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	IPOTIROIDISMO CONGENITO 
DA DIFETTO DI

ORGANOGENESI TIROIDEA
	GENE

	Agenesia tiroidea
	PAX8


	Agenesia tiroidea sindromica 
(sindrome di Bamforth-Lazarus spesso associata a palatoschisi e atresia delle coane)
	PAX8

TTF2

	Agenesia tiroidea con difetto cardiaco
	PAX8

NKX2-5

	Agenesia tiroidea sindromica con difetto cardiaco
	PAX8

TTF2

NKX2-5

	Ectopia tiroidea
	PAX8

	Ectopia tiroidea con difetto cardiaco
	PAX8

NKX2-5

	Ipoplasia tiroidea
	PAX8

TSHR

	Ipoplasia tiroidea sindromica 
(sindrome cervello-polmone-tiroide con corea e distress respiratorio)
	PAX8

TSHR

TITF1

	Resistenza al TSH 
(tiroide in sede con difetto di funzionamento non da disormonogenesi)
	PAX8

TSHR

	Resistenza al TSH sindromica
	PAX8

TSHR

TITF1


	IPOTIROIDISMO CONGENITO 
DA DIFETTO DI

ORMONOGENESI TIROIDEA
	GENE

	Difetto di trasporto dello iodio 
(ridotta o assente captazione dello iodio alla scintigrafia)
	NIS

	Difetto totale di organificazione dello iodio 
(normale captazione dello iodio alla scintigrafia con test al perclorato positivo)
	TPO

DUOX2

	Difetto parziale di organificazione dello iodio
	DUOX2

DUOXA2

TPO

	Sindrome di Pendred 
(normale captazione dello iodio alla scintigrafia con test al perclorato positivo, nanismo e difetto uditivo)
	DUOX2

DUOXA2

TPO

PENDRIN

	Difetto di sintesi o trasporto della tireoglobulina 
(normale captazione dello iodio alla scintigrafia con test al perclorato negativo e tireoglobulina indosabile)
	TG

	Deficit enzima iodotirosina deiodinasi 
(normale captazione dello iodio alla scintigrafia con test al perclorato negativo e gozzo)
	DEHAL1

	Sindrome di Allan-Herndon-Dudley o Sindrome da difetto del trasportatore transmembrana degli ormoni tiroidei 
(alterazione congenita del profilo tiroideo con bassa T4, elevata T3, TSH lievemente aumentato o normale, e grave ritardo psicomotorio)
	MCT8
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