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MALATTIA DI ALEXANDER 

 
 

ALTRI NOMI DELLA MALATTIA 

AxD 

 

GENI RESPONSABILI 

GFAP 

 

COME SI TRASMETTE? 

autosomica dominante 

 

MECCANISMO DELLA MALATTIA IN PAROLE SEMPLICI 

Il gene GFAP codifica per una proteina, detta “proteina fibrillare acida della glia (GFAP)”, che, insieme ad altre, 

va a formare lo scheletro interno degli astrociti. Se il gene è mutato, queste proteine si ripiegano in modo 

scorretto, si aggregano e si accumulano negli astrociti, impedendo loro di funzionare correttamente. 

 

COME SI MANIFESTA? 

Si distinguono due forme cliniche di malattia di Alexander: una (tipo I) esordisce prima dei quattro anni e si 

manifesta con aumento progressivo della circonferenza cranica, ritardo dello sviluppo psicomotorio, crisi 

epilettiche, progressiva rigidità degli arti, difficoltà a mantenere l’equilibrio, difficoltà di alimentazione.  

L’altra forma (tipo II), che esordisce invece dopo i quattro anni, ha una progressione più lenta: i sintomi difficoltà 

ad alimentarsi, difficoltà nel pronunciare le parole con timbro di voce nasale, difficoltà di equlibrio, rigidità 

prevalente agli arti superiori, disturbi urinari, disturbi di regolazione della pressione arteriosa, decadimento 

cognitivo che può essere molto lieve 

Studi recenti hanno suggerito l’esistenza di una terza forma (tipo III), con caratteristiche cliniche intermedie.  

 

organi che possono essere colpiti 

- Sistema nervoso centrale 

 

COME SI FA LA DIAGNOSI? 

Analisi molecolare del gene GFAP 

 

QUAL E’ LA TERAPIA? 

Il trattamento attuale è sintomatico e riabilitativo.  

In studi recenti sono state sviluppate delle nuove molecole che si sono mostrati efficaci nel sopprimere 

l’espressione di GFAP in modelli animali, aprendo la strada a futuri studi clinici che verranno presto 

sperimentati presso il nostro Centro. 
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