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	Anno
	Istituto
	Titolo conseguito

	1980
	Liceo A. Pansini, Napoli
	Maturità classica

	
1987
	Università di Napoli Federico II, Facoltà di Medicina e Chirurgia
	Laurea in Medicina Chirurgia, ottenuta con il massimo dei voti

	1987
	II Facoltà di Medicina e Chirurgia, Università di Napoli
	Abilitazione professionale

	1991
	Departimento di Pediatria, Università di Genova
	Specializzazione in Pediatria, ottenuta con il massimo dei voti
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1986-1987	Internato prelaurea presso il Dipartmento di Pediatria II Facoltà di Medicina, Università di Napoli, Italia;
Direttore: Prof. S. Auricchio;	Supervisore: Dr. E. Del Giudice.
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1987-1988	Dipartmento di Pediatria, II Facoltà di Medicina, Università di Napoli, Italia
Direttore: Prof. S. Auricchio;	Supervisore: Dr. E. Del Giudice. 1989	“Research Associate”, Institute for Molecular Genetics, Baylor
College of Medicine, Houston, Texas, USA;
Direttore: C.T Caskey; Supervisori: Drs. P. Patel and J.R.L. Lupski 1990	Borsa di studio postlaurea “postdoctoral fellowships” ottenuta dalla 	“Muscular Dystrophy Association” presso presso l’Institute 	for Molecular Genetics, Baylor College of Medicine, Houston, Texas, 	USA; 	
Direttore: C.T. Caskey; Supervisori: Drs. P. Patel and J.R.L. Lupski.
1991	Borsa di studio postlaurea “postdoctoral fellowships” presso l’Institute for Molecular Genetics, Baylor College of Medicine, Houston, Texas, USA;
Direttore: C.T. Caskey; Supervisore: Dr Andrea Ballabio.
1992	Borsa di studio postlaurea presso il Dipartmento di Pediatria, Istituto Gaslini, Genova, Italia
Supervisore: Prof. R. Gatti.
1/93-6/93	“Research Associate” presso l’Institute for Molecular Genetics, Baylor College of Medicine, Houston, Texas, USA;
Direttore: Edward R.B. McCabe; Supervisore: Dr. Andrea Ballabio.
7/93-12/94	“Research Assistant Professor” presso l’Institute for Molecular Genetics, Baylor College of Medicine, Houston, Texas, USA;

Direttore: Edward R.B. McCabe; Supervisore: Dr. Andrea Ballabio 11/95-2007	Coordinatore e Ricercatore del Telethon Institute for Genetics and
Medicine (T.I.GE.M.), Pozzuoli (NA), Italia
Direttore scientifico: Prof. Andrea Ballabio.
2004-ad oggi  	Docente della Scuola Europea di Medicina Molecolare – SEMM Napoli-Milano, Italia
2005-2016	Professore Associato di Genetica Medica, Dipartimento di Pediatria, Facolta’ di Medicina e Chirurgia, Università di Napoli Federico II.
2017-ad oggi 	Professore Ordinario di Genetica Medica, Dipartimento di Scienze Mediche Traslazionali Facolta’ di Medicina e Chirurgia, Università di Napoli Federico II, Napoli, Italia.
2007-11/2014 	Coordinatore e Principal Investigator, Telethon Institute of Genetics and Medicine (TIGEM), Napoli, Italia
08/2009-07/2010 Direttore ad interim del Telethon Institute of Genetics and Medicine (TIGEM), Napoli, Italia.
11/2014- ad oggi Principal Investigator, Telethon Institute of Genetics and Medicine (TIGEM), Napoli, Italia.
12/2016-ad oggi Professore Ordinario di Genetica Medica, Dipartimento di Pediatria, Facolta’ di Medicina e Chirurgia, Università di Napoli Federico II.
2021-ad oggi  	Coordinatore del Dottorato in Medicina Genomica e Sperimentale della Scuola Superiore Meridionale, Napoli, Italia.
11/2022-ad oggi Direttore Scuola di specializzazione in Genetica Medica, Università degli Studi di Napoli “Federico II”, Napoli, Italia. 
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[bookmark: _TOC_250013]Insegnamento in corsi nazionali ed internazionali

"The Denver Development Screening Test". In occasione del corso per Medici e Pediatri: " La valutazione dello sviluppo psicomotorio in Pediatria”. Dipartimento di Pediatria, Università di Reggio Calabria. Catanzaro, 12-15 May 1989

European school of Medical Genetics: 10th course. Sestri Levante (Genoa). March 16-22, 1997. Tutorial course on: “Strategies for disease gene Identification”. Il corso è stato effettuato in lingua inglese

European school of Medical Genetics: 11th course. Sestri Levante (Genoa). March 21-27, 1998. Tutorial course on: “Strategies for disease gene Identification”. Il corso è stato effettuato in lingua inglese

2003. Corso di formazione per tecnologi campani. Il corso prevedeva una lezione su "Le malattie genetiche: dall'identificazione del locus all'isolamento del gene".
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2003/2004. Contratto per l’insegnamento di Genetica Medica SSD MED/03 del corso integrato di Patologia Generale presso i corsi di Laurea in Logopedia e Scienze Infermieristiche Pediatriche della Facoltà di Medicina e Chirurgia, Università di Napoli Federico II.

Dal 2005 al 2012. Lezioni specialistiche nell’ambito del Dottorato in Genetica Medica svolto in collaborazione con la Seconda Università di Napoli (SUN).

Anni accademici 2006-2007; 2007-2008; 2008-2009; 2009-2010. Insegnamento di Genetica Medica per il Corso di Laurea in Scienze professionali Sanitarie Tecniche Area SNT-Spec/3A. Percorso di Tecniche Audioprotesiche e Tecniche Ortopediche.

Anno accademico 2006-2007. Insegnamento di Tecniche diagnostiche Citogenetiche per il corso di Laurea in Tecniche di Laboratorio Biomedico.

Anno accademico 2006-2007; 2007-2008. Insegnamento di Genetica Medica per il Corso di Laurea in Tecniche Ortopediche (1CFU).

Anni Accademici 2007-2008; 2008-2009; 2009-2010; 2010-2011. Insegnamento di Genetica Medica per il Corso di Laurea in Tecniche di Laboratorio Biomedico (2CFU).

Anni Accademici 2007-2008; 2008-2009; 2009-2010; 2010-2011. Insegnamento di Genetica Medica per il Corso di Laurea in Scienze Infermieristiche Pediatriche (1CFU).

Anni Accademici 2008-2009; 2009-2010; 2010-2011. Insegnamento di Genetica Medica per il Corso di Laurea in Logopedia (1CFU).

Anno Accademico 2011-2012. Insegnamento di Genetica Medica per i Corsi di Laurea in Infermieristica Generale, Infermieristica Ostetrica, Ortottica ed Assistenza Oftalmologica (1CFU).

Dal 2005 ad oggi. Lezioni specialistiche per il Corso di Dottorato in System Medicine della Scuola Europea di Medicina Molecolare (SEMM; European School of Molecular Medicine, Curriculum Human Genetics) con sede a Milano e Napoli (http://www.semm.it/) e per il Corso di Dottorato in Human Genetics svolto in collaborazione con la Open University, Milton Keys, UK. Entrambe le attivita’ vengono svolte in lingua inglese.

Dall’anno accademico 2006-2007 ad oggi. Partecipazione all’insegnamento del Corso Integrato di Genetica Umana e Medica (7 CFU) che prevede lezioni frontali, attivita’ formativa professionalizzante ed attivita’ didattica integrativa. A partire dall’anno accademico 2014-2015 la Prof.ssa Franco svolge anche il ruolo di coordinatore del corso di Genetica Umana e Medica.

Dall’anno accademico 2006-2007 ad oggi. Partecipazione all’insegnamento della Genetica Medica per tutte le scuole di specializzazione dell’Università Federico II.

Anni Accademici 2012-2013; 2013-2014; 2014-2015; 2015-2016 ad oggi. Insegnamento di Genetica Medica per i Corsi di Laurea triennale in Tecniche Audiometriche, Tecniche Audioprotesiche e Tecniche di Neurofisiopatologia (1CFU).

Dall’anno accademico 2006 ad oggi attività didattica specialistica per la scuola di specializzazione in Genetica Medica. Quest’attività include oltre l’attività didattica formale anche la partecipazione all’attività di tutoraggio degli studenti (ad esempio seminari specialistici, formazione in laboratorio, esami di profitto e di diploma e Journal clubs).

Dall’anno accademico 2015-2016 ad oggi. Coordinamento e partecipazione all’insegnamento di Human and Medical Genetics (7CFU) in lingua inglese nell’ambito del Corso di laurea in Medicine and Surgery dell’Università Federico II di Napoli. La Prof.ssa Franco in qualità di coordinatore del corso svolge attività di supporto per gli studenti.
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La Prof.ssa Franco ha svolto nel corso degli anni un’intensa attività di formazione e mentoring a vari livelli:
· Ha seguito la preparazione di 15 studenti che hanno svolto presso il suo laboratorio le attività sperimentali propedeutiche ad ottenere la laurea magistrale in Chimica e Tecnologie Farmaceutiche (1 studente), Scienze Biologiche (2 studenti), e Medicina (1 studente) e la laurea specialistica in Scienze Biotecnologiche (9 studenti).
· Ha seguito la preparazione di 20 giovani ricercatori (3 dei quali stranieri) che hanno frequentato il suo laboratorio per un periodo di formazione post-laurea e/o postdottorato.
· Ha seguito la formazione e preparazione di 3 specializzandi in Genetica Medica che hanno effettuato e completato la formazione nel suo laboratorio dove hanno anche ottenuto i dati sperimentali necessari alla compilazione del diploma di specializzazione in Genetica Medica.
· Infine la Prof.ssa Franco nel corso degli anni ha ospitato presso il suo laboratorio
12 studenti che hanno conseguito il Ph.D. in System Medicine (curriculum Human Genetics della Scuola Europea di Medicina Molecolare, SEMM), in Genetica Umana (Dottorato della Seconda Universita’ di Napoli) o in Human Genetics (Programma svolto in collaborazione con la Open University, UK). Per tali studenti sono state svolte attività di mentoring al fine di sviluppare in ciascuno degli studenti la capacita’ di pianificazione degli esperimenti, analisi ed interpretazione dei risultati, preparazione, esposizione e presentazione dei risultati in lingua inglese e preparazione di manoscritti scientifici e richieste di finanziamento. Attualmente la Prof Franco supervisiona 4 studenti di dottorato.

Alcuni dei ricercatori formatisi nel laboratorio della Prof.ssa Franco occupano ora posizioni indipendenti di Group leaders o posizioni di rilievo nell’ambito del settore delle Biotecnologie a livello nazionale ed internazionale:

· Annibale Puca, laureato in medicina e Chirurgia presso l’Universita’ di Napoli Federico II, ha trascorso due anni nel laboratorio della Prof.ssa Franco ed ora ricopre il ruolo di Group leader presso l’IRCCS Multimedica, Milano, Italia ed è Prof Ordinario di Genetica Medica presso l’Universita di Salerno
· Mariella Ferrante laureata in Biologia presso l’Universita di Napoli Federico II, ha effettuato il dottorato di ricerca presso il laboratorio della Prof.ssa Franco ed

ora è un Senior researcher e ricopre il ruolo di Group Leader presso la Stazione zoologica Anthon Dorn, Napoli, Italia
· Georg Buchner, laureato in Biologia presso l’Universita’ di Pavia, ha trascorso tre anni nel laboratorio della Prof.ssa Franco ed ora ricopre il ruolo di Director of Business Development Europe, AMGEN, London, UK
· Antonio Caruso laureato in Chimica e Tecniche farmacologiche presso l’Universita’ di Milano ha trascorso due anni di training nel laboratorio della Prof.ssa Franco. Oggi ricopre il ruolo di Head of Global Market Access and Pricing at Roche Diabetes Care, Frankfurt Am Main Area, Germania
· Eugenio Montini ha conseguito la laurea in Scienze Biologiche presso l’Universita di Napoli federico II. Ha trascorso tre anni nel laboratorio della Prof.ssa Franco ed ora ricopre il ruolo di Group leader presso il San Raffaele Telethon Institute for Gene Therapy, HSR-TIGET, Milano, Italia
· Wasim Ahmad, ha conseguito il dottorato in Inghilterra ed ha trascorso un periodo di training di due anni nel laboratorio della Prof.ssa Franco. Ora ricopre il ruolo di Group leader e Professore presso il Department of Biological Sciences, Quaid-i-Azam University, Islamabad, Pakistan
· Luca Quagliata ha trascorso due anni presso il laboratorio della Prof.ssa Franco per completare la tesi per il Corso di Laurea in Biotecnologie Mediche della Federico II ed è ora responsabile per il servizio di Tecnologie avanzate presso l’Università di Basilea, Svizzera.
· Alessia Indrieri dopo avere conseguito il dottorato di ricerca ed avere trascorso un periodo di formazione post dottorato presso il laboratorio della Prof Franco e’ ora ricercatore presso l’Istituto di Genetica e Ricerca Biomedicale del CNR e Junior Group leader presso l’Istituto Telethon di Genetica e Medicina (TIGEM)


[bookmark: ATTIVITA’_GESTIONALE_IN_AMBITO_DIDATTICO]ATTIVITA’ GESTIONALE IN AMBITO DIDATTICO e UNIVERSITARIO

· Dal 2013 al 2016. Partecipazione alla Commissione Ricerca del Dipartimento di Scienze Mediche Traslazionali dell’Università Federico II di Napoli.
· Dal 2014 ad oggi coordinamento del Corso Integrato di Genetica Umana e Medica (7 CFU) sia in lingua italiana che in lingua inglese nell’ambito del corso di laurea in Medicina e Chirurgia dell’Università di Napoli Federico II. Questo corso prevede il coordinamento delle attivita didattiche di docenti del settore BIO13 e MED03.
· Dal 2015 ad oggi Partecipazione al Consiglio d’Indirizzo della Scuola Europea di Medicina Molecolare (SEMM).
· Dal 2016 ad oggi. Partecipazione al Comitato Ordinatore della Scuola di Specializzazione in Genetica Medica dell’Università Federico II di Napoli.
· Dal 2016 ad oggi. Presidente della Commissione Paritetica Docenti-Studenti (CPDS) per il Dipartimento di Scienze Mediche Traslazionali dell’Università Federico II di Napoli.
· Dal 2018 ad oggi Componente del Comitato Ordinatore del Corso di Laurea in lingua inglese “Medicine and Surgery” dell’Università Federico II.
· Dal 2019 ad oggi Componente della giunta per il Dipartimento di Scienze mediche Traslazionali-DISMET dell’Università Federico II di Napoli.
· 2020 ad oggi Membro del Consiglio della Scuola di Medicina dell’Università Federico II di Napoli.

· 2020 membro del Program Committee del 1st Annual Symposium Women in autophagy (WIA), Beth Levine’s Legacy Network, 30th November 2020.
· 2020 ad oggi Membro della Commissione Didattica creata dal collegio nazionale dei docenti per il settore disciplinare MED03 con l’obiettivo di analizzare le UDE relative e proporre un programma di valenza nazionale per l’insegnamento della Genetica Medica.
· 2022 Direttore Scuola di specializzazione in Genetica Medica, Università Federico II di Napoli.
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Premi scientifici

1990	Vincitrice della borsa di studio M.D.A. (Muscular Dystrophy Association) 1991	Vincitrice della borsa di studio “Carl M. Pearson Neuromuscular Disease Research” per il progetto di ricerca: "Molecular Genetics of Charcot-Marie disease". 2006	Vincitrice del premio della Societa’ Italiana di Pediatria per il miglior lavoro di ricerca di base in pediatria per l’anno 2006. Il lavoro selezionato è Ferrante MI et al., Nature Genetics, 38, 112-117, 2006.
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Svolge attività di revisore ad hoc per le seguenti riviste scientifiche:
Genomics, American Journal of Human Genetics, American Journal of Medical Genetics, BioMed Central Medical genetics, European Journal of Human Genetics Human Molecular Genetics, Genome Research, Gene, Nature Genetics, Cilia

Partecipazione a comitati editoriali di riviste scientifiche
2013-oggi Membro del Comitato Editoriale della rivista in lingua inglese: “Cilia” (ISSN 2046-2530). BioMedCentral. Editors in chief Phil Beales e Peter Jackson. 2018-oggi Membro del Comitato Editoriale della rivista in lingua inglese: “Scientific Reports” del gruppo Nature.
2018-oggi Membro del Comitato Editoriale della rivista in lingua inglese: “Genes” (ISSN 2073-4425, http://www.mdpi.com/journal/genes/sections/HGGD) per la sezione "Human Genomics and Genetic Diseases".
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· Attività di revisione scientifica svolta per il Ministero dell’Università e della Ricerca Scientifica dal 2001
· Attività di revisione scientifica svolta per la Comunita Europea nell’ambito del VI e VII programma quadro
· Attività di revisione scientifica svolta per l’European Research Council per la valutazione di Starting, Consolidator e Advanced Grants
· Attività di revisione scientifica svolta per il Medical Research Council (MRC) UK
· Attività di revisione scientifica svolta per Wellcome Trust, UK
· Attività di revisione scientifica svolta per il Vienna Science and Technology Fund (Austria)
· Attività di revisione scientifica svolta per il National Research Programmes, Research Promotion Foundation Cyprus
· 2009. Partecipazione all’External Peer review panel organizzato dal Ministerio de Ciencia e Innovacion, Spagna, per la valutazione degli istituti dell’area Biologia e Biomedicina dello Spanish National Research Council (CSIC, Consejo Superior de Investigaciones Científicas)
· 2015. Partecipazione alla Commissione Tecnico scientifica di Valutazione dei Progetti presentati per il Bando FAS SALUTE 2014 della Regione Toscana
· 2017. Attivita’ di revisione scientifica per la Fondazione Mariani

[bookmark: _TOC_250007]Affiliazioni a societa' scientifiche

American Society of Human Genetics (ASHG) European Society of Human Genetics (ESHG) Società Italiana di Genetica Umana (S.I.G.U.)
[bookmark: Società_Italiana_di_Ricerca_Pediatrica_(][bookmark: American_Society_for_Cell_Biology_(ASCB)]Federation of American Societies for Experimental Biology (FASEB) Società Italiana di Ricerca Pediatrica (SIRP)
American Society for Cell Biology (ASCB)

[bookmark: _TOC_250006]Membro di comitati organizzativi (nazionali ed internazionali)

· 1999-2001 Membro della commissione HU.G.O. (Human Genome Organization) per il cromosoma X.
· 2003. Membro del comitato organizzatore per l’allestimento della mostra:” La doppia elica del DNA 50 anni dopo. Geni nel golfo”. Napoli 10/11-10/12. Università degli Studi di Napoli Federico II.
· 2010/2015. Membro dello Steering Committe del consorzio SYSCILIA: "An integrated approach to dissect cilia function and its disruption in human genetic disease”.
· 2013 Membro del Comitato Scientifico per l’organizzazione del Programma Scientifico del XVI congresso della Società Italiana di Genetica Umana (SIGU) (Roma dal 25 al 28 settembre 2013).
· 2015-2018. Membro del Comitato Scientifico per l’organizzazione del programma scientifico del meeting annuale della European Society of Human Genetics (ESHG).
· 2017-2021 Membro del Comitato Scientifico della Società Italiana di Genetica Umana (SIGU).
· 2020 membro del Program Committee del 1st Annual Symposium Women in autophagy (WIA), Beth Levine’s Legacy Network, 30th November 2020
· 2020 Membro del Comitato Scientifico per l’organizzazione del Programma Scientifico del XXIII congresso della Società Italiana di Genetica Umana (SIGU). Virtual edition 11-14 Novembre 2020.
· 2021 ad oggi componente del consiglio direttivo della Societa’ italiana di genetica Umana (SIGU)

[bookmark: _TOC_250005]Pubblicazioni scientifiche

All'11/11/2022 la Prof. Franco è autrice di 135 pubblicazioni in peer-rewieved journals dotati di impact factor (IF). La lista completa delle pubblicazioni e degli

indici	bibliometrici	è  disponibile	al	sito https://www.scopus.com/authid/detail.uri?authorId=7004397014

IF totale = 1073,11
IF medio = 7,933
H-index = 46 (Scopus)
Numero di citazioni totali = 8625 (Scopus)


Elenco pubblicazioni scientifiche

1. Franco B, Rincon-Limas D, Nakamura Y, Patel PI, Lupski JR. Two MspI RFLPs at the D17S258 locus. Nucleic Acids Res (1990); 18(23):7196.
2. Patel PI, Franco B, Garcia C, Slaugenhaupt SA, Nakamura Y, Ledbetter DH, Chakravarti A, Lupski JR. Genetic mapping of autosomal dominant Charcot- Marie-Tooth disease in large French-Acadian kindred: identification of new linked markers on chromosome 17. Am J Hum Genet (1990); 46(4):801-9.
3. Patel PI, Garcia C, Montes de Oca-Luna R, Malamut RI, Franco B, Slaugenhaupt S, Chakravarti A, Lupski JR. Isolation of a marker linked to the Charcot-Marie-Tooth disease type IA gene by differential Alu-PCR of human chromosome 17-retaining hybrids. Am J Hum Genet (1990); 47(6):926-34.
4. Patel PI, Ledbetter DH, Frances S, Franco B, Wallace MR, Collins FS, Lupski JR. Isolation of a polymorphic DNA sequence (LL101) from the short arm of chromosome 17 [D17S251]. Nucleic Acids Res (1990); 18(4):1087.
5. Franco B, Guioli S, Pragliola A, Incerti B, Bardoni B, Tonlorenzi R, Carrozzo R, Maestrini E, Pieretti M, Taillon-Miller P, Brown CJ, Willard HF, Lawrence C, Graziella Persico M, Camerino G, Ballabio A. A gene deleted in Kallmann's syndrome shares homology with neural cell adhesion and axonal path-finding molecules. Nature (1991); 353(6344):529-36.
6. Franco B, Lai LW, Patterson D, Ledbetter DH, Trask BJ, van den Engh G, Iannaccone S, Frances S, Patel PI, Lupski JR. Molecular characterization of a patient with del(1)(q23-q25). Hum Genet (1991); 87(3):269-77.
7. Bick D, Franco B, Sherins RJ, Heye B, Pike L, Crawford J, Maddalena A, Incerti B, Pragliola A, Meitinger T, Ballabio A. Brief report: intragenic deletion of the KALIG-1 gene in Kallmann's syndrome. N Engl J Med (1992); 326(26):1752-5.
8. Guioli S, Incerti B, Zanaria E, Bardoni B, Franco B, Taylor K, Ballabio A, Camerino G. Kallmann syndrome due to a translocation resulting in an X/Y fusion gene. Nat Genet (1992); 1(5):337-40.
9. Guzzetta V, Franco B, Trask BJ, Zhang H, Saucedo-Cardenas O, Montes de Oca-Luna R, Greenberg F, Chinault AC, Lupski JR, Patel PI. Somatic cell hybrids, sequence-tagged sites, simple repeat polymorphisms, and yeast artificial chromosomes for physical and genetic mapping of proximal 17p. Genomics (1992); 13(3):551-9.
10. Incerti B, Guioli S, Pragliola A, Zanaria E, Borsani G, Tonlorenzi R, Bardoni B, Franco B, Wheeler D, Ballabio A, et al. Kallmann syndrome gene on the X and Y chromosomes: implications for evolutionary divergence of human sex chromosomes. Nat Genet (1992); 2(4):311-4.
11. van Slegtenhorst MA, Bassi MT, Borsani G, Wapenaar MC, Ferrero GB, de Conciliis L, Rugarli EI, Grillo A, Franco B, Zoghbi HY, Ballabio A. A gene

from the Xp22.3 region shares homology with voltage-gated chloride channels. Hum Mol Genet (1994); 3(4):547-52.
12. Ferrero GB, Franco B, Roth EJ, Firulli BA, Borsani G, Delmas-Mata J, Weissenbach J, Halley G, Schlessinger D, Chinault AC, et al. An integrated physical and genetic map of a 35 Mb region on chromosome Xp22.3-Xp21.3. Hum Mol Genet (1995); 4(10):1821-7.
13. Franco B, Meroni G, Parenti G, Levilliers J, Bernard L, Gebbia M, Cox L, Maroteaux P, Sheffield L, Rappold GA, et al. A cluster of sulfatase genes on Xp22.3: mutations in chondrodysplasia punctata (CDPX) and implications for warfarin embryopathy. Cell (1995); 81(1):15-25.
14. Parenti G, Rizzolo MG, Ghezzi M, Di Maio S, Sperandeo MP, Incerti B, Franco B, Ballabio A, Andria G. Variable penetrance of hypogonadism in a sibship with Kallmann syndrome due to a deletion of the KAL gene. Am J Med Genet (1995); 57(3):476-8.
15. Rugarli EI, Adler DA, Borsani G, Tsuchiya K, Franco B, Hauge X, Disteche C, Chapman V, Ballabio A. Different chromosomal localization of the Clcn4 gene in Mus spretus and C57BL/6J mice. Nat Genet (1995); 10(4):466-71.
16. Wang I, Franco B, Ferrero GB, Chinault AC, Weissenbach J, Chumakov I, Le Paslier D, Levilliers J, Klink A, Rappold GA, et al. High-density physical mapping of a 3-Mb region in Xp22.3 and refined localization of the gene for X- linked recessive chondrodysplasia punctata (CDPX1). Genomics (1995); 26(2):229-38.
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1. Studio della sindrome di Charcot-Marie-Tooth (pubblicazioni 1, 2, 3, 4, 6, 9). La sindrome di Charcot-Marie-Tooth è una malattia geneticamente eterogenea per la quale sono conosciuti diversi loci. Due di questi sono localizzati sul cromosoma 17 e sul cromosoma 1.  Nel laboratorio dei Drs. Pragna Patel e Jim Lupski presso il
Baylor College of Medicine in Houston sono stati condotti gli studi che hanno portato alla definizione della regione critica della forma localizzata sul cromosoma
17 mediante analisi di linkage ed identificazione di nuovi marcatori polimorfici (pubblicazioni 1, 2, 3, 4 e 9). Per quello che riguarda la forma localizzata sul cromosoma 1 è stato studiato in dettaglio, mediate la creazione di un ibrido, una paziente affetto da questa patologia che presentava una delezione di una parte del braccio lungo del cromosoma 1 (pubblicazione 6).

2. Caratterizzazione della regione genomica Xp22 (pubblicazioni 10, 16, 15, 12, e 18). La regione p22 del cromosoma X è particolarmente interessante dal punto di vista evolutivo ed inoltre i frequenti riarrangiamenti cromosomici a carico di questa regione ne hanno consentito uno studio particolareggiato che ha portato alla definizione di numerosi loci per malattie genetiche. Il lavoro riportato nella pubblicazione 10 ha contribuito allo studio dell’evoluzione della parte distale del braccio corto del cromosoma X che risulta identica alla corrispondente parte del cromosoma Y. Il lavoro presentato nelle pubblicazioni 12 e 16 ha permesso la costituzione di una mappa fisica e genetica integrata che è stata la base di partenza per l’identificazione di oltre 10 loci per diverse malattie genetiche. Nelle pubblicazioni 15 e 18 sono invece presentati dati che suggeriscono che la regione p22.3 è stata sottoposta a numerosi cambiamenti durante l’evoluzione nei diversi mammiferi.

3. Definizione di regioni critiche per malattie genetiche (pubblicazioni 17, 36, 26, 37, 48). La disponibilita di famiglie con numerose meiosi informative è strumentale alla definizione delle regioni critiche delle malattie genetiche mediante analisi di linkage. Questo approccio metodologico è stato seguito per la definizione di due loci per ritardo mentale legato al cromosoma X. Il risultato di questi studi è riportato nelle pubblicazioni 37 e 48. Lo step successivo all’analisi di linkage è la conversione della mappa genetica in mappa fisica e la creazione di un contiguo di cloni genomici che servono da supporto alla mappa di trascrizione. Seguendo quest’approccio sono state studiate e caratterizzate le regioni genomiche che corrispondevano alla regione critica per l’emocromatosi (pubblicazioni 17 e 36) ed è stata meglio definita la regione critica per la malattia linfoproliferativa (pubblicazione 26).

4. Identificazione e caratterizzazione di trascritti dal cromosoma X e da altri cromosomi (pubblicazione 11, 21, 23, 25, 28, 30, 32, 33, 38, 39, 40, 41, 42, 43, 44, 45, 46, 49). Sempre nell’ottica di studio del cromosoma X sono spesso stati identificati trascritti che sono poi stati studiati per valutare il loro possibile ruolo nella patogenesi delle malattie genetiche. Per tutti questi trascritti è stato identificato e sequenziato il cDNA completo nell’uomo ed il corrispondente omologo murino. La struttura genomica è stata studiata e le informazioni ottenute sono state utilizzate per effettuare l’analisi di mutazioni nei pazienti. In acuni casi selezionati è stato eseguito lo studio dell’espressione durante lo sviluppo su sezioni di topo mediante la tecnica dell’ibridazione in situ. Questo studio ha portato all’individuazione di geni particolamente interessanti come nel caso di MAEG (pubblicazione 45, 46) e nel caso di IL1RAPL2 (pubblicazione 49).

5. Studio di pazieni con riarrangiamenti cromosomici complessi (pubblicazioni 7, 8, 14, 19, 51, 59). I riarrangiamenti cromosomici rappresentano una materia di enorme interesse che può risultare strumentale per il genetista al fine di rispondere ad una
domanda biologica oppure di definire nel dettaglio la regione critica per una malattia genetica. Lo studio presentato nelle pubblicazioni 7, 8 e 14 nelle quali viene descritta la caratterizzazione di una traslocazione e di due delezioni intrageniche identificate in pazienti affetti da sindrome di Kallmann si è rivelata indispensabile per la validazione e lo studio del gene responsabile della sindrome di Kallmann.
Nella pubblicazione 19, lo studio molecolare di un paziente con ritardo mentale, ittiosi, sindrome di Kallmann ed albinismo oculare ha contribuito alla definizione della regione critica per il ritardo mentale. Nella pubblicazione 51 è stato studiato a livello citogenetico un paziente con un riarrangiamento cromosomico complesso che coinvolgeva i cromosomi 5 e 14. Tale studio ha permesso di descrivere un fenotipo prima non conosciuto. Infine, nella pubblicazione 59 lo studio molecorare di un’ampia casistica (11 casi) di pazienti con syndrome MLS ha permesso una migliore definizione della malattia ed una ridefinizione della regione critica che ha poi portato all’identificazione del gene responsabile nella pubblicazione 64.

6. Identificazione di geni responsabili di malattie genetiche legate al cromosoma X e ad altri cromosomi. Tutti gli studi effettuati sul cromosoma X in termini di definizioni delle mappe genetiche e fisiche hanno permesso l’identificazione dei geni responsabili di 7 malattie genetiche (pubblicazioni 5, 13, 24, 27, 47, 50, 64). Studi di complementazione e linkage hanno invece consentito l’identificazione del gene responsabile della sindrome di Leigh sul cromosoma 9 (pubblicazione 35). Nella pubblicazione 5 è descritta l’identificazione del gene responsabile della sindrome di Kallmann una malattia genetica caratterizzata da ipogonadismo, ipogonadotropo ed anosmia. Nella pubblicazione 13 è invece descritta l’identificazione del gene responsabile della forma recessiva legata al cromosoma X della condrodisplasia puntata, un difetto congenito dello sviluppo delle ossa e delle cartilagini caratterizzato da aberrante mineralizzazione ossea, deficitario sviluppo della cartilagine del naso e ipoplasia delle falangi distali. Il clonaggio del gene responsabile della sindrome di Opitz, malattia complessa dello sviluppo caratterizzata da ipertelorismo, schisi del palato, anomalie del tratto laringotracheale ed ano imperforato è riportato nella pubblicazione 24. Nella pubblicazione 27 è riportato il clonaggio della malattia di Duncan che è un disordine linfoproliferativo caratterizzato da estrema sensibilità alle infezioni a carico del virus di Epstein-Barr. Nella pubblicazione 35 viene riportata l’identificazione del gene responsabile della sindrome di Leigh. Nella pubblicazione 47 è riportata lo studio di un gene deleto in pazienti con ritardo mentale non specifico. Nella pubblicazione 50 viene riportata l’identificazione del gene responsabile della sindrome Oro Facio-Digitale di tipo 1 caratterizzata da anomalie della faccia, delle dita e del cavo orale. Infine, nella pubblicazione 64, viene riportata l’identificazione del gene responsabile della Microftalmia con lesioni cutanee (sindrome MLS), malattia dello sviluppo dominante legata al cromosoma X letale nei maschi. Inoltre, i nostri studi hanno recentemente portato all’indentificazione di un secondo gene per questa rara patologia genetica (pubblicazione 83). Approcci di exome sequencing hanno portato all’identificazione del gene responsabile per una rara malattia scheletrica, la TODP (pubblicazione 77).

7. Analisi di mutazione in pazienti affetti da malattie genetiche (pubblicazioni 20, 22, 29, 34, 54, 60, 63, 68, 70, 95). Dopo l’identificazione di un gene candidato è fondamentale la validazione del gene mediante l’analisi di mutazioni in una numerosa casistica di pazienti. Tale studio oltre a validare il gene permette

l’identificazione di domini importanti per la funzione della proteina codificata dal gene in esame. Esempio di questo tipo di ricerca sono riportati nella pubblicazione 20 che descrive l’analisi di mutazioni di 75 pazienti italiani affetti da Emocromatosi e nella pubblicazione 34 che riporta uno studio collaborativo effettuato su 234 casi di retinoschisi e nelle publicazioni. Altri esempi sono illustrati nelle pubblicazioni 54, 60, 70 e 95) per malattie genetiche diverse. In tutti questi studi l’analisi di mutazioni è stata un’importante step propedeutico ai successivi studi funzionali della proteina.

8. Studio delle sindromi Oro-facio-digitali (pubblicazioni 28, 50, 52, 56, 61, 62, 63, 68, 69, 70, 73, 74, 76, 81).
Le sindromi orofaciodigitali (OFDs) sono un gruppo di malattie dello sviluppo e sono riportate in letteratura diverse forme geneticamente eterogenee. Per quella di tipo I (OFDI) è stato identificato dal laboratorio della Prof.ssa Franco il gene responsabile (OFD1) (pubblicazioni 28 e 50). Le sindromi orofaciodigitali sono caratterizzate da anomalie del cavo orale, della faccia e degli arti. La forma di tipo I si distingue dalle altre per la tipica e riconoscibile l’ereditarietà dominante legata al cromosoma X con letalità nei maschi. Dopo l’identificazione del gene responsabile per questa malattia genetica è stato condotta dalla Prof.ssa Franco anche in collaborazione con altri gruppi di ricerca una dettagliata caratterizzazione clinico- molecolare di un’ampia casistica (oltre 150 casi) di pazienti affetti da OFDI (pubblicazioni 52, 56, 61, 62, 63, 68, 69, 70, 73, 74, 76, 81). Lo studio è stato poi allargato alle altre forme di OFDs e questa attività di ricerca ha permesso di meglio caratterizzare questo eterogeneo gruppo di malattie dello sviluppo e di identificare, utilizzando approcci di sequenziamento ad alta processivita’ di ultima generazione, i geni responsabili per altre forme di OFDs (pubblicazioni 67, 84, 88, 92, 93, 97, 99,
100).

9. Studi funzionali sulla sindrome OFDI ed altre malattie genetiche da disfunzione ciliare.
Il gruppo della Prof.ssa Franco sta conducendo studi funzionali per capire quali siano i meccanismi molecolari alla base della sindrome OFDI e delle altre malattie genetiche, piuttosto rare e pleiotropiche, dovute ad anomalia delle ciglia primarie. Le ciglia primarie sono strutture che protrudono dalla membrana cellulare e possono essere riconosciute su quasi tutti i tipi cellulari. Studi precedenti hanno dimostrato che la proteina codificata dal gene responsabile della sindrome OFDI è localizzata in una struttura alla base del ciglio primario (pubblicazioni 56 e 66). Gli approcci che vengono utilizzati per studiare i meccanismi patogenetici di queste malattie includono l’identificazione delle proteine che interagiscono con la proteina OFD1 mediante l’approccio del doppio ibrido ed esperimenti di spettrometria di massa e la creazione di modelli murini costitutivi e condizionali per questa patologia genetica. Risultati preliminari in questa direzione sono riportati nelle pubblicazioni 57, 66, 71. Inoltre, dati sperimentali indicano che il gene OFD1 possa rivestire un ruolo importante nello sviluppo in generale ed in particolare nella determinazione degli assi corporei (pubblicazione 61) e nella morfogenesi dei denti (pubblicazione 75). Lo sviluppo di diversi modelli animali sviluppati nel laboratorio della Prof.ssa Franco ha permesso di studiare la funzione della proteina deficitaria in questa patologia grazie all’inattivazione specifica del gene Ofd1 nel rene, negli arti, ed a diversi stadi dello sviluppo in modo da poter studiare il ruolo del gene e delle ciglia primarie nello sviluppo degli organi e negli stadi adulti. Riteniamo che i risultati di questi studi (pubblicazioni 75, 78, 79, 80, 82 e 86) avranno un’impatto di rilievo anche in altre

patologie genetiche che presentano anomalie degli arti e nella comprensione delle basi patogenetiche del rene policistico e di altre malattie. Inoltre, in epoca recente, sono stati sviluppati dalla Prof.ssa Franco approcci di “Systems Biology” che hanno portato all’identificazione di nuove funzioni per le proteine ciliari quali il coinvolgimento nella degradazione proteosomale e nei processi autofagici. Tali risultati hanno aperto nuove linee di ricerca che approfondiranno in maniera specifica questi aspetti (pubblicazioni 87, 89, 91, 96). In particolare, presso il laboratorio della Prof. Franco si sta ora approfondendo il ruolo dei processi autofagici nella comparsa del fenotipo associato alle ciliopatie con particolare riferimento alla malattia cistica renale.

10. Il ruolo della morte cellulare nella neurodegenerazione associata a rare malattie genetiche ed a fenomeni piu comuni (pubblicazioni 64, 83, 85, 94, 98).
Partendo da studi volti a chiarire le basi patogenetiche di una rara forma di microftalmia ereditaria causta da mutazioni in gene a funzione mitocondriale (pubblicazioni 64 ed 83), il laboratorio della Prof.ssa Franco ha identificato una nuova via di attivazione non convenzionale della caspasi 9 in grado di attivare la morte cellulare. Studi effettuati in vivo ed in vitro hanno permesso di dimostrare che l’attivazione di questa via è responsabile del fenotipo osservato nella sindrome Microphthalmia with linear skin lesions (MLS) (pubblicazioni 64, 83, 85). Sono ora in corso studi funzionali effettuati con aprocci diversificati che includono, seguenziamento ad alta processivita, screening automatizzato di molecole farmacologicamente attive ed altri composti (High content screening) ed approcci proteomici per verificare il ruolo dei ROS (reactive oxygen species) in questo fenomeno ed il coinvolgimento di questo processo in malattie neurodegenerative rare come la sindrome MLS ed altre malattie mitocondriali e malattie a base neurodegenerativa piu comuni come il Parkinson. Inoltre, una recente linea di ricerca finanziata dalla Associazione Italiana per la ricerca sul Cancro (AIRC) si prefigge di studiare il ruolo di questa nuova via di attivazione della morte cellulare anche in malattie oncologiche (pubblicazioni 94 e 98).
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Finanziamento della Comunità europea per il progetto: “Characterization and distribution of CEPH BACs”
Importo totale finanziato 75.000 ECU per il periodo 13/05/97 – 12/04/99.
La Prof.ssa Franco ha svolto il ruolo di responsabile scientifico di unita di ricerca nell’ambito di un progetto che vedeva il coinvolgimento di diversi gruppi europei.

Finanziamento della Fondazione Telethon per il progetto:
“An eXceptional chromosome”
Importo totale finanziato € 345.000.000 per il periodo 7/1/00 – 6/30/03.
La Prof.ssa Franco ha svolto il ruolo di responsabile scientifico del progetto.

Finanziamento della Comunità europea per il progetto:
“A complete collection of X chromosome genes: an important tool for systematic expression studies and disease gene identification”
Importo totale finanziato € 1.928.150 per il periodo 3/1/00 – 31/08/03.

La Prof.ssa Franco ha svolto il ruolo di responsabile scientifico di unita’ di ricerca oltre che quello di coordinatore scientifico del progetto che includeva diversi gruppi di ricerca europei.

Finanziamento della Fondazione Telethon per il progetto:
“Molecular basis of Oral-Facial-Digital type I syndrome”
Importo totale finanziato € 210.000 per il periodo 1/7/03-30/06/06.
La Prof.ssa Franco ha svolto il ruolo di responsabile scientifico del progetto.

Finanziamento nell’ambito del FIRB - Fondo per gli Investimenti della Ricerca di Base messi a disposizione dal MIUR - Ministero dell’Universita e della Ricerca Scientifica. “Caratterizzazione genetico-molecolare delle neoplasie umane: le leucemie mieloidi acute ed i sarcomi”
Importo totale finanziato € 53.000 per il periodo 1/1/03-1/1/2006.
La Prof.ssa Franco ha svolto il ruolo di responsabile scientifico di unita di ricerca nell’ambito di un progetto che vedeva il coinvolgimento di diversi gruppi italiani.

Finanziamento della Fondazione Mariani per il progetto:
“Study of the role of Ofd1 in brain development”
Importo totale finanziato € 72.000 per il periodo 1/1/05-31/12/2006.
La Prof.ssa Franco ha svolto il ruolo di responsabile scientifico del progetto.

Finanziamento della Regione Campania L.R. n. 5 del 28/03/2002 per il progetto:
"La sindrome oro-facio digitale come sistema modello per studiare la funzione ciliare"
Importo totale finanziato € 43.000,00 per il periodo 2005/2009.
La Prof.ssa Franco ha svolto il ruolo di responsabile scientifico del progetto.

Finanziamento della PKD - Polycystic Kidney Disease Foundation per il progetto: “Study of the role of OFD1 in renal cystic disease”
Importo totale finanziato € 150.000 per il periodo 01/03/08 - 28/02/10.
La Prof.ssa Franco ha svolto il ruolo di responsabile scientifico del progetto.

Finanziamento della Fondazione Telethon per il progetto:
“Oral-Facial-Digital type 1 syndrome as a model to study ciliary function” Importo totale finanziato € 283.000 per il periodo 1/7/2006-30/6/ 2011.
La Prof.ssa Franco ha svolto il ruolo di responsabile scientifico del progetto.

Finanziamento PRIN del MIUR - Ministero Italiano per l'Università e della Ricerca per il progetto: "Studio del fenotipo neurologico osservato nel modello murino per la sindrome oro-facio-digitale di tipo 1".
Importo totale finanziato € 45.000 per il periodo 22/09/2008-22/09/2010.
La Prof.ssa Franco ha svolto il ruolo di responsabile scientifico di unita’ di ricerca oltre che quello di coordinatore scientifico del progetto che includeva diversi gruppi di ricerca italiani.

Finanziamento della European Commission / VII PQ per il progetto:
EU-CILIA "Pathophisiology of rare diseases due to primary ciliary dysfunction" Importo totale finanziato € 2.930.300,00 per il periodo 01/02/08-31/01/2011. Importo finanziato al gruppo Franco € 862.100,00.

La Prof.ssa Franco ha svolto il ruolo di coordinatore scientifico del progetto che includeva quattro diversi gruppi di ricerca europei.

Finanziamento della “European Commission/VII PQ 2011”: SYSCILIA "An integrated approach to dissect cilia function and its disruption in human genetic disease".
Importo totale finanziato € 11.069.083,00 per il periodo 01/06/10-31/05/2015. Importo finanziato al gruppo Franco € 684.000,00.
La Prof.ssa Franco ha svolto il ruolo di responsabile scientifico di unita’ di ricerca nell’ambito di un progetto che vedeva il coinvolgimento di diversi gruppi europei.

Fondation Jerome Lejeune 2011: "Oral-facial-digital type I as a model system to study the role of primary cilia in intellectual disabilities".
Importo totale finanziato € 50.000,00 per il periodo 16/05/2011-15/05/2013. La Prof.ssa Franco ha svolto il ruolo di responsabile scientifico del progetto.

MIUR - Ministero Italiano per l'Universita’ e della Ricerca nell’ambito del programma operativo nazionale (PON). “Potenziamento di piattaforme tecnologiche avanzate per lo sviluppo di terapie geniche e farmacologiche”. PONa3_00311.
Importo totale finanziato € 10.750.000,00 per il periodo 1/1/2011-31/12/ 2014. La Prof.ssa Franco ha svolto il ruolo di responsabile scientifico del progetto.

Finanziamento PON del MIUR - Ministero Italiano per l'Università e della Ricerca per il progetto: “Una piattaforma tecnologica integrata per lo sviluppo di nuovi farmaci per malattie rare”.
Importo totale finanziato € 582.250 per il periodo: 01/07/2011-30/06/2015.
La Prof.ssa Franco ha svolto il ruolo di responsabile scientifico di unita’ di ricerca nell’ambito di un progetto che vedeva il coinvolgimento di diversi gruppi italiani.

Finanziamento della Fondazione Telethon per il progetto:
“Cilia and human diseases: Insights from the OFD Type I Syndrome (CILIA) Importo totale finanziato € 500,000 per il periodo 1/7/2011-30/6/ 2016.
La Prof.ssa Franco ha svolto il ruolo di responsabile scientifico del progetto.

Finanziamento della PKD - Polycystic Kidney Disease Foundation per il progetto: “The role of autophagy in renal cystogenensis”
Importo totale finanziato 160.000 $ per il periodo dal 01/03/2016 al 28/02/2018. La Prof.ssa Franco svolge il ruolo di responsabile scientifico del progetto.

Finanziamento AIRC - Associazione Italiana per la Ricerca sul Cancro per il progetto IG2015 17711 “Dissection of a novel cell death pathway: implication in chemoresistant tumors"
Importo totale finanziato € 276.000 per il periodo dal 02/01/2016 al 01/01/2019. La Prof.ssa Franco svolge il ruolo di responsabile scientifico del progetto.

Finanziamento della Fondazione Telethon per il progetto:"Autophagy in renal cystogenesis"
Importo totale finanziato: € 70.000 per il periodo dal 1/7/2017 al 30/6/2018 La Prof.ssa Franco svolge il ruolo di responsabile scientifico del progetto

Finanziamento della Fondazione Telethon per il progetto:
“Modulation of miR181a/b as a new therapeutic approach for Leigh syndrome” Importo totale finanziato: € 50.000 per il periodo dal 1/1/2020 al 31/12/2020 La Prof.ssa Franco svolge il ruolo di responsabile scientifico del progetto

Finanziamento AFM - Association Française contre les Myopathies per il progetto: "Modulation of miR181a/b as a new therapeutic approach for Leber hereditary optic neuropathy (LHON)"
Importo totale finanziato: € 266.500 per il periodo dal 1/6/2017 al 31/5/2021 La Prof.ssa Franco svolge il ruolo di responsabile scientifico del progetto

Finanziamento della UMDF – United Mitochondrial Disease Foundation per il progetto:
“Therapeutic efficacy of miR-181a/b down regulation in Leigh syndrome” Importo totale finanziato: $ 25.000 per il periodo dal 1/4/2020 al 31/3/2021
La Prof.ssa Franco svolge il ruolo di responsabile scientifico del progetto

Finanziamento della Fondazione Telethon per il progetto:
“The OFD1 transcript: one gene, several diseases”
Importo totale finanziato: € 70.000 per il periodo dal 1/1/2021 al 31/12/2021 La Prof.ssa Franco svolge il ruolo di responsabile scientifico del progetto

Finanziamento della Banca d’Italia per il progetto:
“Modulazione dei miR181a/b come approccio terapeutico a malattie neurodegenerative associate a disfunzione mitocondriale”
Importo totale finanziato: € 35.000 per il periodo dal 31/1/2021 al 1/2/2022 La Prof.ssa Franco svolge il ruolo di responsabile scientifico del progetto

Finanziamento del MIUR - Ministero Italiano per l'Università e della Ricerca per il progetto: “MicroRNAs miR-181a and b as new therapeutics targets in mitochondrial- mediated neurodegenerations”
Importo totale finanziato: € 205.000 per il periodo dal 1/1/2022 al 31/12/2025 La Prof.ssa Franco svolge il ruolo di responsabile scientifico del progetto

Finanziamento AIRC - Associazione Italiana per la Ricerca sul Cancro per il progetto: “The primary cilium as a therapeutic target in bile duct cancer”
Importo totale finanziato: € 205.000 per il periodo dal01/2022-12/2026 La Prof.ssa Franco svolge il ruolo di responsabile scientifico del progetto
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“mir-181 inhibitors and uses thereof”
Inventori: Brunella Franco, Sandro Banfi, Alessia Indrieri, Sabrina Carrella Filing Date: 20/04/2019
International Publication: WO2019202162

"New therapeutic strategies for drug-resistant melanoma"
Inventori: Brunella Franco, Pietro Carotenuto
Filing Date: 08/11/2022
United States Provisional Patent Application Serial No. 63/382,736
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La Prof.ssa Franco risulta autrice di oltre 130 abstracts a congressi nazionali ed internazionali. Di seguito è riportata una selezione di quelli selezionati come Comunicazioni orali

1. B. Franco, A. Pragliola, R. Tonlorenzi, B. Incerti, R. Carrozzo, G. Persico and
A. Ballabio. Cloning and characterization of a candidate gene for Kallmann syndrome on Xp22.3. 8th International Congress of Human Genetics, Washington, U.S.A., 6-11 Ottobre 1991.
2. B. Franco, B. Incerti, D. Bick, T. Meitinger, and A. Ballabio. Kalig-1 is the Kallmann syndrome gene: formal evidence provided by a patient with an intragenic deletion. 24th annual meeting of the European Society of Human Genetics, Elsinore Denmark, 27-31 Maggio 1992.
3. B. Franco, G. Meroni, G. Parenti, J. Levilliers, L. Bernard, M. Gebbia, L. Cox,
P. Maroteaux, L. Sheffield, G.A. Rappold, G. Andria, C. Petit and A. Ballabio. A cluster of Sulfatase genes on Xp22.3: Mutations in Chondrodysplasia punctata (CDPX) and implications for Warfarin embryopathy. 27th Annual Meeting of the European Society of Human Genetics (ESHG). Late breaking science, Berlin, Germany, 23-27 Maggio 1995.
4. E. Montini, G. Andolfi, A. Ballabio, B. Franco. “A gene from the critical region for X-linked juvanile retinoschisis on Xp22.3 is homologous to the drosophila retinal degeneration C(rdgc) gene”. 28th Annual Meeting of the European Society of Human Genetics (ESHG). 23-27, 11-13 Aprile, London, New England, 1996.
5. B. Franco on behalf of The Retinoschisis Consortium “An international collaborative effort on the mutation analysis of the XLRS1 gene in 238 cases of X-linked retinoschisis”. 30th Annual meeting of the European Society of Human Genetics (ESHG), Lisbon, Portugal. Lisbona 10-13 Maggio 1998.
6. B. Franco, M.I. Ferrante, G. Giovanna, S. Feather, A. Bulfone, V. Wright, A. Selicorni, F. Scolari, A. Woolf, S. Odent, B. Le Marec, S. Malcom, R. Winter, A. Ballabio. Identification of the gene for Oral-facial-digital type I syndrome (OFD1). 51st Annual Meeting of the American Society of Human Genetics, San Diego, California, 12-16 Ottobre 2001.
7. M. Macca, E. Del Giudice, C. Prattichizzo, P. Castelluccio, B. Franco. Neurologia molecolare della sindrome Oro-facio-digitale tipo 1. 62° Congresso Nazionale della Società Italiana di Pediatria, Catania, Italia, 4-7 Ottobre 2006.
8. A. Zullo, A. Barra, A. Indrieri, A. Cantone, N. Messaddeq, G. Capasso, P. Dollè,
P. Igarashi, B. Franco. “Ciliary disfunction underlies cystic kidney in Oral- Facial-Digital Type I (Ofd1) syndrome”. The American Society of Human Genetics, 56th Annual Meeting, New Orleans, Louisiana, 9-13 Ottobre 2006.
9. A. Zullo, A. Barra, A. Indrieri, A. Cantone, N. Messaddeq, G. Capasso, P. Dollè,
P. Igarashi, B. Franco. “Ciliary disfunction underlies cystic kidney in Oral- Facial-Digital Type I (Ofd1) syndrome”. American Society of Nephrology, San Diego. California, USA, 14-19 Novembre 2006.
10. S. Bimonte, L. Quagliata, R. Tammaro, M. Ascenzi, B. Franco. Study of the role of the Ofd1 transcript in limb patterning and endochondral bone development. European Society of Human Genetics (ESHG) Conference, Barcelona, Spagna, 31 Maggio – 3 Giugno 2008.
11. S. Bimonte, L. Quagliata, R. Tammaro, M. Ascenzi, B. Franco. Ofd1 limb mesenchymal inactivation results in abnormal anteroposterior patterning and

shortening of long bones. 58th ASHG Annual Meeting, Philadelphia, Pennsilvanya, USA, 11-15 Novembre 2008.
12. B. Franco, C. Prattichizzo, M. Macca, V. Novelli, R. Tammaro, G. Giorgio, A. Barra, The OFDI collaborative group. Mutational spectrum of the Oral-facial- digital type I syndrome: a study on a large collection of patients. 58th ASHG Annual Meeting, Philadelphia, Pennsilvanya, USA, 11-15 Novembre 2008.
13. M. Morleo, Y. P. Liu, I-C. Tsai, E.C. Oh, C. C. Leitch, F. Massa, D. S. Parker, D. Finley, B. Franco. Basal body proteins regulate broad paracrine signaling by context-specific proteasomal degradation of signaling mediators. Cilia 2012 – Cilia in Development and Disease - 1st International Scientific Conference, UCL Kennedy Lecture Theatre, London, UK, 16-18 Maggio 2012.
14. D. Iaconis, M. Cozzolino, M. Monti, P. Pucci, M. Pende, B. Franco. Unraveling the role of the OFD1 protein in protein synthesis and mTOR pathway activation. Cilia 2012 – Cilia in Development and Disease - 1st International Scientific Conference, UCL Kennedy Lecture Theatre, London, UK, 16-18 Maggio 2012.
15. A. Indrieri, V. van Rahden, V. Tiranti, I. Conte, J. Quartararo, M. Morleo, D. Iaconis, R. Tammaro, G. Chesi, M. Cermola, R. Tatè, I. Maystadt, S. Demuth, A. Zvulunov, I. D’Amato, P. Goffrini, I. Ferrero, P. Bovolenta, K. Kutsche, M. Zeviani, B. Franco. Severely impaired respiratory chain causes multisystem apoptosis-driven developmental defects, a new mitochondrial phenotype in vertebrates. The 17th European Bioenergetics Conference Friburgo, 15-20 September 2012.
16. A. Indrieri, V. van Rahden, V. Tiranti, I. Conte, J. Quartararo, M. Morleo, D. Iaconis, R. Tammaro, G. Chesi, M. Cermola, R.Tatè, I. Maystadt, S. Demuth, A. Zvulunov, I. D’Amato, P. Goffrini, I. Ferrero, P. Bovolenta, K. Kutsche, M. Zeviani, B. Franco. Severely impaired respiratory chain causes multisystem apoptosis-driven developmental defects, a new mitochondrial phenotype in vertebrates. XV Congresso Nazionale SIGU, Hilton Sorrento Palace, Sorrento (NA), Italia, 21-24 Novembre 2012.
17. M. Morleo, Y. P. Liu, I-C. Tsai, E. C. Oh, C. C. Leitch, F. Massa, B-H Lee, D. S. Parker, D. Finley, N. A. Zaghloul, N. Katsanis, B. Franco. OFD1 regulates broad paracrine signaling by context-specific proteasomal degradation of signaling mediators. XV Congresso Nazionale SIGU, Hilton Sorrento Palace, Sorrento (NA), Italia, 21-24 Novembre 2012.
18. D. Iaconis, M. Monti, A. van Koppen, R. Venditti, R. Tammaro, A. Indrieri, M. Chiaravalli, F. Cozzolino, P. Pucci, M. A. De Matteis, A. Boletta, V. Belcastro,
R. H. Giles, M. Pende, B. Franco. The centrosomal OFD1 protein interacts with the PreInitiation Complex of translation and regulates the synthesis of specific targets in the kidney. 2nd International Conference. Paris, France, 17-21 November 2014.
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1. “Kallmann syndrome: a defect in neuronal target recognition”. 4th Lawson Wilkins Pediatric Endocrine Society/European Society for Paediatric Endocrinology meeting. San Francisco, California, USA, 3-7 Giugno, 1993.
2. “From phenotype to genotype: the example of the X chromosome”. Second Paediatric Congress, Berlin, Germania 24-27 Aprile, 1996.
3. “Strategies for disease genes identification”. Workshop on DiGeorge and related 22q deletion syndromes, Parigi, Francia 28-29 Ottobre, 1996.

4. “Progress towards a transcritional map in the retinoschisis critical region”. 7th X Chromosome Workshop, The Sanger Centre, Hinxton, Cambridgeshire, UK, 1-4 Ottobre 1996.
5. “Strategies for disease gene Identification”. European school of Medical Genetics: 10th course. Sestri Levante (Genova), Italia, 16-22 Marzo, 1997.
6. “Strategies for disease gene identification: the example of the X-chromosome”. Dipartimento di Scienze cliniche e biologiche - Universita’ degli Studi di Torino, Italia, 26/02/1997.
7. “Identification of disease genes from the Xp22 region”. Canadian/Italian Applied Genomics Workshops. Toronto, Canada, Novembre 2-4,1997.
8. “Opitz syndrome”. X Corso di aggiornamento in Neurologia Infantile organizzato dalla Fondazione Pierfranco e Luisa Mariani. Bergamo, Italia, 17-18 Marzo 1998.
9. “Xp contiguous gene syndromes: From clinical observation to disease gene identification”. European school of Medical Genetics: 11th course. Sestri Levante (Genova), Italia, 21-27 Marzo, 1998.
10. “Strategie per l’identificazione di geni: lo stato dell’arte”. Istituto di Genetica, Biochimica ed Evoluzionistica, CNR. Pavia, Italia, 20 Aprile 1998.
11. “Xp contiguous gene syndromes: from clinical observation to disease gene identification”. 13th International Chromosome Conference. Numana (Ancona), Italia, 8-12 Settembre 1998.
12. “Strategie per l’identificazione di geni: applicazioni per l’identificazione di trascritti coinvolti in patologie oncologiche”. 2° Corso di Biologia Molecolare AIEOP: dal Laboratorio alla Clinica. Padova, Italia, 9-11 Settembre 1998.
13. “Contiguous gene syndromes: the example of the short arm of the X- chromosome”. Annual meeting of the Portuguese Society of Human Genetics. IGM (Instituto de Genetica Medica) Conference – Porto, Portugal, 28-29 Gennaio 1998.
14. “Cloning of disease genes from the distal short arm of the X-chromosome”. Biotech Award 1998 – L’Aquila, italia, 22 Giugno 1998.
15. “X-files”. Seminario tenuto presso il Telethon Institute of Genetics and Medicine, TIGEM di Napoli, Italia. 6 Novembre 2001.
16. 	“Le malattie genetiche: dall'identificazione del locus all'isolamento del gene”. Seminario presso il CEINGE, Napoli, Italia. 19 Maggio 2003.
17. “Microphthalmia with linear skin defects: the never ending story”. Seminario tenuto presso l’Istituto di Genetica Umana dell’Università di Amburgo, Germania, 29 Gennaio 2004.
18. “Le Basi Molecolari della sindrome Oro-Facio-Digitale di tipo 1”. Seminario tenuto nell’ambito del “Programma degli incontri di pediatria del mercoledi 2003-2004 “Aula grande dell'Edificio 11 di Pediatria – Dipartimento di Pediatria Università Federico II. Napoli, Italia, 7 Aprile 2004.
19. “EURExpressII: A European consortium for large-scale gene expression analyses”. ITALIAN/CANADIAN workshop. University of Toronto. 25 Ottobre 2004.
20. “The Oral-facial-digital type I protein is required for primary cilia formation and left-right axis specification”. XIII Telethon Scientific Convention. Salsomaggiore Terme (Parma), Italia. 6-8 Marzo 2005.
21. “Approaches to the identification of novel human disease genes”. EQUAL Training Course. Firenze, Italia, 2-3 Settembre 2005.

22. “Molecular basis of Oral-Facial-Digital type I syndrome”. VIII meeting Italian Society of Human Genetics (SIGU). Cagliari, Italia, 28 Settembre-1 Ottobre 2005.
23. “The Oral-Facial-Digital type 1 syndrome as a model system to study ciliary function”. Seminario presso il DIBIT – Istituto Vita-Salute San Raffaele, Milano, Italia, 3 Aprile 2006
24. “Oral-Facial-Digital type I syndrome as a model system to study ciliary function”. Seminario. European School of Genetics Medicine, 19° Course of Medical Genetics, Bertinoro di Romagna, Bologna, Italia, 26 Aprile -2 Maggio 2006.
25. “The Oral-facial-digital type I protein is required for primary cilia formation and left-right axis specification”. 62nd Meeting Italian Society of Pediatrics. Catania, Italia, 6 Ottobre 2006.
26. “The Molecular basis of Oral-Facial-Digital type I syndrome”. Meeting on Clinical Genetics, Department of Pediatrics and Medical Genetics, Milano, Italia, 5 Giugno 2006.
27. “The Oral-Facial-Digital type I syndrome as a model to study ciliary function”. Department of Human Genetics, Università di Torino, Italia, 24 Novembre 2006.
28. “The Cyliopathies” Prevention of Congenital Anomalies. 9th Eurocat European Symposium. Napoli, Italia, 7 Maggio 2007.
29. “The ciliopathies, an emerging class of genetic disorders: the example of the Oral-Facial-Digital type I syndrome”. Symposium on Trends in Human Genetics. Toshali Sands, Puri, Orissa, India, 20-22 Agosto 2007.
30. “X-linked dominant diseases: the example of the Oral-facial-digital type I syndrome (OFDI) and microphthalmia with linear skin defects (MLS) syndromes”. British Human Genetics Conference, York, UK, 17-19 Settembre 2007.
31. “Le malattie da disfunzione del ciglio primario: l’esempio della sindrome Oro- facio-digitale di tipo I”. X Meeting of the Italian Society of Human Genetics, Montecatini Terme, Italia, 14-16 Novembre 2007.
32. “Dissecting the role of Ofd1 in limb development and skeletal patterning”. Gordon Conference on Cartillage Biology & Pathology, Ventura, California, USA, Marzo 2007.
33. “Malattie ereditarie con rene policistico: l’esempio della sindrome oro-facio- digitale di tipo I.” Up-to-date in Nefrologia, Napoli, Italia, 9 gennaio 2008.
34. “The ciliopathies, an emerging class of the Oral-Facial-Digital type I syndrome.”
– 3rd Minisymposium on “The Biology of Cilia and Flagella”, Dipartimento di Biologia Evolutiva, Università di Siena, Italia, 16 maggio 2008.
35. "Oral-Facial-Digital Syndrome", FASEB 2008 Conference on Polycystic Kidney Disease: Basic, Translational and Clinical Science, Snowmass Village, Colorado, USA, 27 luglio - 1 agosto 2008
36. “Le malattie da disfunzione ciliare: l’esempio della sindrome Orofacio-digitale di tipo I”, Seminari di Genetica Medica 2008-2009, I.R.C.C.S. Burlo Garofolo, Università degli Studi di Trieste, Sezione di Genetica Medica, Dipartimento di Scienze della Riproduzione e dello Sviluppo, Trieste, Italia, 14 gennaio 2009.
37. “The Oral-Facial-Digital type I syndrome as a model to study ciliary function”. XIV Telethon Scientific Convention. Riva del Garda, Trento, Italy, 9-11 marzo 2009.
38. "Compenso di dose ed inattivazione del cromosoma X". Istituto G. Gaslini, Genova, Italia, 21 aprile 2010.

39. "The dynamic cilium in human diseases: the example of the OFDI syndrome". XLVII ERA-EDTA Congress, Munich, Germania, 25-28 giugno 2010.
40. "La sindrome Oro-facio-digitale come sistema modello per studiare i diversi aspetti patologici delle ciliopatie". XIII Incontro nazionale di genetica clinica, Policlinico A. Gemelli, Roma, Italia, 14-15 febbraio 2011.
41. “L’inattivazione del cromosoma X nella variabilità fenotipica osservata nelle malattie dominanti legate al cromosoma X”. Corso avanzato di citogenetica costituzionale: verso il cariotipo molecolare? Genova, Italia, 15-17 giugno 2011.
42. “Cilia and human diseases: insights from the OFD type I syndrome”. Università degli Studi di Milano - Bicocca, Milano, Italia, 23 giugno 2011.
43. “Le malattie associate a disfunzione ciliare: l'esempio della sindrome Orofaciodigitale di tipo I". Dip. Di Medicina Università di Padova, Italia, 5 novembre 2013
44. “La Sindrome Oro-Facciale-Digitale”. La Conoscenza delle Malattie Rare “Il Primo passo verso la cura” – Centro sociale polivalente “La Gloriette”, Napoli, Italia, 24 giugno 2014.
45. “Meccanismi patogenetici per prospettive terapeutiche in malattie genetiche. Il TIGEM come esperienza italiana”. “XVII incontro di Genetica Clinica”, Aula Brasca, Policlinico “A. Gemelli”, Roma, Italia. 16-17 febbraio 2015.
46. “A system biology approach to dissect new functions for ciliary proteins: the example of OFD1”. "New pathophysiological mechanisms, in obesity and type 2 diabetes" - Aula Ramazzini, Policlicnico Universitario, Padova, Italia, 2 ottobre 2015.
47. “The oral facial digital type I syndrome: a rare form of inherited renal cystic disease”. "International Conference: the Kidney in Genetic and Rare Diseases" Napoli, Italia, 27-29 ottobre 2016.
48. "Cilium: an organelle devoted to signal transmission”. PhD Course "Signaling pathways and their relevance for human pathology Experimental Medicine and Medical Biotechnologies" Università degli studi di Milano, Italia, Aula Magna - LITA, Segrate, Italia 26-27 ottobre 2017.
49. “Il Futuro: CRISPR-Cas9 technology”. XX Congresso Nazionale SIGU, Centro Congressi Stazione Marittima, Napoli, Italia, 15-18 November 2017.
50. “Genome editing: the future is now”. Corso Avanzato di Biologia Molecolare, Centro Internazionale di Studi e Formazione G. Gaslini, Genova, Italia, 25 gennaio 2018
51. “Editing del genoma: la CRISPR-Cas9”.  Convegno “Difetti Congeniti: I progressi della ricerca e della tecnologia al servizio della diagnosi, prevenzione e trattamento”, Museo del Sannio, Benevento, Italia, 2 marzo 2019
52. “Relazione introduttiva su CRISPR-Cas9”.  Corso SIGU Aggiornamenti in Tema di Farmacogenomica, Genome Editing e Sindromi da Iperaccrescimento, Aula Mediterrraneo, Ospedale Cardarelli, Napoli, Italia, 9 maggio 2019
53. “OFD tipo I come modello per la malattia cistica renale”.  NGS in Clinical Settings, III edizione, Napoli, Italia, 9-10 settembre 2019
54. "miR-181a and miR-181b downregulation ameliorates mitochondrial-associated neurodegeneration by enhancing mitochondrialbiogenesis and mitophagy". XX Telethon Scientific Convention. Riva del Garda, Trento, Italia 28-30 ottobre 2019.
55. “OFD type I syndrome: lessons learned from a rare ciliopathy”. International conference on Cilia, Flagella and Centrosome 2019", Parigi, Francia, 27-29 novembre 2019

56. “Cilia and autophagy: the example of the OFD1 protein”. Lysocil conference. Sesimbra Portugal, 16-19 gennaio 2020.
57. “Simposio Virtuale FISV su società e scienze della vita. Quale oggi per quale domani: il ruolo delle scienze della vita”. 28 aprile 2021.
58. “La sfida della ricerca biomedica”. Settimana di orientamento allo studio universitario, Napoli, Italia, 5-9 settembre 2022
59. “Systems and cell biology approaches to understand ciliary networks and function”. IPNA 2022 - 19th Congress of the International Pediatric Nephrology Association, Calgary TELUS Convention center, Canada, 7-11 settembre 2022

