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CAPACITÀ E COMPETENZE 

RELAZIONALI 

 

 APPARTENENZA A SOCIETÀ SCIENTIFICHE 

 

E’ membro delle seguenti Società Scientifiche: 

- Società Italiana di Pediatria (S.I.P) 

- Società Studio Malattie Metaboliche Ereditarie (SISMME) di cui è stato Presidente dal 

2003-2010  

- Society  for the Study of Inborn Errors of Metabolism (SSIEM) 

- Society of Inherited Metabolic Disorders (SIMD) 

 

 

CAPACITÀ E COMPETENZE 

ORGANIZZATIVE  

 ATTIVITÀ CLINICA 
 
Per tutta la durata della attività postlaurea, Alberto Burlina ha svolto attività clinica initerrotta di 

Malattie Metaboliche Ereditarie presso strutture nazionali e internazionali presso le quali ha 

lavorato. Periodi passati all’estero sono stati infatti associati all’ottenimento dell’abilitazione 

Canadese,  per l’esercizio della professione medica. L’attività assistenziale è sempre stata 

comprensiva di cura diretta dei pazienti, di guardie diurne e notturne e di reperibilità a seconda 

delle circostanze. Le attività cliniche prevalenti sono state nel campo delle Malattie Metaboliche 

Ereditarie a presentazione acuta con particolare interesse alle patologie con forte scompenso 

metabolico. 

 

Le dimensioni delle strutture presso le quali è stata svolta l’attività clinica sono tra le più grandi e 

complete (Verona, Padova in Italia; Toronto, Dallas negli USA; Canada) con le più moderne 

tecniche di assistenza e delle più complete sottospecialità pediatriche. 

 

Dal 01/06/2004 a oggi è Direttore della Unità Operativa Complessa Malattie Metaboliche 

Ereditarie presso l’Azienda Ospedaliera Universitaria di Padova , del Centro Regionale per le  

Malattie Metaboliche Ereditarie della Regione Veneto e Direttore del programma Screening 

Neonatale Allargato per le malattie metaboliche ereditarie. La struttura comprende 6 posti letto 

dedicati ai pazienti con malattie metaboliche ereditarie, attività ambulatoriale e di Day Hospital. 

Oltre che da medici pediatri e un neuropsichiatra infantile, lavorano nell’equipe una psicologa e 

due dietiste. La struttura segue attualmente piu’ di 700 pazienti con malattie metaboliche 

ereditarie. 

L’attività e così riassumibile :approccio clinico del paziente metabolico con scompenso in forma 

acuta. Gestione del paziente in terapie intensive. Gestione del paziente metabolico in fase pre e 

post trapianto. Gestione del paziente metabolico con danno neurologico. Utilizzo di terapie 

enzimatiche sostitutive. Utilizzo di terapie cellulari 

 

Competenze cliniche e di laboratorio: 
 
Attualmente l’attività di laboratorio comprende una parte diagnostica e una di ricerca biochimica 

per le malattie neurologiche ereditarie. Lavorano otto persone tra biologi e tecnici ci di 

laboratorio 

 

- Diagnosi di laboratorio delle patologie metaboliche con difetto degli 

• Aminoacidi 

• Acidi organici 

• Perossisomi 

• Βeta ossidazione degli acidi grassi 

• Lisosomiali 

• Ciclo dell’urea 

• Galattosemia 

• Glicogenosi 

− Diagnosi screening neonatale allargato per le malattie metaboliche ereditarie 

 

 



 

   
  
 

ATTIVITÀ DI RICERCA 

 

Ha sviluppato svariate linee di ricerca che si sono tradotte nelle pubblicazioni di articoli su 

qualificate riviste mediche pediatriche nazionali e internazionali. 

La quasi totalità della problematica scientifica è stata sviluppata in Italia ed è frutto di idee 

originali ed iniziative ma non mancano lavori frutto di collaborazioni internazionali. 

 

Ricerche nel campo degli enzimi lisosomiali. Tale attività si è svolta in collaborazione con il 

Dipartimento di Biochimica Medica dell’Università di Milano, direttore Prof. Guido Tettamanti, ed 

ha riguardato: 

- valori di normalità in differenti età, con particolare riferimento alla gravidanza, al 

neonato a termine, con basso peso gestazionale e nella gemellarità; 

- applicazioni diagnostiche nel campo delle malattie metaboliche da accumulo; 

- studio degli enzimi lisosomiali, come indici di controllo metabolico, nella patologia 

diabetica sia in soggetti in terapia insulinica che in pancreas artificiale; 

- studio degli enzimi lisosomiali nel liquor in alcune patologie neurologiche e nel 

prematuro con distress respiratorio. 

 

Ricerche nel campo delle Malattie MetabolicheEereditarie. Gli studi condotti sulle Malattie 

Metaboliche Ereditarie costituiscono il nucleo fondamentale di tutta l’attività scientifica e possono 

essere così sintetizzate: 

a) Studi epidemiologici mediante screening neonatale. Studio multicentrico dell’incidenza 

nella popolazione italiana della fenilchetonuria ed identificazione delle mutazioni. 

Studio di frequenza nella popolazione Triveneta del difetto di glucosio 6 fosfato 

deidrogenasi e di biotinidasi. Attivazione dello screening neonatale esteso nelle 

province di Belluno e Treviso 

b) Studi  sul metabolismo intermedio. 

        Aminoacidopatie. 

- iperfenilalaninemia da difetto di guanosintrifosfato ciclo idrolisi I con identificazione 

biochimica e trattamento terapeutico, e caratterizzazione genetica; 

- descrizione di nuovi quadri clinici in alcune aminoacidopatie, protocolli di dietoterapie e 

studio collaborativo delle mutazioni dei pazienti affetti da leucinosi; 

- nuova metodica di laboratorio per il dosaggio dell’acido orotico e sua applicazione 

clinica per l’identificazione di soggetti affetti da difetto dell’enzima 

ornitincarbamiltransferasi; 

- nuova metodica di dosaggio dell’omocisteina e sue applicazioni 

       Acidurie organiche. 

- metodiche di laboratorio per l’identificazione mediante gas cromatografia-mass 

spettrometria di metaboliti per la diagnosi di difetti del metabolismo glucidico, difetti 

della catena respiratoria e di malattie neurodegenerative; 

- nuove descrizioni cliniche e segnalazioni di complicanze in soggetti affetti da acidurie 

organiche; linee guida di trattamento e possibilità di diagnosi prenatale. 

        Malattie mitocondriali. Nel vasto campo delle malattie mitocondriali, le ricerche si 

        sono svolte allo studio del metabolismo della beta-ossidazione degli acidi grassi con  

        l’identificazione di: 

- un nuovo difetto enzimatico a carico delle deidrogenasi idrossilate degli acidi grassi a 

corta catena; 

- descrizione di quadri clinici peculiari e nuove complicazioni nel difetto della 

deidrogenasi idrossilata degli acidi grassi a lunga catena; 

- identificazione del primo paziente italiano  con difetto delle deidrogenasi degli acidi 

grassi a media catena, principale causa metabolica di SIDS; 

- descrizione di una nuova sindrome in pazienti italiani con caratteristico quadro clinico, 

neuroradiologico e peculiari alterazioni biochimiche degli acidi organici. 

        Malattie dei carboidrati. Descrizione di una nuova malattia con iperinsulinismo ed  

        iperammoniemia. 

 

Nuove terapie per le Malattie Metaboliche Ereditarie. 

- applicazioni della terapia enzimatica sostitutiva nelle malattie lisosmiali 



 

   
  
 

- utilizzo della tetraidrobiopterina nella terapia della fenilchetonuria 

- Dal 2001 progetto di trapianto cellulare con infusione  di cellule epatiche in pazienti 

affetti da glicogenosi e nei difetti del ciclo dell’urea 

 

Esperienze organizzative di attività scientifiche 

- Revisore di pubblicazioni scientifiche per numerose riviste internazionali pediatriche 

quali J. of Pediatrics, Pediatric Research, Journal of Inherited Metabolic Diseases, 

Molecular Genetics and Metabolism 
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follow-up. Brigante E, Cirillo G, Aurelio G, Nocerino G, Carbone

MT, de Seta L.Pediatr Med Chir. 1998 May-Jun;20(3):205-

8.PMID: 9744014 Italian.

▪ Evaluation of leptin protein levels in patients with Cooley's anaemia.

Miraglia Del Giudice E, Perrotta S, Carbone MT, Calabrò C,

Esposito L, De Rosa C, Saviano A, Di Toro R, Perrone L.Br J

Haematol. 1999 Jun;105(3):839-40. doi: 10.1046/j.1365-

2141.1999.01484.x.PMID: 10354156 No abstract available.

▪ Medico-legal liability in neonatal screening. Corbetta C, Carbone

MT.Minerva Pediatr. 2007 Oct;59(5):454-

5.PMID: 17947867 Italian. No abstract available.

▪ Children with special health care needs attending emergency

department in Italy: analysis of 3479 cases. Cianci P, D'Apolito V,

Moretti A, et al; Italian Society of Pediatrics (SIP); Italian Society

of Pediatric Genetic Diseases and Congenital Disabilities

(SIMGePed) the Italian Society of Pediatric Emergency Medicine

(SIMEUP); Italian Society For The Study Of Inborn Metabolic

Disorders And Newborn Screening (SIMMENS) and Members of

Italian Network.Ital J Pediatr. 2020 Nov 23;46(1):173. doi:

10.1186/s13052-020-00937-x.PMID: 33228805 Free PMC article.

▪ Diagnostic issues faced by a rare disease healthcare network during

Covid-19 outbreak: data from the Campania Rare Disease Registry.

Limongelli G, Iucolano S, Monda E, et al; Campania Rare Disease

Network.J Public Health (Oxf). 2022 Aug 25;44(3):586-594. doi:

10.1093/pubmed/fdab137.PMID: 33982102 Free.

▪ Management of phenylketonuria in Europe: survey results from 19

countries. Blau N, Bélanger-Quintana A, Demirkol M, Feillet F,

Giovannini M, MacDonald A, Trefz FK, van Spronsen F; European

PKU centers.Mol Genet Metab. 2010 Feb;99(2):109-15. doi:

10.1016/j.ymgme.2009.09.005. Epub 2009 Sep

13.PMID: 19800826

▪ Children at social risk and the utilization of health services. Cirillo

G, Manetti S, Siani P, Carbone MT. Minerva Pediatr Med Chir.

1998 May-Jun;20(3):217-8.PMID: 9744017 Italian.



Collaborazioni Editoriali 

Attività didattica 

▪ Italian national consensus statement on management and

pharmacological treatment of phenylketonuria Burlina A, Biasucci

G, Carbone MT, Cazzorla C, Paci S, Pochiero F, Spada M,

Tummolo A, Zuvadelli J, Leuzzi V. Orphanet J Rare Dis. 2021 Nov

16;16(1):476. doi: 10.1186/s13023-021-02086-8. PMID: 34784942;

PMCID: PMC8594187.

▪ Neonatal malpractice claims in Italy: how big is the problem and

which are the causes? Fanos V, Tagliabue P, Greco L, Agostiniani

R, Carbone MT, D'Agostino P, Correra A.  J Matern Fetal Neonatal

Med. 2012 May;25(5):493-7. doi:10.3109/14767058.2011.622004.

PMID: 21919821.

▪ Diagnostic issues faced by a rare disease healthcare network during

Covid-19 outbreak: data from the Campania Rare Disease

Limongelli G, Iucolano S, Monda E, et. al. Registry. J Public Health

(Oxf). 2021 May 13:fdab137.

• Screening neonatali in Campania e fenilchetonuria:

l’esperienza della dell’ospedale SS Annunziata.

• Nuove prospettive terapeutiche nel trattamento della

fenilchetonuria,.

• Adolescenza e fenilchetonuria: problematiche in pazienti affetti

da patologie metaboliche.

Numerose attività di docenza sul tema: malattie metaboliche e rare 

Diverse consulenze e contratti di collaborazione scientifica sul tema  

Malattie Metaboliche e Rare 

CAPACITÀ E COMPETENZE PERSONALI 

Acquisite nel corso della vita e della carriera ma non necessariamente riconosciute da 

certificati e diplomi ufficiali. 

PRIMA LINGUA Italiano 

ALTRE LINGUE Inglese 

• Capacità di lettura Ottima 

• Capacità di scrittura Ottima 

• Capacità di espressione

orale 

Ottima 

CAPACITÀ E COMPETENZE

RELAZIONALI

 OTTIMA



CAPACITÀ E COMPETENZE

ARTISTICHE

Amante musica 

Sport 

PATENTE O PATENTI B 

Tutte le informazioni e dichiarazioni sopra riportate nel curriculum sono rese sotto la propria 

responsabilità ai sensi degli art. 46 e 47  del decreto del Presidente della Repubblica 28 

dicembre 2000, n.445,  consapevole delle sanzioni penali per dichiarazioni mendaci, falsità in 

atti ed uso di atti falsi ai sensi dell’art.. 76 del citato decreto del Presidente della Repubblica 

n.445/2000.

Autorizzo il trattamento dei dati personali contenuti nel mio curriculum vitae in base al D. Lgs. 

196/2003 e al Regolamento UE 2016/679 

Napoli, 28/05/2025 
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Europass 

Personal Information 

Name/Surname 

Address 

Iris Scala, MD, PhD 

 

Phone 

Fax 

E-mail

Nationality 

Place and date of Birth 

sex 

Codice fiscale 

Italian 

Naples, 06 aprile 

1975 Female 

SCLRSI75D46F839V 

 Current Position Pediatrician, full time, at the Department of Maternal and Child Health, 
Federico II University Hospital, Clinical Genetics Unit. 

Professional experience 
  November 1, 2010-today 

 June 2007-today 

    1 nov.2010-1 apr.2015 

 January 2017-April 2025 

 July 31, 2010-July 31, 2011 

 January 22, 2008-march 23, 2008 

Pediatrician, full time, at the Department of Maternal and Child Health, Federico II University Hospital, 
Clinical Genetics Unit. 

Diagnosis, management and follow-up of patients with genetic disorders, with particular experience in 
Down syndrome  
Dietary and pharmacological management of patients with phenylketonuria 

Physician of the Regional Coordination Center for Rare Diseases _ Campania Region 

Coordinator of the activities of the Federico II University Hospital  Rare Disease Centre 

Research fellowship at the Federico II University (identification of clinical indicators of efficacy of 
sapropterin therapy in patients with phenylketonuria) 
(Fondazione Serono) 

Research felloship at the Federico II University (Management of children with Down syndrome) 
(Campania Region) 



Pagina 2/2- Curriculum vitae di 
 Scala Iris 

 Education 

 1/4/2008-31/3/2010 

  28/1/2008 

 20/10/2004 

 26/7/1999 

 24/3-24/7/1997    

Postdoctoral fellowship in ‘Developmental Medical Sciences”, University of Naples Federico II (2 
years) 

PhD in “Human Reproduction, Development and Growth” (2008) at the University of Naples Federico II; 
(3 years) 

Specialization in Paediatrics (5 years) at the University of Naples Federico II (70/70 magna cum laude)  

Experimental thesis  on “Metabolism of sulfur amino acids and folates in Down syndrome” 

Degree in Medicine (1999) at the University of Naples Federico II (110/110 magna cum laude) 
Experimental thesis on: “Lysinuric protein intolerance: gene identification”. 

Erasmus at the University of Nice, Hopital De L’Archet 2, Nice (FR) 

Personal skills 

Mother tongue Italian 

Other language 

Additional informations 

 Research Interests 

Scientific Societies 

English (C1), Spanish (A2), French (A1)  

Genetic disorders (dysmorphology, chromosomal disorders, multifactorial  diseases) 
Hereditary metabolic disorders, in particular Phenylketonuria. 

From 2002-present, Dr Scala has been involved in the research of the metabolic and molecular 
mechanisms of Down syndrome and principal investigator or co-investigator in clinical trials for Down 
syndrome.  She has a long standing experience in the clinical follow-up of subjects with Down syndrome. 
In the field of Phenylketonuria, dr Scala investigated the genotype-phenotype correlation in patients 
with hyperphenylalaninemia due to phenylalanine hydroxylase deficiency and characterized new gene 
mutations from a molecular and functional point of view (Daniele et al, 2009). In phenylketonuria, he 
studied the efficacy and safety of innovative nutritional and pharmacological approaches. 

Member of the Italian Down syndrome Task Force; Member of the Italian society of Human Genetics; 
Member of the Italian Society of inborn Errors of Metabolism; Member of the Italian Society of   
Pediatrics. 
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 Certificates 
(Last 5 years) 

16.10.2021 Good Clinical Practice Certificate “ICH GOOD CLINICAL 
PRACTICE E6 (R2)” 

Advanced Course in Neurogenetics. University of Naples Federico II – 
18.01.2023/20.04.2023  

11.12.2023 Good Clinical Practice Certificate “ICH GOOD CLINICAL 
PRACTICE E6 (R2)” 

Certificate on Security and Health in the Workplace. University of Naples Federico II, 
25.12.2023 

19-20 march 2024 – CERTIFICATE of ADVANCED LIFE SUPPORT (ALS/PALS)
valid until 20/03/2026
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Publications 1. Sperandeo MP, Buoninconti A, Passariello A, Scala I, Adami A, Lauteala T,
Mykkanen J, Andria G, Sebastio G. Feasibility of prenatal diagnosis of lysinuric

protein intolerance by linkage
analysis: a case report. Prenat Diagn. 1999 Aug;19(8):771-3. IF 2,683

2. Romano A, Passariello A, Scala I, Sebastio G, Titomanlio L, Del Giudica E.

Approccio clinico alle macrocranie non familiari: presentazione di una casistica di
21 pazienti. Rivista Italiana di Pediatria, 2000, 26(1), pp. 182–188

3. Pierri NB, Lecora M, Passariello A, Scala I, Andria G. New case of bilateral

upper limb amelia, facial clefts, and renal hypoplasia. Am J Med Genet. 2000 Mar
13;91(2):123-5. IF 2,3

4. Scala I, Parenti G, Sebastio G, Andria G. Intolleranza alle proteine con lisinuria:
una malattia multisistemica curabile, ma non sempre. Prospettive in Pediatria
2001; 31: 133-141.

5. Scala I, Brancaccio R, Andria G, Sebastio G. Fattori metabolici di rischio per
malformazioni congenite e sindrome di Down: il ruolo dell’omocisteina. In:
Mantovani A, Stazi AV, Taruscio D. Interazioni geni e ambiente: folati e
malformazioni congenite. Rapporti ISTISAN 02/26; pp 52-58

6. Scala I, Fiorito V, Andria G, Sebastio G. Hyperhomocysteinemia: should it be a
pediatrician’s concern? Ital J Pediatr 2002; 28: 453-459 IF 1,344

7. Wilcken B, Bamforth F, Li Z, Zhu H, Ritvanen A, Renlund M, Stoll C, Alembik
Y, Dott B, Czeizel AE, Gelman-Kohan Z, Scarano G, Bianca S, Ettore G, Tenconi
R,
Bellato S, Scala I, Mutchinick OM, Lopez MA, de Walle H, Hofstra R, Joutchenko

L, Kavteladze L, Bermejo E, Martinez-Frias ML, Gallagher M, Erickson JD, Vollset
SE, Mastroiacovo P, Andria G, Botto LD. Geographical and ethnic variation of the
677C>T allele of 5,10 methylenetetrahydrofolate reductase (MTHFR): findings from
over 7000 newborns

from 16 areas world wide. J Med Genet. 2003 Aug;40(8):619-25 IF 5,703

8. Scala I, Sperandeo MP, Fiorito V, Andria G, Sebastio G. How many loci for the
His475Tyr polymorphism of the glutamate carboxypeptidase II gene? Am J Med

Genet A. 2003 Dec 15;123(3):314-5 IF 2,3

9. Scala I, Sellitto M, Salomè S, Granese B, Cestari M, Andria G.

Iperomocisteinemia moderata e malformazioni congenite: la prevenzione con
l’acido folico. Occhio Clinico Pediatria, 2004 n. 8,232-236

10. Martinez-Frias ML, Bermejo E, Rodriguez-Pinilla E, Scala I, Andria G, Botto

L. Grupo de Trabajo del ECEMC. Frequency of the mutation 677C-T of
methylenetetrahydrofolate reductase gene on a sample of 652 Spanish liveborn
infants Med Clin (Barc). 2004 Mar 20;122(10):361-4 IF 1,399

11. Andria G, Scala I, Sebastio G. Health implications of homocysteine and folates:
possible preventive measures. Nutr. Metab. Carbiovasc. Dis. 2005; 15: 87-93 IF
3,978
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12. Andria G and Scala I. Genetic risk factors for neural tube defects: Folic acid
supplementation and prevention of birth defects. In Esposito, Gough, Guys and
Savanelli: Neurogenic Bladder Dysfunctions in Pediatric patients. Diagnosis,
treatment and follow-up. Springer Eds, 2014, pp 42-50.

13. Scala I, Granese B, Sellitto M, Salomè S, Sammartino A, Pepe A, Mastroiacovo
P, Sebastio G, Andria G. Analysis of seven maternal polymorphisms of genes
involved in homocysteine/folate metabolism and risk of Down syndrome offspring.

Genetics in Medicine. 2006; 8:409-416 IF 5,56

14. Scala I, Granese B, Lisi A, Mastroiacovo P, Andria G. Response to Folate

Gene Polymorphisms and the Risk of Down Syndrome Pregnancies in Young
Italian Women by Coppedè et al., 2006: Am J Med Genet 140A:1083-1091. Am J
Med Genet A. 2007 12:1015-1017 IF 2,3

15. Scala I, Sebastio G. Nuove conoscenze sulla genetica molecolare delle
cromosomopatie. Prospettive in Pediatria, 2007;37:59-68

16. Galletti P, De Bonis ML, Sorrentino A, Raimo M, D'Angelo S, Scala I, Andria G,

D'Aniello A, Ingrosso D, Zappia V. Accumulation of altered aspartyl residues in
erythrocyte proteins from patients
with Down's syndrome. FEBS J. 2007; 274:5263-77 IF 4,25

17. Witsch-Baumgartner M, Schwentner I, Gruber M, Benlian P, Bertranpetit J,
Bieth
E, Chevy F, Clusellas N, Estivill X, Gasparini P, Giros M, Kelley RI, Krajewska-
Walasek M, Menzel J, Miettinen TA, Ogorelkova M, Rossi M, Scala I, Schinzel A,

Schmidt K, Schönitzer D, Seemanova E, Sperling K, Syrrou M, Talmud P, Wollnik
B, Krawczak M, Labuda D, Utermann G. Age and origin of major Smith-Lemli-Opitz
Syndrome (SLOS) mutations in European populations.
J Med Genet. 2008;45:200-9 IF 5,7

18. Daniele A, Scala I, Cardillo G, Pennino C, Ungaro C, Sibilio M, Parenti G,
Esposito L, Zagari A, Andria G, Salvatore F. Functional and structural
characterization of novel mutations and genotype-phenotype correlation in 51

phenylalanine hydroxylase deficient families from Southern Italy. FEBS J.
2009;276:2048-59 IF 4,25

19. Passemard S, Titomanlio L, Elmaleh M, Afenjar A, Alessandri JL, Andria G, de
Villemeur TB, Boespflug-Tanguy O, Burglen L, Del Giudice E, Guimiot F, Hyon C,
Isidor B, Mégarbané A, Moog U, Odent S, Hernandez K, Pouvreau N, Scala I,
Schaer

M, Gressens P, Gerard B, Verloes A. Expanding the clinical and neuroradiologic
phenotype of primary microcephaly due to ASPM mutations. Neurology. 2009
22;73(12):962-9.
IF 8,249

20. Scala I, Titomanlio L, Del Giudice E, Passemard S, Figliuolo C, Annunziata P,
Granese B, Scarpato E, Verloes A, Andria G. Absence of Microcephalin gene
mutations in a large cohort of non-consanguoneous patients with autosomal

recessive primari microcephaly. Am J Med Genet, 2010 152A:2882-5 IF 2,3

21. Infantino V, Castegna A, Iacobazzi F, Spera I, Scala I, Andria G, Iacobazzi V.
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Impairment of methyl cycle affects mitochondrial methyl availability and glutathione 
level in Down's syndrome. Mol Genet Metab. 2011;102:378-82 IF 2,834 

22. Scala I, Parenti G, Andria G. Universal screening for inherited metabolic
diseases in the neonate (and the fetus). J Matern Fetal Neonatal Med. 2012;25:4-
6 IF 1,518

23. Manna C., Tagliafierro L, Scala I., Granese B., Andria G, Zappia V. The role of
iron toxicity in oxidative stress-induced cellular degeneration in down syndrome:
Protective effects of phenolic antioxidants. Current Nutrition and Food Science,
2012, Volume 8, Issue 3, Pages 206 – 212

24. Valenti D, De Rasmo D, Signorile A, Rossi L, de Bari L, Scala I, Granese B,
Papa S, Vacca RA. Epigallocatechin-3-gallate prevents oxidative phosphorylation
deficit and promotes mitochondrial biogenesis in human cells from subjects with

Down's syndrome. Biochim Biophys Acta. 2013;1832:542-52 IF 4,91

25. Zappacosta B, Mastroiacovo P, Persichilli S, Pounis G, Ruggeri S, Minucci A,
Carnovale E, Andria G, Ricci R, Scala I, Genovese O, Turrini A, Mistura L, Giardina

B, Iacoviello L. Homocysteine lowering by folate-rich diet or pharmacological
supplementations in subjects with moderate hyperhomocysteinemia. Nutrients.
2013;5:1531-43 IF 2,072

26. Fiume G, Rossi A, de Laurentiis A, Falcone C, Pisano A, Vecchio E, Pontoriero
M, Scala I, Scialdone A, Masci FF, Mimmi S, Palmieri C, Scala G, Quinto I.
Eukaryotic Initiation Factor 4H Is under Transcriptional Control of p65/NF-κB. PLoS
One. 2013;8:e66087. IF 3,73

27. Granese B*, Scala I*, Spatuzza C, Valentino A, Coletta M, Vacca RA, De Luca
P,
Andria G. Validation of microarray data in human lymphoblasts shows a role of the

ubiquitin-proteasome system and NF-kB in the pathogenesis of Down syndrome.
BMC
Med Genomics. 2013;6:24. * Equal contributors IF 3,466

28. Franca Maria Tuccillo, Camillo Palmieri, Giuseppe Fiume, Annamaria de
Laurentiis, Marco Schiavone, Cristina Falcone, Enrico Iaccino, Ricciarda
Galandrini, Cristina Capuano, Angela Santoni, Francesco Paolo D'Armiento,
Claudio Arra, Antonio Barbieri, Fabrizio Dal Piaz, David 28. Venzon, Patrizia

Bonelli, Franco Maria Buonaguro, Iris Scala, Massimo Mallardo, Ileana Quinto,
Giuseppe Scala. Cancer-associated CD43 glycoforms as target of immunotherapy.
Mol Cancer Ther
. 2014 Mar;13(3):752-62. doi: 10.1158/1535-7163.

29. Simona Romano, Anna D'Angelillo, Paolo D'Arrigo, Stefania Staibano, Adelaide
Greco, Arturo Brunetti, Massimiliano Scalvenzi, Rita Bisogni, Iris Scala, Maria
Fiammetta Romano. FKBP51 increases the tumour-promoter potential of TGF-beta.

Clin Transl Med. 2014 Jan 27;3(1):1. doi: 10.1186/2001-1326-3-1.

30. Franca Maria Tuccillo, Annamaria de Laurentiis, Camillo Palmieri, Giuseppe
Fiume, Patrizia Bonelli, Antonella Borrelli, Pierfrancesco Tassone, Iris Scala,

Franco Maria Buonaguro, Ileana Quinto, Giuseppe Scala. Aberrant glycosylation as
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biomarker for cancer: focus on CD43. Biomed Res Int. 2014;2014:742831. doi: 
10.1155/2014/742831. Epub 2014 Feb 13. 

31. Migliaccio N, Palmieri C, Ruggiero I, Fiume G, Martucci NM, Scala I, Quinto I,

Scala G, Lamberti A, Arcari P. B-cell receptor-guided delivery of peptide-siRNA
complex for B-cell lymphoma therapy. Cancer Cell Int. 2015 May 7;15:50. doi:
10.1186/s12935-015-0202-4. eCollection 2015.
PMID: 25983658

32. Scala I, Concolino D, Della Casa R, Nastasi A, Ungaro C, Paladino S, Capaldo
B, Ruoppolo M, Daniele A, Bonapace G, Strisciuglio P, Parenti G, Andria G. Long-
term follow-up of patients with phenylketonuria treated with tetrahydrobiopterin: a

seven years experience. Orphanet J Rare Dis
. 2015 Feb 8;10:14. doi: 10.1186/s13023-015-0227-8.

33. Convertini P, Menga A, Andria G, Scala I, Santarsiero A, Castiglione Morelli

MA, Iacobazzi V, Infantino V. The contribution of the citrate pathway to oxidative
stress in Down syndrome.
Immunology. 2016 Dec;149(4):423-431. doi: 10.1111/imm.12659. Epub 2016 Oct 3.

34. Corrado B, Sommella N, Ciardi G, Raiano E, Scala I, Strisciuglio P, Servodio
Iammarrone C.
Can early physical therapy positively affect the onset of independent walking in
infants with Down syndrome? A retrospective cohort study. Minerva Pediatr. 2018

Feb 19. doi: 10.23736/S0026-4946.18.05041-7. Online ahead of print.

35. Proserpio C, Verduci E, Scala I, Strisciuglio P, Zuvadelli J, Pagliarini E. Liking
and sensory description of protein substitutes in phenylketonuria subjects: A case-

study in northern and southern Italy. Italian Journal of Food Science. Volume 31,
Issue 4, Pages 705 – 715, 2019

36. Marino M, Scala I, Scicolone O, Strisciuglio P, Bravaccio C. Distribution and

age of onset of psychopathological risk in a cohort of children with Down syndrome
in developmental ageItal. J Pediatr. 2019 Jul 26;45(1):92. doi: 10.1186/s13052-019-
0672-4.

37. Pepe G, Corica D, De Sanctis L, Salerno M, Faienza MF, Tessaris D, Tuli G,
Scala I, Penta L, Alibrandi A, Pajno GB, Aversa T, Wasniewska M; Thyroid Study
Group of the Italian Society of Pediatric Endocrinology and Diabetology (ISPED).
Prospective evaluation of autoimmune and non-autoimmune subclinical

hypothyroidism in Down syndrome children.
Eur J Endocrinol. 2020 Apr;182(4):385-392. doi: 10.1530/EJE-19-0823.

38. Scala I, Riccio MP, Marino M, Bravaccio C, Parenti G, Strisciuglio P. Large

Neutral Amino Acids (LNAAs) Supplementation Improves Neuropsychological
Performances in Adult Patients with Phenylketonuria. Nutrients. 2020 Apr
15;12(4):1092. doi: 10.3390/nu12041092.

39. Cennamo G, Montorio D, Paola Laezza M, Giunta P, Barra PF, Scala I. Optical
Coherence Tomography Angiography in patients with Neurofibromatosis type 1: a
quantitative vascular prospective study. Acta Ophthalmol. 2021 Jan 15. doi:
10.1111/aos.14755. Online ahead of print.

https://www.scopus.com/sourceid/20556
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40. Scala I, Valenti D, Scotto D'Aniello V, Marino M, Riccio MP, Bravaccio C,
Vacca RA, Strisciuglio P. Epigallocatechin-3-Gallate Plus Omega-3 Restores the
Mitochondrial Complex I and F0F1-ATP Synthase Activities in PBMCs of Young
Children with Down Syndrome: A Pilot Study of Safety and Efficacy. Antioxidants

(Basel). 2021 Mar 16;10(3):469. doi: 10.3390/antiox10030469.

41. Limongelli G, Iucolano S, Monda E, Elefante P, De Stasio C, Lubrano I,
Caiazza M, Mazzella M, Fimiani F, Galdo M, De Marchi G, Esposito M, Rubino M,

Cirillo A, Fusco A, Esposito A, Trama U, Esposito S, Scarano G, Sepe J, Andria G,
Orlando V, Menditto E, Chiodini P; Campania Rare Disease, Iolascon A, Franzese
A, Sanduzzi Zamparelli A, Tessitore A, Romano A, Venosa A, Nunzia Olivieri A,
Bianco A, La Manna A, Cerbone AM, Spasiano A, Agnese Stanziola A, Colao A, De

Bellis A, Gambale A, Toriello A, Tufano A, Ciampa A, Maria Risitano A, Pisani A,
Russo A, Volpe A, De Martino B, Amato B, De Fusco C, Piscopo C, Selleri C, Tucci
C, Pignata C, Cioffi D, Melis D, Pasquali D, De Brasi D, Spitaleri D, De Brasi D,
Russo D, Martellotta D, De Michele E, Varricchio E, Miraglia Del Giudice E,

Coscioni E, Cimino E, Pane F, Tranfa F, Pollio F, Lonardo F, Nuzzi F, Simonelli F,
Trojsi F, Habetswallner F, Valentini G, Cerbone G, Parenti G, Tedeschi G, Capasso
G, Battista Rossi G, Gaglione G, Sarnelli G, Argenziano G, Bellastella G, De
Michele G, Fiorentino G, Spadaro G, Scala I, Santoro L, Zeppa L, Auricchio L, Elio

Adinolfi L, Alessio M, Amitrano M, Savanelli MC, Russo MG, Ferrucci MG, Carbone
MT, Pellecchia MT, Salerno M, Melone M, Del Donno M, Vitale M, Triggiani M,
Della Monica M, Lo Presti M, Tenuta M, Mignogna MD, Schiavulli M, Zacchia M,
Brunetti-Pierri N, Iovino P, Moscato P, Iandoli R, Scarpa R, Russo R, Troisi S,

Sbordone S, Perrotta S, Fecarotta S, Sampaolo S, Cicalese V.
Diagnostic issues faced by a rare disease healthcare network during Covid-19
outbreak: data from the Campania Rare Disease Registry. J Public Health (Oxf).
2021 May 13:fdab137. doi: 10.1093/pubmed/fdab137. Online ahead of print.

42. Donnarumma B, Riccio MP, Terrone G, Palma M, Strisciuglio P, Scala I.
Expanding the neurological and behavioral phenotype of White-Sutton syndrome: a
case report. Ital J Pediatr. 2021 Jul 2;47(1):148. doi: 10.1186/s13052-021-01101-9.

43. Scala I, Concolino D, Nastasi A, Esposito G, Crisci D, Sestito S, Ferraro S,
Albano L, Ruoppolo M, Parenti G, Strisciuglio P.  Beneficial Effects of Slow-
Release Large Neutral Amino Acids after a Phenylalanine Oral Load in Patients

with Phenylketonuria. Nutrients. 2021 Nov 10;13(11):4012. doi:
10.3390/nu13114012.

44. Borrelli M, Scala I*, Festa P, Bruzzese D, Michelotti A, Cantone E, Corcione A,

Fragnito M, Miranda V, Santamaria F. Linguistic adaptation and psychometric
evaluation of Italian version of children's sleep habits questionnaire. Ital J Pediatr.
2021 Aug 9;47(1):170. doi: 10.1186/s13052-021-01119-z.
*Equal contributors
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