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Negli ultimi 20 anni ho dedicato il mio lavoro alla caratterizzazione immunologica e molecolare
di un vasto gruppo di malattie del sistema immunitario note come Immunodeficienze primarie
(IDP). Le IDP sono patologie rare che presentano un’estrema eterogeneita clinica e
immunologica sia di esordio che evolutiva (storia naturale). Piu di 400 geni responsabili di IDP
sono stati identificati e il loro numero & destinato ad aumentare nei prossimi anni grazie alla
migliore conoscenza del genoma umano e il grande potenziale di nuove tecniche di
sequenziamento (NGS — Next Generation Sequencing). L'identificazione di geni che
determinano IDP & fondamentale per capire i difetti che portano alla compromissione
immunologica e per applicare strategie terapeutiche personalizzate (di sostegno, HSCT
allogenico, terapia genica).
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