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INFORMAZIONI PERSONALI 
 

Cognome e nome 

Data di nascita 
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Telefono   

Fax   

E-mail   

Codice Fiscale:   
 

 

 

POSIZIONE LAVORATIVA  

Qualifica rivestita          DIRETTORE STRUTTURA COMPLESSA DI  PEDIATRIA 

• struttura di appartenenza  PRESIDIO “OSPEDALE INFANTILE REGINA MARGHERITA “ 

AOU Città della Salute e della Scienza di Torino 
 
 

TITOLI DI STUDIO  

   

   
 - Diploma di Laurea in Medicina e Chirurgia conseguito presso l’Università degli Studi 

di Torino in data 17 Luglio 1990 con votazione 110/110 e lode e con la presentazione 

della Tesi “Iperfenilalaninemie primitive: approccio sperimentale alla diagnostica 

differenziale”, 

- Abilitazione alla Professione di Medico Chirurgo conseguita presso l’Università degli 

Studi di Torino nella  II° sessione dell’anno 1990,  

- Iscrizione all’Albo Professionale dell’Ordine dei Medici Chirurghi e degli 

Odontoiatri della Provincia di Cuneo a far tempo dal 24 Gennaio 1991 al numero di 

posizione 2897, 

- Diploma di  Dottorato di Ricerca in Scienze Pediatriche (VI ciclo) conseguito presso 

l’ Università degli Studi di Napoli “Federico II” in data 27 Settembre 1994  con la 

dissertazione finale dal titolo “Nuovo approccio terapeutico nella tirosinemia epato-

renale” , 

- Diploma di Specializzazione in Pediatria conseguito presso l’Università degli Studi di 

Torino in data 16 Novembre 1994,  

- Diploma di Dottorato di Ricerca in Scienze Biomediche ed Oncologia Umana, 

indirizzo in Pediatria Sperimentale (XXII ciclo), conseguito presso l’Università degli 

Studi di Torino in data 27 Gennaio 2011 con la dissertazione finale dal titolo 

“Screening della glicogenosi di tipo I: un approccio sperimentale “.  

- Abilitazione Scientifica Nazionale alla funzione di Professore Universitario di 

Seconda Fascia (Professore Associato) nel settore concorsuale 06/G1-Pediatria 

Generale e Specialistica e Neuropsichiatria Infantile - conseguita in data 05 Febbraio 

2014 presso il Ministero dell’Istruzione, dell’Università e della Ricerca 

- Abilitazione Scientifica Nazionale alla funzione di Professore Universitario di 

Prima Fascia (Professore Ordinario) nel settore concorsuale 06/G1-Pediatria 

Generale e Specialistica e Neuropsichiatria Infantile -   conseguita in data 12 Aprile 

2018 presso il Ministero dell’Istruzione, dell’Università e della Ricerca. 
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ESPERIENZE  PROFESSIONALI 
 

 

- attuali  - Direttore della Struttura Complessa “Pediatria” dal 01.08.2016 alla data odierna   

  presso il Presidio “Ospedale Infantile Regina Margherita” 

 

 

- pregresse  -  Responsabile Struttura Semplice“Malattie Metaboliche”dal 01.12.2002 al 31.07.2016 

 

-  Responsabile "Malattie Metaboliche" dal 01.01.1997 al 30.11.2002 

   presso Presidio “Ospedale Infantile Regina Margherita” 

 

- soggiorno di studio e di addestramento professionale dal  01.09.1991 al 31.10.1993 

presso la divisione  "Clinique de Génétique Médicale" dell’ Ospedale Pediatrico 

"Hôpital Necker-Enfants Malades" di Parigi (Francia), rilevante struttura estera e 

centro di riferimento europeo per la patologia pediatrica ad alta complessità, 

esercitando sia attività clinico-assistenziale che attività di ricerca clinica ,  

 

 

  Sviluppo di carriera (Presidio “Ospedale Infantile Regina Margherita” – AOU Città    

  della Salute e della Scienza di Torino):  

- Assistente Medico di Pediatria di ruolo dal 03.10.1994 al 31.12.1994; 

- Dirigente I Livello Fascia "B" di Pediatria di ruolo dal 01.01.1995 al 05.12.1996; 

- Dirigente I Livello di Pediatria con rapporto di lavoro a tempo indeterminato dal  

  06.12.1996 al   30.07.1999; 

- Dirigente Medico della disciplina di Pediatria con rapporto di lavoro a tempo  

  indeterminato dal   31.07.1999 alla data odierna 

 

 

 

CAPACITÀ LINGUISTICHE E USO  

DELLE TECNOLOGIE 
 

 

 LINGUE 
 

 INGLESE FRANCESE  

- Livello Parlato 

 

 Fluente eccellente Fluente eccellente  

- Livello scritto 
 

 Fluente eccellente Fluente eccellente  

   

TECNOLOGIE 
 

 Utillzzo principali software area Office 

   

 
 

ALTRO  Attività di docenza presso la Scuola di Specializzazione in Pediatria dell’Università 

degli Studi di Torino mediante il conferimento dell’incarico di insegnamento annuale 

“Terapia Pediatrica”  negli anni accademici 2002-2003, 2003-2004, 2004-2005 e 2005-

2006.  Attività di docenza presso la Scuola di Specializzazione in Pediatria 

dell’Università degli Studi di Torino mediante il conferimento dell’incarico di 

insegnamento annuale “Malattie Metaboliche” dall’anno accademico 2006-2007 ad 

oggi.  Attività di docenza presso la Scuola di Specializzazione in Genetica Medica 
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dell’Università degli Studi di Torino il conferimento dell’insegnamento annuale 

“Genetica Medica–Difetti Ereditari del Metabolismo” dall’anno accademico 2001-

2002 ad oggi. 

Attività scientifica e di ricerca clinica nell’ambito della pediatria generale e 

specialistica con particolare riferimento alle malattie metaboliche ereditarie. Il periodo 

iniziale dell’attività scientifica, che coincide con la frequenza presso l’Istituto di 

Clinica Pediatrica dell’Università degli Studi Torino, è stato caratterizzato dagli studi 

su pazienti affetti da patologie del metabolismo aminoacidico e del metabolismo dei 

neurotrasmettitori. Dal 01.09.1991 al 31.10.1993 l’attività di ricerca in tema di malattie 

metaboliche ereditarie è stata implementata presso un ente estero di alta qualificazione 

per la ricerca e la clinica pediatrica  quale l’Ospedale Pediatrico  “Hôpital Necker-

Enfants Malades” di Parigi (Francia) afferente alla “Université René Descartes– Paris 

V” presso la struttura clinica denominata “Clinique de Génétique Médicale” . Al 

termine dell’esperienza formativa e di ricerca presso l’istituzione pediatrica francese l’ 

attività scientifica è continuata fino alla data odierna presso l’Ospedale Infantile Regina 

Margherita di Torino in collaborazione con la Clinica Pediatrica dell’Università degli 

Studi di Torino ove sono stati sviluppate ricerche ed approcci innovativi in tema di 

prevenzione, di screening, di diagnostica biochimica, di caratterizzazione molecolare,  

di  caratterizzazione clinica e di terapia di diverse patologie pediatriche ad alta 

complessità afferenti al gruppo nosologico delle malattie metaboliche ereditarie. 

I risultati delle ricerche effettuate sia durante il periodo di studio e di addestramento 

professionale presso l’ “Hôpital Necker-Enfants Malades” di Parigi che presso la 

Clinica Pediatrica dell’Università di Torino e l’Ospedale Infantile Regina Margherita 

di Torino sono stati oggetto di numerose pubblicazioni su riviste biomediche di settore, 

che hanno avuto un impatto e una diffusione rilevanti nella comunità scientifica 

internazionale. Conseguimento del premio internazionale “SSIEM Award" istituito 

dalla società scientifica internazionale per lo studio delle malattie metaboliche 

ereditarie denominata "Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism (SSIEM)" 

per il miglior contributo di ricerca clinica per l'anno 1995 ( Spada et al. Monitoring 

treatment of tetrahydrobiopterin deficiency by serun prolactin.  Journal of Inherited 

Metabolic Disease 1996,19:231-233"). 

 

Componente del Consiglio Direttivo della società scientifica “Società Italiana per lo 

Studio delle Malattie Metaboliche Ereditarie e lo screening Neonatale (SIMMESN) per 

il triennio 2016-2018.   

 

Componente del Comitato Etico Interaziendale della Azienda Ospedaliero-

Universitaria Città della Salute e della Scienza di Torino, dell'Azienda Ospedaliera 

Ordine Mauriziano di Torino e della Azienda Sanitaria Locale TO1 per il profilo di 

Pediatra dal 07.01.2016 alla data odierna. 

 

Pubblicazioni 
1   Spada M, Parrella T, Ponzone R, Ferraris S, Guardamagna O, Ponzone A, Blau N. 
Monitoring treatment in tetrahydrobiopterin deficiency.  Pteridines 1992; 3:13-15.    

 
2   Guardamagna O, Spada M, Ponzone A, Viora E, Ponzone R, Binkert R, Matasovich A, Kierat L, 

Blau N. Prenatal diagnosis of dihydropteridine reductase deiciency in a twin pregnancy.  
Pteridines 1992,3:19-21.    

 

3   Ponzone A, Guardamagna O, Spada M, Ponzone R., Sartore M, Kierat L, Heizmann CW, Blau N.  
Hyperphenylalaninemia and pterin metabolism in serum and erythrocytes.  
Clinica Chimica Acta 1993 ,216:63-71.   

 

4   Ponzone A, Guardamagna O, Dianzani I, Ponzone R, Ferrero GB, Spada M, Cotton RGH. 
Catalytic activity of tetrahydrobiopterin in dihydropteridine reductase deficiency and Indication for 

treatment.Pediatric Research 1993;33:125-128. 
 

5   Ponzone A, Guardamagna O, Spada M, Ferraris S, Ponzone R, Kierat L, Blau N. 
Differential diagnosis of hyperphenylalaninemia by a combined phenylalanine-tetrahydrobiopterin 

loading test.European Journal of Pediatrics 1993;152:655-661.  
 

6   Ponzone A,  Dianzani I,  Spada M,  de Sanctis L,  Guardamagna O,  Viora E,  Ponzone R, Kierat L, 
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Leimbacher W, Matasovic A,  Blau N. 
Prenatal diagnosis in primary hyperphenylalaninemias.  
Developmental Brain Dysfunction 1993;6:158-167. 

 

7   Spada M, Guardamagna O, Rabier D, van der Meer SB, Parvy P, Bardet J, Ponzone A, Saudubray 

JM. Recurrent psychotic attacks in a boy with ornithine transcarbamylase deficiency: diagnostic 

failure of protein loading and allopurinol challenge. 
The Journal of Pediatrics 1994;125:249-251.  
 

8   van der Meer SB, Poggi F, Spada M, Bonnefont JP, Ogier H, Hubert P, Depondt E, Rapoport D, 
Rabier D, Charpentier C,  Parvy P, Bardet J, Kamoun P, Saudubray JM. 
Clinical outcome of long-term management of 26 patients with vitamine B12-unresponsive 

methylmalonic acidemia,  The Journal of Pediatrics 1994;l25:903-908. 
 

9   Poggi-Travert F, Heron B, Billette de Villemeur T, Spada M, Jouvet P, Charpentier C, Rabier D, P 
Kamoun, Saudubray JM.  Diagnostic des comas métaboliques chez I 'enfant.  
Archives de Pédiatrie l994;l:843-851.  

 
10  Ponzone A, Ferraris S, Spada M, Blau N, Piovan S, Burlina AB. 
Combined phenylalanine-tetrahydrobiopterin loading test in GTP-cyclohydrolase I deficiency.  
European Journal of Pediatrics  l994;153 

 

11  Spada M, Schuler A, Blau N, Ferraris S, Lanza C, Ponzone A. 
Deprenyl in 6-pyruvoyltetrahydropterin synthase deficiency. Pteridines 1995,6:144-146   

 

12  Ferraris S,  Spada M,  Ferrero GB ,  Dompè C, Ponzone A. 
Chylomicronemia syndrome due to lipoprotein lipase (LPL) deficiency: a possible cause of metabolic 
emergency. Rivista Italiana di Pediatria-Italian Journal of Pediatrics 1995;21:247-252. 
 

13  Blau N, Thony B, Spada M, Ponzone A. Tetrahydrobiopterin and inherited 
hyperphenylalaninemias.  Turkish Journal of Pediatrics 1996,38:19-35.   

 

14  van der Meer SB, Poggi F, Spada M, Bonnefont JP, Ogier H, Hubert P, Depondt E, Rapoport D, 
Rabier D, Charpentier C, Parvy P, Bardet J, Kamoun P, Saudubray JM. 
Clinical outcome of long-term management of 17 patients with propionic acidemia.  
European Journal of Pediatrics 1996;155:205-210.   

 

15  Ponzone A, Spada M, de Sanctis L, Dianzani I. 
Phenotyping of phenylketonuric patients by oral phenylalanine loading.  
European Journal of Pediatrics 1996;155:523-524.  
 

16  Spada M, Ferraris S, Ferrero GB, Sartore M, Lanza C, Perfetto F, de Sanctis L, Dompè C, Blau N, 
Ponzone A.   Monitoring treatment of tetrahydrobiopterin deficiency by serun prolactin.  
Journal of Inherited Metabolic Disease 1996,19:231-233.    

 
17  Spada M, Blau N, Meli C, Ferrero GB, de Sanctis L, Ferraris S, Ponzone A. 
Different strategies in the treatment of dihydropteridine reductase deficiency.  
Pteridines 1996,7:107-109.      

 

18  de Sanctis L, Alliaudi C, Spada M, Cerone R, Biasucci G, Blau N, Ponzone A, Dianzani I. 
Mutations and phenotypes in dihydropteridine reductase deficiency in Italy.   
Pteridines 1996,7:103-106.  

 

 
19  Oppliger 'I`, Thony B, Kluge C, Matasovic A, Heizmann CW, Ponzone A, Spada M, Blau N. 
Identification of mutations causing 6-pyruvoyl-tetrahydropterin synthase deficiency in four italian 

families.  Human Mutation 1997;10:25-35.    
 

20  Saudubray JM, Martin M, Poggi-Travert F, Billette de Villemeur T, Spada M,  Bartuli A, Jouvet 

P ,Brivet M,  Slama A, Vianey-Liaud C,  Demaugre F,  Bonnefont JP,  Rabier D, Charpentier C,  
Kamoun P.  Clinical presentation of inherited mitochondrial fatty acid oxidation disorders: an update.  

International Pediatrics 1997;12:34-40 
 

21  Gallone GC, Broveglio-Ferri G,  Agostini M, Gallo AI, Giaretto G, Orlassino R, Spada M, Marra I,  

Forni M.   Earlysudden infant death syndrome due to mitochondrial very-long chain fatty acid 
oxidationdisorder.   
Rivista Italiana di Pediatria-Italian Journal of Pediatrics 1997; 23: 203-204. 

 
22  Romano C, Balsamo A, Burroni M, Cardillo A, Carnevale F, Caruso U, Cerone R, Ciatti R, Cioni 

M, Corbetta C, Dotti T, Impellizzeri A, Lelli A, Leuzzi V, Lilliu F, Pagliardini S, Piazzi S, Principi R, 

Salardi S, Schiaffino MC, Aloisi R, Altamura A, Biasucci G, Burlina AB, Cotugno G, Fabiano F, 
Ghirri P, Giovannini M, Meli C, Mostardini R, Musaro MA, Paolillo L, Peruzzi L, Pignero A, Puliti 

MT, Riva E, Sortino C, Spada M, Terranova D, Zammarchi E. 
Diagnosis, classification, basis of treatment of hyperphenylalaninemias. 
Rivista Italiana di Pediatria-Italian Journal of Pediatrics 1997;23:1040-1044. 
 

23  Spada M, Dianzani I, Bonetti G, Biondi A, Leone L, Giannattasio S, Ponzone S. 
Phenylalanine and tyrosine metabolism in phenylketonuria heterozygotes: influence of different 

phenylalanine hydroxylase mutations. Journal of Inherited Metabolic Disease l998;21:236-239.  
24  Dianzani I, de Sanctis L, Smooker P, Gough TJ, Alliaudi C, Brusco A, Spada M, Blau N, Dobos M, 
Zhang H, Young N, Ponzone A, Armarego WLF, Cotton RCH. 
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Dihydropteridine reductase deficiency: physical structure of the QDPR gene, identification of two new 
mutations and genotype-phenotype correlations.   
Human Mutation 1998,12: 267-273.    
 

25  Spada M, Chiappa E, Ponzone A. 
Cardiac response to enzyme replacement therapy in Gaucher’s disease.  
New England Journal of Medicine 1998;339:1165-1166.  

 

26  de Lonlay-Debenay P, Fournet JC, Martin D, Poggi F, Dionisi-Vici C, Spada M, Touati G, Rahier 

J, Brunelle F, Junien C, Robert JJ, Nihoul-Fékété C, Saudubray JM. 
Persistant hyperinsulinemic hypoglycemia in the newborn and infants.                     
Archives de Pédiatrie 1998,5:1347-1352   

 
27  Ponzone A, Spada M, Ferrero GB, Ponzone R Ferraris S. 
Newborn feeding and screening for phenylketonuria.  
Acta Paediatrica 1999 ; 88 : 347-348.    

 

28  Silengo M, Battistoni G, Spada M. 
Is there a relationship between extensive mongolian spots and inborn errors of metabolism? 
American Journal of Medical Genetics 1999 ; 87 : 276-277.   

 
29  Spada M.  
Tyrosinémie hépatorénale.  Médicine & Chirurgie Digestive 1999 ; 28 : 237-239 

 

30  Dianzani I, de Sanctis L, Spada M, Ponzone A.  
Genetic testing of hyperphenylalaninemia.    
Minerva Biotecnologica 2000 :12 :71-82   

 

31  de Sanctis L, Alliaudi C, Spada M, Farrugia R, Cerone R, Biasucci G, Meli C, Zammarchi E, 

Coskun T, Blau N, Ponzone A, Dianzani I. 
Genotype-phenotype correlation in dihydropteridine reductase deficiency.  
Journal of Inherited Metabolic Disease 2000; 23: 333-337.   

 
32  Di Rocco M, Barone R, Adami A, Burlina A, Carrozzi M, Dionisi-Vici C, Gatti R, Iannetti P,Parini 

R, Raucci U, Roccella M, Spada M, Fiumara A.  
Carbohydrate-deficient glycoprotein syndromes: The Italian experience. 
Journal of Inherited Metabolic Disease 2000; 23:391-395.  

 

33  Giannattasio S, Dianzani J, Lattanzio P, Spada M, Romano V, Calì F, Andria G, Ponzone A, Marta 
E, Piazza A. 
Genetic heterogeneity in five Italian regions : analysis of PAH mutations and minihaplotvpes.  
Human Heredity 2001 :52 :154-159.   
 

34  Bisanzi S, Morrone A, Donati MA, Pasquini E, Spada M, Strisciuglio P, Parenti G, Parini R, 

Papadia E, Zammarchi E. 
Genetic analysis in nine unrelated Italian patients affected by OTC deficiency: detection of novel 

mutations in the OTC gene . 
Molecular Genetics and Metabolism 2002 ;76 :137-144   

 

35  Silengo M, Valenzise M, Spada M, Ferrero GB, Ferraris S, Dassi P, Jarre L. 
Hair anomalies as a sign of mitochondrial disease.  
European Journal of Pediatrics 2003; 162:459-461. 
 

36  Ponzone A, Peduto A, Spada M. 
Tetrahydrobiopterin and mild phenylketonuria.  
New England Journal of Medicine 2003;348:l722-1723  

 
37  Silengo M, Valenzise M, Pagliardini S, Spada M 
Hair changes in congenital disorders of glycosylation (CDG type 1).  
European Journal of Pediatrics 2003,162: 114-115  

 

38  Peduto A, Spada M, Alluto A, La Dolcetta M, Ponzone A, Santer R 
A novel mutation in the GLUT2 gene in a patient with Fanconi-Bickel syndrome detected by neonatal 
screening for galactosaemia. 
Journal of Inherited Metabolic Disease 2004; 27:279-280.  

 

39  Bugiani M, Invernizzi F, Alberio S, Briem E, Lamantea E, Carrara F, Morini I, Farina L, Spada M, 

Donati MA, Uziel G, Zeviani M. 
Clinical and molecular findings in children with complex I deficiency. 
Biochimica Biophysica Acta-Bioenergetics 2004;1659:136-147.   

 
40  Peduto A, Baumgartner MR, Verhoeven NM, Rabier D, Spada M, Nassogne MC, Poll-The BT, 

Bonetti G, Jakobs C, Saudubmy JM. 
Hyperpipecolic acidaemia: a diagnostic tool for peroxisomal disorders.  
Molecular Genetics and Metabolism 2004;82: 224-230.     
 

 
41  Kotanko P, Kramar R, Devnja D, Paschke E, Voigtlander T, Auinger M, Pagliardini S, Spada M, 

Demmelbauer K, Lorenz M, Hauser AC,  Kofler HJ, Lhotta K, Neyer U, Pronai W, Wallner M, Wieser 

C, Wiesholzer M, Zold H, Fodinger M, Sunder-Plassman G .(Erratum in J Am Soc Nephrol. 2004 
Sep;15(9) .  Results of a nationwide screening for Anderson-Fabry disease among dialysis patients. 
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Journal of the American Society of Nephrology 2004;15:1323-1329. 
 

 

42  Ponzone A, Spada M, Ferraris S, Dianzani I, de Sanctis L. 
Dihydropteridine reductase deficiency in man: from biology to treatment.  
Medicinal Research Review 2004;24:127-150.   

 
43  Tovo PA, Chiapello N, Gabiano C, Zeviani M, Spada M. 
Zidovudine administration during pregnancy and mitochondrial disease in the offspring.  
Antiviral Therapy 2005;10:697-699   

 

44  Spada M, Pagliardini S, Yasuda M, Tukel T, Thiagarajan G, Sakuraba H, Ponzone A, Desnick RJ. 
High incidence of later-onset Fabry disease revealed by newborn screening.  
American Journal of Human Genetics 2006;79:31-40.  

 
45  Lualdi S, Di Rocco M, Corsolini F, Spada M, Bembi B, Cotugno G, Battini R, Stroppiano M, Pittis 

MG, Filocamo M. 
Identification of nine new IDS alleles in mucopolysaccharidosis II. Quantitative evaluation by real -
time RT-PCR of mRNAs sensitive to nonsense-mediated and nonstop decay mechanisms. 
Biochimica Biophysica Acta - Molecular basis of disease 2006; 1762:478-484  

 
46  Magnano L, Merlino S, Spada M.   
Glycogenosis in the suckling baby: a not easy diagnosis.  Minerva Pediatrica 2007;59(4):416 .  

 

47  Giovannini I, Spada M.   
Acute heart failure in a 16-month child: onset of primary deficit of carnitine.  
Minerva Pediatrica 2007;59(6):839.  

 

48  Porta F, Spada M, Lala R, Mussa A.   
Phalangeal quantitative ultrasound in children with phenylketonuria: a pilot study.   
Ultrasound in Medicine and Biology 2008;34:1049-1052.    

 
49  Bruno C, Bertini E, Di Rocco M, Cassandrini D, Ruffa G, De Toni T, Seri M, Spada M, Li Volti G, 

D'Amico A, Trucco F, Arca M, Casali C, Angelini C,  Dimauro S, Minetti C.   
Clinical and genetic characterization of Chanarin-Dorfman syndrome. 
Biochemical and Biophysical Research Communications 2008;369:1125-1128   

 

50  Ponzone A, Spada M, Roasio L, Porta F, Mussa A, Ferraris S.  
Impact of neonatal protein metabolism and nutrition on screening for phenylketonuria.    
Journal of Pediatric Gastroenterology and Nutrition 2008;46:56l-569.     

 
51  Porta F, Roato I, Mussa A, Repici M, Gorassini E, Spada M, Ferracini R.   
Increased spontaneous osteoclastogenesis from peripheral blood mononuclear cells in 

phenylketonuria.   
Journal of Inherited Metabolic Disease 2008,31(Suppl 2):S339-S342;  

 

52  Kleinert J, Kotanko P, Spada M, Pagliardini S, Paschke E, Paul K, Voigtlander T, Wallner M, 
Kramar R, Stummvoll HK, Schwarz C, Horn S, Holzer H, Fodinger M, Sunder-Plassmann G.     
Anderson-Fabry disease: a case-finding study among male kidney transplant recipients in Austria.   
Transplant International  2009,22: 287-292 

 

53 Porta F, Mussa A, Concolino D, Spada M, Ponzone A.   
Dopamine agonists in 6-pyruvoyl tetrahydropterin synthase deficiency.  
Neurology 2009,73:633-637.  

 
54 Ponzone A, Porta F, Mussa A, Alluto A, Ferraris S, Spada M.   
Unresponsiveness to tetrahydrobiopterin of phenylalanine hydroxylase deficiency.  
Metabolism-Clinical and Experimental 2010 ;59:645-652.  

 

55 Roato I, Porta F, Mussa A, D'Amico L, Fiore L, Garelli D, Spada M, Ferracini R.  
Bone impairment in phenylketonuria is characterized by circulating osteoclast precursors and 
activated T cell increase.   PLoS One 2010 ; 30;5(11):e14167.   

 

56 Porta F, Mussa A, Zanin A, Greggio NA, Burlina A, Spada M.   
Impact of metabolic control on bone quality in phenylketonuria and mild hyperphenylalaninemia.   
Journal of Pediatric Gastroenterology and Nutrition 2011 ;52:345-350.  

 
57  Porta F, Mussa A, Garelli D, Spada M.     
Phenotyping and treatment of phenylketonuria.  The Lancet  2011;377(9764):465.     

 
58  Porta F, Pagliardini S, Pagliardini V, Dotta A, Mussa A, Spada M.   
Lysosomal enzyme activities in phenylketonuria.   
Molecular Genetics and  Metabolism. 2011;102(4):508.  
 

 

59  Porta F, Spada M, Garelli D, Mussa A, Ponzone A.   
Tetrahydrobiopterin and phenylketonuria. The Journal of Pediatrics 2011;158(5):864.  

 

60  Porta F, Mussa A, Concolino D, Spada M, Ponzone A.  
Dopamine agonists in dihydropteridine reductase deficiency.  
Molecular Genetics and Metabolism 2012 ;105(4):582-584.  
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61  Funghini S, Thusberg J, Spada M, Gasperini S, Parini R, Ventura L, Meli C, De Cosmo L, Sibilio 

M, Mooney SD, Guerrini R, Donati MA, Morrone A.  
Carbamoyl phosphate synthetase 1 deficiency in Italy: clinical and genetic findings in a heterogeneous 

cohort.  Gene 2012 ;493:228-234.  
 

62  Andria G, Caniglia M, Castorina M, Coppa GV, Di Rocco M, Vici CD, Gabrielli O, Lanino E, 

Messina C,  Papadia F, Parini R, Rovelli A,  Scarpa M, Sibilio M, Spada M.   
Mucopolysaccharidosis type I: importance of early diagnosis in the perspective of recent therapeutical 

advances.  
Medico e Bambino 2012;31(6):361-370.   

 

63  Lovera C, Porta F, Caciotti A, Catarzi S, Cassanello M, Caruso U, Gallina MR, Morrone A,  
Spada M.  
Sudden unexpected infant death (SUDI) in a newborn due to medium chain acyl CoA dehydrogenase 

(MCAD) deficiency with an unusual severe genotype.  Italian Journal of Pediatrics 2012;38(1):59.  
 

64  Spada M, Garelli D, Riggi C, Pagliardini V, Lualdi S, Filocamo M, Porta F.  
Spontaneous regression of hypertrophic cardiomyopathy in an infant with Pompe's disease.  
Molecular Genetics and Metabolism. 2012;107(4):763.  

 

65  Porta F,  Pagliardini V, Barbera C, Calvo PL, Pagliardini S, Lualdi S, Filocamo M, Spada M. 
Neonatal chitotriosidase activity is not predictive for Niemann-Pick type A/B disease:  
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