MALATTIA MITOCONDRIALE: TK2d

Conoscere il

TK.d

DEFICIT DI TIMIDINA CHINASI 2

Il deficit di timidina chinasi 2 (TK2d) & una
malattia genetica debilitante e potenzialmente

letale che provoca grave e progressiva debolezza
muscolare.”?>34 Molti pazienti perdono la
capacita di camminare, mangiare e respirare

autonomamente.’?34

Quali sono le cause del TK2d? Quante persone

Il TK2d é causato da una mutazione nel gene TK2.'* Questa soffrono di TK2d?
mutazione comporta una diminuzione della produzione di DNA  Una persona su 5.000
mitocondriale.”* | mitocondri sono responsabili della produzione presenta una qualche forma

della gran parte di energia necessaria per le funzioni cellulari. di malattia mitocondriale
La presenza di errori nel DNA mitocondriale puo comportare genetica.” La prevalenza
una produzione insufficiente di energia e, di conseguenza, del TK2d stesso é ancora
compromettere le funzioni di muscoli e organi.*>¢ oggetto di ricerca.

SINTOMI IN PROGRESSIVO PEGGIORAMENTO

Il TK2d pudé manifestarsi in modi diversi
e colpire diverse parti del corpo’2?

Sistema nervoso
Stanchezza

Ritardi nello sviluppo/
Tappe evolutive mancate
(pazienti pit giovani)

Muscoli

Debolezza muscolare .

Scarso tono muscolare Occhi

Difficolta a camminare e parlare Palpebre cadenti
(es. ptosi)

Polmoni
Respirazione difficoltosa

Tratto gastrointestinale
Difficolta di deglutizione

INTERESSA TUTTE LE ETA: i sintomi possono progredire lentamente

o rapidamente'’?

ESORDIO PRECOCE: SPESSO PIU GRAVE ESORDIO TARDIVO: SPESSO MENO GRAVE

Normale Esordio in eta Esordio in eta Esordio
evoluzione neonatale/ adolescenziale in eta
nell’infanzia adulta



GESTIONE DEL TK2D OGGI: al momento non sono disponibili terapie approvate dalle

autorita sanitarie

| pazienti necessitano
di ausili e terapie
mediche’8

L’obiettivo
@ garantire la
piu alta qualita
della vita
possibile

* Ventilazione meccanica
eSondini per 'alimentazione
e Sedie a rotelle

e Fisioterapia respiratoria

e Fisioterapia

| pazienti possono assumere
nutraceutici (“mito-

cocktail”) per gestire i
sintomi della malattia.t

111,01
W, vy,

| pazienti si affidano
alle terapie di
supporto a cura
di un’équipe
multidisciplinare”’
* Neurologi

e Pneumologi

e Endocrinologi

e Gastroenterologi

e Fisioterapisti

e[ ogopedisti

e Genetisti clinici

e Consulenti genetici

genetici per accertare la diagnosi.’

| test genetici rappresentano il percorso

piu diretto per accertare la diagnosi di TK2d
Una diagnosi precoce e accurata consente di identificare
prontamente i pazienti che in tal modo possono ricevere piu
rapidamente terapie di supporto e partecipare a studi clinici.’??

Dal momento che il TK2d puo manifestarsi con una sintomatologia simile
a quella di altre malattie (ad es., distrofia muscolare, malattia di Pompe,
SMA, sindrome da deplezione del mtDNA e altre), sono necessari test

Il nostro impegno

In UCB, siamo orgogliosi di collaborare costantemente con medici
e comunita di pazienti.

Insieme possiamo ridare speranza e offrire supporto ai pazienti
colpiti da malattie rare nonché alle loro famiglie.
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