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Dal 1/1/2016 — a oggi
ASST "Gaetano Pini/CTO" (ex Istituti Clinici di Perfezionamento)

Centro Parkinson
Servizio Sanitario Nazionale

Medico genetista allUnita Operativa di Neurologia — Centro Parkinson e
Disturbi del Movimento.

Gestione delle consulenze genetiche e i test genetici nei casi di disturbi del
movimento e nelle malattie neurodegnerative di probabile origine genetica,
inclusa I'esecuzione di test genetici presintomatici.

Dal 1/9/2017 — a oggi

Unita Operativa di Neurologia 2, Centro Parkinson Regionale Esperto — Citta
della Salute e della Scienza, Torino; Dipartimento di Neuroscienze "Rita Levi
Montalcini", Universita di Torino.

Servizio Sanitario Nazionale
Medico genetista all’'Unita Operativa di Neurologia-2.

Gestione delle consulenze genetiche e i test genetici nei casi di disturbi del
movimento e nelle malattie neurodegnerative di probabile origine genetica,
inclusa I'esecuzione di test genetici presintomatici.

Dal 2002 al 2016

Istituti Clinici di Perfezionamento
Centro Parkinson

Azienda Ospedaliera Pubblica

Medico genetista allUnitd Operativa di Neurologia — Centro Parkinson e
Disturbi del Movimento.
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Gestione delle consulenze genetiche e i test genetici nei casi di disturbi del
movimento e nelle malattie neurodegnerative di probabile origine genetica,
inclusa I'esecuzione di test genetici presintomatici.

Dal 1997 al 2002

Clinica Pediatrica dell’'Universita di Milano, Ospedale Nuovo San Gerardo di
Monza

Azienda Ospedaliera Pubblica

Medico specializzando in Genetica Medica presso la Clinica Pediatrica
dell’'Universita di Milano, Ospedale Nuovo San Gerardo di Monza, responsabile
Prof. Andrea Biondi.

avviamento di un Laboratorio di Genetica Molecolare in grado di eseguire test
diagnostici per malattie  genetiche con tecniche molecolari e
contemporaneamente fornire il risultato del test ai pazienti tramite la
consulenza genetica.

1994-1997

Laboratorio di Genetica della “Liver Unit”, Queensland
Institute of Medical Research, University of Queensland
Brisbane, Australia.

Istituto di Ricerca Pubblico

Studente di PhD (Dottorato di Ricerca) alla University of Queensland
presso il Laboratorio di Genetica della Liver Unit, Queensland
Institute of Medical Research, Brisbane, Australia.

Progetto di ricerca: Positional cloning of the haemochromatosis gene.
Ricercatore

2017

Abilitazione Scientifica Nazionale per professore associato di seconda fascia (bando D.D.
1532/2016) nel settore concorsuale 06/A1-GENETICA MEDICA, valido dal 31/03/2017 al
31/03/2023 (art. 16, comma 1, Legge 240/10).

Insegnamento Genetica Medica.

Abilitazione Scientifica Nazionale per professore associato di seconda fascia nel settore
concorsuale 06/A1-GENETICA MEDICA, conferito dal MIUR.

1997-2001
Diploma di Specialita in Genetica Medica, 70/70 cum laude, Universita degli Studi di Milano.

Titolo della Tesi: “Analisi dello spettro mutazionale della mucopolisaccaridosi di tipo | nella
popolazione italiana”, relatore Prof. Andrea Biondi, correlatore Dr.sa Rossella Parini.

Specialita in Genetica Medica

Diploma di Specialita in Genetica Medica

1994-1997

Doctor in Philosophy (PhD) in the field of Medicine, University of Queensland, Brisbane,
Australia. (equiparato ad un Dottorato di Ricerca)

Titolo della Tesi: “Identification and characterisation of haemochromatosis candidate genes”,
principal supervisor Dr. Elizabeth C. Jazwinska, second supervisor Prof. Lawrie W. Powell.

Molecular genetics.
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di persone, progetti, bilanci; sul posto di
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cultura e sport), a casa, ecc.
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Con computer, attrezzature specifiche,
macchinari, ecc.

CAPACITA E COMPETENZE
ARTISTICHE
Musica, scrittura, disegno ecc.
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Doctor in Philosophy (PhD) equiparato ad un Dottorato di Ricerca.
Dottorato di Ricerca

1991
Laurea in Medicina e Chirurgia, 110/110 cum laude, Universita degli Studi di Milano.

Titolo della Tesi: “Il carcinoma epatocellulare: analisi di 286 casi consecutivi’, relatore Prof.
Paolo Bianchi, correlatore Prof. Dario Conte.

Laurea in Medicina e Chirurgia, 110/110 cum laude

Italiano
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RICONOSCIMENTI
1995 — 1997 Vincitore per due anni consecutivi della Bancroft Scholarship del Queensland
Institute of Medical Research, Brisbane, Australia.

2003 Vincitore di un finanziamento per 1 anno dal Comitato Telethon Fondazione ONLUS per
la “Human genetic Bank of patient affected by Parkinson disease and parkinsonism” (grant n.
GTF03009).

2004 Vincitore diun finanziamento per 3 anni dal Comitato Telethon Fondazione ONLUS per
la “Human genetic Bank of patient affected by Parkinson disease and parkinsonism” (grant n.
GTF04007).

2007 Vincitore diun finanziamento per 5 anni dal Comitato Telethon Fondazione ONLUS per
la “Human genetic Bank of patient affected by Parkinson disease and parkinsonism” all'interno
del “Telethon Network of Genetic Biobanks” (grant n. GTB07001).

2010 Vincitore come co-investigator di un finanziamento per 3 anni dal Italian Telethon
Foundation per il progetto intitolato “Peripheral blood gene expression profiling of LRRK2 and
Parkin monogenic forms of Parkinson's disease for disease assessment” (GGP10224).

2010 Vincitore come co-investigator di un finanziamento per 1 anno dal Michael J Fox
Foundation per il progetto intitolato “Susceptibility genes for antipsychotic-induced extrapyramidal
symptoms as modifier genes in Parkinson's disease and L-dopa treatment response”

2011 Vincitore come Principal Investigator di un finanziamento di 2 anni dalla Fondazione
Telethon per il progetto intitolato “Identification of Recessive Genes Causative for Parkinson’s
Disease using Exome Sequencing” (GGP11164).

2014 Vincitore come coordinatore del gruppo italiano di un finanziamento per 3 anni per il
progetto europeo “COURAGE-PD”, COmprehensive Unbiased Risk factor Assessement for
Genetics and Environment in Parkinson Disease (esauriente e non-condizionata valutazione dei
fattori di rischio genetici e ambientali nella Malattia di Parkinson) all’'interno del call “European
research projects for the identification of genetic, epigenetic and environmental risk and protective
factors for Neurodegenerative Diseases” del “Joint Programme — Neurodegenerative Disease
Research (JPND)".

2017 Vincitore della Abilitazione Scientifica Nazionale per professore associato di seconda
fascia (bando D.D. 1532/2016) nel settore concorsuale 06/A1-GENETICA MEDICA, valido dal
31/03/2017 al 31/03/2023 (art. 16, comma 1, Legge 240/10)

(http://abilitazione.miur.it/public/pubblicarisultati_2016.php).

Pubblicazioni

Al 06/11/2018 sono autore di 121 articoli scientifici indicizzati su PubMed
(http://www.ncbi.nim.nih.gov/pubmed).

H-Index al 06/11/2018: 37 (goggle-scholar)

Il sottoscritto € consapevole delle sanzioni penali previste in casi di dichiarazioni
mendaci, la falsita negli atti e 1’uso di atti falsi, come stabilito ai sensi dell’art. 76 del
DPR 28.12.2000 n. 445. Inoltre, il sottoscritto autorizza al trattamento dei dati

personali, secondo quanto previsto dalla Decreto Legislativo 196/03.

NOME E COGNOME (FIRMA)

Sehors Gotdrni—


http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed
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Pubblicazioni

1) Falciani F, Terao M, Goldwurm S, Ronchi A, Gatti A, Minoia C, Li Calzi M, Cazzaniga G and Garattini E. (1994)
Molibdenum (V1) salts convert the xanthine oxidoreductase apoprotein into the active enzyme in mouse L929
fibroblastic cells. Biochemical Journal 298:69-77.

2) Jazwinska EC, Pyper WR, Burt MJ, Francis JL, Goldwurm S, Webb SI, Lee SC, Halliday JW, Powell LW. (1995).
Haplotype analysis in Australian haemochromatosis patients: evidence for a predominant ancestral haplotype
exclusively associated with haemochromatosis. Am J Hum Genet 56(2): 428-433.

3) Goldwurm S, Menzies ML, Banyer JL, Powell LW, Jazwinska EC. (1997) Identification of a novel Krueppel-
related zinc finger gene (ZNF184) mapping to 6p21.3. Genomics 40(3): 486-489.

4) Goldwurm S and Powell LW. (1997) Haemochromatosis after the discovery of HFE (“HLA-H”). Gut, 41(6), 855-
856.

5) Jazwinska EC, Cullen LC, Zournazi A, Burt MJ, Van Der Griend B, Goldwurm S, and Little PRF. (1997) Isolation
and characterisation of cosmids to intervals within a 4.5Mb region at 6p21.3. DNA Sequence 8(3) 147-150.

6) Banyer JL, Goldwurm S, Cullen LC, Van der Griend BFH, Smit DJ, Powell LW and Jazwinska EC. (1998) The
Spinal Muscular Atrophy gene region at 5913.1 has a paralogous chromosomal region at 6p21.3. Mammalian
Genome, 9(3): 235-239.

7) George DK*, Goldwurm S*, Macdonald GA, Cowley LC, Walker NI, Ward PJ, Jazwinska EC, and Powell LW.
(1998) Increased hepatic iron concentration in nonalcoholic steatohepatitis is associated with increased fibrosis.
Gastroenterology, 114(2): 311-318. * These authors contributed equally to this work.

8) Goldwurm S, Van der Griend BFH, Banyer JL, Cullen LC, Zournazi A, Menzies ML, Busfield F, Little PRF,
Powell LW and Jazwinska EC. (1998) Generation of a transcription map distal to HLA-F. Eur J Hum Genet, 6(5):
475-486.

9) Goldwurm S, Casati C, Venturi N, Strada S, Santambrogio P, Indraccolo S, Arosio P, Cazzola M, Piperno A,
Masera G and Biondi A. (2000) Biochemical and genetic defects underlying human congenital hypotransferrinemia.
The Hematology Journal 1: 390-398.

10) Goldwurm S and Biondi A. (2000) Case of congenital hypotransferrinemia suggests that tissue hypoxia during
fetal development may cause hypospadias. Am J Med Genet 95: 287-289.

11) Goldwurm S and Biondi A. (2000) Response to the letter to the editor by Fung. Am J Med Genet 95: 289-290.

12) Lalatta F and Goldwurm S (2000) Relevance of genetic counselling in genetic testing. Minerva Biotech 12: 15-24.

13) Venturi N., Rovelli A., Parini R., Menni F., Brambillasca F., Bertagnolio B., Uziel G., Gatti R., Filocamo M.,
Donati M.A., Biondi A., Goldwurm S. (2002) Molecular analysis of 30 mucopolysaccharidosis type | patients:
evaluation of the mutational spectrum in Italian population and identification of 13 novel mutations. Human
Mutation, 20: 231.

14) Goldwurm S. Genetic and molecular mechanisms of Parkinson disease. Homeostasis, 42, 2003, n.6: 267-268.

15) A.M. Bertoli-Avella, J.L. Giroud-Benitez, A. Akyol, E. Barbosa, O. Schaap, H.C. van der Linde, E. Martignoni, L.
Lopiano, P. Lamberti, E. Fincati, A. Antonini, F. Stocchi, P. Montagna, F. Squitieri, P. Marini, G. Abbruzzese, G.
Fabbrini, R. Marconi, A. Dalla Libera, G. Trianni, M. Guidi, A. De Gaetano, G. Boff Maegawa, A. De Leo, V.
Gallai, G. de Rosa, N. Vanacore, G. Meco, C.M. van Duijn, B. A. Oostra, P. Heutink, V. Bonifati, MD, and The
Italian Parkinson Genetics Network. Novel parkin mutations detected in patients with early-onset Parkinson’s
disease. Mov Disord, 2005 Apr;20(4):424-31. [name in Appendix].

16) Di Fonzo A, Rohe CF, Ferreira J, Chien HF, Vacca L, Stocchi F, Guedes L, Fabrizio E, Manfredi M, Vanacore N,
Goldwurm S, Breedveld G, Sampaio C, Meco G, Barbosa E, Oostra BA, Bonifati V; Italian Parkinson Genetics
Network. A frequent LRRK2 gene mutation associated with autosomal dominant Parkinson's disease. Lancet. 2005
Jan 29;365(9457):412-5.

17) Ghezzi D, Marelli C, Achilli A, Goldwurm S, Pezzoli G, Barone P, Pellecchia MT, Stanzione P, Brusa L,
Bentivoglio AR, Bonuccelli U, Petrozzi L, Abbruzzese G, Marchese R, Cortelli P, Grimaldi D, Martinelli P,
Ferrarese C, Garavaglia B, Sangiorgi S, Carelli V, Torroni A, Albanese A, Zeviani M. Mitochondrial DNA
haplogroup K is associated with a lower risk of Parkinson's disease in Italians. Eur J Hum Genet. 2005
Jun;13(6):748-52.

18) Bonifati V, Rohe CF, Breedveld GJ, Fabrizio E, De Mari M, Tassorelli C, Tavella A, Marconi R, Nicholl DJ,
Chien HF, Fincati E, Abbruzzese G, Marini P, De Gaetano A, Horstink MW, Maat-Kievit JA, Sampaio C, Antonini
A, Stocchi F, Montagna P, Toni V, Guidi M, Dalla Libera A, Tinazzi M, De Pandis F, Fabbrini G, Goldwurm S,
de Klein A, Barbosa E, Lopiano L, Martignoni E, Lamberti P, Vanacore N, Meco G, Oostra BA, Italian Parkinson
Genetics Network. Early-onset parkinsonism associated with PINK1 mutations: frequency, genotypes, and
phenotypes. Neurology. 2005 Jul 12;65(1):87-95.

19) Antonini A, Goldwurm S, Benti R, Prokisch H, Ebhardt M, Cilia R, Zini M, Righini A, Cossu G, Pezzoli G.
Clinical, genetic and imaging characterization of one patient with late-onset slowly progressive Pantothenate
Kinase-Associated Neurodegeneration. Mov Disord 2006 Mar;21(3):417-8.

20) Goldwurm S, Di Fonzo A, Simons EJ, Rohe CF, Zini M, Canesi M, Tesei S, Zecchinelli A, Antonini A, Mariani
C, Meucci N, Sacilotto G, Sironi F, Salani G, Ferreira J, Chien HF, Fabrizio E, Vanacore N, Dalla Libera A,
Stocchi F, Diroma C, Lamberti P, Sampaio C, Meco G, Barbosa E, Bertoli-Avella AM, Breedveld GJ, Oostra BA,
Pezzoli G, Bonifati V. The G6055A (G2019S) mutation in LRRK2 is frequent in both early- and late-onset

Pagina 6 - Curriculum vitae di



Parkinson’s disease and originates from a common ancestor. J. Med. Genet., 2005 Nov;42(11):e65.

21) Karamohamed S, Latourelle JC, Racette BA, Perlmutter JS, Wooten GF, Lew MF, Klein C, Shill H, Golbe LI,
Mark MH, Guttman M, Nicholson G, Wilk JB, Saint-Hilaire MH, DeStefano AL, Prakash R, Williamson S, Tobin
J, Suchowersky O, Labelle N, Growdon JH, Singer C, Watts RL, Goldwurm S, Pezzoli G, Baker KB, Giroux ML,
Pramstaller PP, Burn DJ, Chinnery PF, Sherman S, Vieregge P, Litvan I, Gusella JF, Myers RH, Parsian A. BDNF
genetic variants are associated with onset-age of familial Parkinson's disease: GenePD study. Neurology 2005 Dec
13;65(11):1823-5.

22) Ceravolo R, Antonini A, Volterrani D, Rossi C, Goldwurm S, Di Maria E, Kiferle L, Bonuccelli U, Murri.
Dopamine transporter imaging study in parkinsonism occurring in Fragile X Premutation carriers. Neurology 2005
Dec 27;65(12):1971-3.

23) Di Fonzo A, Tassorelli C, De Mari M, Chien HF, Ferreira J, Rohe CF, Riboldazzi G, Antonini A, Albani G, Mauro
A, Marconi R, Abbruzzese G, Lopiano L, Fincati E, Guidi M, Marini P, Stocchi F, Onofrj M, Toni V, Tinazzi M,
Fabbrini G, Lamberti P, Vanacore N, Meco G, Leitner P, Uitti RJ, Wszolek ZK, Gasser T, Simons EJ, Breedveld
GJ, Goldwurm S, Pezzoli G, Sampaio C, Barbosa E, Martignoni E, Oostra BA, Bonifati V; Italian Parkinson's
Genetics Network. Comprehensive analysis of the LRRK2 gene in sixty families with Parkinson’s disease. Eur J
Hum Genet 2006 Mar;14(3):322-31.

24) Sun M, Latourelle JC, Wooten GF, Lew MF, Klein C, Shill HA, Golbe LI, Mark MH, Racette BA, PerImutter JS,
Parsian A, Guttman M, Nicholson G, Xu G, Wilk JB, Saint-Hilaire MH, DeStefano AL, Prakash R, Williamson S,
Suchowersky O, Labelle N, Growdon JH, Singer C, Watts RL, Goldwurm S, Pezzoli G, Baker KB, Pramstaller
PP, Burn DJ, Chinnery PF, Sherman S, Vieregge P, Litvan I, Gillis T, MacDonald ME, Myers RH, Gusella JF.
Influence of heterozygosity for parkin mutation on onset age in familial Parkinson disease: the GenePD study. Arch
Neurol 2006 Jun;63(6):826-32.

25) Goldwurm S, Zini M, Di Fonzo A, De Gaspari D, Siri C, Simons EJ, van Doeselaar M, Tesei S, Antonini A,
Canesi M, Zecchinelli A, Mariani C, Meucci N, Sacilotto G, Cilia R, Isaias 1U, Bonetti A, Sironi F, Ricca S, Oostra
BA, Bonifati V, and Pezzoli G. LRRK2 G2019S mutation and Parkinson’s disease: a clinical, neuropsychological
and neuropsychiatric study in a large Italian sample. Parkinsonism Relat Disord, 2006 Oct;12(7):410-9. Epub 2006
Jun 5.

26) Isaias 1U, Benti R, Goldwurm S, Zini M, Cilia R, Gerundini P, Di Fonzo A, Bonifati V, Pezzoli G, Antonini A.
Striatal dopamine transporter binding in Parkinson's disease associated with the LRRK2 Gly2019Ser mutation. Mov
Disord. 2006 Aug;21(8):1144-7

27) Goldwurm S. La Genetica della Malattia di Parkinson. Journal of Neurodegenerative Disorders Anno 2 e nr. 1 —
Marzo-Aprile 2006

28) Maraganore DM, de Andrade M, Elbaz A, Farrer MJ, loannidis JP, Kruger R, Rocca WA, Schneider NK, Lesnick
TG, Lincoln SJ, Hulihan MM, Aasly JO, Ashizawa T, Chartier-Harlin MC,Checkoway H, Ferrarese C,
Hadjigeorgiou G, Hattori N, Kawakami H, Lambert JC, Lynch T, Mellick GD, Papapetropoulos S, Parsian A,
Quattrone A, Riess O, Tan EK, Van Broeckhoven C; Genetic Epidemiology of Parkinson's Disease (GEO-PD)
Consortium. Collaborative analysis of alpha-synuclein gene promoter variability and Parkinson disease. JAMA.
2006 Aug 9;296(6):661-70. [name in appendix]

29) Elbaz A, Nelson LM, Payami H, loannidis JP, Fiske BK, Annesi G, Carmine Belin A, Factor SA, Ferrarese C,
Hadjigeorgiou GM, Higgins DS, Kawakami H, Kruger R, Marder KS, Mayeux RP, Mellick GD, Nutt JG, Ritz B,
Samii A, Tanner CM, Van Broeckhoven C, Van Den Eeden SK, Wirdefeldt K, Zabetian CP, Dehem M,
Montimurro JS, Southwick A, Myers RM, Trikalinos TA. Lack of replication of thirteen single-nucleotide
polymorphisms implicated in Parkinson's disease: a large-scale international study. Lancet Neurol. 2006
Nov;5(11):917-23 [name in appendix]

30) Wilk JB, Tobin JE, Suchowersky O, Shill H, Klein C, Wooten GF, Lew M, Mark MH, Guttman M, Watts RL,
Singer C, Growdon J, Latourelle JC, Saint-Hilaire M, DeStefano AL, Prakash R, Williamson S, Berg CJ, Sun M,
Goldwurm S, Pezzoli G, Racette BA, Perlmutter JS, Parsian A, Baker K, Giroux ML, Litvan I, Pramstaller PP,
Nicholson GA, Burn DJ, Chinnery, PF, Vieregge P, Slevin JT, Cambi F, MacDonald ME, Gusella JF, Myers RH,
Golbe LI. Herbicide exposure modifies GSTP1 haplotype association to Parkinson onset age: The GenePD Study.
Neurology, 2006; 67:2206-2210.

31) Marongiu R, Brancati F, Antonini A, lalongo T, Ceccarini C, Scarciolla O, Capalbo A, Benti R, Pezzoli G,
Dallapiccola B, Goldwurm S, Valente EM. Whole gene deletion and splicing mutations expand the PINK1
genotypic spectrum. Hum Mutat. 2007;28(1):98

32) Goldwurm S, Zini M, Mariani L, Tesei S, Miceli R, Sironi F, Clementi M, Bonifati V, Pezzoli G. Evaluation of
LRRK2 G2019S penetrance: relevance for genetic counselling in Parkinson’s Disease. Neurology, 2007; 68: 1141-
1143.

33) Grunewald A, Breedveld GJ, Lohmann-Hedrich K, Rohe CF, Konig IR, Hagenah J, Vanacore N, Meco G,
Antonini A, Goldwurm S, Lesage S, Durr A, Binkofski F, Siebner H, Munchau A, Brice A, Oostra BA, Klein C,
Bonifati V. Biological effects of the PINK1 ¢.1366C>T mutation: Implications in Parkinson disease pathogenesis.
Neurogenetics. 2007 Apr;8(2):103-9.

34) Kraff J, Tang HT, Cilia R, Canesi M, Pezzoli G, Goldwurm S, Hagerman PJ, Tassone F. Screen for excess FMR1
premutation alleles among males with parkinsonism. Arch Neurol 2007 Jul;64(7):1002-6.
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