Curriculum vitae Andrea Bordugo

TITOLI DI STUDIO E PROFESSIONALI

Titoli di studio

1982-1988

Altri titoli di studio e/o Professionali

1988-1992

2006

Laurea in medicina e chirurgia

Universita degli Studi di Padova

Specializzazione in Pediatria
Universita degli Studi di Padova
Master in Nefrologia Pediatrica

Universita Studi di Padova

ESPERIENZE PROFESSIONALI E FORMATIVE

Esperienze lavorative

Dal 1 Agosto 2026-

Udine

Dal 15 settembre 2023 —al 31 luglio 2026
Udine

Dal 1 Marzo 2014 al 14 settembre 2023

Direttore f.f. Centro Coordinamento Regionale Malattie Rare - ASUFC
Dirigente Medico UOC Centro Regionale Malattie Rare ASUFC

Incarico in Malattie Metaboliche Bambino e Adulto

Responsabile UOS Malattie Metaboliche e Sindromiche

Dirigente Medico UOC Pediatria C, Borgo Trento, Azienda Ospedaliera-
Universita- Verona.

Responsabile di UO Semplice di Malattie Metaboliche Ereditarie
Incarico di Altissima Professionalita in Malattie Metaboliche

Ereditarie

Dal mese di settembre 2013 a Febbraio 2014

Dal mese di Agosto 2009 a settembre 2013
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Responsabile Clinico Centro Regionale per lo Screening, la Diagnosi e
Terapia delleMalattie Metaboliche Ereditarie ed Endocrinologiche
Congenite

Precedente Incarico Professionale Funzionale per le malattie
metaboliche ereditarie

Precedente Incarico di Alta Specialita per le malattie metaboliche
ereditarie

Dirigente Medico UOC di Pediatria, Ospedale S.Maria dei Battuti,S.Vito
al Tagliamento. Dipartimento di Pediatria e Neonatologia, AOSMA
Pordenone

Dirigente medico U.O.C. Malattie Metaboliche Ereditarie, Dipartimento
di Pediatria, Azienda Ospedaliera -Universita degli Studi di Padova.
Responsabile ambulatorio bambini affetti da malattie metaboliche
ereditarie sia in fase acuta che in follow-up.

Referente per la Qualita e della Prevenzione del Dolore per 'UOC
Malattie Metaboliche Ereditarie



Dal mese di Settembre 1997-luglio 2009 Ha lavorato come Dirigente medico presso i reparti di Pediatria e

Da Agosto 1996-Agosto 1997

Giugno 1995-Luglio 1996

Apr-Maggio 1995

Dicembre 1993-Marzo 1995

Sett 1993-Nov 1993
Gen 1993-Giu 1993

Pubblicazioni, collaborazioni

Pagina2di9

Neonatologia, Ospedale S.Maria degli Angeli, Pordenone.

Trattamento delle patologie acute e croniche sia del neonato che del
bambino.

Specializzazione nel campo della nefrologia pediatrica e
successivamente responsabile delle attivita ambulatoriali e di
ricovero che riguardano la nefro-urologica pediatrica e le malattie
metaboliche e genetiche.

Nei mesi di novembre e dicembre 2001 évisting doctor presso la
Nephrolgy Unit del Great Ormond Street Hospital di Londra (Professor
Dillon).

Assistant PediatricianGeneral Pediatric Unit and Neonatal Intensive
Care Unit, King's College Hospital, Londra

Assistente medico presso i reparti di Pediatria e Neonatologia, Ospedale
S.Maria degliAngeli, Pordenone

Assistant Pediatrician presso Neonatal Intensive care Unit, King's
College Hospital, Londra

Assistente medico presso i reparti di Pediatria e Neonatologia, Ospedale
S.Maria degli Angeli, Pordenone.

Pediatra di comunita, Pordenone.

Borsista presso il Dipartimento di Pediatria, Universita di Padova. UO di
Malattie Metaboliche Congenite.

1) Registro nord est italia della neurofibromatosi tipo i. studio epidemiologico
genetico e clinico.

R.Tenconi, M. Clementi, L. Turolla, A. Bordugo, A. Rossetti.

Rivista Italiana di Pediatria (1JP) 1990; 16:567-573.

2) Atassia acuta in tirosinemia tipo i. nuovo aspetto di una rara malattia.

M.B. Burlina, A. Bordugo, N. Dussini, A. Trevisan, A. Casale, F. Zacchello.

Rivista Italiana di Pediatria 1991; 17:632-634.

Italian Journal of Pediatrics

3) Partial n-acetyl glutamate synthetase deficiency: a new case with
uncontrollable movement disordens.

A.B. Burlina, C. Bachmann, B. Wermuth, A. Bordugo, V. Ferrari, J.P. Colombo, F.
Zacchello. J. Inher Metab. Dis. 15 (1992) 395-398

4) Allopurinol challenge test in children.

A.B. Burlina, V. Ferrari, C. Dionisi Vici, A. Bordugo, F.Zacchello, M. Tuchman.

J. Inher. Metab. Dis. 15 (1992) 707-712

5) Aciduria 3 - idrossi - 3 metil glutarica: una rara causa di ipoglicemia ipochetotica.
A. Bartuli, C. Dionisi Vici, A. B. Burlina, K. M. Gibson, A. Bordugo, M.R.C. Mazziotta,
S. Spaterna, F. Zacchello, G. Sabetta.

Riv. Ital. Pediatr. (1JP) 1992; 18:347-35 Italian Journal of PediatricsIL TEST DA

6) Carico con allopurinolo nello screening del deficit di ornitintranscarbamilasi
A.B.Burlina, C.Dionisi Vici, V.Ferrari, S.Lichty-Gallati, G.sabetta, A.Bordugo, A.Bartuli,
C.Bosman, F.Zacchello. Riv.Ital. Pediatr, 1993;19:38-43

7) Beneficial effect of sodium dichloroacetate in muscle cytochromecoxidase
deficiency.

AB Burlina, O Milanesi, P Biban, A Bordugo, B Garavaglia, F Zacchello, S Di Mauro
Eur J Pediatr 1993 152:537
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8) Enzymes of lysosomal origin in plasma of twin neonates.

G Goi, AB Burlina, C Bairati, A Bordugo, V Zanardo, F ZAcchello, G Tettamanti, A
Lombardo. Clinica Chimica Acta1993,214: 61-70.

9) NADPH oxidase activity and chemotaxis by neutrophils in two patients with
glycogen storage disease type |b treated with recombinant human granulocyte-
monocyte colonystimulating factor.

Piva E, De Toni S, Bovo C, Bordugo A, Burlina AB, Plebani M.

Haematologica. 1996 Mar-Apr;81(2):148-51.

10) Behavioural therapy for primary nocturnal enuresis. M Pennesi, M Pitter, A
Bordugo, S

Minsini, L Peratoner

Journal of Urology 2004 Jan: 408-410

11) Kidney length and scarring in children with urinary tract infecrion: importance of
ultrasound scan

L Peratoner, M Pennesi, A Bordugo, R Melega, P sorce, L Travan, S Minisini, F
Zennaro, L Da Ronch. Abdominal Imaging 2005 30: 1-7.

12) Is antibiotic prophylaxis in children with vescicouteral reflux effectivein
preventing pyelonephritis and renal scars? a randomized controlled trial.
M.Pennesi, L.Travan, L.Peratoner, A.Bordugo, A. Cattaneo, L.Ronfani, S.Minisini,
A.Ventura

Pediatrics 2008 June 1489-94

13) 10p12.1 deletion: HDR phenotype without DGS2 features.

Benetti E, Murer L, Bordugo A, Andreetta B, Artifoni L.

Exp Mol Pathol. 2009 Feb;86(1):74-6. doi: 10.1016/j.yexmp.2008.10.003. Epub
2008 Oct 31.

14) Long-term follow-up results in enzyme replacement therapy for Pompe
disease: a case report,

Del Rizzo M, Fanin M, Cerutti A, Cazzorla C, Milanesi O, Nascimbeni AC, Angelini
C, Giordano L, Bordugo A, Burlina AB.

J Inherit Metab Dis. 2010 Sep 10.

15) Puberty is associated with increased deterioration of renal function in patients
with CKD: data from the ItalKid Project.

Ardissino G, Testa S, Dacco V, Paglialonga F, Vigano S, Felice-Civitillo C, Battaglino
F, Bettinelli A, Bordugo A, Cecchetti V, De Pascale S, La Manna A, Li Volti S,
Maringhini S, Montini G, Pennesi M, Peratoner L.

Arch Dis Child. 2012 Oct;97(10):885-8. doi: 10.1136/archdischild-2011-300685.
Epub 2012 Jul 25.

16) Application of the WHOQOL-100 for the assessment of quality of life of adult
patients

with inherited metabolic diseases.

Cazzorla C, Del Rizzo M, Burgard P, Zanco C, Bordugo A, Burlina AB, Burlina AP.Mol
Genet Metab. 2012 May;106(1):25-30. doi: 10.1016/j.ymgme.2012.02.008. Epub
2012 Feb 16.

17) Wernicke-like encephalopathy during classic maple syrup urine disease
decompensation.Manara R, Del Rizzo M, Burlina AP, Bordugo A, Citton V,
Rodriguez-Pombo P, Ugarte M, Burlina AB.

J Inherit Metab Dis. 2012 May;35(3):413-7. doi: 10.1007/s10545-012-9456-3.
Epub 2012 Feb 18.

18) Metabolic stroke in a late-onset form of isolated sulfite oxidase deficiency.
Del Rizzo M, Burlina AP, Sass JO, Beermann F, Zanco C, Cazzorla C, Bordugo A,
Giordano L, Manara R, Burlina AB.
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Mol Genet Metab. 2013 Apr;108(4):263-6. doi: 10.1016/j.ymgme.2013.01.011.
Epub 2013 Jan 27.

19) Physical examination instead of laboratory tests for most infants born to
mothers colonized with group B Streptococcus: support for the Centers for
Disease Control and Prevention's 2010 recommendations.

Cantoni L, Ronfani L, Da Riol R, Demarini S; Perinatal Study Group of the Region
FriuliVenezia Giulia.

J Pediatr. 2013 Aug;163(2):568-73. doi: 10.1016/j.jpeds.2013.01.034. Epub 2013
Mar 8.

20) A NEONATE WITH A MILKY BLOOD WHAT CAN IT BE?

Bordugo A, Carlin E, Demarini S, Faletra F, Colonna F.

Arch Dis Child Fetal Neonatal Ed. 2014 Apr 19. doi: 10.1136/archdischild-2014-
305940.

21) Successful use of long acting octreotide for intractable chronic gastrointestinal
bleeding in children.

O MearaM, Cicalese MP, Bordugo A, Ambrosi A, Hadzic N, Mieli Vergani G.

J. Pediatr Gastroenterlogy Nutr. 2015 Jan ;60(1) 48-53

22) Growth Hormone Deficiency and Lysinuric Protein Intoilerance: case report and
Review of the literature.

Maines E, Morandi G, Olivieri F, Camilot M, Cavarzere P, gaudino R, Antoniazzi F,
Bordugo A. JIMD Rep 2015; 19:1

23) A neonate with abdominal distension and failure to thrive.

Tadiotto E, Maines E, Degani D, Banzato C, Balter R, Gugelmo G, Dardis A,
Giordano G, Bordugo A.

Arch Dis Child Educ Pract Ed. 2016 Apr 26. pii: edpract-2015-310124. doi:
10.1136/archdischild-2015-310124

24) Clinical relevance of short-chain acyl-CoA dehydrogenase (SCAD) deficiency:
Exploring the role of new variants including the first SCAD-disease-causing allele
carrying a synonymous mutation.

Tonin R, Caciotti A, Funghini S, Pasquini E, Mooney SD, Cai B, Proncopio E, Donati
MA, Baronio F, Bettocchi I, Cassio A, Biasucci G, Bordugo A, la Marca G, Guerrini
R, Morrone A.BBA Clin. 2016 Mar 10;5:114-9.

25) Comprehensive Evaluation of Plasma 7-Ketocholesterol and Cholestan-
3B,50,6B-Triol in an Italian Cohort of Patients Affected by Niemann-Pick Disease
due to NPC1 and SMPD1 Mutations.

Romanello M, Zampieri S, Bortolotti N, Deroma L, Sechi A, Fiumara A, Parini R,
Borroni B, Brancati F, Bruni A, Russo CV, Bordugo A, Bembi B, Dardis A.

Clin Chim Acta. 2016 Apr 1;455:39-45

26) Congenital disorders of glycosylation presenting as epileptic encephalopathy
with migrating partial seizures in infancy.

Barba C, Darra F, Cusmai R, Procopio E, Dionisi Vici C, Keldermans L,
VuillaumierBarrot S, Lefeber DJ, Guerrini R; CDG Group.

Dev Med Child Neurol. 2016 Oct;58(10):1085-91

27) Vitamin B12 Administration by Subcutaneous Catheter Device in a Cobalamin
A (cblA)

Patient.

Maines E, Morandi G, Gugelmo G, lon-Popa F, Campostrini N, Pasini A, Vincenzi
M, Teofoli F, Camilot M, Bordugo A.

JIMD Rep. 2016 Nov 18.

28) Newborn with rhizomelia and difficulty breathing.

Maines E, Baggio L, Gugelmo G, Morandi G, Bordugo A.
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Skeletal Radiol. 2017 Feb;46(2):291-292

29) Images from F-DOPA scan in congenital hyperinsulinism: not always a clue for
diagnosis.Nucl Med Mol Imaging 2016 July

Maines E., Giacomello L., D Onofrio M., salgarello M., Gaudino R., Baggio L.,
Bordugo A.

30) High Protein goat’s milk diet identified through newborn screening: clinical
warning of a potentiallly dangerous dietitic practice

Maines E, Gugelmo G., Tadiotto E., Pietrobelli A., Compostrini N., Pasini, lon-popa

F, Vincenzi M., Teofoli F., camilo M., Bordugo A.

Public Health Nutr. 2017 Jul 24:1-4

31) Bone Marrow features in Pearson syndrome with neonatal onset: a case
report and review of the literature. Tadiotto E., Maines E., Degani D., Balter R,,
Bordugo A.

Pediatric Blood and Cancer 2018 Apr; 65(4)

32) Multiple acylCoA dehydrogenase deficiency in elderly carriers Macchione F,
Salviati L, Bordugo A, Vincenzi M, Camilot M, Teofoli F, Pancheri E, Zordan R,
Bertolin C, Rossi S, Vattemi G, Tonin P.J Neurol 2020; Jan 29.

33) Dietary Lipids in glycogen disease type lll: A sysstematic literature study, case
studies and future recommendations, Rossi A., Hoogeven 1.J,Bastek V.B., De Boer

F., Montanari C., Meyer U., Maiorana A., Bordugo A., Dianin A., Campana C,,
Rigoldi

M., Kishnani P.S., Pendyal S., Strisciuglio P., Gasperini S., Parenti G., Parini R,,
paciS., Melis D., Derks T.G.J; J Inherited Meta Dis. 2020 Jul; 43(4): 770-777

34) Molecular Genetics of Niemann Pick type C Disease in Itlay. An Uptdate on

105 patients and novel description of 18 NPC1 novel variants, Dardis

A.,Zampieri S., Gellera C., Bordugo A. et al; J Clin Med 2020 Mar 3; 9(3): 679.

35) Mercolini F, Dona D, Girtler Y, Mussner KA, Biban P, Bordugo A, Molinaro G.
First paediatric COVID-19 associated death in Italy. J Paediatr Child Health. 2021
May;57(5):736-737. doi: 10.1111/jpc.14994. Epub 2020 Jun 27. PMID: 32592522;
PMCID: PMC7361632.

36) Diagnosis, genetic charatcterization and clinical follow up of mithocondrial fatty
acid oxydation in the new era of expanded newborn screening. A single centre
experience. Maguolo A., Rodella G., Dianin A., Nurti R., Monge I., Rigotti E., Cantalupo
G., salviati L., Ticci S., Pellegrini F., Molinaro G., Lupi F., Tonin P., Pasini A., Campostrini

N., lon Popa F., Teofoli F., Vincenzi M., Camilot M., Piacentini G., Bordugo A.; Mol
Genet Metab Rep, 2020 Aug 5; 24: 100632

37) The impact of COVID-19 pandemic on the diagnosis and management of
inborn errors of metabolism: A global perspective. Elmonem MA, Belanger-
Quintana A, Bordugo A, Boruah R, Cortés-Saladelafont E, Endrakanti M, Giraldo P,
Grinert SC, Gupta N,

Kabra M, Knerr |, Krdmer J, Kuster A, Levtchenko E, Ngu LH, Rovira-Remisa MM,
Sass JO, Sykut-Cegielska J, Tummolo A, van den Heuvel LP. Mol Genet Metab.
2020 Sep 25:51096-7192(20)30195-5. doi: 10.1016/j.ymgme.2020.09.004.

Epub ahead of print. PMID: 33004274; PMCID: PMC7518833.

38) HILIC-UPLC-MS for high throughput and isomeric N-glycan separation and
characterization in Congenital Disorders Glycosylation and human disease
Messina A, Palmigiano A, Esposito F, Fiumara A, Bordugo A, Barone R, Sturiale L,
laeken J, Garozzo D. s. Glycoconj J. 2020 Sep 11. doi: 10.1007/s10719-020-09947-
7. Epub ahead of print. PMID: 32915358.
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39) Epilepsy and movement disorders in CDG: Report on the oldest-known MOGS-
CDG patient. ALo Barco T, Osanni E, Bordugo A, Rodella G, lascone M, Tenconi R,
Barone R,Dalla Bernardina B, Cantalupo G. Em J Med Genet A. 2020 Oct 15. doi:
10.1002/ajmg.a.61916. Epub ahead of print. PMID: 33058492.

40) Italian national consensus statement on management and pharmacological
treatment of phenylketonuria Burlina, A., Biasucci, G., Carbone, M.T. et al. .
Orphanet J Rare Dis 16, 476 (2021). https://doi.org/10.1186/s13023-021-02086-8
41) Newborn Screening for Biotinidase Deficiency. The Experience of a Regional
Center in Italy.

Maguolo A, Rodella G, Dianin A, Monge I, Messina M, Rigotti E, Pellegrini F,
Molinaro G, Lupi F, Pasini A, Campostrini N, lon Popa F, Teofoli F, Vincenzi M,
Camilot M, Piacentini G, Bordugo A.

Front Pediatr. 2021 May 31;9:661416. doi: 10.3389/fped.2021.661416.
eCollection 2021. PMID: 34136440 Free PMC article.

42) Undiagnosed Phenylketonuria Can Exist Everywhere: Results From an
International Survey. van Wegberg AMJ, Trefz F, Gizewska M, Ahmed S, Chabraoui
L, Zaki MS, Maillot F, van Spronsen FJ; Study Group on Missed PKU and Missed to
Follow-Up.

] Pediatr. 2021 Dec;239:231-234.e2. doi: 10.1016/j.jpeds.2021.08.070. Epub 2021
Aug 30.

PMID: 34474089

43) Assessing gut microbiota in an infant with congenital propionic acidemia
before and after probiotic supplementation. bordugo a, salvetti e, rodella g,
piazza m, dianin a, amoruso a, piacentini g, pane m,

torriani s, vitulo n, felis ge. microorganisms.2021dec16;9(12):2599.
doi:10.3390/microorganisms9122599.pmid: 34946200

44) Genotype and residual enzyme acitivity in MCAD deficiency: are predictors
possible?

Tucci S., Wagner C., Gruner SC., Matysiak U, Weinhold N, Weinhold N, Klein J.,
Porta

F., Bordugo A., Rodella G., Furlan F., Sajeva A., Menni F., Spiekerkotter U.,J.Inherti
Metab Dis 2021 Jul 44; (4) 916-925. doi 10.1002/jimd.12368. Epub 2021 Feb 25
45) | processi comunicativi nello screening neonatale esteso. Monge |, Carcereri
M.,Rodella G., Dianin A., Bordugo A. MR, La Rivista Italiana delle Malattie Rare feb
2022

46) A gain of function mutation on bckdk gene and its possible pathogenic role in
branched chain aminoacids

Maguolo a., Rodella g., Giorgetti a., Nicolodi m., Ribeiro r., Dianin a., Cantalup g.,
Monge

i., Carcereris., De bernardi m.l., Delledonne m., Pasini a., Campostrini n., lon popa
f., Piacentini g., Teofoli f., Vincenzi m., Camilot m., Bordugo a.genes 2022, 13(2),
233; https://doi.org/10.3390/genes13020233

47) Cani |, Pondrelli F, Licchetta L, Minardi R, Giangregorio T, Mostacci B, Muccioli
L, Di Vito L, Fetta A, Barba C, Castioni CA, Bordugo A, Tinuper P, Bisulli F. Epilepsy
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