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CURRICULUM VITAE

La sottoscritta RAFFAELLA CASCELLA, ai sensi degli art.46 e 47
DPR 445/2000, consapevole delle sanzioni penali previste dall’art.76
del DPR 445/2000 e successive modificazioni ed integrazioni per le
ipotesi di falsita in atti e dichiarazioni mendaci, dichiara sotto la
propria responsabilita:

Raffaella Cascella

02/02/1984
raffaella.cascella@gmail.com
raffaella.cascella@biologo.onb.it
N. Iscrizione: AA_070959

Iscritto alla Societa Italiana di Genetica Umana — Membro del Gruppo di
Lavoro SIGU delle Malattie Multifattoriali

Ricercatore presso Fondazione Santa Lucia IRCCS, Roma, Italia

Docente presso 1I’Universita Nostra Signora del Buon Consiglio, Tirana, Albania

02/02/2022

Ministero dell’Universita e della Ricerca

Abilitazione Scientifica Nazione per Professore di II fascia nel Settore
Concorsuale 06/A1 — Genetica Medica (Settore Scientifico Disciplinare
MED/03)

03/07/2017 — 14/12/2021
Facolta di Medicina e Chirurgia, Universita degli studi di Roma “Tor Vergata”

Scuola di Specializzazione in Genetica Medica



Livello nella classificazione
nazionale o internazionale
Titolo della Tesi
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Scuola di Specializzazione
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50 e lode/50

“Sviluppo e validazione di due sistemi computazionali da applicare nella pratica
clinica per la realizzazione di protocolli di medicina di precisione”

Laboratorio di Genetica Medica, Dipartimento di Biomedicina e Prevenzione,
Universita degli Studi di Roma “Tor Vergata”

10/10/2010 — 10/10/2013
Facolta di Medicina e Chirurgia, Universita degli studi di Roma “Tor Vergata”

Dottorato di Ricerca in Tecnologie Avanzate in Biomedicina (XXVI Ciclo)
“Caratterizzazione genetica della Degenerazione Maculare legata all’eta: basi
cliniche e molecolari per lo sviluppo di un test predittivo”

Laboratorio di Genetica Medica, Dipartimento di Biomedicina e Prevenzione,
Universita degli Studi di Roma “Tor Vergata”

01/10/2007 — 11/12/2009
Facolta di Scienze Matematiche, Fisiche e Naturali, Sapienza Universita di
Roma

Laurea di II livello in Biotecnologie Genomiche (LS, classe 8/S)
110 e lode/110

“Analisi mutazionale del gene FLG in pazienti italiani affetti da eczema
atopico. Studio caso-controllo e correlazione genotipo-fenotipo”

Laboratorio di Genetica Medica, Dipartimento di Biomedicina e Prevenzione,
Universita degli Studi di Roma “Tor Vergata”

10/10/2003 — 10/07/2007
Facolta di Scienze Matematiche, Fisiche e Naturali, Universita degli Studi di
Urbino Carlo Bo

Laurea di I livello in Biotecnologie Industriali indirizzo per la produzione di
diagnostici, terapeutici e vaccini
110 e lode/110

“Sviluppo di un protocollo veloce ed economico per il rilevamento di Disomie
Uniparentali in epoca pre e post natale”

Laboratorio di Genetica Medica, Dipartimento di Biomedicina e Prevenzione,
Universita degli Studi di Roma “Tor Vergata”
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20/08/2024 — ad oggi

Collaboratore, Progetto Fondazione Telethon-UILDM “Storia naturale e
biomarcatori nella distrofia muscolare facio-scapolo-omerale” (GUP24010)

Laboratorio di Medicina Genomica UILDM, Fondazione Santa Lucia IRCCS,
Roma

01/12/2023 — ad oggi
Ricercatrice

Attivita di ricerca svolta nell’ambito progetto PNRR dal titolo “Unravelling the
role of the immune system in Parkinson’s disease: multi-omic and single-cell
analyses to reveal pathogenic phenotypes, improve patients stratification and
customize treatments”

Laboratorio di Medicina Genomica UILDM, Fondazione Santa Lucia IRCCS,
Roma

01/10/2023 — 10/01/2025
Docente a contratto in Genetica Medica (MED/03)

Attivita didattica nel Corso di Laurea in Infermieristica e nel Corso di Laurea in
Tecniche di Radiologia Medica, per Immagini e Radioterapia, Facolta di
Medicina e Chirurgia

Universita Medica Internazionale di Roma — UniCamillus

05/05/2017 — ad oggi
Docente di Genetica Medica (MED/03)

Attivita didattica nel Corso di Medicina e Chirurgia (lingua italiana ed inglese),
Laurea in Fisioterapia e nel Corso di Laurea in Infermieristica, Facolta di
Medicina e Chirurgia

Universita Cattolica Nostra Signora Del Buon Consiglio, Tirana, Albania

20/03/2019 — ad oggi
Nomina di cultore della materia per il modulo di Genetica Medica (MED/03)

Attivita didattica nel Corso di Laurea Magistrale in Scienze Delle Professioni
Sanitarie Della Prevenzione, Facolta di Medicina e Chirurgia

Universita degli Studi di Roma “Tor Vergata”

05/03/2018 — ad oggi

Nomina di cultore della materia per il modulo di Genetica Medica (MED/03)
Attivita didattica nel Corso di Studio Magistrale in Medicina e Chirurgia
Universita degli Studi di Roma “Tor Vergata”



Date
Lavoro o posizione ricoperti
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01/03/2023 - 30/11/2023
Ricercatrice
Attivita di ricerca svolta nell’ambito della Genetica Medica

Laboratorio di Medicina Genomica UILDM, Fondazione Santa Lucia IRCCS,
Roma

01/09/2016 — 5/02/2023

Assegnista di Ricerca

Attivita ricerca per nr 6 anni consecutivi nel settore scientifico disciplinare
MED/03 sui temi:

Ricerca di biomarcatori genomici nell’ambito delle malattie oculari;

Ricerca di biomarcatori genomici nell’ambito delle malattie neurodegenerative;
Ricerca di biomarcatori genomici ed applicazione di protocolli NSG per lo
studio della Sindrome di Klinefelter.

Laboratorio di Genetica Medica, Dipartimento di Biomedicina e Prevenzione,
Universita degli Studi di Roma “Tor Vergata” — Laboratorio di Medicina
Genomica UILDM, Fondazione Santa Lucia IRCCS

05/03/2018 — 5/03/2022
Nomina di cultore della materia per il modulo di Genetica Medica (MED/03)

Attivita didattica nel Corso di laurea magistrale in Biotecnologie Mediche,
Facolta di Medicina e Chirurgia

Universita degli Studi di Roma “Tor Vergata”

05/06/2017 — 11/11/2022

Collaboratrice scientifica

Reclutamento campioni per lo studio genetico di patologie retiniche eredo-
familiari

Rome Vision Clinic

Laboratorio di Medicina Genomica UILDM, Fondazione Santa Lucia IRCCS,
Roma

01/06/2015 — 1/06/2016
Borsista

Attivita di ricerca nel settore scientifico disciplinare MED/03 sul tema
“Consulenza genetica nei test predittivi oculari”

Laboratorio di Genetica Medica, Dipartimento di Biomedicina e Prevenzione,
Universita degli Studi di Roma “Tor Vergata”

11/11/2014 — 0/11/2015
Incarico di collaborazione coordinata e continuativa

Attivita di ricerca relativa al progetto “La genetica delle Degenerazioni retiniche
ereditarie”



Nome e indirizzo del datore di
lavoro
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Incarico didattico
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Policlinico Umberto I, DAI testa-collo, UOC Oftalmologia B

06/05/2024 — 10/05/2024

Docente di Genetica Medica nel Corso di Laurea Magistrale in Medicina e
Chirurgia in lingua inglese

Universita Cattolica San Vicente Martir di Valencia

01/10/2023 — 10/01/2025

Docente di Genetica Medica nel Corso di Laurea in Infermieristica e nel Corso
di Laurea in Tecniche di Radiologia Medica, per Immagini e Radioterapia, in
lingua inglese, Facolta di Medicina e Chirurgia

Universita Medica Internazionale di Roma — UniCamillus

01/10/2018 — ad oggi
Docente di Genetica Medica nel Corso di Laurea in Medicina e Chirurgia,
Docente di Genetica Medica nel Corso di Laurea in Fisioterapia e nel Corso di
Laurea in Infermieristica.

Docente di Genetica Medica nella Scuola di Specializzazione in Ginecologia e
Ostetricia, Facolta di Medicina e Chirurgia

Universita Cattolica Nostra Signora Del Buon Consiglio, Tirana, Albania

01/02/2016 — ad oggi

Docente nel Master di II Livello in Genetica Forense, Facolta di Medicina e
Chirurgia

Universita degli Studi Roma “Tor Vergata”

01/10/2018 — 30/08/2023

Docente di Biologia Applicata e Genetica Medica in lingua italiana nel Corso
di Laurea in Infermieristica, Facolta di Medicina e Chirurgia — Sede di Elbasan
(Albania)

Universita Cattolica Nostra Signora Del Buon Consiglio

06/06/2017 — 30/06/2023

Docente di Genetica Medica nel Master di I Livello in Nuove Tecniche e
Strategie della Riabilitazione Visiva, Facolta di Medicina e Chirurgia
Sapienza Universita di Roma

05/03/2013 — 30/05/2023

Attivita didattica supplementare e attivita di tutoraggio nel Corso di Laurea
Magistrale in Biotecnologie Mediche, insegnamento di Genetica Medica

Universita degli Studi di Roma “Tor Vergata”

05/03/2013 — 30/05/2023

Attivita didattica supplementare e attivita di tutoraggio nel Corso di Laurea
Magistrale in Biotecnologie Mediche, insegnamento di Genetica Medica



Istituzione

Date

Incarico didattico

Istituzione

Date

Incarico didattico

Istituzione

Date

Incarico didattico

Istituzione

PRINCIPALI MANSIONI
E RESPONSABILITA

Ambiti Principali

Universita degli Studi di Roma “Tor Vergata”

02/05/2017 — 06/06/2017

Docente di Biologia Applicata e Genetica Medica nella Scuola Permanente in
Biologia Forense “Il direttore tecnico biologo nella Polizia di Stato:
inquadramento normativo e definizione delle competenze” (II Edizione)

Ordine Nazionale dei Biologi

02/05/2015 — 06/06/2015

Docente di Biologia Applicata e Genetica Medica nella Scuola Permanente in
Biologia Forense “Il direttore tecnico biologo nella Polizia di Stato:
inquadramento normativo e definizione delle competenze” (I Edizione)

Ordine Nazionale dei Biologi

06/10/2013 — 06/10/2015

Attivita didattica supplementare, esercitazioni e attivita di tutoraggio nel Corso
di Laurea Triennale in Biotecnologie Industriali, insegnamento di Genetica
Medica

Universita degli studi di Urbino Carlo Bo

Genetica Medica, Medicina Genomica e Personalizzata, Genetica delle malattie
Complesse e Multifattoriali, Sviluppo di protocolli e strumenti da poter applicare
nella pratica clinica, aspetti legati alla Genetica in ambito Prenatale.

* MADRELINGUA

ALTRE LINGUE

Capacita di lettura
Capacita di scrittura

Capacita di espressione orale

CAPACITA E COMPETENZE
TECNICHE

Con computer, attrezzature
specifiche, protocolli
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Italiano

INGLESE
B2
B2
B2

Ottime capacita nell’utilizzo di computer e strumentazioni specifiche applicate
nell’ambito della Medicina Genomica. Conoscenza della maggior parte dei
protocolli applicati ed utilizzati nei laboratori di Genetica Medica.
Ottime conoscenze delle metodiche genomico-molecolari:

v Estrazione del DNA (metodiche manuali e automatizzate)

v Estrazione del RNA (metodiche manuali e automatizzate)

v Amplificazione del DNA (PCR), Real Time PCR (discriminazione



Altre capacita e competenze

PARAMETRI
BIBLIOMETRICI

PREMI
Date

COLLABORAZIONI A
RIVISTE
Date
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allelica, quantificazione ed espressione), digital PCR (dPCR)

v' Metodiche di separazione del DNA (elettroforesi lineare, elettroforesi
capillare)

v" Metodiche di purificazione del DNA (chimiche ed enzimatiche)

<\

Sequenziamento Automatizzato e Sequenziamento di Nuova Generazione
(Target-Seq, Whole Exome Sequencing, RNA-Seq)

Analisi di microsatelliti

Analisi Biostatistica bivariata e multivariata
Analisi Bioinformatica

Gestione delle Biobanche

AN NENEN

Conoscenza dei principali software e database ad oggi in uso nella Genetica
Medica

Ottime capacita nello sviluppo di saggi molecolari applicabili nella pratica
clinica. Sono stati sviluppati i seguenti saggi molecolari: UPD15 Multiplex
Assay, UPD7 Multiplex Assay, 26Cx, 26-30Cx, NAFLD, IL28B, HLA-
B*57:01.

Ottima conoscenza nello studio della variabilita genomica associata a patologie
complesse e multifattoriali. In particolare, la mia formazione e la mia attivita di
ricerca si ¢ basata sulla caratterizzazione genomica di malattie cronico-
infiammatorie (Eczema Atopico, Psoriasi, Artrite Psoriasica); malattie oculari
erodo-familiari e multifattoriali (Pattern Dystrophy, Malattia di Best, Malattia di
Stargardt, Retinite Pigmentosa, Distrofie Retiniche, Cheratocono e
Degenerazione Maculare Legata all’Eta); malattie neuromuscolari (Distrofia
facio-scapolo-omerale, LGMD) e neurodegenerative (Alzheimer Disease e
Parkinson Disease).

Ottime capacita di sviluppare e realizzare sistemi applicabili nell’attivita
diagnostica mediante I’elaborazione dei risultati ottenuti dai diversi protocolli di
ricerca. In particolare, sono stati realizzati strumenti di medicina genomica e di
precisione nel campo delle malattie neuromuscolari, neurodegenerative ed
oculari.

Ottima abilita e conoscenza dei principali software e database in uso nell’ambito
della Genetica Medica.

Esperienza nell’attivita assistenziale e nella gestione di pazienti con patologie
erodo-familiari.

Ottima conoscenza dei principali software operativi e dei piu importanti
programmi di analisi biostatistica e bioinformatica.

Ottime capacita comunicative e divulgative
Ottime capacita decisionali e di autogestione

Scopus (ID 26025846800)

Numero totale di pubblicazioni internazionali: 80
h-index: 19

Totale citazioni: 1.180

07/03/2018

Vincitrice del premio “Giovani Ricercatori” presso il Dipartimento di
Biomedicina e Prevenzione, Universita degli Studi di Roma “Tor Vergata”

2021 - 2025



Ruolo

Riviste

COMUNICAZIONI ORALI A
CONVEGNI E CONGRESSI
NAZIONALI ED
INTERNAZIONALI
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Guest Editor

- Biomedicines, Special Issue “Ophthalmic Genetics: Unraveling the Genomics
of Eye Disorders”

- Diagnostics, Special Issue “Genetic Testing and Diagnosis in Ophthalmology”
- International Journal of Molecular Sciences, Special Issue “Ocular Disorders:
From Age-Related to Genetically Determined Conditions”

- Journal of Personalized Medicine, Special Issue “Psoriasis: Pathology,
Clinical Presentation, and Treatment”

Simposio Scientifico. “Genetica delle Malattie Retiniche”. Accademia della
Scienza dell’ Albania, Tirana, Maggio 2025

Convegno internazionale Italia-Albania. “Donne e Genetica: Innovatrice e
Protagoniste”. Universita Nostra Signora del Buon Consiglio, Tirana, maggio
2025.

Convegno Macula Today 2024. “Il genetista e I’oculista: insieme per migliorare
le prospettive di cura e la qualita di vita dei pazienti”. Rome Vision Clinic,
dicembre 2024.

Convegno internazionale citta di Ceccano. “Alla ricerca del genoma umano,
un’analisi metodologica tra passato e futuro”. Frosinone, aprile 2024.

Convegno: Chi dice donna dice donna. “Rosalind Franklin: la doppia elica del
DNA”. Universita deli Studi dell’ Aquila, marzo 2024.

Ambiente donna: dal clima alla salute. “Il genoma umano e I’impatto dei fattori
ambientali”. Universita Nostra Signora del Buon Consiglio, Tirana, maggio
2022.

Donna Sapiens: dal clima alla salute. “Interazione fra il genoma umano e i fattori
ambientali”’, La Maddalena, settembre 2022.

Corso ECM “Accreditamento nei laboratori medici secondo la ISO 15189.
Errore totale, variabilita e traguardi analitici”, Scuola Medica Ospedaliera.
“Validazione di nuovi test in Digital PCR su DNA mitocondriale circolante”.
Roma, marzo 2021.

Quinto convegno internazionale: Chi dice donna dice donna. “Il genoma umano
e I’impatto dei fattori ambientali”. Veroli, novembre 2021.

La Donna ieri e oggi: il suo tempo, i suoi spazi. “La donna e la Genetica”.
Universita Nostra Signora del Buon Consiglio, Tirana, maggio 2019.

Congresso Mondiale di Dermatologia. “Evidence of common and differential
genetic biomarkers for Psoriasis and Psoriatic Arthritis”. Milano, 2019.

Convegno: Donne e scienza. “La genetica delle donne da Rosalind Franklin ad
oggi”. La Maddalena, settembre 2019.



PUBBLICAZIONI SU RIVISTE
INTERNAZIONALI
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Corso ECM, Scuola Medica Ospedaliera. Biopsia Liquida: Principi, Tecnologie
e Prospettive Diagnostiche. “Digital PCR e DNA mitocondriale circolante”.
Roma, 2019.

Convegno: Chi dice donna dice Donna. “Donna e Genetica”. Veroli, novembre
2018.

Generation Sequencing: applicazioni e stato dell’arte. “NGS e Malattie Oculari:
test diagnostici e predittivi”. Pozzilli, 2017.

Istituto Superiore di Sanita: Aspetti Molecolari di Prevenzione e Salute. “Il
contributo delle omiche alla medicina personalizzata”. Roma, 2016.

Universita degli Studi di Roma “Tor Vergata”, Remembering Sergio Chimenti.
“Genetics & Genomics of Psoriasis”. Roma, 2016.

International Congress of Dermatology dedicated to Psoriasis, PSOFUTURE,
“Insights in psoriatic arthritis genetics: KIF3A as a new susceptibility locus”.
Roma, 2015.

Pharmacogenetics & Global Health. Cancer research and healcare policy. “L’era
dei biomarcatori genomici in oncologia”. Verona, 2014.

Corso ECM, Scuola Medica Ospedaliera “Potenzialita della Real Time PCR nel
laboratorio di biologia molecolare”. Roma, 2014,

La formazione sanitaria tra etica e tecnologia, Il gene tra etica e diritto”. Roma,
2014.

II Congresso Nazionale: Nuove tecnologie di medicina personalizzata nell’era
post-genomica. “Identificazione di un nuovo gene di suscettibilita alla DMLE e
sviluppo di nuovi test genetico-predittivi”. Padova, 2013.

“Test Predittivi: uso € abuso in Genetica Oculare”. Policlinico Gemelli, Roma,
2012.

Corso ECM in Genetica Medica, Scuola Medica Ospedaliera: “Tratti Complessi
e Test Genetici”. Roma, 2011.

Corso ECM in Genetica Medica, Scuola Medica Ospedaliera: “Tecniche di
diagnostica Molecolare”. Roma, 2011.

“Sviluppo e validazione di saggi molecolari per la diagnostica genetica”
Policlinico di Tor Vergata. Roma, 2010.

Al-Powered Neurogenetics: Supporting Patient’s Evaluation with Chatbot.
Zampatti S, Farro J, Peconi C, Cascella R, Strafella C, Calvino G, Megalizzi D,
Trastulli G, Caltagirone C, Giardina E. Genes (Basel). 2024 Dec 27;16(1):29.
doi: 10.3390/genes16010029.

Sample Tracking Tool: A Comprehensive Approach Based on OpenArray
Technology and R Scripting for Genomic Sample Monitoring. Trastulli G,
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Calvino G, Papasergi B, Megalizzi D, Peconi C, Zampatti S, Strafella C,
Caltagirone C, Giardina E, Cascella R. Diagnostics (Basel). 2025 Jan
10;15(2):149. doi: 10.3390/diagnostics15020149.

Federated Learning: Breaking Down Barriers in Global Genomic Research.
Calvino G, Peconi C, Strafella C, Trastulli G, Megalizzi D, Andreucci S,
Cascella R, Caltagirone C, Zampatti S, Giardina E. Genes (Basel). 2024 Dec
22;15(12):1650. doi: 10.3390/genes15121650.

Deciphering the Complexity of FSHD: A Multimodal Approach as a Model for
Rare Disorders. Megalizzi D, Trastulli G, Colantoni L, Proietti Piorgo E,
Primiano G, Sancricca C, Caltagirone C, Cascella R, Strafella C, Giardina E. Int
J Mol Sci. 2024 Oct 11;25(20):10949. doi: 10.3390/ijms252010949.

Integrating D474 methylation analysis into clinical practice: improvement of
FSHD molecular diagnosis through distinct thresholds for 4qA/4qA and
4qA/4gB patients. Strafella C, Megalizzi D, Trastulli G, Proietti Piorgo E,
Colantoni L, Tasca G, Monforte M, Zampatti S, Primiano G, Sancricca C,
Bortolani S, Torchia E, Ravera B, Torri F, Gadaleta G, Risi B, Caria F, Gerardi
F, Carraro E, Gioiosa V, Garibaldi M, Tufano L, Frezza E, Massa R, Caltagirone
C, Pennisi EM, Petrucci A, Pane M, Frongia A, Gragnani F, Scutifero M,
Mandich P, Grandis M, Maioli MA, Casali C, Manfroi E, Politano L, Passamano
L, Petillo R, Rodolico C, Pugliese A, Previtali SC, Sansone V, Vercelli L,
Mongini TE, Ricci G, Siciliano G, Filosto M, Ricci E, Cascella R, Giardina E;
FSHD Italian Clinical Group. Clin Epigenetics. 2024 Oct 22;16(1):148. doi:
10.1186/s13148-024-01747-2.

RHO Variants and Autosomal Dominant Retinitis Pigmentosa: Insights from the
Italian Genetic Landscape. Trastulli G, Megalizzi D, Calvino G, Andreucci S,
Zampatti S, Strafella C, Caltagirone C, Giardina E, Cascella R. Genes 2024,
15(9), 1158; https://doi.org/10.3390/genes15091158.

Innovations in Medicine: Exploring ChatGPT's Impact on Rare Disorder
Management. Zampatti S, Peconi C, Megalizzi D, Calvino G, Trastulli G,
Cascella R, Strafella C, Caltagirone C, Giardina E. Genes (Basel). 2024 Mar
28;15(4):421. doi: 10.3390/genes15040421.

Characterization of D474 alleles and assessment of de novo cases in
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Longitudinal Structure-Function Evaluation in a Patient with CDHRI1-
Associated Retinal Dystrophy: Progressive Visual Function Loss with Retinal
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RTPCR and Comparison with Alpha and Delta Variants Spreading. Caputo V,



Pagina 12 - Curriculum vitae di
Cascella Raffaella

Calvino G, Strafella C, Termine A, Fabrizio C, Trastulli G, Ingrasci A, Peconi
C, Bardini S, Rossini A, Salvia A, Borsellino G, Battistini L, Caltagirone C,
Cascella R, Giardina E. Diagnostics (Basel). 2022 feb;12(2):467. doi:
10.3390/diagnostics12020467.

Deregulation of ncRNA in Neurodegenerative Disease: Focus on circRNA,
IncRNA and miRNA in Amyotrophic Lateral Sclerosis. Ruffo P, Strafella C,
Cascella R, Caputo V, Conforti FL, Ando S, Giardina E. Front Genet. 2021
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Immune System and Neuroinflammation in Idiopathic Parkinson's Disease:
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