   
Referente tecnico scientifico del progetto Valutazione Esterna di qualità 

(VEQ) per la diagnostica delle malattie neuromuscolari promosso dal 

Centro Regionale di Coordinamento della Medicina di Laboratorio di 

Regione Lombardia  

 

Caratterizzazione clinica e genetica di pazienti portatori di mutazioni del  

gene ATAD3A e fenotipo neuromuscolare in collaborazione con il  

Laboratorio di Medicina Mitocondriale, Ospedale San Orsola, Bologna.   

 

Studio di modelli cellulari di motoneuroni da iPs per studiare gli effetti 
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patogenetici in vivo di SNAPC4 nuovo gene responsabile di neuropatia 

motoria distale ad esordio precoce in collaborazione con il Corti Lab, 

Centro Dino Ferrari.  

 

 

 

Studio di caratterizzazione molecolare dell’interplay DNAJC25-Nesprin 

nelle forme di distrofia muscolare di tipo Emery-Dreifuss (EDMD). In 

collaborazione con Laboratorio di Neurogenetica, Ospedale San Camillo. 

 

Partecipazione al progetto Personalized Approaches and Therapeutic 

Horizons for PPP1R21 Disorders nell’ambito dei progetti ERDERA 

(European Rare Disease Research Allianz) 

 

Caratterizzazione miopatologica di biopsie muscolari di forme di miopatia 

congenita con disproporzione di fibre (CFTD). In collaborazione con Unità 

di Neuroimmunologia e Malattie Neuromuscolari, Fondazione IRCCS 

Istituto Neurologico Carlo Besta: Milano  

 

Caratterizzazione miopatologica di casi di SNUPN, MYO18B e TRIM32 

related muscular dystrophies in collaborazione con Prof.Edoardo Malfatti 

presso il Reference Center for Neuromuscular disorders, APHP Henri 

Mondor Hospital, University Paris.  

 

Diverse collaborazioni internazionali per caratterizzazione di nuovi geni 

associati a malattie neuromuscolari.  

 

Diverse collaborazioni nei lavori dei RIN (Rete Istituti Virtuali in 

Neuroscienze) e nell’ambito dell’ERN- MND (European Reference Network 

Neuromuscular).  
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 Il sottoscritto, consapevole che – ai sensi dell’art. 76 del D.P.R. 445/2000 – le dichiarazioni mendaci, la 

falsità negli atti e l’uso di atti falsi sono puniti ai sensi del codice penale e delle leggi speciali, dichiara che le 

informazioni rispondono a verità. 

 

Il sottoscritto in merito al trattamento dei dati personali esprime il proprio consenso al trattamento degli 

stessi nel rispetto delle finalità e modalità di cui al d.lgs. n. 196/2003. 

 

Data  14  Aprile  2025 

 

Firma leggibile 

 

 

Chiara Fiorillo MD, PhD  
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