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Introduzione

Le crisi ipercianotiche nei pazienti con tetralogia di Fallot (i co-
sidetti “Tet Spell”) sono al giorno d’oggi eventi piuttosto rari dal
momento che la stragrande maggioranza di pazienti viene dia-
gnosticata (e quindi trattata) nel periodo neonatale o nei primi
mesi di vita. Nei pazienti non trattati il picco d’incidenza di crisi
ipossiche si ha tra i 6 mesi e i due anni. I fattori scatenanti posso-
no essere il risveglio, il pianto, la febbre, 'ansia [1]. Il trattamen-
to delle crisi ipossiche consiste nell'assunzione della posizione
di squatting (per aumentare le resistenze vascolari periferiche),
nella somministrazione di morfina (per calmare il bambino e
ridurre la polipnea), fluidi endovena in bolo (per aumentare il
precarico) e eventualmente terapia con propanololo, per ridurre
lostruzione infundibulare [2].

Caso clinico

Purity, 1 anno e 3 mesi, viene condotta alla nostra attenzione,
per improvviso esordio di severo distress respiratorio associato
a desaturazione e cianosi. In anamnesi: pregresso episodio ana-
logo di improvviso distress respiratorio circa tre mesi prima.
Allingresso si presenta apiretica, tachicardica, polidispnoica,
con importante desataturazione (SatO2 35%) nonostante os-
sigeno in nasocannule e associata marcata cianosi periorale.
Prontamente si esegue ecocardio con riscontro di: ampio DIV
(con shunt dx-sn), stenosi della valvola polmonare, ipertrofia
del ventricolo destro e aorta a cavaliere che complessivamente
configurano il quadro di tetralogia di Fallot. Gli esami ematici
mostrano policitemia compensatoria (Gr 6.4 x 105/mm3, hb 21
g/dl) Nel sospetto di crisi ipossica (TET Spell) si pone la bambina
in posizione di squatting (gambe flesse sul tronco), si sommi-
nistra morfina sottocute alla dose 0.2 mg/kg, bolo di soluzione
fisiologica (20 ml/kg) in 30 minuti e si imposta terapia con pro-
panololo per os. Si assiste quindi a una rapida risoluzione della
cianosi orale e a un progressivo miglioramento della dinamica
respiratoria e della saturazione fino a raggiungere valori di 80-
85% in aria ambiente. Dopo due giorni si riferisce la bambina
presso ospedale nazionale di riferimento dove esegue intervento
cardiochirugico di correzione. Regolare decorso postoperatorio.
Alla visita di controllo dopo un mese la bambina si presenta in
buone condizioni cliniche generali, con parametri vitali stabili
in aria ambiente e nega ulteriori episodi di crisi ipercianotiche.
Questo caso ci insegna che non dobbiamo dimenticarci di con-
siderare le cause cardiogene tra le cause di distress respiratorio,
soprattutto in paesi a basse risorse dove le cardiopatie congenite
possono essere misconosciute e diagnosticate in eta tardiva.
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Background

La coartazione aortica (CoA) € un restringimento aortico discen-
dente, tipicamente istmico. Rappresenta il 4-6% delle cardiopatie
congenite con prevalenza di 4/10.000 nati vivi [1]. Puo essere un
difetto congenito (isolato o in contesto sindromico) o acquisito.
Distinguiamo una CoA complicata e non complicata in base alla
presenza di cardiopatie associate (Tabella 1). La clinica & varia-
bile e dipende dalla gravita della CoA, dalla pervieta del dotto
arterioso (DA) e dall’associazione con altre cardiopatie. Nel ne-
onato una CoA severa determinera uno scompenso cardiaco
acuto alla chiusura del DA. Nelle forme congenite meno severe,
linstaurarsi di meccanismi compensatori (ipertrofia cardiaca,
circoli collaterali ecc), portera ad uno scompenso cardiaco croni-
co (difficolta di alimentazione, scarso accrescimento nel lattante;
cefalea, claudicatio, dolore toracico nel bambino piu grande) [2].
Fondamentale, all'esame obiettivo, 'attenta valutazione dei polsi
periferici, la comparazione tra polsi femorali e brachiali ipsila-
terali e la rilevazione della pressione arteriosa (PA) ai bilanci di
salute [3] (Figure 1,2). Secondo la letteratura ¢ una delle cause
principali di ipertensione nei bambini fino ai 6 anni di eta [4].

Caso clinico
Una lattante di 7 mesi, nata a termine da gravidanza normode-

Tabella 1. CA complicata e non complicata

CA COMPLICATA CA NON COMPLICATA

Y5 dei casi 24 dei casi

Sindrome del cuore sinistro
ipoplasico

Valvola aortica bicuspide

Canale atrioventricolare Difetto interatriale

Trasposizione dei grossi vasi | Nessun difetto

Difetti interventricolare Febbre post-parto
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Figura 1. Caratteristiche del bracciale adeguato per misurazione PA
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Figura 2. Valori pressori per eta
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corsa, regolare adattamento post-natale. Per riscontro prenatale
di difetto interventricolare (DIV) muscolare, si eseguiva ecocar-
diografia in IV giornata di vita che confermava DIV muscolare
restrittivo, pervieta del setto interatriale con minimo shunt sx-dx
e insufficienza tricuspidalica di minima entita. La neonata veniva
dimessa con controllo ecocardiografico a 40 giorni di vita. A cau-
sa della pandemia da Covid19, la visita veniva rimandata e i geni-
tori riprendevano 'appuntamento successivo alleta di 7 mesi. Al
controllo la lattante era in buone condizioni generali, ma veniva
riferita tosse stizzosa da circa 2 mesi, ottimo accrescimento con
allattamento al seno esclusivo. Clinicamente: soffio interscapola-
re I/V1, polsi femorali percepibili, lievemente iposfigmici rispet-
to ai brachiali ipsilaterali dx. All'ecocardiografia non piu DIV,
ma riscontro di ipertrofia ventricolare sinistra, senza ostacoli
alleftlusso e restringimento aortico istmico con gradiente di cir-
ca 70 mmHg. Lecocardiografia ha confermato il sospetto dia-
gnostico di CoA suggerito dal’EO. La PA rilevata risultava > 95°
per eta. La bambina veniva ricoverata per eseguire monitoraggio
pressorio e inizio della terapia con propranololo, quindi indiriz-
zata in consulenza presso la Cardiologia Pediatrica di Bologna
per la presa in carico. Il caso clinico esposto si riferisce ad una
CoA a presentazione tardiva in cui 'unico segno di scompenso
cardiaco cronico era la tosse stizzosa. Esame gold standard per
la diagnosi ¢ I'ecocardiografia indicata da un esame obiettivo
suggestivo in cui la comparazione dei polsi periferici ipsilaterali
¢ stata determinante. Non aspettarsi sempre e solo una clinica
grave ed acuta in un paziente con CoA.
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Caso clinico

D. ¢ una neonata nata a termine da parto spontaneo, gravidanza
decorsa con ipotiroidismo gestazionale in terapia. Ecografia mor-
fologica riferita nella norma. Sierologie materne del terzo trime-
stre nella norma, tampone vaginale e rettale negativo. Regolare
adattamento cardio-respiratorio alla nascita. Indice di APGAR
10-10. Peso alla nascita 2.990 g (31°P sec. INES charts). A circa
48 ore di vita, in occasione della visita predimissione, veniva ri-
scontrato un soffio sistolico 3/6; i polsi femorali erano isoeusfig-
mici. Assenza di segni di distress respiratorio. Alla rilevazione dei
valori saturimetrici venivano riscontrate saturazioni di ossigeno
(SpO2) pre duttali pari a 85-88% e post duttali pari a 95-97%
in aria ambiente. Veniva pertanto eseguita ecocardiografia che
evidenziava multiple anomalie anatomiche complesse, in parti-
colare: aorta in posizione anatomica anomala e arco aortico ste-
notico; difetto interventricolare subaortico di circa 5 mm, difetto
interatriale di circa 3 mm, entrambi con shunt sinistro-destro; il
dotto arterioso di Botallo era pervio e presentava shunt bidire-
zionale; 'aorta addominale presentava normale flusso a livello
delle arterie mesenteriche. Nel sospetto di cardiopatia congenita
complessa con dotto-dipendenza sistemica la piccola veniva rico-
verata nel reparto di Neonatologia e veniva iniziata infusione di
prostaglandine al dosaggio di 0.05 mcg/kg/min. Per progressiva
comparsa di polipnea, distress respiratorio e riduzione dei valo-
ri saturimetrici veniva posta in assistenza respiratoria mediante
CPAP. Contestualmente venivano contattati i colleghi del re-

2021; 28(4):p.1 pag.2di8



Poster congressi

parto di Cardiologia e Cardiochirurgia Pediatrica dell' Ospedale
Sant’'Orsola che davano indicazione a trasferire la neonata per
eseguire una valutazione specialistica. Dopo il trasferimento ve-
niva eseguita valutazione clinica ed ecocardiografica e posta dia-
gnosi di: “Ventricolo destro a doppia uscita. Interruzione dell’ar-
co aortico. Aorta anteriore destra, polmonare posteriore sinistra.
Ampio DIV di tipo uncommitted. Dotto-dipendenza sistemica”
La piccola veniva quindi presa in carico dai colleghi per la pro-
secuzione delle cure.

Conclusioni

La cianosi differenziale viene definita come una differenza nei
valori di Sp02 di almeno 5%, o di pressione parziale di ossigeno
di almeno 20 mmHg, tra l'arto superiore destro e gli arti inferiori.
Quando la Sp02 preduttale ¢ inferiore rispetto a quella post dut-
tale viene denominata cianosi differenziale inversa [1]. La cia-
nosi differenziale inversa ¢ patognomonica di trasposizione dei
grandi vasi e pervieta del dotto arterioso associata a ipertensio-
ne polmonare o ad anomalie dell'arco aortico (coartazione pre-
duttale o interruzione); viene inoltre descritta in caso di ritorno
venoso anomalo polmonare totale sopracardiaco [2]. La cianosi
differenziale inversa & un segno clinico raro, che deve essere pre-
cocemente riconosciuto perché indicativo di condizioni poten-
zialmente fatali [3] con necessita urgente di trasferimento presso
un centro specialistico.
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Caso clinico

M.L, primogenito nato a 37 settimane da parto spontaneo presso
I'Ospedale Maggiore di Parma, si presentava con ectropion, ecla-
bion e placche cutanee squamose biancastre soprattutto al volto,
ridotta escursione della mobilita spontanea, estremita contratte
ed ipomobili (Figura 3). Il quadro risultava compatibile con for-
ma di ittiosi congenita. Anamnesi familiare muta. In considera-
zione del sospetto clinico, per preservare la termoregolazione e lo
stato di idratazione, si poneva in termoculla con umidificazione
al 70%. Previo posizionamento di catetere venoso ombelicale, si
intraprendeva infusione di soluzione glucoelettrolitica bilanciata,
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terapia antibiotica ad ampio spettro e terapia analgesica con pa-
racetamolo. Si somministravano lacrime artificiali su indicazione
oculistica e, su indicazione dermatologica, si eseguivano ripetute
applicazioni cutanee di vaselina. Gli esami ematochimici esegui-
ti nel corso della degenza risultavano nella norma. Per effetto
dell'idratazione, il piccolo riusciva ad alimentarsi al seno mater-
no. Veniva svezzato dalla termoculla a due settimane di vita. Ad
approfondimento veniva eseguita consulenza genetica, che po-
neva indicazione ad eseguire pannello genetico per ABCA12 e
geni correlati sul paziente e sui genitori, con riscontro nel bam-
bino delle varianti ¢.376C>T e c.401A>G in eterogizosi com-
posta nel gene TGM1, entrambe riportate in letteratura come
responsabili di ittiosi congenita autosomica recessiva di tipo 1.
Si dimetteva il paziente con obiettivita cutanea caratterizzata da
residuo strato colloidale agli arti e al dorso con desquamazione
pressoché completa del tronco e del volto. Il successivo follow-up
dermatologico rilevava progressivo miglioramento delle restanti
lesioni con la terapia umettante e emolliente applicata sulle aree
interessate (Figura 4).

Conclusioni

E stato presentato un caso di collodion baby, un fenotipo clini-
co di ittiosi congenita, patologia caratterizzata da anomalie della
desquamazione e della cheratinizzazione. La forma descritta ¢
legata ad una ridotta o assente produzione di transglutaminasi
1, enzima delle cellule epidermiche deputato al mantenimento
dell'integrita della barriera cutanea. Lincidenza di collodion
baby & di 1:50.000-100.000 nati vivi [1]. Alla nascita i neonati
affetti si presentano avvolti da una membrana translucida re-
sponsabile della limitazione della mobilita e di dismorfismi. La
desquamazione espone la cute sottostante fragile ed eritematosa,
con aumentata perdita di liquidi, alterazione della termoregola-
zione e rischio di infezioni. La trasmissione ¢ pit frequentemente
autosomica recessiva e 'evoluzione clinica ¢ variabile [2].
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Figura 4. Obiettivita cutanea nel corso del follow-up dermatologico
(1 mese di vita)

Sindrome della cute scottata: ci vuole sangue freddo!
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Caso clinico

Un bambino di 3 anni, tre anni di eta, giungeva per tonsillite
afebbrile, difficolta di alimentazione ed esantema diffuso al volto,
al collo ed in regione genitale da due giorni, in terapia antibiotica
da circa 24 h con Amoxicillina. Anamnesi patologica muta, non
allergie note, vaccinazioni eseguite secondo il calendario. Alla
nostra valutazione: discrete condizioni generali, cute iperemica
al volto, al collo, ai cavi poplitei con numerose lesioni disepiteliz-
zate e crostose di colorito giallastro prevalentemente in regione
periorale. Edema e iperemia palpebrale bilaterale, scarse secre-
zioni congiuntivali secche, iperemia dello scroto e della regione
inguinale con regione perianale disepitelizzata (Figura 5). Esami
ematici nella norma con indici di flogosi negativi. Nel sospetto di
Sindrome Stafilococcica della cute scottata (eng. Staphylococcal
scalded skin syndrome - SSSS), abbiamo modificato la terapia in
atto introducendo teicoplanina ev, terapia topica oculare (desa-
metasone + netilmicina) e topica cutanea con acido fusidico. In
seconda giornata di ricovero, tuttavia, il bambino ha mostrato un
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peggioramento clinico con estensione ulteriore delle aree cuta-
nee interessate e del dolore associato. Il tampone cutaneo e nasale
sono risultati positivi per S. aureus, confermando il sospetto dia-
gnostico. Levoluzione della patologia ¢ stata rapidamente favore-
vole; per tale ragione ¢ stata proseguita a domicilio la terapia con
claritromicina per os in virtu dell’antibiogramma per una durata
complessiva di 10 giorni. La SSSS ¢ una rara dermatite esfoliativa
caratterizzata da desquamazione cutanea causata da tossine esfo-
lianti prodotte da alcuni ceppi di S. aureus [1,2] che raggiungono
per via ematogena le desmogleine dello strato granuloso delle-
pidermide, determinando la comparsa di lesioni caratteristiche.
A una prima fase eritematosa, puo fare seguito la comparsa di
vescicole con successiva rottura e desquamazione cutanea (se-
gno di Nikoslky). Caratteristici sono I'interessamento cutaneo
peri-orifiziale e delle pieghe cutanee, 'edema facciale, con tipico
risparmio delle mucose [1,2,3]. SSSS colpisce i bambini < 5 anni,
con una mortalita del 4% circa, legata alle complicanze (sepsi e
scompenso idro-elettrolitico) [1,2]. La diagnosi ¢ essenzialmente
clinica ed ¢ supportata dalla positivita delle colture nasali, con-
giuntivali e cutanee per S.aureus [4]. Lemocoltura ¢ tipicamente
negativa, la biopsia cutanea non ¢ necessaria. La terapia ¢ anti-
biotica, inizialmente empirica, ¢ mirata nei confronti di batteri
Gram + (es. oxacillina, glicopeptidi, clindamicina, cefalosporine
diI eIl generazione), poi adeguata sulla base dell’antibiogramma
[1,2]. Controverso I'utilizzo di corticosteroidi, che talvolta pos-
sono paradossalmente contribuire a peggiorare il quadro clinico.
Nel nostro caso la clinica e la fascia d’eta risultano essere tipiche
per SSSS. Un peggioramento cutaneo pud spaventare, ma non
bisogna perder fiducia nella terapia antibiotica!
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Figura 5. Presentazione all'esordio
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Giulia Capata

Scuola di Specializzazione in Pediatria di Trieste, Universita degli Studi
di Trieste

Caso clinico

Cristian, 13 anni, giungeva in Pronto Soccorso per febbre da 3
giorni associata a rash pruriginoso ed edema del volto. Alla visita
presentava eritrodermia di tronco e arti, edema palpebrale e del-
la mucosa orale e linfoadenopatia laterocervicale. In anamnesi
allergia a noci e acaro della polvere e un anno prima esordio di
epilessia con crisi focali trattata prima con valproato, poi sostitui-
to per inefficacia con carbamazepina. Agli esami evidenza di ipe-
reosinofilia (4.640/mmc), ipertransaminasemia (ALT 222 U/L) e
aumento degli indici di colestasi (yGT 650 U/L). Negative le PCR
per virus epatitici ed erpetici. Alla luce delle alterazioni labora-
toristiche, della clinica e del recente avvio di terapia con carba-
mazepina, veniva sospettata una DRESS da carbamazepina per
cui veniva sostituita con clobazam e avviato metilprednisolone
ev 40 mg 2/die con successivo lento décalage e graduale miglio-
ramento clinico e laboratoristico. Dopo 2 giorni dalla dimissio-
ne, il ragazzo presentava nuovo picco febbrile e congiuntivite per
cui ripeteva esami ematici con evidenza di ricaduta di malattia
e positivita della PCR per HHV6. Veniva dunque ripristinata la
terapia steroidea ev con progressivo e stabile miglioramento. La
DRESS (Drug Reaction with Eosinophilia and Systemic Symp-
toms) ¢ caratterizzata da comparsa in individui predisposti di
febbre, linfoadenopatia, rash eritrodermico diffuso ed edema
del volto in associazione ad alterazioni laboratoristiche (ipereo-
sinofilia, aumento degli indici di colestasi e di danno epatico) e a
possibile coinvolgimento anche severo di cuore, polmoni e reni.
Tali manifestazioni insorgono dopo 2-8 settimane dall’avvio di
terapia con antiepilettici o antibiotici e possono essere associate
alla riattivazione di HHV-6. Lapproccio terapeutico prevede la
sospensione del farmaco e 'avvio di steroide nel caso di coinvol-
gimento multisistemico moderato-severo. Nel 25% dei casi pos-
sono verificarsi ricadute. Quindi se un bambino ¢ rosso, gonfio e
febbrile e ha introdotto recentemente un farmaco “sospetto’, fai
esami e pensa alla DRESS!
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Caso clinico

Ali, 9 anni, giunge presso 'ambulatorio del curante per febbre da
3 giorni associata a difficolta nell'articolazione della parola e do-
lore se apre la bocca, mastica o deglutisce. Presenta un’evidente
tumefazione di guancia destra, branca mandibolare e dell'intera
regione sottomandibolare, con turgore del sottocute e scialorrea;
non eritema né calore al termotatto (Figura 6). Con difficolta ri-
usciamo a far aprire la rima buccale, visualizzando multiple carie
destruenti, edema della mucosa sottolinguale con sollevamento
del pavimento buccale tale da spingere la lingua verso il palato
(Figura 7). Sospettando una forma iniziale di angina di Ludwig,
prescriviamo amoxicillina-acido clavulanico e lo inviamo in
Pronto Soccorso, dove il consulente Odontoiatra riscontra una
carie destruente al secondo molare destro associata ad ascesso
odontogeno, importante tumefazione dei tessuti sottolinguali e
apertura limitata della rima buccale, e dispone il ricovero. In re-
parto si effettua terapia antibiotica con amoxicillina-clavulanato
endovena e in terza giornata, visto il quadro stabile e 'assenza di
difficolta respiratoria, si procede ad avulsione dentale in aneste-

Figura 6. Tumefazione di guancia destra, branca mandibolare e
regione sottomandibolare

Figura 7. Edema della mucosa sottolinguale con sollevamento del
pavimento buccale (freccia) e sollevamento della lingua
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sia locoregionale. Ali ¢ stato quindi dimesso con indicazione a
proseguire antibioticoterapia per totali 15 giorni, con completa
risoluzione del processo infettivo. Langina di Ludwig ¢ una cel-
lulite rapidamente progressiva del pavimento orale associata a
faringodinia, edema e trisma; se non trattata, si puo espandere
superiormente sollevando sia il pavimento che la lingua, oppu-
re puo scendere in mediastino superiore, determinando cellulite
gangrenosa e/o fascite necrotizzante, con possibile ostruzione
delle vie aeree principali (probabilmente per la posizione piu
prossimale della laringe nei bambini) ed evoluzione in shock
settico [1]. Fattori predisponenti: carie dentarie (in particolare
del secondo molare inferiore), estrazioni dentarie, frattura della
mandibola, traumi del pavimento della bocca, diabete mellito,
immunosoppressione, drepanocitosi, recenti infezioni delle alte
vie respiratorie [2]. Uno degli studi con la maggior numerosita
campionaria risale al 1997: 41 casi di cui 10 bambini; in 9 di que-
sti antibioticoterapia ¢ risultata curativa e solo uno ha neces-
sitato di tracheostomia (10%) versus il 48% della coorte adulta
[3]. La terapia dell'angina di Ludwig nel bambino si basa su un
iniziale approccio medico: di prima scelta un beta-lattamico per
via endovenosa, eventualmente associato a clindamicina. Il ruo-
lo dei corticosteroidi rimane incerto. In caso di estensione del
processo infettivo con associata difficolta respiratoria, & indica-
ta l'incisione chirurgica con drenaggio [4]. La profilassi in eta
pediatrica consta principalmente in una adeguata igiene orale,
limitando per quanto possibile l'insorgenza di carie. Se un pe-
diatra di famiglia ha il sospetto diagnostico di angina di Ludwig,
¢ fondamentale iniziare quanto prima un'antibioticoterapia ad
ampio spettro e inviare il paziente presso il piu vicino ospedale.
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Francesco Sogni, Abelli Lara, Fanelli Umberto, Iannarella Rosan-
na, Francesco Pecora, Chiara Sodini, Elena Mariotti Zani, Viviana
Dora Patianna, Giovanni Prezioso, Susanna Esposito

U.O. Clinica Pediatrica, Azienda Ospedaliero-Universitaria di Parma

Caso clinico

T., bambino precedentemente sano di 4 anni, veniva ricoverato
per iperpiressia da 5 giorni. Allesame obiettivo presentava di-
screte condizioni generali, cute indenne, lingua a fragola, ade-
nopatia laterocervicale bilaterale, addome globoso, dolente in
ipocondrio destro con epatomegalia palpabile. Gli esami di labo-
ratorio mostravano ipertransaminasemia con aumento marcato
di procalcitonina, PCR e leucocituria sterile; agli esami strumen-
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tali si evidenziava modesto versamento pleurico, epatospleno-
megalia, colecistite alitiasica con falda fluida pericolecistica e
linfoadenomegalia all'ilo epatico con presenza di liquido libero
tra le anse intestinali e in scavo pelvico. In attesa degli esiti in-
fettivologici, si iniziava terapia antibiotica ad ampio spettro con
Piperacillina-Tazobactam. Ciononostante, la febbre persisteva,
con comparsa di iposodiemia, ipoalbuminemia e riscontro eco-
cardiografico di minima insufficienza valvolare mitralica, lieve
ectasia della RCA (Z-score + 2.53) e lieve versamento pericardi-
co. Nel sospetto di malattia di Kawasaki atipica, in VIII giornata
dalla comparsa di iperpiressia veniva somministrata terapia con
immunoglobuline e ASA. Per la persistenza di febbre e comparsa
di aree ipoecogene a livello di fegato e milza, veniva modificata
la terapia antibiotica con introduzione di Meropenem e Vanco-
micina. Venivano, inoltre, eseguiti esami infettivologici di appro-
fondimento, dai quali emergeva una positivita delle IgG (1/256)
per Bartonella henselae per cui si introduceva Azitromicina.
Dalla XII giornata di ricovero T. si ¢ mantenuto stabilmente api-
retico. A distanza di tre settimane dal primo, veniva eseguito un
secondo controllo del titolo anticorpale per Bartonella henselae,
che ha confermato il valore precedentemente documentato. T. &
stato dimesso in XXIV giornata, con indicazione a proseguire
il follow-up clinico-strumentale, che all'ultimo controllo ha evi-
denziato la persistenza di due aree ipoecogene a livello splenico,
in progressivo miglioramento rispetto agli esami ecografici pre-
cedenti, e lesioni epatiche non pit documentabili.

Discussione e conclusioni

La Bartonellosi viscerale ¢ una patologia rara in eta pediatrica, di
difficile diagnosi [1-4]. Anche in assenza di unanamnesi positiva
per contatti con animali e di un quadro clinico aspecifico, in caso
di ascessi epatosplenici, € opportuno eseguire la ricerca del titolo
anticorpale per Bartonella henselae.
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Per limitare la diffusione del COVID-19 nel nostro Paese, il go-
verno italiano, da marzo a maggio 2020, ha imposto una serie di
restrizioni. Per i malati affetti da fibrosi cistica (FC), queste re-
strizioni, possono influenzare i parametri di funzionalita polmo-
nare. Lisolamento sociale e l'attuazione di attente pratiche igieni-
che hanno infatti limitato la diffusione dei virus stagionali e delle
infezioni batteriche. E ampiamente dimostrato che, tra le perso-
ne affette da fibrosi cistica, le infezioni respiratorie sono associa-
te ad un aumentato rischio di sviluppare riacutizzazioni polmo-
nare, e quindi di declino della funzione polmonare e rischio di
morte. Inoltre, I'isolamento sociale e la sospensione dell’attivita
scolastiche e lavorative, hanno permesso una migliore aderen-
za alle terapie [1-4]. Nel nostro studio abbiamo analizzato i dati
raccolti da 34 pazienti affetti da fibrosi cistica seguiti presso il no-
stro Centro. In particolare abbiamo valutato retrospettivamen-
te gli effetti del lockdown, e quindi dell'isolamento domiciliare,
dell’aumento delle pratiche igieniche e della migliore aderenza
alle terapie, sui parametri di funzionalita polmonare, sul numero
di riacutizzazioni e sul numero di ricoveri ospedalieri. Abbiamo
quindi confrontato i dati ottenuti nel periodo post-lockdown
(maggio-giugno 2020, T2) con quelli del periodo pre-lockdown
(novembre-dicembre 2019, TO e gennaio-febbraio 2020, T1).
Data la grande eterogeneita dei pazienti FC, abbiamo confronta-
to i dati estratti con i corrispettivi degli anni 2018-2019. Abbia-
mo evidenziato che al termine del lockdown, tra i pazienti che
avevano aderito in maniera piti rigorosa alle misure restrittive,
vi & stato un netto miglioramento delle condizioni cliniche e dei
parametri di funzionalita polmonare. In particolare i dati hanno
mostrato un miglioramento generale della funzione polmonare
con un aumento medio significativo di 0.24 L per quanto riguar-
da i valori assoluti del FEV1 post-lockdown rispetto al basale
(p=0.031). Questa differenza & risultata essere superiore a quella
attesa in base al trend di miglioramento notato negli stessi mesi
del precedente anno (0.05 L). Inoltre, nonostante il numero di
ricoveri in reparto fosse troppo piccolo per consentire un’analisi
statistica, abbiamo notato un dimezzamento del numero di in-
gressi per riacutizzazione polmonare durante il periodo di lock-
down rispetto allo stesso periodo dellanno precedente (10/30
pazienti nel 2018/2019 e 5/34 pazienti nel 2019/2020) (Figura 8).

Conclusioni

Sebbene il lockdown sia un setting artificiale non riproducibile,
queste evidenze suggeriscono che in alcuni casi selezionati, come
nel caso dei pazienti in attesa di trapianto, una strategia di isola-
mento ed una maggiore aderenza ai trattamenti possano offrire
alcuni vantaggi in termini di outcome.
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Figura 8. Differenze medie nei valori assoluti (L) della funzione
polmonare a T1 e T2 rispetto al basale (T0) nel
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Introduzione
Il bambino che non cresce € una vera sfida per il pediatra. Sta
destando maggior interesse un piccolo gruppo di pazienti con
deficit di GH (GHD) a fenotipo variabile secondario a mutazioni
di geni coinvolti nello sviluppo ipofisario e delle strutture della
linea mediana.

Caso clinico

M, 9 anni e 7/12, inviataci per bassa statura e bassi valori di IGF1.
In anamnesi segnalate sporadiche cefalee mensili con addomi-
nalgia, responsive al paracetamolo. Familiarita per bassa statura
nel ramo materno. Recente riscontro di IGF1 basale -2/-3 DS ed
eta ossea ritardata di 18 mesi. Normale crasi ematica, funziona-
lita epato-renale, tiroidea, metabolismo glucidico, screening ce-
liachia ed ecografia addome inferiore. In visita: altezza -2/-3 DS
secondo Cacciari ed inferiore al target genetico, circonferenza
cranica al 3° pct, SPAN/H >0.96, SS/SI 1.1 ed SS/H<0.55; telarca
isolato; collo tozzo, adiposita addominale. A completamento ese-
guite gonadotropine basali, estradiolo, cortisolemia ore 8.00 ri-
sultati nei limiti per eta, e cariotipo (46XX). Valori di IGF1 stabili
-2/-3 DS, IGFBP3 -1/-2 DS e test di stimolo per valutazione della
secrezione di GH con arginina e successivamente con glucagone
che confermavano il GHD (picco 0.08 ng/dL e 0.13 ng/dL, ri-
spettivamente). Alla RMN encefalo riscontro di ipofisi in sede,
ipoplasica con peduncolo ed enanchment normale, ma tonsille
cerebellari a 10 mm dal piano del forame magno e profili ante-
riori degli emisferi cerebellari lateralmente al tronco nello spazio
liquorale peritronculare, compatibili con malformazione di Ar-
nold-Chiari di tipo 1. Per tale motivo ed in relazione al GHD,
richiesta consulenza neurochirurgica che non poneva controin-
dicazioni alla terapia sostitutiva con rhGH, avviata al dosaggio
di 0.033 mg/kg/die con ottima compliance, tolleranza e risposta
clinica. I controllo RMN in corso di terapia mostrava quadro
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stabile, per cui € stata continuata fino al menarca ed un'eta ossea
tra 12 e 13 anni secondo G&P. In programma a breve re-testing
con GHRH + arginina per escludere deficit permanente. In corso
indagini genetiche per mutazioni a carico della via somatotropa
responsabili del GHD associato all'anomalia cerebrale.

Discussione

Attualmente diversi studi si propongono di identificare possibili
mutazioni di geni dello sviluppo ipofisario e delle strutture della
linea mediana, responsabili di anomalie correlate a GHD [1,2].
La RMN encefalo ¢ fondamentale anche come predittore di fun-
zionalita ipofisaria: mentre le forme idiopatiche si associano
principalmente a normale anatomia della ghiandola ed a GHD
isolato, quelle genetiche si assocerebbero a rischio maggiore di
ipopanpituarismo e GHD permanente [2,3]. Possibili anoma-
lie anatomiche sono l'ipoplasia ipofisaria e la malformazione di
Arnold-Chiari, eccezionalmente associate nella nostra paziente.
In letteratura non vi & consenso sul management terapeutico
del GHD in pazienti con malformazione di Arnold-Chiari, ma
recenti studi non sembrano confermare rischio di progressione
dell'erniazione tonsillare nei pazienti trattati [4]. Il quadro me-
rita una valutazione multidisciplinare e follow-up strumentale.
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