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LAVORO — GRUPPI DI RICERCA. inerente l'attivita di Consulenza Genetica

NAZIONALI ED INTERNAZIONALI

La Dr.ssa Lerone ¢ responsabile del progetto “Caratterizzazione Fenotipica della Sindrome
di Poland” e I’ Ambulatorio da lei diretto ¢ il punto di riferimento per i pazienti provenienti
dal centro e nord Italia. Dal 2005 ad oggi sono stati esaminati circa 400 pazienti in
collaborazione con le U.O. di Ortopedia, Chirurgia e Radiologia del nostro Istituto. Sui
pazienti, selezionati in base alle caratteristiche fenotipiche, vengono effettuati studi di array-
CGH .Tale progetto ha portato alla presentazione di una comunicazione orale al Congresso
della Societa Italiana di Genetica Umana (SIGU 14-16 novembre 2007) e al Congresso
Europeo di Genetica Umana (ESHG 31 maggio-3 giugno 2008).

Dal 2008 ha instaurato una collaborazione con la Associazione Retinite Pigmentosa Liguria
per I’inquadramento genetico di tale patologia.

La Dr.sssa Lerone ha collaborato,inoltre, all'aggiornamento della del programma
POSSUM/OSSUM, con l'invio, su richiesta della Dr.ssa Agnes Bankier, delle informazioni
cliniche e delle immagini iconografiche di sindromi rare (ICF syndrome, Cross syndrome;
Multiple sutural synostosis and congenital cataracts; Cerebro-oculo-skeletal-renal syndrome;
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Congenital diaphragmatic hernia associates with ipsilateral upper limb reduction defects;
Autosomal recessive microcephaly with early onset seizures and spasticity; "Uncombable
Hair", retinal pigmentary dystrophy, juvenile cataract, dental anomalies and brachydactyly:
a new ectodermal dysplasia syndrome).

e Uno degli obiettivi che la Dr.ssa Lerone sta perseguendo nell’ambito della consulenza
genetica che viene svolta quotidianamente e quello di diventare un centro di riferimento per
la formazione del personale medico e paramedico impegnato all’interno di servizi di
genetica e di ambulatori di medicina di base. A tale scopo ¢ stato inserito nell’ambito della
didattica della Scuola di Specializzazione in Pediatria la frequenza sistematica dei medici
specializzandi alle sessioni di consulenza genetica svolte presso I’ Ambulatorio da lei
diretto.

e Nel mese di Maggio 2007 ha organizzato e tenuto lezioni per il | Master Universitario di Il
livello in Genetica Clinica: Le malformazioni congenite.

e Nel mese di Maggio 2008 ha organizzato e tenuto lezioni per il 11 Master Universitario di 1l
livello in Genetica Clinica: Le malformazioni congenite.

e Nel mese di Maggio 2009 ha organizzato e tenuto lezioni per il Master Universitario di 1l
livello in Genetica Clinica: Le malformazioni congenite.

e Nel mese di Maggio 2010 ha organizzato e tenuto lezioni per il Master Universitario di 11
livello in Genetica Clinica: Le malformazioni congenite.

e Nel mese di Novembre 2011 ha organizzato e tenuto lezioni per il Master Universitario di 11
livello in Genetica Clinica: Le malformazioni congenite.

e Nel mese di Maggio 2012 ha organizzato e tenuto lezioni per il Master Universitario di 11
livello in Genetica Clinica: Le malformazioni congenite.

o Codirettrice dal 2000 ad oggi dei Corsi di Genetica Clinica organizzati presso 1’Istituto
G.Gaslini con accreditamento ECM.
e La Dr.ssa Lerone € membro dell’ Associazione Italiana Genetisti Medici.
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LINGUE CONOSCIUTE

INGLESE

ULTERIORI INFORMAZIONI ‘ ‘

ATTIVITA’ CLINICA

La Dr.ssa Margherita Lerone ¢ responsabile dal 1988 dell’Ambulatorio di Genetica Medica
afferente all’U.O.C. Genetica Medica dell’Istituto. In questa attivita & affiancata da un medico
contrattista specialista in genetica medica.

Dal 1988 ad oggi sono state effettuate circa 17.600 consulenze su pazienti ricoverati presso i vari




reparti dell’Istituto G.Gaslini e circa 10.000 consulenze su pazienti afferenti all’Ambulatorio di
Genetica Medica. Ogni consulenza per pazienti esterni € stata corredata da relazione clinica.
Le consulenze interne ed esterne vertono su problematiche prenatali e postnatali.

Per le patologie nelle quali il Servizio di Genetica Molecolare non effettua direttamente la
diagnostica, vengono inviati i campioni di DNA estratto ai Centri di riferimento nazionali ed
internazionali.
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