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QUADERNI ACP 4/2022

L’offerta formativa
ACP

Michele Gangemi
Direttore Quaderni acp

Proseguiamo con i soci/lettori la presentazione dell offerta
Jformativa in ambito ACP dopo aver fatto il punto sulla
decima edizione della FAD di Quaderni (2022;29:49).

Questo numero della rivista pubblica il secondo dossier dedicato
alla diagnosi precoce dei disturbi del neurosviluppo da parte
della rete curante con un focus sulla telemedicina. Chi é iscritto
alla FAD trovera sulla piattaforma del provider il modulo
completo a cui sono stati attribuiti ben dieci crediti ecm.

Da questa edizione é possibile iscriversi anche ai singoli
moduli per cui l'invito é quello di non perdere il secondo
modulo che affronta la tematica del neurosviluppo non solo
limitandosi al pediatra di libera scelta, ma soffermandosi su
una proposta di percorso strutturato con il secondo livello.
Tale percorso sta andando a regime nella regione Lombardia,
ma puo rappresentare un modello da perfezionare e replicare
anche in altre realta. Lobiezione pin frequente da parte dei
pediatri di libera scelta é la seguente: “Anche se poniamo il
sospetto di disturbo del neurosviluppo prima e in maniera
pin efficace, poi comungque i bambini e le famiglie non
vengono presi in carico per lo stato di sofferenza dei servizi
di neuropsichiatria infantile”. Proviamo a farci carico

della salute mentale dell’eta evolutiva sia con iniziative di
formazione sia con lindividuazione di percorsi strutturati e
sostenibili contestualizzati nella propria realta assistenziale.
1l grande lavoro, coordinato da Maria Luisa Scattoni
dell’Istituto Superiore di Sanita, con le sigle della Pediatria

e della Neuropsichiatria infantile, non va disperso, ma
accompagnato nelle varie realta regionals.

Proviamo a rendere concreto limpegno della nostra
associazione sulla salute mentale del bambino tra le quattro
priorita di riflessione e intervento, ancora del tutto valide.
Oltre alla FAD, nell ambito dell offerta formativa ACP,
complici anche la difficolta di ritrovarsi in aula e alcune
positive esperienze locali, abbiamo iniziato a proporre dei
webinar che hanno avuto una buona partecipazione, grazie
anche alla competenza tecnica di Gianni Piras.

La “premiata ditta MiceIGian” ha realizzato, su proposta

dei gruppi di lavoro, incontri via Zoom che hanno toccato
tematiche generalmente poco affrontate e discusse (Box 1):

la serie dedicata al maltrattamento e abuso nell’infanzia, il
fine vita del bambino, la presentazione di dati e tappe della
coorte Nascita, il vaccino Covid in pediatria visto con sguardo
allargato. Il webinar “Parmagiovani”, realizzato con [apporto
di G. Boschi e della Segreteria Giovani di Parmapediatria,

ha portato alla pubblicazione dei cingue lavori premiati e
degli altri presentati, rispettivamente sul numero 3/2022

della rivista cartacea e sulle pagine elettroniche. Questa
nuova offerta non fornisce crediti ecm in quanto non utilizza
provider accreditati, ma con costi veramente contenuti per i
soci diffonde il prezioso apporto dei gruppi di lavoro all'interno
e all’esterno dell ACP. Lussenza di crediti formativi non
costituisce un problema per gli specializzandi, garanti del
ricambio generazionale e in rapida crescita numerica nellACP.
L offerta formativa ACP verte su temi non trattati in altri
contesti e su bisogni formativi spesso non percepiti dal singolo
pediatra, ma occasione di arricchimento e sguardo aperto e
multidisciplinare sulla salute del bambino.
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Imparare dall azione sull azione non é uno slogan, ma il
Julcro su cui costruire il proprio percorso formativo. La
discussione attivata attraverso apposita funzione di Zoom
non penalizza l'interazione con il docente, consentendo anche
una buona qualita delle immagini.

Agli iscritti é anche possibile partecipare quando si trova il
tempo propizio, come in una FAD asincrona attraverso la
registrazione.

Laripresa della formazione in presenza é ormai una realta

e ACP si fara trovare pronta con l'organizzazione del
congresso nazionale a Catania, espressione di tutte le attivita
che sono in atto nellAssociazione e non solo. Sicuramente

il piacere di vedersi di persona non ha prezzo, ma siamo
anche certi che formazione in presenza e a distanza potranno
proseguire con la solita qualita anche attraverso i corsi
blended (parte in presenza e parte a distanza).

La formazione alla “Nurturing care”, promossa dall Istituto
Superiore di Sanita in collaborazione con ACP, Centro

Salute del Bambino e organizzazioni associative delle
ostetriche, rappresenta un’importante iniziativa di
Jormazione in presenza e prevede una pronta ricaduta nei
percorsi curriculari delle scuole di specialita in pediatria

e nei corsi universitari per ostetriche. Ci potranno essere
anche altri ambiti interessati a questa iniziativa che é gia
partita con il primo corso a Roma. E un esempio virtuoso

di co-progettazione coi futuri formatori che discutono e
perfezionano il materiale messo a punto dai formatori

di tutte le entita coinvolte. Non sard facile produrre i
cambiamenti desiderati, ma il modello formativo rappresenta
un buon punto di partenza.

Unultra iniziativa di formazione che vede ACP protagonista
é l'estensione del progetto PIPER (Pain in pediatric
emergency room) alla pediatria di libera scelta. Verra a breve
messa a punto una formazione su base regionale che portera
a confronto i pediatri del pronto soccorso con i pediatri di
libera scelta sulla gestione del dolore nel bambino, con la
condivisione di strumenti comuni e con la creazione di un
percorso comune nell’interesse del bambino.

Di tutto questo si parlera anche nel congresso nazionale a
Catania, che ci attende numerosi per il piacere di ritrovarsi e
per le necessarie ricadute formative a livello locale. m

Offerta formativa webinar 2021-2022

Inquinamento e salute del bambino 18 febbraio 2021
nell’era covid e post covid: da dove arri-

viamo e dove vogliamo andare

Parmagiovani 2021 19 febbraio 2021

Maltrattamento fisico: cosa deve sapere
il pediatra e cosa pud fare

15 maggio 2021

La violenza assistita: bambini e bambine 20 novembre 2021

testimoni di violenza

Non é facile morire se sei un bambino 22 gennaio 2022

Coorte nascita: uno sguardo al neurosvi- 12 febbraio 2022

luppo raggiunto ai 2 anni di eta

Parmagiovani 2022 17 febbraio 2022

La trascuratezza grave 19 marzo 2022

Webinar acp di riflessione e aggiorna-
mento sulla vaccinazione covid in eta
pediatrica

14 maggio 2022

migangem52@gmail.com
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Infogenitori: la storia
e il cambio d’abito

Antonella Brunelli

La prima comparsa di una pagina dedicata ai genitori
all’interno dei Quaderni acp risale al volume 3 dell anno X
(2003): nella storica sezione “Ausili didattici”, insieme alle
rubriche del “Saper fare”, “Leggere e fare”, “ABC del leggere
efare”, compare una pagina con la definizione “Materiale
per genitori e pazienti”. Si avverte cioé la necessita di
affiancare alle buone pratiche del pediatra contenuti
educativi e consigli per genitori e caregiver. Il primo articolo,
con il titolo “Lo sviluppo del vostro bambino e i libri” di
Giorgio Tamburlini, porta questo sottotitolo: “Questa pagina
puo essere fotocopiata e fornita ai genitori dei bambini che
aderiscono al progetto Nati per Leggere”. Sono anni nei
quali non é ancora frequente reperire materiale prodotto dai
pediatri a sostegno delle famiglie (¢ solo di due anni prima
Luscita del primo numero della rivista UPPA), i social non
hanno ancora un ruolo diffuso nella ricerca (non sempre
documentata) di informazioni per genitori e questo evento
rappresenta una traiettoria di sviluppo importante. Infatti,
gia dalla seconda uscita si struttura la rubrica che avra

il nome di “Informazioni per genitori” e che ancora oggi
mantiene. Negli anni successivi vengono trattati argomenti
che riguardano soprattutto la promozione della salute e

la prevenzione, rilevanti per frequenza o per contenuto:
allattamento, alimentazione, lettura e musica, vaccinazioni,
incidenti, ai quali nel tempo subentrano la gestione di alcune
condizioni patologiche (stipsi, beta talassemia, spina bifida)
e numerosi interventi rispetto a un tema caro all ACP:
lambiente.

Nel 2006 si chiude la sezione “Ausili didattici” e le rubriche
qui comprese vengono a far parte del corpo della rivista
stessa. Nel 2008 per “Infogenitori” si programma un ciclo di
interventi su consigli e informazioni dedicata ai bambini

da 0 a § anni tratti da Birth to five, un opuscolo prodotto

dal Sistema Sanitario del Regno Unito e distribuito a tutti

i nuovi nati: una guida senza direttive ma di sostegno alla
esperienza genitoriale. Anche negli anni successivi lo stile
educativo e i comportamenti allinterno delle relazioni
Jfamiliari rappresenteranno un caposaldo con interventi
costanti.

A partire dal 2011 a tutt ‘oggi, al testo dell articolo, scritto
sempre in maniera semplice e comprensibile ai genitori,

viene affiancata una filastrocca in apertura, a tema con
largomento trattato. E un piccolo intervento editoriale, ma di
grande significato per i curatori della rubrica: la filastrocca
rappresenta un modo lieve di sdrammatizzare o ironizzare su
alcuni contenuti e costituisce un piccolo strumento a portata
di mano dei genitori per leggere, cantare e raccontare, come
raccomandato da NpL e NpM.

Nel 2013 FACP compie una scelta importante e innovativa:
struttura un percorso di Formazione a Distanza (FAD) in
Quaderni acp che prevede, in ogni numero, la trattazione di
quadri patologici di rilievo per la professione del pediatra
territoriale e ospedaliero. E a questo punto che la rubrica

si dedica alla produzione di messaggi per genitori inerenti

i segnali di allarme o la gestione familiare delle malattie
trattate. L'obiettivo é quello di dare nello stesso momento
informazioni coerenti ai pediatri e alle famiglie, su argomenti
che spesso rappresentano eventi critici nella storia sia
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professionale sia familiare, e a volte anche nelle relazioni
pediatra-famiglia.
Dieci anni dopo, nel 2022, il Comitato Editoriale ancora una
volta avverte la necessita di evolvere e aggiornare il proprio
lavoro. La FAD intraprende un nuovo percorso e la rubrica
ripensa al proprio ruolo rispetto a genitori profondamente
diversi da quelli di 20 anni fa, a tecnologie non utilizzate
allora, a modalita di comunicazione profondamente
modificate.
Per queste ragioni il nuovo modello pensato verte su messaggi
brevi e incisivi, quasi didascalici, a immagini che, in un
linguaggio iconografico, devono arrivare con immediatezza
a chi, come 0ggi, dedica pochi secondi alla lettura di
una videata. Lobiettivo é quello di fissare alcuni punti
importanti, rimandando lapprofondimento a un secondo
momento con i professionisti di riferimento.
A vent anni di distanza, anche quel sottotitolo “Questa
pagina puo essere fotocopiata e fornita ai genitori” non é
pin attuale: l'impegno di ACP sulla sostenibilita ambientale
passa anche attraverso piccoli gesti che ciascuno di noi puo
compiere. Noi abbiamo scelto di condividere coi genitori
questa responsabilita e di attivare in ogni pagina un QR
code attraverso il quale ciascuno puo accedere alla pagina.
Una scelta che permette un’importante diminuzione di
carta utilizzata, stampata, e spesso dimenticata, riducendo
fortemente l'impatto ambientale.
La rubrica da sempre ha un ottimo giudizio da parte dei
lettori: ¢ una delle pint scaricate dal sito ACP. Anche questa
volta chiediamo ai pediatri di esprimersi. Il valore di questo
lavoro dipende dalla sua utilita: per questo ogni commento e
contributo saranno utili a migliorare l'esito e a proseguire nel
nostro impegno. m

antonella.brunelli@auslromagna.it




QUADERNI ACP 4/2022

Il bambino al centro

La “rete curante” per il benessere
del neurosviluppo: telemedicina,
diagnosi precoce, interventi
abilitativi

Massimo Molteni, Paola Colombo, Silvia Busti,
Noemi Buo

Area Psicopatologia dello Sviluppo, IRCCS E. Medea, Bosisio
Parini (LC)

1. La telemedicina al servizio della diagnosi precoce
nell’autismo

.1 Limportanza della diagnosi precoce nell autismo

I dati sulla prevalenza del Disturbo dello Spettro Autistico
(ASD) indicano un aumento negli ultimi decenni. In Italia,
un recente studio dell’Istituto Superiore di Sanita (ISS) ha sti-
mato un tasso di prevalenza di 1 su 77 nei bambini di 7-9 an-
ni (OssNA, 2021). Nonostante sia noto che i segnali di ASD si
presentano in eta precoce con una stabilita dell’82% entroi 24
mesi (Ozonoff et al., 201§; Zwaigenbaum et al., 2015), tipica-
mente la diagnosi non viene effettuata prima dei 3 anni di eta.
Lidentificazione precoce dei segni di ASD ¢ una sfida difficile
ma importante per un intervento che sia precoce e che possa
quindi giovarsi dei benefici dovuti alla plasticita cerebrale nei
primi anni di vita. Infatti, i primi due anni del bambino sono
caratterizzati da rapidi cambiamenti delle abilita cognitive,
comunicative e sociali e un intervento in questa finestra tem-
porale permette un effetto a cascata sugli apprendimenti suc-
cessivi nel corso dello sviluppo (Bradshaw et al., 2015). Diversi
sono gli studi longitudinali sui fratelli di bambini con ASD che
dimostrano che il rischio di avere una diagnosi di ASD per un
fratello ¢ del 18,7%, con una significativa differenza di genere
(26,2% per i maschi, 9,1% per le femmine, Ozonoff et al., 2011).
Per questo motivo i fratellini di bambini con diagnosi di ASD
sono una popolazione privilegiata per I'identificazione e I'in-
tervento precoce. Un recente studio di Riva et al. (2021) ha
studiato l'efficacia di un intervento precoce sui fratelli di bam-
bini con ASD con segni clinici per 'autismo a 18 mesi, consi-
derati quindi ad alto rischio (high-risk). La ricerca dimostra
che lintervento, basato sui principi dell’Analisi del Compor-
tamento Applicato (ABA), porta un miglioramento sulle abi-
lita di comunicazione, interazione sociale e linguaggio a diffe-
renza di bambini di pari eta e condizioni che non partecipano
all'intervento.

1.2 Telemedicina a supporto della diagnosi

Nel panorama dei servizi di diagnosi per 'autismo, I'utilizzo
della telemedicina ha avuto un significativo incremento du-
rante la pandemia da Covid-19. Diversi studi preliminari han-
no mostrato risultati incoraggianti (Juarez etal., 2018; Naz-
neen etal.,, 2015; Smith etal., 2017; Stainbrook etal., 2019),
sebbene le line guida e i riferimenti in questa direzione siano
ancora ridotti. Alcuni autori hanno convertito le valutazioni
diagnostiche vis a vis in uno strumento di valutazione in te-
lemedicina specificamente pensato per identificare i sintomi
del disturbo dello spettro autistico in bambini sotto i 36 me-
si usando diversi materiali per una durata di circa 20 minuti.
(TELE-ASD-PEDS [TAP]; Corona et al., 2020a, 2021; Wagner
etal, 2021). Siccome il test ADOS-2, gold standard per la dia-
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gnosi di autismo, non puo essere somministrato a distanza a
causa dell’alto livello di standardizzazione e strutturazione
delle procedure di somministrazione e dei materiali, ¢ stato
necessario trovare delle alternative soprattutto per i primi
mesi di lockdown che fossero clinicamente valide e che per-
mettessero di operare in sicurezza. Oltre al TAD, altri stru-
menti di assessment in telemedicina emersi durante la pande-
mia sono il BOSA (Lord et al., 2020), il MIGDAS-2, (Monteiro
& Stegall, 2018) e il SORF (Dow et al., 2020), a partire dal qua-
le ¢ stato effettuato un adattamento italiano in fase di valida-
zione e pubblicazione (Riva et al., submitted).

In un recente lavoro Wagner et al. (2021) hanno intervistato
202 clinici che hanno somministrato la valutazione diagno-
stica a distanza secondo alcuni dei metodi sopra citati ed ¢é
emerso che la maggior parte di essi si sono ritenuti soddisfatti
rispetto alla procedura e anche rispetto alla parte pit nuova:
chiedere al genitore di eseguire delle azioni/fare delle richie-
ste al proprio bambino. Inoltre ¢ stato possibile osservare il
bambino nel proprio contesto quotidiano in un setting sicu-
ramente piu ecologico, facendo anche sentire il genitore parte
attiva della valutazione e non spettatore o parte esclusa come
spesso accade. Le diagnosi date si sono rivelate accurate; la va-
lutazione in telemedicina ha inoltre permesso un piu rapido
shift da un paziente all’altro senza dover modificare il setting
e ha permesso a molte famiglie di risparmiare tempo nel do-
versi recare in struttura. Sicuramente ci sono anche molti li-
miti come le difficolta legate agli strumenti tecnologici in uso
e alla connessione, oppure il fatto che I'osservazione del clini-
co in alcuni momenti puo non essere cosi agevolata come av-
viene in presenza.

1.3 Telemedicina a supporto della diagnosi precoce: la
nostra esperienza con WINZASD (intervento del dottor
Molteni al XXXIII Congresso Nazionale ACP, ottobre 2021)
Costruire una “rete curante” significa mettere in comunica-
zione tutte le figure che devono coordinarsi tra loro — ciascu-
no con le proprie specificita — per costruire un percorso di ac-
compagnamento e di intervento specialistico finalizzato a far
evolvere al meglio possibile i bambini portatori di una condi-
zione complessa e che genera disabilita, come un disturbo del
neurosviluppo.

Dalla letteratura e dall’esperienza clinica sappiamo quanto
sia importante I'identificazione precoce dei segni indicativi di
ASD (Ozonoff et al., 2010; Zwaigenbaum et al., 2015). A parti-
re da questo dato, negli scorsi anni grazie anche al contribu-
to molto importante di tutte le associazioni dei pediatri e in
particolare di ACP, ¢ stato sviluppato dall’Istituto Superiore
di Sanita un percorso di sorveglianza nei primi anni di vita.
Si tratta di un concetto che pone I'Italia molto all’avanguardia
grazie alla diffusione preziosissima della pediatria territoria-
le: la presenza del pediatra di famiglia permette di accompa-
gnare nei controlli usuali le famiglie promuovendo al meglio
le risorse per lo sviluppo del bambino e intercettando even-
tuali segnali precoci di un disturbo del neurosviluppo.

La nostra esperienza

A partire da quello che sta succedendo nel territorio naziona-
le, avere a disposizione strumenti che ci permettano di indi-
viduare precocemente — all'interno di una traiettoria di svi-
luppo - quali sono i bambini che presentano gli indicatori
che possono essere considerati di rischio, consente di fare un
notevole passo in avanti rispetto alla nostra modalita di lavo-
ro. Come devono essere questi indicatori? La ricerca (Zwai-
genbaum et al., 2015) ci dice che devono essere semplici, uti-
lizzabili con diversi strumenti, facilmente valutabili e rapida-
mente appplicabili all'interno delle diverse specificita profes-
sionali come nel progetto di sorveglianza del neurosviluppo
che abbiamo citato prima.
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Com'é possibile integrare queste caratteristiche all’interno di
un'evoluzione in telemedicina?

Ben prima del Covid siamo partiti in questa direzione rispet-
to all’utilizzo di strumenti di telemedicina trovando una so-
luzione che consenta di utilizzare i vantaggi che la telemedi-
cina puo dare (Aboujaoude e Salame 2016) integrandoli nello
schema organizzativo che stiamo sviluppando. Quindi a par-
tire dal 2016 ci siamo chiesti non solo quali strumenti per lo
screening poter dare al pediatra ma soprattutto come con-
sentire il collegamento tra il pediatra di famiglia e i servizi di
neuropsichiatria o di riabilitazione dell’eta evolutiva. Questo
¢ il sistema curante integrato che ¢ effettivamente una rete.
E importante precisare e sottolineare che costruire una “re-
te curante” significa saper stare in una dimensione dinamica
e interattiva, perché la sorveglianza e I'accompagnamento di
un bambino e della sua famiglia nel corso dell’evoluzione deve
consentire una dialettica e una dinamica relazionale tra tutti
gli attori piuttosto che momenti statici predefiniti. E questo
puo essere facilitato dai sistemi informatici.

Quale strumento di screening utilizzare?

Abbiamo scelto il primo strumento di screening: la CHAT. La
CHAT eé stata sviluppata con I'intenzione di individuare all’'in-
terno della popolazione generale bambini con caratteristiche di
sviluppo compatibili con un rischio di autismo. E composta da
due parti: un breve questionario rivolto ai genitori (9 domande)
che indaga la presenza di tre competenze che il bambino con
sviluppo tipico dovrebbe avere acquisito a 18 mesi d’eta: atten-
zione congiunta, gesto dell'indicare e gioco di finzione; la secon-
da parte compilata direttamente dal pediatra (5 item) da com-
pilare a partire dalle sue osservazioni dirette (Baron-Cohen et
al., 2000). Abbiamo scelto la prima versione e non le successive
proprio perché prevede esplicitamente un ruolo attivo del som-
ministratore, che nel nostro caso ¢ il pediatra, ossia colui che
conosce il bambino all'interno del suo percorso di sorveglian-
za del neurosviluppo. Per il suo utilizzo abbiamo sviluppato
un applicativo, WIN4ASD (Web Italian Network for Autism
Spectrum Disorder), sviluppato inizialmente in collaborazione
con i pediatri di Lecco per una prima fase di co-progettazione,
e oggi disponibile come tool per tutti i pediatri nel territorio
lombardo. Si tratta di una sperimentazione in fase crescente
anche grazie al supporto di Regione Lombardia. Lapplicativo
¢ disponibile alla pagina www.wingasd.it, ed ¢ facilmente fru-
ibile: una volta registrato, il pediatra entra con le proprie cre-
denziali e ha a disposizione una schermata in cui inserire i dati
del paziente. Potra quindi facilmente cliccare sulla CHAT onli-
ne, somministrare le domande al genitore e rispondere ad altre
poche domande che richiedono la sua osservazione. La sommi-
nistrazione del questionario CHAT richiede circa 1o minuti, al
termine di quali verra in automatico calcolato un punteggio che
permettera divisualizzare il livello di rischio (alto, da rivalutare
dopo 1-2 mesi, nessun rischio). Nel caso di alto rischio, & possi-
bile individuare all'interno di un menu a tendina il servizio NPI
del territorio di quel pediatra: se il genitore ¢ d’accordo, il pe-
diatra puo, attraverso un semplice clic, inviare al servizio il test
appena effettuato. 1l servizio € quindi immediatamente avver-
tito che un pediatra del suo territorio ha individuato all'interno
del percorso di sorveglianza in un bilancio di salute un bambino
che ¢ ad alto rischio per un disturbo del neurosviluppo, nello
specifico per 'autismo. A sua volta il collega NPI puo poi comu-
nicare con il pediatra e tenerlo aggiornato rispetto al percorso
di quel bambino. Questa é solo una delle funzionalita di questo
applicativo che si prevede possa consentire anche lo scambio
di altri contenuti e strumenti. E inoltre assolutamente sicuro
perché si appoggia alla rete GARR del Ministero. Per aiutare
i pediatri a conoscere meglio come usare l'applicativo abbiamo
costruito anche una Formazione a Distanza ad hoc, che si puo
trovare all’'interno del portale.
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Idatiraccolti fino a 0ggi

Grazie alla collaborazione dei pediatri abbiamo raccolto 963
CHAT al bilancio di salute dei 18 mesi: di seguito si puo osserva-
reil percorso intrapreso da questo primo screening. Come si puo
osservare dallo schema (Figura 1), 14 bambini sono stati inviati ai
servizi NPI per approfondimento diagnostico e di questi 9 hanno
avuto diagnosi di ASD mentre § di altro disturbo del neurosvi-
luppo. La CHAT permette quindi di identificare anche bambini
con un rischio pitt generico per altri disturbi oltre all'autismo e
questo € molto utile in una logica di rete curante.

Bilancio di salute dei 18 mesi

Esecuzione screening CHAT con applicativo WIN4ASD
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Figura 1. Esito dello screening.

I vantaggi dell'utilizzo di questo sistema sono multipli e su di-
versi fronti. Per il bambino che é al centro della rete, ottenere
una diagnosi accurata e tempestiva significa avere le informa-
zioni corrette e necessarie per accedere al trattamento riabili-
tativo adeguato. La letteratura ci dice che un trattamento in-
tensivo ¢ strettamente correlato con esiti migliori sia rispetto
alla sintomatologia tipica della condizione clinica sia rispetto
all'adattamento e alla qualita della vita del bambino e della sua
famiglia (Riva et al., 2021). Per gli specialisti NPI questo siste-
ma permette una maggiore efficienza nell’intercettare sogget-
ti a rischio ASD e per altri disturbi del neurosviluppo, di de-
finire dei criteri di priorita sulla base dell’esito del test CHAT
e di avere una raccolta dati sistematizzata e organizzata utile
anche ai fini di ricerca. I pediatri avranno invece a disposizio-
ne uno strumento veloce e semplice da utilizzare attraverso
un portale web che diventa anche canale preferenziale per la
comunicazione con gli specialisti NPL infine hanno a disposi-
zione una FAD sempre fruibile come supporto all’utilizzo del-
la piattaforma e con alcuni contenuti relativi al disturbo dello
spettro autistico.

2. Dopo la diagnosi: bussole per orientarsi e orientare,
tra sostegno e terapia

2.7 Misure a sostegno delle famiglie

Successivamente alla fase diagnostica, é possibile procedere
con l'accertamento della condizione di disabilita ai fini sco-
lastici, con l'accertamento sanitario per il riconoscimento
dell’invalidita civile e della legge 104 e infine ricorrere ad altre
misure di sostegno.

Accertamento della condizione di disabilita ai fini scolastici

Anzitutto, a seguito di un accertamento diagnostico o di una
rivalutazione presso una UONPIA o un centro diagnostico ac-
creditato con il Sistema Sanitario Nazionale, il neuropsichia-
trainfantile, in caso di esito positivo, rilascia una relazione cli-
nica e un certificato medico-diagnostico. La famiglia, con la
documentazione ottenuta, si rivolge al servizio di riferimen-
to territoriale (ASST) dove presenta la domanda di accerta-
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Figura 2. Il percorso dalla diagnosi all'attivazione delle misure di sostegno alla famiglia.

mento della disabilita ai fini scolastici. Dopo circa un mese, si
viene convocati per la visita in commissione, dove deve essere
presente il bambino con almeno un genitore. Viene successi-
vamente consegnato alla famiglia un verbale con l'esito della
valutazione che potra esprimersi in:
1. non essere persona in stato di handicap;
2. essere persona in stato di handicap ai sensi della legge 104
(art. 3 comma 1);
3. essere persona in stato di handicap grave ai sensi della leg-
ge 104 (art. 3 comma 3).
I genitori avranno quindi il compito di trasmettere il verbale al-
la scuola a cui ¢ iscritto il figlio, al servizio NPI che prendera
in carico il minore (UONPIA territorialmente competente) e in
alcuni casi al Servizio Sociale Comunale per la richiesta dell’e-
ducatore scolastico — se previsto. Quindi I'accertamento dello
stato di handicap ai fini dell'inclusione scolastica ¢ finalizzato
al riconoscimento del diritto all'insegnante di sostegno (risorsa
della scuola), all'educatore (risorsa del comune di residenza) e
alla redazione del Profilo di Funzionamento. Questo documen-
to nasce con il d.Igs 66/2017, ma entra in vigore a decorrere dal
1° gennaio 2019 sostituendo effettivamente la Diagnosi Funzio-
nale e il Profilo Dinamico Funzionale. Viene redatto dagli spe-
cialisti NPL, con la partecipazione dei genitori e della scuolaed &
predisposto secondo i criteri del modello bio-psico-sociale della
Classificazione Internazionale del Funzionamento (ICF, OMS,
2007). A partire da questo documento, si struttura il Piano
Educativo Individualizzato (PEI), che viene redatto dalla scuo-
la e fa parte del pit ampio progetto individuale.
1l Profilo di Funzionamento e il PEI definiscono le competenze
professionali, la tipologia delle misure di sostegno e le risorse
strutturali necessarie per I'inclusione scolastica del minore.

Accertamento sanitario per il riconoscimento dell’invalidita
civile e della legge 104

La fase di accertamento sanitario consente invece di verifica-
re se ci sono i requisiti sanitari richiesti per il riconoscimento
dell’invalidita civile. Prima di tutto, il pediatra del minore, su
richiesta della famiglia e a seguito della valutazione diagno-
stica del neuropsichiatra infantile, compila sul sito dell'INPS
un certificato — della durata di 9o giorni — e, tramite un PIN,
trasmette la domanda. Entro 30 giorni viene fissata la visita
in commissione presso il distretto socio-sanitario di apparte-
nenza (commissione ASST pitt un medico INPS). Segue I'invio

al domicilio del verbale INPS che, in base alla richiesta effet-

tuata dal pediatra e all’esito della visita, puo riconoscere:

« l'invalidita civile, che si divide in indennita di accompagna-
mento e indennita di frequenza in base alla gravita della dia-
gnosi (¢ previsto un compenso economico mensile diverso
nei due casi);

e la legge 104 con il riconoscimento dell’art. 3 comma 1 o
art. 3 comma 3, in base alla gravita della diagnosi.

Altre misure di sostegno

Infine ci sono delle misure di sostegno regionali come nel caso
diRegione Lombardia la misura BT e B2 di cui possono benefi-
ciare famiglie di bambini con ASD a condizione che siano sod-
disfatti specifici requisiti.

La misura BT (disabilita gravissima), erogata da Regione Lom-
bardia, si concretizza nell’erogazione di un buono economico
per compensare l'assistenza fornita dal caregiver familiare e/o
da personale di assistenza impiegato con regolare contratto.
La famiglia puo presentare la domanda presso la ASST terri-
torialmente competente; per dettagli si rimanda al sito di Re-
gione Lombardia.

La misura B2 (disabilita grave) é comunale e si concretizza in
interventi di sostegno per garantire la piena permanenza del-
la persona fragile al proprio domicilio e nel proprio contesto
divita. Per accedervi occorre rivolgersi al Servizio Sociale del
proprio Comune di Residenza.

2.2 I principali modelli di intervento. Dalla riabilitazione
alla abilitazione

Una volta ricevuta la diagnosi in strutture specializzate ri-
conosciute dal Sistema Sanitario Nazionale, ¢ bene rivolgersi
agli specialisti che hanno eseguito la valutazione per la scel-
ta di trattamenti scientificamente validati. E inoltre indicato
che la diagnosi clinica sia accompagnata da una descrizione
funzionale che consenta di conoscere punti di forza e di debo-
lezza del bambino per permettere di calibrare I'intervento sul
singolo bambino.

Lobiettivo generale dell'intervento per ASD ¢ il “migliora-
mento della qualita di vita del bambino e della sua famiglia,
lavorando sia sull’individuo (potenziando competenze e au-
tonomie), sia sull’ambiente circostante per ottenere il miglior
adattamento possibile”. In questo senso ¢ pit corretto parla-
re di abilitazione piuttosto che di riabilitazione: il lavoro sul
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bambino e sul suo contesto di vita (casa e scuola) non € tanto

mirato al recupero di funzioni che sono state perse, quanto

alla promozione di nuove abilita adattive. Ci si focalizzera sul-

lo sviluppo e rinforzo di funzioni utili al raggiungimento di

scopi evolutivi, cosi come all’'introduzione di facilitatori o ri-

mozioni di barriere che permettano al bambino di muoversi
nell'ambiente.

Nella definizione delle aree di intervento prioritarie, &€ impor-

tante considerare come in ogni etd vi siano compiti evoluti-

vi e finestre terapeutiche differenti che vanno a tracciare un

possibile percorso di riferimento, da declinare poi in base al

timing della diagnosi, alla sua specificita e al profilo cognitivo

e funzionale del soggetto, nonché alla presenza e alle caratte-

ristiche delle comorbilita e patologie associate, che modulano

e modificano l'efficacia degli interventi.

Come suggeriscono le linee guida nazionali (SINPIA, 2005; Mi-

nistero della Salute, 2011), ¢ importante che gli interventi siano:

» basati su evidenze scientifiche consolidate e sulle indica-
zioni delle linee guida nazionali o internazionali (interven-
ti psicosociali, psicoeducativi, cognitivo-comportamentali,
abilitativi/riabilitativi, farmacologici, ecc.);

« declinati/articolati in base ai punti di forza dei singoli uten-
ti, ai loro profili funzionali, alle comorbilita e patologie as-
sociate e agli specifici bisogni prioritari;

« definiti con priorita specifiche e intensita differenziate per
ogni fascia d’eta (2-4 anni; 4-7 anni; 7-IT anni, I1-13 anni, 13-
18 anni; in prospettiva verso l'etd adulta) e condivisi con le
famiglie;

« orientatia sostenere e/o abilitare non solo la persona con di-
sturbo dello spettro autistico ma anche i suoi contesti di vita
piu significativi (famiglia, scuola, ambiti di socializzazione,
lavoro, ecc.);

« ridefiniti periodicamente secondo scadenze definite.

Le strategie di intervento
1 Disturbo dello Spettro Autistico viene attualmente conside-
rato una condizione clinica la cui diagnosi si basa su una serie
di manifestazioni “osservabili”, che rappresentano l'espres-
sione di una compromissione funzionale in tre aree principa-
li: 'interazione sociale; la comunicazione; gli interessi e le at-
tivitd. Pertanto il progetto terapeutico prevede l'attivazione
di una serie di interventi finalizzati a migliorare I'interazione
sociale; arricchire la comunicazione; favorire un ampliamento
degli interessi e una maggiore flessibilita degli schemi di azio-
ne. Di seguito riportiamo alcuni degli interventi principali
la cui validita ed efficacia ¢ stata riconosciuta dalla comunita
scientifica; si dividono in approcci comportamentali e approc-
ci evolutivi.

o Approcci comportamentali. 1 programmi di intervento co-
siddetti “comportamentali” sono finalizzati a modificare il
comportamento generale per renderlo funzionale ai compi-
ti della vita di ogni giorno (alimentazione, igiene persona-
le, capacita di vestirsi) e tentano di reindirizzare i compor-
tamenti indesiderati. La maggior parte di questi interven-
ti si basa sulle scienze applicate del comportamento (ABA,
Applied Behavioural Analysis). Tale disciplina ha permesso
di sviluppare molte tecniche educative adatte a diverse fasi
dello sviluppo del bambino, a diverse finalita educative. I
principio centrale del’ABA ¢ quello di rinforzo: la frequen-
za e la forma di un determinato comportamento possono
essere influenzate da cid che accade prima o dopo il com-
portamento stesso. Il principio del rinforzo e le tecniche
comportamentali (shaping, chaining, fading, ecc.) posso-
no essere utilizzati per incrementare o ridurre determinati
comportamenti, sviluppare e consolidare nuovi apprendi-
menti. Nello specifico i programmi educativi ABA vengono
supervisionati da psicologi con una preparazione in ambi-
to comportamentale specifica (analisti del comportamento,
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BCBA, BCaBA), i quali a loro volta operano una formazione
e supervisione agli educatori coinvolti nel programma (te-
rapisti ABA). La famiglia intera viene coinvolta nel processo
educativo del bambino affetto da autismo, in particolare i
genitori, i quali sono responsabili del mantenimento e del-
la generalizzazione delle nuove abilita acquisite dal bambi-
no. Soprattutto durante i primi 2 anni di intervento, in cui
il programma ¢ principalmente condotto in casa, la famiglia
deve essere pronta a trasformare almeno una stanza in am-
biente scolastico/educativo, € a dare libero accesso agli edu-
catori per la sessione con il bambino. L'impegno organizza-
tivo, economico ed emotivo ¢ rilevante.
Dati raccolti dalla ricerca indicano che bambini affetti da
autismo mostrano miglioramenti significativi nelle diverse
aree dello sviluppo a seguito di interventi educativi inten-
sivi ABA (Reichow et al., 2014). Diversi fattori influenzano
lefficacia dell’intervento: precocita dell'intervento educa-
tivo, abilita cognitive e linguistiche del bambino, intensita
dell’intervento 1:1 (numero di ore), coinvolgimento della fa-
miglia nell’intervento.

o Approcci evolutivi. Nella filosofia di questo tipo di programmi
¢ implicita 'importanza della dimensione emozionale e rela-
zionale in cui si realizza I'agire del bambino. In questa prospet-
tiva, 'ambiente non ¢ solo concepito come uno spazio fisico in
cui implementare i programmi di intervento secondo i princi-
pi del’ABA, ma assume una valenza “terapeutica”, in quanto
luogo privilegiato di interazione, di scambio e di conoscenza. I
modelli, che fanno riferimento a tali approcci sono:

- TEACCH, Treatment and Education of Autistic and ReT
lated Comunication Handicappaed Children. Questo tit
po di intervento si propone di: modificare I'ambiente in
funzione delle esigenze individuali; sviluppare al massi-
mo grado le autonomie del soggetto autistico tramite uno
specifico programma individualizzato basato sui punti di
forza e sulle abilita emergenti di questi individui; miglio-
rare la qualita di vita del bambino e dei suoi familiari. La
sua applicazione ¢ riconducibile a un sistema di educazio-
ne strutturato. Tra le componenti principali dell'insegna-
mento strutturato troviamo: l'organizzazione spaziale,
ovvero suddivisione degli spazi secondo la loro funziona-
lita e in maniera tale che siano immediatamente identifi-
cabili dal bambino (per esempio una zona-lavoro, un’area
gioco tempo-libero, un’area di accoglienza). Lorganizza-
zione dell’attivita giornaliera tramite schemi organizza-
tivi della giornata o “agende” che servono al bambino ad
anticipare e a visualizzare in toto le attivita della giornata,
in modo da limitare i problemi di orientamento tempora-
le e di organizzazione e da compensare gli ostacoli del lin-
guaggio ricettivo. Un sistema di lavoro caratterizzato da
un’organizzazione visiva della zona lavoro di modo che il
bambino sappia autonomamente come agire, indipenden-
temente dalla supervisione dell'insegnante. L'organizza-
zione del compito, ovvero una chiara leggibilita delle mo-
dalita di svolgimento dei compiti tramite una particolare
disposizione dei materiali che dovranno essere utilizzati
in sequenza per il completamento di ogni attivita. Viene
utilizzato da terapisti, medici, psicologi, insegnanti, fa-
miliari. Un presupposto importante del programma ¢ la
centralita attribuita ai familiari per il buon esito dell'in-
tervento, i quali diventano in questo modo coautori del
progetto terapeutico-riabilitativo. La ricerca scientifica
fornisce dati a supporto dell’efficacia del programma TEr
ACCH nel migliorare vari outcome, tra cui le abilita moa
torie, le performance cognitive, il funzionamento sociale
e la comunicazione.

- Denver Model: si tratta di un modello basato sull’“ap-
proccio evolutivo” in cui l'intervento é centrato sul bam-
bino per favorire la sua iniziativa, la sua motivazione e
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la sua partecipazione. I principi cardini del trattamento
sono: a) inserimento del bambino in relazioni sociali co-
ordinate e interattive per la maggior parte delle ore di
veglia, in modo da poter stabilire sia I'imitazione sia una
comunicazione simbolica e interpersonale (non verbale,
affettiva, pragmatica), favorendo la trasmissione di co-
noscenze ed esperienze sociali; b) insegnamento inten-
sivo per “colmare” i deficit di apprendimento che deri-
vano dalla passata incapacita di accedere al mondo della
socializzazione, dovuta agli effetti dell’autismo. I mez-
zi principali per raggiungere questi due obiettivi tera-
peutici comprendono I'insegnamento dell'imitazione, lo
sviluppo della consapevolezza delle interazioni sociali e
della reciprocita, I'insegnamento del potere della comu-
nicazione, I'insegnamento di un sistema di comunicazio-
ne simbolica; il cercare di rendere il mondo delle intera-
zioni sociali comprensibile come quello degli oggetti per
portare il bambino nel ricco ambiente degli scambi so-
ciali. I setting di trattamento sono tre: la scuola dell’'in-
fanzia con il gruppo dei pari, 'intervento individuale e
le routine naturali in famiglia. Il team di trattamento &
costituito da un terapista referente che coordina il team
con la famiglia e lo staff della scuola, ognuno dei quali
lavora con obiettivi condivisi nei setting specifici (fami-
glia, scuola, Centro).

- Floortime: ¢ una tecnica d’intervento basata sul gioco e
sull'interazione spontanea fra adulto e bambino. Consen-
te di attuare un lavoro educativo che, a partire dal gio-
co simbolico e dall’interazione spontanea, si prefigge di
creare il contesto all'interno del quale possono essere ap-
presi nuovi comportamenti e nuove abilita. Il Floortime
viene applicato dal terapista e/o dai genitori, previa for-
mazione specifica. Data la recente teorizzazione e I'anco-
ra piu recente applicazione di questo tipo di approccio,
non sono state effettuate a tutt'oggi ricerche scientifica-
mente fondate sulla validita di questa tecnica.

La psicomotricita

La psicomotricita riguarda invece tutti quegli interventi tera-
peutici e riabilitativi nei disturbi percettivi, motori, neuroco-
gnitivi, neurosensoriali: attraverso il gioco e il movimento si
pone come obiettivo generale quello di sostenere I'evoluzio-
ne e lo sviluppo del bambino. Nello specifico possono essere
individuati obiettivi relativi a singole funzioni. Si tratta di un
intervento efficace nei disturbi sopra citati anche se non spe-
cifico per il Disturbo dello Spettro Autistico.

La farmacoterapia

Al momento la letteratura e concorde nell’affermare che non esi-
stono farmaci specifici per la cura dell’autismo (attivi cioé sul di-
sturbo dello sviluppo in sé). Pertanto, 'approccio farmacologico
ha valenza sintomatica, nel senso che i farmaci possono essere
usati su alcuni aspetti comportamentali associati con frequenza
all'autismo (iperattivita, inattenzione, compulsioni e rituali, alte-
razioni dell'umore, irritabilita, disturbi del sonno, auto- ed ete-
ro-aggressivita), oltre che nel caso di una sindrome epilettica.

Interventi complementari biologici e non biologici:

Molti tipi di diete o integratori sono stati suggeriti come trat-
tamenti per Pautismo soprattutto da professionisti che pro-
muovono sistemi nutrizionali alternativi. In realta queste pra-
tiche non sono sostanziate dall’evidenza scientifica su base in-
ternazionale. L'uso di diete particolari ¢ sostenuto da osser-
vazioni che non possono essere generalizzate nell’ambito dei
disturbi dello spettro autistico e si rifanno a casistiche poco
numerose. Ciononostante, esistono alcune evidenze scientifi-
che che indicano la presenza di comportamenti alimentari ati-
pici e/o presenza di disturbi gastrointestinali.
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I disturbi sopra citati in quanto problematiche di natura clini-
ca devono essere sempre presi in considerazione per valutare i
trattamenti necessari. Sulla base delle evidenze attuali tali trat-
tamenti sono quelli previsti per la popolazione generale, e non
possono essere considerati trattamenti specifici per autismo.
Alcune delle diete che sono state studiate nell’autismo sono:

« diete prive di glutine o caseina, ovvero prive di proteine del
latte o grano, che si ottengono eliminando pane, pasta o lat-
ticini dalla dieta del tuo bambino;

capsule di olio di pesce (fornitori di omega3) e probiotici
(‘microorganismi amici’);

vitamina A, vitamina B6, magnesio, vitamina C capsule o ta-
volette di zinco;

agenti chelanti dei metalli.

La psicoterapia

Per il trattamento della comorbidita con i disturbi d’ansia in
bambini con alto funzionamento (quoziente intellettivo en-
tro i limiti di norma e buon funzionamento nelle autonomie
personali) ¢ raccomandata la psicoterapia a indirizzo cogniti-
vo-comportamentale.

3. Il ruolo della telemedicina a supporto dei pazienti

e delle loro famiglie

Oltre al valido supporto che la telemedicina puo offrire nella fa-
se di primo screening e nella fase diagnostica, la telemedicina
puo essere un alleato del paziente e della sua famiglia anche ne-
gli step a seguire. Nel caso specifico del Disturbo dello Spettro
Autistico, il team di psicologi e ingegneri dell'Istituto Scientifi-
co Eugenio Medea ha dato vita al progetto AppAndAutism, un
database online di applicazioni per tablet e smartphone dedica-
te ai bambini con Disturbi dello Spettro Autistico.

A partire dal database online che raccoglie e cataloga un nu-
mero elevato di applicativi presenti negli “store” con finalita
genericamente educative o didattiche, il servizio si propone di
individuare gli applicativi utili per le finalita definite rispetto
allo specifico funzionamento del bambino (per esempio po-
tenziamento di funzioni cognitive come abilita di pianifica-
zione, memoria, attenzione, competenze emotive o sociali...).
La selezione e l'utilizzo degli applicativi viene condivisa con
gli operatori (sanitari o scolastici) che lavorano con il bambi-
no autistico e con i genitori.

Il processo di erogazione di questa attivita avviene in moda-
lita integrata, alternando attivita in telemedicina in modalita
sincrona e asincrona, secondo le norme previste per i servizi
di NPIA e brevi interventi in presenza organizzati secondo le
indicazioni previste dalle regole dei processi di macroattivita
ambulatoriale complessa.

La ricerca scientifica, la pratica clinica e I'osservazione quoti-
diana hanno messo in evidenza come questi strumenti abbia-
no caratteristiche che rispondono appieno alle esigenze speci-
fiche dei bambini con diagnosi di Disturbo dello Spettro Au-
tistico, come I'ampia possibilita di personalizzazione dei per-
corsi grazie all'elevato numero di applicazioni esistenti, I'im-
plementazione di modalita di apprendimento che sfruttano
principalmente il canale visuo-spaziale, la presenza di caratte-
ristiche audiovisive che richiamano in modo costante l'atten-
zione del bambino incrementando i tempi di permanenza sul
compito e I'emissione sistematica di feedback di rinforzo. =

Labibliografia di questo articolo ¢ consultabile online

paola.colombo@lanostrafamiglia.it
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GIOCHI E ATTIVITA
s ) 0=3 MEST

figlio, tua figlia. Quando sara piu
grande questo sara per lui, per lei
L un bel regalo

1 SETTIMANA
Tienilo
in braccio sostenendo
il suo capo con le tue mani,
2 SETTIMANA cullalo delcemente cantando
una canzoncina o
una filastrocca,
addormentalo con una
ninna-nanna
3 SETTIPIANA
bé
g
4 SETTIMANA —
Passeggiate portando il bimbo
nella fascia o nel marsupio
5 SETITIMANA
6 SETTIMANA
Se il tuo volto € a 20-40 cm da tuo figlio,
lui ti vede. Chiacchierate‘faccia a faccia’,

7 SETTIMANA giochi di sguardi, faccie buffe

8 SETTIMANA ‘Pancia - pancia’: da sveglio distendilo sul tuo

corpo, guardatevi negli occhi, ascoltatevi.
Parla lentamente, aumenta il tono della tua
voce e di le parole molto chiaramente; ripeti

9 SETTIMANA pil volte le parole e le frasi al tuo bambino

Racconta quello

che stai facendo per casa.

La tua voce & sempre una bella compagnia.
Se é tua abitudine o se ami cantare canta

10 SETTIMANA

11 SETTIMANA

Al tuo bambino piace
essere accarezzato e toccato da te.
Ponilo su un tappeto pulito o su un asciuga-
mano di spugna o su una coperta liscia.
Toccalo con diversi tipi di tessuto perché
possa apprezzarne le diverse
caratteristiche: tessuti morbidi,
vellutati, pelosi

12 SETTIMANA

13 SETTIMANA




QUADERNI ACP 4/2022

Scacchi a scuola,
funzioni esecutive
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Lepidemia da Covid-19 ha alterato significativamente I'appren-
dimento e lo sviluppo nei bambini in eta scolare. Lo studio in-
tende esplorare le funzioni esecutive prima e dopo la quaran-
tena, indagando il possibile effetto di un intervento di un labo-
ratorio di scacchi. Sono stati coinvolti 83 bambini: 39 (gruppo

controllo-GC) hanno svolto le attivita scolastiche in didattica a
distanza; 44 (gruppo sperimentale-GS) hanno svolto didattica

a distanza e un laboratorio di scacchi online. I genitori hanno
compilato il questionario BRIEF per la valutazione delle fun-
zioni esecutive prima dell’attivazione del laboratorio (marzo
2020) e al termine dell’anno scolastico (giugno 2020). I risul-
tati evidenziano nel GC un aumento della frequenza di rischio
nell’acquisizione delle funzioni esecutive (monitoraggio del
compito, inibizione e regolazione comportamentale); al contra-
rio, tali aree risultano migliorate nel GS. I risultati sostengono
il laboratorio scacchi come utile strumento di supporto all’ap-
prendimento e allo sviluppo di alcune funzioni esecutive.

Introduzione

I giorni di quarantena imposti dal Covid-19, caratterizzati da

restrizioni e isolamento, hanno rappresentato un momento al-
tamente stressante e incerto per la popolazione a livello globa-
le. Le ripercussioni hanno riguardato la salute mentale degli
adulti ma anche quella di bambini in eta scolare, mostrando
un aumento di problematiche comportamentali, disturbi del
sonno, irritabilita, regressione emotiva e ansia [1-2]. Le ricer-
che hanno osservato un indebolimento anche alivello delle co-
siddette funzioni esecutive: esse includono una varieta di pro-
cessi cognitivi e di comportamenti complessi che consentono
agliindividui il raggiungimento di obiettivi, il superamento di
compiti, la risoluzione di problemi, I'adattamento al cambia-

mento o a situazioni nuove [3]. Ne sono un esempio la capacita

di automonitoraggio di sé e del proprio lavoro, l'autoregola-
zione delle risposte emotive in base alle richieste situazionali,
il problem solving e le abilita strategiche, la pianificazione e
'organizzazione nello svolgimento di un’azione o un compito,
Iinibizione di impulsi e comportamenti in funzione del conte-

sto, la riflessione e il ragionamento, ecc. [4]. Nel periodo della

quarantena gli adulti sembrano aver sperimentato maggiori
difficolta in tutte quelle attivita quotidiane che richiedevano
proprio tali abilita esecutive e in particolare attenzione, con-
centrazione, pianificazione, orientamento temporale [5]. Lo
stesso si € potuto osservare indagando la abilita di bambini e
adolescenti, messe in crisi dalle esigenze stringenti e in conti-
nuo cambiamento della quarantena domiciliare e fortemente
influenzate da stati emotivi di ansia e preoccupazione costan-
te [6]. Sembra che tali stati abbiano ridotto significativamente
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lautoregolazione emotiva, 'automonitoraggio, il problem solu
ving, l'autocontrollo e cio¢ quelle abilita esecutive coinvolte
soprattutto nei processi di apprendimento e di sviluppo.

Il contesto scolastico e con esso 'apprendimento ne hanno ri-
sentito sensibilmente: lo stress si ¢ esteso alle nuove modalita
didattiche e di valutazione, sfociando nel rischio di un vero e
proprio learning loss pandemico, gia rilevato a livello nazio-
nale e internazionale [7]. Sono emerse inoltre differenze signi-
ficative nel confronto tra gli apprendimenti pre-pandemia e
quelli del periodo della didattica a distanza, quest’ultimo pa-
ragonabile quasi a una totale assenza della scuola. Per tali ra-
gioni, si ¢ progressivamente imposta la necessita di una serie
di interventi volti a sostenere ugualmente lo sviluppo e I'ap-
prendimento del bambino e a garantire il pitt possibile la con-
tinuita didattica, nonostante le limitazioni imposte dal Co-
vid-19. Cid ha richiesto un rinnovamento delle proposte, del-
le modalita e degli strumenti a disposizione della scuola, co-
stringendo gli insegnanti a bilanciare 'insegnamento dei con-
tenuti (non assimilabile come in un’esperienza in presenza)
con la stimolazione dei processi alla base dell’apprendimento,
tra cui le funzioni esecutive, di cui si ¢ osservato un indeboli-
mento nel periodo della quarantena [8].

E in questa cornice che possono essere inseriti i progetti edu-
cativi scacchistici realizzati nel contesto scolastico e approvati
per la prima volta dal Parlamento Europeo attraverso la Dichia-
razione 00§0/2011 “Progetto scacchi a scuola”. L'intento dell’at-
tivita scacchistica a scuola non ¢ I'insegnamento del gioco in sé,
quanto l'utilizzo di esso come strumento per consolidare gli ap-
prendimenti e per sostenere quelle abilita (soprattutto esecuti-
ve) che didattica e gioco degli scacchi condividono.

Tali progetti infatti fanno leva sulle evidenze scientifiche rica-
vate dall’affiancamento del metodo scacchistico alla didattica.
In eta scolare il gioco degli scacchi sembra garantire un miglio-
ramento significativo nelle abilita spaziali, numeriche, verbali,
un incremento del quoziente intellettivo, l'estensione di speci-
fiche competenze a domini diversi, lo sviluppo di una buona lo-
gica deduttiva o ancora I'impatto sull’originalita, sulla flessibili-
t, sulla memoria e sul ragionamento [9]. Ulteriori studi indivi-
duano ripercussioni del gioco sull'immaginazione e il problem
solving, sul pensiero creativo e su un insieme di processi psico-
logici connessi alla cognizione e agli apprendimenti [9-12].
Nonostante I'evidente efficacia dei progetti scacchistici, per
conoscenza degli autori non sono stati condotti studi foca-
lizzati specificatamente sul possibile contributo dell’attivi-
ta scacchistica sullo sviluppo delle funzioni esecutive. Tale
aspetto appare di particolare utilita soprattutto nell’ottica dei
cambiamenti apportati dalla pandemia da Covid-19.

Obiettivi

La presente ricerca ¢ nata quindi con l'obiettivo di indagare
se 'implementazione di un laboratorio di attivita scacchistica
fosse associato a un migliore utilizzo delle funzioni esecutive
in bambini in eta scolare. Inoltre, sono state indagate in ottica
esplorativa le implicazioni legate alla modalita di erogazione
online, imposta dall'emergenza sanitaria.

Metodo

Il progetto prevedeva la frequenza degli studenti del grup-
po sperimentale (GS) a un laboratorio scacchistico, mentre il
gruppo di controllo (GC) avrebbe proseguito con le modalita
didattiche tradizionali.

L'epidemia da Covid-19, tuttavia, ha imposto un’interruzione
della frequenza delle attivita in presenza; cio ha comportato
un adattamento della metodologia. In primis, le attivita sco-
lastiche sono state svolte da tutti i partecipanti online, a cau-
sa delle restrizioni legati al contenimento della diffusione del
Covid-19. Anche il laboratorio scacchistico ¢ stato svolto da
remoto, ed € stato svolto solo dal GS. La numerosita dei parte-
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cipanti € rimasta invariata, in quanto le classi coinvolte erano
le medesime che avevano aderito al progetto originario. La-
dattamento del progetto ha inoltre consentito la valutazione
dei bambini solo da parte dei genitori, poiché ¢ stato ritenuto
che gli insegnanti non avessero la possibilita di svolgere un’os-
servazione completa degli alunni durante la giornata scolasti-
ca, di fatto limitata ai momenti delle lezioni da remoto
Il campione complessivo ¢ composto da 83 famiglie, delle qua-
li 44 nel gruppo sperimentale (GS) e 39 nel gruppo di control-
lo (GC). I questionari sono stati compilati nella quasi totalita
dalle madri in entrambi i gruppi, tranne che per § padrinel GS
e § nel GC: §7 famiglie hanno compilato il questionario prima
dellinizio del progetto (pre-test) e 37 nella fase al termine del
laboratorio svolto con i ragazzi (post-test). Tuttavia, solo una
esigua parte di genitori ha compilato entrambe le valutazio-
ni pre-post, non consentendo la comparazione within subject.
Pertanto, il campione definitivo risulta composto da 30 geni-
tori, di cui 17 nel GS e 13 nel GC.
Lo studio ha coinvolto gruppi classe della scuola primaria, cui ¢
stata proposta l'adesione al progetto “Scacchia scuola”. Le clas-
si che hanno fatto richiesta del laboratorio di scacchi hanno co-
stituito il gruppo sperimentale (GS), le altre quello di controllo
(GO). 11 GS, reclutato presso la scuola “Coluccio-Filocamo” di
Roccella Jonica (RC), ha effettuato un laboratorio della durata
di 3 mesi (marzo-giugno 2020) per 4 ore a settimana in modali-
ta online (esclusi i primi due incontri in presenza). Il GC, reclu-
tato presso la scuola “Falcone-Borsellino” di Caulonia (RC), ha
effettuato la didattica a distanza prevista dalle insegnanti della
classe senza alcuna attivita laboratoriale. Per entrambi i cam-
pioni sono stati considerati eleggibili tutti i bambini delle classi.
I criteri di esclusione definiti erano: mancata adesione all’atti-
vita scacchistica; assenze superiori alla meta delle ore dedicate
all’attivita scacchistica; partecipazione discontinua alla didat-
tica a distanza (es. abbandoni scolastici, assenze superiori alla
meta delle ore di didattica effettuate); presenza di bambini con
disabilita cognitive gravi tali da ridurre la comprensione dell’at-
tivita e della didattica; scarsa comprensione della lingua italia-
na per la compilazione del questionario.

A tutti i partecipanti € stato chiesto di compilare, previo con-

senso informato, il materiale in modalita online, in entrambe

le sessioni di valutazione (marzo 2020 pre-test e giugno 2020

post-test).

Gli strumenti utilizzati erano i seguenti:

1. Scheda anagrafica per la raccolta di informazioni demo-
grafiche relative a sesso, eta del/la bambino/a, scuola di
appartenenza, classe frequentata, periodo di compilazio-
ne (marzo o giugno) e genitore che ha compilato (madre o
padre);

2. BRIEF2 — Behavior Rating Inventory of Executive Fun-
ction, Second Edition (Gerard A. Gioia, Peter K. Isquith,
Steven C. Guy, Lauren Kenworthy) per la valutazione dei
comportamenti relativi alle funzioni esecutive negli am-
bienti scolastici e a casa. Ai genitori ¢ stato chiesto di com-
pilare tutte le sezioni del questionario seguendo un iter:
leggere le domande; orientare l'osservazione giornaliera
del/labambino/a sugli elementi messi in risalto nel questio-
nario; rispondere alle domande riferendosi alle capacita e/o
difficoltd mostrate dal/la bambino/a nel contesto familia-
re. Il questionario, pensato per una fascia di etad compresa
trai s anni e i 18 anni, consente una descrizione accurata
del profilo di funzionamento esecutivo del soggetto e una
rappresentazione qualitativa del suo comportamento nei
contesti di vita quotidiana. La versione per genitori ¢ co-
stituita da 63 item organizzati in 9 scale cliniche piu 3 scale
di validita: inibizione, automonitoraggio, shift, regolazio-
ne delle emozioni, avvio, completamento del compito, mo-
nitoraggio del compito, memoria di lavoro, pianificazione/
organizzazione, organizzazione del materiale. Le scale cli-
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niche formano, combinandosi fra loro, 3 indici pitt ampi di
regolazione comportamentale, emotiva e cognitiva (rispet-
tivamente BRI, ERI, CRI): 'indice BRI si riferisce all’abilita
del bambino di modulare, attraverso il controllo inibitorio,
le proprie risposte, azioni e comportamenti; I'indice ERI ri-
guarda I'abilita del bambino di regolare le proprie emozio-
ni; 'indice CRI, infine, indica la capacita di controllare e ge-
stire i propri processi cognitivi. Il BRIEF-P, inoltre, include
un Punteggio composito esecutivo globale (GEC). I pun-
teggi grezzi sono convertiti in Punti T, con un range che va
da 30 a 9o: punteggi maggiori sono indicativi di maggio-
ri difficolta nelle funzioni esecutive indicate dalla scala; in
particolare, punteggi maggiori del cut-off di 65 identifica-
no una condizione di alto rischio.
Dal punto di vista statistico, a livello preliminare é stata in-
dagata 'omogeneita dei campioni rispetto alle variabili so-
ciodemografiche tramite X2 e t-test di Student. Considerato
il numero esiguo del campione, I'analisi ¢ stata condotta sui
punteggi compositi, cio¢ sugli indici di regolazione comporta-
mentale (BRI), emotiva (ERI) e cognitiva (CRI), comparando i
punteggi medi ottenuti da gruppo sperimentale e di controllo
nel pre- e post-test tramite MANOVA mista a misure ripetu-
te. Sono inoltre state comparate le frequenze dei punteggi a
rischio (superiori al cut-off clinico) nei due gruppi attraverso
l'analisi del X2.

Risultati

Le caratteristiche demografiche del campione sono riassunte
in Tabella 1. T campioni risultavano omogenei rispetto alle va-
riabili descrittive, che quindi non sono state incluse nelle ana-
lisi successive.

Tabella 1. Caratteristiche demografiche campione

GS GC

(N=17) (N=13) X2/t p
Genitore, madre (%) 477 51.3 0105 0.75
Eta, mediatds 8.32+x1.45 856+1.51 0755 0.1

I risultati della MANOVA mista hanno evidenziato un effet-
to generale al tempo della valutazione: indipendentemen-
te dal gruppo, i punteggi di Regolazione Emotiva (ERI) e al
Punteggio globale (GEC) ottenuti al pre-test decrescono (mi-
gliorano) significativamente nella valutazione al post-test
(F(1,28)=20,209; p<0,00s; F(1,28)=7,190; p=0,012) [Tabel-
la 2; Figura 1]. Non emergono differenze significative tra i
punteggi del pre- e post-test agli indici BRI e CRI, né al pun-
teggio complessivo GEC.

Tabella 2. Effetto tempo della valutazione sui punteggi
compositi nei due gruppi

GC GS -
(N=13) (N=17)

PRE PRE PRE POST Tempo CruPPe

x Tempo

BRI 5688 6213 5476 4994 045  25040%*

ERI 5431 4781 5706 5441 20,209%* 3,586

CRI 5581 5444 5629 5624 1025 0,863

GEC 5631 5488 5700 5500 7190* 0,193

BRI: Indice di Regolazione Comportamentale; ERI: Indice di
Regolazione Emotiva; CRI: Indice di Regolazione Cognitiva; GEC:
Punteggio composito esecutivo globale. * p<0,05; ** p<0,005.
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Figura 1. Effetto tempo della valutazione sui Punteggi compositi.
BRI: Indice di Regolazione Comportamentale; ERI: Indice di
Regolazione Emotiva; CRI: Indice di Regolazione Cognitiva; GEC:
Punteggio composito esecutivo globale. * p<0,05; ** p<0,005

In secondo luogo, ¢ emerso un effetto di interazione tra grup-
po e momento della valutazione nei punteggi BRI (regolazio-
ne comportamentale). Per comprendere la direzione di ta-
le differenza, ¢ stato condotto il post hoc test di Bonferroni,
da cui € emerso come i gruppi appaiano omogenei al pre-test,
mentre al post-test i punteggi del gruppo sperimentale sia-
no minori (migliori) rispetto a quelli di controllo [Figura 2].
In piu, nel passaggio da pre-test a post-test, i punteggi del GS
diminuiscono (migliorano), mentre quelli del GC aumentano
(peggiorano) [Figura 2].
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Figura 2. Interazione gruppo X tempo della valutazione nei punteggi BRI.

Invece, non emergono differenze significative nel punteggio
composito CRI, BRI e in quello complessivo GEC ottenuti dai
due campioni nei due momenti di assessment.

Per quanto riguarda le frequenze dei punteggi a rischio, I'analisi
del X2 di Pearson ¢ stata condotta per verificare la distribuzio-
ne dei punteggi a rischio. Al momento del pre-test, le frequenze
di punteggi a rischio nelle scale erano complessivamente simili
nel GC e nel GS [Figura 3] e non differivano significativamen-
te (tutti i p>0,05). Al contrario, al post-test sono emerse diffe-
renze significative relativamente al punteggio BRI: la frequen-
za di rischio é significativamente maggiore in GC rispetto a GS
(20,8% vs 0%) (X2(1)=6,454; p=0,011) [Figura 3]. Tali risulta-
ti sembrano suggerire che il gruppo sperimentale mostri una
migliore condizione in alcune scale relative al BRI (quali il mo-
nitoraggio del compito e I'inibizione), differenza non emersa al
pre-test. Non differiscono significativamente le frequenze dei
punteggi a rischio ottenuti al post-test da GC e GS degli indici
ERI, CRI e in quello complessivo GEC.

Discussione

Le analisi condotte hanno evidenziato in primo luogo una
decrescita dei punteggi di Regolazione Emotiva (ERI) in en-
trambi i gruppi nei due momenti della valutazione. Tale ri-

Figura 3. Prevalenza di rischio nei punteggi compositi al pre-test e al
post-test.

BRI: Indice di Regolazione Comportamentale; ERI: Indice di
Regolazione Emotiva; CRI: Indice di Regolazione Cognitiva; GEC:
Punteggio composito esecutivo globale. * p<0,05; ** p<0,005

sultato puo essere interpretato alla luce del fatto che la prima
somministrazione ¢ coincisa con I'inizio del lockdown (mar-
z0 2020), fase caratterizzata da un vero e proprio stravolgi-
mento della routine quotidiana, mentre I'ultima con il termine
del lockdown (giugno 2020), fase di progressivo ritorno alla
quotidianita e di maggior controllo e conoscenza degli effetti
della pandemia. Come indicato dai punteggi ER], il migliora-
mento dell'insieme di abilita messe in campo per regolare le
risposte emotive, incluse quelle messe in campo per gestire il
cambiamento, sembra restituire precisamente il progressivo
adattamento emotivo dei bambini alla nuova situazione. Cid
conferma quanto messo alla luce in letteratura e cioé¢ la ten-
denza dei bambini a fronteggiare i cambiamenti connessi al-
la pandemia proprio con I'impiego di strategie orientate alle
emozioni, tra cui la ricerca di supporto sociale, la rivalutazio-
ne positiva, l'autocontrollo e in alcuni casi 'evitamento [1].

In secondo luogo, ¢ stato osservato un miglioramento nella
regolazione comportamentale da parte del GS. Quest’ultimo,
sperimentando la combinazione di didatticaa distanza e diun
laboratorio scacchistico in continuita rispetto a quanto avvia-
to in presenza, sembra averne beneficiato, soprattutto in ter-
mini di capacita di regolare e monitorare il proprio comporta-
mento in modo efficace e adeguato. Tali abilita, infatti, sono
alcune di quelle che il laboratorio scacchistico mirava a solle-
citare attraverso la conoscenza delle regole del gioco (es. di-
sposizioni sulla scacchiera, alternanza dei turni di gioco, ecc.),
la riflessione sulle caratteristiche dei personaggi, l'esercizio
sulle strategie di gioco (es. osservazione delle mosse dell’altro,
adeguamento della propria strategia, ecc.) [10-11]. Cio assume
una rilevanza soprattutto in riferimento ai numerosi cambia-
menti che i bambini tra marzo e giugno sono stati costretti ad
affrontare, soprattutto per quanto riguardal'adeguamento al-
la nuova didattica, ai nuovi luoghi e modi di apprendimento,
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alla nuova gestione delle risorse a disposizione, ecc. [8]. Ri-
mangono da approfondire le ragioni dell'andamento peggio-
rativo del gruppo di controllo.

Infine, relativamente al punteggio BRI, ¢ emersa una differen-
za nella frequenza di rischio tra GC e GS: questi valori assu-
mono una rilevanza clinica e pratica, in quanto consentono di
orientare il supporto di quelle funzioni al di sotto dello stan-
dard previsto per eta o a rischio clinico. Cid sembra porsi in
continuita con gli studi che riconoscono come il gioco degli
scacchi possa rappresentare uno strumento a disposizione de-
gliinsegnanti per incentivare l'esercizio e il sostegno delle abi-
lita esecutive nei soggetti a rischio, favorendo anche 'emerge-
re di nuove risorse e punti di forza su cui far leva nel processo
di apprendimento [12].

Alcuni limiti dello studio devono essere sottolineati. In pri-
mis, la bassa numerosita del campione, dovuta anche alla si-
tuazione pandemica, non ha consentito analisi piu sofistica-
te. Inoltre, le competenze del bambino sono state valutate
dai genitori e, sempre a causa della bassa numerosita, non ¢
stato possibile valutare eventuali differenze nella percezione
di madri e padri. Infine, manca la valutazione del bambino da
un punto di vista oggettivo (quello dell'insegnante). Pertanto,
seppure i risultati siano promettenti, essi devono essere con-
siderati preliminari e dovrebbero essere approfonditi da ulte-
riori studi.

Conclusioni

La seguente ricerca ha voluto indagare i benefici che il gioco
degli scacchi affiancato alla didattica puo offrire, soprattut-
to nell’ottica del sostegno e del potenziamento delle funzioni
esecutive, essenziali ai fini dello sviluppo e dell’apprendimen-
to in et scolare. Ladeguamento del laboratorio alle esigen-
ze dettate dallemergenza sanitaria ha consentito inoltre di
esplorare contestualmente se tali benefici potessero risentire
della modalita di erogazione online e di osservare quale signi-
ficato tale attivita potesse assumere in un momento in cui di-
verse abilita e competenze, tra cui quelle esecutive, sono state
messe duramente alla prova. I risultati sembrano supportare
da una parte lipotesi di un miglioramento nell’acquisizione
e nella padronanza di alcune funzioni esecutive (monitorag-
gio del compito, inibizione e regolazione comportamentale)
nel gruppo aderente al laboratorio scacchistico; dall’altra, es-
si hanno rilevato l'aumento della frequenza di rischio clinico
nella padronanza di tali funzioni nel gruppo che ha svolto uni-
camente le attivita scolastiche tramite didattica a distanza,
proprio nella prima fase emergenziale della pandemia. I risul-
tati andrebbero riletti alla luce di una pit ampia letteratura
sul tema.

Ciononostante, lo studio consente di scorgere la potenziale
rilevanza che lattivita scacchistica puo assumere nell’accom-
pagnamento alla didattica: essa si configura come un vero e
proprio strumento a disposizione della scuola per consolidare
e soprattutto sostenere quell’insieme di abilita esecutive che
negli scacchi possono essere sperimentate concretamente e in
un clima di gioco. m
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Obiettivi. Il presente studio di tipo osservazionale
caso-controllo ha lo scopo di misurare i livelli di stress
soggettivamente percepiti nelle madri dei bambini con
Funzionamento Intellettivo Limite (FIL), scelte in qualita di
caregiver principale.

Metodi. Un campione clinico di 107 madri di bambini con
FIL & stato confrontato con un gruppo di controllo di 107
madri di bambini e adolescenti dallo sviluppo tipico. A
entrambi i gruppi e stata somministrata la scala Parenting
Stress Index-SF (PSI-SF) al fine di misurare il livello di
stress percepito nei riguardi del ruolo genitoriale.
Risultati. | risultati evidenziano la presenza di un'elevata
quota di stress legata al ruolo genitoriale nelle madri dei
bambini con FIL.

Conclusioni. | presenti risultati confermano la necessita
dell'approccio al FIL che non prescinda dal coinvolgimento
delle figure familiari di riferimento che vanno sostenute e
guidate nella gestione quotidiana della condizione dei loro
bambini.

The present observational case-control study aims to
measure the levels of subjectively perceived stress in the
mothers of children with Limit Intellectual Functioning
(FIL), chosen as primary caregiver. For this purpose, a
clinical sample of 107 mothers of children with FIL was
compared with a control group of 107 mothers of typically
developing children and adolescents. Both groups were
given the Parenting Stress Index-SF (PSI-SF) scale in
order to measure the perceived stress level with regard

to the parental role. The results highlight the presence
of a high level of stress linked to the parental role in the
mothers of children with FIL, which confirms the emphasis
on the need to provide for an integrated care of the child
and of the family members of reference who must be
supported and guided in the daily management of the
condition of their children. The present results confirm the
need for an approach to FIL that does not disregard the
involvement of family members who must be supported
and guided in the daily management of the condition of
their children.
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Il Funzionamento Intellettivo Limite (FIL) identifica una di-
mensione clinica complessa che interessa circa il 13% della po-
polazione generale [1]. Per tali ragioni, i soggetti con FIL pas-
sano inosservati e il loro insuccesso scolastico, abitualmente
manifesto, pud incontrare I'incomprensione da parte degli in-
segnanti e genitori. In questa ottica, la Consensus Conferen-
ce sul FIL del 2013 I'ha definito come una “condizione sanitat
ria che richiede un’attenzione particolare in ambito sanitario,
educativo e legale” [2]. Considerato poi che le alterazioni co-
gnitive del FIL sono eterogenee e selettive, la misurazione del
quoziente intellettivo totale € necessaria, ma non esaustiva: i
deficit specifici inerenti linguaggio, scrittura, lettura, calco-
lo, abilita visuo-spaziali e funzioni esecutive possono alterare
il funzionamento dell’individuo a scuola, al lavoro e nell’am-
biente sociale, soprattutto in relazione alla richiesta di presta-
zioni intellettive di livello sempre pit elevato indotta dalla so-
cieta contemporanea [3]. Un punteggio di QI compreso trate
2 deviazioni standard al di sotto della media (71-84 punti) non
¢ condizione sufficiente per identificare il FIL, dato che non tut-
ti gli individui presentano limitazioni nelle attivita e restrizioni
nella partecipazione.

Numerosi studi, inoltre, hanno evidenziato un notevole au-
mento del rischio psicosociale dei soggetti con FIL, anche per
la mancanza di competenza sociale con difficolta nel perce-
pire e distinguere emozioni, gestire le informazioni sociali, e
utilizzare strategie per la risoluzione di problemi nelle intera-
zioni sociali stesse [4-5], nonché per gli importanti deficit dei
risultati accademici [6-7].

Essere genitori di bambini con funzionamento
intellettivo limite

Relativamente poco sisa sulla qualita degli stili di parenting di
genitori di bambini con FIL.

In generale, crescere e accudire un bambino con difficolta del
neurosviluppo determina sfide inaspettate per la famiglia, tra
cui un aumento delle esigenze di assistenza, difficolta di risor-
se, problemi finanziari, stress genitoriale, complicando I'inte-
razione genitore-figlio, legata anche alle difficolta adattive ed
esecutive che il bambino presenta.

Pertanto, lo stile di parenting appare cruciale per I'evoluzio-
nepsico-evolutiva dei bambini vulnerabili o a rischio [8-9],
confermando una maggiore vulnerabilita allo stress delle fa-
miglie di bambini con difficolta e/o disabilita in confronto a
famiglie con analoghe caratteristiche e composizione, ma sen-
za figli con difficolta e/o disabilita. I pochi studi longitudina-
li [10] riportano che le madri dei bambini con FIL mostrano
minore positivita e sensibilita rispetto a quelle di bambini con
sviluppo tipico o con disabilita cognitiva, senza differire, inve-
ce, per negativita e intrusione. Inoltre, considerato che le sfi-
de affrontate dai bambini con FIL spesso diventano piu pro-
nunciate nel contesto dell’istruzione formale, e che il divario
tra percezioni dei genitori e capacita dei bambini si allarga nel
tempo, si creano modelli sempre pit problematici di intera-
zione genitore-figlio [10]. Data la prova che 'interazione geni-
tore-figlio disfunzionale puo confermare o esacerbare le diffi-
colta del bambino nel tempo, gli studi relativi rivelano il biso-
gno di estendere I'intervento anche alle famiglie. In particola-
re, lo stress genitoriale € una delle condizioni psicologiche piu
esaminate nell'ambito degli studi che hanno approfondito le
modalita di adattamento nei nuclei familiari in cui ¢ presente
un bambino affetto da una difficolta, sindrome e/o disabilita.
Si € evidenziato, in particolare, come in alcune situazioni,
Iincertezza o la carenza di informazioni sulla condizione del
bambino puo portare la famiglia a ripiegarsi sui propri vissuti
diimpotenza e di pessimismo, con modalita di coping centra-
te sulle emozioni negative che non favoriscono I'adattamento
e che nel lungo termine possono amplificare le difficolta quo-
tidiane dei genitori.
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Obiettivi

Lo studio in oggetto ¢ di tipo retrospettivo-osservazionale
caso-controllo mirato a misurare i livelli di stress soggetti-
vamente percepito nelle madri dei bambini con FIL, scelte in
qualita di caregiver principale.

Metodo

Partecipanti

Lo studio segue la metodica dello studio pilota del 2016 [11] su
una popolazione costituita da 26 soggetti con FIL vs §3 sog-
getti dallo sviluppo tipico (TDC). Quindi sono state recluta-
te 214 madri (107 madri di soggetti con FIL e 107 madri di
soggetti del gruppo di controllo) tra gennaio 2007 e dicembre
2017. I soggetti di entrambi i gruppi sono caucasici e omogenei
per livello socioeconomico e reclutati nella Unita Operativa di
Neuropsichiatria Infantile dell’Universita degli Studi della
Campania “Luigi Vanvitelli”. I dati sono stati poi elaborati do-
po codifica anonima.

Procedure

Lidentificazione dei soggetti con FIL ¢ stata effettuata secon-
do i criteri del DSM-s, previa esclusione di quadri definiti co-
me disabilita cognitiva (IQ <70), sindromi neurogenetiche (es.
sindrome di Down, sindrome di Prader-Willj, sindrome X-fra-
gile), ipotiroidismo, patologie psichiatriche (es. schizofrenia,
disturbi dell'umore, ADHD, disturbi dello spettrodell’auti-
smo). Tutte le valutazioni sono state effettuate dopo consenso
informato scritto da parte delle madri e, ove adeguato, dagli
stessi soggetti in esame.

Parenting Stress Index-SF (PSI-SF)

Per la valutazione dello stress genitoriale ¢ stata utilizzata la
versione italiana del PSI-SF, costituita da 36 item suddivisi in
tre sottoscale che misurano le principali componenti del siste-
ma genitore-bambino, focalizzando l'attenzione sul genitore,
sul bambino e sulle loro interazioni. Distress genitoriale (PD;
12 item), interazione genitore-bambino disfunzionale (P-CDI;
12 item), bambino difficile (DC; 12 item). Il profilo comprende
anche una scala di Risposta difensiva (DIF), la quale valuta il
grado con cui il soggetto risponde al questionario con la ten-
denza a dare un’immagine piu favorevole di sé. Dall’'insieme
diitem ¢ possibile ottenere anche un punteggio di stress tota-
le che fornisce un’indicazione del livello complessivo di stress
genitoriale che un individuo sta sperimentando. Ogni item ¢
organizzato secondo un modello likert a § punti. I punteggi
delle sottoscale vanno da 12 a 60 e il punteggio totale varia da
36 a 180. I punteggi piu alti indicano maggiore stress percepi-
to dai genitori. Il test ¢ ampiamente utilizzato data la sua ele-
vata consistenza interna (alfa di Cronbach = 0,92).

Analisi dei dati

Per la comparazione delle variabili parametriche, le differen-
ze sono state espresse come medie e deviazione standard dei
risultati ottenuti dai due gruppi in accordo alla distribuzione
t-Students’s test o il test Chi-quadro per le variabili non pa-
rametriche. Valori di p<o,0§ sono stati considerati statistica-
mente significativi. Per verificare I'effetto dell’analisi € stata ef-
fettuato il calcolo della d secondo Cohen e i risultati.

Risultati

Nel presente studio, sono stati reclutati 107 madri di bambi-
ni o adolescenti con FIL (62 maschi e 45 femmine; eta media
10,01; SD 1,49) e 107 madri di bambini dallo sviluppo tipico
(63 maschi e 44 femmine; etd media 9,87; SD 1,86) confron-
tabili statisticamente per eta (p=0,54) € sesso (p=1,00). Leta
media delle madri ¢ compresa tra 31 ¢ §5 anni (media 44,5 +
8,15). La Tabella 1 mostra i risultati del confronto tra bambi-
ni affetti da FIL e soggetti di controllo alla scala PSI-SF. Nello
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specifico i genitori dei bambini con FIL presentano un livello
di stress parentale totale significativamente maggiore rispet-
to ai genitori dei bambini di controllo (p<o,001), nonché un
livello significativamente maggiore di stress legato al ruolo di
genitore (p<0,001) e di stress legato alla percezione del figlio
come bambino difficile (p<o,001), oltre che un livello signifi-
cativamente maggiore di stress legato alla interazione genito-
ri-bambino (p<0,001). Come previsto, confrontando i livelli di
stress di madri di bambini con FIL e madri con TDC, i con-
fronti medi di tuttii parametri misurati dalla scala dello stress
sono statisticamente significativi [Grafico 1]. Il calcolo dell’efa
fect size, interpretato secondo Sawilowsky, mostra una d = 2,
indicando un’enorme dimensione dell’effetto [12; Tabella 1].
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Grafico 1. Differenze tra il gruppo FIL e controlli per quanto riguarda
le differenze nelle scale del test PSI-SF: PD (distress genitoriale),
P-CDI (interazione genitore-bambino disfunzionale), DC (bambino
difficile), DIF (risposta difensiva), stress totale.

Tabella 1.
FIL Controlli
(df)

N=107 N =107 t p d
PD 32,3836 24,16+1,85 21,024@2 <0001 2,872
P-CDI 2785+2,95 21,79+2,64 15856@2 <0,001 2,165
DC 37424272 28,16+2,53 25793%2 <0001 3,525
DIF 10,51+2,5 14,47+¢1,38 1825212 <0,001 2,496
tsc;[tr;f 11717456 88,57+4,14 42,46872 <0001 58

Differenze espresse come medie e deviazione standard tra il gruppo
di madri di bambini con FIL e i controlli, secondo I'analisi t di Student
per le scale del PSI-SF: PD (distress genitoriale), P-CDI (interazione
genitore-bambino disfunzionale), DC (bambino difficile), DIF (risposta
difensiva), stress totale. Il calcolo dell’effect size & stato espresso
come d di Cohen e interpretato secondo il seguente schema d (,01)
molto piccolo, d (,2) piccolo, d (,5) medio, d (,8) grande, d (1,2) molto
grande e d (2,0) enorme.

Valori di p<0,05 sono stati ritenuti statisticamente significativi.

df: gradi di liberta.

Discussione

Le madri di bambini con FIL presentano spesso maggiori li-
velli di stress e sono frequentemente condizionate dall’or-
ganizzazione e gestione della vita del bambino, spesso tra-
scurando se stesse e il proprio rapporto di coppia per con-
centrarsi soprattutto sulle esigenze del figlio. Lo stress, ap-
punto, puo essere causato da vari fattori, tra cui la qualita di
funzionamento familiare, la qualita di supporto e relazioni
sociali e il tipo di aspettative dei genitori. I risultati del pre-
sente studio, in accordo con quanto riportato in letteratura,
riportano una elevata quota di stress nelle madri dei bam-
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bini con FIL (d=¢,8). Interessante risulta, soprattutto, il da-
to dell’aumentata quota di stress legata alla percezione del
bambino come difficile (DC) (d=3,525). Questo dato, infat-
ti, rende conto non solo dello stress riferibile alle difficolta
di gestione delle problematiche emotive, comportamentali,
sociali e scolastiche riscontrate evidentemente nei bambini
con FIL, ma anche delle difficolta dell’inquadramento noso-
grafico cui consegue una spesso inadeguata e non tempesti-
va presa in carico riabilitativa. In linea con questo dato, si
evidenzia anche una quota significativamente maggiore di
stress legato alla interazione genitore-bambino (P-CDI) che
rende conto delle difficolta percepite nell'interazione lega-
te alla rappresentazione di una mancata corrispondenza del
bambino alle aspettative delle madri. Infatti si fa strada nei
genitori il timore che il bambino non possa mai raggiungere
gli standard dei suoi coetanei. Solo lentamente le aspettative
e le speranze si spostano sul figlio reale ovvero su un figlio
che nonostante i suoi problemi, comincia a esistere con una
sua identita e individualita.

Risultano significativi, altresi, i punteggi relativi alla scala del
dominio del genitore (PD). Questa scala denota insoddisfazio-
ne rispetto al ruolo genitoriale e, quando associata a punteggi
alti alle altre due scale, puo essere indicativa di possibili com-
portamenti parentali disfunzionali. Se ¢ vero che la sintoma-
tologia e le competenze del bambino influenzano lo stress, ¢
infatti dimostrato che a sua volta anche lo stress genitoriale
puo avere un’influenza negativa sullo sviluppo del bambino.
D’altro canto, I'interazione genitore-figlio disfunzionale puo
confermare o esacerbare le difficoltd del bambino nel tem-
po. Per questa ragione, gli studi relativi rivelano il bisogno
di estendere I'intervento anche alle famiglie, risultando indi-
spensabile lavorare con i genitori e aiutarli a capire e ad adat-
tarsi alle capacita limitate del bambino con FIL, adeguando
il proprio comportamento e le aspettative sul bambino. Levi-
denza scientifica ha evidenziato come questi genitori tendono
a dare maggiori direttive e piu riscontri negativi ai loro figli
avendo uno stile pit autoritario e meno supportivo.

Conclusioni

I presenti risultati confermano la necessita dell’approccio al
FIL che non prescinda dal coinvolgimento delle figure fami-
liari di riferimento che vanno sostenute e guidate nella ge-
stione quotidiana della condizione dei loro bambini. Pertan-
to, prevedere interventi a sostegno della genitorialita, volti a
incrementare il senso di autostima e autoefficacia genitoriali,
oltre che costituire la base per una positiva alleanza terapeu-
tica, puo contribuire a ridurre il livello di stress e avere indi-
rettamente una ricaduta positiva non solo sul benessere degli
adulti, genitori, ma anche sulla condizione dei figli. m
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La balbuzie evolutiva
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di Laurea in Logopedia Universita degli Studi di Palermo

1l DSM-V include nei disturbi del neurosviluppo e nei
disturbi della comunicazione il disturbo della fluenza a
esordio nell’infanzia o balbuzie evolutiva. Accade molto
spesso che, durante il periodo iniziale di apprendimento
del linguaggio verbale, il bambino mostri incertezze,
esitazioni, improvyisi arresti. Il pediatra sa comunque

che nella maggior parte dei casi (§0-85%) questi fenomeni
sono normali e alla fine, dai 30-36 mesi in su, il bambino
parlera bene. Alcuni bambini evolveranno pero in un
disturbo della fluenza. Quali sono le bandierine rosse che
possono far sospettare un'evoluzione sfavorevole?

Un bambino pu6 manifestare una disfluenza nel periodo com-
preso trai2 anni e mezzo e i 3 anni e mezzo circa; questa fase
viene definita come disfluenza fisiologica o tipica. In questo
periodo della vita di un bambino si attraversa un incremento
del linguaggio da un punto di vista sia lessicale sia morfosin-
tattico, ma il controllo della fluenza per alcuni bambini puo
diventare difficile e puo succedere che insorgano le prime di-
sfluenze fisiologiche o tipiche, diverse dalle disfluenze atipi-
che di una balbuzie vera e propria in termini sia quantitativi
sia qualitativi. La fase fisiologica o tipica si caratterizza per la
presenza di episodiche ripetizioni, in particolare sillabe e/o
suoni a inizio frase (m---amma), per la presenza di esitazioni,
con un andamento ciclico delle disfluenze che puo sparire an-
che per settimane; inoltre il bambino in genere ha una ridot-
ta consapevolezza della balbuzie e ridotte reazioni emotive a
essa. Cio che puo indirizzare un pediatra verso un approfon-
dimento clinico ¢ la durata della disfluenza. In genere é con-
sigliabile non aspettare oltre i sei/dodici mesi dal momento
dell'insorgenza di una disfluenza di qualsiasi genere, per I'in-
vio a uno specialista, perché se € insorta da un tempo supe-
riore ¢ maggiormente a rischio di persistenza. Il passaggio da
una disfluenza tipica a una disfluenza atipica avviene quando
il bambino arricchisce il suo vocabolario. Il passaggio alle -
sfluenze atipiche ¢ caratterizzato dalle ripetizioni di parti di
parola ( (ma-ma-ma mamma), dalle pause all'interno di una
parola (ma... mma), dalle pause durante un discorso, dalle ri-
petizioni di parole monosillabiche ( io-io-i0-i0). Inoltre anche
un esordio tardivo espone a un maggior rischio di persistenza
mentre in etd prescolare si ha il maggiore tasso di remissione.
E stato stimato che i bambini che hanno cominciato a balbet-
tare dopo i 4 anni hanno un rischio maggiore di sviluppare
una balbuzie persistente. Una riduzione significativa del nu-
mero e della severita dei sintomi della balbuzie nel corso del
primo anno dopo I'insorgenza ¢ un indicatore importante di
un potenziale recupero spontaneo. Subito dopo la comparsa
dei primi sintomi, la probabilita di recupero spontaneo ¢ pari
circa al 75%. Tale percentuale si riduce con il passare del tem-
po fino a divenire del 16% dopo tre anni e del §% dopo quat-
tro anni dall'insorgenza. Quindi i bambini che non mostra-
no alcuna diminuzione della gravita della balbuzie, durante il
primo anno dall’insorgenza, sono quelli piu a rischio di persi-
stenza. Un altro fattore di rischio ¢ la familiarita per il distur-
bo. Molti studi hanno evidenziato la presenza di un maggior
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rischio di sviluppare balbuzie nelle famiglie in cui ¢ gia pre-
sente un soggetto affetto. Inoltre se ¢ presente un ritardo nel
linguaggio o una difficolta nel linguaggio, oltre la disfluenza, &
meglio inviare subito il bambino a un logopedista. Un ultimo
campanello che puo far sospettare un’evoluzione sfavorevole
¢ quanto i genitori siano preoccupati e in ansia rispetto alla
balbuzie: ¢ importante fornire alle famiglie un giusto suppor-
to per gestire queste prime fasi, sapere cosa dire al bambino e
come poter gestire la disfluenza.

Qual é la prevalenza della balbuzie nella popolazione
italiana? Quali sono le cause? Dipende da fattori culturali
e sociali? E ereditaria? Sono a maggior rischio i maschi

o0 le femmine?

Secondo le stime dello studio di Yairi e Ambrose la prevalen-
za si aggira intorno all’t%, mentre l'indice di persistenza ¢
dell’11,7% e la remissione dell’88%. Nel campione di popola-
zione sotto i 6 anni, e soprattutto intorno ai due anni e mez-
zo-tre anni e mezzo, si concentrano prevalenze maggiori, in-
torno al §%, ma nella grande maggioranza dei casi il disturbo
regredisce spontaneamente entro uno-due anni dall’esordio.
La balbuzie colpisce di pitt i maschi, mentre le femmine vanno
incontro pit frequentemente alla remissione spontanea. I dati
epidemiologici riportano infatti una variazione del rapporto
tra maschi e femmine che balbettano in base all’eta. Il rappor-
to ¢ di 4 a 1 nella popolazione adulta contro di 2 a 1 nell’eta
prescolare. Per quanto riguarda le cause della balbuzie non é
semplice dare una risposta in quanto tale disturbo non puo
essere ricondotto a un’unica causa. I ricercatori negli studi
degli ultimi quarant’anni hanno messo in evidenza come sia
un disturbo complesso e multifattoriale. Tali studi fanno ri-
ferimento a sistemi multifattoriali tra i quali uno dei piu si-
gnificativi ¢ il modello CALMS, che spiegherebbe come nel-
la balbuzie entrino in gioco fattori cognitivi, affettivi, lingui-
stici, motori e sociali. Sono inoltre coinvolti fattori genetici.
Nelle ultime ricerche condotte con tecniche di neuroimaging
su bambini che balbettano si ¢ evidenziata la compromissio-
ne di alcuni circuiti neurali sia per il loro funzionamento sia
nelle interazioni tra le aree studiate: le aree temporo-frontali
implicate nel coordinare il feedback audio-fonatorio con le ri-
sposte motorie, i circuiti talamo-corticali dei gangli della ba-
se implicati nell’avvio delle risposte motorie e nei processi di
sequenziazione e timing e infine i circuiti cortico-cerebellari
coinvolti nel controllo fino-motorio dei movimenti e nei pro-
cessi di elaborazione dei tempi. Tali studi hanno evidenziato
nei bambini che balbettano differenze dei volumi tra materia
grigia e materia bianca nelle aree prese in esame.

Chi é lo specialista di riferimento a cui bisogna inviare

il bambino sospetto? Quando bisogna inviarlo?

La presa in carico di un bambino che balbetta ¢, data la sua
stessa natura, multidisciplinare. Tale iter comincia con la vi-
sita del neuropsichiatra infantile che elabora la diagnosi e se-
gnala eventuali comorbilita con altri disturbi. A questo punto
si procede con una valutazione di tipo logopedico, inviando
il bambino a un logopedista specializzato nella valutazione e
nel trattamento della balbuzie, e una di tipo psicodiagnostico.
Nelle linee guida dell’associazione olandese di foniatria e lo-
gopedia sulla balbuzie, le pit recenti linee guida evidence-ba-
sed sul disturbo a livello mondiale, ¢ messo in evidenza come
un intervento precoce aumenti la probabilita di recupero del
disturbo. Il logopedista specializzato nei disturbi della fluen-
za verbale valutera I'inizio di un trattamento a dodici mesi
dall’esordio nel caso in cui la severita della balbuzie non sia
diminuita chiaramente nei 3/6 mesi precedenti. Anche se il
bambino balbetta da meno di 12 mesi si puo valutare I'inizio
di un intervento nel caso in cui il bambino soffra (sentimenti,
emozioni, comportamenti, ansia, bassa autostima) a causa del
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suo disturbo, mostri chiari segnali di non partecipazione agli
scambi comunicativi e se i genitori si mostrano preoccupati
per la balbuzie del bambino ed esercitano pressioni, giudizi,
atteggiamenti ipercritici sul modo di parlare del figlio. Biso-
gna tenere in considerazione anche i comportamenti dei com-
pagni di classe (soprattutto episodi di bullismo) e degli inse-
gnanti.

Esiste una correlazione tra balbuzie e disturbo specifico
del linguaggio? La concomitanza di abilita linguistiche
ritardate e disordinate aggravano la balbuzie ?

Da recenti studi si ¢ evidenziato come avere scarse abilita fo-
nologiche potrebbe essere un fattore di rischio durante la fase
iniziale della balbuzie. Secondo gli studi di Yairi e Seery (2011)
bisognerebbe porre attenzione ad altri fattori di rischio per
la balbuzie. Secondo studi piu recenti (Spencer e Weber-Fox,
2014) i bambini che presentano competenze articolatorie e
fonologiche piu basse della media, al momento della compar-
sa della balbuzie, sono piti a rischio di una sua persistenza nel
tempo. Bisogna comunque interpretare con cautela la correla-
zione tra balbuzie e disturbi fonologici/articolatori in quanto
i risultati non sono sempre univoci.

Come si interviene in questi bambini? Qual é la prognosi
della balbuzie?

Sia per la valutazione che per il trattamento della balbuzie I'ap-
proccio ¢ di tipo multidisciplinare. Il logopedista e lo psicologo
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lavorano in modo integrato per perseguire alcuni importanti
obiettivi: in primo luogo ¢ fondamentale ridurre la frequenza
degli episodi di balbuzie, le possibili concomitanti fisiche e la
tensione fisica presente (comportamenti motori con le labbra,
la bocca, la lingua nel tentativo di parlare meglio, tentativi che
aumentano la tensione fisica e la rigiditd muscolare degli orga-
ni deputati all'articolazione della parola). Si utilizzano in que-
sti casi tecniche specifiche per incrementare la fluenza verba-
le. Parallelamente, a livello comunicativo, possono presentar-
si condotte di evitamento verbale ed emozioni negative legate
alla balbuzie e al parlare. Per questi obiettivi viene consigliato
I'intervento di uno psicologo che utilizzi tecniche cognitivo-
comportamentali. Altro importante obiettivo ¢ coinvolgere le
famiglie: in particolare si interviene sullo stile comunicativo
genitore-figlio, sulla pressione temporale e sui tempi di attesa
e d’ascolto. La prognosi varia da persona a persona. Bisogna te-
nere presente i fattori di rischio nonché la motivazione del pa-
ziente. Nella pratica clinica puo succedere di avere maggiore
successo con balbuzie di tipo severo piuttosto che con balbuzie
piu lievi. Nel trattamento di tale disturbo le ricadute sono sem-
pre possibili. Solo una terapia che intervenga tenendo conto di
pit aspetti del problema puo arrivare a un successo nell’80%
dei casi, anche se le ricadute sono frequenti. m

spataro.angelo2014@libero.it

Appendicite non perforata: chirurgia o trattamento antibiotico?

L]
bllstel‘ 'argomento € gia stato affrontato in Quaderni acp [Valletta E, Camoglio FS. Curare I'appendicite con gli
antibiotici: un po’ di rumore per nulla? 2012;6:274-277] e nella newsletter pediatrica [Pagine elettroniche
di Quaderni acp 2021;28:1]: il trattamento dell'appendicite in eta pediatrica con antibiotico si sta diffondendo sempre pil
negli ultimi anni nonostante i dubbi sull'efficacia verso I'approccio chirurgico e la scarsita di dati di follow-up nella casistica
pediatrica rispetto a quella degli adulti. Uno studio su un database ospedaliero USA ha raccolto 117.705 casi di appendicite
in eta pediatrica ricoverati dal 2011 al 2020. Escludendo i casi di appendicite perforata (44.161), tra i bambini con appendicite
non perforata, 60.150 (85,9%) sono stati sottoposti a intervento chirurgico per appendicectomia e 10.394 (14,1%) sono stati
trattati farmacologicamente. Il trattamento non operativo, ben al di sotto del 5% nei primi anni del monitoraggio, € esploso dal
2018 con una percentuale del 30% circa annuo sul totale delle appendiciti non perforate. | risultati di questa indagine hanno
evidenziato come tra i bambini trattati non chirurgicamente il tasso dei fallimenti & stato del 20,1%, e nella maggior parte dei
casi e stato necessario appendicectomizzare (96,2%). Rispetto ai pazienti sottoposti a gestione operatoria iniziale, i pazienti

sottoposti a trattamento non operativo hanno avuto tassi piu elevati di: visite di pronto soccorso (8,0% vs 5,1%, p<0,001),
ricoveri (4,2% vs 1,4%, p<0,001), ecografia addominale (0,2% vs 0,03%, p<0,001) e TAC addominale (3,8% vs 1,7%, p<0,001);
infine, i bambini che necessitavano di approccio chirurgico a causa del fallimento della terapia farmacologica avevano tassi
leggermente piu elevati di complicanze post-chirurgiche entro 12 mesi dall'appendicectomia rispetto ai bambini con appendi-
cite non perforata sottoposti a cure chirurgiche immediate (1,9% vs 1,2%, rispettivamente, p=0,006). Precedenti indagini con
piccole casistiche sul follow-up dei bambini con appendicite trattati non operativamente avevano rilevato un fallimento della
terapia nel 42% [Patkova et al., 2020], 30% (Knaapen et al., 2019], 29% [Tanaka et al., 2015], mentre in questa ampia casistica
la mancata efficacia della terapia non operativa € ridotta, considerando anche il lungo periodo di follow-up eseguito. Quindi
terapia chirurgica o medica dell'appendicite? La risposta & ancora non definitiva anche se questi dati robusti ci possono aiu-
tare nel discutere le diverse opzioni con i genitori.

e Lipsett SC, Monuteaux MC, Shanahan KH, Bachur RG. Nonoperative Management of Uncomplicated Appendicitis. Pediatrics. 2022 May
1;149(5):€202105§4693.
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La cura delle
informazioni digitali
in telepediatria alla
luce della normativa
europea

Andrea E. Naimoli', Fabio Capello?
"Dipartimento di Ingegneria e Scienza dell'Informazione,
Universita di Trento

2UQ Pediatria Territoriale, Dipartimento Cure Primarie,
AUSL Bologna

La tecnologia ha profondamente modificato il modo dilavorare
delle persone, consentendo di superare tanti ostacoli, ma anche
presentando nuove sfide da affrontare. Nel campo della medici-
na le frontiere aperte dalle strumentazioni sempre piu raffina-
te in ambito diagnostico hanno aperto la via a cure sempre pit
mirate e auna miglior qualita generale dei percorsi dei pazienti,
dove resta comunque fondamentale il ruolo del medico a cui so-
no richieste nuove competenze e abilita per poter gestire e in-
terpretare la mole di informazioni a disposizione. Anche quan-
do le informazioni sono recuperate con metodi meno tecnolo-
gici, sono quasi sempre trattate con sistemi informatici per cui
la profilazione del paziente € ormai sostanzialmente digitale.

Il paziente bambino

Leta pediatrica caratterizza un intervallo di tempo della vita
di un individuo complesso e variegato che va dalla nascita si-
no e oltre 'adolescenza, contraddistinto non solo dall’accre-
scimento fisico e neuromotorio, ma dallo sviluppo di abilita e
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competenze di tipo emotivo, intellettuale, cognitivo, sociale e
relazionale.

L'ambiente stesso all'interno del quale il bambino cresce ¢
complesso ed ¢ caratterizzato da numerosi contesti e attori
capaci di influenzarne lo sviluppo e lo stato di salute. Fami-
glia, scuola, attivita educative, ludiche o sportive rappresenta-
no il mondo ordinario del bambino, al quale si affianca quello
sanitario con la figura del pediatra, dello specialista e dell'ope-
ratore sanitario pediatrico [1].

Per il mantenimento e la promozione dello stato di salute del
bambino queste realta hanno necessita di comunicare tra loro e
di scambiare dati, sia quando il minore sta bene, sia quando ¢ af-
fetto da una condizione patologica. In questo i mezzi informati-
ci, intesi come strumenti di registrazione, comunicazione e ana-
lisi dei dati, cosi come dai dispositivi mobili, indossabili o i siste-
mi di intelligenza artificiale [2], possono essere di grande ausilio.
Questo delicato processo tuttavia rende il minore un soggetto
peculiare e potenzialmente vulnerabile, che necessita di tute-
le e garanzie particolari [3; vedi anche Figura 1].

Dato digitale Posizione del dato

hard-disk del mittente, cartella
"documenti”

File su disco da allegare

hard-disk del mittente, cartella
del “client” di posta

Messaggio di posta con
file allegato

Contenuto elaborato da server di invio (del mittente)

inviare

server di ricezione (del destina-
tario)

Contenuto elaborato
ricevuto

hard-disk del destinatario, cartel-
la del “client” di posta

Contenuto recapitato

File su disco dell'allegato usb-pen del destinatario

Tabella 1. Esempio di possibile proliferazione dei dati con l'invio
di un messaggio di posta elettronica con allegato: in particolare
dell'allegato si creano piu copie in posizioni differenti.

The European Union’s Plan for Children’s Rights

The European Union (EU for short) is a group
of 27 countries that work together.

Children’s rights are promises that the EU and

@ governments made so children can have a good life. 2 M
O

to be safe to learn

to play

to have a say

How will the EU put children’s rights in practice?

The EU will collect information and teach people
about children’s rights.

i

Governments and others will learn from each other
how best to put children’s rights into practice.

o
)

The EU will spend money on things that are needed for
children to enjoy their rights, such as training for adults
who work with children.

o
)

™

The biggest set of children’s rights
promises is called the

United Nations Convention on

the Rights of the Child (UNCRC).

Children’s participation
Everyone will understand that children have a
right to a say and put it into practice.

Included in society

Children will be able to get good education and
healthcare and families will have enough money
to meet children’s needs.

Safe from harm

Children will be kept safe from violence and children
who are harmed will get the help they need.

Child-friendly justice
The police, lawyers and judges will treat children
fairly, listen to them and meet their needs.

Digital world
All children will be able to get access to and stay
safe in the digital world.

Helping children across the world

All children in the world will enjoy their rights, even
when there is war, famine or disease.

When making the plan the EU
talked to lots of people, including
10,000 children.

La gestione del dato sensibile
in telepediatria

Alla luce di queste considerazio-
ni, si pone il problema di come
gestire tali informazioni anche
considerando il regolamento eu-
ropeo noto come GDPR [5]: in
particolare esistono prescrizioni
molto restrittive per i dati sen-
sibili, in cui ricadono tutti i da-
ti sanitari. Nel caso della branca
pediatrica — come evidenziato
anche dalle recenti pubblicazioni
di istituti sanitari nazionali e in-
ternazionali [3,6-9] — la questio-
ne diventa ancora pit complessa
dato che si intrecciano le proble-
matiche dovute alla minore eta
dei pazienti e alla presenza di
soggetti terzi (il/i responsabile/i
del minore) che hanno accesso a
tali dati.

Per dare un’idea delle difficolta
da affrontare basti considera-

1t

Figura 1. Materiale informativo a cura della Commissione Europea [4]. Il riconoscimento dei diritti del
bambino & stato un passaggio fondamentale per lo sviluppo di politiche di tutela dell'infanzia, che si
riflettono anche sulla gestione dei dati sensibili e informatizzati di natura sanitaria.

re che un semplice scambio di
email contenente informazioni
sanitarie potrebbe facilmente
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portare a una violazione della disciplina, considerando che ta-
le canale é tipicamente non protetto e che un semplice invio
comporta spesso la generazione di diverse copie del messag-
gio o di parti di esso [Tabella 1] su cui il mittente ha un con-
trollo limitatissimo.

Una gestione raffinata dei dati non puo che valutare un qual-
che tipo di protezione alla fonte degli stessi, per cui risultano
certamente preferibili sistemi che possano utilizzare delle for-
me di criptazione [10].

Il medico non dovrebbe preoccuparsi della soluzione infor-
matica da un punto di vista tecnologico, ma ha certamente la
responsabilita di adottare le dovute cautele nella scelta delle
soluzioni (sia hardware che software). Il medico-pediatra de-
ve tener conto ulteriormente della possibilita che i dati digita-
li siano oltre che ben “custoditi” anche accessibili da parte di
tutti gli aventi diritto e in questo caso — come gia evidenzia-
to — ¢ sempre presente almeno un responsabile maggiorenne
oltre al soggetto minore.

Situazioni pit complesse si hanno poi in altri casi, come per
esempio per i sensori “wearable” (indossabili) dove la raccolta
dei dati avviene solitamente tramite connessioni di rete e con
salvataggi locali: risulta evidente che, se i dati fossero raccol-

di tipo sanitario si tratta di un soggetto particolarmente espo-
sto a rischi legati alla privacy e per cui sono richieste speci-
fiche garanzie anche a livello normativo. La gestione dei dati
sanitari rientra nel pit ampio campo dei cosiddetti “dati sensi-
bili” per cui & necessario adottare soluzioni efficaci circail loro
trattamento e la loro trasmissione affinché il tutto avvenga in
modo sicuro (funzionale alle necessita e nel rispetto di tutte
le normative). Per trattare e comunicare in modo opportuno
i dati sensibili con strumenti informatici occorre innanzitut-
to essere consapevoli di come questi gestiscono i dati stessi e
possibilmente adottare tecniche di criptazione adeguate. In
prospettiva si ritiene che sarebbe utile poter disporre di alcu-
ne funzionalita avanzate: criptazione sia a livello di dati che di
comunicazione, procedure semplici e trasparenti che non ri-
chiedano competenze informatiche specifiche, accesso diffe-
renziato da parte di piu soggetti agli stessi dati e possibilita di
recupero delle chiavi diaccesso da parte di soggetti abilitati in
caso di necessita e sotto opportune condizioni. m
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sanitario o I'insegnante — spesso non hanno una formazione

puntuale in campo giuridico e nel complesso sottoambito del-

la privacy.

Tenendo conto di tutto quanto detto, € possibile individuare

alcuni punti che si ritengono utili per una soluzione efficace:

« adottare un sistema di criptazione a livello di dati e possi-
bilmente anche a livello di trasmissione dei dati stessi (reti);

« avere accesso alle procedure di criptazione/decriptazione
in modo molto semplice e il pit trasparente possibile;

o far si che le informazioni possano essere accessibili, even-
tualmente con differente granularita, da pit soggetti;

« adottare una strategia che consenta di poter recuperare l'ac-
cesso a dati criptati nel caso che il/i soggetto/i avente/i di-
ritto risultino impossibilitati a farlo: tale recupero deve ov-
viamente essere attuabile solo da altri soggetti abilitati a su-
bentrare opportunamente.

Conclusioni

Levoluzione della tecnologia ha aperto nuovi scenari in tutte
le discipline coinvolgendo quindi anche la medicina e la pedia-
tria. Il paziente bambino ¢ coinvolto in molteplici realta che
interagiscono tra loro: nel caso dello scambio di informazioni

mance Analysis of Encryption Algorithms. Journal of Physics: Con-
ference Series; 2020: IOP Publishing.

andrea.naimoli@unitn.it
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Introduzione

Le cure palliative pediatriche (CPP) rappresentano un ambito
multidisciplinare della pediatria che si prefigge 'obiettivo di
garantire la qualita di vita a bambini affetti da malattie ingua-
ribili ad alta complessita assistenziale e di rispondere ai loro
bisogni e a quelli delle loro famiglie.

A livello clinico, molteplici sono i sintomi disturbanti con am-
pia ricaduta sulla qualita della vita, che devono essere gestiti e
trattati. Alcuni di questi, in modo particolare, rappresentano
una sfida importante per i caregiver e i sanitari che si occupa-
no dei bambini eleggibili alle CPP.

In questo quinto lavoro verranno affrontati la stipsi e la disfa-
gia, che risultano frequenti e invalidanti nei bambini in CPP.
Entrambi questi sintomi possono determinare un impatto
fortemente negativo sulla qualita di vita del bambino e posso-
no risultare difficili da gestire per i clinici.

Stipsi
Definizione e cause
La definizione di stipsi comprende una eterogeneita di sin-
tomi possibilmente compresenti, quali la riduzione dell’alvo,
I'emissione di feci di carattere anormale (i.e. feci dure, capri-
ne), la presenza di soiling o incontinenza fecale, la difficolta
nell’evacuazione delle feci fino alla sensazione di evacuazione
incompleta rispetto alla normale condizione del paziente, la
presenza di dolore durante la defecazione e pit in generale di
dolore addominale.
Tale sintomo riveste una grande importanza all'interno del
paziente sottoposto a cure palliative, con una prevalenza fino
al 50% [1] nel setting pediatrico e raggiungendo percentuali
anche piu elevate nell’adulto [2], rappresentando quindi una
causa frequente di discomfort. L'impatto — psicologico e fisi-
co — sul paziente come sui caregiver puo essere significativo;
per tale motivo ¢ utile individuare il sintomo, trattarlo e isti-
tuire una adeguata prevenzione.
La stipsi € causata da molteplici fattori spesso compresenti,
cosi da rendere la sua eziologia spesso multifattoriale [3]. Tra
le principali riportiamo:
« Inadeguato intake di fluidi e/o di fibre;
« anoressia/cachessia;
o riduzione dell’attivita fisica;
« cause psicosociali:

- limitato accesso alla toilette;

- perdita di privacy/dignita;

- dipendenza dai caregiver per la defecazione;
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« dismetabolismi:

- ipokaliemia;

- ipercalcemia;

- ipotiroidismo;

- uremia;

- disidratazione;
« farmaci:

- oppioidi;

- anticolinergici;

- antiemetici;

- antiepilettici;

- antidepressivi;

- antiacidi;

- antiipertensivi;

- terapia marziale;

- antidiarroici;
« ostruzione intestinale e altre anomalie intestinali;
« discomfort anale (emorroidi, ragadi o fissurazioni anali);
» malattie sottostanti (es. fibrosi cistica, morbo di Hirsch-

sprung, celiachia, diabete mellito);
e disturbi neurologici:

- neuropatia: disturbi autonomici o neuropatie causate da

farmaci;
- compressione o lesioni del midollo spinale a livello lom-
bo-sacrale.

Di frequente riscontro in CPP ¢ la costipazione secondaria
all’assunzione di oppioidi; essi infatti riducono la motilita
intestinale e le secrezioni causando stipsi secondo differenti
meccanismi: costrizione del piloro e ritardato svuotamento
gastrico; aumento del riassorbimento di acqua ed elettroliti
a livello intestinale; aumento del tono muscolare sfinteriale
anale indebolendo il riflesso di defecazione [4].
Altre cause comuni includono abitudini comportamentali
scorrette quali inadeguata assunzione di fluidi o fibre fino alla
disidratazione e alla cachessia.

Sintomatologia

La stipsi € spesso associata a un corredo sintomatologico invali-
dante. Essa si associa infatti a disturbi defecatori minori (come
soiling o incontinenza fecale), a sintomi dolorosi di differente
entita (dal dolore anorettale o dolore pelvico fino al dolore ad-
dominale diffuso o elettivo in fossa iliaca sinistra) e a manife-
stazioni del tratto digestivo superiore (quali nausea e vomito).
Associata alla stipsi va ricordata anche la possibilita di diarrea,
soprattutto conseguente a ostruzioni del tratto intestinale.
Una costipazione cronica puo inoltre condurre a calo ponde-
rale determinato dal diminuito introito alimentare come con-
seguenza del senso di ripienezza, andando quindi a peggiora-
re una condizione di anoressia spesso alla base di questa tipo-
logia di pazienti.

La stitichezza cronica mal gestita puo portare allo sviluppo di
fecalomi, la cui manifestazione clinica ¢ comparabile a quella
di un’occlusione intestinale (dolore, distensione addominale,
alvo chiuso, nausea e vomito).

Diagnosi

La diagnosi ¢ prevalentemente clinica e atta a riconoscere le

potenziali cause scatenanti.

Un’accurata anamnesi deve essere quindi condotta per iden-

tificare:

o caratteristiche dell’alvo: difficolta evacuatoria, consistenza
e colore fecale ma anche eventuali fenomeni associati come
soiling o ematochezia/proctorragia, ecc.;

« frequenzadievacuazioni: normali fisiologica delle evacuazio-
ni: 0-6 mesi 2,9 evacuazioni/die, 6-12 mesi 1,8 evacuazioni/
die, 1-3 anni 1,4 evacuazioni/die, > 3 anni 1 evacuazione/die;

« modifiche dell’alvo rispetto alla condizione normale del pa-
ziente;
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presenza di dolore: ano-rettale o addominale (localizzato o

diffuso);

e sintomi associati: nausea o vomito, ecc.;

diagnosi di malattie sottostanti;

« abitudini comportamentali: in termini di idratazione, ali-
mentazione, movimento, capacita di trattenere le feci;

» terapie farmacologiche in atto;

« eventuali sintomi neurologici associati quali sintomi urina-
ri, parestesie degli arti inferiori, debolezza, ecc.

Va ricordato che nella pratica clinica delle cure palliative pe-

diatriche 'anamnesi potrebbe risultare difficoltosa per la limi-

tata capacita di comunicazione di tali pazienti.

L'esame obiettivo ¢ fondamentale per escludere comorbidi-

td e andare a individuare cause organiche sottostanti come

masse addominali, o disturbi in regione anale come ragadi

o emorroidi. Uesame fisico deve quindi includere 'ispezione

anale, la palpazione addominale e un attento esame neuro-

logico volto a riconoscere eventuali segni di disfunzioni au-

tonomiche.

A cid puo aggiungersi I'esplorazione rettale, soprattutto per

valutare il tono rettale e identificare la presenza di feci in am-

polla rettale fino alla presenza di fecalomi; tale esame andreb-
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be tuttavia evitato in questa tipologia di pazienti visto I'impat-
to psicologico e data la nota invasivita della procedura.
Tecniche di radiodiagnostica come RX addominale possono
essere talvolta utili in pazienti selezionati come nel sospetto
di ostruzione intestinale.

Constipation Assessment Scale

Strumenti utili alla diagnosi e per valutare poi la severita della
stipsi, le cosiddette “constipation assessment scale” sono sca-
le di punteggio che hanno il vantaggio di coinvolgere diretta-
mente il paziente, anche vista la semplicita della compilazione
[5]. Ve ne sono di diverse, di cui la pit nota e utilizzata ¢ la Brin
stol Stool Form Scale [4], rivisitata poi in una versione per il
paziente pediatrico [6].

La Eton scale o Norgine Risk Assessment Tool for Constipas
tion € invece una scala di punteggio sviluppata per identificare
e quantificare il rischio di sviluppo di stipsi in pazienti fragili,
sebbene non costruita per il paziente pediatrico [7-8].

Trattamento
Scopo del management non ¢ solo quello di regolarizzare ’al-
vo del paziente, ma di eliminare il dolore e il discomfort lega-

Tabella 1.

Farmaco Dose

Eventi avversi

Rammollitori fecali

Glicole polietilenico
(macrogol)

Disimpaction: 1-1,5 g/kg/die per max 7 gg (max 80 g)
Mantenimento: 0,5-1 g/kg/die (max 10-20 g)

Diarrea, distensione addominale;
richiede grandi volumi di fluidi

Lassativi osmotici

<1 aa: 2,5 ml/die
1-5 aa: 2,5-10,5 ml/die
> 5 aa: 5-20 ml/die

Lattulosio

Dolore addominale, crampi

Lassativi stimolanti la motilita intestinale

Bisacodile

3-10 aa: 5 mg/die per 1 volta prima di coricarsi

Diarrea e crampi addominali

> 10 aa: 5-10 mg/die per 1 volta prima di coricarsi

Sodio picosolfato > 3 aa: 2-3 gocce/die in 1 dose

> 12 aa: 7-8 gocce/die in 1 dose

Diarrea e crampi addominali

Senna (antrachinoni) 2-6 aa: 2.5-5 mg/die in 1-2 dosi

6-12 aa: 7,5-10 mg/die in 1-2 dosi

Diarrea e crampi addominali; dermatiti
in infanti

> 12 aa: 15-20 mg/die in 1-2 dosi (max 185-370 mg/die)

Lassativi rettali (via clistere)

Soluzione fisiologica*

10 ml/kg (max 500 ml) tiepida in 5-10 minuti

Sodio fosfato*

2,5 ml/kg (max 120 ml/dose) in 5-10 minuti

Diselettrolitiemie; non utilizzare nel
sospetto di morbo di Hirschspurng

Glicerina Lattante < 12 mesi: supposte

Olio di vaselina

1 cucchiaio ogni 10 ml SF o 3 ml/kg/dose

Bisacodile 3-10 aa: 5 mg/die per 1 volta prima di coricarsi Diarrea e crampi addominali
> 10 aa: 5-10 mg/die per 1 volta prima di coricarsi

Procinetici

Eritromicina 3-5mg/kg in 3 dosi (max 250 mg) Allungamento QT.

Inibitore citocromo P450

Domperidone

Neonati: 0,1 mg/kg per 3-4 v/die

Allungamento QT, aritmia

0,2-0,4 mg/kg per 3 v/die (max 10 mg) prima dei pasti

Piridostigmina (off lable) 0,25-2 mg/kg per 4 v/die

Diarrea, crampi addominali, nausea,
vomito, aumento salivazione e della
lacrimazione, ipotensione, aritmie

Altro

Dicostip (integratore di fibre)

> 2-3 mesi: 0,5 ml/kg/die (max 20 ml/die)

* | _.a somministrazione dei clisteri va effettuata lentamente con tempi da modulare in base ai volumi. Inoltre in pediatria, soprattutto nei bambini pil
piccoli, & consigliato I'utilizzo di sondini rettali (pit morbidi) per la somministrazione del clistere piuttosto che le sonde rigide fornite con i farmaci.
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Le strategie terapeutiche proposte per la stipsi devono esse-
re sempre impiegate tenendo conto delle caratteristiche del
singolo paziente. Per esempio i lassativi rettali possono essere
mal tollerati dalla popolazione pediatrica generale e dovreb-
bero essere evitati nel paziente neutropenico febbrile o in ge-
nerale in pazienti con rischio di sanguinamento. Molecole co-
me il PEG invece potrebbero risultare mal tollerate o ineffica-
ci in pazienti con necessita di restrizione di liquidi [13].
Lassativi stimolanti invece possono causare crampi addomi-
nali e sono solitamente controindicati in caso di presenza alla
diagnosi di dolore addominale.

In casi pit estremi e in caso di fallimento delle strategie com-
portamentali e farmacologiche, interventi manuali o chirur-
gici possono rappresentare 'ultima linea.

ti alla stipsi, prevenire i sintomi conseguenti e restituire una
qualita di vita adeguata alle necessita del paziente nel setting
delle cure palliative.
Il primo obiettivo dovrebbe essere raggiunto attraverso la
prevenzione, attuata con misure come l'educazione del pa-
ziente e dei caregiver, piccole correzioni dietetiche, il cambia-
mento delle terapie in atto o ancora modifiche di particolari
routine quotidiane/stili di vita. Cio é tuttavia non sempre suf-
ficiente nel paziente avviato alle cure palliative, ancor piu di-
nanzi a cause multifattoriali di costipazione. Per tale ragione
sono spesso richiesti interventi, a partire da quelli di natura
non farmacologica, che spesso si combinano a quelli di natura
farmacologica, unitamente a trattamenti direttamente colle-
gati alla causa organica sottostante la costipazione (come per
esempio per la correzione dei dismetabolismi).

Trattamenti non farmacologici includono:

« strategie dietetiche: adeguato stato di idratazione, aumento
della quantita di fibre nella dieta, trial di esclusione di latte
vaccino dalla dieta [9];

» probiotici: efficaci soprattutto nella stipsi di tipo funziona-
le, anche se mancano reali evidenze [10];

» massaggi addominali: per stimolare il piccolo intestino (cir-
colari) o il colon (tecnica “I Love U”);

 norme diigiene dell'evacuazione: posizioni da assumere per
facilitare I'alvo, tempo necessario alla toilette, ecc.

o favorire la mobilizzazione e I'assunzione di posizioni favo-
renti la defecazione sia da seduto che da sdraiati

Take home message

La stipsi € un sintomo frequente e spesso a eziologia multifat-
toriale nel setting delle cure palliative pediatriche, ma poten-
zialmente molto invalidante.

La diagnosi ¢ clinica e volta a identificare le cause sottostanti.
Le possibilita terapeutiche comprendono terapie non farma-
cologiche e farmacologiche, con strategia add-on. =
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La prima linea per il faecal disimpaction é rappresentata dal
glicole polietilenico (PEG) ad alte dosi, seguito, se inefficace,
da stimolazione per via rettale [12].

La terapia di mantenimento puo essere proseguita poi modu-
lando la posologia di PEG, sebbene anche lassativi stimolanti
possano essere impiegati a lungo termine [9].

Nei pazienti con stipsi indotta dall’utilizzo di oppiacei, l'uti-
lizzo dilassativi osmotici dovrebbe essere sempre considerato
come prima linea. Tuttavia, la frequente comparsa di eventi
avversi puo rendere necessario 'utilizzo di farmaci antagoni-
sti degli oppiacei (naloxone) [4].

A tal proposito esistono delle formulazioni combinate di
oppioide+naloxone (i.e. ossicodone+naloxone) il cui obiet-
tivo € proprio quello di prevenire I'insorgenza di stipsi me-
diate la saturazione intestinale dei recettori oppioidi con il
naloxone.

mine in Pediatric Gastrointestinal Motility Disorders: A Case Se-
ries. Paediatr Drugs. 2018 Apr;20(2):173-180.

irene.avagnina@aopd.veneto.it
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Introduzione

Le cure palliative pediatriche (CPP) rappresentano un ambito
multidisciplinare della pediatria che si prefigge l'obiettivo di
garantire la qualita di vita a bambini affetti da malattie ingua-
ribili ad alta complessita assistenziale e di rispondere ai loro
bisogni e a quelli delle loro famiglie.

A livello clinico, molteplici sono i sintomi disturbanti con am-
pia ricaduta sulla qualita della vita, che devono essere gestiti e
trattati. Alcuni di questi, in modo particolare, rappresentano
una sfida importante per i caregiver e i sanitari che si occupa-
no dei bambini eleggibili alle CPP.

In questo quinto lavoro verranno affrontati la stipsi e la disfa-
gia, che risultano frequenti e invalidanti nei bambini in CPP.
Entrambi questi sintomi possono determinare un impatto
fortemente negativo sulla qualita di vita del bambino e posso-
no risultare difficili da gestire per i clinici.

Disfagia

Definizione

Per disfagia si intende qualsiasi disturbo nella deglutizione,
dal quale deriva una compromissione della sicurezza delle
vie aeree, ed eventualmente una riduzione dell'adeguatezza
dell’introito calorico. Si tratta di un disturbo organico, da te-
nere distinto dai disturbi del comportamento alimentare (per
quanto questi in alcuni casi possono essere secondari a disfa-
gie misconosciute).

Perché parlarne

Considerando la popolazione pediatrica, la disfagia & un sinto-
mo frequente che puo essere considerato parafisiologico du-
rante i primi mesi di vita quando vi ¢ ancora un’immaturita
del sistema deglutitorio e che diventa patologico quando per-
mane durante la crescita.

In CPP la diafagia ¢ un sintomo frequente: circa il 40% dei
pazienti con patologie neuromuscolari presenta disfagia e
inoltre la gravita del sintomo ¢ solitamente direttamente
correlata al grado di compromissione neurologica o alla gra-
vita della patologia di base.

Durante l'etd evolutiva ¢ fondamentale garantire un adegua-
to introito calorico per garantire lo sviluppo fisico e motorio;
la presenza di disfagia, infatti, potrebbe rallentare o in alcu-
ni casi addirittura arrestare il corretto sviluppo psicofisico
di un individuo. Bisogna inoltre considerare che la disfagia
aumenta il rischio di inalazione, che puo portare a problema-
tiche gravi, fino a essere fatale.

167

SAPER FARE

Fisiologia della deglutizione

Latto della deglutizione puo essere schematicamente suddivi-

so in quattro fasi:

1. fase orale (di preparazione del bolo);

2. fase di innesco del riflesso della deglutizione (transito del
bolo nella regione posteriore del cavo orale);

3. fase faringea (passaggio del bolo attraverso il faringe; si
tratta di una zona anatomicamente delicata, in quanto con-
nessa con le vie aeree. Il rischio di aspirazione é ridotto dal-
la presenza di riflessi di protezione delle vie aeree);

4, fase esofagea.
I primi tentativi di deglutizione iniziano intorno alla 12° settima-
na gestazionale, quando il feto inizia a ingoiare liquido amnioti-
co; tuttavia solo dopo la 34°* settimana gestazionale si potra ga-
rantire un'adeguata assunzione orale di liquidi. Alla nascita in-
fatti la fase orale della deglutizione ¢ caratterizzata dal riflesso di
suzione: si tratta per lappunto di un meccanismo riflesso, con un
movimento della lingua unidirezionale che garantisce I'introito
di soli liquidi. Intorno al terzo-quarto mese di vita, grazie al pro-
gressivo controllo del tronco e del capo, della crescita della boc-
cain termini di dimensioni e con 'acquisizione dei movimenti di
masticazione e di mobilita della lingua su diversi piani, & possibi-
le il passaggio ad alimenti di diverse consistenze. Con la crescita,
inoltre, la fase orale di deglutizione non diventa pitt un meccani-
smo riflesso bensi passa sotto il controllo volontario dell'indivi-
duo. Le altre fasi della deglutizione restano invece meccanismi ri-
flessi. La deglutizione € controllata da stimoli corticali, afferenze
nervose sensitive e stimolazioni efferenti dei nervi motori.

Riflessi protettivi delle vie aeree

Iriflessi protettivi delle vie aeree sono innescati da meccanocet-

tori e chemocettori presenti sulla superficie della laringe, dell’e-

piglottide, delle cartilagini aritenoidee e delle corde vocali. La
risposta all’attivazione di questi riflessi varia a seconda dell’eta:

« la stimolazione dei meccanocettori presenti nella faringe
stimola il riflesso di deglutizione a ogni eta;

e per quanto riguardaichemocettori, nei neonati e nei lattan-
ti la stimolazione dei chemocettori della laringe causa un
periodo di apnea, mentre con la maturazione del SNC e del
centro del respiro verra stimolato il riflesso della tosse.

In caso di aspirazione si avra il passaggio di materiale alimen-

tare nelle vie respiratorie, che causa un danno polmonare la

cui entitd dipendera dalla quantita del materiale aspirato e

dalla sua acidita. E da tenere distinto dalla penetrazione larin-

gea, ossia dal passaggio di materiale alimentare nella laringe,
che tuttavia non passa al di sotto delle corde vocali.

Epidemiologia

Circal'1% della popolazione pediatrica sperimenta un periodo

di disfagia. L'incidenza della disfagia nella popolazione pedia-

trica ¢ in aumento negli ultimi anni.

Questo dato puo essere ricondotto a due fattori:

» aumentata incidenza dei nati pretermine;

 aumentata incidenza di patologie croniche in eta pediatrica,
con inoltre un aumento della loro aspettativa di vita.

E infatti importante segnalare che la disfagia nella popolazio-

ne pediatrica ha un’incidenza maggiore nei bambini affetti

dalle seguenti patologie: paralisi cerebrale infantile, disturbi

neuromuscolari, malformazioni delle vie aeree, malforma-

zioni cranio-facciali, traumi cranici, patologie cardiache o ga-

strointestinali, nati pretermine.

In CPP ¢ frequente nel paziente con patologia neurologica e

nel fine vita, soprattutto in pazienti con tumore cerebrale,

pazienti con tumori che causano compressioni o alterazioni

anatomiche a livello del cavo orale/collo o in conseguenza di

terapie che determinano sonnolenza, alterazione dello stato

di coscienza, riduzione del controllo del capo e del riflesso di

protezione delle vie aeree.
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Possibili cause di disfagia nella popolazione pediatrica

« Disturbi neuromuscolari, in cui I'ipotonia muscolare puo por-
tare a una scarsa coordinazione durante la deglutizione e a un
precoce affaticamento durante I'alimentazione.

« Disturbi del SNC quali paralisi cerebrale infantile (la causa pit
frequente di disfagia nella popolazione pediatrica), malforma-
zione di Arnold-Chiari, esiti di ictus o emorragie, patologie
metaboliche, tumori cerebrali, paralisi del VII nervo cranico.

 Anomalie anatomiche delle vie aeree o digestive, per esempio:
macroglossia, palatoschisi, atresia esofagea, fistola tracheoeso-
fagea, malformazioni vascolari, tumori del cavo orale o del collo.

« Disturbi gastrointestinali, per esempio: reflusso gastroesofa-
geo, esofagite eosinofila.

« Patologie genetiche, soprattutto quando associate a un ritardo
dello sviluppo cognitivo e neuromotorio o ad anomalie anato-
miche cranio-facciali o del sistema respiratorio.

 Mucositi del cavo orale, del faringe o esofagiti: la presenza di
un’inflammazione della mucosa o di un tratto delle prime vie
del TGI puo causare disfagia sia come riflesso a dolore evoca-
to, sia come alterazione della motilita del tratto interessato, per
esempio: mucositi correlate a chemioterapia o radioterapia nel
paziente oncologico.

« Jatrogena, per esempio in conseguenza dell’effetto sedativo di
farmaci quali oppioidi, benzodiazepine, barbiturici, o altri se-
dativi.

 Tutte quelle condizioni permanenti o acquisite che possono
compromettere la coordinazione tra la masticazione, I'ingoia-
re e respirare.

Diagnosi

La disfagia ¢ sostanzialmente una diagnosi clinica; l'utilizzo di
tecniche di imaging o strumentali ¢ utile al fine di diagnosi diffe-
renziale e nello stratificare il rischio di aspirazione e inalazione
del paziente. E importante ricordare che per disfagia si intende
qualsiasi disturbo organico che ostacoli l'alimentazione. Non de-
ve pertanto essere confuso con i disturbi dell’alimentazione lega-
ti a problematiche comportamentali e psicologiche, che entrano
in diagnosi differenziale.

Clinica

* Raccolta anamnestica, mirata soprattutto a indagare la pre-
senza di fattori di rischio o patologie che aumentano la possibi-
le presenza di disfagia. Questa dovrebbe inoltre essere sempre

sospettata nel caso di sintomatologia respiratoria acuta priva di

altra causa sottostante. Durante la raccolta anamnestica puo es-

sere utile chiedere al caregiver:

- se usa consistenze particolari (liquida, semiliquida, semiso-
lida, solida), se deve frullare, sminuzzare il cibo o se lo som-
ministra tagliato in pezzi piccoli o di media taglia;

- se usa strumenti che facilitano la somministrazione degli ali-
menti (biberon, tettarelle, tazze con beccuccio, cucchiaini...);

- se deve imboccare il proprio figlio o se questi ha un’autono-
mia nella gestione dell’alimentazione, e in questo caso inda-
gare se il bambino si autoregola o se tende a ingozzarsi;

- se il bambino mastica adeguatamente o tende a ingoiare di-
rettamente;

- quanto cibo viene perso dalla bocca durante il pasto e quan-
to cibo permane nel cavo orale senza essere deglutito;

- se il bambino mette in atto delle strategie di compenso per
facilitare la deglutizione, come per esempio aiutarsi a deglu-
tire i solidi con I'acqua, spostare il capo all'indietro o di lato
per favorire la progressione del bolo;

- seil bambino si affatica durante il pasto;

- quanto dura il pasto;

- sedurante il pasto siassociano altri sintomi quali tosse, pian-
to, rigurgiti, vomiti, difficolta respiratoria, dolore;

- se hanotato cambiamenti o peggioramenti durante l'ultimo
periodo;
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- se ¢ mai successo che il bambino si “strozzasse” e quanto fre-
quenti sono gli episodi infettivi respiratori.

« Richiedere al caregiver di compilare un diario alimentare dei 3
giorni precedenti alla visita nel quale specificare la tipologia di
pasto, le quantita assunte, la frequenza e durata dei pasti; I'as-
sunzione di acqua puo essere di aiuto nel definire gli apporti
calorici abituali.

o Esame obiettivo: mirato soprattutto a indagare la presenza di
malformazioni cranio-facciali, controllo del capo ed esame
neurologico completo, gestione delle secrezioni, validita della
tosse, obiettivita toraco-addominale.

o Osservazione del pasto ricercando i seguenti segni/sintomi:

- difficolta di deglutizione/suzione con perdita del bolo dal ca-
vo orale;

- tosse durante il pasto;

- alterazione dei parametri vitali (desaturazione);

- ipersalivazione o un eccessivo accumulo di secrezioni orali;

- comparsa all’auscultazione del torace di rantoli, wheezing,
rumori umidi alti;

- alterazione del timbro della voce;

- comparsa all’'auscultazione del collo di rumori umidi;

- durata del pasto (> 30-40 minuti per i pasti principali).

Al fine della diagnosi clinica possono essere utilizzati diversi sco-

re che permettono di stratificare il rischio di presenza di disfagia.

I pitt importanti sono lo Schedule for Oral-Motor Assessment

(SOMA) e il Dysphagia Disorder Survey (DDS). Solitamente

questi score vengono poco utilizzati nella pratica clinica, dove

pit spesso ci si basa sull’esperienza del clinico nella valutazione,
rischiando pero di perdere parte delle possibili diagnosi.

Sono inoltre stati creati degli score che aiutano nel valutare I'im-

patto che la disfagia puo avere nel contesto della qualita di vi-

ta dei pazienti pediatrici e dei loro caregivers. Uno di questi ¢ il

Feeding/Swallowing Impact Survey (FI-IS), che puo essere utile

nell'identificare quelle famiglie che necessitano di un supporto

aggiuntivo nella gestione di bambini con disfagia.

La valutazione clinica della disfagia puo essere condotta da qual-

siasi medico nel raccogliere gli elementi clinici che pongono il

sospetto di disfagia, e viene poi completata da una valutazione

specialistica (fisiatrica per la deglutizione o logopedica o otori-
nolaringoiatrica).

Radiologica/strumentale

 VFSS (videofluoroscopic swallow study): si tratta della raccolta
videofluoroscopica di immagini del cavo orale, faringe e dell’e-
sofago mentre viene fatto inghiottire al paziente materiale ra-
diopaco (in particolare, nel caso del paziente disfagico, il ma-
teriale di scelta ¢ il gastromiro). Permette di osservare anato-
micamente e dinamicamente I'intero processo di deglutizione,
dalla cavita orale fino al tratto esofageo, e permette inoltre di
valutare la deglutizione del paziente utilizzando diverse consi-
stenze, proposte di volta in volta (liquida, semiliquida, semiso-
lida, solida). D’altra parte, si tratta di una metodica di indagine
che espone alla somministrazione di radiazioni (per quanto di
esigua quantita; inoltre necessita che il paziente sia alimentato
per via orale per cui € controindicata nei casi di disfagia severa
con alto rischio di inalazione).

« FEES (fiberoptic evaluation of swallowing): attraverso l'utilizzo
di una sonda endoscopica, questa metodica d'esame permette
l'osservazione diretta dell'ipofaringe e della laringe prima e do-
po la deglutizione. In tal modo ¢ possibile osservare se durante
la deglutizione viene aspirato del materiale o se questo penetra
nella laringe. Il vantaggio di questa metodica ¢ che permette di
vedere la gestione della saliva e le possibili microinalazioni an-
che in bambini con disfagia severa per cui non vi ¢ indicazione a
somministrare alimenti per via orale. I limite ¢ che non permet-
te di valutare le fasi faringea e esofagea della deglutizione.

» FEESST (fiberoptic evaluation of swallowing with sensory te-
sting): si tratta di una FEES in cui ¢ possibile valutare anche la
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funzionalita di uno dei pitt importanti riflessi protettivi delle

vie aeree, ossia del riflesso laringeo di adduzione. Questo viene

stimolato tramite onde di aria, il cui impulso pressorio alivello

delle pieghe ariepiglottiche stimola per 'appunto I'adduzione

delle corde vocali, oltre a stimolare il riflesso della tosse e della

deglutizione. Nel soggetto sano, una pressione di 4 mmHg ¢

sufficiente a innescare il meccanismo riflesso, se invece ¢ ne-

cessaria la somministrazione di impulsi maggiori il soggetto

ha un aumentato rischio di inalazione.

» RXdel torace per escludere la presenza di possibili complican-

ze dell'inalazione cronica, quali:

- ispessimento della parete bronchiale o iperinsufflazione;

- presenza di infiltrati, che nel caso dell'inalazione si localiz-
zano piu frequentemente a livello dei lobi superiori o nella
porzione posteriore dei lobi inferiori destri.

Trattamento

Lobiettivo nel trattamento della disfagia ¢ quello di garantire
che il paziente abbia una deglutizione che gli consenta di avere
un adeguato intake calorico e che sia allo stesso tempo sicura e
minimizzi o annulli il rischio di aspirazione.

Le possibilita di trattamento dipendono dal grado di disfagia,
laddove in una disfagia lieve le manovre conservative saranno le
pit indicate mentre in una disfagia severa, con elevato rischio di
aspirazione, la sospensione dell’alimentazione per via orale e I'av-
vio di alimentazione per via enterale diventa I'unica possibilita
per garantire un’alimentazione in sicurezza.

Sipuo intervenire con diverse tipologie di trattamento mediante:
« mantenimento dell’alimentazione orale, con l'utilizzo di stra-

tegie di compenso:

- modifiche ambientali: il pasto dovrebbe essere effettuato in
un ambiente quanto piu tranquillo possibile, riducendo gli
stimoli esterni che potrebbero distrarre il bambino durante
la deglutizione;

- modifiche posturali: durante il pasto la posizione ottimale
sarebbe quella seduta conil busto che formaun angolo di 9o°
rispetto alle gambe; la testa dovrebbe essere mantenuta drit-
ta flettendo leggermente il mento (I'iperestensione del capo
rende infatti piu difficoltosa la deglutizione);

- modifiche della modalita di assunzione del cibo: per esem-
pio, in alcuni casi pud essere utile un’iniziale stimolazione
sensoriale della mucosa orale per preparare il paziente al
pasto (es. stimolando le labbra con la punta di un cucchiai-
no); esistono inoltre biberon, cucchiai e tazze con modifiche
strutturali volte a favorire una maggiore comodita nell’as-
sunzione del cibo;

- modifiche nella qualita dei cibi somministrati: per esem-
pio puo essere utile 'addensamento dei liquidi, soprattutto
in quei pazienti che presentano una fase orale prolungata.
(N.B. l'utilizzo degli addensanti non ¢ indicato nei prematu-
ria causa del rischio aumentato di sviluppo di NEC);

- esercizi/manovre che migliorano il meccanismo di degluti-
zione;

« alimentazione per una via diversa da quella orale:

- sondino nasogastrico o nasodigiunale (solitamente utilizza-
ti come strategie temporanee per garantire un adeguato in-
take calorico al paziente, con la possibilita di futuro ritorno a
una alimentazione per via orale);

- intervento chirurgico (laparoscopico o percutaneo) di ga-
strostomia o digiunostomia. Si tratta invece di interventi
chirurgici che solitamente vengono eseguiti dopo discussio-
ne multidisciplinare in pazienti con bassa possibilita di un
ritorno a un’alimentazione orale esclusiva. Con il posiziona-
mento di una PEG potrebbe verificarsi il peggioramento di
un reflusso gastroesofageo preesistente, motivo per cui pri-
ma diun intervento di gastrostomia vengono eseguiti accer-
tamenti quali pHmetria o pHimpedenzometria e studio del-
lo svuotamento gastrico mediante pasto baritato, per valu-
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tare siala presenza di reflusso o anomalie dello svuotamento

gastrico sial'indicazione ad associare un intervento di plasti-

ca anti reflusso secondo Nissen alla gastrostomia.
Per quanto concerne la gestione delle complicanze, le piti frequen-
ti sono le microinalazioni croniche e le polmoniti ab ingestis.
In pazienti con episodi infettivi respiratori frequenti da verosi-
mili inalazioni croniche ¢ indicata la profilassi con Azitromicina
10 mg/kg per 3 giorni alla settimana da eseguire in maniera con-
tinuativa nei casi pit severi, o nei mesi invernali per i pazienti con
minor frequenza di eventi infettivi.
Il trattamento della polmonite ab ingestis dipende dalla severita
dell’infezione. In forme lievi-moderate I'antibiotico di prima scel-
ta ¢ l'amoxicillina-clavulanato per via orale (9o mg/kg/die in 3
dosi da proseguire per 7-10 giorni). La gestione di questi casi, so-
prattutto nel contesto delle CPP, puo essere mantenuta a domi-
cilio garantendo visite da parte del pediatra di libera scelta o dal
team di cure palliative. Altri interventi terapeutici utili in caso di
polmonite ab ingestis, da valutare caso per caso, sono il supporto
dossigeno o ventilatorio, la terapia acrosolica o cortisonica siste-
mica e la fisioterapia respiratoria. In caso di severa compromis-
sione respiratoria ¢ indicata pronta valutazione medica e la ge-
stione in ambito ospedaliero.

Caso clinico

Andrea ¢ un bambino di 10 anni affetto dalissencefalia tipo 1 con
un quadro di epilessia farmacoresistente. Negli ultimi tre mesi
ha presentato un peggioramento marcato delle crisi e tendenza
auna maggior sonnolenza post-critica. La madre dice che ormai
gli da da mangiare mentre dorme, i pasti durano anche piu di
un’ora e le sembra che abbia perso peso.

Da un punto di vista clinico: viene completata la raccolta anam-
nestica da cui emerge la presenza di numerosi colpi di tosse du-
rante i pasti, soprattutto verso la fine o quando Andrea ¢ partico-
larmente sonnolento. Inoltre Andrea non riesce pitta bere 'acqua
che la mamma gli somministra in piccole dosi con le siringhe di-
rettamente nel cavo orale. Segnalati infine alcuni episodi di feb-
bre isolata senza pero importanti episodi infettivi.

Eseguita valutazione fisiatrica per la deglutizione: che confer-
mava incapacita nella gestione dei boli liquidi, semisolidi e solidi.
Inadeguata gestione delle consistenze semiliquide con frequente
perdita di alimenti dal cavo orale e alcuni episodi di tosse con de-
saturazione durante il pasto. Consigliata, visto il quadro neuro-
logico in peggioramento, alimentazione per via enterale tramite
SNG, percorso riabilitativo deglutitorio e ripuntualizzazione cli-
nica neurologica.

Take home message

La disfagia ¢ un sintomo frequente in cure palliative pediatriche
prevede una diagnostica clinica e strumentale per il suo corretto
inquadramento. =
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La complessita
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E descritto il caso di una febbre alta che persisteva da circa
20 giorni in un bambino di 11 anni. Alla febbre si associava
un rash cutaneo. Il laboratorio mostrava una spiccata
eosinofilia, un'elevata ipertransaminasemia oltre che un
coinvolgimento multiorgano. La diagnosi differenziale
includeva diverse cause di febbre alta e prolungata, tra cui
la malattia di Kawasaki e la linfoistiocitosi emofagocitica
secondaria. Il dato anamnestico dell'assunzione di un
farmaco 20 giorni prima orientd la diagnosi verso una rara
malattia indotta dal farmaco.

DRESS syndrome (Drug Reaction with Eosinophilia and
Systemic Symptoms) is a complex and potentially life-
threatening drug induced hypersensitivity reaction. It is
characterized by a massive skin reaction associated with
multiorgan involvement, lymphadenopathy, eosinophilia.
Here we describe a case of DRESS syndrome with acute
liver failure in an 11-year-old boy triggered by Valproic Acid.
We emphasize the importance of differential diagnosis on
the basis of clinical, anamnestic and laboratory data.
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La storia

Un bambino di 1T anni giungeva in pronto soccorso presso un
ospedale locale per febbre elevata, rash cutaneo ed edema ge-
neralizzato insorto da circa 20 giorni. All'ingresso mostrava
condizioni generali compromesse, ipotensione, febbre, ascite,
linfoadenomegalia, epatosplenomegalia. Il volto era edemato-
so e la cute, eritematosa, era ricoperta da fitte squame furfu-
racee biancastre che, nell’area centro-facciale, assumevano un
colorito bruno. Il tronco e gli arti erano coperti da chiazze ma-
culo-papulose a sfumatura purpurica su cute giallastra. Sugli
arti le chiazze erano ipercheratosiche e desquamate [Figure
1a,b,c].

Gli esami di laboratorio evidenziavano transaminasi nella
norma e PCR elevata (PCR = 120; v.n. < § mg/l). In considera-
zione delle condizioni generali, dell’iperpiressia persistente e
dell'incremento degli indici di flogosi, veniva impostata tera-
pia con ceftriaxone (50 mg/kg/die).

Lanamnesi patologica prossima era caratterizzata da un epi-
sodio di perdita di coscienza verificatosi circa 20 giorni pri-
ma. In quell’occasione era stato praticato un EEG con riscon-
tro di anomalie parietali a destra per cui era stata prescritta
terapia con acido valproico.

Al settimo giorno di ricovero la febbre, il rash e la linfoadeno-
megalia persistevano e agli esami di laboratorio emergeva un
netto incremento delle transaminasi (AST = 450 U/l, ALT = 556
U/l; v.n. < 40 U/]) per cui, nel sospetto di malattia di Kawasaki
(KD) incompleta, veniva prescritta terapia con immunoglobu-
line endovena 2 g/kgin 12 ore. Tale sospetto nasceva dalla pre-
senza di febbre prolungata con 3 dei § criteri clinici maggiori
KD (1. congiuntivite bulbare bilaterale senza essudato; 2. eri-
tema e screpolature delle labbra, lingua a fragola e/o eritema
della mucosa orale e faringea; 3. eritema ed edema delle mani
o piedi e/o desquamazione periungueale; 4. rash maculopapu-
lare, diffuso eritroderma, o rash simil-eritema multiforme; s.
linfoadenopatia cervicale-almeno 1 linfonodo > 1,5 cm di dia-
metro) associati a marcatori di laboratorio compatibili (livel-
lo elevato di PCR, livelli elevati di transaminasi). Nel sospetto
di sindrome di Steven-Johnson, le terapie con acido valproico e
con ceftriaxone erano stata sospese, pur non avendo il rash del
paziente un quadro cutaneo caratteristico di tale condizione
(rash tipicamente periorifiziale unitamente a coinvolgimento
mucosale). Al dodicesimo giorno di ricovero le condizioni cli-
niche del paziente peggioravano rendendo necessario il trasfe-
rimento presso 'ospedale pediatrico regionale. Persistevano
febbre, rash e linfoadenopatia e si assisteva a un ulteriore incre-
mento delle transaminasi (AST = 992 U/1, ALT = 1040 U/]; v.n.
< 40 U/1). Gli esami di laboratorio mostravano: INR paria 2,2,
iperferritinemia (3131 ng/ml), ipertrigliceridemia (273 mg/dl),
ipereosinofilia (18%, 3150/mmc) con restante emocromo nella
norma (GB 13.680/mmc, Hb 13,8 g/dl, PLT 156.000/mmc), PCR
elevata (178 mg/l); CD19 bassi, perforina indosabile, ANA,
ASMA, LKMI1 negativi.

Figure 1 a,b,c. Rash cutaneo agli arti e al tronco presente all'arrivo in pronto soccorso.
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Il percorso diagnostico

In sintesi, a dominare il quadro clinico del
bambino erano: 1) la febbre persistente, 2)
il rash cutaneo, 3) l'insufficienza epatica
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Prednisone
2 mg/Kg/die

800

Eco: steatosi
epatica

o ;fP7B;ﬁegaEivo

acuta, 4) l'iperferritinemia, §) I'ipereosi-
nofilia e, soprattutto, 6) il dato anamne-
stico dell’assunzione di un farmaco circa
20 giorni prima dell’inizio dei sintomi.

C’era bisogno di un ulteriore approfon-
dimento diagnostico. La presenza di feb-
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bre, epatosplenomegalia, iperferritine-
mia hanno fatto si che nel processo dia-

gnostico venisse presa in considerazione 200

la linfoistocitosi emofagocitica (HLH)
per cui sono stati praticati:

« biopsia cutanea, con riscontro di infil- 0
trato perivascolare di linfociti CD3+ e
istiociti;

« aspirato midollare, con evidenza di lin-
fociti attivati in assenza di emofagocitosi.
Sono stati anche esclusi: HBV, HCV,
HEV, EBV, CMV, HHV 6 (qualitativo e quantitativo); 'emo-
coltura, il film array per virus e batteri su gocce nasali, sangue
e feci aveva dato esito negativo.
Lelemento anamnestico dell’assunzione dell’acido valproico,
unitamente all’ipereosinofilia, al coinvolgimento epatico e ai
dati clinici hanno fatto quindi fortemente sospettare una rea-
zione a farmaco (acido valproico), la sindrome DRESS (Drug
Reaction with Eosinophilia and Systemic Symptoms), confor-
tati anche dal punteggio paria § ottenuto allo score RegiSCAR
(Registro Reazioni Avverse Cutanee Severe), elaborato a par-
tire dai criteri proposti da Bocquet [2] (punteggio > §: diagno-
si definita; punteggio 4-5: diagnosi probabile; punteggio 2-3:
diagnosi possibile) [1] .
E stata prescritta terapia con metilprednisolone 2 mg/kg/die
seguito da graduale decalage in 4 settimane fino alla dose di
5 mg/die, quando si ¢ osservato un nuovo incremento delle
transaminasi in assenza di altri sintomi clinici [Figura 2]. Lo
steroide ¢ stato, quindi, nuovamente incrementato a 2 mg/kg/
die per ulteriori 2 settimane. Il décalage successivo ¢ stato gra-
duale raggiungendo la dose di § mg/die in 8 settimane. Succes-
sivamente si € osservata una graduale riduzione dei livelli di
transaminasi, fino a completa normalizzazione dopo circa 11
mesi di trattamento.
1 lungo follow-up del paziente ha poi permesso di evidenziare,
a distanza di circa 3 anni dall’episodio acuto, un nuovo incre-
mento delle transaminasi, questa volta parallelamente all’in-
cremento ponderale [Figura 2]. E stata pertanto praticata una
biopsia epatica che ha evidenziato: “Presenza di steatosi ma-
crovacuolare e microvacuolare > §0%. Spazi portali con flogo-
si cronica lieve con lieve e focale danno della lamina limitante;
minima flogosi cronica lobulare prevalentemente linfocitica.
Assenza di colestasi intraepatocitaria. Presenza di nuclei gli-
cogenati, lieve fibrosi portale, con fibrosi pericellulare e peri-
venulare. Assenza di depositi di ferro”. Tali elementi depone-
vano per la diagnosi di steatoepatite non alcolica (NASH).

Commento

La sindrome DRESS ¢ una complessa e rara reazione da iper-
sensibilita farmaco-indotta potenzialmente fatale [3].

Tale sindrome deve essere sospettata in tutti i pazienti che
nelle 2-6 settimane precedenti hanno iniziato un nuovo trat-
tamento farmacologico e che presentano eruzione cutanea
(soprattutto se associata a edema facciale), febbre, linfoade-
nopatia, eosinofilia, linfociti atipici e segni di coinvolgimento
epatico e renale [4].

Molti farmaci sono stati segnalati come potenziali trigger di
DRESS, soprattutto anticonvulsivanti, agenti antimicrobici,

Figura 2. Andamento di AST, ALT e GGT in relazione alla terapia steroidea e approfondimenti
diagnostici eseguiti durante il follow-up.

agenti antivirali, antipiretici. L'esatta patogenesi rimane in-
certa; un ruolo importante nella predisposizione alla patolo-
gia sembra essere svolto da polimorfismi in geni che codifica-
no per enzimi metabolizzanti i farmaci (CYP450) e dalle riat-
tivazioni virali (HHV-6) [5].

Caratteristica peculiare della sindrome DRESS ¢ il lungo pe-
riodo di latenza tra I'esposizione al farmaco e la comparsa dei
primi sintomi, dalle 2 alle 6 settimane [3].

Lesordio puo essere caratterizzato da sintomi prodromici
(febbre, prurito, disfagia, dolore o ingrossamento dei linfo-
nodi) seguiti dall’eruzione cutanea. Anomalie ematologiche
comprendono: eosinofilia > 700/uL, leucocitosi, neutrofilia,
linfocitosi, monocitosi, presenza di linfociti atipici.

I danno epatico ¢ la manifestazione viscerale pitt comune di
DRESS con epatomegalia, alterazione degli esami di funzio-
nalita epatica, fino all’'insufficienza epatica acuta.

Lo spettro del danno renale associato a DRESS puo variare
dalla proteinuria all'insufficienza renale. Spesso vi ¢ anche un
coinvolgimento polmonare o cardiaco [6].

La diagnosi si basa su anamnesi (storia di esposizione a farma-
ci potenzialmente causativi di DRESS), valutazione di segni e
sintomi suggestivi, reperti di laboratorio indicativi di coinvol-
gimento d’organo [Tabella 1].

Tabella 1. Indagini di laboratorio da effettuare in acuto nel
sospetto di DRESS, da voce bibliografica 4 modificata.

- Emocromo completo inclusa la valutazione dei linfociti atipici.

- Marcatori di inflammazione (PCR, VES).

- Valutazione della funzionalita epatica (AST, ALT, GGT,
fosfatasi alcalina, bilirubina totale) (ripetere nel follow-up
se interessamento del fegato), tempo di protrombina/INR.

- Valutazione della funzionalita renale (creatinina, urea sierica,
rapporto albumina/creatinina nelle urine (ripetere nel follow-
up se interessamento renale), rapporto proteine/creatinina,
sedimento urinario, proteine e cellule urinarie.

- Elettroliti nel sangue: sodio, potassio.

- Lipasi, amilasi.

- Creatinfosfochinasi .

- Troponina |.

- Protidogramma e immunoglobuline.

- Sierologia dell'Herpesvirus e PCR per HHV-6, HHV-7, CMV,
EBV.

- Esclusione di diagnosi alternative.

- Sierologia per micoplasma e clamidia, HAV, HBV, HCV,
parvovirus B19. Emocoltura.

- Anticorpi anti-nucleo.
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NOSTRO CASO

RegiSCAR Score

Criteri diagnost

per la DRESS per HLH

Insufficienza epatica

Febbre

Rash generalizzato

Linfoadenopatia

Eosinofilia

00000

Epatosplenomegalia

Ipertrigliceridemia

Riduzione NK

Iperferritinemia

Figura 3. HLH vs DRESS: criteri diagnostici a confronto nel paziente
descritto.

I reperti della biopsia cutanea, non patognomonici, sono rap-
presentati da infiltrato linfocitario superficiale e perivascola-
re, linfociti atipici, ipercheratosi, discheratosi e spongiosi.

La diagnosi differenziale [4] va posta principalmente con:

« altre reazioni avverse a farmaci con manifestazioni cutanee:

la sindrome di Stevens-Johnson (S]S), la necrolisi epidermi-

ca tossica (TEN), la pustolosi esantematica acuta generaliz-
zata (AGEP);

infezioni virali associate a rash;

« linfomi come quello a cellule T che si presenta tipicamente
con una malattia sistemica a esordio acuto caratterizzata da
un’eruzione cutanea, linfoadenopatia generalizzata, epato-
splenomegalia e sintomi tipo B (febbre, sudorazione nottur-
na o perdita di peso);

» sindrome di Kawasaki e, piu recentemente, sindrome
MIS-C (Multisystem Inflammatory Syndrome in Children,
sindrome inflammatoria multisistemica nei bambini legata
al Covid-19);

« linfoistiocitosi emofagocitica (HLH) secondaria.

Le manifestazioni cliniche e i dati di laboratorio, nel caso de-

scritto, orientavano sia per una HLH [7-8] sia per una DRESS,

con un punteggio pari a § per entrambi gli score diagnostici

[Figura 3].

HLH e DRESS sono entrambe caratterizzate da alterazione

della risposta immunitaria e sono associate a febbre, eruzio-

ne cutanea, coinvolgimento multiorgano, riattivazione virale,
tanto da configurare talvolta dei quadri di overlap la cui ge-

stione puo risultare complessa [Figura 4].

I classici trigger di HLH secondaria includono l'infezione vi-

rale, neoplasie maligne, malattie reumatologiche e da immu-

nodeficienza; la malattia pud insorgere con o senza predispo-

sizione genetica. Recentemente sono stati descritti casi di

HLH indotti da farmaci come la lamotrigina [9].

La corretta diagnosi ¢ stata possibile grazie a un’accurata

anamnesi e a un’attenta disamina dei dati peculiari di labora-

torio.

La sospensione immediata del farmaco sospetto é I'azione piu

importante da intraprendere nella gestione dei pazienti con

DRESS.

1l trattamento cardine € rappresentato dai corticosteroidi si-

stemici (dose iniziale di prednisolone o equivalente di 0,5-1,0

mg/kg/die) con un graduale décalage nell’arco di minimo 2-3

mesi al fine di ridurre la probabilita di riacutizzazioni della

malattia.
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Figura 4. Management dei casi di overlap tra HLH e DRESS, da voce
bibliografica 10 modificata.

Lepatopatia nella sindrome DRESS, quando presente, ha una
variabile risposta al trattamento steroideo, da forme rapida-
mente responsive a epatopatie resistenti per le quali si rende
necessario il ricorso al trapianto di fegato [10]. Nel nostro caso
si & scelto di prolungare il trattamento a basse dosi fino a com-
pleta normalizzazione delle transaminasi.

Nei pazienti con manifestazioni lievi, senza coinvolgimento
d’organo, € possibile effettuare esclusivamente un trattamen-
to sintomatico.

Trattamenti di seconda linea in pazienti con DRESS severa
sono rappresentati da altri agenti immunosoppressivi tra cui
ciclosporina, ciclofosfamide, micofenolato mofetile e rituxi-
mab.

La prognosi ¢ buona se la diagnosi e il trattamento vengono
effettuati tempestivamente, ma ¢ descritta comunque una
mortalita che, in eta pediatrica, ¢ di circa I'1% e raggiunge il
10% nell’eta adulta [11].

Infine ¢ bene sottolineare che i pazienti con storia di DRESS
possono avere un aumentato rischio di reazione a farmaci an-
che non strutturalmente correlati a quello scatenante la sin-
drome (reattivita crociata); per tale motivo, nei mesi successi-
viall'episodio acuto, ¢ consigliabile evitare trattamenti farma-
cologici non necessari [12].
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Dieta vegetariana in eta pediatrica: bene BMI e stato nutrizionale, ma attenti al sottopeso

L]
bllStel‘ TARGet Kids! e uno studio di coorte canadese simile al progetto Nascere e creSCere in ITAlia coordinato
dall'lstituto Mario Negri e dall’ACP. In TARGet Kids! i bambini sono arruolati dal pediatra di famiglia e i dati

della loro crescita e sviluppo sono disponibili a partire dal 2008. | ricercatori hanno gia pubblicato numerosi risultati di questa
ampia coorte tra cui ricordiamo: i risultati sulla relazione tra sonno, attivita fisica, rispetto delle linee guida sull'uso dei media
device con il rendimento scolastico; 'associazione tra una introduzione dei cereali tra 4-6 mesi di eta con un BMI z-score piu
elevato e rischio di obesita rispetto all'inizio dell'alimentazione complementare dopo i 6 mesi; I'associazione tra uso dei media
device con il ritardo di linguaggio a 18 mesi di eta. In una recente pubblicazione di questa coorte canadese sono riportati i
risultati prospettici di 8.907 bambini confrontati per tipo di alimentazione e seguiti dal 2008 al 2019 con eta media all'arruola-
mento di 2,2 anni. Fino all'eta di 8 anni sono stati monitorati altezza, peso, ferritina, vitamina D, colesterolo, trigliceridi e sono
state raccolte informazioni su possibili fattori confondenti tra cui alimentazione, genere, peso alla nascita, stato socioeco-
nomico, BMI materno ed etnia. 248 bambini di questa coorte erano vegetariani (tra cui 25 vegani). | dati demografici hanno
evidenziato come i bambini vegetariani rispetto a quelli con dieta non vegetariana fossero in prevalenza di etnia asiatica
(33,8% vs 19%) e con un allattamento piu prolungato (12,6 vs 10,0 mesi). Gli esiti primari non hanno evidenziato una differen-
za di BMI z-score tra dieta vegetariana e dieta non vegetariana (differenza media aggiustata 0,01, IC 95% 0,07, 0,09) anche
confrontando per eta e per consumo di latte. La dieta vegetariana era associata a una maggiore probabilita di sottopeso (dma
1,87, 1C 95% 1,19, 2,96) senza significative variazioni di altezza. Le analisi secondarie sugli indicatori nutrizionali non hanno
rilevato differenze tra ferritina, vitamina D e profilo lipidico nelle diverse diete come invece i ricercatori avevano ipotizzato; in
particolare il profilo lipidico era influenzato dalla quantita di latte vaccino consumato e non dal tipo di dieta. Una limitazione
dello studio & la mancanza di una valutazione qualitativa delle diete vegetariane, ma si deve sottolineare che questa indagine
prospettica ha raccolto una grande casistica pediatrica valutando i parametri auxologici e lo stato nutrizionale dei bambini.

¢ Elliott L], Keown-Stoneman CDG, Birken CS, et al. Vegetarian Diet, Growth, and Nutrition in Early Childhood: A Longitudinal Cohort
Study. Pediatrics. 2022 Jun 1;149(6):€2021052598.




QUADERNI ACP 4/2022

La progressione
della miopia oggi puo
essere controllata
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Tra le ametropie che riguardano l'eta dello sviluppo, la mio-
pia ¢ in questa fase la piu studiata a livello fisiologico e clini-
co sia per il suo carattere progressivo, sia per il preoccupan-
te aumento della sua prevalenza. Numerose recenti ricerche
scientifiche hanno progettato e applicato vari sistemi ottici e
farmacologici per rallentarne diffusione e progressione e sta-
bilizzarne l'entita.

Fra i trattamenti ottici, quello che dimostra la maggiore capa-
cita di contenimento della progressione della miopia ¢ l'orto-
cheratologia che, in termini di efficacia, risulta seconda solo
ai trattamenti a base di atropina. Si evidenziano inoltre, con
buoni risultati, i trattamenti che utilizzano lenti a contatto
morbide a focale variabile oppure che adottano lenti oftalmi-
che realizzate con geometria specifica per il controllo della
progressione miopica. In entrambi i casi, la geometria costrut-
tiva garantisce un’adeguata zona centrale di visione nitida per
distanza mentre nella porzione periferica il potere diottrico
della lente ha variazioni definite e opportune, finalizzate a in-
durre uni shift miopico e un conseguente minor allungamen-
to antero-posteriore del bulbo oculare. Le novita recentemen-
te indotte dalle ricerche scientifiche nel controllo dell’evolu-
zione miopica sono assai rilevanti e aprono scenari innovativi
agli specialisti della visione; in questo mutato contesto il con-
trollo della progressione miopica va affrontato con un approc-
cio multidisciplinare che consideri attentamente gli aspetti
ottici, medici, tecnici, economici e familiari.

La miopia é un’ametropia sferica che penalizza la visione a di-
stanza, rendendo necessario l'uso di lenti di potere diottrico
negativo per ripristinare la nitidezza delle immagini percepite
dal soggetto. Per definizione si ha miopia quando, ad accomo-
dazione rilassata, il piano focale dell'immagine costruita dal
sistema ottico oculare si trova anteriormente al piano anato-
mico della retina [1].

Oggi un italiano su quattro ¢ miope, una percentuale in co-
stante crescita in tutta Europa [2]. La maggior presenza di
soggetti miopi € pero nei Paesi dell’Asia orientale, con una me-
dia complessiva del 47% ovvero quasi il doppio che in Europa.
Le punte massime sono segnalate a Seul e nella Corea del Sud,
con pit del 90% di miopi tra i maschi di 19 anni; a Hong Kong
con il 70% di miopi tra i diciassettenni; a Taiwan con 1'84% di
miopi nella popolazione tra 16 e 18 anni; in Giappone con il
65,6% di diciassettenni miopi [3]. Su scala mondiale il trend
indica che, con gli attuali ritmi di incremento, nel 2050 circa
cinque miliardi di persone (la meta della popolazione mondia-
le) sara miope [4].

La miopia in Italia ha avuto storicamente un’incidenza as-
sai limitata fino a quando, a meta del Novecento, lo sviluppo
dell’industria ha spostato un’ampia fascia di popolazione dalla
campagna alla citta, dove le attivita cognitive effettuate a di-
stanza prossimale hanno affiancato e gradualmente sostituito
illavoro manuale. La progressione della miopia ¢ ulteriormen-
te accelerata nell’'ultimo ventennio allorquando i bambini e i
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ragazzi stanno gran parte della giornata a distanza prossima-
le, per leggere e comprendere testi e immagini presentate su
supporti cartacei e/o digitali.

La presenza di un’ametropia sferica (miopia o ipermetropia)
nei bambini della scuola primaria ¢ conseguente a un impreci-
$0 processo di emmetropizzazione, che negli anni dello svilup-
po modula la crescita assiale dell'occhio. Il processo di emme-
tropizzazione &€ un meccanismo adattivo, presente durante la
prima infanzia [5], mediante il quale la crescita del bulbo ocu-
lare viene bilanciata da una modifica del potere rifrattivo to-
tale dell’occhio; cid mantiene la condizione rifrattiva del bam-
bino emmetrope o lievemente ipermetrope. Numerosi studi
hanno evidenziato la stretta relazione frala progressione della
miopia e I'allungamento assiale del bulbo oculare nei bambini,
valutandone la relazione nel tempo [6]. Oggi, in una percen-
tuale crescente di bambini, il processo di emmetropizzazione
non ¢ adeguato e si verifica un allungamento assiale eccessi-
vo rispetto al potere rifrattivo dell’occhio; il risultato di tale
discrepanza ¢ che 'occhio del bambino diviene miope, con il
fuoco immagine del sistema ottico oculare situato non in cor-
rispondenza ma anteriormente alla retina.

La miopia non ¢ una condizione statica ma puo progredire
nel tempo. Per questa sua variabilita é piu corretto utilizzare
il termine tecnico progressione miopica, cioé¢ quanto cambia
lentita della miopia nel tempo e quale rilevanza hanno i di-
versi aspetti che possono influenzarne 'aumento. La ricerca
scientifica mostra oggi che i soggetti miopi stanno raggiun-
gendo percentuali allarmanti; in questo senso la miopia (e,
nello specifico, la progressione miopica) va considerata non
solo un’ametropia, ma una vera e propria questione sanitaria e
socioeconomica globale [4].

La pandemia da Covid-19 ha indotto un’ulteriore accelerazio-
ne allincremento della miopia nella popolazione scolastica.
Una recente ricerca [7] evidenzia che i bambini dai 6 agli 8 an-
ni che hanno frequentato la scuola durante 'emergenza da Co-
vid-19 mostrano, rispetto ai bambini che hanno frequentato la
stessa classe negli anni precedenti, uno spostamento dall’iper-
metropia fisiologica (valori positivi) alla miopia (valori negati-
vi) assai maggiore [Figura 1]. Lo studio, che ha preso in esame
per sei anni consecutivi circa 123.000 bambini cinesi dai 6 ai
13 anni, evidenzia anche una differenza di genere: le bambine
si spostano maggiormente verso la miopia rispetto ai bambi-
ni. La ricerca conferma infine come la fase dai 6 agli 8 anni sia
quella piti critica in relazione allo sviluppo della miopia.

0,4 ‘
0,2 _+
0 #ﬁﬁ_ N
02 || \\
b e i\\@,\ \ @=@=6 anni
-0,4 ! RS @@= 7anni
05 | Q—— N “=9=8 anni
‘h,— T @@=9anni
-0,8 ‘ @@=10 anni
A _%
‘ \
1,2 A\T*
1,4 ‘

2015 2016 2017 2018 2019 2020
Figura 1. Valori della condizione rifrattiva sferica equivalente riferiti
alle diverse fasce di eta in rapporto agli anni. In ascissa gli anni
della valutazione, in ordinata le diottrie di potere equivalente sferico
riscontrate [7]. Le barre di errore essendo di minima entita (<0,1D)

non sono visualizzate.

Sia fattori genetici [8] sia aspetti ambientali [9] agiscono con-
giuntamente, in una dinamica multifattoriale, alla diffusione




QUADERNI ACP 4/2022

della miopia. La ricerca scientifica ha definito alcuni punti fer-

mi che riguardano i bambini all'inizio del percorso scolastico:

e avere un genitore miope aumenta tre volte la possibilita che
il bambino divenga miope; due genitori miopi raddoppiano
ulteriormente questa percentuale [10];

e la diminuzione del tempo trascorso all’aperto concorre
all’evoluzione della miopia, soprattutto se combinata con
pitdi tre ore al giorno trascorse in attivita (al di fuori dell’o-
rario scolastico) con impegno visivo prossimale [11-13];

« avere un’ipermetropia uguale o inferiore a sf+o,50 all’eta di
6 anni ¢ un predittore esplicito della miopia, indipendente-
mente dalla storia familiare e dal’ambiente visivo [14-15].

Quindi il bambino che ha genitori miopi, che passa poco tem-
po all’aperto o che € meno ipermetrope rispetto ai valori attesi
per la sua etd, va attentamente e frequentemente monitorato
in quanto € maggiormente a rischio di progressione miopica.
Vistala vastita del fenomeno e la sua importanza alivello mon-
diale, la miopia si configura come una sfida impegnativa per
gli specialisti della visione e richiede loro, in eta pediatrica, di
essere lungimiranti e tecnicamente aggiornati, basandosi sul-
le ricerche degli ultimi anni che, per alcuni aspetti clinici, han-
no messo in discussione antichi e consolidati assiomi profes-
sionali. Per esempio l'uso, assai diffuso, della sottocorrezione
ottica (gli occhiali con lenti pin deboli): studi recenti e ampie
metanalisi indicano che nei bambini e nei giovani miopi com-
pensati con occhiali sottocorretti non solo non si ha un rallen-
tamento, ma si verifica addirittura un incremento della pro-
gressione miopica [16-17]. La sottocorrezione della miopia va
pertanto evitata.

Vari studi scientifici indicano [Figura 2] che nell’'ultimo seco-

lo i valori medi della condizione rifrattiva in funzione dell’eta,

nella popolazione europea, sono progressivamente mutati e si
sono spostati dall'ipermetropia (valori positivi) verso la mio-
pia (valori negativi), evidenziando una rilevante riduzione
dell’ipermetropia fisiologica nella fascia d’eta dai § ai 2§ anni
[18-19].

Refrazione media (D)

40 50
Eta media

Figura 2. Valori medi della condizione rifrattiva in funzione dell'eta
durante l'ultimo secolo [19].

Gli studi indicano inoltre che i segnali visivi relativi alla sfoca-
tura retinica controllano la crescita dell’'occhio nei primi anni
di vita del bambino, guidando il suo processo di emmetropiz-
zazione; a livello sperimentale vari cambiamenti che appaiono
nella retina, nell’epitelio pigmentato retinico, nella coroide e
nella sclera suggeriscono l'esistenza di una cascata di segnali
cellulari che modula la biochimica e regola la crescita dell’oc-
chio [5]. In particolare, varie ricerche scientifiche hanno re-
centemente messo in luce la rilevanza clinica della condizio-
ne rifrattiva (o ametropia) periferica (cioé¢ il tipo e il grado di
focalizzazione della luce nella periferia retinica) sugli equili-
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bri del processo di emmetropizzazione, ipotizzando un ruo-
lo svolto dalla retina periferica nello sviluppo della miopia e
suggerendo una correlazione tra lipermetropia periferica
(defocus periferico ipermetropico) e la miopia assiale. Secon-
do questa ipotesi, il defocus ipermetropico ¢ lo stimolo che in-
nesca un allungamento bulbare e la conseguente miopia; ri-
ducendo questo stimolo con 'utilizzo di lenti che compensa-
no (mediante una geometria periferica opportuna) il defocus
ipermetropico, la progressione miopica puo essere fermata o,
almeno, rallentata [1].

Figura 3. a) Condizione miopica con la focale immagine centrale
situata anteriormente alla retina e conseguente visione sfuocata a
distanza; b) miopia compensata con lenti convenzionali che ripristina
la corrispondenza tra retina e focale immagine e la conseguente
visione nitida a distanza ma induce uno shift ipermetropico periferico;
¢) miopia compensata con lente di geometria opportuna che ripristina
la corrispondenza tra retina e focale immagine e la conseguente
visione nitida a distanza, ma evita lo shift ipermetropico periferico.

In passato [Figura 3] la correzione ottica della miopia (A)
avveniva con occhiali e con lenti a contatto monofocali con-
venzionali, che ripristinano la visione nitida nella retina cen-
trale (B) ma inducono un defocus ipermetropico periferico.
Nell’ultimo decennio sono stati studiati e messi a punto vari
tipi di correzione ottica della miopia e del conseguente defo-
cus ipermetropico, che oggi sono a disposizione degli specia-
listi della visione (C). Comprendono lenti a contatto morbide,
lenti oftalmiche con specifica geometria per il controllo del-
la miopia [20] e il trattamento di ortocheratologia notturna;
quest’ultimo utilizza speciali lenti a contatto rigide, progetta-
te e realizzate in modo personalizzato cosicché la forma del-
la loro superficie interna induce una lieve pressione sull’area
centrale della superficie corneale, che ne modifica la curvatu-
ra ed elimina la miopia per tutta la giornata successiva oltre a
rallentarne la progressione.

Lefficacia del controllo della miopia attraverso mezzi ottici &
stata discussa e verificata in decine di ricerche e pubblicazioni
scientifiche [21], che hanno aperto una nuova consapevolez-
za sulla possibilita di contrastare 'incremento della miopia in
eta evolutiva [22]. Una consapevolezza che ¢ oggi ben presen-
te trai professionisti della visione e si sta diffondendo ai pedia-
tri, alle professioni sanitarie che agiscono in ambito pediatri-
co, agli insegnanti, agli allenatori sportivi.

Grazie alla ricerca scientifica, il controllo della progressione
miopica in eta evolutiva ¢ oggi una realta e puo contare su va-
rie tecniche, tanto pit efficaci quanto pitt precoci [15]. Accan-
to ai mezzi ottici vi sono interventi ambientali (I'attenzione
alla postura di lettura e scrittura, il passare piu tempo all’a-
ria aperta) [12,23] che supportano e sostengono gli interventi
farmacologici (I'utilizzo di atropina collirio a basso dosaggio
una volta al giorno, prima di addormentarsi) [24] e gli inter-
venti ottici (lenti a contatto con defocus miopico, ortochera-
tologia notturna, lenti oftalmiche con defocus miopico).

Per questo non basta piul consigliare alla famiglia del bambi-
no miope in fase di progressione miopica soltanto un occhiale
monofocale per il ripristino della visione nitida a distanza [17].
Il titolo diun recente articolo provocatorio (ma opportuno) af-
ferma che non bisogna esser miopi di fronte al controllo della
miopia [25] dato che controllare la miopia é oggi una possibi-
lita reale, concreta, alla portata di tutti e pertanto deve essere
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inserita tra le diverse opzioni da presentare alla famiglia da
parte degli specialisti della visione, dei pediatri, dei professio-
nisti impegnati in ambito visivo e pediatrico.

1l pediatra di famiglia, che si occupa della tutela globale e del-
la salute del bambino, va celermente informato dalla famiglia
quando compaiono disturbi o problemi visivi e va messo in
condizione di seguire i cambiamenti di correzione ottica in-
tercorsi, gli esiti degli esami specialistici effettuati, l'evoluzio-
ne della progressione miopica nel tempo, la scelta e l'effetto
delle tecniche specifiche di controllo della progressione mio-
pica che sono state adottate. m
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L'esofagite eosinofila (EoE) & una patologia che sta
riscuotendo crescente interesse in ambito pediatrico. La
sintomatologia d'esordio pud essere sfumata e determinare
un ritardo diagnostico fino al pieno manifestarsi di una
grave e acuta disfagia. | quadri endoscopico e istologico, a
guel punto, possono essere molto significativi. Prendendo
le mosse da due casi che abbiamo osservato, ripercorriamo
brevemente alcuni elementi fondamentali della diagnosi e
del trattamento dell'EoE.

Eosinophilic esophagitis (EoE) is a pathology that is
enjoying increasing interest in the pediatric field. The onset
symptom may be vague and a diagnostic delay until the full
manifestation of severe and acute dysphagia may occur. The
endoscopic and histological pictures, at that point, can be
very significant. Starting from two cases we have observed,
we retrace some fundamental elements of the diagnosis and
treatment of EoE.

La letteratura pediatrica ha iniziato a prendere confidenza
con l'esofagite eosinofila (EoE) solo alla fine degli anni No-
vanta, distinguendola progressivamente dall’eosinofilia ri-
petutamente riscontrata — e ritenuta importante criterio
diagnostico — nei pazienti affetti da esofagite secondaria a
reflusso gastroesofageo (RGE). Da allora I'EoE si € affermata
come patologia pediatrica ben riconoscibile per le sue carat-
teristiche cliniche e istologiche, pur mantenendo una certa
contiguita diagnostico-terapeutica con la malattia esofagea
dareflusso (MRGE) [1-2]. LEoE ¢ patologia i cui meccanismi
immunomediati, inflammatori e di sensibilizzazione allergi-
ca sono, a tutt’oggi, non completamente conosciuti ma che
puo manifestarsi, gia in adolescenza, con quadri clinici ed
endoscopici anche impegnativi, come vedremo nei due casi
descritti di seguito.

Il caso di Daniele

Daniele ¢ un ragazzo di 16 anni che vediamo in pronto soccorso
con disfagia sia per i liquidi sia per i solidi e sensazione di blocco
del bolo alimentare in esofago insorta durante il pasto (pollo) e
migliorata con autoinduzione del vomito. Persistono, tuttavia,
disfagia e scialorrea. Quattro anni addietro, Daniele aveva spe-
rimentato un episodio di disfagia, con sensazione di bolo, vo-
mito e scialorrea, anche in quel caso a risoluzione spontanea. In
seguito, si protraeva una sfumata e incostante dispepsia senza
apparenti ripercussioni sull'alimentazione. Nella storia clinica
emerge un episodio di nefrite acuta e, al momento del ricovero,
il ragazzo era in trattamento con isotretinoina.

Si procede alla valutazione ORL con fibroscopia, che mostra
efficace deglutizione ma rigurgito dopo pochi secondi. L'eso-
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Figura 1. Anelli circonferenziali (A), lacerazione della mucosa (B,C)
e multiple erosioni a fondo fibrinoso (D).

fagogastroduodenoscopia (EGDS) evidenzia una lacerazione
della mucosa esofagea di 4 cm (si applicano clips di sutura) e
anelli circonferenziali con multiple erosioni a fondo fibrino-
so [Figura 1]. Una TAC del mediastino conferma l'assenza di
perforazione esofagea. Si pone in trattamento con inibitore di
pompa protonica (PPI) e antibiotico per via endovenosa. Gli
esami ematici, inclusa la sierologia per celiachia risultano nel-
la norma, mentre sono positivi i RAST per latte, grano, soia,
pesca, arachidi e nocciole. Lesame istologico delle biopsie eso-
fagee conferma un quadro di EoE con un numero di eosinofi-
li > 30 cell. x HPF. Si dimette in terapia con PPI, budesonide
viscosa e eliminazione dalla dieta di frutta secca, pesca e soia
(compreso il farmaco in atto al momento del ricovero in quan-
to contenente soia).

Nelle settimane successive, Daniele ¢ sempre stato bene. LUE-
GDS eseguita dopo circa 3 mesi, fa vedere minimi esiti di gra-
nulazione in corrispondenza di una clip e una mucosa circo-
stante lievemente pallida; per il resto, la mucosa esofagea ap-
pare regolare e all'esame istologico non ¢’¢ piu traccia di infil-
trato eosinofilo. Si prosegue la terapia con budesonide viscosa
a dosaggio ridotto e la dieta di esclusione.

La presentazione clinica é quanto mai tipica: improvvisa sen-
sazione di impatto del bolo alimentare con necessita di vomi-
tare nel tentativo di liberare il lume esofageo. Spesso, nella sto-
ria, si ritrovano episodi analoghi, magari di minore entita,
che si sono risolti facilitando la progressione del bolo con [as-
sunzione di abbondanti liquidi. Resta, peraltro, la sensazio-
ne di difficolta nel gestire la deglutizione dei cibi pin compatti
(la carne, il pollo soprattutto) alla quale si fa un po’ alla volta
labitudine sottovalutando il sintomo fino all'evento pis ecla-
tante. La grande friabilita della mucosa esofagea infiammata
ha portato, in questo caso, a una significativa lacerazione del-
la parete che le moderne tecniche endoscopiche sono state in
grado di risolvere scongiurando il rischio di una mediastini-
te. Considerando la modalita di presentazione, abbiamo pre-
ferito intervenire subito su pist fronti con il trattamento antia-
cido, quello antiinfiammatorio locale e con l'eliminazione se-
lettiva di alcuni alimenti. I] risultato, a breve termine, é stato
buono, ma sappiamo che la sospensione della terapia puo por-
tare spesso alla recidiva e abbiamo quindi deciso di proseguire
il trattamento e il follow-up.

Il caso di Marco

1l ragazzo, 14 anni, viene in pronto soccorso per la compar-
sa, subito dopo il pasto, di difficolta alla deglutizione, conati
di vomito, sensazione di corpo estraneo retrosternale e scia-
lorrea. In passato ci sono stati altri episodi analoghi risoltisi,
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ugualmente, con vomito e saltuaria sensazione di pirosi retro-
sternale come da RGE. Marco ha la celiachia e segue corretta-
mente la dieta da diversi anni. In PS esegue fibrolaringoscopia
e, successivamente, un’EGDS che evidenzia residui alimentari
in esofago e una lacerazione longitudinale della mucosa di 4-§
cm con gemizio ematico [Figura 2]. A valle di questa lesione
ci sono ulteriori multiple erosioni di estensione e profondita
limitate e alcune erosioni si rilevano anche in antro gastrico.
Nel corso del’EGDS non vengono prelevate biopsie.

Figura 2. Lacerazione della mucosa esofagea.

Durante la degenza, inizia terapia con PPI e antibiotico ed ¢
dimesso in terapia con PPI. Dopo circa 8 settimane, Rx del tu-
bo digerente con contrasto ed EGDS sono entrambe nella nor-
ma. L'esame istologico delle biopsie esofagee da evidenza di
un’esofagite cronica con presenza di eosinofili intraepiteliali
(> 15 cell. x HPF) maggiormente rappresentati in sede distale
e prossimale: quadro morfologico che, analogamente alla pre-
sentazione clinica, ¢ compatibile con la diagnosi di EoE. Viene
pertanto reimpostato il trattamento con PPI, fluticasone pro-
pionato per os e dieta priva di latte e derivati (RAST positivo
per proteine del latte). Dopo circa un anno, durante il quale
Marco era rimasto in sostanziale benessere, ¢ stato reintro-
dotto gradualmente il latte, con buona tolleranza, pur man-
tenendo invariata la terapia farmacologica fino al 16° mese
dalla presentazione. Una nuova EGDS di controllo, eseguita
in benessere clinico, risultava macroscopicamente nella nor-
ma, ma con persistenza di segni istologici di esofagite cronica
con acantosi ed eosinofili intraepiteliali in numero > 20 cell. x
HPF. A questo punto si sospendeva il PPI e si introduceva in
terapia la budesonide viscosa, ma il paziente interrompeva il
follow-up.

Anche in questo caso, l'impatto alimentare acuto ha sugge-
rito ipotesi diagnostica, anche se i sintomi, probabilmen-
te, erano presenti da un po’ di tempo. Talora, il bolo fermo
in esofago é chiaramente visibile sia all’Rx con contrasto che
all’inevitabile EGDS (Figura 3, osservazione personale). La
lacerazione della mucosa era superficiale ma estesa e, vero-
similmente per prudenza, le biopsie non sono state eseguite
in questa prima fase. Lapproccio iniziale — con il solo PPI
per 8 settimane — ha mostrato una buona risoluzione della
lesione, ma ha confermato il sospetto di EoE e il trattamen-
to é stato adeguato di conseguenza. Il follow-up é stato lun-
go e con buon risultato clinico. Nonostante questo l'ulteriore
EGDS mostrava ancora un significativo infiltrato eosinofilo;
la proposta, a questo punto, di proseguire il trattamento con
la budesonide viscosa é stata probabilmente giudicata trop-
po impegnativa, a fronte del perdurante benessere clinico, e
il follow-up si é interrotto.
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Figura 3. RX esofago con contrasto e EGDS in un caso di EoE
con impatto del bolo alimentare (osservazione personale).

L’esofagite eosinofila, in breve

L'EoE ¢ una patologia inflammatoria immunomediata a decor-

so cronico-recidivante che si caratterizza, clinicamente, con

sintomi correlati ad alterazione della funzione e della motilita
esofagee e, istologicamente, con inflammazione mediata da in-
filtrazione eosinofila della mucosa dell’esofago [3]. E una delle
pit frequenti patologie esofagee, la maggior causa di esofagi-

te cronica dopo la malattia da RGE e la causa pit frequente di

disfagia e ostruzione da bolo alimentare (food impaction) nei

bambini e nei giovani adulti [4]. LEoE ¢ piu rappresentata nei

soggetti di sesso maschile e nei pazienti con diatesi allergica [5].

Importanti elementi diagnostici sono:

« isintomi di disfunzione esofagea;

« la presenza di eosinofilia esofagea > 15 eosinofili per campo
al microscopio ad alta risoluzione (HPF) in almeno 1 cam-
pione bioptico;

e lesclusione di altre cause di eosinofilia esofagea (soprattut-
to eosinofilie esofagee responsive ai PPI);

« larispostaal trattamento (terapia nutrizionale/trattamento
farmacologico).

La presentazione clinica

La sintomatologia non sempre ¢ suggestiva e varia considere-
volmente con l'etd. I pit piccoli presentano spesso sintomi aspe-
cifici che comportano difficolta ad alimentarsi (vomito, rigur-
gito e rifiuto della alimentazione) e possono condurre a ritardo
o arresto della crescita. Nei bambini pitt grandi sono possibili
vomito e dolore addominale o retrosternale. Nell'adolescente,
sono piu frequenti sintomi che possono anche suggerire una
MRGE sottostante: pirosi (30-60%), disfagia (60-100%), dolo-
re toracico e sensazione di bolo alimentare con impatto dell’a-
limento in esofago (oltre il 25% dei casi) [6-8]. Come abbiamo
visto, il riconoscimento della malattia pu6 avvenire anche do-
po diversi mesi nei quali la sintomatologia era stata in qualche
modo tollerata. Molti pazienti adottano, inconsciamente, mec-
canismi compensatori che permettono loro di minimizzare gli
effetti dell’alterata motilita esofagea: si alimentano lentamen-
te, masticano molto a lungo, lubrificano il bolo bevendo abbon-
dantemente dopo ogni boccone, deglutiscono ripetutamente
per facilitare il progredire del cibo e, soprattutto, evitano gli
alimenti che avvertono come pit difficili da deglutire. E spesso
presente un’eosinofilia periferica > 700 cell/mm? o sono dosa-
bili anticorpi IgE specifici per alcuni alimenti, suggerendo cosi
una possibile origine allergica dell’esofagite [9].

L'endoscopia

Anelli esofagei, restringimenti, stenosi o segni di inflamma-
zione cronica con rimodellamento tissutale e aspetto a esofago
“trachealizzato” sono i reperti endoscopici piu frequenti nell’a-
dulto. Nel bambino prevalgono quadri infliammatori con una
mucosa esofagea pallida e edematosa, aree di essudato bianca-
stro, solchi lineari e, come nei nostri due casi, I'evidente tenden-
za della mucosaalacerarsial passaggio del bolo alimentare com-
patto o dello stesso endoscopio [10]. D’altra parte, un esofago
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privo di lesioni macroscopiche non esclude la diagnosi di EoE e
il 16-24% dei pazienti presenta, in realta, un'endoscopia sostan-
zialmente normale [11]. Lo score EREFS (Eosinophilic Esopha-
gitis Endoscopic Reference Score) considera § aspetti principali
della mucosa — edema, anelli, essudato, solchi e stenosi — e con-
sente di dare uniformita alla descrizione dei reperti facilitando
la diagnosi differenziale tra EoE e altre patologie esofagee [12].
Per una diagnosi corretta, sono necessarie 2-4 biopsie, sia a li-
vello dell’esofago distale che prossimale, a prescindere dall’a-
spetto macroscopico (la distribuzione dell’ipereosinofilia eso-
fagea puo essere discontinua o a carta geografica). I principali
riscontri istologici sono una rilevante (> 15 cell. x HPF) eo-
sinofilia della mucosa che puo essere anche panesofagea, con
iperplasia della zona basale, fibrosi della lamina propria e, tal-
volta, microascessi [13].

La relazione tra MRGE ed EoE resta controversa: le due pato-
logie potrebbero semplicemente sovrapporsi, 'EoE potrebbe
favorire la MRGE per una inadeguata peristalsi esofagea o la
MRGE potrebbe concorrere alla patogenesi del’EoE erodendo
lepitelio e aumentando il rischio di sensibilizzazione alimenta-
re. In sintesi, distinguere tra MRGE e EoE in base ai sintomi cli-
nici & tutt’altro che facile e non sempre le indagini pH-impeden-
zometriche valgono a discriminare le due patologie [3]. Oltre
a questo, l'esofagite eosinofila responsiva a inibitori di pompa
protonica (PPI-responsive eosinophilic esophagitis) ¢ tipica di
un sottogruppo distinto di pazienti che presenta caratteristi-
che cliniche e istologiche suggestive di EoE ma che ha, al con-
tempo, una risposta clinica e una regressione completa dell’'in-
filtrato eosinofilo esofageo in trattamento con PPI, pur in as-
senza di evidenze clinico-strumentali di una MRGE [14-15].

1l trattamento

La terapia si avvale dell’utilizzo dei farmaci (PPI, corticoste-
roidi sistemici e topici), delle diete di eliminazione e, se ne-
cessario, di interventi di dilatazione esofagea per risolvere re-
stringimenti del lume e stenosi. Tra il 33% e il 74% dei pazienti
(adulti e bambini) rispondono favorevolmente ai PPI, anche
se lefficacia a lungo termine non é stata ancora ben definita.
I PPI consentono un miglioramento dei sintomi nel 60% dei
casi, portando alla remissione nella meta dei pazienti [16]. La
gran parte dei soggetti in eta pediatrica si mantiene in remis-
sione clinica e istologica durante un anno di terapia, ma tende
arecidivare dal punto di vista dei sintomi e del danno istologi-
co alla sospensione del farmaco [17-18].

I corticosteroidi (CS), sistemici o topici, sono in grado di mi-
gliorare il quadro clinico e istologico. I CS sistemici sono riser-
vati ai pazienti che richiedono una risposta terapeutica imme-
diata per sintomatologia acuta (impatto alimentare, disidra-
tazione, perdita di peso) o arresto della crescita. Il rischio di
effetti collaterali, soprattutto per trattamenti prolungati, ha
portato all'impiego off label di preparazioni di corticosteroidi
topici; tra questi, solo il fluticasone propionato (FP) per os (de-
glutito, non inalato) e la budesonide viscosa orale (BVO) han-
no dimostrato un significativo beneficio terapeutico. Per il FP
deglutito, le dosi iniziali vanno da 88 a 440 mcg per 2-4 volte
al giorno nei bambini e da 440 a 880 mcg per 2 volte al giorno
negli adolescenti. La dose di FP deve essere erogata nella cavi-
td orale e non inalata, evitando di mangiare, bere o sciacquarsi
la bocca nei 30 minuti successivi [19]. Per la BVO (non in com-
mercio in Italia e preparata come galenico), la dose iniziale ¢ 0§
mg/die (max 4 mg) nei pazienti < 10 anni e 2 mg/die (diviso in
2 dosi) (max 4 mg) nei pazienti > 10 anni. Anche in questo ca-
so bisogna evitare di mangiare e bere per 30-60 minuti dopo
l'assunzione [6,9,12-13,19,21]. Lefficacia dei CS topici deve es-
sere verificata endoscopicamente dopo 8-12 settimane e il trat-
tamento puo proseguire per almeno 1-2 anni o anche indefini-
tamente se ritenuto efficace. I possibili effetti collaterali sono
quelli tipici dei CS somministrati per lunghi periodi di tempo
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e la dose andrebbe individualizzata e mantenuta al pit basso
livello efficace possibile. Leventuale candidosi esofagea rispon-
de bene al trattamento e rara € 'esofagite erpetica.

In associazione al trattamento con CS topici puo essere avvia-
ta, per 4-12 settimane, una dieta di eliminazione. Un terzo dei
bambini affetti da EoE risponde bene all’eliminazione di 1 ali-
mento, mentre il 2§% ha multiple allergie che richiedono l'e-
sclusione di almeno 4 alimenti. Il latte vaccino é I'alimento piu
comunemente identificato, seguito da frumento, soia e uova.
Prick e patch test sono scarsamente attendibili perché gravati
da una quota rilevante di falsi positivi e negativi rispetto al lo-
ro ruolo causale nella EoE.

Tre sono i possibili approcci dietetici: la dieta elementare (for-
mule aminoacidiche, carboidrati e trigliceridi a catena media
e rimozione completa degli allergeni alimentari dalla dieta);
Ieliminazione empirica dei sei alimenti piu sospetti (latte vac-
cino, uovo, pesce/frutti di mare, soia, frumento, frutta secca);
leliminazione guidata dalla positivita dei test allergometrici o
dalla storia del paziente. La dieta elementare per 4 settimane
da una remissione istologica migliore mal'uso ¢ limitato dal co-
sto e dalla scarsa palatabilita. E un’'opzione da considerare nei
bambini con multiple allergie alimentari, arresto di crescita e
patologia esofagea grave. La dieta empirica con 'eliminazione
dei sei alimenti per 8-12 settimane appare come la strategia pit
ragionevole. Infine, la dieta guidata dai prick per 8-12 settimane
¢ quella che da una minore previsione di efficacia a fronte di una
migliore tolleranza a lungo termine. Ottenuta la remissione, gli
alimenti possono essere reintrodotti gradualmente sorveglian-
do l'eventuale ricomparsa dei sintomi. Non ci sono specifiche
linee guida circa la reintroduzione; si tende a riproporre prima
imeno allergizzanti e a eliminare definitivamente quelli che ri-
sultassero ripetutamente implicati nella sintomatologia.
Infine, i restringimenti o le stenosi esofagee possono esse-
re trattate in acuto con dilatazioni endoscopiche. Si tratta di
una procedura che necessita di adeguata esperienza, e che de-
termina significativo dolore post-procedurale nel 74% dei pa-
zienti [22]. 1l rischio di perforazione ¢ circa 0,3%, analogo a
quello delle procedure su soggetti non affetti da EoE [23].

Conclusioni

I casi che abbiamo presentato ci hanno permesso di ripercor-
rere le principali tappe del percorso diagnostico-terapeuti-
co di una EoE: i sintomi prevalenti, i quadri endoscopici pit
impegnativi, i criteri istologici utili alla diagnosi e le opzioni
terapeutiche oggi disponibili. Molto c¢’¢ ancora da conoscere
su un’entita clinica che ha una storia pediatrica relativamen-
te recente. Sviluppi importanti sono attesi in molti passaggi
di questo percorso: dallidentificazione di marker genetici che
sostengano il sospetto diagnostico e siano di supporto nell’i-
dentificare i non-responders al trattamento farmacologico
[24-25], all'impiego di mezzi diagnostici meno invasivi o diin-
dicatori sierologici che riducano il ripetuto ricorso alle classi-
che manovre endoscopiche in sedazione [26-31], allo studio di
nuove formulazioni di corticosteroidi topici [32], fino all'im-
piego di anticorpi monoclonali anti IL-§, IL-T3 e anti IL-4 per
i quali si sta cercando di individuare un piu preciso ruolo nel
trattamento dell’EoE [33-38].
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Le conoscenze in ambito genetico delle malattie
autoinfiammatorie sono progressivamente aumentate
nell'ultimo decennio. Dalla comprensione dei meccanismi
genetici di poche malattie note inizialmente (febbre
mediterranea familiare, sindrome periodica associata

al recettore 1 del fattore di necrosi tumorale, deficit

di mevalonato chinasi, criopirinopatie), si & giunti
all'identificazione di almeno 40 geni associati a tali
condizioni, e piti di 100 geni sono attualmente testati con
le tecnologie di sequenziamento di nuova generazione.
Infatti, mentre le raccomandazioni iniziali per la diagnosi
genetica delle malattie autoinfiammatorie erano limitate
a una strategia di diagnosi "gene per gene”, basata sul
metodo Sanger per pochi prototipi di febbri ricorrenti,
pill recentemente l'avvento del sequenziamento di nuova
generazione ha permesso l'identificazione di varianti

a carico dei geni coinvolti in maniera pit semplice e
rapida, aumentando di fatto la capacita diagnostica
genetica. Il rilevamento di un sempre maggior numero

di varianti genetiche ha pero reso l'interpretazione dei
risultati pill complicata e spesso una diagnosi molecolare
non viene raggiunta. Tuttavia altri meccanismi genetici,
quali mosaicismi somatici, modificazioni epigenetiche,
ereditarieta digenica, consentono di spiegare alcune
situazioni in cui una causa genetica non sia stata ancora
definita. In conclusione, ulteriori meccanismi genetici e
non genetici saranno identificati nel prossimo futuro per
spiegare le basi delle malattie autoinfiammatorie, specie
in quella parte di pazienti in cui una causa genetica non &
stata ancora chiarita.

Knowledge in the genetic field of autoinflammatory
diseases has progressively increased over the last decade.
Starting from the genetic knowledge on a few initially
known diseases (Familial Mediterranean Fever, Periodic
Syndrome Associated with Tumor Necrosis Factor Receptor
1, Mevalonate Kinase Deficiency, Cryopyrinopathies), at
least 40 genes associated with these conditions have

been identified, and more than 100 genes are currently
being tested with Next Generation Sequencing (NGS)
technologies. Indeed, starting recommendations for the
genetic diagnosis of autoinflammatory diseases were limited
to a gene-by-gene diagnosis strategy, based on the Sanger
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method, and restricted to a few prototypic recurrent fevers.
More recently, improvement of genetic technologies, in
particular NGS, allowed identification of genetic variants
among involved genes in an easier and more rapid way.
Detection of more and more genetic variants made
interpretation of results more complicated, and often a
genetic diagnosis is not achieved. On the other hand, other
mechanisms, namely somatic mosaicisms, epigenetic
modifications, digenic inheritance, allow to explain some
not genetically defined cases. Eventually, further genetic
and non-genetic mechanisms will be probably identified in
near future to explain underlying basis of autoinflammatory
diseases, especially in a still large part of patients without a
clearcut genetic basis.

Aspetti genetici delle AIDs
La conoscenza degli aspetti genetici delle malattie autoin-
fiammatorie (AIDs) muove i suoi primi passi negli anni No-
vanta, allorquando l'attenzione fu focalizzata su famiglie con
due fenotipi infiammatori, la febbre mediterranea familiare
(FMPF), a segregazione recessiva, e la febbre iberniana familia-
re (FHF), a segregazione dominante. L'utilizzo di un approc-
cio di positional cloning consenti a un consorzio internazio-
nale I'identificazione nel 1997 di due mutazioni missenso pa-
togenetiche in una famiglia FMF a carico di un gene nominato
MEFYV. Lanno successivo, lo studio di una famiglia su cinque
generazioni affetta da una forma febbrile periodica a eredita-
rietd autosomica dominante (rinominata poi TRAPS: tumor
necrosis factor receptor-I associated periodic syndrome) per-
mise l'identificazione di mutazioni in eterozigosi a carico del
gene TNFRSFT1. A partire dal secolo successivo, ¢ iniziata una
nuova era per la ricerca medica e genetica delle AIDs, grazie
soprattutto all'implementazione delle biotecnologie di nuova
generazione, in particolare all’'avvento del'NGS. Grazie a es-
se le conoscenze genetiche delle AIDs hanno raggiunto livelli
elevati, con I'identificazione a oggi di almeno 40 geni certa-
mente causativi di AIDs.

A oggi ¢ noto che, tranne in pochi casi, le AIDs rappresentano,

dal punto di vista genetico, un gruppo di malattie monogeni-

che a ereditarieta mendeliana, i cui geni responsabili codifica-
no per molecole distribuite nei diversi pathways infiammato-
ri e che interagiscono variamente con il sistema immunitario.

Il sistema immunitario innato si basa sull'identificazione di

segnali di allarme da parte di recettori di riconoscimento dei

profili molecolari (PRR), come i recettori legati alla membra-
na (Toll-like-receptors, TLR) e i sensori intracellulari (nucle-
otide-binding oligomerization domain (NOD)-like receptors,

NLRs, e retinoic acid-inducible gene 1 receptor (RIG)-like re-

ceptors, RLRs). Le mutazioni dei geni che codificano per tali re-

cettori determinano una disregolazione immunitaria che causa

un fenotipo autoinflammatorio, come delineato di seguito [1]:

1. Mutazioni GOF (Gain-of-Function) in geni che codificano
peri PRR (pattern recognition receptors), denominati “sen-
sori” che riconoscono e/o rispondono a segnali di pericolo
microbici o intracellulari, o mutazioni nei loro adattatori,
che portano a un aumento della produzione di mediatori
inflammatori: NLRP3, MEFV, NLRC4 e NLRP1, collegati
ad aumento della produzione di IL-1; TMEM173/STING,
collegati ad aumento di produzione di interferone di tipo
I (IFN); NLRC4 che portano a un’elevata produzione di IL-
18, fondamentale per lo sviluppo della sindrome da attiva-
zione macrofagica (MAS); CARD14 con attivazione del fat-
tore nucleare kappa B (NF-kB).

2. Mutazioni LOF (Loss-of-Function) nelle molecole che con-
trollano i pathway di omeostasi cellulare che risultano in
un alterato adattamento e stress cellulare: componenti del
proteasoma (PSMBS, PSMB9, PSMA3, PSMB4, POMP);
molecole che regolano la funzione mitocondriale (7TRN7T)
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e la produzione/segnalazione di stress ossidativo (LACCr);
regolatori del traffico intracellulare (MVK, TNFRSF1A);
molecole implicate nell’autofagia (NOD2z) e differenziazio-
ne cellulare (4DAz); molecole implicate nel metabolismo/
degradazione dei nucleotidi (7REXT, ADAR).

3. Mutazioni LOF che risultano in regolazione negativa del-
la risposta immunitaria: regolatori negativi della funzione
dei recettori delle citochine (JZZ1RN, IL36RN) o perdita di
una citochina antinflammatoria o della sua funzione (/Z10);
difetti di deubiquitinazione, che aumentano il signaling di
NF-kB (OTULIN); perdita della funzione cellulare dei na-
tural killer (NK).

4, Aumento del signaling attraverso recettori che controlla-
no la funzione delle cellule dell immunita innata, che por-
ta a una aumentata risposta ai segnali immuni (PLAID/
APLAID). Siccome le anomalie di signaling influenzano le
cellule immunitarie sia innate che adattative, i pazienti con
mutazioni a carico di queste ultime molecole spesso pre-
sentano caratteristiche cliniche sovrapposte di autoinfiam-
mazione, immunodeficienze lievi e/o autoimmunita.

Dal punto di vista ereditario, si tratta, come detto, per lo piu

di malattie monogeniche a ereditarieta autosomica dominan-

te (AD) e autosomica recessiva (AR). Ma anche altri modelli di

trasmissione sono stati dimostrati, quali forme a “mosaico so-

matico” (come in alcune criopirinopatie da mutazioni del ge-
ne NLRP3), eredita digenica (come nella sindrome CANDLE),

ovvero patologie in cui alterazioni epigenetiche sono state di-

mostrate partecipare alla determinazione del fenotipo clini-

co (FMF, criopirinopatie e alcuni disordini autoinfiammato-
ri complessi) [2]. Di seguito sono riportati gli aspetti genetici
delle AIDs di maggiore rilievo, nonché alcuni aspetti peculiari

di ereditarieta.

La febbre mediterranea familiare (FMF, OMIM # 249100 e #

134670) ¢ il pit comune disturbo autoinfiammatorio mono-

genico, data l'alta frequenza di mutazioni a carico del gene re-

Box 1. Glossario
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sponsabile (MEFV, OMIM * 608107) nel bacino del mediter-
raneo orientale, con una prevalenza di portatori in tale popo-
lazione pari a 1/6-1/10. E evidente che una cosi alta prevalenza
del portatore debba essere determinata da un fattore esterno,
ambientale, che causi una pressione selettiva sulla popolazio-
ne, determinando un vantaggio del portatore della mutazio-
ne rispetto al resto della popolazione. Infatti, alcuni studi, di-
mostrando un’attivazione dell'inflammasoma caspasi 1 piri-
na-mediato in risposta all'infezione da Clostridium difficilis, e
poi, pit recentemente, all’infezione da Yersinia pestis, hanno
permesso di chiarire tale meccanismo. La peste, infatti, ¢ sta-
ta in passato una patologia molto frequente nelle popolazioni
dell’area mediterranea orientale, crocevia delle popolazioni
provenienti dall’Asia portatrici dell’'agente infettivo della pe-
ste, e tali studi hanno dimostrato come lo stato di portatore di
mutazione di MEFV rappresentasse un fattore protettivo nei
confronti della malattia [3]. 1l gene MEFV ¢ localizzato nella
regione cromosomica 16pr13.3, codifica per la proteina pirina/
marenostrina, ampiamente espressa nei neutrofili, negli eo-
sinofili e nei monociti dopo l'attivazione citochinica, e agisce
come un sensore del'immunita innata, innescando la produ-
zione di mediatori inflammatori durante processi infettivi. La
FMF ¢ classicamente considerata una malattia a trasmissione
autosomica recessiva, dato che nella maggior parte dei pazienti
vengono identificate due mutazioni a carico del gene MEFV, in
una condizione di omozigosi o eterozigosi composta. Tuttavia,
datal'esistenza di famiglie con chiara trasmissione autosomica
dominante e pazienti affetti con solo una mutazione rilevabile
(fino al 30% dei casi), la FMF dovrebbe in realta essere conside-
rata come una malattia a trasmissione autosomica dominante
a bassa penetranza con un possibile “effetto dose” nei pazienti
portatori di una singola mutazione a bassa penetranza, rispet-
to a quelli con due mutazioni ad alta penetranza, in cui la ma-
lattia si manifesta in tutti i soggetti. Il contributo di geni modi-
ficatori, quali alcuni polimorfismi del gene A della sieroamiloi-

Positional cloning. Si tratta di una tecnica di laboratorio utilizzata per localizzare la posizione di un gene associato alla malattia
lungo il cromosoma. Questo approccio funziona anche quando sono disponibili poche o nessuna informazione sulle basi biochi-

miche della malattia.

Gain-of-function (GOF). Tipo di mutazione in cui il prodotto genico alterato possiede una nuova funzione molecolare o un
nuovo modello di espressione genica, con aumento/acquisto di funzione. Le mutazioni GOF sono quasi sempre dominanti o

semidominanti.

Loss-of-function (LOF). Un tipo di mutazione in cui il prodotto genico alterato manca della funzione molecolare del gene
wild-type, ovvero la sua funzione € ridotta. Queste mutazioni sono tipicamente ereditate in modo recessivo. Sinonimi: mutazione

ipomorfa, mutazione nulla.

Omozigote. Lo stato di un locus diploide in cui alleli identici sono presenti in entrambe le copie di quel locus.
Eterozigote. Lo stato di un locus diploide in cui alleli diversi sono presenti nelle due copie di quel locus (di solito uno € normale

e l'altro € anormale).

Doppio eterozigote. La presenza di due diversi alleli mutati in due loci genetici separati.
Eterozigote composto. La presenza di due alleli recessivi per lo stesso locus genetico, ma diversi I'uno dall‘altro.

Mutazioni in cis e in trans. Le mutazioni/varianti in cis indicano la presenza di entrambe le mutazioni/varianti sullo stesso allele
di un gene, in un individuo. Le mutazioni/varianti in trans indicano la presenza di una delle due mutazioni/varianti su un allele di
un gene e l'altra sull'altro allele dello stesso gene, in un individuo. La determinazione della fase delle mutazioni/varianti € stabilita
mediante studio della segregazione parentale, ovvero il modo in cui le mutazioni/varianti sono presenti nei genitori: entrambi
nello stesso genitore (cis) o ciascuna in un genitore (trans). Cio & fondamentale per interpretare il contributo delle due mutazioni/
varianti nelle condizioni autosomiche recessive (che risultano patogenetiche per lo pil se ereditate in trans).

Penetranza incompleta/ridotta (bassa penetranza). La penetranza si riferisce alla probabilita che una condizione clinica si
verifichi quando e presente un particolare genotipo: penetranza incompleta/ridotta (bassa penetranza) indica che non tutti gli
individui portatori di un determinato genotipo esprimano la malattia.

Ereditarieta digenica. L'ereditarieta digenica si riferisce alla presenza di mutazioni patogenetiche in due geni diversi, codifican-
ti pero proteine dello stesso pathway, interagenti, e causanti la malattia.

Mosaicismo. Presenza di due o pit linee cellulari con diversa composizione genetica o cromosomica, all'interno di un singolo
individuo o tessuto, allorquando la mutazione si verifica in fase post-zigotica. E detto “somatico” se si manifesta nelle cellule
somatiche di un individuo, "germinale” se si manifesta nei gameti. In tal caso pud essere responsabile di mutazioni de novo nella
prole.

Reverse phenotyping. Processo mediante il quale la rivalutazione dei dati genetici consente di modificare o adattare la diagno-
si clinica, consentendo un diverso approccio diagnostico e/o terapeutico.
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de (SAA), sembra ulteriormente variare l'espressione di malat-
tia [4-6]. Alcune specifiche mutazioni (H478Y, Ts77S, Ts77A,
Ts77N, M694del, M6941, E148Q e L110P) sono state identifi-
cate come causative di forme di FMF dominante in pazienti di
diverse popolazioni. D’altra parte, € stato dimostrato che an-
che fattori ambientali possono avere un effetto sull'espressione
fenotipica della malattia. Si ¢ visto, per esempio, che il luogo di
residenza di popolazioni provenienti dalla stessa area geogra-
fica sembra avere un effetto non trascurabile sul fenotipo, cosi
come le differenze di composizione del microbiota. Un altro
approccio interessante che riguarda la diversa espressione di
malattia nella FMF ¢ quello degli studi epigenetici. E stato in-
fatti riportato che un aumento di metilazione del DNA del ge-
ne MEFV porta a una ridotta espressione dello stesso gene nei
leucociti di pazienti affetti da FMF. E stato inoltre dimostrato
che alcuni microRNA (miRNA) maturi presentano una diversa
espressione in soggetti affetti rispetto alla popolazione genera-
le, alcuni dei quali implicati nell'immunita innata. A oggi, pit
di 380 varianti del gene MEFV sono state identificate e sono ri-
portate sul database Infevers [bttps;//infevers.umai-montpel-
lier.fr/web/index.php). Di queste, 62 sono classificate come pa-
togenetiche o verosimilmente patogenetiche, 135 benigne o ve-
rosimilmente benigne, 113 di significato incerto (VUS), il resto
di significato indeterminato. La maggior parte delle mutazioni
del gene MEFV ¢ localizzata nell'esone 10, e in minor numero
nell’esone 2. Uno dei problemi principali nella diagnostica della
FMF ¢ il riscontro nei pazienti di numerose VUS (circa il 30%
delle varianti riscontrate), il che complica la diagnosi da parte
del clinico. Si tratta per esempio di varianti genetiche associate
a un tipico fenotipo autoinflammatorio, ma prive di dati signi-
ficativi sulla segregazione familiare, oppure di varianti rare/
nuove, associate alla forma recessiva, riportate in pazienti con
quadro clinico di sindrome autoinfiammatoria multifattoriale,
ovvero di varianti a effetto sub-patogeno, quale la p.(E148G).
Queste varianti potrebbero in realta costituire semplicemente
fattori di rischio inflammatorio generico o specifico di FMF, la
cui espressione clinica dipende da ulteriori fattori genetici/am-
bientali. E di facile intuizione che una diagnosi certa di FMF,
cosi come di altre AIDs, risulta indispensabile soprattutto per
gli aspetti terapeutici, per cui sono necessari criteri clinici suf-
ficienti, al di 1a della definizione genotipica, per iniziare il trat-
tamento specifico [6-8].

Le sindromi periodiche associate alla criopirina (CAPS), at-
tualmente nominate malattie autoinfiammatorie NLRP3-as-
sociate (NLRP3-AIDs), che includono la sindrome familiare
da orticaria da freddo (FCAST, OMIM # 120100), la sindrome
di Muckle-Wells (OMIM # 191900) e la sindrome CINCA (sin-
drome infantile neurologica cutanea articolare cronica, nota
anche come malattia inflammatoria multisistemica a esordio
neonatale, NOMID, OMIM # 607115), sono malattie autoin-
fiammatorie estremamente rare, a ereditarieta di tipo auto-
somico dominante. Sono dovute mutazioni del gene NLRP3
(OMIM * 606416), localizzato sul braccio lungo del cromo-
soma 1 (1q44), che agiscono secondo un meccanismo di GOF,
causando una iperattivita costitutiva dell'inflammasoma, con
attivazione della caspasi-1 e un rilascio eccessivo non control-
lato di IL-1f. Dal punto di vista clinico, le CAPS costituiscono
uno spettro di condizioni con crescente severita dalla FCAS al-
la sindrome di Muckle-Wells, fino alla NOMID/CINCA. A og-
gi, un totale di 177 varianti del gene NLRP3 sono state incluse
nel database Infevers, la maggior parte delle quali si trova ne-
gli esoni 3 e 4 e nell'introne 4 [9]. Nonostante nelle CAPS sia
descritta una correlazione genotipo-fenotipo, sono riportati
diversi casi di soggetti affetti con la stessa mutazione e feno-
tipi diversi. Inoltre, alcune mutazioni di NLRP3 sono state de-
scritte in soggetti sani con nessun segno di CAPS, come le va-
rianti VI98M e Q703K. In conclusione, come nelle altre AIDs, i
polimorfismi funzionali possono essere considerati mutazioni
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a bassa penetranza, in grado di influenzare in alcuni casi l'at-
tivita del prodotto genico e determinare espressioni variabi-
li di malattia. La presenza di fenotipi altamente eterogenei in
pazienti con genotipi identici, ovvero di un consistente nume-
ro di casi (fino al 40% di pazienti NOMID/CINCA) considera-
ti “orfani genetici” (cioé pazienti senza identificazione di una
mutazione associata), dimostrano la necessita di migliorare le
conoscenze dei meccanismi fisiopatologici sottostanti, inclusa
I'implicazione di fattori ambientali. In alcuni di questi casi, &
stata infatti dimostrata I'esistenza di un mosaicismo somatico,
limitata al compartimento mieloide, mentre prove di una di-
sregolazione epigenetica stanno iniziando a emergere da stu-
di recenti. In particolare ¢ stato dimostrato che alcuni miRNA
sono significativamente down-regolati in alcune lesioni cuta-
nee di pazienti affetti da NOMID/CINCA, mentre altri miRNA
appaiono up-regolati. Altre evidenze dimostrano che l'attiva-
zione di monociti e macrofagi da parte di stimoli inflammatori,
quale laIL-1B, determina una demetilazione di diverse moleco-
le correlate all'inflammasoma nei pazienti con CAPS non trat-
tati, e che il trattamento con anti-IL-1f determina un ripristino
del corretto pattern di metilazione [8,10].

La sindrome periodica associata al recettore 1 del fattore di
necrosi tumorale (7TRAPS, OMIM # 142680), nota in passato
come febbre familiare iberniana (FHF), ¢ una malattia molto
rara inizialmente descritta in famiglie di origine irlandese e
scozzese. La diagnosi clinica deve essere confermata dall'indi-
viduazione di mutazioni a carico del gene 7NFRSFrA (OMIM
* 191190), localizzato in 12p13.31. La maggior parte delle va-
rianti di sequenza identificate nei pazienti con TRAPS si tro-
vano negli esoni 2-4 [httpsy//infevers.umai-montpellier.fr/
web/index.php]. Le sostituzioni missenso che interrompono
i legami disolfuro cisteina-cisteina, strutturalmente impor-
tanti nel dominio extracellulare, e altre mutazioni, quali la
Ts0M, sono note come varianti strutturali, data laloro capaci-
ta di alterare la struttura recettoriale tridimensionale. Queste
mutazioni sono associate a fenotipi pil severi e a insorgenza
piu precoce. Viceversa, due varianti frequenti, la R92Q (no-
menclatura comune per identificare la variante p.Argr21Gln,
situata nell’esone 4) e la P46L (nota anche come p.Pro7sLeu,
situata nell’esone 3) sono note causare un fenotipo variabile di
TRAPS. La sostituzione P46L ¢ stata riscontrata fino al 20%
in individui clinicamente asintomatici in alcune popolazioni
dell’Africa occidentale, il che suggerisce che questa rappre-
senti un polimorfismo piuttosto che una variante causativa
di malattia, mentre la sostituzione R92Q, relativamente co-
mune nella popolazione caucasica, rappresenta una variante
abassa penetranza, che sembra determinare un fenotipo lieve
di malattia con una prognosi a lungo termine migliore. Per-
tanto queste varianti che possono essere osservate in familia-
ri asintomatici di individui affetti, ma anche in individui sani,
sono state recentemente classificate come varianti a bassa pe-
netranza [10-12].

1l deficit di mevalonato chinasi (MKD, OMIM # 260920),
precedentemente chiamato sindrome da iperimmunoglobu-
lina d (HIDS), ¢ stato descritto per la prima volta nel 1984,
per il riscontro dilivelli di IgD sierici aumentati in alcuni pa-
zienti, il che ha permesso I'individuazione di questa condi-
zione ereditaria a trasmissione autosomica recessiva. Il ge-
ne mutato ¢ MVK (mevalonato kinasi, OMIM * 251170) che
mappa in 12q24.11 e codifica per un enzima della via del co-
lesterolo, la mevalonato chinasi, la cui carenza parziale é alla
base del fenotipo MKD, mentre la carenza completa é causa
di una malattia pediatrica, I'aciduria mevalonica, che deter-
mina oltre a sintomi di ritardo di crescita e di sviluppo e pa-
tologia d’organo, anche attacchi infiammatori tipici di HIDS.
La maggior parte dei pazienti con aciduria mevalonica pre-
senta almeno un allele con la variante V3771 0 1268T a carico
del gene MVK [13].
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Un discorso a parte merita la Febbre periodica, Stomatite afto-
sa, Faringite, Adenite (PFAPA), che rappresenta di fatto la sin-
drome da febbre periodica pitt comune nei bambini, al di fuori
delle regioni con un’alta prevalenza di FMF. Il riscontro di clu-
stering familiari di PFAPA ha spinto a ipotizzare una sua ezio-
logia genetica e a ricercare mutazioni o varianti a carico di geni
possibilmente responsabili, ipotizzando che la PFAPA potesse
essere un disturbo monogenico, come altre febbri periodiche.
Peraltro, ¢ stato dimostrato che I'83% dei pazienti con MKD, il
§7% dei pazienti con TRAPS e '8% dei pazienti con FMF sod-
disfacevano i criteri clinici per PFAPA, e che in pazienti con
PFAPA veniva riscontrata un’alta frequenza di varianti MEFV
(27%). D’altro canto, ¢ stato rilevato che tra i pazienti che non
rispondevano o rispondevano parzialmente alla tonsillecto-
mia, circa il §0% avevano mutazioni di MEFV. Lo step succes-
sivo ¢ stato il sequenziamento dell'intero esoma, che tuttavia
non é riuscito a identificare varianti rare e ad alta penetranza
di un singolo o piu geni specifici in famiglie con PFAPA. Si &
quindi cercato di identificare varianti geniche di suscettibili-
ta, che potessero cioé aumentare il rischio di un individuo di
sviluppare una PFAPA: anche questo tentativo € risultato in-
fruttuoso. Pertanto, a oggi, la PFAPA ¢ considerata un disordi-
ne multifattoriale le cui basi genetiche appaiono spesso com-
plesse, e in cui ciascuna mutazione a carico di un singolo gene,
qualora identificata, pud contribuire a conferire una parte di
rischio individuale di sviluppare malattia. Si tratta per lo pit di
varjanti geniche a bassa penetranza, specie a carico di geni cor-
relati all'inflammasoma, accompagnate da fattori epigenetici e
ambientali. A questo proposito, recentemente, al fine di identi-
ficare le mutazioni a rischio per PFAPA, ¢ stata esaminata una
coorte di 231 individui di origine europea affetti da PFAPA per
sette mutazioni a rischio, precedentemente associate ad altri 2
disturbi inflammatori caratterizzati da ulcere orali, la malattia
di Behget e I'aftosi ricorrente con ulcere (RAU). In tali pazienti
sono state riscontrate alcune varianti a carico dei geni /L7124,
IL10, STATY, e CCRI-CCR3, fortemente associate anche a PFA-
PA, suggerendo che gli individui affetti da PFAPA hanno una
aumentata attivazione linfocitaria CD4+ Th1 e Thr7, in parti-
colare durante le riacutizzazioni di malattia, con una aumen-
tata produzione di IL12. La variante di rischio di /Z12A é as-
sociata a un’elevata produzione da parte dei monociti di IL-12,
confermando il processo diattivazione della cascata infamma-
toria. Anche la variante a rischio per PFAPA di S7A7% (che co-
difica per una proteina di segnale a valle del recettore di IL-12)
¢ risultata essere associata a elevati livelli di espressione della
proteina. Viceversa, per il gene 7L-10, che codifica per una cito-
china antinfiammatoria, la variante genetica a rischio di PFA-
PA ¢ associata a una diminuzione dell’espressione genica della
proteina, cosi come la variante correlata al locus CCRr-CCR3.
Anche 'HLA, fortemente correlato al rischio per la malattia di
Behcet e altre malattie reumatologiche, sembra essere un fat-
tore di rischio per PFAPA. Infatti, alcuni alleli HLA di classe
I e II sono stati significativamente associati a PFAPA, diversi
tuttavia da quelli della malattia di Behget o della RAU [14-15].

Le SURF (sindromi da febbre ricorrente indifferenziata) so-
no un gruppo di AIDs caratterizzate da episodi autolimitanti
di infiammazione sistemica, senza individuazione di una base
genetica specifica, che non soddisfano i criteri di Febbri ricor-
renti ereditarie (HRF) o PFAPA. Una recente review sistema-
tica della letteratura ha analizzato, oltre agli aspetti clinici dei
pazienti SURF, anche i risultati dei test genetici effettuati. In
particolare, sono state riportate un totale di piu di 1100 va-
rianti, con un range di presenza di variante di 0,2-6,5 per pa-
ziente. Il tasso mediano di rilevamento di una variante pato-
gena o probabilmente patogena in un paziente AIDs indefini-
to era del 20%. Il numero di pazienti AIDs indefiniti restava
piuttosto alto anche mediante un approccio NGS o di sequen-
ziamento dell'esoma (WES) (73% in uno studio). Nessuno
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studio che utilizzi un approccio di sequenziamento dell’inte-
ro genoma (WGS) in pazienti AIDs non definiti ¢ stato a oggi
pubblicato [16].

Traimodelli di trasmissione ereditaria riscontrati nelle AIDs,
lereditarieta digenica € certamente un meccanismo di nuova
implicazione e di estremo interesse. Per ereditarieta digenica
si intende la presenza di mutazioni/varianti patogenetiche in
due geni codificanti per proteine interagenti dello stesso pa-
thway, come causa di una malattia. Grazie al sequenziamento
di nuova generazione ad alta efficienza sono state identifica-
te numerose VUS potenzialmente implicate in questo tipo di
trasmissione. La sindrome CANDLE (chronic atypical neu-
trophilic dermatosis with lipodystrophy and elevated tempe-
rature detta anche PRAAST, OMIM # 256040) ¢ una malat-
tia autoinflammatoria caratterizzata dalla comparsa di febbre
ricorrente nei primi mesi di vita, insieme a caratteristiche le-
sioni cutanee, lipodistrofia e manifestazioni di inflammazione
multisistemica. Mutazioni in diversi geni che codificano per
le subunita proteiche del sistema proteasoma-immunoprote-
asoma ne sono la causa, determinando disfunzione del siste-
ma. In particolare, mutazioni in omozigosi o doppia eterozi-
gosi a carico del gene PSMBS (che mappa in 6p21.32), che co-
difica per la subunita B5i dell’ immunoproteasoma, sono state
identificate in molti pazienti CANDLE, causando una forma
per lo piu severa di malattia. Altri geni coinvolti sono PSMB,
PSMA3, PSMB9, POMP. Mutazioni in combinazione in due
geni diversi quali PSMA3/PSMBS, PSMB9/PSMB4 0 PSMBS/
PSMBy4 sono state identificate, configurando un’eredita dige-
nica, con effetto fenotipico variabile [17].

I contributo dell’epigenetica nell'espressione fenotipica di
malattia nelle AIDs ¢ stato dimostrato in alcune condizioni,
ed ¢ verosimile una sua sempre maggiore implicazione nell’in-
terpretazione di fenotipi di malattia, specie in quelle ancora
prive di geni responsabili identificati. Lepigenetica € generi-
camente definita come un cambiamento mitoticamente eredi-
tabile, che influenza l'espressione dei geni senza modificare la
sequenza del DNA del genoma. E noto che, a causa delle loro
connessioni a monte con i fattori di trascrizione e le vie di si-
gnaling, i fattori epigenetici mediano interazioni tra ambiente
(segnali extracellulari) e genoma. I principali meccanismi epi-
genetici comprendono la metilazione del DNA, gli RNA non
codificanti (ncRNA), le modificazioni istoniche e il rimodel-
lamento della cromatina. Questi vari meccanismi epigenetici
sono stati dimostrati nelle diverse AIDs [Tabella 1]. In alcuni
disturbi monogenici, come la FMF, studi che confrontano pa-
zienti con ascendenza comune che vivono in aree geografiche
diverse, quali la Turchia o la Germania, hanno permesso la
determinazione dell'impatto dell'ambiente sulla gravita delle
FMF, determinando un contributo ambientale del 12% nella
determinazione del fenotipo. Inoltre € stato riportato che I'au-
mento di metilazione del DNA del gene MEFV porta a una sua
ridotta espressione nei leucociti periferici di pazienti FMF ri-
spetto a controlli sani. Anche nel caso di altri disturbi mono-
genici autoinflammatori, sta iniziando a emergere da recen-
ti studi 'evidenza di una disregolazione epigenetica. L'analisi
di biopsie cutanee di pazienti NOMID/CINCA, che mettono
a confronto lesioni cutanee di affetti sia con pelle non lesio-
nale che con pelle di soggetti non affetti, & suggestiva di una
disregolazione epigenetica, in particolare a carico di geni che
codificano per proteine istoniche ed enzimi che modificano
gli istoni. Inoltre, alcuni miRNA sono risultati significativa-
mente down-regolati nelle lesioni, mentre altri sono risultati
up-regolati. Di estremo interesse ¢ quello che ¢ stato recente-
mente descritto sull’attivazione dei monociti e macrofagi da
parte di stimoli inflammatori, come le citochine GM-CSF e
IL-1B. Ulteriori indagini sullo stato di metilazione dei geni in-
flammasoma-correlati in pazienti CAPS e FMF hanno dimo-
strato che la demetilazione di tali geni ¢ esacerbata nei pazien-
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Tabella 1. Disordini autoinfiammatori ed evidenze del con-
tributo epigenetico nella malattia

Gene Malattia Citochina Dati sulla
mutato effettrice regolazione
epigenetica

Febbri periodiche ereditarie monogeniche
MEFV FMF IL-1B Si
TNFRSF1A TRAPS IL-1B No
MVK MKD IL-1B8 No
NLRP3 CAPS IL-18 Si

FCAS

S. Muckle-Wells

NOMID/CINCA
NLRC4 NLRC4-MAS IL-1B/1L-18 No
PSTPIP1  PAPA IL-1B8 No
NLRP12  FCAS2 IL-18 No
Difetti degli antagonisti
ILIRN DIRA IL-1B No
IL36RN DITRA IL-36 No
Disordini autoinfiammatori complessi

Behcet IL-6/IL-1 Si

CMO/CRMO IL-10/1L-18 Si

Crohn IL-19/1L-3/IL-27  Si

CAPS, Cryopyrin-associated periodic syndromes; FCAS, Familial
cold autoinflammatory syndrome, NOMID/CINCA, neonatal-onset
multisystem inflammatory disease; CMO/CRMO, chronic recurrent
multifocal osteomyelitis.

ti con CAPS non trattate e che la normale metilazione veniva
ripristinata dal trattamento con anti-IL-1f. Nel caso della CR-
MO, una AIDs che colpisce l'osso, ¢ stato descritto uno squili-
brio tra segnali proinflammatori e segnali regolatori. In parti-
colare é stato dimostrato che la diminuzione dell’espressione
di /Lz0 sia da attribuire a una disregolazione epigenetica, con
un aumento dell’inflammazione all’interno dell’'osso. Sembra
inoltre che la ridotta espressione di /Z 10 si verifichi attraverso
una alterazione del rimodellamento della cromatina a livello
del promotore prossimale di /L1o. Cio suggerisce che la rego-
lazione epigenetica contribuisca allo squilibrio proinfiamma-
torio complessivo nella CRMO e alla sua fisiopatologia [8,18].

La diagnosi genetica delle AIDs

Per la diagnosi delle forme monogeniche di AIDs, una precisa
definizione clinica dei pazienti ¢ fondamentale, cosi come I'i-
dentificazione di varianti altamente penetranti in singoli geni.
Dato che una diagnosi attendibile di AID ¢ fondamentale per
I'accesso precoce al trattamento specifico, e dato che le manife-
stazioni delle diverse malattie possono sovrapporsi, la diagnosi
¢ altamente dipendente dai test genetici. A tale scopo sono sta-
ti redatti registri per i pazienti con AIDs (Eurofever) e per va-
rianti dei geni AIDs (Infevers) [bttps://infevers.umai-montpel-
lier.fr/web/index.php)]. Tuttavia, dato che le cause genetiche
delle AIDs rimangono spesso poco chiare, test genetici limitati
a un piccolo numero di geni sono di fatto insufficienti per au-
mentarne il tasso di diagnosi. La resa diagnostica complessiva
dei test genetici ¢ infatti ancora attualmente poco soddisfacen-
te. In un recente studio essa ¢ stimata intorno al 20,8%, mentre
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Box 2. Punti chiave e cosa abbiamo imparato

- Le basi genetiche delle AIDs sono sempre meglio
conosciute, grazie alle nuove tecnologie biomediche, in
particolare alle tecnologie di sequenziamento di nuova
generazione (NGS).

- Lanalisi simultanea dei diversi geni associati alle AIDs
consente attualmente un'accurata diagnosi genetica,
anche se a oggi molti pazienti non hanno ancora una
definizione genotipica.

- La mancata definizione genotipica non consente un ap-
proccio terapeutico mirato, che viene tuttavia effettuato
sulla base del quadro clinico.

- Meccanismi diversi da quelli genetici classici, quali
mosaicismi somatici, variazioni epigenetiche, ereditarieta
digenica, consentono di spiegare situazioni in cui una
causa genetica non sia stata ancora definita.

- Linterpretazione dei test genetici & complessa e richiede
una stretta collaborazione tra il clinico e il genetista.

nel 43,2% sono state identificate VUS che potrebbero diventare
clinicamente rilevanti in futuro. Una resa positiva pit elevata ¢
stata riportata in studi con una scelta pit selettiva nella coorte
di pazienti. Per esempio, una resa diagnostica del 36% ¢ stata
osservata in coorti con un alto tasso di consanguineita. L'uti-
lizzo del WES per il singolo individuo o per il WES in trio (che
cio¢ include l'analisi dei genitori) ¢ stato utilizzato in alcuni
studi con un rendimento diagnostico mediamente piu elevato
rispetto all’utilizzo di pannelli genetici, mentre altri studi non
hanno riscontrato lo stesso miglioramento di resa diagnostica.
Nella scelta della tipologia dei test vanno naturalmente consi-
derati anche i costi dell’analisi, che nel WES in trio sono piti che
raddoppiati rispetto al test in singolo [19].

In una recente review sono state analizzate le principali proble-
matiche riguardo i test genetici nelle AIDs e forniti una serie
di suggerimenti operativi. Tra questi, 'interazione tra clinico
e laboratorio di genetica ¢ indispensabile per un risultato dia-
gnostico ottimale, anche attraverso l'inoltro di dati clinici e il
confronto sull’esito dei test genetici in relazione al quadro cli-
nico del paziente. Questo puo determinare talora un processo
di reverse phenotyping che consenta di arrivare a una diagno-
si clinica diversa se rivalutata sulla base dei dati genetici, con
possibili implicazioni terapeutiche. Il confronto tra clinico e
genetista permette inoltre di stabilire la necessita di una ricon-
siderazione dei dati genetici ovvero un prosieguo dell’iter dia-
gnostico mediante indagini genetiche ulteriori. Un aspetto im-
portante da definire & I'opportunita di eseguire o meno il test
genetico nelle diverse situazioni cliniche. Per esempio, in caso
di diagnosi predittiva in pazienti asintomatici nel contesto di
una situazione familiare di malattia, I'esecuzione di test geneti-
ci ¢ indicata, poiché sia il background genetico che quello am-
bientale possono modificare I'espressivita del genotipo fami-
liare. Per malattie con rischio di danni irreversibili (gravi NL-
RP3-AIDs a rischio di lesioni del SNC o amiloidosi, 0 DADA2,
con rischio diictus), il test predittivo di individui asintomatici
puo essere giustificato e dovrebbe essere discusso in un team
multidisciplinare di esperti, dato che il follow-up delle perso-
ne a rischio puo evitare I'insorgenza di complicazioni gravi o
potenzialmente letali. Riguardo la diagnosi prenatale/preim-
pianto, questa non ¢ raccomandata in famiglie senza storia di
AIDs gravi o individuazione di varianti/mutazioni certamente
responsabili del fenotipo clinico, visto che i dati genetici pos-
sono risultare inconcludenti in caso di genotipi a penetranza
ridotta o nuove VUS. Riguardo la strategia diagnostica, le tec-
nologie usualmente utilizzate sono il sequenziamento in San-
ger e/o in NGS di un gene specifico, quando nel paziente sono
presenti i criteri clinici di diagnosi di una certa condizione o la
positivita di un test biochimico/biomarcatore di malattia, ov-
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vero lo studio di pannelli genetici mediante NGS o l'esecuzione
del WES, nel caso di fenotipi meno chiari o con manifestazione
clinica non caratteristica. Lesito dei test di sequenziamento va
interpretato secondo le linee guida attuali [20-21].

Conclusioni

Le AIDs costituiscono un gruppo di disordini per lo pit a ere-
ditarieta mendeliana, le cui basi genetiche sono progressiva-
mente sempre meglio conosciute. Tuttavia, ancora oggi un
numero consistente di pazienti non ha ricevuto di fatto una
diagnosi genetica precisa. Per di pit, il rilevamento di un sem-
pre maggior numero di varianti a carico dei geni analizzati ha
reso I'interpretazione dei risultati pitt complicata, nonostante
l'utilizzo di strumenti informatici avanzati di analisi. Fortu-
natamente, ulteriori conoscenze degli aspetti genetici e fun-
zionali delle AIDs, come per esempio quelle nell’'ambito dell’e-
pigenetica e dell'interazione con 'ambiente, stanno progres-
sivamente e ulteriormente allargando il grado di comprensio-
ne delle AIDs e potrebbero costituire in tempi brevi la nuova
strada per migliorare gli aspetti diagnostici, mediante I'indi-
viduazione di nuovi marcatori di malattia, e terapeutici, uti-
lizzando nuovi approcci di trattamento che tengano in consi-
derazione anche questi nuovi aspetti di conoscenza. m
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Info

Rapporto sullo stato del Codice

E disponibile 'edizione 2022 del rapporto sullo stato del Co-
dice preparato dall’OMS, dall’UNICEF e dall'IBFAN. Come
le precedenti, questa edizione “fornisce informazioni aggior-
nate sullo stato di attuazione del Codice internazionale sulla
commercializzazione dei sostituti del latte materno e le suc-
cessive risoluzioni del’Assemblea mondiale della sanita (col-
lettivamente denominate “il Codice”) nei Paesi. Presenta lo
status giuridico del Codice, compresa la misura in cui le di-
sposizioni del Codice sono state recepite nelle legislazioni
nazionali.” Scaricabile qui: https://apps.who.int/iris/hand-
le/10665/354221 .

Come nel rapporto 2020, I'ltalia riceve un punteggio di
32/100, che la colloca tra i Paesi che hanno messo in atto al-
cune (poche) delle disposizioni del Codice. OMS, UNICEF e
IBFAN continuano a raccomandare ai Paesi che non attuano
in pieno il Codice di migliorare le loro leggi in direzione di un
accoglimento di tutte le disposizioni.

Premio nazionale nati per leggere Xlll edizione
L'Associazione Culturale Pediatri ha ricevuto una menzione
speciale da parte della giuria della XIII edizione del Premio
nazionale Nati per Leggere per il progetto “La cura della let-
tura. Libri che divertono, che crescono, che curano: i servizi
sanitari promuovono la lettura in famiglia”, svoltosi nel cor-
so del 2021, promosso da ACP nell’'ambito del bando CEPELL
“Leggimi 0-6 2019” per la promozione della lettura nella pri-
ma infanzia. Il premio é stato assegnato “per la professionalita
e l'accuratezza con cui ¢ stato individuato un modello di appli-
cazione del programma Nati per Leggere in ambiente ospeda-
liero e per la duttilita con cui il progetto puo essere applicato
in analoghi contesti”.

Per la sezione Pasquale Causa ¢ risultata vincitrice Isodiana
Crupi; il premio ¢ stato assegnato “per il dinamismo, I'energia
e l'entusiasmo con cui aderisce al programma Nati per Leg-
gere e di cui riveste le molteplici attivita legate al suo opera-
re appassionato in un territorio morfologicamente comples-
s0. Per la cura e I'empatia con cui si rivolge alle giovani ma-
dri rendendo i libri e la lettura veri strumenti di crescita e di
emancipazione”. Un particolare plauso, dunque, a Isodiana:
c’é chi ama farsi notare, parlare ai convegni, scrivere su pre-
stigiose riviste e crogiolarsi di fronte a cineprese. C’¢ chi, vi-
ceversa, opera sotto traccia, giorno dopo giorno, con la pas-
sione e la costanza di un gran lavoratore a fianco dei genitori
e dei bambini per il loro benessere e per creare una comunita
attorno a essi, per attivare percorsi virtuosi che consentano
di migliorare lo stato di salute della collettivita. Isodiana ¢ il
prototipo del secondo profilo. A Messina il progetto NPL ha
fatto i primi passi, ormai quasi 20 anni fa, grazie ai pediatri
dell’ACP dello Stretto e Isodiana ¢ stata sin dalle prime inizia-
tive sempre presente con un ruolo attivo e catalizzante. Piu di
chiunque altro si ¢ prodigata per cercare di diffondere NPL
nel territorio; non lo ha fatto solo per il territorio limitrofo al
suo ambulatorio di San Piero Patti, dove comunque ¢é andata
ben oltre il suo “orticello”, attivandosi per coinvolgere le ri-
sorse pubbliche a disposizione del piccolo paese, creando reti.
Si ¢ anche impegnata in prima persona per attivare a Messina
e in Sicilia le sinergie necessarie per dare stabilita e continuita
al progetto. Ha tenuto i rapporti con le amministrazioni lo-
cali, con le biblioteche, con le scuole, con un lavoro continuo,
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indefesso, sempre disinteressato, lasciando spazio a tutti di
offrire il loro contributo. Isodiana ¢ stata referente regiona-
le per la Sicilia del progetto NPL, sobbarcandosi un enorme
lavoro di advocacy in giro per I'isola, con una disponibilita il-
limitata. Ha studiato, ha formato, ha incontrato bibliotecari,
amministratori, politici, genitori, insegnanti; ha letto storie
durante numerosi eventi di promozione della lettura per la gio-
ia di decine e decine di bambini. Isodiana rappresenta il pit
chiaro esempio del ruolo che un pediatra di famiglia dovreb-
be svolgere per la diffusione del progetto Nati per Leggere.
Le menzioni sono state assegnate da una giuria presieduta da
Rita Valentino Merletti e Luigi Paladin e composta dalla vice-
presidente Katia Rossi e dai giurati Domenico Bartolini, Val-
ter Baruzzi, Letizia Bolzani, Angela Colosimo, Patrizia Neri e
Patrizia Seppia, Antonella Provenzano, Silvia Ranzetti, Silvia

Scaffidi.

Sicurezza alimentare

In occasione della giornata mondiale della sicurezza alimen-
tare del 7 giugno IBFAN Italia con un comunicato stampa ha
espresso il suo parere, che condividiamo, rispetto all’enor-
me rumore sollevato sulla mancanza di formula infantile ne-
gli Stati Uniti. La necessita di aiutare le mamme rimaste sen-
za formula per i propri figli ha spento i riflettori sul problema
principale e cioé la chiusura della fabbrica dove si produceva
la formula contaminata che ha ucciso due neonati e ne ha fatto
ammalare gravemente altri'.

Questo approccio di buona parte della stampa ha distolto I'at-
tenzione del pubblico rispetto alla deplorevole mancanza di
igiene dei siti di produzione e sul fatto che nessun investimento
¢ stato effettuato per rendere pit sicuri gli stabilimenti. Inoltre,
la carenza di formula dovrebbe spingere i governi a investire
maggiormente sulla protezione, promozione e sostegno dell’al-
lattamento, nel rispetto del Codice internazionale. Alla luce dei
continui richiami di formula contaminata, che hanno coinvolto
tantissime regioni: Canada, Stati Uniti, Unione europea, Ame-
rica Latina, Caraibi, Brasile, Colombia, Costa Rica, Repubblica
Dominicana, Messico, Paraguay, Nuova Zelanda, Sudafrica, Re-
gno Unito?, e pil recentemente, nel 2017-2018, Francia e Cile,
appare necessario intervenire, obbligando le ditte produttrici
di formula a scrivere, a caratteri chiari e facilmente visibili in
etichetta, che le formule in polvere non sono sterili.

Per ridurre eventuali rischi di infezione dei bambini a cau-
sa di contaminazione batterica intrinseca, le istruzioni per
la ricostituzione delle formule in polvere dovrebbero essere
standardizzate e in linea con le raccomandazioni OMS/FAO
del 2007°. Si ricorda che le infezioni invasive da Cronobacter,
Salmonelle e altri batteri possono causare e hanno gia causato
tragiche morti infantili, ma anche gravi danni neurologici che
portano a disabilita permanenti. Pertanto, preparando e con-
servando correttamente la formula si puo ridurre il rischio di
questi rari ma tragici eventi.

Il punto centrale della ricostituzione della formula in polvere
¢ la temperatura dell’acqua: questa deve essere prima portata
a ebollizione (anche se di bottiglia), e successivamente, quan-
do la temperatura sara scesa a 70 °C (dopo circa 30 minuti,
oppure misurandone la temperatura con apposito termome-
tro), potra essere miscelata con la polvere. Temperature infe-
riori (nelle confezioni spesso si legge “acqua tiepida”, “acqua
a 40-50 °C”) non inattivano i batteri che possono essere pre-
senti nella polvere di formula infantile. In particolare, il peri-
colo ¢ dato dalla possibile presenza di Sa/monella enterica e
Cronobacter sakazakii. Si tratta di batteri ubiquitari, cioé che
si trovano ovunque, non solo nella formula in polvere, e che
nella polvere ricostituita con acqua a temperatura inferiore ai
70 °C trovano 'ambiente ideale per moltiplicarsi rapidamente
(la replicazione pit rapida avviene proprio in un ambiente tra
i4oeiso°C).




QUADERNI ACP 4/2022

Occorre specificare che da una recente rilevazione del 2021,
la situazione delle etichette in Italia appare peggiorata rispet-
to al 2014. Nessuna ditta ha quindi migliorato le istruzioni ri-
portate sulle confezioni. Troppo spesso troviamo scritto: “Far
bollire la quantita di acqua potabile necessaria per la ricostitu-
zione del prodotto in un contenitore pulito e lasciarla intiepi-
dire. Versare 'acqua tiepida nel biberon sterilizzato...”.

Note

1. https://www.repubblica.it/economia/2022/05/17/news/gli_sta-
ti_uniti_restano_a_corto_di_latte_in_polvere_e_corrono_ai_ripa-
ri_con_piu_import_e_stabilimenti-34991704s/

2. https://recalls-rappels.canada.ca/en/alert-recall/certain-ab-
bott-brand-powdered-infant-formula-products-recalled-due-crono-
bacter

3. FAO/WHO, 2007. Safe preparation, storage and handling of pow-
dered infant formula: guidelines. Available at: http://www.who.int/
foodsafety/publications/micro/PIF_Bottle_en.pdf

La web reputation dei bambini: da «Save the
Children - Consigli per genitori»

Sempre piu aspetti della vita di bambini e bambine prevedono
l'uso di tecnologie digitali: tutti noi viviamo esperienze in cui
ambienti digitali e contesti fisici sono interconnessi, in una con-
tinua interazione tra la realta materiale e analogica e la realta
virtuale e interattiva. Questa nuova dimensione ¢ stata defini-
ta “onlife”. A oggi, il confine tra online e offline é sempre piu
sfumato e, insieme a questo, lo ¢ la costruzione della reputa-
zione personale di adulti ma anche di bambini e bambine. Per
comprendere al meglio che cosa intendiamo per reputazione
online dobbiamo partire dalla sua definizione. “La web repu-
tation ¢ la reputazione online di una persona fisica o giuridica
ed ¢ costituita dalla percezione che gli utenti del web hanno
di quello specifico soggetto. Ogni azione che si compie onli-
ne, quindi, va a incidere sulla propria web reputation, poiché
ogni comportamento e ogni notizia reperibile in rete contri-
buiscono a formare I'idea che I'utente si crea e il giudizio che lo
stesso esprime con riferimento ad una persona o ad un brand.”
(Agenziadigitale.eu)

La web reputation dunque, anche per le persone singole, ¢ de-
terminata da cio che esiste o viene fatto online.

Come la web reputation inizia a crearsi gia da piccoli

La presenza di bambini e bambine negli ambienti digitali ini-
zia molto spesso da appena nati tramite 'intermediario geni-
tore. Continua poi, circa dai 6 anni in poi — a volte con profili
social personali oppure con profili condivisi con adulti o tra-
mite i profili degli adulti soltanto — ed ¢ in tutti i casi una con-
dizione a cui prestare particolare attenzione. Non solo, la pre-
senza online non ¢ solo questione di reputazione, ma anche di
sicurezza nei confronti delle informazioni sensibili e persona-
li di ogni individuo.

Che cosa fare dunque di fronte alla domanda: pubblico o no
contenuti riconoscibili di mio figlio o mia figlia online? Un sug-
gerimento arriva dalla guida per genitori sull’'uso delle tecnolo-
gie digitali scritta in collaborazione con la Polizia Postale.

Qui di seguito 4 domande da porsi per provare a proteggere la
costruzione della reputazione online dei piu piccoli e agire in
maniera piu possibile sicura.

4 domandle da porsi prima di pubblicare un contenuto

Prima di condividere online un contenuto di tuo figlio o tua

figlia, prova a farti queste domande:

« Limmagine di mio figlio/figlia che sto per postare ¢ privata
e intima? Ha senso che sia resa pubblica?

 Mio figlio/a vorrebbe che condividessi pubblicamente quel-
lo che mi ha detto di lui/lei oggi la maestra?

 Tra 10 anni, sara contento/a di trovare online questa imma-
gine o video di sé?
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« Sto condividendo una foto/video di mio figlio/a in una chat
di gruppo, sono sicuro/a che non verra scaricato da qualcu-
no e usato in altre chat?

Per approfondire

Adescamento online — Conoscere e prevenire: una guida per
genitori ¢ la guida che Save the Children ha creato in collabo-
razione con la Polizia Postale, con l'obiettivo di dare uno stru-
mento semplice e pratico per genitori di bambini e bambine
che si approcciano alle tecnologie digitali e vogliono essere
consapevoli di rischi e opportunita. La guida ¢ suddivisa per
fasce d’eta dei bambini e delle bambine, coprendo dagli 0 ai 13
anni. m
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CODA:
dalla lingua dei segni
ai segni del cuore

Rubrica a cura di ltalo Spada
Comitato per la Cinematografia dei Ragazzi di Roma

CODA - | segni del cuore

Regia: Sian Heder

Con: E. Jones, E. Derbez, T. Kotsur, F. Walsh-Peelo, D. Durant,
M. Matlin

USA, Francia, Canada, 2021

Durata: 111

La storia del gigante sconfitto da un ragazzino armato di fion-
da non mi ¢ nuova. Per questo, quando alla cerimonia delle
assegnazioni degli Oscar 2022 ¢ stato
premiato CODA — I segni del cuore della
regista statunitense Sian Heder, non mi
sono meravigliato piu di tanto. Tre sas-
sate in testa a presuntuosi giganti (Du-
ne, Il potere del cane, Belfast, West Side
Story, Una famiglia vincente...) che cor-
rispondono alle prestigiose statuette di
“miglior film, migliore sceneggiatura
non originale, migliore attore non pro-
tagonista”.

Che cosa ¢ successo? Un miracolo, sono
cambiati i gusti, una clamorosa svista
della giuria, oppure...

Nessun “oppure”. Solo 'ennesima dimo-
strazione di cio che si sapeva; e cioé che
il cinema, per avvincere e affascinare,
non deve necessariamente fare affida-
mento sulla generosita dei produttori,
ricorrere a effetti speciali, scritturare di-
vi, stupire con scenografie faraoniche. Il
segreto della riuscita, esattamente come
lo fu per i Lumiére, rimane quello di sa-
per coinvolgere emotivamente gli spet-
tatori. E non importa se si narrano storie gia sentite, se fanno
capolino smagliature, se il finale ¢ piu che prevedibile.

CODA ¢ il remake de La famiglia Bélier di Eric Lartigau
(2014), con qualche modifica (dalla Normandia al Massachu-
setts, da agricoltori a pescatori, ecc.) ma, senza rilevanti alte-
razioni della trama, sfiora temi déja vu (il bullismo, i sacrifi-
ci per mandare avanti una famiglia, 'amore adolescenziale,
la ribellione degli sfruttati, il rapporto genitori-figli) e non fa
sussultare per improvvisi colpi di scena. La novita ¢ tutta nel
modo di trattare il problema della sordita: non strappando
risatine, come avveniva con i Bélier, ma suscitando commo-
zione. Merito non tanto e solo degli attori (quelli della fami-
glia francese facevano finta di essere sordi, mentre questi di
Gloucester — genitori e fratello della protagonista — lo sono
veramente), ma anche della scelta del regista che predilige l'e-
loquenza delle immagini, la mimica e, ovviamente, la gestua-
lita. Per fare in modo che la lingua dei segni diventi “segni del
cuore” sono sufficienti una carezza della mamma, un gesto
del papa, un abbraccio del fratello, un bacino tra adolescenti.
Commuoversi non é sempre e solo indice di debolezza; a volte
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¢ com-partecipazione a una vicenda che, pur essendo frutto di
sceneggiatura creata a tavolino, puo realmente accadere nella
vita dei vicini di casa, dei compagni di classe, delle persone in-
contrate per caso.
Pud accadere di imbattersi in una diciassettenne, figlia di
adulti non udenti (CODA, acronimo di Child of Deaf Adults),
costretta a ricoprire pit ruoli: studente, lavoratrice, interpre-
te. A discapito, come si puo ben capire, di un’adolescenza fe-
lice e serena. Ruby Rossi, la protagonista di CODA, si sveglia
alle tre del mattino, va a pescare con il padre e il fratello, corre
a scuola, crolla di stanchezza sul banco, vive da emarginata.
Non ¢ vita, la sua; soprattutto, non ¢ giovinezza. La medicina
si chiama Miles, un ragazzino coetaneo che le ruba il cuore;
la cura gliela fornisce involontariamente Bernardo, il maestro
del coro della scuola, che li accoppia in un duetto romantico.
Timidezza, amicizia, piccola crisi, scuse, ricomposizione, pas-
seggiata fuori da occhi indiscreti, tuffi nel mare, allegria, ba-
cio. Storia d’amore adolescenziale inserita in problemi ben piu
gravi, come quelli che riguardano il lavoro e la sussistenza. La
barca della famiglia Rossi (in senso reale e figurato) rischia di
affondare e impone sacrifici e dolorose rinunce. Ruby ama il
canto e ha una splendida voce, Bernardo la spinge a tentare
di vincere una borsa di studio e andare in un college a Boston,
ma per realizzare il suo sogno dovra far mancare alla famiglia
il prezioso apporto di “traduttrice”. Da
§ spettatori smaliziati, non abbiamo dub-
bi e sappiamo che ce la fara; sappiamo
anche che i suoi familiari canteranno
vittoria superando la sfida con il Consi-
glio locale e i guai con la Guardia Costie-
ra, eppure...
Eppure ci si inumidiscono gli occhi
quando il padre tenta di sentire la voce
della figlia sfiorandole le corde vocali;
quando Ruby, a uso esclusivo dei suoi,
illustra il testo della sua canzone con
la lingua dei segni e quando, in parten-
za per Boston, protende il palmo della
mano in avanti per dire “Vi amo!” con il
pollice, 'indice e il mignolo.
«Cinema — sidira. — Solo cinema. La realta
¢ ben altro e il tema della disabilita non
va raccontato con troppa grazia.»
No? E come va raccontato? Con i pugni?
Allora, forse, ¢ il caso di togliere 'Oscar
anche a CODA e assegnarlo a “Tieni il
nome di mia moglie fuori dalla tua fot-
tuta bocca!” diretto e interpretato da
Will Smith, con il comico Chris Rock nei panni dell’aggresso-
re e Jada Pinkett Smith, malata di alopecia, in quelli della vit-
tima.
Chi vuole proclamare, come vero vincitore degli Oscar 2022,
quel poco edificante film fuori programma visto in diretta da
milioni di spettatori si faccia avanti. m

MOVIEPLAYER
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Libri

Occasioni per una buona lettura

Rubrica a cura di Maria Francesca Siracusano

MalattiaY

di Giacomo Gorini
PIEMME, 2022, pp. 237, € 18,50

E uscito nel marzo scorso il libro Malattia ¥ che ha come sot-
totitolo Dal vaccino alle nuove frontiere della medicina. L'au-
tore € Giacomo Gorini che negli ultimi due anni ¢ stato impe-
gnato in prima linea alla Oxford University per la ideazione
del vaccino anti-Covid diffuso poi da Astra Zeneca. L'autore
¢ un trentatreenne laureato in biotecnologie con tenaci radici
riminesi derivate dal padre, il nostro amico Stefano, e sempre
rivendicate specie nella sua pagina

Facebook. Giacomo ha compiuto

un lungo percorso dagli Stati Uni- GIACOMO
ti alla Gran Bretagna accumulan- GORINI
do un invidiabile bagaglio di espe- MALATTIA

rienze nel campo degli anticorpi,
poi messo a disposizione della ri-
cerca nel campo della Covid. La
malattia Y del sottotitolo ¢ quel-
la che verra, mentre la Covid ¢ la
malattia X che stiamo vivendo.
Alla malattia Y bisogna preparar-
si oggi quando ancora abbiamo a
che fare con la malattia X o forse
la stiamo lasciando. 1l libro ¢ il rac-
conto, visto dall'interno, dei passi fondamentali che hanno
caratterizzato la corsa verso il vaccino, le bufere mediatiche, i
retroscena su accadimenti del mondo della ricerca e i rappor-
ti fra questa e i colossi farmaceutici che ne hanno permesso la
produzione. 1l racconto € dunque in presa diretta con la foga
del ricercatore curioso, ambizioso e intraprendente e quin-
di difficilmente riassumibile in una recensione. Gorini ripor-
ta quello che ha visto e toccato con mano nello sviluppo del
vaccino contro la malattia X che molti nel mondo scientifico
aspettavano da decenni e che si € rivelato essere la Covid-19.
Lautore condivide, infine, con i lettori le proprie riflessioni
su quello che ¢ necessario fare per prepararsi scientificamen-
te e culturalmente a una eventuale, o forse sicura, prossima
pandemia: la malattia Y con le prospettive aperte da questa
per la medicina e il ruolo per i giovani ricercatori anche ita-
liani che, nonostante le fragilita nazionali, potrebbero ave-
re nella competizione globale. Questa ¢ la parte pit interes-
sante e attuale del libro. Ma c¢’¢ poi un mondo parallelo dal
quale, da romagnolo, ho tratto grande divertimento. E una
sorta di amarcord del ricercatore riminese che si pu6 gode-
re seguendo la sua pagina Facebook dal dicembre del 2019,
data storica quando la Commissione Sanitaria Municipale di
Wuhan segnalo all’Organizzazione Mondiale della Sanita un
cluster di casi di polmonite a eziologia ignota nella provin-
cia cinese di Hubei. Vi trovera, nel febbraio 2020, qualche buf-
fetto agli opinionisti della domenica sulla Covid-19 definita
“poco piu che un’influenza”, i sorrisi per 'accusa di esser se-
guace di Karl Brandt medico di Hitler e avido sperimentatore
nei campi di concentramento, poi nel 2021 altrettante ironie
sulla forma architettonica dell’istituto di ricerca Ragon dove
Gorini lavorava e che implicava imponenti complotti virolo-
gico-pandemici. In Facebook fra grafiche, tabelle e pazienza

Dal vaccino alle nuove frontiere
della medicina

PIEMME
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nelle spiegazioni si fanno vigorosamente vivi da Rimini a suo
sostegno gli amici del TeamBota un club con una incantevole
denominazione anglo-romagnola la cui etimologia ¢ destina-
ta a rimanere fra noi, ma il cui significato ¢ “tieni duro”.
Giancarlo Biasini

Il miglior tempo
di Alberto Rollo
Einaudi, 2021, pp. 406, € 19,50

La domanda che corre in tutto il libro ¢: Esistono ancora i
maestri?, cio¢ quelli che possono passarci conoscenza, espe-
rienze, modelli di vita con I'autorevolezza che ci attendiamo
da loro? Questo ¢ il problema del protagonista Filippo Ca-
stelli, che vuole che lo si chiami Cantor. Lui, senza parlare,
chiama attorno a sé i maestri, ma ¢ di grandi esigenze che
portano a facili delusioni. Pero ci si accorge leggendo il testo
— e come si chiarira alla fine — che questa ricerca ¢ in realta
un problema generale delle persone che popolano il roman-
zo: o forse ¢ diventato un problema dell’etd attuale? La ricer-
ca principale di Cantor gira attorno al dottor Romagnoli che
¢ stato il suo pediatra, ora settantenne, del quale quando era
bambino in piena salute non ha avuto grande bisogno come
medico, ma la cui aura ha fortemente sentito anche solo stan-
dogli vicino e soprattutto guardandolo. Romagnoli ¢ vedovo
e senza figli, ha lasciato la professione con il dubbio che gli
aveva instillato la moglie Lena, principale guida della sua vi-
ta: “Un anziano pediatra ¢ una benedizione per i genitori di
oggi. Anche per te. Non volevi vedere cosa succede dopo i
14 anni?”. C’¢ anche un altro legame fra Cantor, il pediatra e
Lena: I'ascolto appassionato della musica romantica e soprat-
tutto di Robert Schumann. Ha ancora un ambulatorio il dot-
tor Romagnoli, anche se in disuso,
ma al quale spesso da un’occhiata g,

amorevole e rivede i suoi bambini. Py wes
Un posto dove la governante non
deve entrare. Cantor, giovane tra
i venti e i trenta anni, ¢ un bellis-
simo dongiovanni, leader natura-
le dei gruppi che incontra o guida,
ma ha in sorte una perpetua insod-
disfazione. Ha fatto studi di medi-
cina troncati precocemente, ha un
diploma non usato da infermiere
e ha varie esperienze fallimentari:
muratore, falegname, tutor di emi-
grati nelle campagne del Sud dove
si guadagna percosse. E fidanzato con la bellissima Anna dal-
la quale viene al mondo Florestano che lui evita di conoscere
e ha una seconda avventura con Fatou, bellissima donna di
colore, che sposa e dalla quale viene al mondo una femmina
con lo stesso destino. La sua ipotesi sul pediatra era: “Mi ha
fatto crescere bambino e ora potrebbe rifarlo da adulto”. Ma
non lascia che Romagnoli compia questa operazione, anche
perché quest’ultimo lo fa con il garbo del pediatra e con cio
non puo trovare una soluzione radicale alla sua costante in-
quietudine. Piu che al fianco del vecchio medico o di un “ma-
estro” Cantor avrebbe bisogno di stare al fianco di un con-
dottiero. Maestri falliti per lui sono stati anche 'indomito ex
comunista padre di Anna e un carismatico sacerdote padova-
no del CUAMM con estreme proposte di impegno in Africa
o in Asia. La sua fuga ¢ sempre e sicuramente in avanti alla
ricerca della fine dell'inquietudine. Anna rivelaa Romagnoli,
un po’ inquieto: “Se dentro di te sei tentato di punirlo secon-
do criteri sociali sarai disperso dentro la sua passione invin-
cibile”. E cosi Cantor svanisce ripetutamente e poi definitiva-
mente. Attorno a lui e a Romagnoli ruota un gruppo di per-

ALBERTO ROLLO
IL MIGLIOR TEMPO
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sonaggi con scambi reciproci e fermenti di attenzione verso
il giovane fuggiasco. Una specie di famiglia anonima ma sem-
pre presente, di fronte alle sue innumerevoli lontananze. E -
non stranamente — anche ognuno di loro avrebbe bisogno di
un maestro. Il fratello di Cantor (Giulio) con pochi rapporti
veramente fraterni e che aveva iniziato una promettente car-
riera politica in un “nuovo partito” abbandona piu che delu-
so la politica. Siamo nel caos di oggi? Le ultime pagine del
libro ci portano all’inizio della pandemia attuale. Un caos in
cui si trovano le generazioni pit giovani? E i maestri? Ci sono
ancora in questo che non ¢ il miglior tempo maestri capaci di
trasferire con autorevolezza conoscenza, modelli, esperien-
za, visioni del mondo? O sono rimaste solo figure capaci di
trasferire nozioni settoriali, specialistiche, tecniche invece
di un vero Magistero?

Giancarlo Biasini

Esitanti.

Quello che la pandemia ci ha insegnato
sulla psicologia della prevenzione

di Guendalina Graffigna

Il Pensiero Scientifico Editore, 2021, pp. 146, € 16

Parlare con i genitori che rifiutano le vaccinazioni, cercare di
capire le ragioni dell'opposizione o dell’esitazione mi ha sem-
pre procurato un moto di stupore; e ancora piu stupore nel
sentire rifiutate tutte le spiegazioni che offrivo per persuader-
li — che orribile parola — a cambiare comportamento. La me-
raviglia, il miglior sentimento che abbiamo a nostra disposi-
zione per disporci all'apprendimento, mi ha spinto a studia-
re come confrontarsi con i genitori esitanti o rifiutanti. Pur-
troppo i risultati dei trial scientifici
non hanno individuato stile o con-
tenuti da proporre ai genitori per
risolvere l'esitazione a vaccinare
(Panza C. Informare sulle vaccina-
zioni i genitori esitanti e rifiutanti:
il ruolo del pediatra. Quaderni acp
2021;28:272-4). Perché questa scar-
sa efficacia dei nostri interventi,
dove anche le pit corrette, chiare e
semplici spiegazioni si infrangono
contro un muro invisibile e invali-
cabile? Un contributo a rispondere
a questa domanda lo da Guendali-
na Graffigna, docente di psicologia
dei consumi e della salute in Esitanti. Quello che la pandemia
ci ha insegnato sulla psicologia della prevenzione. La spiega-
zione agisce sulla razionalita, mentre i nostri comportamenti
dipendono anche da tanti fattori contestuali, emotivi ed espe-
rienziali. Dalla percezione del rischio alle credenze della sa-
lute fino a giungere al modello transteorico del cambiamen-
to e alla teoria dell’'autodeterminazione, questo breve ma in-
tenso volume si addentra in quei percorsi della mente dove si
annidano i valori della persona che non vengono scalfiti dalla
prescrizione di un vaccino. Accanto quindi al sapere esper-
to (quello dei dottori) ¢’¢ un altro sapere, quello laico, che ha
una natura narrativa e proprio per questo produce un senso,
definisce la biografia della persona e regola i comportamenti
sociali. Dialogare, gestire I'incertezza, spostarsi dal modello
centrato sulla malattia a quello centrato sul cittadino, favorire
I'engagement, ossia la capacita della persona di maturare con-
sapevolezza e accettazione sul ruolo attivo che puo giocare
nella gestione della sua salute sono i moderni interventi che
possiamo utilizzare per evitare di sbattere contro quel mu-
ro. Un’altra cosa mi ha meravigliato leggendo questo libro: la
scienza medica e la scienza psicologica ancora non si parlano,

Guendalina Graffigna

Esitanti
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adanno di tanti interventi di sanita pubblica che hanno neces-
sita di una visione piu sistemica.
Costantino Panza

Leggere insieme per costruire fiducia
di Paola Zanini
Edizioni San Paolo, 2022, pp. 142, € 14

Ho avuto il piacere di lavorare con l'autrice durante la forma-
zione per Nati per Leggere e ho avuto modo di apprezzarne la
competenza e la passione. Il titolo del libro ¢ alquanto felice e
ancor piu aiuta il lettore a capirne I'essenza il sottotitolo: Co-
me la lettura condivisa favorisce il legame tra genitori e figli.
Lettura condivisa e attaccamento sono per me le parole chia-
ve da tenere sempre a mente. Inu-
tile per i pediatri richiamare I'im-
portanza dei primi mille giorni a
partire dalla gravidanza e di rimar-
care la necessita di investire seria-
mente nella nurturing care. Que-
sto libro ci aiuta ad approfondire
come la lettura condivisa favorisca
un buon attaccamento con il bam-
bino e aiuti a migliorare le capacita
relazionali del genitore. La genito-
rialitd responsiva risulta al centro
del percorso di lettura che aiuta ad
approfondire i presupposti teorici.
Paola ¢ psicologa e psicoterapeuta e
la sua formazione emerge chiaramente dall'impostazione del
libro che risulta di facile lettura anche per i pediatri. L'intro-
duzione afferma che la cultura ¢ un importante fattore di pro-
tezione nella crescita del bambino e dei suoi genitori e vi invito
a riflettere sulla citazione di Pasolini. Viene proposto un per-
corso con gli albi illustrati e un prezioso decalogo illustrato
delle posture per aiutare i genitori nel come leggere ai bambi-
ni nelle varie situazioni e nelle varie tappe di crescita. L'autrice
si sofferma anche sui criteri per la scelta del libro senza toglie-
re importanza alla modalita della lettura condivisa. I tutto ¢
supportato da riferimenti teorici basilari e supportato da una
bibliografia consigliata.
Se alcuni pediatri fossero ancora esitanti rispetto a Nati per
Leggere, ecco un altro passo per superare le resistenze.
Michele Gangemi
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Lettere

Alimentazione e obesita

Cari Amici della redazione,

viscrivo dopo aver letto sul numero ultimo dei Quaderniidati

COSI e il commento di Sergio pp. 90-91, che sollevano pitt in-

terrogativi e dubbi che certezze.

1. Lobesita infantile sembra prevalere nei Paesi mediterranei,
Spagna, Grecia, Italia, Cipro. Questo sembra smentire i be-
nefici della dieta mediterranea almeno sulla crescita pon-
derale dei bambini.

. Se si vanno a vedere i tassi di sovrappeso e obesita negli
adulti europei le sorprese sono totali: ai primi posti non ci
sono i Paesi mediterranei, ma croati, cechi, ungheresi, ro-
meni, polacchi; i greci sono al settimo posto, gli spagnoli al
tredicesimo posto e gli italiani addirittura tra gli ultimi po-
sti insieme alla Francia. Dunque non vi € rapporto tra obe-
sita infantile e adulta?

. Latte materno poco diffuso in Francia. Dato che la Francia
in Europa € sempre traiPaesi migliori e per il basso tasso di
obesita e per il basso tasso di malattie cardiovascolari e ate-
roscletoriche, si deve concludere che il latte materno non ¢
alungo termine protettivo verso questi due esiti?

Grazie dell’attenzione,

Francesco Ciotti
francescociottil949@gmail.com
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Intanto grazie per lattenzione con la quale hai letto i dati che
sono stati riportati.

Le rilevazioni alle quali si riferiscono i dati COSI sono state ef-
fettuate nelle scuole primarie di 36 Stati nel periodo 2015-17,
per un totale di circa 250 mila bambini partecipanti. Linizia-
tiva COSI indaga anche abitudini e stili di vita, in particolare

le abitudini alimentari (come il consumo di frutta, verdura e

bevande zuccherate), i livelli di attivita fisica (con domande

sulle modalita con cui ci si reca a scuola e sul tempo dedica-

to all attivita fisica e sportiva), il tempo passato davanti agli

schermi e le ore di sonno notturne, e [ambiente scolastico.

Come sappiamo bene l'alimentazione é solo uno degli aspetti

che vanno presi in considerazione nella genesi del sovrappeso

edell’obesita; altri fattori (quali quelli genetici, epigenetici e di

stile di vita) possono essere determinanti. Non é scontato che i

Paesi che si affacciano sul mediterraneo adottino la stessa die-
ta e in particolare é molto probabile che alimentazione com-

plementare dei bambini, almeno per i primi anni, sia a base di

alimenti processati e ultra processati.

Per quanto riguarda il rapporto tra obesita infantile e quel-
la delladulto bisogna considerare che i dati ci offrono una fo-

tografia puntuale delle caratteristiche dei soggetti esaminati,

per cui é molto probabile che se si seguissero le coorti dei bam-
bini attualmente obesi li ritroveremmo (in mancanza di qual-

siasi intervento) ancora obesi nell’eta adulta.

1l ruolo dell allattamento nella prevenzione dell obesita non é
scontato e i dati della letteratura non sono univoci: molti altri

fattori e stili di vita potrebbero in ogni caso contrastarne il suo
effetto; in ogni caso l'allattamento va sostenuto a prescinde-

re da qualsiasi effetto sul sovrappeso e sull obesita, in quanto

norma biologica.
Sergio Conti Nibali

Vaccino per SARS-CoV-2 in bambini di 5-11 anni: qualche dato di efficacia

[ ]
bllstel‘ In questi mesi, nei quali il SARS-CoV-2 sembra mollare un poco la presa, possiamo soffermarci a conside-
rare qualche dato sull'esperienza che si e rapidamente accumulata ma che non abbiamo avuto ancora il
tempo di elaborare adeguatamente. Una recentissima ricerca USA ci aiuta a fare il punto sull'efficacia e la sicurezza della vac-
cinazione per il Covid-19 nei bambini di 5-11 anni di eta. Autorizzato nel novembre 2021 sulla base della somministrazione in
poche migliaia bambini in questa fascia d'eta, I'indicazione e stata rapidamente recepita in tutto il mondo e milioni di bambini
sono stati, in breve tempo, vaccinati consentendo di raccogliere una grande mole di dati che riportiamo brevemente [1-2].
Piu di 4,4 milioni di infezioni da Covid-19, 364 decessi e 3460 casi di Mis-C in bambini statunitensi di eta compresa tra i 5
e gli 11 anni, sono stati segnalati dall'inizio della pandemia. Durante la recente ondata di Omicron, i ricoveri associati alla
Covid-19 sono aumentati in questa fascia d'eta fino a un picco di 2,8 per 100.000 bambini. Hause et al. [1] descrivono i dati
provenienti da tre sistemi di sorveglianza della sicurezza dei vaccini statunitensi nei primi 4 mesi successivi alla raccomanda-
zione del vaccino Covid-19 nei bambini di eta compresa trai 5 e gli 11 anni. Le reazioni sistemiche dopo la vaccinazione sono
state per lo piu da lievi a moderate e segnalate meno frequentemente in questo range di eta rispetto ai bambini piu grandi.
Dopo 16 milioni di dosi somministrate in bambini di 5-11 anni (7,5 milioni di bambini vaccinati con ciclo completo), il tasso
di miocardite tra i maschi era di 2,2 per milione di dosi, simile al tasso di fondo di miocardite nella popolazione. Inizialmente
testato sulla variante Delta con un'efficacia stimata del 90,9%, il vaccino ha dimostrato una buona efficacia anche contro le
forme di gravi di infezione da Omicron, oltre che nel prevenire la Mis-C.
Si stima che per ogni milione di bambini di 5-11 anni pienamente vaccinati si siano prevenuti 133 ricoveri in ospedale, 30
accessi in terapia intensiva e 0-1 decessi per Covid-19. Considerando la platea totale di bambini di questa eta vaccinati, &
verosimile che durante la variante Omicron siano stati risparmiati circa 1000 ricoveri per Covid-19.

1. Hause AM, Shay DK, Klein NP, et al. Safety of COVID-19 Vaccination in US Children Ages §-11 Years. Pediatrics. 2022 May 18.
2. Oliver SE, Wallace M, Link-Gelles R. COVID-19 Vaccines: Safe and Effective in Children Ages §-11 Years. Pediatrics. 2022 May 18.
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34° CONGRESSO NAZIONALE ASSOCIAZIONE CULTURALE PEDIATRI
COLLEGA-MENTI ATTRAVERSO, DURANTE E OLTRE LA PANDEMIA DA SARS-CoV-2

Il titolo del 34° Congresso ACP: Collega-menti attraverso, du-
rante e oltre la pandemia da SARS-CoV/-2 ¢ stato condiviso con
il direttivo ACP perché la pandemia ha segnato profondamente
tutti noi come individui e come operatori all'interno del sistema
sanitario, obbligando ognuno a dover pensare a ricostruire il
futuro cambiando paradigmi e prospettive. Cosa cambiera nel
SSN dopo la pandemia per noi pediatri e per noi cittadini? Co-
sa ne pensano gli adolescenti, i bambini che hanno particolar-
mente sofferto in questi ultimi anni?

| decisori politici come sempre sono chiamati a tradurre i bi-
sogni di salute dei cittadini in diritti concretamente realizzabili.
Queste riflessioni saranno alla base di ogni argomento trattato
durante il congresso, ci porteranno a ragionare oltre la pan-
demia, al fine di lavorare meglio, collegando menti e discipline
diverse per non lasciare indietro nessuno, specialmente nel
momento in cui il bisogno di salute e protezione € maggiore.
Questo congresso € dedicato ai giovani colleghi pediatri a cui
consegniamo il futuro e speriamo anche dei buoni percorsi
tracciati.

«La buona medicina & un tavolo tenuto in piedi da tre gambe: pillole,

parole e fiducia. Se una di queste tre risorse viene a mancare, 'insieme
crolla».

Sandro Spinsanti, Una diversa fiducia.

Per un nuovo rapporto nelle relazioni di cura

GIOVEDI 20 OTTOBRE

14.00-14.15 - Apertura congresso e saluto ai partecipanti
14.15-14.45 - Sandro Spinsanti, Lectio magistralis: una diversa fiducia

Sessione: attraversando il Covid...
Modera: Daniele De Brasi

14.45-15.00 - Alfredo Guarino, Epidemiologia del Covid-19 pediatrico:
dall'inizio della pandemia a oggi

Sul territorio
15.00-15.15 - Giacomo Toffol, La storia naturale del Covid-19 nel setting
delle cure primarie pediatriche in italia

In ospedale

15.15-15.45 - Giulia Gortani, La dimensione clinica e terapeutica del
Long Covid nei bambini

15.45-16.00 - Discussione

16.00-16.10 « Germana Nardini, Le sindromi infiammatorie Covid cor-
relate: il caso clinico

16.10-16.30 « Francesca Orlando, Le sindromi infiammatorie Covid cor-
relate: clinica e terapia

16.30-16.45 - Discussione

16.45-17.00 - Pausa caffe

Sessione diseguaglianze: migrazione del bambino dal Sud al Nord
Modera: Maurizio Bonati

17.00-17.30 - Dante Baronciani, A che punto siamo? leggiamo i dati..
17.30-17.45 - Giuseppe Magazzu, Ricadute nella pratica
17.45-18.00 - Momcilo Jancovich, /o mi curo al Sud

18.00-18.20 - Assunta Tornesello, L'esperienza leccese
18.20-18.40 - Lucia Grazie Tricarico, Cosa mi porto a casa
18.40-19.00 - Discussione

VENERDI 21 OTTOBRE

Sessione: adolescenza
Modera: Franco Mazzini

09.00-09.20 - Cristina Vezzani, Malattie sessualmente trasmesse: pre-
venzione, diagnosi e terapia

09.20-09.30 - Claudia Schiavo, Lue congenita: una malattia ancora at-
tuale

09.30-09.45 - Maria Corvese, Eremiti sociali: storie di ragazzi e ragazze
che non escono di casa

09.45-10.05 - Maurizio Mascarin, Come comunicare con gli adolescenti
in situazioni di complessita

10.05-10.20 - Moreno Crotti, “Cosa & meglio per loro” - prima parte

10.20-10.30 - Discussione

10.30-10.45 - Pausa caffe

Sessione: maltrattamento e violenza assistita, il bambino trascurato...
Modera: Antonella Brunelli

10.45-11.00 - Gloria Soavi, Epidemiologia del fenomeno
11.00-11.30 - Paola Facchin, Casi clinici didattici
11.30-11.45 - Discussione

Sessione: I'epidemia psichiatrica nella pandemia
Modera: Rita Marchese Ragona

11.45-12.00 - Laura Reali, Position paper sull'emergenza psichiatrica
in pandemia

12.00-12.15 - Maria Luisa Scattoni, / dati del gruppo di studio ISS

12.15-12.30 - Angela Giusti, /l Nurturing Care Framework: la formazione

12.30-12.40 - Giovanni Saia, Cosa mi porto a casa

12.40-13.00 - Discussione

13.00-14.00 - Pausa pranzo

Sessione: la FAD di Quaderni acp compie 10 anni
Modera: Maria Francesca Siracusano

14.00-14.15 - Michele Gangemi, La FAD si rinnova

14.15-14.35 - Martina Fornaro, Polipi del tratto digestivo
14.35-14.55 - Desire Caselli, Uso appropriato degli antibiotici
14.55-15.15 - Discussione

15.15-18.00 - Assemblea

SABATO 22 OTTOBRE

Lavori in corso/esperienze ACP
Modera: Laura Reali

09.00-09.15 -

09.15-09.30 -
Real 2.0

09.30-09.45 -

Antonio Clavenna, Mario Negri, Nascita
Massimo Molteni, “La nostra famiglia’, Bosisio Parini,

Valeria Balbinot (CSB), Cepell

09.45-10.00 - Michele Gangemi, Piper

10.00-10.15 - Angela Pasinato, Annamaria Sapuppo, Contaminazione
ambientale da farmaci

10.15-10.45 - Discussione

10.45-11.00 - Pausa caffe

Sessione: la presidente ACP, la Presidente SIP e il presidente FIMP
dialogano con...
Modera: Federica Zanetto

11.00-11.15 - Giorgio Tamburlini, “Senza confini”: quali ricadute
11.15-11.45 - Paolo Siani, Mozione infanzia e pnrr

11.45-12.30 - Discussione

12.30-12.45 - Arrivederci a...

12.45-13.00 - Valutazione ECM

Quote di iscrizione (iva esclusa): soci ACP: € 250; non soci ACP: € 300 (in omaggio iscrizione ACP 2023)
* specializzandi soci ACP: € 50; * specializzandi non soci: € 70 (in omaggio iscrizione ACP 2023)

Nelle quote di iscrizione per gli specializzandi non € inclusa la cena sociale, acquistabile a parte

Segreteria scientifica: presidente e direttivo ACP
Segreteria organizzativa: Motusanimi
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145 The ACP educational offer
Michele Gangemi

146 Advices for Parents: the story and the
change
Antonella Brunelli

Distance learning

147 The child at the Center. The “healing
network” for the well-being of
neurodevelopment: telemedicine,
early diagnosis, enabling interventions
Massimo Molteni, Paola Colombo, Silvia Busti,
Noemi Buo
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152 Games and activities 0-3 months
Edited by Antonella Brunelli, Stefania Manetti,
Costantino Panza

Research

153 Playing chess at school, executive functions
and pandemic: an explorative study
Francesca Addarii, Elisabetta Ciraco,
Ketty Polo, Erica Neri

157 Stress assessment in mothers of children
with limited intellectual functioning
Maria Gloria Gleijeses, Francesca Annunziata,
Francesca Silvestri, Teresa Petillo,

Marco Carotenuto, Margherita Siciliano

Mental health

160 Evolutive stuttering
Interview by Angelo Spataro to Claudia
Aronica and Maria Rosa Paterniti

A window on the world

162 The treatment of digital information
in telemedicine in the light of European
legislation
Andrea E. Naimoli, Fabio Capello

Update to practice

164 Constipation: practical management
advice in patients eligible for Pediatric
Palliative Care
Federica Corno, Irene Avagnina, Brenda Mori,
Franca Benini

167 Dysphagia: practical management advice
in patients eligible for Pediatric Palliative
Care
Brenda Mori, Irene Avagnina, Federica Corno,
Franca Benini

Learning from a case

170 The complexity of a drug-related reaction
syndrome (dress) diagnosis in children
Angela Pepe, Angelo Colucci, Lucia Nazzaro,
Orsola Ametrano, Filomena Barbato,
Elena Sammarco, Giusy Ranucci, Daniele
De Brasi, Pietro Vajro, Claudia Mandato

Appraisals

174 The progression of myopia today can be
controlled
Silvio Maffioletti, Alessio Facchin

177 Eosinophilic esophagitis: when
swallowing becomes difficult
Paola Fernicola, Roberta Barbato,
Enrico Valletta

Genetics for non-genecitists

180 The genetics of Autoinflammatory
Diseases: genetics and molecular
diagnostics. Part 2
Francesca Orlando, Germana Nardini,
Daniele De Brasi

186 Info

188 Movies
189 Books
191 Letters

192 34° National Congress Associazione
Culturale Pediatri
Collega-menti attraverso, durante
e oltre la pandemia da Sars Cov 2
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Come iscriversi o rinnovare I’iscrizione al’ACP

La quota d’iscrizione per 'anno 2022 ¢ di 100 euro per i medici,
10 euro per gli specializzandi, 30 euro per il personale sanitario

non medico e per i non sanitari.

Il versamento puo essere effettuato attraverso una delle modalita
indicate sul sito www.acp.it alla pagina «Come iscriversi».

Se ci si iscrive per la prima volta occorre compilare il modulo

per la richiesta di adesione e seguire le istruzioni in esso contenute,
oltre a effettuare il versamento della quota come sopra indicato.
Gli iscritti al’ACP hanno diritto a ricevere la rivista bimestrale
Quaderni acp, le pagine elettroniche di Quaderni acp e la
newsletter mensile Appunti di viaggio. Hanno anche diritto
auno sconto sull’iscrizione alla FAD di Quaderni acp; a uno
sconto sulla quota di abbonamento a Medico e Bambino

(come da indicazioni sull'abbonamento riportate nella rivista);

a uno sconto sull’abbonamento a Uppa (se il pagamento viene
effettuato contestualmente all’iscrizione al’ACP); a uno sconto
sulla quota di iscrizione al Congresso nazionale ACP.

Gli iscritti possono usufruire di iniziative di aggiornamento

e formazione a quota agevolata. Potranno anche partecipare

ai gruppi di lavoro dell’Associazione.

Maggiori informazioni sono disponibili sul sito www.acp.it.




