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INTRODUZIONE:
Le malattie da delezione del DNA mitocondriale [sindrome di Pearson (PS) e Kearns Sayre (KSS)] presentano
spesso un coinvolgimento endocrino nell’ambito di un fenotipo multisistemico [1, 2]. Alterazioni dell’asse
cortico-surrenalico sono state riportate in maniera aneddotica in pazienti PS/KSS e, stante la stretta
dipendenza tra steroidogenesi e funzione mitocondriale, come causa dell’insufficienza cortico-surrenalica è
stato ipotizzato che un’inadeguata produzione di ATP e lo stress ossidativo possano essere responsabili della
ridotta produzione di ACTH [3].
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PAZIENTI:
Riportiamo i risultati di uno studio prospettico condotto su 18 pazienti PS/KSS. L’asse cortico-surrenalico è
stato studiato in condizioni basali e dopo stimolo con test all’ACTH a dose standard (HDT) e a basso
dosaggio (LDT).

RISULTATI:
 Disfunzione cortico-surrenalica:

 83 % PS ed il 45% KSS
 2 pazienti con PAI in terapia sostitutiva

 3 gradi di disfunzione cortico-surrenalica:

 LDT si è dimostrato più sensibile
nell’identificare forme subcliniche di PAI

 Progressione della disfunzione (10/16; 62%)

 Asse surrenalico di norma al termine del FU (3/16; 19%)

CONCLUSIONI:

 La disfunzione cortico-surrenalica è parte 
integrante del quadro multisistemico

 La disfunzione dell’asse risulta più precoce e 
severa nei PS

 Follow-up tramite lo studio della funzione 
basale e dopo stimolo con HDT e LDT 

 Algoritmo della  funzione cortico-surrenalica:

a) identificare disfunzioni cliniche e subcliniche
b) iniziare precocemente una terapia sostitutiva
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