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Substrati contenenti GALATTOSIO
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ST3 beta-galactoside-
Alpha 2,3-sialyltransferase II

E’ un’enzima di membrana di tipo II (fa parte della 
famiglia delle glicosiltrasferasi), presente all’interno 
dell’apparato di Golgi o in forma solubile all’interno 
del citoplasma, che catalizza la formazione di sialil-

Lewis X dall’acido sialico e quindi dell’epitopo di 
Lewis conosciuto anche come CD15 o antigene 

embrionale stadio-specifico 1 (SSA1), essenziale per 
il riconoscimento dei neuroni durante la maturazione 

e la migrazione

Recettore transmembrana



Sopravvivenza e differenziazione neuronale 

dendriti

assone

neuroepitelio

spine
1. neurogenesi

2. migrazione

4. Formazione dei circuiti
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Sindrome degli SPASMI INFANTILI (ISs) - gene Arx (Aristaless) Xp22.13

X-linked mental retardation ARX-related with or without seizures 
[MRX29,32,33,38,43,54,76,87; MIM # 300419]

Hydranencephaly - X-linked lissencephaly - Agenesis of corpus callosum 
With abnormal genitalia

[MIM # 300215; XLAG MIM # 300215; Proud syndrome MIM # 300004]

Idranencefalia Lissencefalia

Agenesia corpo calloso

X-linked mental retardation 36 (Partington syndrome)
[syndromic MR - XMR36 / MRXS1 with episodic dystonic movements, ataxia and seizures; 

MIM # 309510]

Early-onset epileptic encephalopathy 1 / X-linked infantile spasms syndrome 1 / X-linked (subgroup) West syndrome / 
infantile spasms without brain malformation [EIEE1 - ISSX1; MIM # 308350]

Genitali anomali

XMESID = myoclonic epilepsy, spasticity and 
intellectual disability 



Sindrome degli SPASMI INFANTILI (ISs) - gene CDKL5   Xp22.13

Early-onset epileptic encephalopathy 2 / X-linked infantile spasms syndrome-2 / Rett syndrome variant
Atypical infantile spasms Rett syndrome CDKL5-related

[EIEE2 - ISSX2; MIM # 300672]

• Fenotipi simil-Rett con spasmi infantili [spasmi clinici]

Movimenti anomali delle mani, stereotipie mani-bocca, 
iperventilazione, apnee, mani/piedi piccoli, disturbi linguaggio,

cifoscoliosi T-L, autismo grave, microcefalia, 
alterazioni dello stato dell’umore, mancata interazione sociale

• Fenotipi Rett gravi (sesso maschile)

fenotipo Rett grave + segni dismorfici gravi + pubertà precoce

• Fenotipo simil-sindrome di Angelman

EEG = sovrapposizioni con sindrome di Rett ed Angelman
RM encefalo = atrofia (sostanza bianca) cerebrale

Ritardo mielinizzazione, atrofia cerebellare

Atrofia cerebrale, microencefalia

Atrofia cerebrale, atrofia cerebellare



MALFORMAZIONI del PROSENCEFALO MEDIOBASALE
DISPLASIA SETTO-OTTICA
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Sclerosi Multipla

Malattia demielinizzante cronica del giovane 
adulto: aree disseminate di demielinizzazione di 

tipo infiammatorio, non-vasculitico, della sostanza 
bianca encefalo e midollo spinale 

e da danno assonale. 

Lesioni “anatomiche” multifocali
“Segni / sintomi” neurologici multifocali

multifocal
i

• DUE o più episodi + evidenza clinica
obiettiva di due o più lesioni [o di una
lesione]

• UN episodio + evidenza clinica
obiettiva di due o più lesioni 

• UN episodio + evidenza clinica
obiettiva di una lesione [SCI]

disseminazione nello SPAZIO e nel TEMPO
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