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DISPLASIA OCULODENTODIGITALE

ALTRI NOMI DELLA MALATTIA
ODDD

GENI RESPONSABILI
GJA1

COME SI TRASMETTE?
Trasmissione autosomica dominante; sono stati descritti anche rari casi a trasmissione autosomica recessiva

MECCANISMO DELLA MALATTIA IN PAROLE SEMPLICI

Il gene GJA1 fornisce le istruzioni per produrre una proteina chiamata connessina 43. Questa proteina forma una
parte di alcune delle cosiddette “giunzioni gap”, canali che consentono la comunicazione diretta tra le cellule.
Le giunzioni gap formate dalla connessina 43 si trovano in molti tessuti, la loro funzione precisa deve ancora
essere chiarita ma sembra essere necessaria per il regolare sviluppo dei denti, degli occhi, delle estremita degli
arti, del sistema nervoso

COME SI MANIFESTA?

La sintomatologia neurologica si manifesta in alcuni pazienti affetti ODDD a partire dall’eta adulta e comprende
difficolta nel controllo vescicale, difficolta a coordinare i movimenti, rigidita soprattutto agli arti inferiori, perdita
dell'udito e difficolta di linguaggio. Gli organi pero principalmente colpiti in questa patologia sono gli occhi (con
anomalie che possono condurre fino alla perdita della vista per atrofia del nervo ottico), i denti, le mani e i piedi;
possono essere presenti anche microcefalia e alterazioni caratteristiche del viso, come naso sottile e narici
piccole.

Alcune caratteristiche della displasia oculodentodigitale sono gia evidenti alla nascita, mentre altre diventano
evidenti con I'eta.

organi che possono essere colpiti

- Sistema nervoso centrale
- Sistema visivo

- Denti

- Dita delle mani e dei piedi

COME SI FA LA DIAGNOSI?
Analisi molecolare del gene GJA1

QUAL E’ LA TERAPIA?
La terapia attuale é sintomatica e di supporto, oltre che riabilitativa
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