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Occupazione Direttore SOD Neuropsichiatria Infantile e Centro Regionale per la Diagnosi
desiderata/Settore e Cura Epilessia Infantile; Presidio Ospedaliero Materno Infantile G. Salesi;
professionale AOU Ancona
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Esperienza professionale 1992: laurea in Medicina e Chirurgia presso 1’Universita di Bologna; tesi di laurea
con titolo: “Sindrome amnesica epilettica: osservazioni personali e contributi
sperimentali’, relatore professore Elio Lugaresi. Acquisizione di una discreta
esperienza nella valutazione dei pazienti con epilessia del lobo temporale e nella
valutazione del deficit neuropsicologico prodotto dalle crisi epilettiche.

1992-1994: attivita di medicina generale come guardia medica nelle ASL di Cagli
e Pergola (Pesaro-Urbino) con incarichi temporanei e rinnovabili per un totale di
circa 500 ore lavorative, sostituzioni di medicina acquisizione di una buona
esperienza della gestione dei problemi di medicina generale dei pazienti.

1994 —1998: scuola di specializzazione in Neurologia, clinica neurologica
dell’Universita di Bologna, partecipazione alle attivita didattiche pratiche e
teoriche previste dal corso di specializzazione. Le attivita pratiche sono state
svolte presso i reparti di Neurologia della Clinica Neurologica diretti dal
Professore Pasquale Montagna e dal Professore Paolo Martinelli, presso il
servizio di Neurologia dell’Ospedale Sant’Orsola diretto dal Professore Paolo
Pazzaglia e presso il reparto di Neurologia dell’Ospedale Bellaria diretto dal
Professore Carlo Alberto Tassinari. Frequentazione centro “G. M. Corsini” per lo
studio ed il trattamento dell’epilessia ed il laboratorio di neurofisiologia diretto
dal Professore Agostino Baruzzi e coordinato dal Dr Paolo Tinuper. Acquisizione
di buona esperienza nella valutazione, diagnosi e trattamento dei pazienti con
malattie neurologiche ma soprattutto dei pazienti con epilessia. Partecipazione
agli ambulatori, all’esecuzione delle registrazioni video-EEG, polisonnografiche e
per il monitoraggio delle funzioni del sistema nervoso autonomo ed alla
acquisizione delle conoscenze necessarie per la refertazione di tali esami.
Coinvolgimento nei programmi di ricerca che riguardavano: le registrazioni
poligrafiche dei pazienti con crisi di caduta, ’epilessia frontale notturna e lo
studio delle funzioni del sistema nervoso autonomo ed endocrinologico dei
pazienti con crisi parziali

1998: stage di formazione specialistica all’estero, con una fellowship clinica
presso il dipartimento di Neurologia dell’ Austin & Repatriation Medical Center di
Melbourne, Australia sotto la supervisione del Professor Samuel F Berkovic.
Acquisizione delle basi per studi di genetica clinica che sono poi stati approfonditi
negli anni successivi di PhD

1998: specializzazione in neurologia discutendo una tesi con titolo: ‘La genetica
delle epilessie con crisi ad assenza’. La tesi ¢ stata realizzata con la supervisione
del Professore Samuel F Berkovic, presso Epilepsy Research Institute, Austin &
Repatriation Medical Centre, Melbourne, Australia.

1999: PhD presso 1’Universita di Melbourne, Australia, sotto la supervisione del
professore Samuel F Berkovic. Interessi di ricerca focalizzati in particolare sulla
genetica delle epilessie con studi clinici e neurofisiologici per la definizione del
fenotipo e studi genealogici per la identificazione di famiglie con epilessia
ereditaria per la valutazione del modello di ereditarieta in tali famiglie e della
penetranza. Il corso di PhD comprendeva anche il lavoro clinico con la
partecipazione al ‘Comprehensive Epilepsy Program’ diretto dal professore
Samuel F Berkovic al Austin and Repatriation Medical Centre per la
caratterizzazione e valutazione prechirurgica dei pazienti candidati alla chirurgia
della epilessia, e agli ambulatori del 1% Seizure Clinic coordinato dal Dr Mark R
Newton per pazienti con prima crisi, provenienti dai pronto soccorso degli
Ospedali di Melbourne.
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Lavoro o posizione
ricoperti

Principali attivita e
responsabilita

Nome e indirizzo del
datore di lavoro

Tipo di attivita o settore

Istruzione e formazione

Titolo della qualifica

Luglio 2001: corso di statistica per ricercatori presso 1’Universita di Melbourne,
Australia

15.10 2003: completato il corso di PhD con la sottomissione di una tesi intitolata:
FAMILY STUDIES OF EPILEPSY WITH SIMPLE AND COMPLEX
INHERITANCE, sotto la supervisione del Professore Samuel F Berkovic,
Universita di Melbourne, Melbourne, Australia.

03.06.2003- 23/03/07: dirigente medico di I livello a tempo determinato presso 1’
Unita Operativa di Epilettologia, Neurofisiologia e Neurogenetica dell’IRCCS
Fondazione Stella Maris (Calambrone, Pisa, Italia) diretta dal Professore Renzo
Guerrini con un contratto annuale rinnovabile e con fondi provenienti dal
programma del Ministero della Istruzione, dell’Universita e della Ricerca per il
‘Rientro dei Cervelli’.

Marzo 2007:vincitore di concorso per dirigente medico neurologo presso IRCCS
Stella Maris, Calambrone, Pisa

Dal 02/06/07 al 01/11/2017: trasferimento presso neurologia pediatrica Ospedale
Meyer, Direttore Prof. Renzo Guerrini. Attivita clinica e di ricerca nell’ambito
della neurologia pediatrica con particolare interesse all’epilessia e soprattutto
alle forme con eziologia genetica. Qualifica: Dirigente Medico | livello,
Neurologia Pediatrica, Ospedale Pediatrico A. Meyer

Dal 01/11/2017 al 01/01/2020: professore associato con incarichi assistenziali,
dipartimento di Neurofarba; Universita di Firenze e AUO Meyer.

Direttore SOD Neuropsichiatria Infantile e Centro Regionale per la Diagnosi e
Cura Epilessia Infantile; Presidio Ospedaliero Materno Infantile G. Salesi;
Ospedali Riuniti Ancona; Ancona

Dirigente medico specializzato nelle problematiche neurologiche dei bambini e
che si svolge con attivita di ambulatori, reparto, refertazione EEG ed emergenze
neurologiche; direttore SOD di neuropsichiatria infantile e centro regionale per
epilessia comprendente 19 posti letto compreso DH, per patologie neurologiche
e psichiatriche del bambino; servizio diurno per valutazione bambini sotto i 6
anni con problemi di sviluppo psicomotorio, registrazioni video-EEG
poligrafiche, centro regionale per ADHD.

Neuropsichiatria infantile; Ospedale Salesi; Presidio Ospedaliero G. Salesi; AOU
Ancona; via Filippo Corridoni 11; 60123 Ancona

Neurologia Pediatrica

1985  Diploma di Maturita, Liceo Scientifico, Pergola, Pesaro,

1992 Laurea in Medicina e Chirurgia presso I’Universita di Bologna,

1992  Tirocinio di abilitazione per I’esame di stato presso 1’Ospedale
Sant’Orsola, Bologna

1992  Esame di Stato per l'abilitazione all'esercizio della professione
medico chirurgo

1998  Scuola di Specializzazione in Neurologia, Clinica Neurologica
dell’Universita di Bologna

1998  PhD presso I’Universita di Melbourne, Melbourne, Australia

2003  Conferimento del titolo di Doctor of Philosophy

MD, PhD
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rilasciata

Principali
tematiche/competenze
professionali possedute

Nome e tipo
d'organizzazione erogatrice
dell'istruzione e
formazione

Madrelingua(e)
Altra(e) lingua(e)

Autovalutazione
Livello europeo (*)

Lingua
Lingua

Capacita e competenze
sociali

Capacita e competenze
organizzative

Capacita e competenze
informatiche

Patente

Ulteriori informazioni

Attivita clinica e di ricerca nelle malattie neurologiche con particolare interesse
e competenze per le epilessie su base genetica

Universita di Bologna, Clinica Neurologica dell’Universita di Bologna,
Universita di Melbourne, Australia

Italiano
Comprensione Parlato Scritto
Ascolto | Lettura Interazione Produzione
Orale orale
Inglese \100% Ottima Ottima  Ottima Ottima Ottima
Francese 70% discreta discreta  Sufficiente Sufficiente  Sufficiente

(*) Quadro comune europeo di riferimento per le lingue

Buone capacita di collaborazione, di adattamento alle esigenze dell’ambiente o
di altre persone, buona dialettica.

Buone capacita organizzative

Buone capacita informatiche per programmi di scrittura (word), database (file
maker pro), excell, programmi per costruzione di alberi genealogici (apple
work 6), programmi di grafica (adobe photoshop).

Patente di guida per automobile

Allegati = Si allega elenco delle pubblicazioni su riviste scientifiche internazionali
Autorizzo il trattamento dei miei dati personali ai sensi del Decreto
Legislativo 30 giugno 2003, n. 196 "Codice in materia di protezione dei dati
personali (facoltativo)".
Firma
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DICHIARAZIONE SOSTITUTIVA DI CERTIFICAZIONE
(Art. 46 D.P.R. 28 dicembre 2000, n. 445 s.m.i.)

esente da bollo ai sensi dell’art. 37 D.P.R. 445/2000

La Sottoscritta Marini Carla

Nata a Frontone (PU) il 02/06/1966

residente ad Ancona; via Podgora 57; 60123

Dichiara di avere partecipato in qualita di co-autore alle seguenti pubblicazioni:

1. D'Onofrio G, Accogli A, Severino M, Caliskan H, Kokotovi¢ T, Blazekovic A, Jercic KG,
Markovic S, Zigman T, Goran K, Barisi¢ N, Duranovic V, Ban A, Borovecki F, Ramadza DP,
Bari¢ I, Fazeli W, Herkenrath P, Marini C, Vittorini R, Gowda V, Bouman A, Rocca C,
Alkhawaja IA, Murtaza BN, Rehman MMU, Al Alam C, Nader G, Mancardi MM, Giacomini T,
Srivastava S, Alvi JR, Tomoum H, Matricardi S, lacomino M, Riva A, Scala M, Madia F, Pistorio
A, Salpietro V, Minetti C, Riviére JB, Srour M, Efthymiou S, Maroofian R, Houlden H, Vernes
SC, Zara F, Striano P, Nagy V. Genotype-phenotype correlation in contactin-associated protein-
like 2 (CNTNAP-2) developmental disorder. Hum Genet. 2023 Jul;142(7):909-925. doi:
10.1007/s00439-023-02552-2.

2. Balestrini S, Doccini V, Giometto S, Lucenteforte E, De Masi S, Giarola E, Brambilla I, Pieroni
F, Perulli M, Battaglia D, Specchio N, Ragona F, Granata T, Pellacani S, Ferrari A, Marini C,
Matricardi S, Cesaroni E, Giordano L, Accorsi P, Sciruicchio V, Tinuper P, Messana T, Russo A,
Pruna D, Nosadini M, De Giorgis V, Caputo D; Residras Collaboration Group; Pellegrin S, Lo
Barco T, Darra F, Dalla Bernardina B, Guerrini R. A registry for Dravet syndrome: The Italian
experience. Epilepsia Open. 2023 Jun;8(2):517-534. doi: 10.1002/epi4.12730

3. Matricardi S, Cestele S, Trivisano M, Kassabian B, Leroudier N, Vittorini R, Nosadini M,
Cesaroni E, Siliquini S, Marinaccio C, Longaretti F, Podesta B, Operto FF, Luisi C, Sartori S,
Boniver C, Specchio N, Vigevano F, Marini C, Mantegazza M. Gain of function SCN1A disease-
causing variants: Expanding the phenotypic spectrum and functional studies guiding the choice of
effective antiseizure medication. Epilepsia. 2023 May;64(5):1331-1347. doi: 10.1111/epi.17509.

4. Varesio C, De Giorgis V, Veggiotti P, Nardocci N, Granata T, Ragona F, Pasca L, Mensi MM,
Borgatti R, Olivotto S, Previtali R, Riva A, Mancardi MM, Striano P, Cavallin M, Guerrini R,
Operto FF, Pizzolato A, Di Maulo R, Martino F, Lodi A, Marini C. GLUT1-DS lItalian registry:
past, present, and future: a useful tool for rare disorders. Orphanet J Rare Dis. 2023 Mar
21;18(1):63. doi: 10.1186/5s13023-023-02628-2.

5. Matricardi S, Cesaroni E, Bonanni P, Foschi N, D Aniello A, Di Gennaro G, Striano P, Cappanera
S, Siliquini S, Freri E, Ragona F, Granata T, Deleo F, Villani F, Russo A, Messana T, Siri L,
Bagnasco I, Vignoli A, Operto FF, Orsini A, Bonuccelli A, Papa A, Peruzzi C, Liguori C, Verrotti
A, Chiarelli F, Marini C, Lattanzi S. Long-term effectiveness of add-on perampanel in patients



with Lennox-Gastaut syndrome: A multicenter retrospective study. Epilepsia. 2023
Jun;64(6):e98-e104. doi: 10.1111/epi.17601

6. Riva A, Roberti R, D'Onofrio G, Vari MS, Amadori E, De Giorgis V, Cerminara C, Specchio N,
Pietrafusa N, Tombini M, Assenza G, Cappanera S, Marini C, Rasmini P, Veggiotti P, Zara F,
Russo E, Striano P. A real-life pilot study of the clinical application of pharmacogenomics testing
on saliva in epilepsy. Epilepsia Open. 2023 Feb 25. doi: 10.1002/epi4.12717.

7. Johannesen KM, Liu Y, Koko M, Gjerulfsen CE, Sonnenberg L, Schubert J, Fenger CD, Eltokhi
A, Rannap M, Koch NA, Lauxmann S, Kriiger J, Kegele J, Canafoglia L, Franceschetti S, Mayer
T, Rebstock J, Zacher P, Ruf S, Alber M, Sterbova K, Lassuthova P, Vickova M, Lemke JR,
Platzer K, Krey I, Heine C, Wieczorek D, Kroell-Seger J, Lund C, Klein KM, Au PYB, Rho JM,
Ho AW, Masnada S, Veggiotti P, Giordano L, Accorsi P, Hoei-Hansen CE, Striano P, Zara F,
Verhelst H, Verhoeven JS, Braakman HMH, van der Zwaag B, Harder AVE, Brilstra E,
Pendziwiat M, Lebon S, Vaccarezza M, Le NM, Christensen J, Grgnborg S, Scherer SW, Howe J,
Fazeli W, Howell KB, Leventer R, Stutterd C, Walsh S, Gerard M, Gerard B, Matricardi S,
Bonardi CM, Sartori S, Berger A, Hoffman-Zacharska D, Mastrangelo M, Darra F, Vgllo A,
Motazacker MM, Lakeman P, Nizon M, Betzler C, Altuzarra C, Caume R, Roubertie A, Gélisse
P, Marini C, Guerrini R, Bilan F, Tibussek D, Koch-Hogrebe M, Perry MS, Ichikawa S, Dadali E,
Sharkov A, Mishina I, Abramov M, Kanivets |, Korostelev S, Kutsev S, Wain KE, Eisenhauer N,
Wagner M, Savatt JM, Miiller-Schliter K, Bassan H, Borovikov A, Nassogne MC, Destrée A,
Schoonjans AS, Meuwissen M, Buzatu. Genotype-phenotype correlations in SCN8A-related
disorders reveal prognostic and therapeutic implications. Brain. 2022 Sep 14;145(9):2991-3009.
doi: 10.1093/brain/awab321.

8. Stamberger H, Crosiers D, Balagura G, Bonardi CM, Basu A, Cantalupo G, Chiesa V,
Christensen J, Dalla Bernardina B, Ellis CA, Furia F, Gardiner F, Giron C, Guerrini R, Klein KM,
Korff C, Krijtova H, Leffler M, Lerche H, Lesca G, Lewis-Smith D, Marini C, Marjanovic D,
Mazzola L, McKeown Ruggiero S, Mochel F, Ramond F, Reif PS, Richard-Mornas A, Rosenow
F, Schropp C, Thomas RH, Vignoli A, Weber Y, Palmer E, Helbig I, Scheffer IE, Striano P,
Magller RS, Gardella E, Weckhuysen S. Natural History Study of STXBP1-Developmental and
Epileptic Encephalopathy Into Adulthood.Neurology. 2022 Jul 19;99(3):e221-e233. doi:
10.1212/WNL.0000000000200715

9. Matricardi S, Casciato S, Bozzetti S, Mariotto S, Stabile A, Freri E, Deleo F, Sartori S, Nosadini
M, Pappalardo I, Meletti S, Giovannini G, Zucchi E, Di Bonaventura C, Di Gennaro G, Ferrari S,
Zuliani L, Zoccarato M, Vogrig A, Lattanzi S, Michelucci R, Gambardella A, Ferlazzo E, Fusco
L, Granata T, Villani F; Immune Epilepsies Study Group of the Italian League Against Epilepsy.
Epileptic phenotypes in autoimmune encephalitis: from acute symptomatic seizures to
autoimmune-associated epilepsy. J Neurol Neurosurg Psychiatry. 2022 Jul 25:jnnp-2022-329195.
doi: 10.1136/jnnp-2022-329195.

10. Antonella Riva, Antonietta Coppola, Carlo DiBonaventura, Maurizio Elia, Edoardo Ferlazzo,
Giuseppe Gobbi, Carla Marini, Stefano Meletti, Antonino Romeo, Katia Santoro, Alberto
Verrotti, Giuseppe Capovilla, Pasquale Striano. An Italian consensus on the management of
Lennox-Gastaut syndrome. Seizure; 2022,101; 134-140



11.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

18.

Marini C, Giardino M. Novel treatments in epilepsy guided by genetic diagnosis. Br J Clin
Pharmacol. 2022 Jun;88(6):2539-2551. doi: 10.1111/bcp.15139.

Balagura G, Xian J, Riva A, Marchese F, Ben Zeev B, Rios L, Sirsi D, Accorsi P, Amadori E,
Astrea G, Baldassari S, Beccaria F, Boni A, Budetta M, Cantalupo G, Capovilla G, Cesaroni E,
Chiesa V, Coppola A, Dilena R, Faggioli R, Ferrari A, Fiorini E, Madia F, Gennaro E, Giacomini
T, Giordano L, lacomino M, Lattanzi S, Marini C, Mancardi MM, Mastrangelo M, Messana T,
Minetti C, Nobili L, Papa A, Parmeggiani A, Pisano T, Russo A, Salpietro V, Savasta S, Scala M,
Accogli A, Scelsa B, Scudieri P, Spalice A, Specchio N, Trivisano M, Tzadok M, Valeriani M,
Vari MS, Verrotti A, Vigevano F, Vignoli A, Toonen R, Zara F, Helbig I, Striano P. Epilepsy
Course and Developmental Trajectories in STXBP1-DEE. Neurol Genet. 2022 May 31;8(3):e676.
doi: 10.1212/NXG.0000000000000676.

Rosati A, L'Erario M, Bianchi R, Olivotto S, Battaglia DI, Darra F, Biban P, Biggeri A, Catelan
D, Danieli G, Mondardini MC, Cordelli DM, Amigoni A, Cesaroni E, Conio A, Costa P,
Lombardini M, Meleleo R, Pugi A, Tornaboni EE, Santarone ME, Vittorini R, Sartori S, Marini
C, Vigevano F, Mastrangelo M, Pulitand SM, Izzo F, Fusco L. KETASEROL1 protocol: What went
right and what went wrong. Epilepsia Open. 2022 Jul 14. doi: 10.1002/epi4.12627.

Khan AQ, Coorg RK, Gill D, Marini C, Myers KA. Koolen-de Vries syndrome associated with
continuous spike-wave in sleep. Epileptic Disord. 2022 Oct 1;24(5):1-6. doi:
10.1684/epd.2022.1452.

Stamberger H, Crosiers D, Balagura G, Bonardi CM, Basu A, Cantalupo G, Chiesa V,
Christensen J, Dalla Bernardina B, Ellis CA, Furia F, Gardiner F, Giron C, Guerrini R, Klein KM,
Korff C, Krijtova H, Leffner M, Lerche H, Lesca G, Lewis-Smith D, Marini C, Marjanovic D,
Mazzola L, McKeown Ruggiero S, Mochel F, Ramond F, Reif PS, Richard-Mornas A, Rosenow
F, Schropp C, Thomas RH, Vignoli A, Weber Y, Palmer E, Helbig I, Scheffer IE, Striano P,
Magller RS, Gardella E, Weckhuysen S. Natural History Study of STXBP1-Developmental and
Epileptic Encephalopathy Into Adulthood. Neurology. 2022 Jul 19;99(3):e221-e233. doi:
10.1212/WNL.0000000000200715.

Monti Guarnieri N, Pompilio A, Marini C, Ortenzi GB, Andresciani E, Garzone AMF, leracitano
MC, Polidori C. A pharmacovigilance study on antiepileptic medications in a paediatric hospital
in Italy. Eur J Hosp Pharm. 2022 Apr 11:ejhpharm-2021-003053. doi: 10.1136/ejhpharm-2021-
003053.

Manivannan SN, Roovers J, Smal N, Myers CT, Turkdogan D, Roelens F, Kanca O, Chung HL,
Scholz T, Hermann K, Bierhals T, Caglayan HS, Stamberger H; MAE Working Group of
EuroEPINOMICS RES Consortium, Mefford H, de Jonghe P, Yamamoto S, Weckhuysen S,
Bellen HJ. De novo FZR1 loss-of-function variants cause developmental and epileptic
encephalopathies. Brain. 2022 Jun 3;145(5):1684-1697. doi: 10.1093/brain/awab409.

Matricardi S, Casciato S, Bozzetti S, Mariotto S, Stabile A, Freri E, Deleo F, Sartori S, Nosadini

M, Pappalardo I, Meletti S, Giovannini G, Zucchi E, Di Bonaventura C, Di Gennaro G, Ferrari S,
Zuliani L, Zoccarato M, Vogrig A, Lattanzi S, Michelucci R, Gambardella A, Ferlazzo E, Fusco

L, Granata T, Villani F; Immune Epilepsies Study Group of the Italian League Against Epilepsy.
Epileptic phenotypes in autoimmune encephalitis: from acute symptomatic seizures to



19.

20.

21.

22.

23.

24.

25.

26.

autoimmune-associated epilepsy. J Neurol Neurosurg Psychiatry. 2022 Jul 25:jnnp-2022-329195.
doi: 10.1136/jnnp-2022-329195.

Cesaroni E, Matricardi S, Cappanera S, Marini C. First reported case of an inherited PACS2
pathogenic variant with variable expression. Epileptic Disord. 2022 Jun 1;24(3):572-576. doi:
10.1684/epd.2022.1417.

Costa AM, Lo Barco T, Spezia E, Conti V, Roli L, Marini L, Minghetti S, Caramaschi E,
Pietrangelo L, Pecoraro L, D'Achille F, Accorsi P, Trenti T, Melani F, Marini C, Guerrini R,
Darra F, Bergonzini P, Biagini G. Prospective Evaluation of Ghrelin and Des-Acyl Ghrelin
Plasma Levels in Children with Newly Diagnosed Epilepsy: Evidence for Reduced Ghrelin-to-
Des-Acyl Ghrelin Ratio in Generalized Epilepsies. J Pers Med. 2022 Mar 25;12(4):527. doi:
10.3390/jpm12040527.

Lal D, May P, Perez-Palma E, Samocha KE, Kosmicki JA, Robinson EB, Mgller RS, Krause R,
Nirnberg P, Weckhuysen S, De Jonghe P, Guerrini R, Niestroj LM, Du J, Marini C;
EuroEPINOMICS-RES Consortium, Ware JS, Kurki M, Gormley P, Tang S, Wu S, Biskup S,
Poduri A, Neubauer BA, Koeleman BPC, Helbig KL, Weber YG, Helbig I, Majithia AR, Palotie
A, Daly MJ. Gene family information facilitates variant interpretation and identification of
disease-associated genes in neurodevelopmental disorders. Genome Med. 2020;12(1):28

Mei D, Cetica V, Marini C, Guerrini R. Dravet syndrome as part of the clinical and genetic
spectrum of sodium channel epilepsies and encephalopathies. Epilepsia. 2019 Dec;60 S3:52-S7.

Licchetta L, Pippucci T, Baldassari S, Minardi R, Provini F, Mostacci B, Plazzi G, Tinuper P,
Bisulli F; Collaborative Group of Italian League Against Epilepsy (LICE) Genetic Study Group
on SHE. Sleep-related hypermotor epilepsy (SHE): Contribution of known genes in 103 patients.
Seizure. 2019 Nov 23;74:60-64.

Esposito A, Falace A, Wagner M, Gal M, Mei D, Conti V, Pisano T, Aprile D, Cerullo MS, De
Fusco A, Giovedi S, Seibt A, Magen D, Polster T, Eran A, Stenton SL, Fiorillo C, Ravid S,
Mayatepek E, Hafner H, Wortmann S, Levanon EY, Marini C, Mandel H, Benfenati F,
Distelmaier F, Fassio A, Guerrini R. Biallelic DMXL2 mutations impair autophagy and cause
Ohtahara syndrome with progressive course. Brain. 2019 Dec 1;142(12):3876-3891.

Burgess R, Wang S, McTague A, Boysen KE, Yang X, Zeng Q, Myers KA, Rochtus A, Trivisano
M, Gill D; EIMFS Consortium, Sadleir LG, Specchio N, Guerrini R, Marini C, Zhang YH,
Mefford HC, Kurian MA, Poduri AH, Scheffer IE. The Genetic Landscape of Epilepsy of Infancy
with Migrating Focal Seizures. Ann Neurol. 2019 Dec;86(6):821-831.

Bar C, Barcia G, Jennesson M, Le Guyader G, Schneider A, Mignot C, Lesca G, Breuillard D,
Montomoli M, Keren B, Doummar D, Billette de Villemeur T, Afenjar A, Marey |, Gerard M,
Isnard H, Poisson A, Dupont S, Berquin P, Meyer P, Genevieve D, De Saint Martin A, El
Chehadeh S, Chelly J, Guét A, Scalais E, Dorison N, Myers CT, Mefford HC, Howell KB, Marini
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