QUADERNI ACP 3/2024

Approccio diagnostico
al bambino con scarsa
crescita

Stefania Fanti', Roberto Franceschi?,
Evelina Maines?, Simona Coletta?,
Stefania lelo?

'Scuola di Specializzazione in pediatria, Universita degli studi
di Verona; 2UO pediatria, Ospedale Santa Chiara, Trento

Caso clinico

Una lattante di 5 mesi viene inviata in ospedale dal pediatra di
famiglia per riscontro di scarso accrescimento nonostante un
intake calorico riferito come adeguato.

Dall’analisi dei parametri antropometrici emergeva una de-
flessione della curva di crescita per peso a partire dal 1° mese
di vita, con arresto di crescita nell’ultimo mese, una deflessio-
ne della curva di crescita per lunghezza a partire dal 2-3° mese
di vita e una deflessione della curva di crescita per circonfe-
renza cranica a partire dal 3° mese di vita [Figura 1].
Dall’anamnesi si evinceva che la paziente era quartogenita, nata
a termine con parto spontaneo in casa in seguito a gravidanza
normodecorsa. I parametri antropometrici alla nascita erano i
seguenti: peso 2800 g (15° percentile), lunghezza 48 cm (15°-
50° percentile), circonferenza cranica 33 cm (15°-50° percenti-
le). Il periodo perinatale veniva riferito nella norma con emis-
sione di meconio in prima giornata di vita; non segnalato ittero.
La paziente eraalimentata con latte materno esclusivo e non era
stato ancora avviato lo svezzamento. Per scelta genitoriale non
erano state eseguite le vaccinazioni previste.

A 5 mesi di vitala bambina si presentava in condizioni genera-
li discrete, con sottocute scarsamente rappresentato e marez-
zatura cutanea periferica. Dal punto di vista antropometrico
presentava un peso di 4 kg (<< 3° percentile), una lunghezza di
60 cm (3°-15° percentile) e una circonferenza cranica di 38 cm
(< 3° percentile), con un BMI di 11,1 kg/m2 (<<< 3° percentile).
Nel complesso appariva ben proporzionata, senza evidenti di-
smorfismi e con tono e reattivita adeguati per l'eta. La restan-
te obiettivita risultava nella norma.

All'ingresso in reparto € stata iniziata una valutazione dell’in-
take dilatte materno al seno con doppia pesata. E stata richie-
sta una consulenza ostetrica per valutare I'allattamento, che
concludeva per suzione valida, attacco corretto, deglutizione
nella norma e latte materno presente. La lattante non presen-
tava vomiti né rigurgiti, 'alvo era regolare con feci normocoli-
che e di normale consistenza. Il rapporto madre-bambina ap-
pariva adeguato.

Come da accordi con il curante, abbiamo approfondito il qua-
dro con esami ematochimici per escludere cause di malassor-
bimento o aumentato metabolismo. Abbiamo utilizzato co-
me spunto una flowchart che abbiamo recentemente pubbli-
cato [1], ma contestualizzandola alla richiesta della famiglia e
del curante di un ricovero breve. Gli accertamenti, riportati
in Tabella 1, sono risultati nella norma a eccezione di un’iper-
transaminasemia (AST e ALT x 6-7 VLN) di primo riscontro.
In seconda giornata di ricovero il peso era stazionario e quin-
di abbiamo completato gli accertamenti con un’ecografia ad-
dominale (risultata nella norma) e un elettrocardiogramma
(normale). Vista la deflessione nella curva di crescita della cir-
conferenza cranica, la paziente é stata valutata dalla neurop-
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sichiatra infantile che rilevava un esame neurologico normale
per etd. E stata inoltre eseguita un’ecografia cerebrale tran-
sfontanellare, risultata anch’essa nella norma.

Dagli accertamenti eseguiti non emergevano pertanto dati
patologici a eccezione dell’ipertransaminasemia isolata, che
¢ stata quindi attribuita al quadro di malnutrizione calorico-
proteica [2]. A fronte di cio abbiamo valorizzato il dato dell’in-
take alimentare, che durante 'osservazione risultava essere di
circa 450 ml di latte in 24 ore (fabbisogno atteso per eta 750-
800 ml; fabbisogno per il peso circa 650 ml) con frequenza ec-
cessiva dei pasti (circa 10 pasti al giorno) e abbiamo proposto
alla madre un’integrazione di latte formula 1 con l'obiettivo di
aumentare i tempi di digiuno.

Seguendo questo consiglio, dopo due settimane dalla dimissione,
alla rivalutazione della paziente, il peso era in aumento di 450 g.

Discussione

Con l'espressione difetto di accrescimento (FTT, Failure To Thri-
ve) si riconosce generalmente una condizione in cui neonati e lat-
tanti hanno un peso significativamente inferiore rispetto a quel-
lo dei coetanei dello stesso sesso ed etnia [3]. Attualmente non
¢ presente una definizione univoca di FTT. I criteri includono
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Figura 1. Curve di crescita per peso (in blu), lunghezza (in rosso) e
circonferenza cranica (in verde) per la bambina in esame, secondo le
curve di crescita della World Health Organization (WHO) per neonati
di sesso femminile dai 0 ai 12 mesi.
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Tabella I — Esami ematici, emogas venoso, esami su feci e su urine della paziente in esame e
rispettivi valori di riferimento
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Tabella 2 — Aspetti da considerare nell’anamnesi fisiologica alimentare [Da voce bibliografica 6,
modificata]

Esami ematici Paziente VN Emogasvenoso Paziente VN Aspetti generali

WEBC T9x10791 8.0-16,0 pH 7,365 7.320-7420 Frequenza e durata dei pasti

RBC 5.71x10M21  3.20-3,50 | pCO2 405mmHg 410-510 Composizione e quantita dei pasti

Hb ] 202g/dl 11.1-18.7 | p0O2 20.lmmHg  25,0-40.0 Eventuale assunzione di succhi o bevande zuccherate

Ematocrito 54.8% 337367 | HCO3 226mEql 24,0280 Dieta seguita dalla famiglia (vegana, vegetariana)

MCV 961 930-112,0 | Tot.CO2 239mmoll  25,0-29.0 Inizio del divezzamento

MCH 354pg 310370 | BED. -20mEql 2,020 Vomiti o rigurgiti dopo i pasti

Ltile 369g/dl 310360 (SBC. 213mEql  -20-20 Caratteristiche dell’alvo (frequenza e consistenza delle feci)

RDW 133% <13 a Hb 125g/d 3,9—!2,6 Diuresi

L cixes el UL Eor 0’4‘}? e R Eventuale affaticamento durante i pasti

PCR <290mgl <10 MEHb .0 04-15 Bambiniallatiafi al seno

Urea 17 mg/dl 7-36 Calcio ionizzato 539mg/dl  4.60-520 =

Creatinina 021 mg/dl 009035 | Sodie 137mEql 135150 Presenza di latte materno

Acido urico 3 5mg/d 1254 Potassio 43mEql 3553 Suzione e deglutizione

Proteine totali 67g1 4573 Glucosio 86 mg/dl 60-110 Sensazione di svuotamento del seno della madre

Albumina 42g1 2748 Acido Lattico 17mmoll  05-22 Fattori materni stressanti

Colesterolo 173 mg/dl 66-235 Bambiniche assumono latte artificiale

Colesterolo HDL 94 mg/dl >50 Esamisu feci Paziente VN Quantita assunta ai pasti

Colesterolo non 79 mg'dl <113 Sangue occulto Negativo Negativo Suzione e deglutizione

HDL fecale Modalita di preparazione del latte

Trigliceridi 119 mg/dl 57275 | Elastasifecale 5500 pg/g Eventuali aggiunte al latte

Bilirubina totale 0.4mg/dl 0,005 Ambiente

Bilirubina diretta 0.2 mg/dl 0,002 Esami su urine Pazente VN Chi gestisce 1 pasti del bambino

AST 265TL 0-73 pH 6.3 4.5-15 Dovemangia il bambino

ALT 268 UL 04_1 C"nd_‘{m"i‘? 3mS/em 0-40 ~ Elementi di distrazione del pasto (esempio televisione)

GGT 4101 5-50 Densita relativa 1002 kg1 1007-1035 Rifiuto del cibo

PT 1,04 0,85-115 | Glucosio 0mg/dl 0-10

aPTT 133 0,82-130 | Proteine Omg/dl 0-10

CK 125UL 26-192 Emoglobina 000mg/d 000

Armmeriio N e ¢ | PeemSlewodaia Olewpl 025 di procedere con uno svezzamento attraverso una dieta vega-
sovrastimato A . . . .
x emolisi) nao Vegetarlana vanno guldatl per una corretta assunzione dl

Vitamina D 53 ng/ml 20-60 Chetoni Omg/dl 00 . id dei bambini. I icol

e 12 Nopgel 197866 | Albumina/Creatiia <30mgg 030 nutrienti da parte dei bambini. In particolare, vanno usate con

Folati >20ngiml 38200 | Proteine/Creatinina  <150.00  0.00-150.00 cautela le bevande vegetali che spesso non soddisfano il fabbi-

mg/g . . . . . . . . .

Femo 113 pgrdl 28-140 Emazie 0 num/pl 0-18 sogno prOtelCO glornallero €in agglunta le protelne €1 Inlnerall

IgE Totali EEUA <20 Leucociti 6 num/pl 0-20 [ . s . . .

IgEspecifiche Latte 0.00Kuad <01 Contaleucocitaria  6Lewpl <40 presenti in questi preparati risultano essere meno biodisponi-

Ricarca DNA Negativa Cellule epiteliali  lcellule/ll <30 bili per la presenza dei fitati vegetali. Inoltre, € utile monitorare

YLOINEE FAR IS . . . . . . . R « .

7RO UL 0470 Conduttivita 3mS/em =6 perlodlcamente vitamine € micronutrienti eSSCnZlall quall vita-
s;f;’;hmi ¢ mina B12, vitamina D, ferro, zinco, folati e calcio, spesso ridotte

L e e e in soggetti che seguono questo tipo di diete restrittive ed even-

atteriuria batteriuria A
Abatizecetiore  LOOUI <175 tualmente procedere con la supplementazione delle sostanze

FN= Valori Normali

peso e lunghezza inferiore al quinto percentile secondo le curve
di crescita adattate per genere ed etd, un BMI inferiore al quinto
percentile per eta e un rallentamento significativo della velocita
di crescita, dove il peso o il peso per la lunghezza/altezza si ridu-
cono di due percentili maggiori (i percentili maggiori si ricono-
scono nel 5°,10°, 25°, 50°, 75°, 90°, 95°) [4]. Si tratta di un riscon-
tro piu frequente nei primi anni di vita, ma puo verificarsi in un
qualunque momento dell’eta pediatrica. La manifestazione piu
frequente ¢ la perdita di peso, ma possono essere compromesse
anche lalunghezza/altezza e la circonferenza cranica.

La causa piu comune associata a un difetto di accrescimento
¢ riconoscibile nell'inadeguato introito calorico che in alcuni
casi puo dipendere anche da fattori psicosociali, come il livel-
lo di educazione dei genitori o la condizione economica fami-
gliare (FTT non organica).

Cause di FTT pitt rare sono le alterazioni organiche, da ridotto
assorbimento o daaumentato metabolismo (FTT organica) [5].
Di fronte a un bambino con scarsa crescita la prima cosa da fare
¢ quindi quella di valutare con un’attenta anamnesi il tipo e la
quantita degli alimenti introdotti. La Tabella 2 mostra una se-
rie di argomenti che ¢ importante indagare nel momento della
valutazione [6]. Tra questi € fondamentale considerare I'eta del
lattante al momento dello svezzamento: un eccessivo ritardo
nell'introduzione di alimenti diversi dal latte materno o artifi-
ciale puo portare a difetto di accrescimento legato a un inade-
guato apporto calorico, deficit di ferro, ritardo nella funzione
motoria orale, rifiuto degli alimenti solidi, sviluppo di malattie
atopiche quali asma, rinite allergica o allergie alimentari. Per
questo € opportuno stimolare I'inizio dello svezzamento dopo
i quattro mesi e preferibilmente non oltre i sei mesi di vita [7].
Vanno individuate, inoltre, eventuali diete alimentari selettive
seguite dalla famiglia, vista la possibile correlazione tra scarso
accrescimento e diete vegetariana o vegana non controllate. La
fase di crescita rappresenta un periodo delicato e a rischio per
un inadeguato apporto nutritivo, per cui i genitori che scelgono

carenti per consentire il corretto sviluppo evolutivo e neuro-

motorio. In queste tipologie di scelte alimentari, i bambini be-

neficiano sicuramente dell’alta percentuale di fibre, vitamine e

antiossidanti assunti con l'alimentazione; tuttavia l’alto conte-

nuto di fibre a densita calorica ridotta pud portare a sazieta pre-

coce che non soddisfa le reali richieste energetiche [8].

Se dal diario alimentare emerge un apporto inadeguato ¢ ne-

cessario procedere a un adeguamento dell’intake calorico. Se

cosi facendo si ha un aumento di peso in 1-2 settimane si confer-
ma la diagnosi di FT'T non organica. Di solito non sono neces-
sari esami laboratoristici o indagini strumentali a meno che la
perdita di peso non sia persistente e rilevante. Lospedalizzazio-
ne non ¢ di solito necessaria, ma in casi selezionati permette ai

clinici, attraverso analisi di laboratorio, indagini radiologiche e

valutazioni specialistiche, di escludere eventuali cause organi-

che [9]. Inoltre nei pazienti con malnutrizione grave puo essere
necessario ricorrere a una nutrizione enterale tramite sondino

naso gastrico o gastrostomia [10].

Trale indagini laboratoristiche che possono aiutarci nell’indi-

viduare le cause di scarso accrescimento troviamo:

» emocromo con formula, indici di flogosi sistemici (piu even-
tuale calprotectina fecale), funzionalita epatica, pancreatica
erenale;

« assetto nutrizionale (glicemia, assetto lipidico, sideremia,
ferritina, transferrina, albumina, pre-albumina, proteine
totali, vitamina D, vitamina B12, folati, elettroliti sierici);

« IgE totali, IgE specifiche per alimenti;

« IgA totali e anti-transglutaminasi IgA;

« emogas, ammoniemia, eventuali aminoacidi plasmatici e
acidi organici urinari;

« esamiendocrinologici (TSH, FT4, FT3,PTH, calcemia, fosfo-
remia, IGF1, fosfatasi alcalina, vitamina D, cortisolo, ACTH);

« esami infettivologici (sierologie TORCH, CMV-DNA, HIV,

epatiti, urocoltura, Quantiferon/Mantoux, eventuale copro

coltura e ricerca parassiti fecali);

elastasi fecale;

« test del sudore.
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Eventuali indagini strumentali, quali ECG, radiografie, eco-
grafie o RM andranno valutate a seconda dei casi, anche pre-
vio consulto specialistico.

Lutilizzo di una flowchart predefinita puo aiutare nel proce-
dere in maniera sistematica, evitando di tralasciare dettagli
importanti e consentendo di selezionare gli esami pit appro-
priati ai fini diagnostici [1].

Le cause di un difetto di accrescimento possono essere rag-
gruppate in base al timing di insorgenza, in epoca prenatale o
postnatale, come mostrato in Figura 2.

Linsorgenza del difetto in epoca prenatale necessita di un’a-
nalisi approfondita su eventuali alterazioni materne o placen-
tari note. Condizioni come Intra-Uterine Growth Retardation
(IUGR), Small for Gestational Age (SGA), prematurita, infe-
zioni prenatali, sindromi congenite metaboliche o cromoso-
miche ed esposizioni teratogeniche rappresentano dei poten-
ziali fattori contribuenti che sara necessario verificare in neo-
nati con scarsa crescita gia prima della nascita.
Successivamente, se il difetto di crescita si manifesta in epo-
ca post natale, sara necessario considerare I'andamento dei
tre parametri clinici: altezza/lunghezza, peso e circonferen-
za cranica. Ci si puo trovare di fronte a una riduzione simme-
trica dei parametri antropometrici, ossia del peso assieme a
lunghezza/altezza efo circonferenza cranica, oppure asim-
metrica con un’alterazione anticipata di una delle tre misure
antropometriche rispetto alle altre. Le Figure 3,4 mostrano i
possibili scenari partendo dal parametro primariamente alte-
rato. Nella Figura 3 il peso ¢ il primo parametro a subire una
deflessione; la causa pit frequente ¢ correlata a un inadeguato
introito calorico, come accaduto nella nostra paziente: in que-
sto caso sara fondamentale monitorare i pasti per calcolare la
quota esatta di introito calorico. Se quest’ultimo risulta defi-
citario bisognera approfondire le cause, ove necessario anche
con una valutazione gastroenterologia, logopedica o neuro-
logica. In caso di mancato riscontro diagnostico € necessario
considerare altre due possibilita legate alla perdita di peso: da
un lato i difetti nell’assorbimento nutritivo, dall’altra un meta-
bolismo accelerato tale da richiedere un aumento della quota
calorica necessaria al fabbisogno giornaliero.

Lultimo scenario [Figura 4] presenta invece una variazione
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Tabella 3 —Fattori potenzialmente responsabili di una scarsa crescita suddivisi per eta d’insorgenza
[Da voce bibliografica 6, modificata]

Eta d’insorgenza
Prenatale

Fattori p
SGA o IUGR

Prematurita

Infezioni prenatali

Sindromi congenite (metaboliche o cromosomiche)

Esposizione teratogenica (alcol, anticonvulsivanti, fumo di sigaretta,
caffeina, droghe, inquinanti)

Difficolta di suzione/deglutizione (esempio patologie neurologiche)
Errori nella preparazione del latte artificiale

Latte materno non sufficiente

‘Numero non sufficiente di poppate

Depressione materna o altre patologie psichiatriche

Anomalie metaboliche, cromosomiche o anatomiche

Allergia alle proteine del latte vaccino

Fibrosi cistica

Patologie cardiache congenite

Malattia da reflusso gastroesofageo

Problemi psicosociali familiari

Divezzamento ritardato

Inadeguatezza genitoriale

Allergie ali i

Problemi comportamentali bambino

Patologie acquisite

Fattori sociali stressanti

Disfunzioni masticatorie/deglutitorie

Assunzione eccessiva di latte o succhi zuccherati

Dieta non equilibrata

Celiachia

SGA=Small for Gestational Age (piccolo per eta gestazionale)

IUGR= IntraUterine Growth Restriction (ritardo di crescita intrauterino)

Dalla nascita a 6 mesi

Dai 7 ai 12 mesi

Oltre 12 mesi

simmetrica delle due o tre misurazioni contemporaneamente,
per cui sara necessario indagare cause sindromiche o patolo-
gie croniche.

La Tabella 3 presenta alcuni tra i principali fattori potenzial-
mente responsabili di una scarsa crescita, suddivisi per eta
d’insorgenza.

Per ogni fascia di eta sara necessario indagare determinate pa-
tologie o condizioni specifiche e spesso esclusive per quel de-
terminato periodo di vita.

Nel caso della nostra paziente andranno valutati i fattori con-
tribuenti per I'intervallo di riferimento dalla nascita ai sei me-
si. Le condizioni pilt comuni riguardano le infezioni acute, i
disordini alimentari, il reflusso gastroesofageo, i fattori psico-
sociali e le allergie alle proteine del latte. Le infezioni acute
nei neonati e lattanti tendono a presentarsi con letargia e ri-
duzione dell’apporto nutritivo, legato sia a una ridotta capaci-
ta di alimentarsi sia a un aumentato metabolismo, con conse-

DIFETTO DI ACCRESCIMENTO

guente arresto o deflessione
di crescita dipendenti dalla
risoluzione del processo in-

TUGR O SGA

NON IUGR O SGA

fettivo. I disordini alimenta-

Alterazioni materne/
placentari note o
prematurita

NO

v

:

Asimmetrico

}

Indagare storia

ri, invece, possono essere le-
gati auna difficolta di suzione
o deglutizione per anomalie
anatomiche gastrointestinali
o debolezza neuromuscola-
re, oppure associati a reflus-
so gastroesofageo su base sia
non patologica sia patologica,
come la stenosi del piloro nel

Simmetrico

prenatale

2

Riduzione

v
Riduzione
Circonferenza

Riduzione del peso

primo mese di vita. La cau-
sa pitt comune, tuttavia, ¢ le-
gata all'inadeguato apporto
calorico dovuto a carenza di

+.

Rid

con rid! della
lunghezza e/o
circonferenza cranica

Lunghezza Riduzione

Peso

cranica

A

ndagare fattori

gare cause A

o7 Tnd. temi/pl ;

cromosomiche infezioni infezioni TORCH
TORCH
Sindrome feto-
alcolica,
malformazioni
cerebrali, PKU
materna

Rid
Lunghezza

Rid
Peso

latte materno o a difficolta di

Circonferenza
cranica

gestione dei pasti, come nella
preparazione della quantita
e qualita del latte in formu-
la. In aggiunta, anche le for-
me allergiche sono da tenere
in considerazione, come l’al-
lergia alle proteine del latte,
sia per ingestione diretta sia
attraverso l'allattamento per

Figura 2. Primo approccio al difetto di accrescimento [1].

via materna, caratterizzate
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RIDUZIONE DEL PESO
v i
INADEGUATO APPORTO INADEGUATO AUMENTATO
CALORICO ASSORBIMENTO METABOLISMO
NUTRITIVO
INFEZIONE VIE URINARIE
DEFICIT APPORTO CALORICO MALATTIE GASTROINTESTINALL/
Alterazioni allattamento, suzione MALASSORBIMENTO INFEZIONI (CMV, TORCH, HIV,
non valida, difetti deglutitori, non Allergia proteine del latte, allergie AIDS, TBC)
corretta preparazione latte alimentari, CMPI, celiachia, sindrome
artificiale postenteritica, infezioni croniche IPERTIROIDISMO
intestinali, esofagite eosinofila, diarrea
VOMITI O RIGURGITI congenita/cronica, enteropatie, CONDIZIONI INFIAMMATORIE
RIPETUTI malformazioni GI, intestino corto
GERD, infezione vie urinarie, MALIGNITA
stenosi pilerica, volvoli intestinali, FIBROSI CISTICA
ipertensione endocranica
INSUFFICIENZA PANCREATICA
PROBLEMI PSICOSOCIALI
Depressione materna post-partum,
difficolta familiari/sociali COLESTASI CRONICA
v
Primo livello e Primo liveilo

Osservazione dei pasti
Diario clinico di 3 giorni per il calcolo calorico
Bilancio entrate/uscite
Esame urine e urocoltura

Z, 7i

), , i renale,
epatica, pancreatica, pH, bicarbonati, screening
celiachia (> 6 mesi), IgE totali, caseina e
lattoglobulina, esame urine, esame su feci

Secondo livello
Valutazione gastroenterologica, chirurgica

Secondo livello

— . : 3 test del sudore
pediatrica, logopedica/neurologica, storia § . Gty
p 88 s o g Valutazione gastroenterologica, chirurgica
sociale, materna p s
pediatrica
P Ji Ii

Emocromo, elettrolifi, funzionalita renale,
epatica, pH, bicarbonati, ESR, PCR, LDH,

analisi urine e colture
TSH, FT4

test Mantoux, HBV, HCV, Toxo, CMV, HIV

Markers (alfa-fetoproteina)

ECG, Ecocardio, Eco-addome

Figura 3. Gestione del difetto di accrescimento con riduzione primaria di peso [1].

MALATTIE CRONICHE
malattie renali, epatiche, gastrointestinali,

duplicazioni

DISORDINI METABOLICI EREDITARI

Sindromi associate a microencefalia,
cromosomopatie, microdelezioni,

RIDUZIONE DEL PESO CON RIDUZIONE DELLA RIDUZIONE RIDUZIONE
LUNGHEZZA E/O DELLA CIRCONFERENZA CRANICA CIRCONFERENZA
LUNGHEZZA
CRANICA
|
Peso + lunghezza Peso + circonferenza
cranica
A
INFEZIONI TORCH
BASSA STATURA COSTITUZIONALE INFEZIONI TORCH MALATTIE OSSEE
SINDROMI ANOMALIE CEREBRALI ANOMALIE CEREBRALIT Acondroplasia
Sindromi associate a bassa statura, Infezioni congenite, encefalopatia Infezioni congenite, encefalopatia SINDROMI
pati icrodelezioni BanP]l? : & ischemica, anomalie teratogeniche, Sindromi associate a bassa statura,
duplicazioni oulformaaiont comebrall maHirnsiont gecthral e
duplicazieni
CAUSE ENDOCRINE n— SW]?ROMI i MICROENCEFALIA GENETICA 2 '
es. ipotiroidismo L1 il associate a microencefalia,
Bl cromosomopatie, microdelezioni, SINDROMI CAUS‘EESPSSWE

difetti cascata GH-IGF1
lesioni ipofisarie
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un’alterazione rapida e severa
del parametro peso puo esse-
re indicativa di una situazione
arischio vita, con sintomi e se-
gni che possono comprende-
re vomito biliare, tachipnea e
cianosi, letargia e convulsioni,
febbre con contrazione del-
la diuresi. Dall’altra parte in-
vece, di fronte a un difetto di
accrescimento persistente e
moderato che puo interessa-
re uno o piu dei tre parametri
antropometrici sard necessa-
rio procedere con un’attenta
anamnesi sia perinatale che
post natale alla ricerca di pa-
tologie organiche croniche o
pit frequentemente di com-
portamenti disfunzionali nel-
la gestione dei pasti del bam-
bino [11].

Conclusioni

Abbiamo riportato questo
caso perché, pur sapendo che
la prima causa di FTT ¢ un ri-
dotto intake calorico, il qua-
dro di importante deflessio-
ne della crescita, non solo per
peso ma anche per lunghez-
za e circonferenza cranica,
nonché il fatto di trovarci in
un setting ospedaliero, ci ha
portati a effettuare da subi-
to una batteria di esami per
escludere le cause organiche
piu frequenti di FTT. Abbia-
mo imparato che in presenza
diun quadro stazionario, con
parametri vitali nella nor-

infezioni, patologic ossee, cardiache, duplicazioni . .. .

disordini metabolic crediter ma, anche in casi importanti
DISORDINI METABOLICI EREDITARI . \ e .

l J di FTT ¢ importante seguire

la flowchart, raccogliendo in
primis un diario alimenta-
re per qualche giorno e solo
successivamente procedendo

Primo livello
Emacromo, PCR, ESR, Creatinina, pH,
bicarbonati, funzionalita epatica, tiroidea,
profilo osseo, PTH, ormoni ipofisari

Primo livello
Ormoni ipofisari, profil osseo, PTH

Primo livelio: indagini TORCH

Primo livello
Indagini metaboliche, pH, ammonio, bicarbonati, lattati, CPK, amminoacidi plasmatici,

Secondo livello
RX scheletro

Secondo livello acidi organici urinari, acilearnitina
RX scheletro con €sami, S€ necessario.
Secondo et Vogliamo inoltre sottoline-
Valutazione neurologica, RMN .
are il ruolo centrale del pe-
Primo livello: indagini diagnostiche strumentali per escludere patologie croniche o ioni congenite iog , ecografia diatra di famiglia nell’identi_

ficare precocemente un ral-
lentamento nella crescita del
bambino. Egli ¢ in grado di
escludere eventualmente l'o-
rigine organica del problema
attraverso un’attenta anamnesi alimentare e apportando, ove
necessario, le correzioni del caso. Il monitoraggio del peso
dell’assistito, infatti, nella maggior parte dei casi, consente di
riconoscere e risolvere il problema nell’arco di un paio di set-
timane, limitando l'ospedalizzazione ai casi piu severi [12]. »

Secondo livello: valutazione genetica

Figura 4. Gestione del difetto di accrescimento con riduzione di peso con riduzione di lunghezza e/o circonferenza
cranica. Gestione del difetto di accrescimento con riduzione primaria di circonferenza cranica o lunghezza [1].

da perdita di peso, vomito e diarrea. Meno frequenti ma de-
gne di nota sono invece le condizioni a rischio vita, caratte-
rizzate da un calo drastico soprattutto del parametro peso, da
riconoscere e risolvere precocemente. Tra queste troviamo la
disidratazione, associata a gastroenterite o infezioni sistemi-
che, le malrotazioni intestinali con volvoli e possibili ischemie
intestinali, le patologie cardiache congenite con difficolta di
alimentazione, I'iperplasia surrenalica congenita e le forme di
alterazione congenite del metabolismo che possono causare
ipoglicemie, iperammoniemia e acidosi lattica.

Una prima distinzione puo essere fatta quindi considerando la
severita e il timing d’insorgenza del difetto di accrescimento:

La bibliografia di questo contributo é consultabile online.

stefania.ielo@apss.tn.it
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