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La sindrome di Alagille…

Il fenotipo clinico è
caratterizzato da:

E’ un disordine genetico di sviluppo multisistemico trasmesso con modalità
Autosomica Dominante ad espressività variabile.

� Facies caratteristica

� Cardiopatia congenita

� Anomalie scheletriche

� Embryotoxon posteriore

� Epatopatia colestatica 
cronica 

fronte bombatafronte bombatafronte bombatafronte bombata, naso a sella, 

mento appuntitomento appuntitomento appuntitomento appuntito
stenosi arteria polmonare, stenosi arteria polmonare, stenosi arteria polmonare, stenosi arteria polmonare, TF, 

DIA, DIV, PDA
vertebre a farfallavertebre a farfallavertebre a farfallavertebre a farfalla

rilevabile mediante lampada lampada lampada lampada 

a fessuraa fessuraa fessuraa fessura
conseguente a paucitpaucitpaucitpaucitàààà dei dei dei dei 

dotti biliari interlobulari dotti biliari interlobulari dotti biliari interlobulari dotti biliari interlobulari 

alla biopsia biopsia biopsia biopsia epatica



L’ Acido Ursodessosicolico (UDCA) è
usato in molti disordini colestatici

perché:
Facilita Facilita Facilita Facilita la la la la coleresicoleresicoleresicoleresi

Aumenta Aumenta Aumenta Aumenta la capacitla capacitla capacitla capacitàààà dei dotti biliari di secernere acidi dei dotti biliari di secernere acidi dei dotti biliari di secernere acidi dei dotti biliari di secernere acidi 

biliaribiliaribiliaribiliari idrofobiciidrofobiciidrofobiciidrofobici epatotossiciepatotossiciepatotossiciepatotossici,,,, riducendone riducendone riducendone riducendone la ritenzionela ritenzionela ritenzionela ritenzione

epatocitariaepatocitariaepatocitariaepatocitaria

Esercita Esercita Esercita Esercita effetti effetti effetti effetti citoprotettivicitoprotettivicitoprotettivicitoprotettivi ed ed ed ed antiapoptoticiantiapoptoticiantiapoptoticiantiapoptotici

Inibisce la Inibisce la Inibisce la Inibisce la necrosi necrosi necrosi necrosi epatocitariaepatocitariaepatocitariaepatocitaria.
Am J Med. 2000; 108: 481-486 . 
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Scopo dello studio

Pazienti e metodi



I nostri pazienti…



Età d’esordio dell’ epatopatia



Medie degli enzimi epatici 
all’ esordio



Inizio terapia con UDCA

Tutti i pz venivano sottoposti a terapia con UDCA al dosaggio 
iniziale di 20-25 mg/kg/die.

Dopo 3 mesi di Dopo 3 mesi di Dopo 3 mesi di Dopo 3 mesi di terapiaterapiaterapiaterapia…………



Valori medi enzimatici 
3 mesi post-UDCA 



Efficacia della terapia 
a lungo termine…

In 
lista

Epatotrapianto
all’ età

mediana di 19 
mesi

Follow-up mediano 14 mesiFollow-up mediano 60 mesi



Conclusioni
1. Nei nostri pz con SA non itterici all’ esordio si è

riscontrata una migliore risposta al trattamento con  
UDCA.

2. In questi pz la terapia con UDCA al dosaggio di 20- 30 
mg/kg/die è risultata efficace nel riportare nel range di 
normalità i valori delle transaminasi e delle GGT .

3. Nei pz itterici all’esordio, gli enzimi epatici sono  
risultati essere più elevati, specialmente AST e GGT.

4. In questi pz la terapia con UDCA è risultata essere 
meno efficace soprattutto nel ridurre i valori delle 
transaminasi.

5. La mancata risposta alla terapia con UDCA ad alte d osi 
(fino a 40 mg/kg/die) è stata predittiva di un outcom e
sfavorevole che ha condotto all’ epatotrapianto.



Grazie…


