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DEFICIT DEL TRASPORTATORE CEREBRALE DEGLI ORMONI TIROIDEI MCT8

ALTRI NOMI DELLA MALATTIA
Sindrome di Allan-Hernon-Dudley Syndrome (AHDS)

GENI RESPONSABILI
SLC16A2

COME SI TRASMETTE?
Legata al cromosoma X, di solito sono colpiti i soggetti di sesso maschile

MECCANISMO DELLA MALATTIA IN PAROLE SEMPLICI

Mutazioni del gene SLC16A2, che codifica per il trasportatore cerebrale degli ormoni tiroidei, causano un deficit
del trasporto degli ormoni tiroidei alle cellule del cervello; gli ormoni tiroidei sono molto importanti per il sistema
nervoso, in particolare lo sviluppo dei neuroni e della sostanza bianca cerebrale. La disfunzione in questo gene
pertanto causa una compromissione della maturazione dei neuroni, della mielina, dello sviluppo cerebrale e
cerebellare

COME SI MANIFESTA?

La malattia colpisce normalmente i maschi, i casi di femmine affette sono estremamente rari. Essa si evidenzia
gia nei primi mesi di vita con un ritardo dello sviluppo psicomotorio, ipotonia generalizzata o prevalente al
tronco, globale lentezza motoria, scarsa mimica facciale, movimenti involontari, reazioni di soprassalto agli
stimoli tattili o sonori anche lievi. Lo spettro clinico & ampio, nella forma piu comune i pazienti non acquisiscono
il controllo del capo e del tronco, sono pero stati descritti pazienti con presentazione clinica piu lievi che arrivano
ad acquisire la capacita di camminare autonomamente. Nel tempo il quadro clinico rimane sostanzialmente
stabile, con rigidita e disabilita intellettiva generalmente di grado moderato severo ma possibilita di insorgenza
di crisi epilettiche

organi che possono essere colpiti

- Sistema nervoso centrale
- Segni di ipertiroidismo sistemico: tachicardia, sudorazione, ipotrofia

COME SI FA LA DIAGNOSI?
Analisi molecolare del gene SLC16A2

QUAL E’ LA TERAPIA?

La terapia attuale é sintomatica e riabilitativa.

E stata portata a termine di recente una sperimentazione clinica con il farmaco chiamato Triac, analogo degli
ormoni tiroidei che non necessita di MCT8 per entrare nelle cellule del cervello. | pazienti trattati hanno mostrato
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un miglioramento dei sintomi sistemici. Un dubbio effetto positivo sui sintomi neurologici € stato osservato nei

pochi pazienti in cui il trattamento é stato iniziato nel primo anno di vita
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