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MARIA BARBARA LEPORI

ltaliana

05/11/1954

Dal 12/05/2015 al 31/01/2020 (contratto ceduto all'Azienda Ospedaliera Brotzu in data
01/07/2015)

ASL Cagliari, via Pier della Francesca 1, dal 01/07/2015 Azienda Ospedaliera Brolzu

Azienda Sanitaria

Biologo collaboratore con contratto Co.Co.Co : “Studio delle malattie ereditarie del Metabolismo
nel bambino; Screening neonatale, Malattie da accumulo lisosomiale, Malattia di Wilson e
Malattia celiaca”

Esecuzione di analisi @ metodiche per lo studio genetico della Malattia di Wilson. Attivita svolta

Daw 11/03/2013 AL 10/03/2015
ASL Cagliari, via Pier della Francesca 1, 09047 Selargius
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Azienda Sanitaria

Biologo con contratto libero professionale nellambito del Progetto di ricerca per lo Studio delle
Malattie metaboliche del Bambino

Esecuzione di analisi e metodiche per lo studio genetico della Malattia di Wilson. Altivita svolta
presso il Laboratorio di Epatopatie Genetiche dell'Ospedale Microcitemico di Cagliarn

DaL 01/12/2011 AL 30/11/2012
ASL Cagliari, via Pier della Francesca 1, 09047 Selargius

Azienda Sanitaria
Biologo collaboratore con contratto Co.Co.Co : “Diagnosi genetica della Malattia di Wilson"

Esecuzione delle tecniche di biologia molecolare per la diagnosi della Malattia di Wilson e a
loro applicazione nella consulenza genetica per la conferma della diagnosi. Attivita svolta
presso il Laboratorio di Epatopatie Genetiche dellOspedale Microcitemico di Caghari

0aL 01/04/2011 AL 30/09/2011.

Dipartimento di Scienze Pediatriche e Medicina Clinica dell” Universita degli Studi di Cagliari via
Porcell n.3 Cagliari.

Universita

Biologo con contratto C0.Co.Co. “Studio delle malattie ereditarie del metabolismo nef bambino:
la cirrosi nella malattia di Wilson e correlazione tra i livelli di anticorpi anti ipofisi e bassa statura
in pazienti con celiachia”.

Esecuzione delle tecniche di biologia molecolare per lo studio della malattia di Wilson. Attivita
svolta presso il Laboratorio di Epatopatie Genetiche dell Ospedale Microcitemico di Cagliari

paL 01/01/2009 AL 31/12/2010.
ASL 8, via Pier della Francesca 1, 09047 Selargius.

Azienda Sanitaria

Biologo collaboratore con contratto a progetto “Il ruolo della regione promoter de! gene ATP7B
nefla eterogeneita fenotipica presente nella malattia di Wilson. implicazioni per la diagnosi e lo
sviluppo di terapie mirate”.

Esecuzione delle tecniche di biologia molecolare per la diagnosi delfla malattia di Wilson e la loro
applicazione nella consulenza genetica per la conferma della diagnosi. Attivita svolta presso |l
Laboratorio di Epatopatie Genetiche dell'Ospedale Microcitemico di Cagliari

paL 01/12/06 AL 30/11/08
CNR Istituto di Neurogenetica e Neurofarmacologia, Cittadelia Universitaria di Monserralo.

Istituto di Ricerca
Biologo, assegnista di ricerca nell'ambito del programma di ricerca “Screening Negnatale e
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prevenzione della malattia di Wilson in Sardegna”.

Esecuzione delle Tecniche di Biologia Molecolare applicate allo studio del gene ATP7B
responsabile della malattia di Wilson.

Dal 11/11/04 al 10/11/06
Universita degli Studi di Cagliari, via Universita 40

Universita

Biologo, assegnista di ricerca nellambito del progetto " Patologia molecolare, geneltica e terapia
genetico-somatica della Beta Talassemia. La ricerca di determinanti genetiche per la variabilita
fenotipica nella malattia di Wilson”.

Esecuzione delle Tecniche di Biologia Molecolare applicate allo studio del gene ATP78
responsabile della malattia di Wilson. Attivita svolta presso il Laboratorio di Epatopatie
Genetiche dell' Ospedale Microcitemico di Cagliari

Dal 17/09/04 al 16/10/04

Dipartimento di Scienze Biomediche e Biotecnologie dell' Universita degli Studi di Cagliari via
Jenner sin

Universita

Biologo con contratto libero professionale nellambito del progetto "Diagnosi, prevenzione e
terapia di malattie monogeniche e multifattoriali nefla popolazione sarda”.

Esecuzione delle Tecniche di Biologia Molecolare applicate allo studio del gene ATP78
responsabile della malattia di Wilson. Attivita svoita presso it Laboratorio di Epatopatie
Genetiche dell' Ospedale Microcitemico di Cagliari

Dal 03/11/2003 al 02/07/2004

Dipartimento di Scienze Biomediche e Biotecnologie delf'Universita degli Studi di Cagliari via
Jenner sin

Universita

Biologo con contratio libero professionale nell'ambito del progetto " Studio pilota sulle Epatopatie
metaboliche nel bambino”

Esecuzione delle tecniche di Biologia Molecolare applicate allo studio del gene ATP7B
responsabile della malattia di Wilson. Attivita svolta presso il Laboratorio di Epatopatie
Genetiche dell'Ospedale Microcitemico

Dal 12/09/2003 al 11/10/2003
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Dipartimento di Scienze Biomediche e Biotecnologie Universita di Cagliari

Universita

Biologo con contratto libero professionale nell' ambito del progetto dal titolo"Correlazione

Genotipo HLA e fenotipo nella malattia celiaca™

« Principali mansioni e responsabilita ~ Esecuzione delle Tecniche di Biologia Molecolare. Attivita svolta presso il Laboratorio di
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Epatopatie Genetiche

Dal 19/07/02 al 18/07/03
Dipartimento di Scienze Biomediche e Biotecnologie dell Universita degli Studi di Cagliari.

Universita
Biologo con contratto libero professionale nell'ambito del progetio * Malattie Lisosomiali e
malattia di Fabry in Sardegna: epidemiologia, storia naturale e nuove prospettive terapeutiche”.

Esecuzione delle Tecniche di Biologia Molecolare. Attivita svolta presso il Laboratorio di
Epatopatie Genetiche dell Ospedale Microcitemico

Dal 26/06/1996 al 25/09/1996 e dal 27/09/1996 al 26/12/1996 (da graduatoria Biologi
Ambulatoriafi)

Ex Azienda U.S.L. 8, via Lo Frasso, 11 Cagliari

Azienda Sanitaria
Biologo Specialista Ambulatoriale.

Diagnosi chimico-clinico ed ematologiche. Attivita svolta presso il Laboratorio Analisi del
Poliambulatorio di Quartu S.Elena

dal 12/06/1995 al"11/09/1995 e dal 13/09/1995 al 12/12/1995 (da graduatoria Biologi
Ambulatoriah)

Ex Azienda U.S.L. 8 via Lo Frasso,11 Cagliari

Azienda Sanitaria
Biologo Specialista Ambulatoriale

Diagnosi chimico-clinico ed ematologiche. Atlivita svolta presso il Laboratoric Analisi del
Poliambulatorio di Quartu S.Elena
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ALTRE LINGUE

« Capacita di lettura
« Capacita di scrittura
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COMPETENZE TECNICHE

Dal 18/06/1991 al 29/01/1992

Ex Azienda A.S.L. 8 via Lo Frasso, 11 Cagliari

Azienda Sanitaria

Biologo ex collaboratore in sostituzione di personale assente

Diagnosi Endacrinologiche. Attivita svolta presso il Presidio di Prevenzione Oncologica ( Servizio
di Endocrinologia) via Logudoro

dal 1974 al 1980

Laurea in Scienze Biologiche, vecchio ordinamento, presso 'Universita degli Studi di Cagliari in
data 25/11/1980.

Francese-Inglese
scolastico
scolastico
scolastico

Capacita di usare tecniche e strumentazioni ai fini della diagnosi molecolare dellamalattia di
Wilson: estrazione DNA corsa elettroforetica su gel di agarosio e poliacrilamide,digestione
enzimatica, PCR e sequenziamento diretto. Ottima conoscenza delle basi molecolari della
malattia di Wilson aquisita attraverso fa ricerca di mutazioni nel gene ATP7B. Capacita diusare
vari microfoft, navigare su Internet, gestire la posta elettronica e archiviare docurment.
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1) A New Mutation of Wilson”s Disease P-Type ATPase Gene in a Patient with
Cirrhosis and ‘
Coombs-Positive Hemolyitic Anemia.

L. Leggio, G. Addolorato, G. Loudianos, L. Abenavoli, M.B. Lepori, FM.Vecchio, G.L.
Rapaccini, S. De Virgiliis, G. Gasparrini.

Digestive Diseases and Sciences Vol.51 No.1 (Jan. 2006),pp34-38

2) The canine copper toxicosis gene MURR1 is not implicated
in the pathogenesis of Wilson Disease.

M. Lovicu, V. Dessi, M.B. Lepori, AZappu, L.Zancan, R.Giacchino, R.Jorio,
A.Vegnente, Vajro, G.Maggiore, M.Marcellini, C.Barbera, V.Kostic, AM.G Farci, A.Solinas, B.
Altuntas, AYuce, N.Kocak, S.De Virgtiiis, A.Cao, G.Loudianos..

J.Gastroenterol.2006 ; 41:582-587.

3) Analysis of the T1288R Mutation of the Wilson Disease ATP7B gene in Four
Generations of a Family: Possible Genotype - Phenotype Correlation with Hepatic
Onset

Lorenzo Leggio, Noemi Malandrino, Georgios Loudianos, Ludovico Abenavoli, Maria Barbara
Lepori, Esmeralda Capristo, Stefano De Virgiliis, Giovanni Gasbarrini,Giovanni Addolorato.

Digestive Diseases and Sciences (2007) 52:2570-2575
4) Twenty - Four Novel Mutation in Wilson Disease Patients of Predominantly
Origin

Maria Barbara Lepori, Mario Lovicu, Valentina Dessi, Antonietta Zappu, Simona Incolly,
Lucia Zancan, Raffaella Giacchino, Raffaele lorio, Pietro Vajro, Giuseppe Maggiore, Matilde
Marceliini, Cristiana Barbera, Maria Teresa Peflecchia, Rosanna Simonet, Vladimir Kostic,
Anna Maria Giulia Farci, Antonello Sofinas, Stefano De Virgilis, Antonio Cao, Georgios
Loudianos.

Genetic Testing (2007). 11:328-332

5) High Incidence and Allelic Homogeneity of Wilson Disease in 2 Isolated
Populations: A Prerequisite for Efficient Disease Prevention Programs

Antonietta Zappu, Olympia Magli, Maria Barbara Lepori, Valentina Dessi, Stefania Diana,
Simona Incollu, Emmanuel Kanavakis, Polyxeni Nicolaidou, Nina Manolaki, Andreas
Fretzayas, Stefano De Virgiliis, Antonio Cao and Georgios Loudianos.

Journal of Pediatric Gastroenterology and nutrition,Vol. 47, NO. 3 2008 PP. 334-338.
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alleles in the ATP7B gene in two Sardinian families

Georgios Loudianos, Antonietta Zappu, Maria Barbara Lepori,
Simona Incollu, Valentina Dessi, Eva Mameli, Giovanni Garrucciu, Stefano De  Virgiliis,
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16)  Wilson ‘s Disease
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17)  Acute Liver Failure Because of Wilson Disease With Overlapping Autoimmune
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Sandra Orry, Rosa Anna Podda, Stefano De Virgiliis

JPGN Journal of Pediatric Gastroenterology and Nutrition, Volume 63,N. 2, August 2016
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factors of copper metabolism
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19) Wilson's disease caused by alternative splicing and Alu exonization due to a ho-
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20) ATP7B Gene Mutations in Croatian Patients with Wilson Disease.
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G. Loudianos , V.Dessi , M.Lovicu , FUsai, P.Solinas , A.Zappu, S.Diana,
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3) Studio delle mutazioni nel Gene ATP7B in pazienti con la malattia di
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4) Mutation analysis of ATP7B gene in Wilson disease patients of
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nel gene ATP7B.
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analysis in the

ATP7B Gene.
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