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“Ieri troppi vomiti, oggi troppo abbattuta”
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Una bambina di 3 mesi, giunge per vomiti: 6 episodi nelle 3 ore 
precedenti l’ accesso in accettazione pediatrica. Apiretica, non 
alvo scomposto, diuresi regolare. Due settimane prima esegui-
ta la prima vaccinazione comprendente anti-Rotavirus. All’ E.O. 
discrete condizioni generali, cute roseo-pallida, disidratazione 
lieve-moderata; obiettività cardio-toraco-addominale nella nor-
ma. Stick urine nella norma. La bimba mostra intolleranza all’i-
dratazione p.o., per cui si procede a esami ematici e idratazione 
e.v. Leucociti 12.280/mmc (N 78.8%), Piastrine 505.000/mmc, 
PCR <0.2 mg/dl, Hb 10.2 g/dl, Ht 28.9%, EGA nella norma. Rei-
dratata per via e.v., nella notte non presenta vomiti né pianto; 2 
scariche alvine scomposte senza sangue. Al mattino è letargica, 
ipotonica, pallida; apiretica, PA 115/60 mmHg. Si richiedono 
esami ematici, infettivologici, radiologici e s’ inizia antibioticote-
rapia con Ceftriaxone. EGA nella norma, Hb 9.2 g/dl, Ht 28.4%.  
All’ ecografia addominale: immagine a bersaglio. Contestual-
mente presenta 1 scarica alvina scomposta con sangue e muco 
(Tabella 1). L’ invaginazione intestinale ileo-ciecocolica, unica, 
interessa un lungo tratto di 10 cm esteso fino al colon trasverso; 
sono apprezzabili una torsione dell’ asse mesenteriale e linfonodi 
locali aumentati. Inefficace l’ evaginazione eco-guidata con cli-
sma di soluzione fisiologica; in sala operatoria con manipolazio-
ne si ottiene riduzione e pronta ripresa della vascolarizzazione. 
In post-operatorio: alvo scomposto e peggioramento dell’ anemia 
fino a Hb 7.6 g/dl, Ht 22.1%, ma follow-up radiologico e chirur-
gico sempre negativi per complicanze addominali; in 3° giorna-
ta iperpiressia e rialzo degli indici di flogosi (PCR 17.2 mg/dl, 
PCT 4.1 μg/L), per cui viene proseguita antibioticoterapia e.v. ad 
ampio spettro comprensiva di Metronidazolo. Dalla 7° giornata: 
apiressia, miglioramento del quadro clinico, adeguata alimenta-
zione. Le indagini su feci, sangue, siero, liquor, urine, materiali 
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Introduzione
La gastrostomia endoscopica percutanea è una nutrizione ente-
rale artificiale in cui gli alimenti vengono introdotti direttamente 
all’ interno dello stomaco mediante tubo. Questo tipo di nutri-
zione viene utilizzato nei bambini con malattia neuromuscolare 
[1,2] per prevenire la malnutrizione e l’ ab ingestis che si verifica-
no spesso in questi pazienti [3,4] rispettivamente per disfunzio-
ne orofaringea, contratture temporomandibolari ed incoordina-
zione tra deglutizione e ventilazione. Pochi studi hanno messo in 
luce simultaneamente i dati a lungo termine delle complicanze 
medico-chirurgiche di questa tecnica.

Obiettivi
L’ obiettivo dello studio è stato quello di valutare tanto le compli-
canze chirurgiche precoci e tardive quanto gli effetti sullo status 
nutrizionale, sulla prevenzione delle complicanze polmonari, sui 
benefici per i genitori.

Metodi 
Questo studio retrospettivo ha compreso pazienti con meno di 
18 anni con posizionamento di gastrostomia tra il 2003 ed il 
2017. 

Risultati
Sono state confezionate 86 gastrostomie (37 F, 49 M). 79 pazienti 
avevano un deficit cognitivo severo, con la disfagia come princi-
pale indicazione alla gastrostomia (60.5%). Nessuna morte era 
correlata al posizionamento di gastrostomia. Complicanze chi-
rurgiche precoci sono state osservate in 5 di 86 (5.8%) pazien-
ti; complicanze chirurgiche tardive sono state osservate in 20 
di 86 pazienti (23.3%). Tra le complicanze mediche, 24 pazienti 
hanno sviluppato un reflusso gastroesofageo; 5 pazienti hanno 
sviluppato dumping sindrome (6%). Dei 45 pazienti di cui è sta-
to possibile ottenere un follow-up medico completo, un miglio-
ramento progressivo dello status nutrizionale è stato osservato 
in 29 pazienti, con 11 pazienti che hanno mantenuto il proprio 
percentile; anche il numero di infezioni respiratorie ed i ricoveri 
sono diminuiti. Nel 90% dei casi i genitori si sono dichiarati sod-
disfatti della gastrostomia.

Conclusioni
Questo studio conferma l’ impatto positivo del posizionamento 
di PEG con l’ associato rischio, pur minimo, di complicanze, una 
riduzione nel numero di infezioni respiratorie con una ottima 
soddisfazione parentale.
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respiratori, ripetute in corso di ricovero, non portano a isola-
mento di patogeni. Si ritiene che per un’ottimale definizione del 
quadro manchi il dato ecografico ai primi vomiti, ma il decorso 
guida alla diagnosi di invaginazione ileo-ciecocolica in corso di 
gastroenterite acuta, a esordio atipico senza addominalgia colica. 
In follow-up è accertata la sottostante anemia da carenza mar-
ziale, ora in terapia. È descritto un caso di presentazione “atipica 
e apatica” d’ invaginazione intestinale [1,2]. Porta alla diagno-
si un singolo sintomo guida all’esordio (vomiti) cui fa seguito  
un’ improvvisa letargia. Non vi è evidenza di associazione stati-
sticamente significativa tra vaccini anti-Rotavirus e effetti avversi 
maggiori quali intussuscezione (Figura 1), ma l’ argomento ri-
mane fonte di dibattito [3,4]. Indipendentemente dall’ eziologia, 
è necessario mantenere un alto grado di sospetto nei piccoli lat-
tanti con gastroenterite acuta, certo alla prima visita ma ancor 
più alle rivalutazioni cliniche [2].
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Caso clinico
Un bambino di 3 anni e 11 mesi, viene inviato al Pronto Soccor-
so Pediatrico dalla curante per addominalgia acuta dalla notte, 
apiretico, senza emesi, diuresi regolare. Presenta parametri vitali 
stabili, condizioni generali discrete e pallore cutaneo. L’ addome 
è dolente, lievemente disteso, trattabile in toto, senza segni di 
peritonismo. Le condizioni generali del bambino ci indirizzano 
ad eseguire esami ematici, che mostrano elevazione degli enzimi 
pancreatici (lipasi > 6 volte e amilasi > 2 volte il limite di norma-
lità), leucocitosi neutrofila (GB 19.130/mmc), lieve piastrinosi 
e minimo rialzo degli indici di flogosi. Non alterati LDH, fun-
zionalità epato-renale, fibrinogeno, elettroliti ed equilibrio aci-
do-base all’ EGA venosa. Procediamo con fleboclisi idratante ed 
ecografia addominale: non si visualizza il pancreas, ma si reperta 
versamento in fossa iliaca destra e appendice ispessita. La consu-
lenza chirurgica pediatrica, tuttavia, non dà indicazione ad in-
tervento chirurgico urgente, ma a ricoverarlo per osservazione, 
con digiuno completo, terapia analgesica e protezione gastrica 
con omeprazolo. Nella notte il bambino ha un accesso doloroso 
e rialzo febbrile: gli esami di controllo mostrano ulteriore rialzo 
di amilasi, lipasi ed indici flogistici. Dopo emocoltura (che ri-
sulterà negativa), si inizia Ceftriaxone e.v. La mattina seguente 
per un nuovo accesso algico severo si ripete l’ ecografia addome, 
che mostra un pancreas edematoso, con versamento periepatico, 
perisplenico e nello scavo pelvico. In 2° giornata di degenza il do-
lore addominale si placa e si riprende l’ alimentazione con dieta 
ipolipidica. Agli esami ematici seriati si assiste ad un progressivo 
calo degli indici pancreatici e di flogosi, con graduale normaliz-
zazione del quadro ecografico. Con ulteriori indagini, si rileva 
dubbia infezione acuta da EBV, senza altra sierologia di rilievo, 
né alterazioni di assetto lipidico, assetto immunoglobulinico 
(IgG4 incluse); ANA e screening-celiachia negativi. L’ eziologia 
rimane dunque in corso di definizione diagnostica. 

Conclusioni 
Un addome dolente, tipicamente in epigastrio, dolorabile alla 
palpazione dei quadranti superiori, a cui può associarsi vomito 
e/o febbre: è un reperto obiettivo piuttosto comune nei bambini 
valutati in Pronto Soccorso, spesso causato da gastroenterite acu-
ta. Un quadro analogo, tuttavia, può sottendere una pancreatite 
acuta (PA), con un’ incidenza di 3.6-13.3/100.000 bambini l’ anno 
[1]. Importante è valorizzare in toto le condizioni generali, senza 
focalizzarsi unicamente sull’obiettività addominale: la PA è sem-
pre da sospettare davanti ad un bambino con condizioni generali 
scadenti e addominalgia. Un corretto iter diagnostico-terapeuti-
co (Tabella 2 e 3) [1-3] è cruciale fin dall’ accesso in Pronto Soc-
corso, per migliorare la prognosi dei pazienti con PA. 
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Frequenza delle manifestazioni cliniche in bambini con 
invaginazione intestinale
1. Dolore addominale 85%
2. Vomiti 59%
3. Febbre 41%
4. “Flette le cosce sull’addome e calcia le gambe in 
aria”

41%

5. Diarrea 25%

6. Sangue nelle feci 9%

Distribuzione dell’invaginazione intestinale per genere

• Femmine 35%

• Maschi 65%

Tabella 1. Manifestazioni cliniche e distribuzione per genere 
dell’invaginazione intestinale nel bambino. Modificato da Yap Shiyi 
E et al. [3]
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Figura 1. Rischio di invaginazione intestinale: confronto tra vaccini anti-Rotavirus e placebo. Tratto da Soares-Weiser K et al., analisi 1.9, 
2.7 e 3.6. [4]
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CRITERI DIAGNOSTICI DI PANCREATITE ACUTA
Clinico Laboratoristico Strumentale
Dolore addominale persistente o remit-
tente che è localizzato ai quadranti ad-
dominali superiori e può essere irradiato 
posteriormente.

Aumento di amilasi o lipasi o di entram-
bi gli enzimi di almeno 3 volte il limite di 
normalità.

Quadro TC/RM/ecografico suggestivo 
(inclusi edema pancreatico all’ecografia o 
alla TC).

La definizione clinica accettata per la diagnosi di pancreatite acuta richiede la presenza simultanea di almeno 2 dei 3 criteri sopra 
riportati

Tabella 2. Criteri diagnostici

TRATTAMENTO DELLA PANCREATITE ACUTA IN ETÀ PEDIATRICA
Agente (dose) Note

Idratazione EV Infusione precoce (prime 24 h) e aggressi-
va (1.5-2 volte i liquidi di mantenimento) 
di cristalloidi.

Non esistono trial controllati per l’ età pe-
diatrica.

Analgesia - Prima scelta: 
PARACETAMOLO e.v. 15 mg/kg ripeti-
bile ogni 6 ore (7.5 mg/kg/dose se peso < 
10 Kg o età < 6 mesi). 

- In caso di dolore moderato-severo, non 
responsivo a paracetamolo o FANS, even-
tuale uso di MORFINA o OPPIOIDI: Es. 
TRAMADOLO e.v. 1.5 mg/kg ripetibile 
ogni 6 ore (infusione lenta in 20 minu-
ti), oppure 0.1-0.25 mg/kg/h in infusione 
continua (< 100 mg/bolo e < 6 mg/kg/
die).

- In caso di alterata funzionalità epatica 
(aumento GOT, GPT e/o bilirubina), non 
usare il paracetamolo (rischio di sovrado-
saggio).

- Limitare l’ uso degli oppioidi solo ai 
casi non responsivi al paracetamolo o ai 
FANS, visti i dati ancora discordanti sulla 
associazione con spasmo dello sfintere di 
Oddi e il peggioramento della PA.

Digiuno assoluto Per le prime 24-48 ore, da sospendere 
se paziente asintomatico e amilasi < 500 
UI/L.

-

Protezione gastrica Omeprazolo (1mg/Kg/die). -

Terapia antibiotica Da considerare in base al quadro clinico-bioumorale-radiologico. Raccomandata in 
caso di complicanze infettive sistemiche, colangite o sospetto di necrosi pancreatica 
infetta.

Farmaci antisecretori Octreotide e.v. 2 μg/kg in bolo in un’ ora, 
a seguire infusione continua a 1-2 μ/kg/h.

-

Farmaci anti-proteasici, probiotici e an-
tiossidanti

NON RACCOMANDATI IN ETÀ PEDIATRICA

ERCP Ruolo prevalente nella pancreatite biliare da litiasi in coledoco o sabbia biliare.

Non sono disponibili linee guida per la gestione della PA in età pediatrica, dunque gli autori si riferiscono alle linee guida del ma-
nagement della PA in età adulta e alla propria esperienza clinica.

Tabella 3. Trattamento della pancreatite acuta (PA) in età pediatrica
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Caso clinico
Un bambino di 7 mesi, ricoverato per anemia macrocitica (Hb 
7.8 g/dl, MCV 92.3 fl) e febbre da 6 giorni. Obiettivamente buo-
ne condizioni generali e di idratazione, ipotonia assiale, pallore 
cutaneo, restante non significativo. In anamnesi patologica: nato 
a termine, allattamento esclusivo al seno. Dal 4° mese: arresto 
dello sviluppo psicomotorio con difficoltà all’alimentazione per 
cui non è stato svezzato e progressiva ipotonia; posizione seduta 
autonoma non raggiunta. In anamnesi familiare: madre affetta 
da tiroidite autoimmune, anemia e gastrite. Al successivo con-
trollo degli esami ematici: peggioramento dell’ anemia (Hb 7 g/
dl) e riscontro di deficit di Vit B12 (<83 pg/ml). Eseguita trasfu-
sione di emazie concentrate con risalita dei valori di Hb (11 g/
dl). La sierologia infettiva documentava infezione acuta da CMV, 
compatibilmente con lo stato febbrile in atto. Restanti indagini 
infettivologiche negative. Nel sospetto di deficit di Vit B12 con 
coinvolgimento neurologico, eseguita valutazione NPI, che av-
valorava il sospetto clinico, dando indicazione ad ulteriori ap-
profondimenti. Eseguiti dosaggio di omocisteina sierica, risul-
tata elevata (47 µmol/L), metilmalonato urinario (attualmente 
in corso) ed EEG, con riscontro di attività lenta in banda the-
ta-delta CT, prevalente a dx, compatibile col sospetto clinico. Ad 
approfondimento, eseguiti esami ematici sulla madre che, pur 
in assenza di anemia macrocitica, mostravano deficit di Vit B12 
(<148 pg/ml), positività degli Ab anti-TG e anti-TPO e positi-
vità degli APCA, come nei soggetti affetti da anemia pernicio-
sa. Si impostava supplementazione IM di Vit B12 alla dose di 
1.000 µg/die, senza evidenza di eventi avversi. La RMN encefalo 
eseguita a completamento mostrava assottigliamento del corpo 
calloso (Figura 2), ritardo della mielinizzazione e ampliamen-
to diffuso degli spazi subaracnoidei, come da ridotto trofismo 
corticale (Figura 3), confermando il sospetto di deficit di B12 
con coinvolgimento neurologico. Il deficit di Vit B12 si presenta 
tipicamente nei lattanti allattati esclusivamente al seno, figli di 
madri con carenza di Vit B12, dovuta a dieta vegana/vegetariana 
o affette da patologie quali morbo di Crohn con interessamento 
ileale, insufficienza pancreatica esocrina, malattia di Whipple e 
anemia perniciosa [1]. Da notare che nel caso in questione, la 
madre presentava una tiroidite autoimmune, patologia sovente 
associata a gastrite autoimmune [2]. Le manifestazioni neurolo-
giche di tale deficit comprendono ipotonia, tremori, convulsioni, 
perdita delle abilità motorie acquisite, apatia, atassia e iporefles-
sia [3]. Il trattamento prevede supplementazione di Vit B12 1.000 
µg/die per la prima settimana, cui seguono somministrazioni 
settimanali e quindi mensili [4]. Gli esiti neurologici derivanti 
possono essere irreversibili e dipendono da severità e durata del 
deficit [3]. A tal riguardo una diagnosi precoce, entro l’ anno di 

vita, associata a corretta terapia è fondamentale per migliorare  
l’ outcome neurologico a distanza.
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Figura 2. RMN: assottigliamento corpo calloso

Figura 3. RMN: ritardo della mielinizzazione e ampliamento diffuso 
degli spazi subaracnoidei come da ridotto trofismo corticale



associato ad un’ ipergammaglobulinemia, e non conseguente ad 
un’ eziologia infettiva, richiede il dosaggio degli autoanticorpi. 
Laddove gli esiti siano suggestivi di un’eziologia autoimmune, 
la conferma bioptica è indicata e considerata sicura se eseguita 
al di fuori di crisi vasocclusive [1,2] La terapia corticosteroidea 
rimane la prima linea di trattamento anche nel paziente drepa-
nocitico [3].

Conclusione
L’ipertransaminasemia è un reperto comune nel paziente dre-
panocitico. L’ epatopatia a genesi autoimmune è più comune  
dell’ atteso. Il protocollo terapeutico delle epatiti autoimmuni in 
età pediatrica è applicabile anche al paziente drepanocitico in 
sicurezza e con soddisfacente risposta clinica e laboratoristica.
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Caso clinico
L., bambino di 7 anni con genitori di origine caucasica, è affetto 
da microdrepanocitosi, seguito presso il nostro Centro in fol-
low-up periodico. Giunge alla nostra attenzione per comparsa da 
5 giorni di febbre associata ad astenia, acrocianosi e marezzatura 
cutanea, tosse e dolore addominale. All’ obiettività polmonare e 
addominale non si apprezzano dati patologici. Parametri vitali 
nella norma. Gli esami ematochimici mostrano anemia micro-
citica (HB 7.8 g/dl), formula leucocitaria conservata, piastrine 
nella norma e PCR elevata (12.16 mg/dl). L’ ecografia addominale 
risulta negativa. Il bambino viene ricoverato e si inizia idratazio-
ne per via endovenosa con soluzione glucoelettrolitica, terapia 
analgesica con paracetamolo e terapia antibiotica con ceftriaxone 
ev. Tuttavia, in 2° giornata di ricovero, date le scadenti condizioni 
generali e la persistenza di febbre con andamento intermittente, 
pur in presenza di obiettività toracica negativa, si esegue RX del 
torace, che mostra estesi addensamenti polmonari bilaterali nel 
lobo superiore di destra e tra lobo superiore e lingula a sinistra 
(Figura 4). Si decide pertanto di avviare supporto respiratorio 
con ossigenoterapia e terapia antibiotica ad ampio spettro con 
Ceftazidima, Vancomicina e Claritromicina. Al fine di mantene-
re adeguati valori di Hb, è stato necessario eseguire due trasfu-
sioni di emazie concentrate. Dalle indagini eseguite risulta infe-
zione in atto da Micoplasma pneumoniae. Si prosegue, perciò, 
la sola terapia antibiotica con il macrolide con ottima risposta 
clinica e remissione della febbre in 9° giornata di ricovero.
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ALT! Sicuri sia solo drepanocitosi?
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Caso clinico
Bambina di origine albanese, sei anni, nota alla nostra clinica per 
microdrepanocitosi (β0/S). In occasione dei routinari controlli 
ematologici, eseguiti in condizioni di benessere e di stabilità dei 
valori di emoglobina, riscontro di ipertransaminasemia (GPT 66 
U/L, GOT 111 U/L) ed aumento dei valori di LDH (822 U/L) 
e ferritinemia (533 ng/ml). Ai controlli successivi persisten-
za di elevati indici di citolisi epatica (valore massimo GPT 177 
U/L GOT 271 U/L), in assenza di colestasi, con normalità dei 
restanti esami bioumorali e sintesi epatica conservata. L’ ecogra-
fia addome ha mostrato ecostruttura del fegato omogenea con 
lieve iperecogenicità. Esclusa l’ eziologia infettiva (sierologie per 
Toxoplasmosi, CMV, EBV, Adenovirus, HAV, HBV, HCV, HIV 
negative per infezione acuta in atto) sono state eseguite indagi-
ni di secondo livello: screening celiachia negativo, funzionalità 
tiroidea nella norma, dosaggio di alfa1-antitripsina nei limiti, 
cupremia lievemente incrementata (1.783 ug/L), ma con valori 
di ceruloplasmina nella norma. Nel sospetto di un’ eziologia au-
toimmune, è stato richiesto assetto immunoglobulinico ed au-
toanticorpi con riscontro di incremento delle IgG per età (1.931 
mg/dl) ed ASMA positivi titolo 1:320. L’ indagine istologica su 
prelievo bioptico ha evidenziato moderata fibrosi periportale. 
Moderato-marcato infiltrato flogistico cronico negli spazi por-
tali con presenza di alcune plasmacellule. Lieve focale pieceme-
al necrosis e alcuni focolai di necrosi a spruzzo nel lobulo. Non 
accumulo di rame. Il quadro è risultato compatibile con epatite 
autoimmune. Pertanto è stata avviata terapia corticosteroidea 
con prednisone (2 mg/kg) che ha portato a normalizzazione dei 
valori di transaminasi, consentendo una progressiva riduzione 
della terapia, ad oggi in corso.

Discussione
Dal 1996 al 2015 in letteratura vengono descritti unicamente 7 
casi di epatite autoimmune in pazienti drepanocitici. Dati recenti 
suggeriscono una più alta incidenza di tale patologia, che risente 
di un errore sotto-diagnostico [1]. Questo a causa della sinto-
matologia aspecifica che rende difficile la diagnosi differenziale 
con la più comune epatopatia drepanocitosi-relata. L’  incremen-
to persistente delle transaminasi oltre il doppio dei valori basali 
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Discussione
La sindrome toracica acuta è la seconda condizione più frequen-
te di ospedalizzazione nei pazienti con drepanocitosi. Un agente 
infettivo (i più frequenti Micoplasma pneumoniae e Chlamydia 
pneumoniae) insieme alla tendenza dell’ HbS a polimerizzare in 
stato di deossigenazione, causano ostruzione del flusso periferico 
e insulto ischemico a valle. Pertanto, nei soggetti affetti da ane-
mia falciforme e in presenza di uno o più dei seguenti sintomi 
clinici tra febbre >38.5°C, dolore toracico, sintomi respiratori e 
ipossiemia, pensiamo sempre alla sindrome toracica acuta [1]!
La terapia antibiotica precoce e aggressiva ad ampio spettro, che 
prevede anche l’ utilizzo del macrolide, l’ ossigenoterapia e la te-
rapia trasfusionale possono modificare radicalmente il decorso 
della malattia [2].
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Caso clinico
Un bambino di 5 mesi, veniva condotto in PS pediatrico per tu-
mefazione in sede inguinale sinistra di recente insorgenza. Non 
altra sintomatologia di rilievo. In anamnesi patologica remota: 
nato a termine, portatore di malformazione del padiglione auri-
colare di destra, con condotto uditivo senza sbocco ed ipoacusia 
omolaterale. Apiretico, si mostrava in buone condizioni generali, 
cuore, torace, addome negativi, con isolata linfoadenomegalia a 
livello inguinale, di consistenza aumentata, non dolente alla pal-
pazione e senza segni di flogosi superficiale. Abbiamo richiesto 
esami ematici urgenti, risultati nella norma, ed ecografia della 
tumefazione, con rilievo di formazioni rotondeggianti, ipoeco-
gene a margini netti, altamente vascolarizzate all’ indagine Co-
lor-Doppler, riferibili alla natura linfonodale della tumefazione. 
Non apprezzabile al loro interno il centro adiposo. Vista la non 
chiara natura della lesione abbiamo in prima battuta impostato 
terapia antibiotica per os con Amoxicillina/Acido Clavulanico e 
Claritromicina, oltre a terapia antiinfiammatoria con Ibuprofene 
e tenuto il bambino in osservazione ospedaliera per valutarne 
l’andamento. Abbiamo richiesto indagini sierologiche (negative), 
Quantiferon, Mantoux (negativi) e striscio di sangue periferi-
co (quadro aspecifico, alcuni linfociti attivati e plasmacellule).  
Il bambino è stato inoltre sottoposto a radiografia del torace (nel-
la norma) ed ecografia addome completo (nella norma). Dopo 
una settimana di terapia antibiotica ed antiinfiammatoria il qua-
dro clinico risultava sostanzialmente invariato. Abbiamo quin-
di proceduto alla biopsia dei linfonodi inguinali per indagine 
anatomia patologica, ed esecuzione di esami colturali per aero-
bi, miceti e micobatteri. Laddove gli esami microbiologici sono 
risultati negativi, il referto del patologo descriveva un quadro 
compatibile con Istiocitosi a Cellule di Langherans. La stadiazio-
ne della malattia è stata effettuata tramite TAC Total-body, con 
rilievo di diffuso interessamento linfonodale profondo a livello 
toracico ed addominale, senza altre sedi colpite. In considerazio-
ne della diagnosi, il bambino ha iniziato il protocollo terapeutico 
AIEOP LCH IV per Istiocitosi, attualmente in corso di esecuzio-
ne. L’ istiocitosi a cellule di Langerhans (ICL) è una rara condizio-
ne caratterizzata da proliferazione ed accumulo delle cellule di 
Langerhans (o Istiociti). L’ andamento della malattia è in genere 
benigno, ma nei bambini, soprattutto in quelli di età inferiore ai 
2 anni, può assumere un carattere più aggressivo [1]. Può colpi-
re tutto l’ organismo ed i sintomi dipendono dal tipo di tessuto 
coinvolto e dall’ estensione della malattia. L’ osso e la cute rappre-
sentano le sedi più frequentemente coinvolte, mentre i linfonodi 
possono essere interessati all’inizio di una forma generalizzata, 
ma raramente la malattia si manifesta con un ingrossamento iso-
lato dei linfonodi [2], come è invece avvenuto nel nostro caso.
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Figura 4. RX torace supino: Estesi addensamenti parenchimali 
flogistici nel lobo superiore destro e tra lobo superiore e lingula a 
sinistra



trombopoietina, quali Eltrombopag, approvato per il trattamen-
to di ITP cronica in bambini di età >1 anno e Romiplostim, il cui 
uso può essere indicato in off label [3,4]. L’ esiguità dei dati in let-
teratura rende difficile confrontare le diverse possibilità terapeu-
tiche e definire la priorità di un’opzione rispetto alle altre. Dalla 
nostra esperienza emerge come sia necessaria una strategia tera-
peutica personalizzata che tenga conto dell’età del paziente, delle 
sue esigenze (qualità della vita e sindrome da stanchezza cronica) 
oltre che ovviamente dell’andamento della patologia stessa.
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Al cuor non si comanda: TPSV recidivante in un neona-
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Introduzione
Le tachicardie sopraventricolari da rientro attraverso via ac-
cessoria sono le aritmie più frequenti nel neonato e lattante. In 
questa fascia d’ età si manifestano solitamente con i segni dello 
scompenso cardiaco (pallore, polipnea, inappetenza, irritabi-
lità, ipotonia) [1]. La maggior parte delle TPSV colpisce cuori 
strutturalmente sani, anche se sono riportati casi in letteratura 
associati a cardiopatie, come quelle da accumulo e neoplastiche 
(rabdomiomi) [2]. Se presente shock o grave scompenso l’ ap-
proccio terapeutico prevede cardioversione elettrica sincroniz-
zata, mentre in caso di stabilità sono indicate le manovre vagali 
(diving-reflex nei neonati) [3]. Nei bambini di età inferiore all’ 

anno con esordio di TPSV nei primi mesi di vita sono frequenti 
le recidive, per cui è indicata profilassi fino a 12 mesi con antia-
ritmici di classe IC, beta bloccanti o amiodarone a seconda del 
meccanismo sottostante l’ aritmia [1]. 

Caso clinico 
Un bambino, nato a 38 settimane di EG, da parto spontaneo in 
gravidanza normodecorsa, con riscontro prenatale di neoforma-
zione intracardiaca, veniva dimesso con stretto follow-up cardio-
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Introduzione
La Trombocitopenia Immune (ITP) è una patologia caratteriz-
zata da piastrinopenia (<100.000/mmc) isolata dovuta a produ-
zione di autoanticorpi diretti contro le proteine della membrana 
piastrinica e contro i megacariociti. Spesso insorge dopo un’in-
fezione virale. Quando le piastrine scendono <20.000/mmc può 
manifestarsi con diatesi emorragica acuta cutanea e/o mucosa 
in benessere. La diagnosi si basa su: anamnesi, esame obiettivo, 
striscio periferico ed aspirato midollare (se ITP refrattaria a te-
rapie di prima linea) [1]. Si definisce ITP di nuova insorgenza se 
di durata < 3 mesi, persistente in caso di mancata remissione in 
3-12 mesi; cronica se la conta piastrinica è persistentemente < 
100.000/mmc dopo 12 mesi. La prognosi è buona: nel bambino 
si ha remissione spontanea nel 70% dei casi entro 6 mesi dalla 
diagnosi. 

Casi clinici
FA, XX, esordio di ITP a 9 anni, resistente a 3 cicli di Immuno-
globuline endovena e 3 cicli di terapia steroidea; avviata terapia 
con Eltrombopag dopo 9 mesi con buon controllo della piastri-
nemia (sempre > 50.000/mmc). DUA, XX, esordio a 9 anni, re-
frattaria a 4 cicli di steroidi e 1 di Immunoglobuline; dopo 12 
mesi iniziato Eltrombopag con attuale buon controllo (piastrine 
sempre > 50.000/mmc). DF, XX, esordio a 4 mesi di vita dopo 
infezione post-natale da CMV, refrattaria a vari cicli di Immu-
noglobuline (12) e cortisonici (2). Terapia con Valganciclovir so-
spesa per pancitopenia; intrapresa terapia con Sirolimus con ri-
sposta insoddisfacente per cui, a un anno di vita, avviata terapia 
con Eltrombopag con attuale discreto controllo a 2 mesi dall’ ini-
zio della terapia. RS, XY, esordio a 7 anni di ITP non responsiva a 
terapie di prima linea (13 cicli di Ig e 2 di cortisone) e di seconda 
linea (Micofenolato, Eltrombopag, Rituximab). Per persistenza 
di piastrinopenia e diatesi emorragica mucosa iniziata sommini-
strazione settimanale di Romiplostim con discreto successo.

Conclusioni
La decisione di trattare in acuto un paziente si basa più sulla 
clinica (diatesi emorragica mucosa) che sulla conta piastrinica. 
[2]. In caso di ITP refrattarie, accanto alle terapie di prima linea 
(Immunoglobuline endovena e steroidi, eventualmente in asso-
ciazione), sono emerse negli ultimi anni terapie di seconda linea. 
Le terapie di seconda linea sono rappresentate da: Micofenola-
to mofetile, Sirolimus, Rituximab ed agonisti del recettore della 
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logico. A 28 giorni di vita veniva portato al Pronto Soccorso Pe-
diatrico per inappetenza dalla sera precedente. Alla valutazione 
si presentava apiretico, tachicardico (FC 280 bpm), di colorito 
grigiastro con sfumature itteriche, lamentoso, polsi femorali ipo-
sfigmici. Si realizzava ECG che attestava la presenza di una TPSV 
(Figura 5), quindi si eseguiva diving reflex, risultato efficace al 
terzo tentativo. All’ ecocardiografia: voluminosa massa intracar-
diaca sinistra (9x12 mm) (Figura 6), verosimile rabdomioma,  
all’ apertura del lembo posteriore della valvola mitrale, che esi-
ta in una severa insufficienza della stessa ed ostruisce lo svuo-
tamento atrio-ventricolare. Il bimbo veniva quindi trasferito 
presso il centro di riferimento dove si impostava terapia con Fu-
rosemide 2.5 mg/Kg/die e Propanololo 2 mg/Kg/die che, dopo 
circa 15 giorni, per recidiva, veniva aumentato a 2.5 mg/Kg/die. 
A distanza di un mese dall’esordio tornava in PS per terzo episo-
dio di TPSV. Veniva quindi nuovamente cardiovertito con diving 
reflex, e successivamente trasferito per eseguire switch terapeu-
tico con Flecainide. 

Conclusioni
Soprattutto nei pazienti più piccoli la diagnosi di TPSV si basa 
non solo sull’ ECG, ma su una valutazione complessiva. Utile  
l’ esecuzione di un ecocardiogramma, che può riservare im-
portanti risvolti diagnostici. Il caso descritto è stato un classico 
esempio di TPSV in termini di presentazione clinica ed approc-
cio terapeutico, ma associato ad un elemento patogenetico inu-
suale. I rabdomiomi, infatti, sono neoplasie primitive cardiache 
rare associati a clinica molto variabile in base a localizzazione 
e volume, da casi totalmente asintomatici ad altri in cui deter-
minano manifestazioni cliniche importanti. In base all’ evoluzio-
ne della massa il trattamento può variare dalla vigile attesa ad 
asportazione chirurgica in caso di incremento o persistenza della 
stessa [4].
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Figura 6. Immagine ecocardiografica, evidenza di massa adesa al 
lembo posteriore mitralico di 9x12 mm

Figura 5. Tracciato ECG con evidenza di TPSV



una normale qualità di vita ai pazienti.
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Caso clinico
Una bambina di 9 anni giunge in PS pediatrico per dolore al 
fianco destro e febbre dal pomeriggio (TC 38.5°C). Anamnesi 
patologica remota muta per cardiopatie o familiarità per mor-
te improvvisa. Riferiti precedenti episodi di cardiopalmo senza 
necessità di valutazione medica. Precedente ECG eseguito per 
idoneità alla pratica sportiva nella norma. La bambina si presen-
ta in discrete condizioni generali, vigile e reattiva, colorito ro-
seo pallido, obiettività cardio respiratoria nella norma. Addome 
trattabile, dolente alla palpazione al fianco destro, Murphy po-
sitivo, Blumberg dubbio, Rosving negativo, Giordano negativo. 
Si eseguono esami ematici (incremento degli indici di flogosi), 
ecografia addome e stick urine suggestivi di pielonefrite acuta. 
Si imposta terapia antibiotica ev, previa raccolta di urinocoltu-
ra (successivamente risultata positiva per E. Coli) e si ricovera. 
Per persistenza dell’ iperpiressia (TC 40°C), flush di tachicardia 
e scadimento delle condizioni cliniche, viene eseguito ECG con 
riscontro di pattern Brugada tipo 1 (Figura 7), non conferma-
to dall’ECG dopo sfebbramento. Pertanto si concludeva con 
diagnosi di pattern Brugada tipo 1 in corso di iperpiressia, con 
indicazione allo stretto controllo della temperatura corporea e 
all’ evitare l’ uso di specifici farmaci. La sindrome di Brugada è 
una malattia genetica dei canali ionici che si manifesta con al-
terazioni elettrocardiografiche caratteristiche associate a sintomi 
(sincope, cardiopalmo, morte cardiaca improvvisa) e familiarità. 
Si osserva in pazienti con cuore macroscopicamente normale e 
può complicarsi con aritmie ventricolari maligne; tipicamente le 
aritmie insorgono a riposo, durante fasi di prevalenza vagale [1]. 
Le alterazioni ECG si registrano nelle derivazioni V1-V3 e sono 
di tre tipi: tipo 1, caratterizzato da ST sopraslivellato (>2 mm), 
convesso (coved) ad andamento discendente e onda T negativa 
(Figura 8); tipo 2, caratterizzato da ST sopraslivellato (>2 mm), 
a sella (saddle back) seguito da onda T positiva (Figura 9); tipo 
3, caratterizzato da ST sopraslivellato [2]. È ritenuto diagnostico 
dalla maggioranza degli autori solo il tipo 1 il quale può presen-
tarsi all’ECG in condizioni basali o in presenza di trigger (febbre, 
farmaci, ecc.). Dal punto di vista clinico è importante la stratifi-
cazione del rischio per l’ impostazione del follow-up ed eventuale 
terapia. Il rischio è maggiore nei soggetti con ECG tipo 1 presen-
te in condizioni basali e con sincope o arresto cardiaco [3]. La te-
rapia dipende dal livello di rischio del paziente e può variare dal 
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Caso clinico
T.A., lattante di 31 giorni, giunge in Pronto Soccorso per ripetuti 
episodi di vomito a getto. È nato a termine da parto eutocico;  
l’ anamnesi neonatale è negativa e l’ esame obiettivo all’ ingres-
so è nella norma. Nell’ ipotesi di stenosi ipertrofica del piloro 
si esegue un’ ecografia addominale, risultata negativa. Durante 
la degenza in regime di osservazione breve, si verifica un peg-
gioramento delle condizioni generali: il lattante non si alimenta 
al seno, presenta ulteriori episodi di vomito e all’ esame obiet-
tivo si riscontrano cute marezzata e rantoli alle basi polmonari  
all’ auscultazione toracica. Si eseguono in urgenza una radiogra-
fia del torace, che indica una diffusa accentuazione dell’  intersti-
zio vascolare polmonare, ed esami ematochimici, che mostrano 
un aumento delle transaminasi (GOT 125 U/L, GPT 136 U/L) e 
dei lattati (4 mmol/L). Al cardiomonitor si osserva una frequen-
za cardiaca di 290 battiti/minuto, con una saturazione di ossi-
geno nella norma. Si esegue un ECG in urgenza con diagnosi 
di tachicardia parossistica sopraventricolare (TPSV). Si effettua 
manovra di diving reflex con ghiaccio, ripetutamente, con inter-
ruzione della tachicardia. In seguito a diverse recidive si è resa 
necessaria la somministrazione di adenosina per via endoveno-
sa in bolo rapido. Numerosi studi elettrofisiologici transesofa-
gei sono successivamente stati eseguiti al fine di identificare il 
meccanismo preciso d’ insorgenza dell’ aritmia e raggiungere il 
corretto dosaggio della terapia antiaritmica di mantenimento. La 
tachicardia parossistica sopraventricolare è la più comune causa 
di aritmia in età pediatrica (2-3 casi su 1.000 bambini). È un rit-
mo cardiaco, ad elevata frequenza e comparsa improvvisa, che 
insorge a livello del tessuto atriale o del nodo atrioventricolare.  
L’ esordio avviene nei primi mesi di vita in circa la metà dei casi 
[1]. La presentazione clinica può essere aspecifica, soprattutto 
nel neonato/lattante; spesso, infatti, la tachicardia viene rico-
nosciuta solo quando si rivela con un quadro evidente di scom-
penso cardiaco. Diagnosi e trattamento precoci ed un follow-up 
adeguato sono necessari per ottimizzare la prognosi e garantire 
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solo follow-up all’ impianto di ICD [1]. In conclusione, grazie alla 
diagnosi accidentale di pattern di Brugada, abbiamo potuto im-
postare un follow-up per la nostra paziente nel tentativo di evi-
tare o quantomeno ridurre il rischio di eventi cardiaci maggiori. 
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Introduzione
La cianosi costituisce una colorazione bluastra della cute e delle 
mucose che compare quando, nella microcircolazione arteriosa, 
è presente una quantità di Hb ridotta superiore a 5 g/dl [1]. La 
cianosi centrale (CC) coinvolge labbra e mucose, al contrario 
dell’ acrocianosi, che interessa mani e piedi. La CC può sotten-
dere la presenza di patologie potenzialmente letali e richiede 
un inquadramento immediato. Si dovranno considerare cause 
respiratorie, cardiache, ematologiche, metaboliche e del sistema 
nervoso centrale [2]. 

Caso clinico
Un bambino nato alla 37 settimana di EG, da gravidanza com-
plicata da diabete, dimesso a 60 ore di vita in buone condizio-
ni. A 15 giorni di vita veniva inviato dal Curante per difficoltà  
nell’ alimentazione al seno, tachicardia e soffio sistolico. Alla 
prima valutazione: bimbo sofferente, cute blu-grigiastra, T refill 
3”, FR 75 apm, rientramenti sottocostali, SaO2 73-75% pre/post 
duttale poco responsiva all’ O2, polsi periferici normosfigmici e 
soffio sistolico 3/VI. All’EGA arterioso riscontro di acidosi meta-
bolica, con aumento dei lattati e bassi livelli di pO2, emocromo e 
PCR negativi. Si eseguivano ECG (ipertrofia ventricolare destra, 
Figura 10), RX torace (aspetto reticolare dei campi polmonari, 
Figura 11) ed ecocardiografia che mostrava dilatazione severa 
delle sezioni destre, shunt dx-sx interatriale e dilatazione delle 
vene sovraepatiche in cui drenava collettore delle vene polmona-
ri (Figura 12), quadro compatibile con ritorno venoso anomalo 
polmonare totale sottodiaframmatico. Pertanto il neonato veniva 
stabilizzato e trasferito presso centro HUB di cardiochirurgia pe-
diatrica per eseguire intervento correttivo. 

Conclusioni
Il neonato cianotico richiede un rapido inquadramento dia-
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Figura 10. ECG, segni di ipertrofia ventricolare dx
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gnostico. Si dovrà procedere con accurata anamnesi ed esame 
obiettivo completo; nel sospetto di cardiopatia utile valutazio-
ne della saturimetria pre/post duttale e delle pressioni arterio-
se agli arti superiori/inferiori, test all’ iperossia ed infine esami 
strumentali come ECG, RX torace ed ecocardiografia [3]. Tra 
le cause cardiache il ritorno venoso polmonare anomalo totale 
(TAPVR) rappresenta l’ 1% delle cardiopatie congenite. In questa 
cardiopatia non esiste una connessione tra le vene polmonari e 
l’ atrio sinistro, ma le vene polmonari drenano in altra sede. In 
base al punto di drenaggio se ne distinguono 4 tipi: sopracardia-
co, cardiaco, sottodiaframmatico e misto. Quasi tutte le forme 
sottodiaframmatiche (come quella del caso descritto) presentano  
un’ ostruzione nella sede di connessione con le vene sistemiche, 
la cui presenza o assenza condiziona l’ emodinamica e la presen-
tazione clinica. Le forme ostruite sono più gravi e si manifestano 
nell’  immediato periodo neonatale con sintomi di cianosi grave, 
dispnea e scompenso cardiaco destro. La correzione chirurgica 
è urgente per l’ evoluzione in edema polmonare [4]. Pertanto, in 
compresenza di cianosi e distress respiratorio refrattario all’ os-
sigenoterapia pensare sempre alla cardiopatia cianogena critica.
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Figura 11. RX torace, aspetto reticolare del parenchima polmonare

Figura 12. Proiezione ecocardio sottocostale, in evidenza color-dop-
pler il collettore intraepatico
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