CIRCOLAZIONE FETALE
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Le sostanze necessarie al mantenimento e all’accrescimento arrivano al f. attraverso la placenta e dalla vena ombelicale, che decorre nel cordone ombelicale e porta al f. il sangue ossigenato e ricco di sostanze nutritizie. La vena ombelicale entra attraverso l’anello ombelicale e sale lungo la parete addominale anteriore fino a livello del fegato fetale; quindi si divide: alcuni rami forniscono sangue alle vene epatiche, che irrorano principalmente il lobo epatico sinistro; altri riforniscono la circolazione intraepatica; il ramo principale è rappresentato dal dotto venoso di Aranzio, che cortocircuita il fegato per gettarsi direttamente nella vena cava inferiore. Il sangue della vena cava inferiore raggiunge l’atrio destro del cuore fetale; è costituito da una miscela di sangue ossigenato, proveniente dal dotto venoso, e di sangue meno ossigenato che è raccolto da alcune vene sovraepatiche a livello sottodiaframmatico. 

Nell’atrio destro è presente la valvola di Eustachio, attraverso cui si forma una corrente che conduce verso il forame ovale (o Foro di Botallo), un condotto che rappresenta una continuazione della vena cava inferiore e attraverso il quale la maggior parte del sangue della vena cava inferiore stessa è direttamente deviato, dalla crista dividens, nell’atrio sinistro. In condizioni normali, nell’atrio destro passa anche una minima quantità di sangue meno ossigenato proveniente dalla vena cava superiore. Il flusso preferenziale, dunque, passa dalla vena cava inferiore, attraverso il forame ovale, nell’atrio sinistro, cortocircuitando il ventricolo destro e la circolazione polmonare; al ventricolo sinistro giunge così una miscela di sangue dal contenuto in ossigeno superiore a quello che si determinerebbe se il sangue si fosse completamente mescolato nell’atrio destro. Il sangue con maggiore tasso di ossigeno che attraversa il forame ovale è spinto dal ventricolo sinistro per perfondere due organi vitali: il cervello e il cuore. Il sangue proveniente dalla cava superiore (che raccoglie il sangue venoso refluo dalla testa, dagli arti superiori e dalla parte sopradiaframmatica del tronco), le cui caratteristiche sono tipiche del sangue venoso è, per la maggior parte, deviato, con un meccanismo di shunt, attraverso il dotto arterioso di Botallo nella porzione discendente dell’aorta. Solo un terzo circa del sangue circola dal dotto arterioso nei polmoni.

Le funzioni del dotto arterioso sono quelle di convogliare il flusso sanguigno verso la placenta, evitando in questo modo le alte resistenze del letto vascolare polmonare e, quindi, riducendo l’entità del lavoro cardiaco, e di stabilire un equilibrio pressorio tra arteria polmonare e aorta. Le modificazioni emodinamiche determinate dalla presenza del forame ovale e del dotto arterioso fanno sì che i due ventricoli funzionino in parallelo. Circa il 40% della portata cardiaca si distribuisce alla placenta, il 7% ai polmoni. Dall’arteria aorta nascono poi le due arterie iliache interne, da cui si originano le due arterie ombelicali che, decorrendo prima sulla vescica e sulla superficie interna della parete anteriore dell’addome, raggiungono l’ombelico, lo attraversano, penetrano nel cordone  ombelicale e con questo raggiungono la placenta dove si ramificano immettendosi nelle reti capillari dei villi coriali.
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Alla nascita, l’inizio della respirazione richiama ai polmoni una grande quantità di sangue che provoca un considerevole aumento di pressione nelle vene polmonari e quindi nell’atrio sinistro. Contemporaneamente, per l’obliterazione e la legatura dei vasi ombelicali, venendo a cessare la spinta impressa al sangue dalla vena ombelicale, cade la pressione nella vena cava inferiore e nell’atrio destro del cuore. Si determinano così importanti mutazioni anatomiche:
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per i mutamenti di pressione che si registrano negli atrii, il septum primum meno rigido del septum secundum viene spinto contro quest'ultimo a causa della pressione sanguigna, si crea così una fusione funzionale tra i due setti e quindi la scomparsa del forame ovale;
· per il richiamo di sangue ai polmoni si ha l’obliterazione del condotto arterioso di Botallo;

· per la legatura della vena ombelicale si ha l’esclusione del dotto venoso di Aranzio e la sua successiva obliterazione.

In ogni caso, la chiuura del forame ovale, del condotto arterioso di Botallo e del dotto venoso di Aranzio inizialmente è solo funzionale, diviene poi anatomica tra il 30° e il 90° giorno di vita per la trasformazione dei condotti in legamenti e con la saldatura del lembo della fossa ovale con la parete atriale.

Appena nasce, il bambino piange perché deve fare pressione per allargare gli alveoli e di conseguenza chiudere il foro di Botallo e il dotto di Aranzio. la respirazione del bambino avviene secondo la legge di Laplace, cioè che all’aumentare del volume corrisponde una diminuzione della pressione.

FENOMENI NEONATALI

1. Calo fisiologico. Dopo la nascita il bambino avrà un calo fisiologico del 10% sia per lo scarso apporto di calorie durante i primi giorni di vita (la montata lattea infatti arriva generalmente dopo 3 giorni) sia per l’espulsione di urine e meconio (Il meconio è il materiale contenuto nell'intestino del feto. Presenta un colore bruno-verdastro, di consistenza vischiosa e viene emesso nei primi giorni di vita del bambino. È costituito dai prodotti delle secrezioni intestinali unitamente a cellule epiteliali intestinali desquamatesi e dal liquido amniotico ingerito durante il periodo pre-natale.

Qualora non si abbia l'eliminazione del meconio, con relativa occlusione intestinale, si parla di ileo da meconio ed è questo il primissimo segno di fibrosi cistica, nonché della malattia di Hirschsprung o megacolon congenito.);
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Ittero neonatale. E’ considerato un fenomeno fisiologico riscontrabile sia nei neonati a termine che nei pretermine. E’ causato da un’aumentata emocateresi (distruzione delle emazie materne) tale da non essere supportato dalle capacità epatiche del neonato essendo il fegato ancora immaturo. Si presenta nel 50% dei neonati a termine e nell’80% dei neonati pretermine. Tale ittero ha una fase di plateau in quarta giornata per poi decrescere dopo 7 giorni. Si presenta in seconda/terza giornata e può durare fino a 8 giorni nei neonati a termine e fino a 14 giorni in quelli pretermine. I neonati con ittero neonatale vengono trattati con fototerapia (Si tratta di esporre la cute del bambino alle radiazioni ultraviolette, in grado di modificare la composizione chimica della bilirubina, rendendola meno tossica per il sistema nervoso centrale ma soprattutto adatta a essere smaltita dall’organismo. Esistono appositi lettini ben riscaldati dove il neonato viene messo nudo, con gli occhi coperti, alla luce di una lampada a raggi UV.  Da poco ci sono anche apposite lastre-cuscino sulle quali adagiare il neonato anche quando viene tenuto in braccio)
3. Cute. La cute dopo la nascita si disidrata e si forma così lo strato lamellare corneo definitivo; le unghie crescono rapidamente.
4. Crisi genitale. E’ un episodio neonatale che compare intorno al 3°-4° giorno di vita e persiste per qualche tempo per poi scomparire entro la seconda al massimo terza settimana. E’ in relazione alla presenza di ormoni materni passati attraverso la placenta e induce sia nei maschi che nelle femmine un lieve gonfiore dei genitali e delle ghiandole mammarie, con possibile produzione di piccole quantità di latte. Nelle femmine qualche volta determina una piccola secrezione vaginale biancastra (fluor vaginale) e più di rado una secrezione sanguinolenta definita pseudo mestruazione della neonata (sono entrambi fenomeni che scompaiono nell’arco di 2-3 giorni). Nei maschi si può invece formare un idrocele, consistente in una raccolta di liquido nello scroto che si presenta quindi tumefatto. Anche questo fenomeno si risolve nel giro di un mese. Infine in entrambi i sessi può essere presente intorno al 10° giorno di vita la cosiddetta mastopatia neonatale, cioè una tumefazione delle ghiandole mammarie.
IL NEONATO

ETA’ NEONATALE: periodo dell’età pediatrica che va dalla nascita al 28° giorno di vita.

LATTANTE: dal 29° giorno di vita fino ai 5 mesi.

DIVEZZO: dai 5 mesi ai 12 mesi.

BAMBINO: dai 12 mesi ai 6 anni.

L’età gestazionale è quel periodo che va dal primo giorno dell’ultima mestruazione e si esprime in settimane compiute; in base ad essa si possono distinguere:

· Neonati pretermine <37 settimane;

· Neonati a termine tra 37 e 42 settimane;

· Neonati post-termine >42 settimane.
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Il peso alla nascita viene considerato appropriato (o proporzionato) alla corrispondente età gestazionale quando è compreso tra il 10° e il 90° percentile di una determinata popolazione (il PERCENTILE è l’unità di misura utilizzata per stabilire peso e altezza del neonato in base all’età gestazionale. Si prendono 1000 neonati della stessa età, vengono suddivisi in base a peso e altezza e inseriti in 100 gruppi da 10 bimbi. Ognuno dei 100 gruppi è un centile ed ognuno è rappresentativo dell’1% della popolazione. Al primo centile troviamo i bimbi più piccoli; al centesimo centile troviamo i bimbi più grandi; al cinquantesimo centile, si trovano i bimbi di dimensioni medie); in base a esso, i neonati vengono definiti piccoli per l'EG (PEG o SGA, Small for gestational age: peso < 10° percentile), appropriati per l'EG (AEG o AGA, Appropriate for gestational age: peso tra il 10° e il 90° percentile), grossi per l'EG (GEG o LGA, Large for gestational age: peso > 90° percentile). Sulla base del peso alla nascita, si parla anche di neonato di basso peso (LBW, Low birth weight, con PN < 2500 g), di peso molto basso (VLBW, Very low birth weight, con PN <1500 g), di peso estremamente basso (ELBW, Extremely low birth weight, con PN<1000 g). Il basso peso alla nascita può essere determinato da un ritardo di accrescimento intrauterino (neonato SGA), o da un periodo gestazionale più breve (neonato pretermine) o dalla combinazione di entrambi i fattori. Sono state elaborate delle griglie di riferimento per collocare, a seconda dell'età gestazionale, i singoli neonati nelle categorie degli appropriati o non appropriati, in eccesso o in difetto per il rispettivo peso. Attualmente la più utilizzata è la cosiddetta griglia di Denver. La valutazione dell'età gestazionale può essere confermata mediante una valutazione clinica dello sviluppo neuromuscolare e della maturità fisica del neonato. Attualmente il metodo più usato è il nuovo punteggio di Ballard, che può essere applicato anche al neonato molto pretermine e offre risultati più accurati rispetto ai precedenti: consiste in una prima osservazione di 6 criteri di maturità neuromuscolare, seguita da una successiva valutazione di 6 criteri di maturità fisica. L'esame neurologico (che va fatto alla nascita e ripetuto dopo 2-3 giorni) deve rilevare la postura e il tono muscolare. L'esame fisico prende in considerazione la consistenza, il colore e la trasparenza della cute, la presenza di lanugine, la presenza e la distribuzione dei solchi plantari, la forma e la consistenza dei capezzoli, l'aspetto e la consistenza dei padiglioni auricolari e i caratteri dei genitali esterni. A ciascuno degli indici suddetti si attribuisce un punteggio da 0 a 5, a seconda del grado di maturità. La somma del punteggio dell'esame fisico e di quello neurologico corrisponde a una determinata età gestazionale. Il sistema di valutazione più diffuso e adottato per la prima valutazione clinica del neonato fu proposto, nel 1953, da V. Apgar, e permette di valutare il neonato sulla base di cinque parametri: frequenza cardiaca, attività respiratoria, tono muscolare, eccitabilità riflessa, colorito cutaneo.
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È un punteggio che viene dato al neonato dopo il 1° e il 5° minuto dalla nascita per valutare le sue condizioni cliniche dopo lo stress intrapartum. Si valutano 5 parametri: il colorito della cute, l’eccitabilità riflessa (verificata introducendo un catetere in una narice), il tono muscolare, l’attività respiratoria e la frequenza cardiaca. A ogni rilievo viene attribuito un punteggio da 0 a 2, che dà luogo a un punteggio totale massimo di 10. I neonati con indice di A. basso devono essere immediatamente assistiti, perché lo scarso punteggio è sintomo di condizioni critiche o, addirittura, di pericolo di sopravvivenza. Benché questo indice sia utile per valutare lo stato acuto del neonato alla nascita, esso ha dei limiti, perché può essere influenzato da diversi fattori: asfissia, farmaci materni, malattie del sistema nervoso centrale, malattie muscolari congenite, prematurità e sepsi fetale. Il punteggio di A. non dev’essere utilizzato per stabilire una prognosi a lungo termine.

La valutazione effettuata al 1° minuto è indispensabile per individuare i neonati che necessitano di rianimazione; quella al 5° e al 10° minuto definisce la vitalità del neonato ed è una misura della probabilità di successo dell'intervento rianimatorio. Sulla base del punteggio di Apgar a 1 minuto, i neonati possono essere provvisoriamente così identificati: punteggio da 7 a 10 per il neonato normale, sano e vitale; punteggio da 4 a 6 per il neonato moderatamente depresso, con asfissia di media gravità; punteggio da 0 a 3 per il neonato gravemente depresso, fortemente asfittico o in stato di morte apparente. La normalità del neonato alla nascita è condizionata dalla coesistenza di un'anamnesi materna negativa, di un fisiologico decorso del parto e di un perfetto funzionamento dei meccanismi di adattamento neonatali. Secondo un criterio clinico, viene definito normale ogni neonato a termine, di età gestazionale tra 38 e 41 settimane, di peso tra 2500 e 4000 g, nato da gravidanza regolare, con punteggio di Apgar > 7, che ha respirato entro il 1° minuto di vita, che non ha presentato difficoltà respiratorie o neurologiche entro i primi giorni di vita. 

2. Assistenza al neonato 
Poiché la maggioranza dei parti avviene in ambiente ospedaliero, le procedure assistenziali primarie prese in esame sono quelle ivi eseguite. In sala parto, subito dopo l'espulsione del neonato, si effettuano: 
1. la disposizione del neonato su un piano; 
2. l'aspirazione delle mucosità dal cavo orale e dalle narici; 
3. la recisione del cordone ombelicale, dopo che è stata applicata al tralcio fetale del funicolo, a circa 3 cm dalla parete addominale, una pinza di materiale plastico che, una volta chiusa, non può essere riaperta. 
Non viene eseguita un’aspirazione profonda delle vie aeree del neonato sia in presenza che in assenza di meconio (fatta eccezione per quei neonati altamente depressi che presentano ipotonia marcata e assenza di respiro) poiché non vi sono evidenze scientifiche che l’utilizzo di tale tecnica prevenga la SAM (Sindrome d’Aspirazione di Meconio).

E’ molto importante il controllo della temperatura poiché il neonato tende a disperdere facilmente calore; il suo trattamento infatti deve avvenire nell’isola neonatale che ha una temperatura di 24-28 °C con gas umidificati e luce naturale o tenue. Ciò è importante per prevenire l’ipotermia (che comporta un aumento della mortalità principalmente nei prematuri che hanno una superficie corporea maggiore rispetto alla massa e hanno una diminuita risposta metabolica al freddo. Loro infatti devono essere posti su dei lettini riscaldati indipendentemente dalla necessità di rianimazione ed eventualmente avvolti in fogli di polietilene).

E’ fondamentale valutare la saturazione di Hb tramite saturi metro presente in sala parto; nei neonati a termine, Hb raggiunge valori normali entro 10’ dalla nascita; se resta intorno al 70-80% per molti minuti dopo la nascita, il neonato manifesterà cianosi periferica persistente.
L’ipossia è presente molto spesso nei quadri clinici in cui il neonato necessita di rianimazione; per valutarla correttamente è necessario l’utilizzo del pulsossimetro, che rileverà valori affidabili di SatO2 e FC anche dopo 1-2 minuti dalla nascita; se non viene trattata, il neonato andrà incontro ad un danno multi organo.

Anche l’iperossia crea danni importanti al neonato; si tratta di esposizione, anche per breve durata, ad elevate quantità di O2 che porta a MOF (insufficienza multi organo); tale azione è tossica soprattutto nei prematuri (NB: l’O2, benché sia una componente naturale del nostro organismo, se presente in quantità eccessive svolge effetti tossici poiché è in grado di generare radicali liberi che determinano stress ossidativo con danno ad organi e tessuti). Per questo motivo la rianimazione del neonato a termine deve avvenire in AA al 21%, in modo da mantenere SatO2 e FC nella norma.  Alcuni studi risalenti agli anni ’90 hanno dimostrato che i neonati trattati con O2 al 21% hanno ridotti i tempi del primo respiro, ridotto i tempi del primo vagito e aumentato indice di Apgar; in quelli trattati con O2 al 100% si presenta atelettasia polmonare (cioè alcune aree degli alveoli non si espandono) e depressione della funzione respiratoria.
Tali procedure devono essere praticate entro 20-30 s dall'espulsione; una volta terminate, il neonato, asciugato e avvolto in un panno, viene posto sul lettino apposito dell''isola neonatale', adiacente alla sala parto e affidato al pediatra per una prima valutazione clinica. L'assegnazione del punteggio di Apgar è per il neonatologo, presente in sala parto, un'indicazione per la condotta terapeutica immediata; costituisce inoltre un'informazione utilizzata nei controlli clinici successivi per la valutazione delle condizioni al momento della nascita. Dopo la prima valutazione clinica, il programma assistenziale del neonato normale comprende: il bagno di pulizia, cioè la pulizia sommaria effettuata per immersione con acqua a temperatura di 37 °C, utilizzando un sapone, che abbia eventualmente un'azione antisettica; la profilassi congiuntivale, che viene eseguita installando nel sacco congiuntivale di ciascun occhio una soluzione acquosa di nitrato d'argento all'1% (recentemente viene piuttosto consigliato l'uso di pomate oftalmiche all'eritromicina o alla clortetraciclina, attive sia sul gonococco sia sulla Chlamydia, in seguito alla aumentata frequenza delle infezioni genitali da Chlamydia trachomatis); e, infine, la profilassi della malattia emorragica, che è attuata mediante la somministrazione intramuscolare di vitamina K₁ di sintesi. La maggior parte delle modificazioni nelle funzioni respiratorie, cardiocircolatorie e metaboliche che consentono un adeguato adattamento del neonato alla vita extrauterina avviene nelle prime 6-12 ore dopo il parto e presenta una dinamica particolare, che, per essere considerata fisiologica, deve essere contenuta entro limiti di durata e di tempo abbastanza precisi, durante i quali il neonato deve essere attentamente valutato. È indispensabile controllare la pulsazione del tratto funicolare, che deve brevemente cessare (fase di progressiva decelerazione, i cui valori più bassi si riscontrano verso la 6ª ora, attorno ai 100 battiti per minuto), la temperatura corporea, la frequenza cardiaca, la frequenza respiratoria, il colorito cutaneo e l'adeguatezza della circolazione. Tali rilievi vengono effettuati ogni ora, fino a che il neonato non sia stabilizzato nei valori per due ore consecutive. Durante questo periodo appare preferibile non separare il neonato dalla madre, in quanto il distacco potrebbe compromettere il buon avvio del legame madre-neonato. Durante il periodo di permanenza in ospedale, il neonato deve essere attentamente osservato, a causa della possibilità di insorgenza di patologie nelle prime 72 ore di vita. Questa osservazione deve essere eseguita intensivamente per le prime 6-12 ore, durante le quali si completano, generalmente, i processi fisiologici iniziali di adattamento. Quando il neonato viene trasferito in reparto è necessario effettuare i seguenti controlli: saturazione di O₂, temperatura, frequenza cardiaca e respiratoria, colorito, dispnea, motilità e reattività, peso, lunghezza e circonferenza cranica. Nelle prime 24 ore di vita vanno inoltre controllati il mitto urinario e l'emissione di meconio. L'alimentazione va iniziata dopo aver verificato la pervietà del sondino esofageo in sala parto; il neonato va alimentato ogni 3-3,30 h, cercando sempre di favorire l'attaccamento al seno materno. Superata la fase dell'osservazione transizionale, il neonato può essere accudito nel nido o nell'ambiente in cui si trova la madre (rooming-in). Da questo momento i controlli possono essere diradati: la temperatura corporea e la frequenza respiratoria vanno controllate 1-2 volte al giorno e quotidianamente va controllato il peso del neonato. La cute del neonato deve essere ripulita dai residui di vernice caseosa con cotone imbevuto di olio di vaselina; a ogni cambio di pannolino, il podice e le parti sporche di feci e urine vanno pulite con emollienti. Particolare attenzione merita la cura del cordone ombelicale, che va medicato e avvolto con garze sterili fino alla sua caduta. 

3. Caratteristiche morfologiche 
Il peso del neonato a termine oscilla alla nascita tra 2500 e 4000 g (in media è compreso tra 3000 e 3500 g); esso è influenzato da fattori costituzionali e, in relazione alla razza, dalle condizioni di nutrizione della madre e dalla durata della gravidanza. Esiste, inoltre, una connessione tra peso della placenta e peso alla nascita; normalmente tale rapporto è di 1:6 (il peso medio della placenta è di 500-600 g). La statura è compresa mediamente tra 49,5 e 50,5 cm. Sia il peso sia la statura dei neonati sono in genere superiori nei maschi (con un'eccedenza media di 150 g per il peso e di 1 cm per la lunghezza). Le proporzioni corporee del neonato sono alquanto diverse da quelle dell'adulto. Lo si può definire un brachitipo-megalosplancnico, per la maggior lunghezza del tronco rispetto agli arti e per la prevalenza dei diametri trasversi del tronco su quelli anteroposteriori. Il capo è sproporzionatamente voluminoso, in quanto corrisponde a 1/4 della statura corporea, mentre nell'adulto è 1/8. La circonferenza cranica supera di 1-2 cm quella toracica; il cranio cerebrale è molto sviluppato rispetto a quello facciale; la linea interpupillare è bassa; la fronte è alta e sporgente (nel neonato il cervello è relativamente voluminoso, pesando circa 350-400 g, cioè il 13-14% del peso corporeo, il che spiega la sproporzione tra testa e corpo). La faccia è relativamente piccola, larga in alto e ristretta in basso, il naso è piccolo e appiattito alla base, il collo è corto, non facilmente visibile all'ispezione durante l'esame obiettivo. Il tronco è lungo in rapporto agli arti inferiori ed è molto sviluppato in senso anteroposteriore. Il torace ha sezione rotondeggiante, a botte, essendo il diametro anteroposteriore pressoché uguale a quello trasverso e le costole hanno direzione orizzontale, come in posizione inspiratoria. L'addome è voluminoso, espanso, globoso, a causa dell'ipotonia muscolare delle pareti e della dilatazione delle anse intestinali; la sua circonferenza è leggermente superiore a quella del torace. Il bacino, che alla nascita ha una posizione verticale molto più pronunciata che nelle età successive, ha forma conica, con stretto superiore quasi verticale. Gli arti sono corti rispetto alla statura corporea; quelli superiori sono relativamente lunghi rispetto agli inferiori. Il braccio ha una lunghezza pressoché uguale a quella dell'avambraccio; la coscia ha una lunghezza approssimativamente uguale alla gamba. La colonna vertebrale, a causa della posizione sdraiata che il neonato tiene abitualmente, descrive un'ampia curvatura a concavità anteriore, presentando una cifosi ad ampio raggio. L'atteggiamento normale del neonato in stato di veglia corrisponde a quello del feto nella cavità uterina; per la predominanza dei muscoli flessori su quelli estensori (ipertono fisiologico), la testa è flessa sul tronco, le braccia sono addotte, gli avambracci flessi sulle braccia, le mani chiuse a pugno, le cosce flesse sul bacino e le gambe flesse sulle cosce. Gli arti inferiori sono leggermente sollevati dal piano di appoggio. 

4. Adattamento neonatale e fenomeni fisiologici 
Alcuni dei meccanismi adattativi che intervengono per consentire al neonato la sopravvivenza, si instaurano rapidamente e la loro riuscita può essere valutata in minuti o al massimo in ore dopo la nascita; altri fenomeni emergono più lentamente, per cui sono necessari giorni e persino mesi per la loro valutazione. Le modificazioni del sistema circolatorio e polmonare costituiscono la principale forma di adattamento rapido, in quanto da esse dipende la sopravvivenza immediata del neonato. Il controllo del neonato deve essere particolarmente concentrato al momento della nascita (assistenza in sala parto) e nelle prime ore di vita (assistenza transizionale), allo scopo di individuare tempestivamente e trattare in maniera adeguata le eventuali alterazioni dell'adattamento, che possono influire sia sulla sopravvivenza sia sull'integrità del bambino. 
a) Adattamento respiratorio. I fenomeni adattativi più critici sono legati al trasferimento della sede degli scambi gassosi dalla placenta al polmone. Nel feto la funzione respiratoria si svolge attraverso la placenta che provvede agli scambi gassosi grazie all'intimo contatto tra sangue materno e sangue fetale. Durante la vita fetale i polmoni sono pieni di liquido, hanno lo stesso volume dei polmoni pieni di aria e ricevono circa il 10-17% della gittata cardiaca. (SVILUPPO APPARATO RESPIRATORIO. I feti con EG<16 sett, che si trovano in una fase pseudo canalicolare, non hanno nemmeno i canalicoli e il feto non sopravviverà. Nella fase canalicolare tra 16-24sett non ci sono ancora gli alveoli e non c’è speranza di sopravvivenza. In questi due casi non bisogna intervenire perché il feto ha un’età gestazionale inferiore a 180 giorni. Nella fase sacculare tra 24-26 ci sono i primi abbozzi di alveoli che consentono la respirazione. Nella fase di alveolizzazione >26 settimane si ha una continuazione dello sviluppo polmonare che continua fino ai 2 anni di età del bambino. In questi due casi è necessario l’intervento). Perché si realizzi un normale adattamento respiratorio, l'apparato polmonare si sviluppa nel corso della vita intrauterina attraverso un complesso processo maturativo, morfologico e biochimico, che porta alla formazione di unità alveolocapillari in grado di garantire gli scambi gassosi alla nascita. L'aspetto più importante della maturazione biochimica è la produzione del surfattante, una sostanza lipoproteica ad azione tensioattiva, prodotta dalle cellule epiteliali polmonari (pneumociti di tipo II). Alla nascita, dopo l'interruzione dell'attività placentare, il polmone diventa un organo a contenuto aereo, e la respirazione da diffusoria diventa di tipo ventilatorio. L'inizio della respirazione è caratterizzato dai seguenti fenomeni fondamentali: 
1) intervento di stimoli tattili, termici e chimici, responsabili del primo atto respiratorio; 
2) rimozione del liquido polmonare fetale (costituito da lecitina e sfingomielina) mediante espulsione attraverso la bocca, nel momento in cui avvengono le contrazioni uterine e la compressione della gabbia toracica durante il passaggio nel canale del parto, e riassorbimento attraverso i vasi linfatici e il sistema vascolare del polmone; 
3) aerazione del polmone: dopo il primo atto respiratorio, una parte dell'aria penetrata nei polmoni viene trattenuta negli alveoli polmonari per costituire la capacità funzionale residua, il cui mantenimento è garantito dalla pressione negativa intrapleurica e dalla presenza nelle cavità alveolari del surfattante, il quale, abbassando notevolmente la tensione superficiale a livello delle interfacce aria-alveolo, riduce la forza necessaria a impedire che il polmone collassi; 
4) apertura della circolazione polmonare, per cui, in conseguenza del processo di espansione dei polmoni, che induce uno spiegamento del tessuto polmonare, si determina una spiccata riduzione delle resistenze al flusso di sangue e quindi un aumento considerevole della portata circolatoria polmonare. 
b) Adattamento cardiocircolatorio. Parallelamente ai meccanismi adattativi respiratori si verificano importanti modificazioni cardiocircolatorie, per cui si passa da una circolazione di tipo fetale a una circolazione di tipo adulto. Nel feto la circolazione si compie con particolari modalità, che consentono di trasferire ossigeno e sostanze nutritive dalla placenta al feto. Le caratteristiche anatomiche più rilevanti di tale circolazione sono: il sistema vasale fetoplacentare, costituito dalle arterie ombelicali (sangue venoso alla placenta) e dalla vena ombelicale (sangue arterioso al feto); la presenza del dotto venoso di Aranzio, che mette in comunicazione la vena ombelicale con la vena cava inferiore; la presenza di ampi shunt tra circolo sistemico e circolo polmonare attraverso il forame ovale e il dotto arterioso di Botallo. Alla nascita, con la legatura del cordone ombelicale e l'inizio della respirazione, si verificano le seguenti modificazioni circolatorie: 
1) aumento delle resistenze vascolari sistemiche, per esclusione del circolo placentare, e aumento della pressione aortica; 
2) caduta delle resistenze vascolari polmonari, in seguito all'introduzione di aria negli alveoli, e all'aumento della pressione parziale di ossigeno (pO₂) nel sangue polmonare; 
3)chiusura degli shunt fetali (foro ovale e dotto arterioso), che consente di separare la circolazione polmonare da quella sistemica, realizzando il passaggio dalla circolazione in parallelo a quella in serie: il foro ovale si chiude funzionalmente per accollamento della valvola corrispondente, in seguito all'aumento del flusso ematico polmonare, mentre il dotto arterioso si chiude funzionalmente entro le prime 24 ore di vita, per vasocostrizione, e anatomicamente entro alcune settimane o mesi. 
c) Fenomeni fisiologici. Nei primi giorni dopo la nascita si verifica il calo fisiologico, caratterizzato da una diminuzione di peso, che di solito non supera il 5-10% del peso alla nascita. Maggiore nel neonato pretermine, è dovuto principalmente all'evacuazione del meconio e alle perdite di liquidi che si hanno in parte per via renale, ma soprattutto attraverso la perspiratio insensibilis. Fisiologicamente, dopo 4-5 giorni, il peso tende ad aumentare ed entro la 1ª settimana di vita viene recuperato il peso della nascita. Il moncone ombelicale si forma in seguito alla recisione del cordone ombelicale al momento della nascita; successivamente va incontro a un progressivo processo di essiccamento per mummificazione e si distacca, in genere, tra la 5ª e l'8ª giornata di vita (se il moncone non è ancora caduto dopo 10-12 giorni dalla nascita, può essere sopraggiunta un'infezione). Caduto il moncone, rimane la ferita ombelicale che va incontro a cicatrizzazione, formando la cicatrice ombelicale verso la 12ª-15ª giornata. 
Importanti sono le modificazioni cutanee. La pelle alla nascita è ricoperta dalla vernice caseosa, una sostanza bianco-grigiastra untuosa, che ha protetto il feto dalla macerazione da parte del liquido amniotico, durante la vita intrauterina, ed è costituita da una miscela idroleosa, contenente sebo, cellule epidermiche, lanugine e altri detriti. Tanto più è abbondante, tanto più il neonato è prematuro. Nei neonati a termine è presente principalmente su cuoio capelluto e tra le pieghe cutanee. Asportata la vernice caseosa, la cute del neonato assume un colore intensamente rosso (eritema neonatale) che scompare nel giro di un paio di giorni ed è seguito da una desquamazione lamellare interessante il tronco e gli arti. Nei neonati post-termine, la desquamazione è particolarmente evidente già alla nascita e in corrispondenza delle mani e dei piedi acquista aspetto fogliaceo. In un certo numero di neonati sono presenti, alla nascita, manifestazioni cutanee transitorie, quali l'esantema tossico, che si manifesta dopo 3-4 giorni nel 50% circa dei neonati come un'eruzione di breve durata, a tipo eritematopapuloso, che regredisce spontaneamente; il milio sebaceo, caratterizzato da piccole cisti da ritenzione sebacea, bianco-giallastre, localizzate al volto, soprattutto al naso, che scompaiono senza alcuna terapia entro la fine del primo mese; le macchie teleangectasiche alla nuca, alle palpebre, alla radice del naso che, generalmente, scompaiono nel corso del primo anno di vita; le macchie mongoliche, di colore grigio-ardesiaco, a limiti indeterminati, di grandezza variabile da uno a parecchi centimetri, localizzate alla regione sacrale e imputabili alla presenza di cellule connettivali ricche di pigmento melaninico, che scompaiono entro uno o due anni. 
Il tumore da parto o caput succedaneum, presente immediatamente dopo la nascita, è caratterizzato da una tumefazione edematosa in corrispondenza della parte presentata durante il parto (più spesso al capo, in regione parietoccipitale) ed è dovuto alla differenza di pressione tra l'ambiente intrauterino e quello extrauterino. È di consistenza pastosa, del diametro di 4-6 cm, e scompare in genere entro pochi giorni. Va differenziato soprattutto dal cefaloematoma esterno, legato a trauma da parto. La crisi genitale è contraddistinta da un complesso di segni fisiologici; questi dipendono in gran parte dalla presenza in circolo di ormoni di origine placentare o materna (gonadotropina HCG, estrogeni, progesterone), ma anche da effetti endocrini di steroidi androgeni fetali. Generalmente tali segni compaiono verso il 3°-4° giorno di vita e regrediscono nel giro di 2-4 settimane. Le principali manifestazioni sono: nelle femmine, tumefazione del clitoride e delle grandi labbra, secrezione vaginale lattescente (fluor neonatorum) e secrezione vulvare sieroematica; nei maschi, tumefazione dei genitali esterni, temporaneo idrocele, ingrossamento della prostata; in entrambi i sessi, tumefazione mammaria con secrezione simile al colostro ('latte di strega'; è necessario differenziare questa forma dalla mastite dei neonati, dovuta a un processo infiammatorio di natura settica, da trattare con antibioticoterapia oppure con l'incisione della raccolta purulenta). Tutte queste manifestazioni non necessitano di terapia. Nel neonato pretermine la crisi genitale appare modesta o assente, sia per il minor tempo di esposizione alla stimolazione endocrina placentare o materna, sia per l'immaturità di risposta degli organi recettori. Nel 50% circa dei neonati a termine e nell'80% circa dei pretermine è presente, nel corso della prima settimana di vita, l'ittero fisiologico, caratterizzato da colorazione giallastra della cute e delle sclere, imputabile ad aumentati livelli di bilirubinemia coniugata (5-7 mg/dl). È un ittero transitorio, benigno, che non altera le condizioni di salute del neonato e pertanto non necessita di trattamento. Sono da valutare i solchi plantari, solchi che progrediscono verso il calcagno; sono tanto più abbondanti quanto più il neonato è prematuro. L’areola mammaria non è evidente fino alla 34° settimana. Le unghie  se il neonato è pretermine sono piccole e rase, se è a termine si estendono oltre il letto ungueale. La cartilagine del padiglione auricolare si forma dopo la 38° settimana. I capelli nel pretermine < 30 settimane sono corti e sottili (definiti capelli di lana). Il lanugo è la peluria che riveste il pretermine soprattutto su dorso e natiche.
NEONATO PREMATURO

 Un neonato si definisce pretermine se nasce prima di aver completato la 37ª settimana di gestazione, cioè prima che siano trascorsi 259 giorni dall'ultima mestruazione materna. I neonati di basso peso rappresentano il 5-10% di tutti i neonati: la frequenza varia dal 4% della Scandinavia, al 6-10% degli USA, a circa il 30% dell'Asia centromeridionale. Nel nostro paese essa si aggira intorno al 10-15%, di cui un 5% circa è rappresentato da neonati di peso molto basso. Questi ultimi, insieme ai neonati di peso estremamente basso, rappresentano circa il 3% di tutti i neonati. La nascita pretermine può verificarsi in seguito a: inizio spontaneo e prematuro del travaglio (50% dei casi); rottura spontanea e prematura delle membrane (30% dei casi); provocazione del parto prematuro per necessità materne o fetali. Grazie al miglioramento delle tecniche di assistenza intensiva neonatale, negli ultimi anni del 20° secolo si è osservata una riduzione della mortalità e, di conseguenza, la sopravvivenza è aumentata dal 4% dei neonati di peso molto basso, nel 1950, al 50%, 80% e 97% per i neonati, rispettivamente, di 24, 28 e 32 settimane di EG. Tra i fattori prognostici favorevoli vi sono il sesso e la razza; infatti, le femmine sono favorite rispetto ai maschi, e i neonati di razza nera rispetto a quelli di razza bianca. 
I fattori di rischio materni per la nascita di neonati pretermine o di basso peso sono rappresentati da: malattie acute e croniche, quali ipo- e ipertensione arteriosa, diabete mellito, cardiopatie, ipertiroidismo, infezioni (batteriuria asintomatica, rosolia, Cytomegalovirus ecc.); gestosi; età troppo giovane (⟨16 anni) o avanzata (>35 anni), probabilmente perché spesso associata ad altre situazioni predisponenti, quali primiparità, livello socioeconomico basso, peso corporeo incongruo; fumo di tabacco; malnutrizione; attività fisica e atteggiamenti posturali errati, quali stazione eretta prolungata e orari di lavoro pesanti; abuso di alcol o sostanze stupefacenti (diversi studi hanno dimostrato che il consumo di due o più alcolici al giorno in gravidanza è associato a un rischio doppio di partorire un neonato di basso peso; mentre, invece, la cocaina stimola la muscolatura uterina ed è associata a improvviso distacco di placenta, nascita pretermine e morte fetale). 
I fattori di rischio ostetrici sono invece: primiparità; gravidanza multipla (i gemelli sono maggiormente esposti a un basso peso alla nascita, sia per una gestazione più breve sia per un reale ritardo di crescita intrauterina); anamnesi positiva per aborti e per parto pretermine; poli- e oligoidramnio; malformazioni uterine; mioma; incompetenza della cervice uterina; patologia placentare; rottura prematura delle membrane; travaglio pretermine; infezioni, quali: cervicite, cervicovaginite, corionamniosite. 
Infine, i fattori di rischio fetali sono: sesso, in quanto le femmine tendono ad avere un peso alla nascita minore; sofferenza fetale; anomalie fetali; eritroblastosi. Comunque, tutte le condizioni che interferiscono con la capacità dell'utero di contenere il feto, che ostacolano il decorso della gravidanza o che stimolano le contrazioni uterine prima del tempo sono associate alla nascita di un neonato pretermine. Al contrario, le situazioni che ostacolano la circolazione, la funzionalità della placenta, lo sviluppo e la crescita del feto, nonché lo stato di salute generale e la nutrizione della madre sono generalmente associate alla nascita di un neonato piccolo per l'età gestazionale. Prima della nascita la diagnosi di basso peso si basa sulla valutazione ecografica di numerosi parametri, tra cui i più importanti sono: diametro biparietale, circonferenza addominale e lunghezza del femore. Dopo la nascita, la diagnosi di prematurità si avvale, oltre che del calcolo dell'EG cronologica in base all'ultima mestruazione materna, della stima dell'EG mediante la valutazione fisica e neurologica secondo Ballard. Infine, sono necessarie indagini specifiche nel sospetto di patologie particolari. Alla nascita il neonato pretermine è caratterizzato da una generale ipotonia muscolare agli arti superiori e inferiori, i quali sono rilasciati sul piano del letto. La cute è sottile e traslucida, eritematosa e, alle estremità, cianotica e fredda; spesso è presente subedema. Le unghie sono corte e non coprono completamente il letto ungueale. L'ittero è frequente e prolungato; scarsamente rappresentato il tessuto sottocutaneo. Il cranio in rapporto al resto del corpo è notevolmente voluminoso; può presentare diastasi delle suture craniche e accavallamento delle squame. I capelli, inizialmente fini, soffici e immaturi, vengono poi sostituiti da capelli simili a quelli del neonato a termine. Gli occhi sono sporgenti, la fronte e a volte anche il resto del volto presentano spesso una peluria soffice e rada (lanugo). La frequenza respiratoria è più alta (40-50/min) e irregolare del neonato a termine. Il ritmo del respiro è di norma irregolare per immaturità dei centri respiratori; di frequente riscontro è il respiro periodico (ritmo di Cheyne-Stokes), caratterizzato da ricorrenti periodi di apnea (di circa 5-10 s) alternati a periodi con atti respiratori ravvicinati. La frequenza cardiaca è di solito intorno a 150-180 battiti/min. L'addome si presenta globoso e talvolta si hanno diastasi dei muscoli retti ed ernia ombelicale. Nella femmina si riscontrano ipertrofia del clitoride e piccole labbra e grandi labbra appena accennate. Nel maschio i testicoli possono non essere palpabili, poiché la discesa nel canale inguinale inizia dopo la 29ª settimana di gestazione. Infine, rispetto al neonato a termine, il calo ponderale è più marcato e il recupero è più lento. In rapporto all'età gestazionale e al peso, il neonato pretermine presenta più o meno marcate compromissioni di gran parte delle funzioni organiche, alle quali corrispondono altrettanti problemi di assistenza e di accrescimento. 
Per quanto riguarda la termoregolazione, i neonati prematuri appaiono, caratteristicamente, suscettibili a: ipotermia causata da immaturità dei centri nervosi termoregolatori; difetto della termogenesi, a causa di un minor contenuto di grasso bruno, carenza di depositi di glicogeno e insufficiente apporto di calorie con la dieta; maggiore termodispersione, per scarsità del tessuto sottocutaneo e relativa maggior estensione della superficie corporea in rapporto al peso; limitata capacità di ossigenazione in presenza di patologie polmonari. La regolazione della temperatura va, pertanto, attuata ponendo il neonato pretermine in una culla termostatica o, se di peso inferiore a 2000 g, in un'incubatrice munita di riscaldamento elettrico e termostatico regolabile, con circolazione di aria filtrata e umidificata e di impianto per la somministrazione di O₂ nella concentrazione voluta. L'immaturità del sistema polmonare è il principale fattore responsabile delle insufficienze respiratorie che caratterizzano la patologia dell'adattamento alla vita extrauterina del neonato pretermine. Clinicamente, l'insufficienza respiratoria del pretermine si traduce in elevato rischio di asfissia e di patologia da distress (sofferenza) respiratorio. In particolare, i quadri più frequenti sono la malattia delle membrane ialine polmonari e le apnee del pretermine. La malattia delle membrane ialine polmonari è la principale causa di mortalità e la sua incidenza è inversamente proporzionale all'età gestazionale; quanto più bassa è l'età gestazionale, tanto più grave è il ritardo della maturazione biochimica polmonare e quindi il deficit di surfattante alla base della patogenesi della malattia. Quest'ultima è dovuta alla carenza (a causa di immaturità polmonare) oppure all'inattivazione (a causa di vasocostrizione da ipossia) del surfattante, essenziale per il mantenimento dell'espansione polmonare. Gli alveoli tendono a collabire e a raggrupparsi in zone atelettasiche; la ridotta irrorazione polmonare e il rallentamento del flusso capillare danno luogo a trasudazione negli alveoli di plasma ricco in fibrina (membrane ialine). La diagnosi si basa su dati clinici, emogasanalitici e radiologici. Sebbene negli ultimi anni, soprattutto grazie all'uso del surfattante suppletivo (bovino, suino o sintetico), siano notevolmente migliorati il decorso clinico e la prognosi, la malattia, come appena accennato, rappresenta ancora una delle principali cause di morte nei neonati di peso molto basso, con una mortalità di circa il 20% nei nati che presentano un'età gestazionale inferiore alle 34 settimane. Da qui l'unanime accordo sulla necessità di porre in atto, in caso di minaccia di parto pretermine, la profilassi con somministrazione alla madre di steroidi che inducono, tramite meccanismi diversi, la maturazione biochimica del polmone fetale. Le apnee del pretermine sono dovute essenzialmente a insufficiente risposta del centro del respiro agli stimoli fisiologici, per l'immaturità anatomica del sistema nervoso centrale. L'incidenza è inversamente proporzionale al peso del neonato, manifestandosi nell'85% dei neonati con peso inferiore a 1000 g. Il quadro clinico è variabile, da crisi che passano inosservate a crisi prolungate che danno luogo a pallore, cianosi, ipotonia e bradicardia, e comportano il rischio di emorragia endocranica per squilibri dell'emodinamica cerebrale. 
Per le caratteristiche anatomofunzionali del suo sistema nervoso centrale, il neonato pretermine, soprattutto se di peso estremamente basso, può andare incontro in epoca neonatale principalmente a due tipi di patologia cerebrale: l'emorragia perintraventricolare e la leucomalacia periventricolare. L'emorragia perintraventricolare è caratterizzata da un sanguinamento della matrice germinale sottoependimale, riccamente vascolarizzata, che avviene tra la 24ª e la 32ª settimana di età gestazionale; negli ultimi anni si è assistito a un declino nell'incidenza di tale patologia, passata nei neonati di peso molto basso dal 40-60% della fine degli anni Settanta del 20° secolo al 20-40% alla fine del secolo; l'emorragia, favorita dalle modificazioni del flusso cerebrale proprie del neonato pretermine, soprattutto se asfittico, si presenta nei primi 3 giorni di vita con una sintomatologia clinica molto variabile e può essere caratterizzata da una sindrome clinicamente silente o saltatoria (saltuarie crisi toniche, oculogire e apnee di breve durata) o infine catastrofica (opistotono, apnee prolungate, stupore, coma), con esito generalmente infausto. La leucomalacia periventricolare rappresenta il quadro neuropatologico della sindrome ipossicoischemica cerebrale nel neonato pretermine; è dovuta a necrosi della sostanza bianca in prossimità degli angoli esterni dei ventricoli laterali ed è spesso associata a emorragia subependimale e ventricolare. La peculiare patologia cardiocircolatoria del neonato di peso molto basso è essenzialmente legata a ipotensione arteriosa, spesso conseguente a ipovolemia, disfunzione cardiaca o vasodilatazione da sepsi; talvolta è responsabile di crisi di apnea e danno da ipoperfusione a carico di vari organi, tra i quali il sistema nervoso centrale, e a scarsa contrattilità del dotto arterioso che, unitamente alle basse resistenze polmonari, giustifica la frequente occorrenza della pervietà del dotto arterioso con shunt sinistro-destro e scompenso cardiocircolatorio. I principali problemi connessi con l'equilibrio metabolico riguardano il metabolismo del glucosio, del calcio e della bilirubina: l'ipoglicemia (⟨25 mg/dl) è dovuta alle scarse riserve di glicogeno epatico, in rapporto a una gestazione non a termine; l'ipocalcemia (⟨7 mg/dl) è causata dalla scarsità dei depositi di calcio nelle ossa e dall'ipoparatiroidismo neonatale, più prolungato che nei neonati a termine; l'iperbilirubinemia comporta il rischio di superamento della barriera ematoencefalica anche con valori non altissimi. 

Per quanto riguarda le infezioni, infatti, il neonato prematuro, a causa di una risposta immunitaria ridotta (deficit di anticorpi propri e materni, difetto di immunità aspecifica), è particolarmente esposto, soprattutto a quelle di tipo enterico, respiratorio o anche, inizialmente, solo tegumentario (quest'ultima sede è più comune per la scarsa resistenza della cute). Nonostante i notevoli progressi della terapia, la mortalità per sepsi è ancora elevata nei neonati estremamente prematuri, in quelli con shock settico, nonché in quelli con gravi patologie che richiedono terapie invasive. La profilassi delle infezioni deve essere attuata adottando le più scrupolose misure di asepsi e antisepsi nei reparti di terapia intensiva neonatale. Il neonato prematuro richiede infine un'attenzione particolare riguardo alla modalità, alla quantità e al tipo di alimentazione. Le attitudini ad alimentarsi di molti neonati pretermine sono limitate, in quanto possono mancare del tutto o essere deboli e incompleti i riflessi di suzione o deglutizione. In altri casi, i neonati di basso peso, specie se clinicamente compromessi, non tollerano i pasti al seno o al poppatoio, che possono causare vomito o crisi asfittiche. Si ricorre, pertanto, all'alimentazione mediante tecniche appropriate (nutrizione per sonda gastrica, alimentazione enterale continua); in particolari condizioni, quali estrema prematurità o insufficienza respiratoria grave, si evita l'alimentazione enterale, ricorrendo per alcuni giorni alla nutrizione parenterale. Le capacità digestive, di assorbimento e del metabolismo del pretermine sono limitate da: ridotta capacità gastrica (30-10 ml), per cui sono più frequenti il rigurgito e il vomito; ridotta attività della lattasi, la cui maturazione avviene durante il 3° trimestre di gravidanza; minor digestione e assorbimento dei lipidi, causati dal deficit di secrezione della lipasi pancreatica e dalla ridotta concentrazione intraluminale dei sali biliari; incompleta utilizzazione di alcuni aminoacidi (per es. tirosina), il cui accumulo può essere pericoloso per l'integrità del sistema nervoso. Pertanto, la scelta del latte da utilizzare nell'alimentazione del neonato pretermine di basso peso deve rispondere a particolari requisiti, in grado di assicurargli un adeguato accrescimento, senza forzare le sue capacità metaboliche. I problemi a lungo termine di più frequente riscontro nei neonati prematuri sono: handicap maggiori (paralisi cerebrale, ritardo mentale); deficit sensoriali, uditivi e visivi; disfunzioni cerebrali minime relative a linguaggio, apprendimento, attenzione, comportamento; retinopatia della prematurità; displasia broncopolmonare o malattia polmonare cronica (chronic lung disease); ritardo di crescita; anemia; aumentata morbosità ed elevata frequenza di reospedalizzazione; aumentata frequenza di anomalie congenite; morte improvvisa del lattante. Gli handicap maggiori a distanza, percentualmente, rispetto ai sopravvissuti non sono aumentati; tuttavia, essendo più che raddoppiata la sopravvivenza dei neonati di peso molto basso, il numero dei soggetti con gravi esiti neurosensoriali è quantitativamente aumentato. Il follow-up è di fondamentale importanza e permette il controllo dell'evoluzione clinica dopo la dimissione dal reparto di degenza, la precoce individuazione di eventuali deficit e l'attuazione di misure preventive e terapeutiche; deve essere attuato dal pediatra di base almeno fino all'età scolare, in quanto soltanto verso i 5-6 anni si evidenziano meglio le sequele minori, quali, per es., un modesto ritardo mentale, turbe neurocomportamentali ecc. 

RIANIMAZIONE NEONATALE
Non è indicata in casi di estrema immaturità, anencefalia, malformazioni gravi, trisomie gravi. Si effettua solo quando si ha un’aumentata possibilità di sopravvivenza e morbilità accettabile. Nei casi incerti, si valuta la volontà dei genitori. La rianimazione si sospende quando l’attività cardiaca è assente per 10’.
Si calcola l’indice di Apgar, che valuta lo stato di adattamento del neonato alla vita extrauterina e si calcola sia al 1’ che al 5’ ( tra 7 e 10, il neonato è in buone condizioni; <7 si procede con la rianimazione; <4 richiede rianimazione urgente.
Alla nascita si valuta:

· STATO DI BENESSERE (30”) ( assenza di meconio, piange e/o respira, buon tono muscolare, colorito roseo e gravidanza a termine: se si, si procede con l’assistenza di routine, se no si procede col fornire calore, liberare le vie aeree, asciugare e stimolare, somministrare ossigeno.

· VALUTA RESPIRO, FC E COLORITO (30”) ( se il neonato è in apnea o ha FC < 100bpm, si procede con la ventilazione, che deve essere adeguata alle necessità del bambino con valvole tarate e rapide (70-80 atti respiratori al minuto)
· VALUTA FC DOPO VENTILAZIONE ( se FC < 60bpm, si somministra adrenalina e si supporta il circolo; se FC > 60bpm si continua a ventilare, se FC > 100 si provvede a garantire assistenza continua al neonato.

L’instaurarsi del respiro spontaneo è indice che la ventilazione è efficace.

COSA FARE IN CASO DI EMERGENZA:
A = Airways, mantenere le vie respiratorie libere mantenendo la testa lievemente ipertesa;

B = Breath, procedere con la ventilazione (essa funziona solo con le vie aeree pervie);

C = Circulation, procedere con il massaggio cardiaco con due dita perpendicolari allo sterno o con le mani che avvolgono il petto del neonato e fare compressioni con i pollici;

D = Drugs, utilizzo di farmaci.

La ventilazione deve essere modulata, poiché una ventilazione blanda non sortisce effetti positivi ed una troppo aggressiva determina baro-volutrauma con iperespansione del torace, rapido colorito roseo del neonato, pCO2 troppo elevata.
I sistemi di ventilazione del neonato sono:

· [image: image45.jpg]


Pallone AMBU, composto da un pallone di materiale plastico auto espandibile che è collegato ad una valvola unidirezionale; questa a sua volta alimenta una mascherina che è appoggiata alla bocca del neonato. Premendo sul pallone, l’aria al suo interno viene spinta attraverso la valvola e quindi nei polmoni. Durante l’espirazione invece, la valvola blocca il ritorno di aria ricca di anidride carbonica. Questo sistema non necessita di erogazioni di gas per espandersi e la valvola regola le pressioni insufflate affinché si eviti il baro trauma. Lo svantaggio tuttavia è che tale valvola non permette di insufflare a pressioni più basse e non permette di mantenere il polmone disteso. 
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VA E VIENI, sistema non auto gonfiante costituito da un pallone di materiale plastico che è collegato direttamente al tubo endotracheale. Si tratta di uno strumento monouso che permette di insufflare volumi di aria maggiori rispetto al comune AMBU. Non è auto espandibile, quindi deve essere collegato ad una fonte di ossigeno. Per evitare il baro trauma è presente una valvola che controlla la pressione di aria insufflata nei polmoni. Tale valvola è regolata dall’operatore. Garantisce volumi di aria maggiori e minor tempo di riempimento rispetto all’AMBU. Essendo inoltre direttamente collegato al tubo endotracheale garantisce l’assenza di perdite d’aria. 
Per una ventilazione protetta occorre eseguire:

1. piccole insufflazioni di aria;

2. controllare le pressioni al fine di scongiurare baro traumi;

3. utilizzare la FiO2 solo per brevi tempi in modo da scongiurare tossicità.

Possono essere utilizzate maschere facciali di varia misura (vedi sotto)
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Maschere laringee (nei neonati con peso > 2000 grammi, in cui la ventilazione con maschera facciale è inefficace e non è possibile l’intubazione) 
INTUBAZIONE
Indicata nei casi di aspirazione endotracheale con neonato gravemente depresso, inefficace ventilazione manuale, massaggio cardiaco. Il neonato viene posto su una superficie piana, con la testa in posizione mediana e leggermente iperestesia in modo da allineare la trachea ed avere una massima visualizzazione col laringoscopio.
Può essere utilizzato un laringoscopio a LAMA RETTA (DI MILLER) [image: image49.jpg]


da preferire nei bambini di età inferiore ad un anno di vita. Il caricamento dell’epiglottide da parte della punta della lama del laringoscopio favorisce la visione dell’aditus laringeo e delle corde vocali.

L’uso della LAMA CURVA (DI MAC INTOSH) prevede lo spostamento dell’epiglottide verso l’alto. Nella prima infanzia, lo spostamento verso l’alto dell’epiglottide avviene con difficoltà (data la sua particolare conformazione e maggiore dimensione rispetto all’adulto). Non appena visualizzata la glottide e le corde vocali, si procede all’inserimento del tubo endotracheale opportunamente lubrificato. Segni di un buon posizionamento del tubo endotracheale sono:
· comparsa di condensa nel tubo endotracheale;

· movimento della gabbia toracica;

· movimento bilaterale dei polmoni per ingresso simmetrico di aria negli stessi;

Bisogna fare attenzione a non intubare un bronco principale ( in questo caso si avrà solo il movimento di un emitorace e scarso miglioramento dell’ossigenazione) o l’esofago (si auscultano rumori di aria che entrano nello stomaco, non ci sono rumori polmonari e c’è evidente distensione gastrica). Il tubo deve essere posizionato a 1-2 cm dalle corde vocali e 1 cm sopra la carena.

Le dimensioni del tubo devono essere correlate al peso del neonato

· <1200g ( 2.0-2.5mm

· 1200-3000g ( 2.5mm

· 3000-4000g ( 3.0mm

· 4000-5000g ( 3.5mm.

MASSAGGIO CARDIACO

Si esegue in caso di bradicardia (FC<60bpm) che perdura oltre 30” dall’attivazione di una ventilazione efficace. Si esegue attraverso due modalità:

1. compressione con due pollici e mani che avvolgono il torace del neonato;

2. indice e medio che comprimono lo sterno del neonato.
Il massaggio cardiaco va effettuato preferenzialmente dopo aver intubato il neonato, per avere una garanzia che le vie aeree siano pervie.
Durante l’esecuzione del massaggio cardiaco, è opportuno valutare periodicamente la respirazione, la frequenza cardiaca e l’ossigenazione; effettuare coordinate compressioni/ventilazioni sino a FC > 60 bpm; continuare massaggio sino alla comparsa del polso carotideo o femorale (indice di gittata cardiaca efficace); evitare interruzioni che comprometterebbero la perfusione sistemica e il flusso coronarico.

VIE DI SOMMINISTRAZIONE DEI FARMACI

I farmaci, ultima spiaggia da utilizzare nella rianimazione del neonato, possono essere somministrati attraverso:

· vene periferiche, comunque difficili da reperire;

· cateterizzazione di vasi ombelicali;

· puntura intraossea, indicata qualora sia impossibile la cateterizzazione dei vasi ombelicali e di vene periferiche; è attuata principalmente nel neonato a termine e va tenuto conto della fragilità della massa ossea.

· Tubo endotracheale.

I farmaci sono utilizzati molto raramente; uno tra i più utilizzati è la soluzione fisiologica.
· ADRENALINA, usata se la FC < 60bpm nonostante ventilazione con ossigeno al 100% ed efficace massaggio cardiaco; se EV (da preferire) = 0.01-0.03 mg/kg; via endotracheale = 0.05-0.1mg/kg;
· ESPANSIONE VOLEMICA, se c’è perdita ematica senza miglioramento della FC. Vengono usate soluzioni isotoniche  alla dose di 10ml/kg.

· GLUCOSIO, rischio di ipoglicemia dopo insulto ipossico-ischemico.

· BICARBONATI, solo se non si hanno risvolti positivi dopo una corretta rianimazione.

· NALOXONE, in caso di depressione respiratoria accertata.

MALATTIA DELLE MEMBRANE IALINE (MIP)
Viene detta anche Sindrome da distress respiratorio (RDS) ed è una sindrome morbosa che colpisce i neonati, soprattutto i prematuri ed è caratterizzata dalla presenza nei polmoni di una sottilissima membrana ialina che impedisce il normale scambio gassoso.

La malattia delle membrane ialine è causata dall'assenza del surfattante (tensioattivo prodotto dai pneumociti II a partire dalla 30° settimana di gestazione) negli alveoli dei polmoni dei nati pretermine. Il surfattante, la cui mancanza provoca l'insorgere della malattia delle membrane ialine, è un composto proteico presente sulla superficie degli alveoli polmonari che impedisce la loro chiusura diminuendo la tensione superficiale. Quando il surfattante manca gli alveoli tendono a chiudersi con conseguente compromissione degli scambi gassosi. Questa patologia insorge poiché gli alveoli sono poco sviluppati e spesso collassati; i pneumociti alveolari vanno incontro a necrosi e vengono inglobati in membrane ialine di colore rosa ( sono costituite da fibrinogeno e fibrina.
I principali fattori di rischio per l'insorgenza della malattia delle membrane ialine sono:
· prematurità

· diabete materno

· taglio cesareo

· asfissia prenatale e/o postnatale

· gravidanza multipla

· predisposizione genetica

I neonati affetti dalla malattia delle membrane ialine presentano:

· cianosi

· gemito respiratorio

· retrazione toracica inspiratoria

· continue variazioni della frequenza respiratoria

La terapia consiste in:

· CPAP, permette di generare artificialmente la pressione positiva di fine espirazione che il neonato si affatica ad instaurare;

· O2 in caso di ipossia;

· Surfactante, al fine di colmare il deficit del neonato.

Lo Score di Silverman e Andersen prende il nome da William Silverman e Dorothy Andersen, pediatri statunitensi che lo idearono nel 1956 per la valutazione clinica del neonato affetto da Sindrome da distress respiratorio (o Malattia da membrane ialine polmonari).[1]
Lo score di Silverman e Andersen si basa su cinque parametri di base ai quali si dà un punteggio da zero a due. Il valore massimo dell'indice è quindi 10.

	Score di Silverman e Andersen per la valutazione del distress respiratorio nel neonato

	Parametro
	0 punti
	1 punto
	2 punti

	Retrazione toracica
	sincrona
	minima depressione, l’addome si espande
	movimento ondoso

	Retrazioni intercostali
	assenti
	appena visibili
	marcate

	Retrazione al giugulo
	assente
	appena visibile
	marcata

	Alitamento delle pinne nasali
	assente
	appena visibile
	marcato

	Gemito espiratorio
	assente
	udibile con fonendoscopio
	udibile con le orecchie


FEBBRE

La febbre è una risposta dell’organismo ad un agente esterno, poiché il rialzo termico rende difficoltosa la proliferazione batterica o virale. A seconda della sede di misurazione si individuano valori differenti:
· Ascellare ( 36.5°C – 37.2°C

· Orale ( 37.8°C

· Rettale ( 37.8 +/- 0.95°C.

La temperatura corporea può essere classificata in:

· Normale = 36.8°C – 37.2°C

· Sub febbrile = 37.2°C – 38°C

· Febbricola o febbre lieve = 38°C – 38.5°C

· Febbre moderata = 38.5°C – 39.5°C

· Elevata = 39.5°C – 40.5°C

· Iperpiressia > 40.5°C e rappresenta una vera e propria emergenza.

La febbre  consiste in un'alterazione funzionale reversibile dei neuroni dei centri regolatori ipotalamici ovvero del cosiddetto set point ipotalamico, innescata da diverse citochine in numerose condizioni patologiche. L'alterazione funzionale dei centri consiste in un innalzamento della soglia di riconoscimento della temperatura di riferimento, per cui i neuroni avvertono come temperatura di riferimento non più quella geneticamente determinata (37 °C) ma una temperatura superiore a questa.

Durante i processi infiammatori le prime cellule ad essere attivate sono i monociti (cellule dell'immunità innata presenti costitutivamente nei tessuti vascolarizzati) che maturano inmacrofagi ed iniziano a secernere citochine, proteine che agiscono sia a livello locale che a livello sistemico. In quest'ultimo caso molto importanti sono le interleuchine 1 e 6 (IL-1e IL-6) e il TNF-α, ma esistono anche altre sostanze pirogene come TNFβ, IFNα, IFNβ, IFNγ, MIP-1, IL-2, IL-8 e diversi peptidi prodotti dai macrofagi, che vanno ad agire indirettamente sui neuroni ipotalamici: non sono infatti in grado di attraversare la barriera emato-encefalica, ma sono in grado di attivare le cellule endoteliali dei vasi che irrorano l'ipotalamo a produrre e rilasciare prostaglandine, in particolare PGE2, ed altri derivati dell'acido arachidonico. Queste ultime sostanze, grazie al basso peso molecolare, attraversano la barriera emato-encefalica giungendo ai neuroni termoregolatori, a livello della regione preottica dell'ipotalamo (organum vasculosum laminae terminalis), qui legano specifici recettori (EP3) e determinano un aumento della concentrazione di AMP ciclico interna portando alla disregolazione del centro ipotalamico. Il centro termoregolatore, che agisce da termostato dell'organismo umano, è ora tarato non più sui 37 °C ma su una temperatura superiore.

Si hanno delle risposte:

· Endocrino-metaboliche, con aumentata produzione di glucocorticoidi, aldosterone e GH;

· Autonomiche, con aumento di FC e PA e diminuzione della sudorazione;

· Comportamentali, anoressia, sonnolenza, malessere generale, ricerca de caldo.

NB: fisiologicamente a temperatura corporea aumenta di sera o meglio nel corso della giornata perché diminuisce da parte del nostro organismo la produzione di cortisolo. Il cortisolo viene prodotto soprattutto nelle prime ore del mattino con un picco verso le 11-12 ed è un potente antinfiammatorio perché blocca la produzione di prostaglandine che sono responsabili dell'insorgenza della febbre.

In età pediatrica, la febbre è causata principalmente da:

· Infezioni batteriche locali ( IVU, sinusiti, mastoiditi, ascessi (addominale, perirenale, polmonare, cerebrale), appendicite;
· Infezioni batteriche generalizzate ( TBC, salmonellosi, setticemia, endocarditi;

· Infezioni poco comuni ( malaria, rickettiosi, ornitosi, leptospirosi, infezioni parassitarie varie;

· Malattie infiammatorie e vascolari del collagene ( malattia reumatica, artrite reumatoide, LES;

· Cause rare ( da sforzo, da colpo di calore, da danno tissutale, da farmaci;

· Infezioni virali

· Neoplasie ( leucemia, linfoma di Hodgkin, tumori cerebrali.

I sintomi sono caratterizzati da

· Brivido

· Astenia

· Poliartromialgia

· Polipnea

· Tachicardia

· Inappetenza

· Disidratazione

· Nausea e voito.

Esami di laboratorio:

· Emocromo completo, VES, PCR
· Esame urine

· Elettroforesi proteica

· Esami colturali ( urine, feci, sangue, escreato, essudato, liquor

· Biopsie

· RX, TAC, RM.

Terapia: la febbre non va abbattuta poiché stimola il sistema immunitario alla maturazione; si combatte aumentando l’apporto di liquidi, con spugnature fredde (in aggiunta di alcol o aceto che accelerano la vaporizzazione) e farmaci antipiretici (paracetamolo 10mg/kg/die).

La febbre si manifesta di solito in tre fasi:

· fase prodromica o fase d'ascesa: coincide con l'inizio della produzione delle prostaglandine. I neuroni sono tarati ad una temperatura superiore ai 37 °C e innescano delle reazioni che determinano l'aumento della temperatura corporea (spasmi muscolari involontari (brividi), vasocostrizione, stimolazione della tiroide affinché venga attivato il metabolismo basale). Il soggetto ha una sensazione di freddo;

· fase del fastigio o acme febbrile: dura per tutto il periodo di produzione delle prostaglandine. I neuroni ipotalamici mantengono la temperatura sul nuovo valore. Il soggetto ha una sensazione di caldo, con pelle calda ed arrossata, cefalea, mialgia, oliguria, agitazione ed aumento della frequenza cardiaca e respiratoria.

· fase di defervescenza: inizia con l'inattivazione della produzione delle prostaglandine. I neuroni tornano ad essere tarati al normale valore di 37 °C e riconoscendo l'innalzata temperatura corporea mettono in atto meccanismi affinché questa si abbassi (si ha l'attivazione del sistema colinergico che causa sudorazione e vasodilatazione). La fase di defervescenza può essere graduale (defervescenza per lisi) o immediata (defervescenza per crisi). Il soggetto ha una sensazione di caldo.

La fase di fastigio assume andamenti caratteristici a seconda delle cause che producono la febbre. Si distinguono vari tipi di febbre:

· Febbre continua: la temperatura corporea raggiunge i 40 °C e si mantiene pressoché costante durante il periodo del fastigio, in quanto le oscillazioni giornaliere della temperatura corporea sono sempre inferiori ad un grado centigrado senza che mai si raggiunga la defervescenza. È frequente nelle polmoniti. Solitamente si ha defervescenza per crisi con sudorazione profusa.

                Insorgenza e defervescenza graduale (deferevescenze per lisi), si ha un passaggio dallo stato di                   salute a quello di malattia moderato nel tempo.

                Insorgenza e defervescenza brusca (defervescenza per crisi), si ha un passaggio dallo stato di   salute a quello di malattia estremamente rapido. Durante la defervescenza per crisi c'è intensa  sudorazione.

· Febbre remittente o discontinua: il rialzo termico subisce durante il periodo del fastigio oscillazioni giornaliere di due-tre gradi, senza che mai si raggiunga la defervescenza. È frequente nelle setticemie e malattie virali. È frequente nella tubercolosi.

· Febbre intermittente: periodi di ipertermia si alternano a periodi di apiressia (senza febbre). Queste oscillazioni si osservano durante una stessa giornata, e questo è il caso di sepsi, neoplasie, malattie da farmaci, oppure nell'arco di più giorni, come nel caso della malaria (se il picco di ipertermia si osserva ogni quattro giorni si parla di quartana, se si osserva ogni tre giorni di terzana), nel linfoma di Hodgkin e in altri linfomi. Una febbre alta (intorno ai 40 °C, o fra i 37 e 38 in presenza di sudorazione, che asporta calore corporeo), intermittente e associata a brividi è il sintomo di una febbre settica, di origine batterica.

· Febbre ondulante: il periodo febbrile oscilla da 10 a 15 giorni

· Febbre ricorrente e familiare: Febbre mediterranea familiare (FMF), il periodo febbrile oscilla da 3 a 5 giorni





Andamento dei diversi tipi di febbre
a) Febbre continua
b) Febbre continua a insorgenza e remissione brusca
c) Febbre remittente
d) Febbre intermittente
e) Febbre ondulante
f) Febbre ricorrente

INFEZIONI RESPIRATORIE

Le infezioni ricorrenti rappresentano un quadro clinico frequente in età pediatrica con interessamento prevalente a carico delle prime vie aeree. Questa situazione si manifesta, solitamente, in età prescolare, in coincidenza della prima socializzazione del bambino con l'ingresso alla scuola materna. La morbosità è minore nel primo anno di vita per la protezione offerta dagli anticorpi materni e dal relativo isolamento. Aumentano considerevolmente tra 1 e 6 anni per poi ridursi nuovamente tra i 9 e i 15 anni.

Si distinguono in infezioni delle vie aeree superiori:

· Rinite, raffreddore

· Sinusite, tipica dei bambini più grandi poiché i neonati non hanno ancora i seni paranasali sviluppati

· Faringite, tonsillite

· Ascesso peritonsillare.

e in infezioni delle vie aeree inferiori:

· Bronchite

· Bronchite asmatica

· Bronchiolite, infezione da VRS (virus respiratorio sinciziale) è frequente nel primo anno di vita.

· Polmonit, franca solo dopo i 6 anni.

Il quadro delle infezioni respiratorie ricorrenti è costituito da una serie di episodi acuti a carico di un settore definito (orecchio, faringe, tonsille ecc) o di volta in volta rivolto a settori diversi.
Il gruppo di studio d'Immunologia della Società Italiana di Pediatria ha fissato come criteri per definire un bambino affetto da infezioni respiratorie ricorrenti (IRR) le seguenti condizioni:
-bambino con più di sei infezioni respiratorie in un anno;
-bambino con più di una infezione respiratoria alta al mese tra settembre e aprile;
-bambino con più di tre infezioni basse in un anno.

Le cause di IRR sono:

· Esposizione al contagio

· Alterazioni anatomo-funzionali di alcuni organi (ad esempio, deviazione del setto)

· Deficit del sistema immunitario umorale e cellulo-mediata.

I quadri clinici di presentazione della malattia possono essere differenti:
- infezione aspecifica delle prime vie aeree, che si manifesta con febbre, e arrossamento di tutte le mucose delle prime vie respiratorie;
- faringotonsillite caratterizzata da un interessamento esclusivo dell'istmo delle fauci,e coinvolgimento dei linfonodi satelliti;
-otite contraddistinta da arrossamento della membrana timpanica;
-laringite più frequente nel secondo terzo anno di vita;
-tracheobronchite caratterizzata da tosse;
-bronchite ostruttiva o bronchite asmatiforme caratterizzata da tosse e difficoltà respiratoria;
- broncopolmonite.

La maggior parte di queste infezioni sono di origine virale (rhinovirus, virus parainfluenzali, virus respiratorio sinciziale).
Le meno frequenti sono di natura batterica (pneumococco, emofilo).
L'attecchimento di virus respiratori è in particolare favorito dall'esposizione a fattori ambientali o genetici i quali permettono il mantenersi di una situazione di infiammazione minima persistente favorendo così l'attecchimento di virus respiratori che a loro volta determinano una vera e propria infezione delle vie aeree.
Fattori favorenti:
-precoce frequenza della scuola;
-esposizione al fumo passivo;
-numero di conviventi elevato;
-stagionalità;
-inquinamento ambientale;
-allergie respiratorie;
-deficit immunitari.

EZIOLOGIA DELLE PRINCIPALI SINDROMI RESPIRATORIE DELLE ALTE VIE RESPIRATORIE:

· RAFFREDDORE, RINITE NEONATALE ( rinovirus e virus parainfluenzale

· FARINGOTONSILLITE ( streptococco beta-emolitico 

· H. INFLUENTIA ( nei primi 5-6 anni di vita.

· PNEUMOCOCCO ( primi 5-6 anni di vita

· MICOPLASMI ( dopo i 6 anni di vita.

BRONCHIOLITE

La bronchiolite è un’infezione dei piccoli passaggi presenti nei polmoni (bronchioli), di solito causata da un’infezione virale. La bronchiolite è stagionale e compare più spesso nei mesi d’autunno e d’inverno. E’ una causa molto comune di ricovero ospedaliero durante l’inverno ed agli inizi della primavera. E’ stato stimato che nel primo anno di vita più della metà di tutti i bambini è stata esposta a RSV.

Colpisce prevalentemente i bambini di età inferiore ai 2 anni, costringendo spesso a ricovero ospedaliero quando contratta nei primi 6 mesi di vita; il periodo più a rischio è infatti fra i 3 ed i 6 mesi.

E’ una comune, e a volte anche grave, malattia causata principalmente dal virus respiratorio sinciziale (RSV). Altri virus che potrebbero causare la bronchiolite sono:

· adenovirus,

· virus dell’influenza,

· virus responsabili di parainfluenza.
Sebbene l’RSV generalmente causi solo lievi sintomi in un adulto, può causare problemi molto più severi nei bambini.

I fattori di rischio principali sono:

· l’esposizione al fumo di sigaretta,

· età inferiore ai 6 mesi,

· vivere in condizioni affollate,

· non essere mai stati allattati al seno,

· famigliarità per l’asma,

· nati prematuri (prima delle 37 settimane di gestazione).

Alcuni bambini hanno un’infezione associata a pochi e lievi sintomi iniziali, principalmente rinorrea (naso che cola) e sintomi comuni alle classiche malattie invernali, che tende a risolversi spontaneamente.

In casi più severi la bronchiolite inizia con una leggera infezione respiratoria superiore che, in 2 o 3 giorni, può svilupparsi in una crescente difficoltà a respirare che causa affanno ed una forte tosse ansimante.

Il ritmo di respirazione può aumentare di molto (tachipnea) ed il bambino potrebbe diventare irritabile o dall’aspetto ansioso. Se la malattia è abbastanza grave il viso potrebbe assumere colore bluastro (cianotico) richiedendo immediato intervento medico.

L’aumentata difficoltà respiratoria si manifesta visivamente a livello della narici e delle costole (rientramenti intercostali), segno che il malato soffre per aumento degli sforzi nella respirazione. Questo può essere spossante per il bambino ed i neonati possono diventare cosi stanchi da avere difficoltà nel mantenere il respiro.

I sintomi tipici della bronchiolite includono:

· pelle bluastra dovuta alla mancanza di ossigeno (cianosi),

· tosse, affanno, respiro corto, o difficoltà di respirazione,

· febbre,

· retrazioni intercostali,

· respirazione accelerata (tachipnea),

· rientramenti intercostali,

· sibili.

Possono infine manifestarsi otite media, congiuntivite e faringite.

Il virus si trasmette da persona a persona tramite il diretto contatto con le secrezioni nasali o tramite le goccioline aerotrasportate.

La fase di contagio dura tipicamente da 6 a 10 giorni.

A volte non è necessaria una cura oppure semplicemente si cerca di alleviare la sintomatologia con

· lavaggio del naso,

· umidificazione degli ambienti,

· ossigeno,

· riposo.

Gli antibiotici non sono efficaci contro le infezioni virali. Le medicine usate principalmente a livello ospedaliero possono comprendere farmaci per la cura dell’asma e/o cortisonici.

Nei bambini particolarmente gravi gli antivirali rappresentano un’ulteriore opzione. Le cure antivirali possono diminuire la gravità e la durata della malattia ma, per essere efficaci, devono somministrati all’inizio della malattia.

Infezioni acute del tratto respiratorio inferiore

Le infezioni acute del tratto respiratorio inferiore comprendono la polmonite (infezione degli alveoli presenti nei polmoni) e altre infezioni che colpiscono le vie aeree, quali bronchite acuta, bronchiolite, influenza e pertosse. Esse costituiscono una delle maggiori cause di malattia e di morte sia nei bambini che negli adulti in tutto il mondo. L'importanza delle infezioni del tratto respiratorio inferiore è spesso sottovalutata. 

Le principali infezioni includono:

Bronchite acuta e bronchiolite

La bronchite è un'infezione a breve termine delle vie aeree, che colpisce tra i 30 e i 50 individui per ogni 1.000 ogni anno. La bronchiolite è un'infezione delle vie aeree inferiori che colpisce i neonati e i bambini al di sotto dei 2 anni. È la principale causa di ospedalizzazione tra i neonati al di sotto del primo anno di età.

Il sintomo principale della bronchite acuta è una tosse persistente, non attribuibile a malattie polmonari a lungo termine preesistenti. Nei bambini e nei neonati, la bronchiolite provoca sibili e tosse, che possono persistere per settimane o mesi dalla prima comparsa dei sintomi. 

Quasi il 90% dei casi di bronchite acuta è correlato a virus, quali il virus dell'influenza e il rhinovirus. Meno del 10% è correlato a infezione batterica. 

Nei bambini e nei neonati, la bronchiolite è nella maggior parte dei casi provocata dal virus respiratorio sinciziale.  

I soggetti che sospettano di avere contratto la bronchite non hanno bisogno di visita medica a fini diagnostici, a meno che non presentino sintomi gravi o persistenti. La maggior parte dei casi di bronchite acuta non richiede terapia farmacologica, e i sintomi possono essere gestiti a domicilio con riposo e assunzione di liquidi. Gli antibiotici non hanno alcun effetto sui virus, pertanto non vengono prescritti per il trattamento della bronchite acuta. 

La bronchiolite viene diagnosticata monitorando i sintomi e analizzando la respirazione del bambino. I neonati colpiti da virus respiratorio sinciziale richiedono solitamente cure palliative piuttosto che farmaci. In casi estremamente gravi vengono somministrati farmaci antivirali. 

Influenza

L'influenza si manifesta in epidemie annuali che talora sfociano in pandemie, in cui l'area geografica interessata è ancora più estesa. Le forme più gravi di questa infezione si riscontrano nei pazienti al di sopra dei 65 anni di età, nei bambini al di sotto dei 2 anni e nei soggetti di ogni età con patologie preesistenti. Sono molte le condizioni patologiche preesistenti che possono incrementare il rischio di ospedalizzazione per influenza. Tra queste, si ricordano diabete e patologie cardiache, neurologiche e polmonari (inclusa l'asma). 

La forma tipica dell'influenza può manifestarsi con febbre, dolori muscolari, mal di testa, tosse, mal di gola e congestione nasale. Qualora l'infezione sia più grave, può portare a polmonite. 

Vi sono 3 virus dell'influenza, noti come influenzavirus A, B e C. Il virus di tipo A è quello più virulento, il tipo B causa infezioni meno gravi, mentre il tipo C non è causa di malattia negli umani. 

Qualora si sviluppi un nuovo ceppo virale per cui non vi è resistenza, questo può diffondersi in tutto il mondo, come nel caso della pandemia di influenza suina del 2009.

I soggetti sani non richiedono visita medica al fine di diagnosticare l'influenza. Solitamente è possibile trattare i sintomi dell'influenza a domicilio con riposo e assunzione di molta acqua. Per i soggetti a rischio di complicanze si può ricorrere a farmaci antivirali. Il medico sarà in grado di diagnosticare l'influenza e il livello di rischio basandosi sui sintomi e sulla storia clinica del paziente.  

Polmonite 

La polmonite è un'infezione dei polmoni e costituisce la causa di decesso da infezione più diffusa in Europa e negli Stati Uniti. I sintomi della polmonite durano per 3/4 settimane ed essa è maggiormente diffusa tra bambini piccoli e anziani. Vi sono 3 tipi di polmonite:

· polmonite acquisita in comunità (o CAP, dall'inglese community-acquired pneumonia): contratta a seguito di infezione durante la vita quotidiana (al di fuori dell'ospedale);

· polmonite acquisita in ospedale: contratta a seguito di un periodo di degenza in ospedale;

· polmonite associata alla ventilazione meccanica (o VAP, dall'inglese Ventilator-associated pneumonia): contratta a seguito di intubazione endotracheale, per la quale una cannula viene inserita all'interno della trachea al fine di assistere la respirazione.

I pazienti colpiti da polmonite accusano tosse e altri sintomi quali febbre e dispnea (respiro affannoso) senza che vi sia una causa apparente.  

Le infezioni possono essere causate da batteri o da virus, piccoli organismi presenti a milioni nell’ambiente in cui viviamo. I virus vengono trasportati da piccole gocce d'acqua e vengono trasmessi tramite tosse e starnuti di soggetti che ne sono infetti. In caso di infezione virale, l'organismo produce anticorpi il cui compito è combattere il virus. Una volta respinto un particolare ceppo virale, gli anticorpi saranno ancora in grado di respingerlo qualora entrino di nuovo in contatto con esso. Tuttavia, con il tempo, il virus può subire mutazioni, il che significa che l'organismo potrebbe non disporre di anticorpi adatti a respingerlo nuovamente.

La causa più diffusa di polmonite negli adulti è rappresentata dal batterio Streptococcus pneumoniae. La polmonite può avere anche origini virali, nella maggior parte dei casi per infezione da virus respiratorio sinciziale nei bambini piccoli, o anche per infezione da influenzavirus. La polmonite acquisita in ospedale è causata da germi presenti all'interno di presidi ospedalieri, mentre la polmonite acquisita in comunità è causata da vari germi con cui si entra in contatto al di fuori dell'ospedale. 

Una delle modalità di trattamento delle infezioni è rappresentata dalla somministrazione di antibiotici. Questi dovrebbero essere prescritti solo in caso di necessità, per evitare lo sviluppo di resistenza agli antibiotici. 

La resistenza agli antibiotici si verifica nel caso di esposizione regolare di batteri allo stesso farmaco per un certo periodo di tempo. L’esposizione comporta la conseguente mutazione dei batteri, che sviluppano una resistenza a tale farmaco. L'utilizzo di antibiotici nella terapia di malattie lievi accelera inutilmente antibiotici questo processo, pertanto è bene riservarne l’utilizzo solo ai casi più gravi.

La polmonite può essere diagnosticata tramite una radiografia. Se l’infezione è in corso, i polmoni appaiono opachi. Per la cura della polmonite si utilizzano farmaci antibiotici; i diversi approcci dovrebbero essere ponderati a seconda del rischio a cui è esposto il paziente e alla gravità della malattia. 

IPERTENSIONE ARTERIOSA IN ETA’ PEDIATRICA

La prevalenza dell’ipertensione nei giovani è in continuo aumento ed è una patologia che, nella maggior parte dei casi, è correlata ad obesità e sedentarietà. L’ipertensione primaria rappresenta la forma più comune di ipertensione (85-90% dei casi) ed è il risultato di una complessa interazione fra geni e fattori ambientali: eccesso di sale nella dieta, scarso consumo di frutta e verdura fresca, vita sedentaria, abuso di alcol, aumentato peso corporeo, insulino-resistenza.  Nei bambini, fattori di rischio sono costituiti dal basso peso alla nascita, tabagismo della madre in gravidanza, mancanza dell’allattamento al seno.

L’ipertensione secondaria invece è dovuta ad una causa identificabile; in genere, responsabili dell’insorgenza dell’ipertensione sono: malattia renale, condizioni endocrine (sindrome di Cusing ( eccesso di glucocorticoidi, ipertiroidismo, ipotiroidismo, acromegalia, sindrome di Conn, iperparatiroidismo, feocromocitoma).

Spesso nel bambino l’ipertensione secondaria è dovuta a stili di vita scorretti; per cui, sarebbe opportuno ridurre l’apporto di sodio nei cibi e di promuovere l’attività fisica. Una riduzione del 10% della massa corporea è correlata ad una diminuzione della pressione arteriosa di 8mmHg.

La pressione arteriosa in età pediatrica è definita:

· normale < 90° percentile in relazione ad età, sesso e altezza del bambino;

· borderline 90°-95° percentile;

· lieve-moderata 95°-99° percentile, senza danno d’organo;

· severa >99° percentile, con danno d’organo.
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Per poter rilevare la pressione arteriosa, il bambino deve essere calmo, seduto e deve tenere il braccio a livello del cuore; il cuscinetto gonfiabile deve coprire 2/3 della lunghezza del braccio e 3/4 della circonferenza del braccio. Il bracciale deve essere di misura adeguata. I bracciali piccoli sovrastimano, mentre quelli grandi sottostimano. L’altezza della camera d’aria dovrebbe essere pari al 40% della circonferenza del braccio nel suo punto medio tra acromion e olecrano. Un modo pratico per stimare l’adeguatezza di questa misura consiste nell’appoggiare la parte corta del bracciale al braccio del bambino nel suo punto medio e valutare che ne circondi poco meno della metà. Nei casi dubbi si consiglia di utilizzare il bracciale più grande. Il fonendoscopio deve essere posizionato a livello dell’arteria brachiale; la cuffia deve essere gonfiata fino a circa 20mmHg oltre la scomparsa del polso radiale e sgonfiata alla velocità di 2-3mmHg. La PAS è rappresentata dal primo suono di Korotkoff, la PAD è rappresentata dalla scomparsa del battito. Per fare diagnosi di ipertensione arteriosa, sono necessarie almeno tre misurazioni in momenti diversi.
Una volta confermata la diagnosi di ipertensione arteriosa è importante determinare la presenza di danno d’organo per stratificare il rischio cardiovascolare. L’interesse è rivolto principalmente a cuore, vasi arteriosi e rene.

· CUORE E VASI. L’ipertrofia ventricolare sinistra è il danno d’organo maggiormente documentato in bambino e adolescente iperteso. Nel bambino inoltre, l’aumento dei valori pressori modifica la geometria del ventricolo sinistro determinando un incremento intensivo degli spessori parietali.

· RENE. Gioca un ruolo centrale nell’insorgenza dell’ipertensione. I bambini e gli adolescenti in genere non sviluppano anomalie renali clinicamente evidenti. Gioca un ruolo importante l’alterazione del sistema renina-angiotensina-aldosterone. La renina è un enzima prodotto a livello dell’apparato iuxtaglomerulare renale, che esplica la sua azione convertendo l’angiotensinogeno (prodotto a livello epatico) nella sua forma attiva, l’angiotensina I. Questa viene poi convertita dall’enzina ACE (angiotensin converting enzyme)  in angiotensina II. Angiotensina II ha un effetto ipertensivo determinato da diversi meccanismi d’azione: agisce a livello della muscolatura delle arteriole provocando vasocostrizione, a livello renale aumenta il riassorbimento di sodio, agisce a livello della corteccia surrenalica stimolando la produzione dell’aldosterone. Quest’ormone di origine surrenalica aumenta il riassorbimento di sodio attraverso un meccanismo esercitato a diversi livelli del tubulo renale ed è il principale fattore di regolazione del metabolismo del potassio, poiché ne aumenta l’escrezione urinaria. Per queste ragioni, in caso di nefropatia si avrà una riduzione del filtrato glomerulare e di conseguenza una ridotta escrezione di sodio e acqua. Ciò determina un aumento del volume generale del plasma e di conseguenza causa un aumento della gittata cardiaca ( i vasi sanguigni così si vasocostringono; tutto ciò porta alla formazione di edemi e di conseguenza si avrà un aumento della pressione arteriosa. Anche la stenosi dell’arteria renale è responsabile di un incremento della pressione arteriosa, poiché le cellule granulari dell'apparato iuxtaglomerulare nel rene colpito dalla stenosi rilevano una riduzione del flusso di sangue, che viene interpretata come un calo della pressione arteriosa. Il rene quindi risponde attivando il sistema renina-angiotensina-aldosterone, innescando cioè la sintesi e la liberazione nel circolo ematico di sostanze che concorrono ad aumentare i valori pressori.
Cause di ipertensione transitoria in età pediatrica:

· Vascolari (IRA, IRC)

· Infettive (GN acuta, sindrome nefrosica, pielonefrite)

· Traumatiche

· Allergiche

· Metaboliche

· Iatrogene

· Neoplastiche (feocromocitoma, neuroblastoma, tumore di Wilms)

· Congenite.

Condizioni in cui è raccomandato misurare la PA nei bambini di età < 3 anni:
· Prematurità, basso peso alla nascita, permanenza in UTIN

· Cardiopatie congenite

· Infezioni urinarie ricorrenti, ematuria e proteinuria

· Nefropatia nota o malformazioni urogenitali

· Storia familiare di anomalie renali congenite

· Trapianto d’organo

· Neoplasie o trapianto di midollo

· Terapie che aumentano la PA

· Ipertensione endocranica.

Nella prima infanzia, la clinica dell’ipertensione arteriosa è rappresentata da:

· Scompenso cardiaco congestizio

· Insufficienza respiratoria acuta

· Scarso accrescimento

· Irritabilità

· Convulsioni.

Nella seconda-terza infanzia, si presenta con:

· Cefalea

· Nausea e vomito

· Encefalopatia

· Polidipsia/poliuria.

La diagnosi si esegue con:
· Emocromo

· Esame urine

· Ecografia renale

· Fondo dell’occhio.

Il trattamento non farmacologico prevede modificazioni dietetiche (in particolare restrizione nel consumo di sodio) e attività fisica dinamica; nonostante una riduzione del BMI del 10% si associa ad una diminuzione dei valori pressori di 8mmHg, la terapia farmacologia non deve in ogni caso essere ritardata. Tra i farmaci maggiormente prescritti troviamo: beta-bloccanti, diuretici, ACE-inibitori.

DIARREA E DISIDRATAZIONE
La diarrea è un disturbo della defecazione caratterizzato dall'emissione rapida di feci abbondanti e poco formate.
Affinché si possa parlare di diarrea devono essere contemporaneamente presenti entrambe queste condizioni:

almeno tre evacuazioni al giorno;

alterazioni della quantità o qualità delle deiezioni (presenza di feci poco formate: liquide o semiliquide)

La diarrea non è una vera e propria malattia ma un sintomo aspecifico, comune a numerose malattie (per lo più gastrointestinali) o a condizioni non patologiche (banali intolleranze alimentari, stress, etc.). Spesso la diarrea si accompagna al continuo stimolo di evacuare, anche in assenza di materiale fecale (tenesmo rettale). Si parla invece di dissenteria quando la diarrea si complica sino a causare una importante evacuazione di liquidi con caratteristiche non più fecali (presenza di acqua, muco, pus, proteine, elettroliti, grassi e sangue).

La diarrea, da molti considerata una malattia banale legata perlopiù a determinate scelte alimentari, stress o malanni di stagione, è in realtà un nemico subdolo che nel mondo causa ogni anno oltre tre milioni di decessi. In questi casi la diarrea è provocata da varie malattie infettive che possono diffondersi a causa della scarsa igiene personale o tramite acqua e cibi contaminati. Si tratta comunque di eventi circoscritti, frequenti nei Paesi in via di sviluppo ed estremamente rari in quelli industializzati. In Italia, per esempio, la mortalità per diarrea è inferiore allo 0.4 per mille.

Nonostante questa sua pericolosità la diarrea dev'essere comunque interpretata come una sorta di risposta difensiva dell'organismo. Le scariche diarroiche favoriscono infatti l'eliminazione dei microrganismi patogeni, delle tossine o delle sostanze irritanti. Per questo motivo è bene evitare di usare farmaci antidiarroici, senza aver prima scoperto la vera causa della diarrea.

Tra liquidi ingeriti, alimenti e secrezioni (saliva, succo gastrico, bile, secreto pancreatico e succo enterico) ogni giorno percorrono il tubo digerente circa 10 litri di materiale. Di questi, circa il 90% è assorbito a livello dell'ileo (tratto terminale dell'intestino tenue); il rimanente 10% è invece assorbito a livello del colon, che ha la capacità di riassorbire fino a 4-5 litri di liquidi. In condizioni normali il contenuto acquoso delle feci è di circa 100 ml/die; se supera i 200ml/die e si accompagna a scariche frequenti (>3 die) si può parlare di diarrea.

Le secrezioni riversate lungo il tubo digerente, oltre a contenere una buona percentuale di acqua sono ricche di proteine e sali minerali ed in particolare di sodio, cloro, bicarbonato e potassio. Questi elettroliti vengono in gran parte riassorbiti lungo l'intestino crasso dove si completa il processo di digestione. Grazie all'attività di questo tratto terminale del tubo digerente il contenuto semiliquido viene via via impoverito di acqua e minerali fino ad assumere la consistenza e l'equilibrio idrosalino tipico delle feci.

Una semplice alterazione, anche modesta, di questi meccanismi di riassorbimento può provocare diarrea.

Non tutte le forme di diarrea sono tuttavia legate ad una riduzione della capacità di assorbimento colico o ileale: la presenza di feci liquide può essere dovuta anche ad infezioni batteriche o virali, intolleranze alimentari o ad alterazioni della motilità gastrica.

In base alla frequenza della sintomatologia la diarrea si classifica in:

diarrea ricorrente (con andamento ciclico ed episodi diarroici ravvicinati tra loro)

diarrea acuta (durata inferiore alle tre settimane)

diarrea cronica (durata superiore alle tre-quattro settimane).

DIARREA DA ALTERATO ASSORBIMENTO: causata da un deficit delle pompe attive, speciali meccanismi che provvedono al riassorbimento intestinale degli elettroliti (sali minerali). Anche una riduzione della superficie intestinale può diminuire la capacità di assorbimento di acqua, elettroliti e sostanze nutritive causando diarrea (resezioni o by-pass chirurgici; malattie che alterano i villi e la mucosa intestinale: celiachia, diverticolite ecc.).

 

DIARREA OSMOTICA: causata dall'assunzione di sostanze non assorbibili ed osmoticamente attive (richiamano acqua). In questi casi la diarrea può essere causata da lassativi osmotici (sali di magnesio ecc., alimenti dietetici (presenza di polialcoli o di grossi quantitativi di fruttosio) malassorbimenti, intolleranze alimentari (al lattosio, al glutine, alle proteine della soia ecc..


DIARREA SECRETORIA O INFIAMMATORIA: causata da una ipersecrezione intestinale di acqua ed elettroliti. Molte infezioni o intossicazioni alimentari sono responsabili di questo tipo di diarrea che può essere causata anche da tumori intestinali ormonosecernenti o da alcuni tipi di lassativi. A causa di questa flogosi (infiammazione) le feci contengono notevoli quantità di acqua e spesso si arricchiscono di proteine, pus e sangue (dissenteria).

DIARREA MOTORIA: causata da un'alterazione della motilità e della velocità del transito intestinale (iperperistaltismo). L'aumento della peristalsi riduce la digestione e l'assorbimento dell'acqua e delle varie sostanze nutritive causando diarrea. Questo tipo di diarrea è comune nei pazienti che soffrono di colon irritabile o carcinoide con iperproduzione di 5-idrossi-triptamina.
· Cause infettive: batteri, virus (rotavirus) e parassiti: in estate sono più comuni le forme batteriche, in inverno quelle virali. Tra i vari tipi di diarrea di origine infettiva o tossinfettiva ricordiamo: colera, TBC, salmonellosi, tifo. Un tipo particolare è la cosiddetta "DIARREA DEL VIAGGIATORE" causata da un microrganismo chiamato Campylobacter jejuni che può contaminare acqua ed alimenti, soprattutto in presenza di scarse norme igienicosanitarie. Le tossine prodotte da questo batterio vengono distruttte da una adeguata cottura.

· Problemi psichici: stress, irritabilità

· Disfunzione motoria: colon irritabile
· Cause infiammatorie: morbo di Crohn, colite ulcerosa
· Farmaci: lassativi, antibiotici, FANS ecc.

· Alimenti: intolleranze, allergie

· Malassorbimento: congenito (ad es. mucoviscidosi) o acquisito (ad es. insufficienza pancreatica)

· Lesioni anatomiche: soprattutto post-chirurgiche (resezioni ileali, by-pass intestinali)

· Cause endocrine: ipertiroidismo, diabete, ipoparatiroidismo, carcinoide, sindrome di Zollinger-Ellison
· Cause vascolari: insufficienza mesenterica

· Neoplasie: linfomi e carcinomi intestinali

· Cause immunologiche: gastroenterite esosinofila, deficit di immunoglobuline
I sintomi di solito iniziano con dolori addominali e crampi, seguiti da diarrea che di solito non dura più di alcuni giorni. I sintomi sono principalmente:

· Febbre

· Perdita dell’appetito

· Nausea

· Vomito

· Perdita di peso

· Disidratazione.

Le infezioni che causano diarrea si possono diffondere attraverso:

· Mani poco pulite

· Alimenti o acqua contaminati

· Alcuni animali

· Contatti diretti con escrementi (ad esempio pannolini sporchi o superficie del gabinetto).

Una diarrea cronica può causare la morte dell'individuo per disidratazione e/o acidosi metabolica. In presenza di diarrea aumentano infatti le perdite idriche dell'organismo a causa dell'incompleto assorbimento di acqua, dell'eccessivo richiamo di liquidi da parte di alcune sostanze indigerite e/o dell'ipersecrezione intestinale legata all'infiammazione. Alla disidratazione si associano poi alterazioni elettrolitiche che aggravano ulteriormente la situazione fino a causare ipotensione, acidosi metabolica, calcoli renali, oliguria, torpore e tachicardia con polso piccolo e frequente.

La diarrea può qundi diventare pericolosa per i fenomeni di disidratazione ad essa legati, soprattutto negli anziani, nei bambini e nei soggetti debilitati.

L'esame delle possibili complicazioni della diarrea, spesso sottovalutate, ci fa capire l'importanza di una corretta terapia. In realtà dato che all'origine del disturbo vi possono essere cause molto diverse tra loro, il trattamento della diarrea dovrebbe differenziarsi in base al processo patologico in atto. In ogni caso è importante intervenire tempestivamente per combattere la disidratazione che, come abbiamo visto, rappresenta uno dei sintomi più temibili e comuni della diarrea. In presenza di questo disturbo occorre pertanto reintegrare i liquidi, i sali minerali e gli zuccheri perduti tramite alimenti o soluzioni elettrolitiche per via endovenosa (in relazione al grado di disidratazione).

Gli antibiotici di regola non vanno utilizzati dato che la diarrea stessa contribuisce all'eliminazione dei microrganismi patogeni che hanno colpito l'intestino. Tuttavia in caso di infezioni gravi in cui si è chiaramente identificato l'agente eziologico (tifo, campylobacter, Yersinia, Clostridium difficile) il ricorso agli antibiotici è caldamente consigliato.

I farmaci antidiarroici non curano la patologia a monte, ma ne attenuano i sintomi (diarrea).

La miglior cura per la disidratazione è far bere al bambino bevande come: Coca Cola (combatte la chetosi e favorisce l’innalzamento pressorio poiché contiene caffeina), gaterode, aranciata, succo di pera, brodo di pollo ( possono usarsi al posto delle bevande farmaceutiche che hanno un sapore sgradevole.

Ci si accorge se il bambino è disidratato da alcuni segni:

a. Si solleva la pelle del bambino pizzicandola e non ritorna subito piatta ma scende lentamente;

b. Si schiacciano le unghie e diventano bianche, quando si smette di schiacciarle tornano rosee molto lentamente.
DISIDRATAZIONE

Il termine disidratazione indica un eccessivo impoverimento dell’acqua corporea, che in condizioni normali costituisce circa l’80% in peso del bambino. Le possibili cause d’origine sono piuttosto numerose, spesso accomunate dal rialzo febbrile, dal vomito, dalla diarrea e/o dalla temporanea impossibilità di bere.
Molto rara al di sotto dei 3 mesi di età, la gastroenterite acuta è la più comune causa di disidratazione severa nel bambino. Si tratta di una violenta infiammazione delle pareti interne dello stomaco e dell’intestino, caratterizzata da una componente diarroica e perlopiù sostenuta da infezioni virali (rotavirus, Norwalk virus e adenovirus). Nelle fasi iniziali può essere presente anche vomito. Tra le altre cause di disidratazione ritroviamo gastroenteriti batteriche (salmonella, escherichia coli, campylobacter, clostridium difficile), diabete di tipo I, fibrosi cistica e sindromi da malassorbimento. 
L’esame obbiettivo è molto importate per riconoscere il grado di disidratazione del bambino che rispetto all’adulto risulta maggiormente esposto ad importanti perdite idriche. L’ideale sarebbe calcolare tale deficit confrontando il peso abituale del bimbo con quello misurato al sospetto di disidratazione. Nelle forme lievi, la disidratazione è pari al 3%-5% (differenza tra i due pesi) ed il bimbo ha essenzialmente un quadro normale.

Nella disidratazione moderata, la perdita di acqua è del 6-9%; il paziente diviene sofferente, irritato (piange di più anche se le lacrime sono scarse), con tachicardia, cute fredda, secchezza delle labbra e delle mucose, occhi alonati, cute secca ed anelastica, fontanella infossata (nel lattante), riduzione della lacrimazione e dell’output urinario. Questi sintomi meritano di essere prontamente sottoposti all’attenzione del pediatra. La forma severa si sviluppa con una disidratazione superiore al 10%, ai sintomi sopracitati si associano: letargia (attività rallentate, sonno, difficoltà di risveglio), tachicardia e tachipnea marcate, allungamento del riempimento capillare (facendo pressione sul palmo della mano o sul polpastrello del paziente, il sangue viene “spremuto” dai tessuti sottostanti. Rilasciando la pressione, la cuta appare più chiara, ma il sangue torna a perfondere i tessuti, ripristinando il colore originale. Il tempo di riempimento capillare è appunto il tempo in cui ritorna il normale colore della cute: se maggiore di 2” il test è definito positivo), scarso turgore della cute e scarsa emissione di urina (secchezza del pannolino). Questi sintomi meritano un pronto accesso al pronto soccorso, laddove praticati pochi ma necessari esami di laboratorio, sarà effettuata una valutazione delle condizioni dell’equilibrio idrosalino del bambino (che andrà monitorato nel tempo) ed una corretta ed adeguata correzione delle perdite di acqua e di Sali a mezzo di infusioni per via parenterale.

Stimata la severità della disidratazione, il passo successivo consiste nel calcolare quanti liquidi somministrare al paziente. Questa operazione è facilmente eseguibile ricordando che un litro di fluidi pesa 1kg; pertanto, un bimbo di 20kg con una disidratazione del 5% ha perso 1kg di peso corporeo (0.05 x 20kg = 1kg); quindi, ha un deficit di fluidi pari ad 1 litro. Nella disidratazione lieve e moderata, la terapia idratante orale è il metodo di prima scelta, si basa sulla somministrazione di apposite bevande iposmolari, acquistabili in farmacia. Per bambini di età superiore ai due anni si possono utilizzare anche bevande reidratanti per sportivi. La normale alimentazione andrà ripresa appena il bimbo sarà in grado di tollerarla. A livello ospedaliero, quando il bambino si presenta con disidratazione severa, o nel caso in cui non sia possibile reidratare per via orale a causa del vomito persistente, si ricorre alla terapia endovenosa (infusa con boli di 20ml/kg fino a risoluzione dello shock). Il vomito, di per sé, non rappresenta una controindicazione alla reidratazione orale e può essere risolto attraverso l’impiego di antiemetici (ovviamente secondo quanto consigliato dal pediatra).

CARDIOPATIE CONGENITE
Sono un gruppo di malformazioni anatomiche del cuore dovute ad un incompleto o imperfetto sviluppo cardiaco durante la vita fetale. Una qualsiasi anomalia dei processi di embriogenesi delle strutture cardiovascolari può essere causa di una cardiopatia congenita; in quanto tali, le CC sono presenti sin dalla nascita, anche se non tutte sono clinicamente evidenti. Hanno un ampio spettro di gravità, clinica e opzioni terapeutiche. Presentano la principale causa di disabilità e di mortalità nell’infanzia, con un’incidenza di circa 4 casi ogni 1000 nati vivi. In età pediatrica sono molto più frequenti delle forme acquisite. Le cause possono essere diverse; esistono comunque forme legate a:

· Cause genetiche ( malformazioni genetiche, aberrazioni cromosomiche (per esempio trisomia 21);

· Malattie materne ( diabete insulino-dipendente, malattie autoimmuni, infezioni materne (rubeola), esposizione a sostanze teratogene.

I progressi compiuti sia in campo diagnostico che terapeutico, hanno determinato un marcato aumento della sopravvivenza di questi pazienti. 

Basandosi su un criterio anatomico le CC si dividono in:

· Semplici: la malformazione è costituita da un semplice difetto di settazione (DIA, DIV, Dotto di Botallo) o valvulopatia (stenosi aortica, stenosi polmonare)
· Complesse: nei casi in cui più difetti sono associati tra loro (tetralogia di Fallot, canale atrioventricolare, trasposizione grosse arterie).

Su base clinica le CC si dividono in:

· Lievi: gruppo di alterazioni a carico dell’apparato cardiaco che per la scarsa entità di sintomi clinici, nella maggior parte si risolvono spontaneamente pochi giorni dopo la nascita

· Moderate: mostrano complicanze cliniche più significative, tali da richiedere trattamento cardiologico più o meno intensivo

· Severe: complessa serie di alterazioni che possono condurre alla prematura morte del feto durante il periodo di gestazione; per i nati vivi è necessario eseguire un intervento cardochirurgico (che è però palliativo) poiché per la completa risoluzione sono necessari svarianti interventi chirurgici.

Si possono distinguere in:
· Cianogene: cianosi generalizzata a cute, labbra, lingua, colorito bluastro, ippocratismo digitale (dita a forma di bacchetta di tamburo e unghie a forma di vetrino d’orologio), Hb ridotta, policitemia (l’organismo reagisce alla cianosi aumentando i numero di globuli rossi e contestualmente di emoglobina allo scopo di saturarsi della maggior quota di O2 possibile). E’ presente una malformazione anatomica che determina il passaggio di sangue non ossigenato dalle sezioni cardiache di destra a quelle di sinistra, senza che avvenga il passaggio attraverso il circolo polmonare. I sintomi sono: pianto, tachipnea, letargia, sudorazione durante le poppate, accrescimento insufficiente Queste a loro vota si possono distinguere in:
a. CCc con ipoafflusso polmonare ( caratterizzata da una mancata formazione delle strutture cardiache di destra, motivo per cui il sangue venoso passa alle sezioni di sinistra per poi raggiungere il circolo polmonare attraverso il dotto di botallo.

b. CCc con iperafflusso o flusso polmonare normale ( caratterizzate da un’ampia comunicazione tra le sezioni di destra e sinistra.
· Acianogene: non è presente una comunicazione tra le due circolazioni o è presente un difetto di settazione semplice che prevede un passaggio di sangue dalle sezioni di sinistra a quelle di destra.
Gli esami strumentali utili a diagnosticarle sono:
· Saturimetria transcutanea (per la cianosi)

· ECG

· Teleradiogramma cardiaco

· Ecocardiogramma TT/TE

· Cateterismo cardiaco

· Angiografia

	NON CIANOGENE
	CIANOGENE

	DA SOVRACCARICO DI V:

· DIV

· DIA

· Dotto Botallo pervio
	DA SOVRACCARICO DI P:

· Stenosi polmonare

· Stenosi aortica

· Coartazione aortica

· Stenosi mitralica e tricuspidalica
	DA IPOAFFLUSSO POLM:

· Tetralogia di Fallot
· Atresia polmonare + DIV

· Atresia della tricuspide
	DA IPERAFFLUSSO POLM:

· Trasposizione grandi arterie
· Ritorno venoso polmonare


Le CC non cianogene da sovraccarico di volume (comunicazione con shunt sistemico-polmonare  sx-dx). Gli shunt sx-dx possono essere:
·  Pre-tricuspidali, nei DIA, in cui si ha un sovraccarico di volume (AS ( AD ( VD), con aumento di volume in atrio destro e in ventricolo destro;
· Post-tricuspidali, nei DIV, in cui si ha un sovraccarico non solo di volume, ma anche di pressione (VS ( VD): l’aumento di pressione si ha poiché il ventricolo sinistro ha una pressione molto elevata e al passaggio del flusso ematico attraverso lo shunt nel ventricolo destro, si ha un versamento di sangue di notevole volume e pressione; ciò determina di conseguenza un aumento della pressione nelle arterie polmonari. Quindi la pressione polmonare andrà a superare la pressione della sezione di sinistra e lo shunt diventerà così SHUNT DX-SX. Questo shunt dx-sx determinerà cianosi con conseguente sviluppo della sindrome di Eisennenger (comune nei DIV e più rara nei DIA). Col tempo si instaurerà scompenso cardiaco destro finché la situazione sarà talmente grave da renderne impossibile la correzione.
CARDIOPATIE CONGENITE SEMPLICI
DIA: soluzione di continuo del setto interatriale; rappresenta da solo il 15% di tutte le CC diagnosticate nel primo anno di vita. I sintomi si manifestano dalla seconda decade di vita in poi.
DIV: comunicazione tra ventricoli; rappresenta il 40% delle CC ed è molto frequente nella trisomia 21.

· MALATTIA DI ROGER: lo shunt è singolo e piccolo e il flusso de sangue verso il ventricolo destro è così scarso da non aumentare né il volume né la pressione; il circolo polmonare rimane così invariato.

· [image: image50.jpg]


S. DI EISENMENGER: lo shunt è ampio e determina un sovraccarico di volume e pressione fino a determinare cambiamenti nel circolo polmonare; i pazienti sono asintomatici nei primi giorni/settimane di vita e successivamente manifestano: difficoltà nell’alimentazione e perdita di peso, bronchiti ricorrenti, ridotta tolleranza allo sforzo, scompenso cardiaco nelle forme più gravi.
DOTTO DI BOTALLO PERVIO: indica la comunicazione tra arteria polmonare e aorta; rappresenta il 10-15% delle CC. Grandi shunt creano sintomi simili a quelli di grossi DIV; generalmente gli shunt sono piccoli e non creano problemi, poiché si ha un minimo flusso da sx a dx senza particolari conseguenze emodinamiche. Gli shunt di grandi dimensioni, portano allo sviluppo della sindrome di Eisenmenger.
CARDIOPATIE SENZA SHUNT (ACIANOGENE, da sovraccarico di pressione):
· COARTAZIONE AORTICA: 
	E' un restringimento dell'aorta (fig. 5.4) localizzato quasi sempreall'istmo aortico, che è quel tratto di aorta alla fine dell'arco aortico, dopo l'origine dell'arteria che va al braccio sinistro (succlavia).

	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	 




 
- Fig. 5.4 
Coartazione dell'aorta. La freccia indica la sede del restringimento-.
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	Un restringimento a questo livello ostacola il flusso di sangue diretto al settore inferiore del corpo. La pressione del sangue al di sopra dell'istmo aortico (testa e braccia) aumenta e i bambini con coartazione aortica hanno un aumento della pressione arteriosa agli arti superiori. Le pulsazioni della parte superiore del corpo sono molto forti, mentre le pulsazioni degli arti inferiori sono molto deboli o assenti. In alcuni casi, quasi esclusivamente neonati, l'ostacolo realizzato dalla coartazione è tale da causare un'insufficienza cardiaca.

La maggioranza dei bambini invece non ha disturbi. La diagnosi di coartazione viene posta quando il medico riscontra l'assenza dei polsi arteriosi all'inguine 

L'ecografia Doppler consente di visualizzare il segmento aortico ristretto e di valutare le caratteristiche del flusso attraverso l'istmo aortico. Raramente la coartazione può essere in un segmento diverso dall'istmo aortico. La riparazione chirurgica di una coartazione viene effettuata con varie tecniche: quella più impiegata è la resezione del segmento coartato con anastomosi (ricongiungimento) termino-terminale dell'aorta prima e dopo la coartazione. L'intervento chirurgico per la coartazione èil più vecchio intervento di cardiochirurgia, perchè è stato effettuato per la prima volta nel 1945. Non si tratta di una chirurgia a cuore aperto, poichè il lavoro del chirurgo si svolge al di fuori del cuore. I risultati sono eccellenti e i bambini operati di coartazione possono condurre una vita normale. L'epoca ideale per l'intervento è tra 1 e 2 anni. In alcuni casi, per la gravità dei sintomi presenti, la coartazione deve essere operata in epoca neonatale. Nel 20-30% dei pazienti operati in epoca neonatale la coartazione può riformarsi a distanza. La ricoartazione viene però risolta conl'angioplastica con palloncino, senza un nuovo intervento chirurgico. 

La ricoartazione aortica viene oggi trattata utilizzando, a seconda dell'età e del peso del bambino ma anche a seconda delle caratteristiche del tratto ricoartato, la procedura di angioplastica con palloncino o impiantando, in caso di forme particolarmente severe della patologia nei bambini di peso maggiore o in casi diagnosticati tardivamente, stent ricoperti esternamente di goretex.


CARDIOPATIE CONGENITE COMPLESSE
· TETRALOGIA DI FALLOT: sono presenti due difetti in combinazione: un grosso difetto interventricolare associato ad una grave stenosi polmonare. La stenosi polmonare è di solito localizzata sia a livello valvolare che sottovalvolare. A causa di questi due difetti il ventricolo destro trova meno resistenza a svuotarsi attraverso il difetto interventricolare in aorta, anziché in arteria polmonare, il cui ingresso è gravemente ostruito. [image: image51.jpg]


La prima conseguenza è che sangue ventricolare destro (non ossigenato, di colore blu) viene inviato direttamente in aorta; una seconda conseguenza è che il flusso di sangue attraverso i polmoni è diminuito. Più è grave la stenosi polmonare, maggiore è la quantità di sangue ventricolare destro espulso in aorta. Più la cianosi è intensa e più è difficile per il cuore rifornire di ossigeno i vari organi, specialmente i muscoli in attività. I casi più gravi di tetralogia di Fallot hanno cianosi già nell'età del lattante, mentre nei casi più lievi i sintomi compaiono verso i due anni. C'è sempre comunque la tendenza ad un progressivo aggravamento della cianosi con il passare del tempo. Il bambino con tetralogia di Fallot si presenta cianotico a riposo e la cianosi aumenta con lo sforzo. La crescita può essere rallentata e con il tempo compare clubbing (o ippocratismo, con dita a bacchetta di tamburo e unghia a vetrino di orologio) alle dita. Alcuni bambini con tetralogia di Fallot presentano il fenomeno dell'accovacciamento: dopo aver effettuato uno sforzo, e quindi dopo essere diventato più cianotico, il bambino si accovaccia perchè in questa posizione recupera più rapidamente il suo abituale stato di ossigenazione. Alcuni bambini con tetralogia di Fallot soffrono di attacchi acuti di cianosi che cominciano di solito con il pianto e si verificano più facilmente al mattino. Durante questi attacchi il bambino diventa intensamente cianotico, ha difficoltà respiratoria e può perdere conoscenza. Gli attacchi acuti di cianosi sono pericolosi per la vita, ma possono essere curati con farmaci, in ospedale. Se con le terapie mediche non si riesce a controllarli è necessario procedere all'intervento chirurgico al più presto possibile. In previsione della correzione chirurgica le indagini diagnostiche devono essere completate dal cateterismo cardiaco e dall'angiocardiografia che consentono di delineare accuratamente i difetti intracardiaci e le dimensioni e la morfologia dell'arteria polmonare. L'intervento chirurgico correttivo viene effettuato in circolazione extracorporea, mediante l'uso della macchina cuore-polmoni. Il difetto interventricolare viene chiuso per mezzo di un patch di materiale sintetico che viene suturato sul bordo del difetto e il tessuto muscolare che ostruisce la zona sottovalvolare polmonare viene asportato. La valvola polmonare viene aperta e in alcuni casi è necessario allargare tutta la via d'uscita del ventricolo destro mediante l'applicazione di un patch in questa sede. Attualmente questo intervento viene generalmente effettuato intorno all'anno di vita. Per i bambini con forme meno gravi di tetralogia di Fallot esso può essere differito. Se il bambino necessita di un intervento nei primi mesi di vita viene effettuato un intervento palliativo. Questa denominazione sta ad indicare quegli interventi che non riparano le malformazioni cardiache, ma che consentono un beneficio per il paziente e permettono di aspettare senza pericoli l'età più adatta per l'intervento correttivo.
· TRASPOSIZIONE AORTICA: Trasposizione significa che le due arterie che nascono dai ventricoli presentano una connessione invertita, cosicché l'aorta nasce dal ventricolo destro e l'arteria polmonare dal ventricolo sinistro. La conseguenza della trasposizione delle grandi arterie (TGA) è che il sangue venoso del ventricolo destro viene inviato in aorta mentre il sangue arterioso del ventricolo sinistro viene inviato nuovamente ai polmoni.
La circolazione polmonare e quella sistemica sono completamente separate e, senza la presenza di una comunicazione tra le due,il neonato con TGA morirebbe alla nascita. In realtà alla nascita sono presenti ancora delle comunicazioni che consentano un certo mescolamento di sangue tra le due circolazioni. Questo mescolamento avviene generalmente a livello di un piccolo foro presente nel setto interatriale (forame ovale), ma di solito è sufficiente a mantenere in vita il neonato per pochi giorni. I neonati con TGA e un difetto interventricolare associato hanno un miglior mescolamento tra le due circolazioni e non corrono rischi immediati. La trasposizione viene sospettata per la presenza di una cianosi grave e persistente in un neonato. L'ecocardiografia deve essere eseguita rapidamente per confermare la diagnosi e, se si tratta di una TGA senza difetto interventricolare deve essere eseguito anche un cateterismo cardiaco nelle prime ore di vita. Il cateterismo cardiaco nel neonato con TGA non è tanto una misura diagnostica quanto una procedura terapeutica perchè è possibile, con un catetere speciale munito di un palloncino, allargare il forame ovale e creare una comunicazione più ampia tra i due atrii, che garantisca un miglior mescolamento di sangue ed una migliore ossigenazione del neonato. Questa procedura si chiamaatriosettostomia di Rashkind (fig. 6.6) e consente di salvare la vita al paziente e di stabilizzarlo in vista della correzione chirurgica. Questa viene eseguita nei primi 7-10 giorni di vita e consiste nel riportare l'arteria polmonare in connessione con il ventricolo destro e l'aorta in connessione con il ventricolo sinistro. Questo intervento è chiamato switch arterioso, consente la correzione anatomica della TGA e si è reso disponibile con bassa mortalità nella seconda metà degli anni'80. Attualmente è l'intervento di scelta per la TGA completa, ha una mortalità bassa (< 5%) e i risultati sono eccellenti. L'intervento di switch arterioso ha soppiantato l'intervento di Mustard e di Senning che consistevano nell'invertire i flussi di sangue dentro gli atrii, senza modificare le connessioni tra i ventricoli e le arterie. In questo modo il paziente diventava roseo, ma il suo ventricolo destro rimaneva connesso all'aorta e quindi non si otteneva una correzione anatomica. Nei bambini con TGA e un difetto interventricolare la correzione chirurgica non viene effettuata in epoca neonatale ma dopo alcuni mesi. Nei pazienti con TGA, DIV e stenosi polmonare grave viene eseguito l'intervento di Rastelli che consiste nel creare un tunnel attraverso il DIV che funge da via d'uscita del ventricolo sinistro in aorta. Il ventricolo destro viene connesso con l'arteria polmonare per mezzo di un condotto valvolato. Anche l'intervento di Rastelli quindi riporta il ventricolo sinistro alla sua funzione di inviare sangue in aorta. Molti bambini con TGA, DIV e stenosi polmonare hanno bisogno, prima dell'intervento di Rastelli, di un intervento di Blalock-Taussig per aumentare il flusso polmonare (ridotto dalla stenosi) e diminuire la [image: image52.jpg]e



cianosi. 
CELIACHIA

La malattia celiaca o celiachia è un'intolleranza permanente al glutine, un complesso di sostanze azotate che si forma durante l'impasto, con acqua, della farina di alcuni cereali, come avena*, frumento, farro, kamut, orzo, segale, spelta e triticale.

In senso stretto la celiachia non è una malattia, ma una semplice condizione che per manifestarsi necessita della contemporanea presenza di una predisposizione genetica e di un consumo di alimenti contenenti glutine. In Italia ha un’incidenza di 1/150 e colpisce le donne in rapporto 2:1 rispetto agli uomini. Per combattere la malattia celiaca l'unica terapia attualmente valida è quella dietetica. Il celiaco è quindi costretto ad eliminare dalla propria tavola tutti quegli alimenti che contengono anche solo piccole quantità di glutine (pasta, dolci, pane, birra, biscotti ecc.).

Non a caso la celiachia colpisce prevalentemente i soggetti di razza caucasica in cui il consumo di cereali contenenti glutine è superiore rispetto ad altre popolazioni come quelle africane od asiatiche.
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La celiachia può manifestarsi con una vasta varietà di segni e sintomi aspecifici. È importante diagnosticarla non solo nei bambini con sintomi gastrointestinali classici, ma anche in quei bambini con un quadro clinico poco chiaro perché la malattia può avere delle conseguenze negative sulla salute. La validità dei test sierologici con un'elevata accuratezza e altri test diagnostici permettono di poter effettuare una diagnosi certa. L'interpretazione e le conseguenze dei risultati del test differiscono tra i pazienti sintomatici e asintomatici nei gruppi a rischio. La celiachia silente è definita dalla presenza di anticorpi specifici, dell'HLA predisponente e dalla biopsia duodenale compatibile con la malattia celiaca, ma senza sintomi e segni sufficienti per avere il sospetto clinico di celiachia. La celiachia latente invece si caratterizza per la presenza dell'HLA predisponente ma senza l'enteropatia in un paziente che ha avuto un'enteropatia glutine​dipendente allo stesso punto nella sua vita. Il soggetto può avere sintomi e anticorpi specifici, ma può anche non averli. La forma potenziale presenta anticorpi specifici e HLA compatibile, ma sono assenti le alterazioni intestinali evidenti con la biopsia. Questi soggetti potrebbero avere sintomi e segni oppure possono essere asintomatici. Inoltre potrebbero sviluppare più tardi un'enteropatia glutine​dipendente. La celiachia è conseguenza di una alterata risposta al glutine in soggetti con determinate varianti geniche. Tra queste, le più importanti sono rappresentate da particolari alleli HLA. La predisposizione genetica consiste nella condizione di omozigosi e/o eterozigosi per gli alleli DQ2/DQ8 del complesso maggiore di istocompatibilità di II classe (HLA).  La celiachia è una malattia subdola, dalla sintomatologia un po' confusa e variegata. Interferendo con l'assorbimento dei nutrienti va infatti a colpire molti organi e tessuti determinando numerose conseguenze negative.

Per questo motivo la celiachia viene clinicamente classificata in diverse tipologie a seconda della sintomatologia che assume.

In molti casi si correla a sintomi molto lievi tanto che il paziente convive con questi problemi per anni senza rendersi effettivamente conto dell'anomalia (celiachia silente).

Tra i sintomi più frequentemente correlati a questa malattia ricordiamo:

· anemia da carenza di minerali (Ferro) o vitamine (vitamina B12, acido folico)

· osteoporosi precoce per ridotto assorbimento di calcio e carenza di vitamina D che può condurre nei casi più gravi a fratture ossee in seguito a traumi di lieve entità

· aftosi orale (quel fenomeno che porta alla formazione di piccole placche rotondeggianti e fastidiose sulle mucose orali) e più in generale dermatite erpetiforme (una particolare lesione bollosa della cute)

· cefalee e malessere generale associato a debolezza

· problemi di natura psicologica come ansia, irritabilità e depressione

· gonfiore addominale, colite, diarrea intermittente, flatulenza, crampi

· aumento delle transaminasi, particolari enzimi di origine epatica

Se non viene diagnosticata in tempo ed adeguatamente curata la celiachia può condurre a fenomeni molto gravi soprattutto in giovane età (celiachia tipica). La progressiva distruzione dei villi intestinali conduce infatti a malattie importanti e talvolta irreversibili come infertilità, aborti ripetuti, arresto della crescita, ipotiroidismo, alopecia, diabete e tumori intestinali. La celiachia può inoltre associarsi ad altre malattie autoimmuni come l'artrite remautoide.

Oltre che al termine dello svezzamento la malattia celiaca può insorgere o aggravarsi anche in età adulta a causa di stress fisici o psicologici importanti (maternità, traumi ed incidenti, infezioni intestinali, operazioni chirurgiche). L'intolleranza al glutine si può accompagnare ad ulteriori allergie o intolleranze alimentari come quella al lattosio. In questi casi la lista degli alimenti consentiti viene impoverita ulteriormente creando non pochi disagi al paziente.

Gli esami utilizzati per la diagnosi di celiachia comprendono essenzialmente l'anamnesi e l'osservazione obiettiva del paziente, la ricerca di specifici anticorpi ed autoanticorpi nel suo sangue, l'esecuzione del breath test al sorbitolo, l'esame delle feci, e, in ultima analisi, l'esame gold standard: la biopsia duodenale.

Prima di sottoporsi a questi esami è importante che il paziente mantenga le proprie abitudini dietetiche, salvo diversa prescrizione medica. Se ad esempio il soggetto smette di assumere alimenti contenenti glutine potrebbe risultare falsamente negativo ai test utilizzati per la diagnosi di celiachia, quindi apparire sano nonostante la malattia.

In questa fase preliminare il medico cerca di evidenziare i sintomi, ovvero le sensazioni riferite dal paziente sulla propria condizione di salute, ed i segni clinici (sintomi obiettivi rilevati dallo stesso medico) tipici della celiachia. Questi sintomi sono essenzialmente di origine gastrointestinale ed includono dispepsia, diarrea o stipsi, malessere, flatulenza e distensione addominale; in uno stadio avanzato tali sintomi, tipici delle sindromi da malassorbimento, si affiancano a quelli da malnutrizione: bassa statura nei bambini, ritardo puberale, perdita di peso, anemia da carenza di ferro e folati, deficit vitaminici, osteoporosi ed osteomalacia. Si ricorda tuttavia come lo spettro clinico di questa patologia sia estremamente vario ed eterogeneo, anche per quanto riguarda l'intensità dei sintomi, che possono presentarsi in maniera severa o estremamente sfumata.
L'estrema variabilità del quadro clinico della celiachia, e la sua somiglianza a quello tipico di altre malattie (sindrome da contaminazione batterica del tenue, morbo di Crohn, sindrome del colon irritabile ed insufficienza pancreatica) impone che, di fronte al sospetto clinico, vengano eseguiti ulteriori esami di accertamento. Tra i test di prima linea si ricorda il dosaggio ematico di particolari anticorpi ed autoanticorpi, come la transglutaminasi anti-tissutale (tTGA, le più usate a fini diagnostici), gli anticorpi anti-endomisio (EMA, diretti contro le componenti delle cellule intestinali dell'organismo) e gli anticorpi antigliadina (AGA, rivolti verso componenti del glutine e meno importanti dal punto di vista clinico per l'alto tasso di falsi positivi). Se i livelli di questi anticorpi appaiono superiori alla norma, il paziente è probabilmente celiaco e per questo candidabile ad ulteriori esami di accertamento. Pazienti con elevati titoli anticorpali di transglutaminasi anti-tissutale ed anticorpi anti-endomisio hanno una probabilità di oltre il 95% di essere celiaci.

Al momento è in corso d'opera la validazione dell'uso di altri anticorpi nella diagnosi di celiachia, come gli anticorpi antireticolina R1 (R1-ARA) e gli antidigiuno (JAB).

Si tratta del gold standard per la diagnosi di celiachia, cioè dell'esame che lascia minor spazio ad errori metodologici e di interpretazione dei risultati. Si tratta di un esame invasivo, eseguito sui soggetti positivi ai precedenti test per ottenere la conferma diagnostica di malattia celiaca. L'esame si effettua mediante esofagogastroduodenoscopia, durante la quale un lungo e sottile tubicino flessibile viene inserito attraverso la cavità orale e fatto scendere lungo l'esofago fino allo stomaco e al primo tratto dell'intestino. Tale strumento è dotato di una telecamera con fonte luminosa e attraverso il tubicino possono essere fatti scorrere micro-strumenti chirurgici per recedere piccoli campioni della mucosa intestinale, successivamente osservati in laboratorio. Dal momento che la celiachia sovverte la normale architettura della mucosa intestinale, con appiattimento dei villi, l'esame citologico consente di confermare o di escludere con certezza pressoché assoluta la celiachia. L'esame perde valore diagnostico in presenza di allergie al latte o alle proteine della soia, malattie comunque rare e a comparsa perlopiù infantile che si accompagnano a reperti istologici sovrapponibili; analogo discorso in presenza di gastroenteriti virali che possono tuttavia essere riconosciute a priori per la comparsa improvvisa dei sintomi, per la loro gravità e per il loro andamento nel tempo.
La dermatite erpetiforme di Duhring è una malattia cutanea sempre correlata alla celiachia; non a caso, la dermatite erpetiforme è conosciuta anche come celiachia della pelle. 
Come sappiamo, la celiachia rappresenta un'intolleranza permanente al glutine, una malattia autoimmune, ambigua ed equivoca, che si manifesta in svariate modalità, portando conseguenze come gonfiore addominale, colite, flatulenza, osteoporosi ed aftosi orale.
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Erroneamente, si tende a considerare la dermatite erpetiforme una malattia autoimmune; considerando, però, la correlazione accertata con la malattia celiaca, la dermatite di Duhring è più correttamente classificabile come manifestazione cutanea di un'intolleranza alimentare.
Se un paziente presenta dermatite erpetiforme di Duhring, sicuramente è affetto da celiachia, ma non è detto il contrario, poiché un celiaco non necessariamente presenta dermatite erpetiforme. 
Entrambe le condizioni patologiche sono legate da una forte predisposizione genetica; infatti, sia nel caso della celiachia, sia nella condizione di dermatite erpetiforme, i geni coinvolti sono gli stessi.

Le reazioni immunitarie sono controllate dal sistema di identificazione degli antigeni chiamato HLA (Human Leukocyte Antigen), fondamentale per il corretto funzionamento dei sistemi di difesa: quando i geni che controllano tale sistema sono alterati, le probabilità che il soggetto sia affetto da una o da entrambe le patologie risulta molto elevata; i celiaci, in particolare posseggono generalmente un gene HLA specifico. Per capire meglio: in conseguenza di una predisposizione genetica e della sua interazione con altri fattori misconosciuti, sia nella manifestazione erpetiforme di Duhring, sia nella celiachia, si assiste ad un mancato riconoscimento di alcune strutture proprie dell'organismo da parte del sistema immunitario. Nella dermatite erpetiforme gli anticorpi attaccano la cute provocando un danno a livello dei cheratinociti (cellule cutanee), mentre nella celiachia l'attacco si manifesta nella mucosa intestinale.

La celiachia è spesso associata a patologie autoimmuni, come la dermatite erpetiforme, la gastrite autoimmune, il diabete di tipo I, la psoriasi e alcune patologie della tiroide su base autoimmune, come la tiroidite di Hashimoto ed il morbo di Basedow.
Vi è anche una correlazione tra celiachia e malattia di Addison. Si riscontra più di frequente in soggetti affetti da sindrome di Down. Più che di farmaci, sarebbe più corretto parlare di possibili trattamenti per la celiachia; è doveroso puntualizzare che di celiachia non si guarisce ma, mettendo in pratica alcune semplici regole alimentari, è possibile evitare i disturbi associati all'intolleranza al glutine.
Dato che, come abbiamo visto, il glutine è l'elemento che scatena la reazione celiaca, la prima regola basilare è chiaramente quella di evitare tutti gli alimenti che ne contengano tracce: avena, farro, grano, kamut, orzo, segale, semolino. Supplementi vitaminici:  in alcuni casi, i pazienti celiaci potrebbero avere bisogno di un'integrazione vitaminica e minerale, formulata con:

· Ferro (es. Ferrograd)

· Folati (es. Folidex, Fertifol, Folina)

· Vitamina B12 (es. Multicentrum)

· vitamina D  (es. Xarenel, Dibase)

· vitamina K (es. Menadiolo)

FIBROSI CISTICA
E’ la malattia genetica mortale più comune che colpisce bambini e giovani adulti in Italia. Oggi non esiste una cura risolutiva, ma l’utilizzo di alcuni approcci terapeutici è utile per garantire loro uno standard di vita elevato. La FC è una patologia multiorgano, ma colpisce soprattutto l’apparato digerente e i polmoni. Seppure il grado di coinvolgimento differisca anche notevolmente da persona a persona, la persistenza dell’infezione polmonare che causa il danneggiamento progressivo del tessuto polmonare è la maggior causa di morbilità nei pazienti FC.

Le complicazioni tipiche della FC sono:

· difficoltà a digerire grassi e proteine

· carenza di vitamine

· progressiva perdita della funzione polmonare

Si stima che ogni 2.500-3.000 dei bambini nati in Italia, uno è affetto da FC (200 nuovi casi all’anno). La malattia colpisce indifferentemente maschi e femmine. Oggi quasi 4.500 bambini, adolescenti e adulti affetti da FC frequentano cliniche specializzate in Italia. Per merito dei continui progressi e miglioramenti nelle cure, i neonati FC possono avere un’aspettativa di vita di 40 anni ed il 4% della popolazione FC in Italia oggi supera quest’età.

[image: image55.png]



E’ una patologia autosomica recessiva e si presenta quando è presente una mutazione a carico del gene CFTR.  La fibrosi cistica è una malattia che colpisce molti organi (è infatti una malattia multi-sistemica) che produce una varietà di sintomi tra cui:

· Tosse persistente con muco denso

· Respiro sibilante e mancanza di fiato

· Infezioni polmonari frequenti, che possono includere la polmonite

· Disturbi intestinali, come ostruzione intestinale e feci oleose

· Perdita di peso o mancato aumento di peso, nonostante l’aumento dell’appetito

· Sudore salato

· Infertilità (uomini) e diminuzione della fertilità (donne)

Fattori di Rischio
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Ereditarietà familiare. Considerato che la fibrosi cistica è una malattia ereditaria, che viene trasmessa con modalità autosomica recessiva, è importante considerare la storia familiare (anamnesi) dei futuri genitori.
Quindi, se i bambini ereditano solo una copia (un solo genitore malato), non si svilupperà la fibrosi cistica, ma saranno portatori asintomatici e potrebbero potenzialmente trasmettere il gene difettivo ai propri figli. Come riportato in figura, quando due genitori portatori sani (eterozigoti per il gene CFTR, quindi portatori di una sola copia di geni anomali) hanno un figlio, esiste una probabilità su quattro (25%) che il bambino sia affetto da fibrosi cistica (omozigote per il gene CFTR).

· Razza. L'incidenza della fibrosi cistica risulta maggiore nelle persone bianche del nord e di origine europea.
La gravità dei sintomi può variare, a seconda del decorso della malattia: la maggior parte dei segni clinici influenza il sistema respiratorio e l'apparato gastro-intestinale.

SEGNI E SINTOMI RESPIRATORI

Il muco denso e viscoso associato alla fibrosi cistica provoca l'ostruzione delle vie aeree ed inibisce l'attività delle ciglia che rivestono l'epitelio polmonare facilitando l'eliminazione del muco stesso. Nelle piccole vie aeree, il conseguente ristagno mucoso contribuisce a creare un ambiente ideale per batteri, come lo Streptococcus aureus o lo Pseudomonas aeruginosa, i quali predispongono il soggetto affetto ad infezioni ed infiammazioni ricorrenti, che a loro volta possono essere anche di grave entità, come la polmonite. La cronicizzazione di questi processi infiammatori possono nel tempo danneggiare il tessuto polmonare ed indurre conseguentemente ad una scarsa funzionalità respiratoria. 
Quindi, i sintomi caratteristici che si sviluppano durante in decorso della fibrosi cistica includono:

· Tosse persistente con produzione di espettorato
· Respiro sibilante
· Mancanza di respiro e difficoltà respiratorie

· Infezioni polmonari ricorrenti

SEGNI E SINTOMI APPARATO DIGERENTE
Il muco denso può anche occludere i dotti che trasportano gli enzimi digestivi dal pancreas all'intestino tenue. Senza questi enzimi digestivi, l'intestino non può digerire ed assorbire completamente le sostanze nutritive nel cibo assunto (in particolare, grassi, colesterolo e vitamine liposolubili A, D, E e K). 
Il risultato è spesso il seguente:

· Addome gonfio, meteorismo, steatorrea
· Scarso aumento di peso e scarsa crescita (a causa della malnutrizione)

· Blocco intestinale, in particolare nei neonati (ileo da meconio)

· Costipazione o stitichezza grave

Altri sintomi e Complicanze Secondarie

COMPLICANZE SISTEMA RESPIRATORIO

· Bronchiectasia: la fibrosi cistica è una delle principali cause di bronchiectasia, una condizione che danneggia le vie aeree, determinando incapacità ventilatoria di tipo ostruttivo, con una marcata riduzione dei flussi espiratori.

· Infezioni croniche: il muco denso che ristagna nei polmoni e nei seni nasali offre un terreno di coltura ideale per batteri e funghi. Di conseguenza, le persone con fibrosi cistica possono avere frequenti attacchi di sinusite, bronchite o polmonite.

· Polipi nasali: poiché il rivestimento interno del naso è infiammato e gonfio, possono svilupparsi morbide escrescenze carnose (polipi), le quali possono ostacolare la respirazione durante il sonno.

· Tosse con sangue (emottisi): nel corso del tempo, la fibrosi cistica può causare assottigliamento delle pareti delle vie aeree. Come conseguenza, i pazienti affetti da fibrosi cistica possono emettere sangue dalle vie respiratorie, solitamente attraverso un colpo di tosse.

· Pneumotorace: tale condizione, che consiste nell'accumulo di aria nel cavo pleurico, è più comune nelle persone anziane con fibrosi cistica. Lo pneumotorace può causare dolore al petto e mancanza di respiro.

· Collasso polmonare: le infezioni polmonari croniche possono danneggiare il parenchima polmonare, rendendo più probabile il verificarsi del collasso polmonare.

· Insufficienza respiratoria: nel corso del tempo, la fibrosi cistica può danneggiare il tessuto polmonare compromettendone la funzionalità.

COMPLICANZE DEL SISTEMA DIGERENTE
· Carenze nutrizionali: il muco denso può bloccare i dotti pancreatici che trasportano gli enzimi digestivi dal pancreas all'intestino tenue. Senza questi enzimi, l'organismo non può assorbire proteine, grassi e vitamine liposolubili.

· Diabete: le cellule beta del pancreas secernono insulina, necessaria per mediare la regolazione delglucosio ematico. La fibrosi cistica aumenta il rischio di insorgenza del diabete. Circa il 20 per cento delle persone affette sviluppano il diabete all'età di 30 anni, pertanto i pazienti sono sottoposti ad esame della glicemia ad intervalli regolari.

· Ostruzione dei dotti biliari: il dotto che trasporta la bile dal fegato, e dalla cistifellea, all'intestino tenue può ostruirsi ed infiammarsi, portando a problemi epatici e, talvolta, calcoli biliari.

· Prolasso rettale: frequenti colpi di tosse o sforzi durante la defecazione (stitichezza) possono causare lo sporgere del tessuto rettale interno fuori l'ano.

· Intussuscezione: i bambini affetti da fibrosi cistica sono a più alto rischio di intussuscezione, una condizione in cui una parte delle pieghe intestinali si ripiegano su loro stesse, creando invaginazioni. Il risultato è l'occlusione intestinale, una situazione di emergenza che richiede un trattamento immediato.

COMPLICANZE DEL SISTEMA RIPRODUTTIVO

Quasi tutti gli uomini affetti da fibrosi cistica sono sterili, perché i dotti che collegano i testicoli e la ghiandola prostatica (dotti deferenti) risultano ostruiti dal muco o mancanti del tutto (l'assenza dei dotti è una causa ancora sconosciuta). 
Anche se le donne con fibrosi cistica possono essere meno fertili rispetto alle altre donne, conservano comunque la possibilità di concepire e di portare la gravidanza a conclusione. La gestazione può però contribuire ad un peggioramento dei sintomi della fibrosi cistica.

ALTRE COMPLICANZE

Osteoporosi: le persone affette da fibrosi cistica sono a più alto rischio di sviluppare osteoporosi, con conseguente perdita di massa e resistenza ossea. Ai pazienti deve essere raccomandata l'assunzione di calcio, vitamina D e bifosfonati a seconda dei casi. 
Squilibri elettrolitici: le persone con fibrosi cistica tendono ad avere un livello superiore al normale di sale nel sudore. Segni e sintomi come l'aumento della frequenza cardiaca, il senso di affaticamento, la debolezza e la bassa pressione sanguigna contribuiscono a rendere evidente lo scompenso che subisce l'equilibrio idro-salino nel sangue.

DIAGNOSI

· Screening neonatale e dosaggio della tripsina: il test consiste nel prelievo di una goccia di sangue prelevata dal tallone, che viene analizzata generalmente per la ricerca della fibrosi cistica. In particolare, il campione di sangue prelevato viene analizzato mediante dosaggio del tripsinogeno immunoreattivo (IRT) rilasciato dal pancreas. Un valore elevato di tale marcatore è un fattore prognostico negativo per la patologia. Lo screening è mirato alla diagnosi precoce, consentendo così cure più tempestive ed efficaci e l'attuazione di interventi preventivi. La conferma diagnostica viene poi fornita dal test del sudore e dall'analisi di mutazioni.

· Test del sudore: consiste nella determinazione della quantità di sale (cloruro di sodio) in un campione che consiste in una piccola quantità di sudore. Se la concentrazione è elevata la persona risulta affetta da patologia.

· Analisi genetica: l'analisi del DNA da sangue o saliva conferma la presenza di mutazioni a carico del gene responsabile della fibrosi cistica (individuazione del gene CFTR). L'analisi mutazionale consente di riconoscere almeno l'85% dei portatori sani nella popolazione generale.

Per il paziente affetto da fibrosi cistica viene raccomandato un attento monitoraggio mediante indagini mediche regolari che contribuiscono ad aiutarlo durante il decorso della patologia. Le analisi che consentono di monitorare il decorso della fibrosi cistica e prevenire l'insorgenza delle complicanze ad essa correlate, sono le seguenti:

· Imaging test: le indagini di medicina nucleare (raggi X, TAC, risonanza magnetica) consentono di rilevare danni ai polmoni o all'intestino.

· Test di funzionalità polmonare: permettono di misurare la capacità di diffusione (valutazione dell'efficacia di trasporto dei gas respiratori dall'aria inspirata al sangue e viceversa) e di determinare il volume polmonare mediante spirometri e pletismografi.

· Coltura dell'espettorato: analisi microbiologica che consente l'identificazione della popolazione batterica nel campione di espettorato.

· Esame per la funzionalità di fegato e pancreas: tramite gli esami del sangue è possibile misurare lo stato di salute di tali organi. Inoltre, con tale indagine è possibile determinare il valore della glicemia, la quale deve essere monitorata durante il follow-up del paziente, allo scopo di prevenire il diabete correlato alla patologia.

[image: image38.png]Segni e sintomi de
Fibrosi Cistica

Aspeti generali

“Defict dela crescita (malassorbimento)

“Carenza i vitamine (vtamine A.D,E.K)

“Aspergiloi boncopolmonare allergica

Colecisti

Cirosi billare secondaria

Ittero ostruttivo neonatale <

pCaialtas] “Ipetrofa del ventrcolo destro
G “Dilatazione arterie polmonari

~Ostecartropatia ipertrofica

“Dita a bacchetta di tamburo Milza

ot ra—
“omempores P
“aiata ds refusso gastrosctageo

et P
e ds mecorio rancroas
Ferkontedn meconio e
Fresso ratue - oz s
nvagnezone i psrscamissioomatis

| ey
~Colonopatia fibrosante (s i) -

i rcssnts s

Sppende Apparato pradutive
N tstinse et (spermia aserca
Sinirome d stson intstnle oo dtarnt)
i Amenores
s iguinle Aiardo el pusets

Fonte: Wikipedia




Terapia

La fibrosi cistica è una malattia cronica progressiva per la quale non esiste ancora una cura definitiva, sebbene il trattamento della patologia consenta di alleviare efficacemente i sintomi e ridurre le complicanze. Gestire la fibrosi cistica è complesso; per questo è importante considerare il trattamento della malattia in un centro specializzato.
Gli obiettivi del trattamento sono:

· Prevenire e controllare le infezioni polmonari
· Allentare e rimuovere il muco dai polmoni

· Prevenire e curare l'eventuale blocco intestinale
· Fornire un'adeguata nutrizione
1) Fisioterapia respiratoria 
La fisioterapia può essere attuata quotidianamente per adiuvare l'espulsione del muco dalle vie aeree (mediante ripetute pressioni esterne esercitate dalle mani all'esterno del torace o tramite dispositivi meccanici quali apparecchi di respirazione). La fisioterapia coadiuvata da costante esercizio fisico risulta utile a stabilire una condizione di benessere generale.

2) Riabilitazione polmonare
Il medico può consigliare un programma a lungo termine per migliorare la funzione polmonare e di benessere generale.
3) Terapia farmacologica:

· antibiotici ed antimicotici per trattare e prevenire le infezioni polmonari;

· farmaci mucoliticiper aiutare il paziente ad espellere il muco, migliorando la funzione polmonare;

· broncodilatatori per aiutare a mantenere le vie respiratorie pervie, rilassando i muscoli intorno ai bronchi;

· enzimi pancreatici (somministrati per via orale) per aiutare l'apparato digerente ad assorbire le sostanze nutritive.

Attualmente, sono in corso ricerche per sviluppare una terapia che permetta l'inserimento di geni normali nel DNA di queste cellule epiteliali ammalate (terapia genica). La terapia genica è stata infatti studiata come una potenziale cura per la fibrosi cistica: viene veicolata idealmente una copia normale del gene CFTR nelle cellule colpite. Trasferire il gene CFTR normale nelle cellule dell'epitelio colpito determinerebbe la produzione di CFTR funzionale in tutte le cellule bersaglio, senza reazioni avverse o una risposta infiammatoria. Se questo sarà possibile, le cellule riusciranno a produrre canali normali del Cl- che permetteranno all'epitelio di secernere liquido normalmente.

Terapia delle complicanze tardive e procedure chirurgiche
· Rimozione dei polipi nasali: il medico può raccomandare un intervento chirurgico per rimuovere i polipi nasali che ostacolano la respirazione.

· Ossigenoterapia: nel caso diminuisca il livello di ossigeno nel sangue, il medico può consigliare di respirare ossigeno puro per prevenire un aumento eccessivo della pressione nei polmoni (ipertensione polmonare).

· Lavaggio con endoscopio delle vie aeree ostruite.
· Trapianto di polmone: può essere preso in considerazione nel caso in cui insorgano problemi respiratori gravi, pericolo di vita a causa dell'insorgenza di complicazioni polmonari, od una crescente resistenza agli antibiotici usati per trattare le infezioni polmonari. L'utilità dei trapianti polmonari nelle persone con fibrosi cistica rimane controversa perché gli studi indicano che la procedura è associata a molte complicazioni, e non sembra prolungare la vita o migliorare la qualità della vita.

· Sonda gastrica per l'alimentazione artificiale: Il medico può suggerire di utilizzare una sonda allo scopo di fornire alimentazione supplementare durante il sonno. La sonda può essere fatta passare attraverso il naso allo stomaco o impiantata chirurgicamente nell'addome.

· Trattamento delle occlusioni intestinali: se si sviluppa un'occlusione nel lume intestinale, potrebbe essere necessario ricorre ad un intervento chirurgico per rimuoverla. La intussuscezione può anche richiedere la resezione intestinale.

 Stile di Vita

Ci sono molte azioni a cui si può ricorrere nel quotidiano per ridurre al minimo l'insorgenza delle complicanze correlate alla fibrosi cistica:

· Curare l'alimentazione. La fibrosi cistica può causare malnutrizione, in quanto gli enzimi necessari per la digestione potrebbero non raggiungere l'intestino tenue, impedendo così l'assorbimento dei nutrienti. La migliore nutrizione possibile è anche necessaria per mantenere una buona funzionalità polmonare. Oltre all'assunzione degli enzimi digestivi prescritti dal medico, è possibile considerare l'addizione alla propria dieta di integratori ad alto contenuto calorico nutrizionale, vitamine liposolubili, fibre (per prevenire il blocco intestinale) ed infine, integratori salini, soprattutto durante la stagione calda.

· Bere molti liquidi. Aumentare l'assunzione di liquidi può contribuire a fluidificare il muco nei polmoni.

· Lavare accuratamente le mani. Il lavaggio delle mani è il modo migliore per proteggersi contro l'infezione.

· Vaccinazioni. Oltre ai vaccini previsti per l'infanzia, è importante che al paziente con fibrosi cistica venga somministrato il vaccino annuale contro l'influenza. La fibrosi cistica non influisce sul sistema immunitario, ma i bambini con fibrosi cistica presentano una maggiore probabilità di sviluppare complicazioni quando si ammalano.

· Esercizio fisico. L'esercizio fisico regolare aiuta a sciogliere il muco nelle vie respiratorie, rafforza cuore e polmoni. Per molte persone con fibrosi cistica, praticare sport può migliorare fiducia e autostima.

· Eliminare il fumo. Non fumare in casa o in auto, e non permettere ad altre persone di fumare intorno al paziente. Il fumo passivo è dannoso per tutti, ma soprattutto per i pazienti affetti da fibrosi cistica.

STENOSI IPERTROFICA DEL PILORO
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La stenosi ipertrofica del piloro (SIP)è caratterizzata dall’ostruzione meccanica di natura ignota del piloro, ossia di quella valvola posta tra lo stomaco e il duodeno. E’ un affezione relativamente frequente del lattante che interessa più frequentemente i maschi (75-80% dei casi). Il piloro, valvola che aprendosi permette il tempestivo svuotamento dello stomaco con il passaggio del latte nel duodeno, inspiegabilmente va incontro ad una graduale trasformazione in una struttura bombata, biancastra , con pareti ispessite dello spessore di 3-7mm. Ne deriva una sorta di “oliva pilorica”, così come si suole chiamare, nel cui lume interno il latte non riesce più a fluire proprio a causa del considerevole ispessimento delle pareti.

Tutto il latte assunto per bocca permane nello stomaco provocandone un’importante distensione. Con le vigorose contrazioni gastriche, il latte, non potendo procedere oltre il piloro, viene emesso dalla bocca caratteristicamente come vomito a getto. Il vomito si presenta solitamente verso la terza e quarta settimana di vita, non potendo però escludere epoche più precoci o più tardive. Si presenta come vomito “bianco” ossia alimentare, costituito dal latte appena assunto, mai biliare, emesso sotto pressione, a getto per l’appunto. Si può associare anche un insufficiente incremento ponderale o addirittura una significativa perdita di peso. La persistenza della sintomatologia induce grave disidratazione con riduzione della diuresi e scadimento delle condizioni generali con alterazioni degli elettroliti ematici anche gravi. Il latte ingerito infatti non può procedere oltre lo stomaco e quindi non può subire i fenomeni digestivi che permetterebbero l’assorbimento dell’acqua e dei nutrienti. Con il vomito inoltre vengono perse abbondanti quantità di ioni, soprattutto sodio e cloro. Il bambino non trattato è pertanto destinato alla morte entro alcune settimane per inanizione e grave disidratazione. Nel dubbio di una stenosi ipertrofica del piloro il paziente deve essere sottoposto ad un’ecografia addominale alla ricerca dell’oliva pilorica che deve essere misurata longitudinalmente e trasversalmente. Nel caso tali valori fossero oltre il range di normalità il piccolo lattante deve essere ricoverato, sottoposto a controllo degli esami ematochimici e ad idratazione endovenosa per ripristinare il normale equilibrio idroelettrolitico ematico. Gli squilibri idroelettrolitici devono essere sanati prontamente per poi sottoporre il piccolo paziente alla terapia adeguata.

La terapia della stenosi ipertrofica del piloro è sempre stata esclusivamente chirurgica, anche se negli ultimi tempi si sta constatando l’efficacia di una terapia medica che ha come obiettivo la soppressione dell’acidità gastrica, la graduale rialimentazione con piccoli pasti frequenti, supplementati da un’adeguata terapia idroelettrolitica endovena. Tale terapia medica provoca un graduale, seppur lento, rilasciamento della stenosi pilorica. Nei casi di insuccesso o nei casi selezionati nei quali la terapia medica non è applicabile, è necessario ricorrere all’intervento chirurgico. Così come proposto da Conrad Ramstedt nel 1912 la piloromiotomia extramucosa in anestesia generale, con l’apertura longitudinale delle fibre muscolari dell’oliva pilorica e il rispetto del versante mucoso interno, è l’intervento risolutivo della stenosi ipertrofica del piloro. Nelle ore successive si riprende la graduale rialimentazione per bocca fino al raggiungimento del normale regime alimentare. La dimissione è prevedibile dopo 3-5 giorni dall’intervento chirurgico. 
ATRESIA ESOFAGEA

L'esofago è il primo tratto del tubo digerente che permette il passaggio del cibo dalla bocca allo stomaco. Nell'atresia esofagea vi è una interruzione dell'esofago spesso associata alla presenza di una comunicazione con la trachea, la quale ha il compito di permettere il passaggio dell'aria nei polmoni. Fino ad oggi i fattori responsabili non si conoscono, ma in oltre il 90% dei casi è un problema risolvibile grazie all'intervento chirurgico.
L'incidenza di tale patologia va da un massimo di 1 bambino su 2500 nati vivi a un minimo di 1 bambino su 4000 nati vivi.

In genere non è un problema ereditario che si può ripresentare nelle future gravidanze ma è necessario valutare ogni caso singolarmente per dare una risposta più precisa. Sono stati anche descritti casi occorsi in gemelli o in più elementi della stessa famiglia, ma sono eventi eccezionali.

In circa la metà dei casi (47% nella nostra esperienza) possono associarsi anomalie di altri organi o apparati, non necessariamente gravi. Queste riguardano in particolare l'apparato cardiovascolare, digerente, scheletrico e urogenitale. In una minoranza di casi sono possibili associazioni con anomalie cromosomiche o associazioni malformative più complesse (Vater-Vacterl). Nel 98% dei casi l'esofago è a fondo cieco ed è presente un moncone distale che non comunica con lo stomaco e, nell'86% dei casi, attraverso una fistola comunica con latrachea.

L'atresia esofagea si classifica in:

· Tipo I senza fistola: l'esofago termina con un cordoncino fibroso.

· Tipo II con fistola dell'esofago prossimale con la trachea o più raramente col bronco destro.

· Tipo III con fistola dell'esofago distale con la trachea.

· Tipo IV con fistola doppia.

· Tipo V con fistola ad H senza atresia e quindi non si tratta di una vera e propria atresia anche se rientra nella classificazione.

Il 30% dei neonati con atresia dell'esofago è portatore di cardiopatia congenita.

Questa anomalia può essere corretta chirurgicamente nei primissimi giorni di vita.  

Alla nascita, per impedire che la saliva si accumuli e che il bambino la inali, posizioniamo unsondino naso-esofageo in aspirazione continua. Per nutrirlo e assicurargli un adeguato apporto di liquidi si utilizza la via endovenosa. Questa, anche se appare fastidiosa e ingombrante nel contatto dei genitori con il bambino, permette al neonato di assumere tutti gli elementi nutritivi necessari .

Dopo questa prima assistenza, il bambino farà gli esami necessari per verificare lo stato di salute generale e di altri organi e apparati (cuore, reni e fegato).

L'incisione chirurgica è sul torace, di norma a livello del IV o V spazio intercostale a destra.

Si raggiunge con delicate manovre l'esofago, si individua la fistola (comunicazione anomala con la trachea) che viene quindi legata e sezionata, si libera ampiamente la tasca superiore (a volte anche l'inferiore) dell'esofago e si procede alla sutura (ricongiungimento) dei due monconi esofagei. Al termine dell'intervento un sondino viene posizionato dal naso, attraverso l'esofago, fino allo stomaco: rimarrà in questa sede per alcuni giorni (sondino nasogastrico) mentre un tubicino (drenaggio) di maggiori dimensioni viene lasciato nella sede in cui l'esofago è stato suturato e fuoriesce dal torace.  

L'intervento può essere più o meno complicato a seconda della distanza che separa i due monconi dell'esofago il quale, a volte (eccezionalmente), è tale da rendere impossibile la correzione immediata. Nei rari casi in cui non è possibile procedere ad una ricostruzione immediata dell'esofago, i tempi diventano necessariamente più lunghi.

Nel post-operatorio il bambino continua a mantenere il sondino naso-gastrico e la sonda toracica (per rimuovere dalla sede dell'intervento eventuali accumuli di secrezioni). È digiuno nei primi giorni e a volte è richiesto anche che rimanga addormentato.  

In alcuni casi, nel corso di questi primi giorni particolarmente delicati, per impedire che il bambino piangendo metta in tensione i punti viene:

- sedato per ridurre il dolore;

- curarizzato (farmaco che agisce rilasciando la muscolatura) per impedire che si muova;

- intubato (ventiIato in modo meccanico).

Intorno alla 6ª giornata post-operatoria, dopo che attraverso un controllo radiologico è stata verificata la buona riuscita dell'intervento, avviene la ripresa dell'alimentazione per bocca. Finalmente verranno rimossi sia il sondino nasogastrico che la sonda toracica.   

Il bambino verrà alimentato in modo graduale, seguendolo nei piccoli passi che lo porteranno lentamente ad assumere una quantità di latte sufficiente alla sua crescita. 
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ITTERI

Per ittero si intende la colorazione giallastra ed uniforme che la cute, le sclere ed altri tessuti assumono in risposta ad un innalzamento patologico dei valori ematici di bilirubina, con conseguente accumulo della sostanza a livello locale. Sintomi analoghi, ma meno evidenti e localizzati per lo più al frenulo della lingua e alle sclere oculari, si riscontrano anche in presenza di sub-ittero (considerato l'anticamera dell'ittero vero e proprio).

Aldilà dell'itterizia, la pelle può assumere un colorito giallognolo in diverse condizioni, come la carotenosi o l'accumulo cutaneo di urocromo o di colori assorbiti attraverso la cute; in questi casi - chiamati pseudoitteri - le alterazioni cromatiche si distinguono da quelle tipiche dell'ittero per la minore uniformità e per il risparmio delle sclere oculari e delle mucose.

L'ittero compare quando la bilirubina circolante nel sangue (bilirubinemia) supera i 2-2,5 mg per 100 ml, mentre si ha sub-ittero quando tali valori sconfinano nell'anormalità (1,5-2 mg/dl) senza raggiungere questa soglia; ciò consente di indirizzare il paziente verso una diagnosi precoce ed intraprendere così una terapia adeguata ad impedirne l'evoluzione.

La bilirubina si forma per l'80% dalla distruzione di globuli rossi senescenti nel sistema reticolo endoteliale e per il 20% dalcatabolismo di emoproteine sieriche (mioglobina, citocromi, perossidasi, catalasi). L'emoglobina contenuta negli eritrociti viene catabolizzata, con rottura del suo caratteristico anello protoporfirinico e l'eme che viene liberato grazie all'eme-ossigenasi viene convertita in biliverdina con distacco del ferro e della globina. La biliverdina a sua volta viene trasformata in bilirubina grazie ad un enzima citosolico detto biliverdina-reduttasi. Questa bilirubina è detta non coniugata (o indiretta)[2] ed è insolubile, quindi per essere trasportata nel torrente circolatorio deve essere legata ad una proteina sierica prodotta dal fegato, l'albumina. La bilirubina non coniugata viene inviata al fegato dove passa dai sinusoidi alle cellule epatiche all'interno delle quali si distacca dall'albumina e viene coniugata con acido glucuronico con formazione della bilirubina diretta o coniugata[2].

Assieme all'albumina, la bilirubina non coniugata raggiunge il fegato dove viene internalizzata grazie alla presenza di una proteina vettrice epatica chiamata ligandina[3]. Il deficit ereditario di questa proteina vettrice si manifesta con un'iperbilirubinemia congenita benigna, la Sindrome di Gilbert.

Nel fegato la bilirubina viene coniugata con acido glucuronico. Questo processo è catalizzato da un enzima microsomiale detto uridina difosfoglucuronil transferasi (UDPGT) e ne deriva la bilirubina monoglucuronide e la bilirubina diglucuronide. Il deficit ereditario di questo enzima è la causa della sindrome di Crigler-Najjar, che si manifesta con ittero severo e persistente.

La bilirubina così coniugata è resa solubile e viene quindi escreta dall'epatocita nella bile, e viene poi riversata nell'intestino tenue; giunta nelle regioni distali del tenue (ileo) e nel colon viene in buona parte trasformata in urobilinogeno dalla flora batterica presente. Una piccola quota dell'urobilinogeno prodotto (circa il 20%) e della bilirubina rimasta non processata dai batteri viene riassorbita dalla mucosa ileo-colica e mandata in circolo. L'urobilinogeno ematico è per lo più captato dagli epatociti, che provvederanno a reimmetterlo nel circuito biliare, mentre in piccola parte viene filtrato a livello renale, qui ossidato in forma di urobilina ed infine espulso con l'urina: è proprio l'urobilina a dare all'urina il suo caratteristico colore giallo paglierino. La maggior parte dell'urobilinogeno (circa l'80%) viene invece ulteriormente trasformato, ad opera della flora del colon, in stercobilina, che verrà espulsa con le feci. La bilirubina e i suoi derivati (stercobilina) conferiscono alle feci il loro caratteristico colore marrone.

L'ittero del neonato è una condizione estremamente diffusa, che interessa più del 50% dei neonati sani a termine di gravidanza. L'ittero fisiologico appare all'incirca verso il secondo giorno di vita, raggiunge l'apice durante il terzo o quarto giorno e poi inizia a regredire fino ad annullarsi nel giro di una o due settimane. Per quanto detto nella parte introduttiva, l'itterizia neonatale fisiologica è caratterizzata da iperbilirubinemia indiretta, mentre sono considerati anomali gli episodi itterici accompagnati ad elevati livelli di bilirubina coniugata. Le condizioni per le quali l'ittero ad esordio neonatale viene considerato patologico sono le seguenti:

· comparsa nelle prime 24 ore;

· incremento giornaliero di bilirubinemia superiore a 5 mg/dL;

· valori di bilirubina totale superiore a 13 mg/dL nel neonato a termine ed a 15 mg/dL nel pretermine;

· concentrazione di bilirubina diretta superiori a 1,5-2 mg/dL;

· associazione di condizioni morbose che ne aggravano il rischio potenziale (grave prematurità, peso molto basso alla nascita, asfissia ed altri fattori di rischio);

· persistenza dell'ittero e dell'iperbilirubinemia oltre una settimana nel neonato a termine es oltre due settimane nel pretermine.

Sintomi da non sottovalutare, che impongono un rapido consulto medico, sono rappresentati da: marcato colorito giallo della pelle anche a livello dell'addome, delle braccia e delle gambe; colorazione giallastra delle sclere oculari (la parte bianca dell'occhio); irritabilità, sonno profondo, rifiuto verso l'allattamento al seno o quello artificiale.

Le cause dell'ittero patologico sono molteplici e distinguibili in forme emoltiche, caratterizzate da iperbilirubinemia indiretta, e forme colestatiche o da ridotta captazione e/o coniugazione epatica del pigmento, caratterizzate da iperbilirubinemia diretta. Nel primo gruppo rientra la più comune causa di itterizia neonatale: si chiama malattia emolitica da incompatibilità materno-fetale ed è dovuta al passaggio, attraverso la placenta durante la gravidanza o durante il travaglio, di anticorpi materni contro antigeni presenti sui globuli rossi fetali; la forma più grave si verifica in genere a partire dalla seconda gravidanza nei neonati Rh positivi con madri Rh negative non adeguatamente trattate.

La fototerapia è utilizzata anche per trattare casi di ittero neonatale. Risulta utilie grazie alla conseguente isomerizzazione della bilirubina che viene così trasformata in composti che il neonato può espellere con le urine o con le feci. Si utilizza tipicamente la cosidetta bili light therapy (420-470 nm). Un'altra comune causa di itterizia è legata alle anemie neonatali, caratterizzate da una ridotta sopravvivenza delle emazie e da un aumentato catabolismo delle forme anomale. Anche infezioni od intossicazioni di vario tipo e l'assunzione di determinati farmaci o sostanze tossiche si accompagnano tipicamente ad ittero da aumentata emolisi. Malattie metaboliche (sindrome di Gilbert, galattosemia, sindrome di Crigler Najjar, sindrome di Lucey-Driscoll) ed ipotiroidismo sono invece responsabili delle forme itteriche da ridotta captazione e/o coniugazione epatica di bilirubina. I potenziali danni dovuti all'iperbilirubinemia si concretizzano al di sopra dei 20 mg/dl, per la possibilità che il pigmento superi la barriera ematoencefalica depositandosi nelle cellule nervose. Ove richiesto, i livelli di bilirubina possono essere abbassati irradiando il bambino con speciali sorgenti luminose (fototerapia); in alternativa o in associazione a questo intervento, l'iniezione endovenosa di albumina può evitare il deposito del pigmento nei tessuti, mentre attende di essere adeguatamente smaltito dal fegato. Anche il Fenobarbital rappresenta un presidio terapeutico comunemente utilizzato negli episodi di ittero neonatale con iperbilirubinemia indiretta. Se l'ittero neonatale viene considerato una forma pseudo-fisiologica e reversibile dopo pochi giorni dalla nascita, l'ittero che si manifesta durante l'età adulta è invece più allarmante e spia accesa di patologia in atto. A detta di ciò, i neonati che manifestano ittero non vengono generalmente sottoposti ad alcun trattamento; solo in alcuni casi, i piccoli pazienti sono esposti alla fototerapia.

Solo in rare circostanze, l'ittero neonatale viene considerato patologico; ad esempio, quando compare già dal primo giorno di vita, quando la concentrazione di bilirubina diretta supera il valore di 1,5-2 mg/dl o quando la condizione persiste per oltre due settimane. Nei casi problematici, è possibile somministrare per via endovenosa dosi di albumina, utili per impedire il deposito di bilirubina nei tessuti e, talvolta, fenobarbital.
L'ittero che si manifesta durante l'età adulta è più problematico; prima di intervenire con farmaci, si raccomanda di sottoporsi a tutti gli accertamenti utili per isolare la causa scatenante; dopo aver individuato l'elemento eziologico, è possibile procedere con la terapia.

Un aumento della bilirubina indiretta nel siero può essere causato da un eccesso di produzione (malattie emolitiche) o da un difetto di captazione epatica (ittero fisiologico neonatale, sidrome di Gilbert tipo I, danno epatocellulare intraepatico o extraepatico) o ancora, più raramente, da un difetto di coniugazione della bilirubina con l’acido glucuronico (es.ittero di Crigler-Najar tipo I e II).
Un aumento della bilirubina diretta nel siero può essere dovuto, raramente, a difetto di escrezione nelle vie biliari (ittero di Dubin-Johnson, ittero di Rotor) o, più frequentemente, a stasi biliare di origine intraepatica (epatiti, cirrosi) o extraepatica (ostruzione delle vie biliari da calcolosi, compressione delle vie biliari da carcinoma pancreatico).
La diagnosi si esegue tramite: 
· anamnesi

· esame obbiettivo, l’ittero è evidenti per valori di 4-5mg/dl di bilirubina e progredisce in senso cranio caudale;

· test di coombs: diretto (anticorpi fissati ai globuli rossi) e indiretto (anticorpi liberi nel siero); si tratta di esami di screening a cui sono sottoposte le gestanti nel 1° trimestre per determinare la presenza di anticorpi materni contro i globuli rossi del feto

· ematocrito

· gruppo della madre e del feto

· bilirubina totale e diretta.

LE INFEZIONI DELLE VIE URINARIE (IVU)

Le infezioni delle vie urinarie (IVU) rappresentano le infezioni più frequenti in età pediatrica dopo quelle delle vie aeree.
La loro incidenza nei bambini che si presentano al Pronto Soccorso con febbre superiore a 38,3°C è 7,5%.
Il rischio di IVU sotto gli 11 anni di età è maggiore nelle femmine rispetto ai maschi: 3% contro 1,1%.
Nei neonati è il contrario: 7% nei maschi e il 2,8% nelle femmine.
Questa differenza è dovuta a:
- maggiore facilità di infezione nella femmina per la vicinanza del retto all'uretra;
- maggiore frequenza di malformazioni delle vie urinarie nel neonato maschio.

Le infezioni urinarie sono frequentemente dovute a batteri.
Molto più rare sono le forme virali (cistite emorragica da adenovirus) e quelle da funghi.

Nel lattante, vanno sospettate anche in presenza di sintomi aspecifici come febbre, disturbi gastroenterici, irritabilità, anoressia, scarso accrescimento ponderale, pianto durante la minzione, urine maleodoranti, arrossamento all'interno delle cosce e ittero (in particolare nel neonato).
Nei bambini più grandi prevalgono, invece, i disturbi mentre urinano (disturbi minzionali), quali necessità di effettuare minzioni di piccola quantità e frequenti, bruciore o dolore durante la minzione, incontinenza, oltre a dolori in sede lombare e/o sovrapubica.
La diagnosi di certezza si fonda sulla dimostrazione della positività dell'urinocoltura.
L'urinocoltura in associazione con l'esame completo delle urine va sempre effettuata prima d'iniziare la terapia antibiotica, poiché anche un'unica dose di antibiotico può rendere sterili le urine.
Presenza di batteriuria significativa (p. es., > 103 colonie/ml in un campione prelevato mediante cateterizzazione), sia asintomatica sia associata a sintomi di cistite, pielonefrite o setticemia.

Se non si vuole ottenere un'urinocoltura falsamente positiva, occorre seguire criteri precisi per:
- il prelievo tramite "mitto intermedio";
- la raccolta delle urine.
Per distinguere le infezioni alte da quelle basse, l'esame delle urine e l'urinocoltura non sono sufficienti.
La positività degli indici di flogosi (VES > 25 mm 1ª ora; PCR > 2 mg/dl) può suggerire un'infezione alta.

L'ecografia renale è un esame che viene generalmente effettuato dopo ogni infezione urinaria, in particolare nelle infezioni alte e nel bambino più piccolo.
La cistografia è invece riservata alle infezioni urinarie alte, per escludere la presenza di un reflusso vescico-ureterale.
Successivamente, in caso di infezioni alte, può essere eseguita una scintigrafia renale statica (DMSA) che è in grado di valutare gli eventuali esiti a distanza.

Si dividono in:

· Infezione delle basse vie urinarie (Infezione urinaria bassa sintomatica o cistite acuta).
 Consiste, generalmente, in un breve ciclo (3 - 5 giorni) di terapia antibatterica per via orale. La durata ottimale del trattamento non è stata ancora ben definita, anche se un ciclo breve assicura una riduzione di costi, effetti collaterali, alterazioni della flora batterica intestinale e rischio di antibiotico-resistenza.
- Infezione delle alte vie urinarie (Infezione urinaria alta o pielonefrite acuta (PNA).
Il trattamento della PNA va iniziato precocemente poiché, se tempestivo (entro 48 - 72 ore dall'esordio dell'infezione), può prevenire danni al rene.
La terapia va iniziata subito dopo aver raccolta l'urina per l'urinocoltura, infatti, iniziare la terapia antibiotica prima di aver raccolto l'urina, impedisce, nella maggior parte dei casi, di identificare il germe responsabile dell'infezione e, più in generale, di confermare il sospetto diagnostico.
Il trattamento, ospedaliero o domiciliare, dipende dall'età del bambino e dalle sue condizioni generali. Il ricovero è consigliabile per i bambini più piccoli, in presenza di segni sistemici di infezione (febbre elevata, vomito persistente, segni di disidratazione etc).
In questi pazienti è indispensabile un antibiotico per via endovenosa o intramuscolare e l'applicazione di una fleboclisi.
La terapia, da protrarsi per almeno 10 giorni, va seguita da una profilassi antibatterica nei pazienti di età inferiore a 5 anni, a maggior rischio di danno parenchimale.

Le IVU sintomatiche del bambino possono mostrare tendenza a recidivare, in particolare in caso di malformazioni delle vie urinarie e/o alterazioni vescico-sfinteriche.
In questi casi sono necessari periodi, anche lunghi, di profilassi antibatterica urinaria.
Quest'ultima è indicata anche nei casi con reinfezioni e recidive, che occorrono in assenza di evidenti fattori di rischio. Vanno impiegati farmaci antimicrobici caratterizzati da efficacia verso la maggior parte dei germi patogeni, ridotti effetti collaterali e modesta possibilità di resistenza batterica.

-Batteriuria asintomatica
È una condizione benigna, caratterizzata dalla presenza di batteri a bassa virulenza e dalla assenza di sintomi. Si ritrova in caso di esami delle urine o urinocolture occasionali.
Non richiede trattamento, fatta eccezione per i soggetti immunodepressi (portatori di trapianto renale, diabetici, etc.).
- Infezione urinaria bassa sintomatica o cistite acuta
Può essere favorita da fattori locali (infezioni vaginali e del prepuzio, fimosi, sinechie delle piccole labbra etc).
La febbre è poco frequente e generalmente inferiore a 38°C, mentre prevalgono i disturbi minzionali. Nel lattante la sintomatologia è in genere aspecifica. A volte, può essere presente sangue nelle urine (macroematuria) alla fine della minzione, anche con coaguli.
Gli indici di flogosi (infiammazione) (VES e PCR) sono, di solito, normali o solo lievemente alterati.

All'ecografia è a volte rilevabile un aumento di spessore della parete vescicale. È più frequente nelle femmine in età prescolare.
- Infezioni urinarie basse ricorrenti
Sono più frequenti nelle femmine in età scolare e sono spesso associate a disfunzioni vescicali e dello sfintere uretrale esterno.
Nel 30 - 40% dei casi si associano a reflusso vescico-ureterale, di solito di grado lieve. È frequente la concomitanza con vulvo-vaginiti, sinechie delle piccole labbra, fimosi, ossiuriasi e stipsi. Si avvalgono, oltre che di un trattamento specifico antibatterico, della rieducazione minzionale e di farmaci regolatori della muscolatura vescicale.
- Infezione urinaria alta o pielonefrite acuta (PNA)
Caratterizzata generalmente da febbre elevata, spesso con brivido, e talvolta dolore lombare o addominale, è spesso associata ad una malformazione delle vie urinarie (nel 40% dei casi a reflusso vescico-ureterale) e/o a disfunzioni vescico-sfinteriali.
La diagnosi, spesso difficile e sostanzialmente clinica, deve essere tempestiva per evitare il danno parenchimale iniziando il trattamento subito dopo l'esecuzione dell'urinocoltura.

OBESITA’ INFANTILE
L'obesità infantile è un problema di notevole rilevanza sociale. Il fenomeno, che in Italia colpisce un bambino su quattro, è il risultato di un bilancio energetico positivo protratto nel tempo; in pratica si introducono più calorie di quante se ne consumano.
La definizione di sovrappeso e di obesità infantile è più complessa rispetto all'adulto, il cui peso ideale è calcolato in base al BMI (Body Mass Index o Indice di Massa Corporea), che è uguale al peso in Kg diviso l'altezza in metri elevata al quadrato. (Confalone, 2002). 
Pur avendo basso errore di osservazione, basso errore di misurazione, buona affidabilità e validità, il BMI non può essere una misura sensibile dell'obesità in persone molto alte e basse, ed in persone che hanno insolite composizioni di massa magra e massa grassa. (Sardina, 1999). Tuttavia, un comitato competente, convenuto nell'International Obesity Task Force nel 1999, ha determinato che - sebbene il BMI non fosse una misura ideale - era comunque il più valido tra tutte le formule che calcolano l'adiposità in un individuo, e perciò poteva essere usato per definire il sovrappeso e l'obesità in bambini ed adolescenti. (Bellizzi, 1999).
In base a queste conclusioni, la WHO (Organizzazione Mondiale della Sanità), per definire sovrappeso ed obeso un bambino, utilizza i “punti” di BMI realizzati da uno studio di Cole nel 2000 e sviluppati usando diversi dati mondiali. Per questo, essi rappresentano una referenza internazionale che può essere usata per comparare le diverse popolazioni mondiali.
Il Ministero della Sanità Italiano definisce obeso un bambino il cui peso supera del 20% quello ideale, e in sovrappeso se lo supera del 10-20%; in alternativa, lo definisce tale quando il suo BMI è maggiore del previsto. La crescita ponderale del bambino viene calcolata facendo riferimento alle tabelle dei percentili, grafici che riuniscono i valori percentuali di peso e altezza dei bambini, distinti per sesso ed età. (Confalone, 2002).
Secondo recenti studi, effettuati nel 2000 dal NCHS (Centro Nazionale di Statistiche per la Salute Statunitense), la crescita è nella norma se si pone intorno al 50° percentile, mentre più si supera il valore medio più aumenta il rischio di obesità; pertanto, dal 85° al 95° percentile il bambino viene definito sovrappeso mentre dal 95° percentile viene definito obeso. (Kuczmarski, 2000).

 L'obesità infantile ha una genesi multifattoriale; come tale, è il risultato di diverse cause, più o meno evidenti, che interagiscono tra loro. In primo luogo, è dovuta ad un'eccessiva e cattiva alimentazione, legata o meno ad una ridotta attività fisica ed a fattori di tipo genetico - familiare. Rari sono i casi di obesità legati ad alterazioni ormonali quali ipotiroidismo o disfunzioni surrenali. (Confalone, 2002).

Se è vero che una dieta insufficiente può portare a deficit di vario tipo (proteine, calcio, ferro, vitamine ed altri nutrienti essenziali alla crescita), per contro, un introito calorico eccessivo determina dapprima un sovrappeso del bambino, poi, nella maggioranza dei casi, una manifesta obesità.
L'iperalimentazione nei primi due anni di vita, oltre a causare un aumento di volume delle cellule adipose (ipertrofia), determina anche un aumento del loro numero (iperplasia); da adulti, pertanto, si avrà una maggiore predisposizione all'obesità ed una difficoltà a scendere di peso o a mantenerlo nei limiti, perché sarà possibile ridurre le dimensioni delle cellule, ma non sarà possibile eliminarle. Intervenire durante l'età evolutiva è quindi di fondamentale importanza, perché dà la garanzia di risultati migliori e duraturi. (Confalone, 2002).

Oltre all'alimentazione scorretta e squilibrata, non è da sottovalutare, come fattore di rischio, la ridotta attività fisica o la sedentarietà, frutto di uno stile di vita sbagliato, ma sempre di più frequente riscontro.
I piccoli, infatti, sono spesso accompagnati in macchina dai genitori (anche se la scuola o la palestra distano pochi metri da casa), prendono l'ascensore anche per un solo piano, passano ore ed ore davanti al computer e alla televisione (con gli esempi negativi che accentuano le cattive abitudini alimentari), escono sempre meno e così via.
Nel rapporto “Obesità in bambini e giovani: Una crisi nella sanità pubblica” scritto da un gruppo di esperti internazionali (IOTF) facente capo alla WHO (World Health Organisation), ed in collaborazione con la IASO (l'Associazione Internazionale per lo Studio sull'Obesità), sono state identificate le principali tendenze sociali che contribuiscono all'aumento dell'obesità infantile:

· aumento dell'uso di trasporto motorizzato (ad esempio per andare a scuola);

· diminuzione dell'attività fisica durante il tempo libero e conseguente aumento della sedentarietà;

· aumento del tempo trascorso davanti la tv;

· aumento della quantità e varietà degli alimenti grassi ed energetici e relativo aumento della loro pubblicità;

· aumento dell'uso di ristoranti e fast food per pranzare e cenare, i quali offrono grandi porzioni a poco prezzo;

· aumento del numero dei pasti durante la giornata;

· aumento dell'uso di bibite analcoliche dolci e gasate come sostituzione all'acqua.

L'esercizio fisico è di fondamentale importanza per il bambino che cresce, in quanto, oltre a farlo dimagrire, lo rende più attivo, contribuendo a ridistribuire le proporzioni tra massa magra (tessuto muscolare) e massa grassa (tessuto adiposo). (Confalone, 2002).
Secondo Schoeller e coll. (1997), per evitare l'aumento di peso è ipotizzabile un “livello soglia” di esercizio corrispondente a circa 80 minuti di attività fisica moderata o 35 minuti di attività intensa al giorno,. (Giampietro,1998 - pagina 7).
E' quindi sufficiente praticare, in maniera costante, un'attività aerobica leggera, senza affaticare troppo l'organismo (come una pedalata in bici od una camminata); ciò sottopone i muscoli ad uno sforzo moderato ma costante, inducendoli ad attingere carburante soprattutto dal serbatoio dei grassi. (Confalone, 2002).

I fattori familiari non sono meno determinanti dei precedenti. L'obesità, sotto certi aspetti, può considerarsi un problema di natura ereditaria e, sotto altri, una conseguenza di fattori ambientali.
Un'indagine multiscopo realizzata dall'ISTAT nel 2000 dimostra che circa il 25% dei bambini ed adolescenti in sovrappeso ha un genitore obeso o in sovrappeso, mentre la percentuale dei bambini sale a circa il 34% quando sono obesi o in sovrappeso entrambi i genitori.
L'esempio della famiglia è fondamentale: non si può parlare di educazione alimentare se i genitori non iniziano per primi a seguire una dieta equilibrata.
Per quanto riguarda la natura ereditaria dell'obesità, sono state evidenziate alterazioni di alcuni geni aventi un ruolo nella produzione delle cellule adipose, ma gli studi sono tutt'ora in corso.

Tra tutte le conseguenze dell'obesità, le più frequenti sono rappresentate dai disturbi di tipo polmonare (affaticabilità del respiro, apnea notturna ed asma), e di tipo ortopedico.
I disturbi respiratori durante il sonno sono molto frequenti nei bambini in eccesso di peso e si riferiscono ad un'ampia serie di condizioni che includono l'aumento della resistenza al flusso d'aria attraverso la via aerea superiore, la conseguente riduzione del flusso d'aria ed infine la cessazione del respiro. (Riley, 1976).
L'asma ed i suoi sintomi sono un tema di studio difficile ed il collegamento tra eccesso di peso ed asma non dovrebbe essere presunto: i bambini con asma devono ridurre il livello di attività fisica, e il trattamento medico dell'asma (terapia cortisonica), può provocare guadagno di peso. (Rodriguez, 2002).
Nondimeno, l'osservazione che la perdita di peso può migliorare la funzione polmonare in adulti obesi, suggerisce che la prevenzione dell'obesità può diminuire l'asma, o meglio prevenire il suo avvenimento. (Stenius-Aarniala, 2000).
Le complicanze di tipo ortopedico sono dovute all'eccessivo carico meccanico che ossa e articolazioni sopportano. Piedi piatti, varismo e valgismo degli arti inferiori sono i paramorfismi più comuni. Non solo, l'eccesso di peso può provocare dolori articolari, ridurre la mobilità e aumentare il rischio di distorsioni e fratture. (Confalone, 2002).
Per quanto riguarda le conseguenze tardive, occorre sottolineare che l'obesità infantile rappresenta un fattore predittivo di obesità nell'età adulta. Oltre ad avere una maggiore predisposizione al sovrappeso e all'obesità, la persona che è stata in eccesso di peso da piccola risulta maggiormente esposta a determinate patologie, soprattutto di natura cardiocircolatoria come l'ipertensione arteriosa e la dislipidemia (aumento dei trigliceridi e colesterolo nel sangue); tutto ciò a causa dallo stile di vita sbagliato tipico degli obesi. (Must, 1999).
Gravi sono anche le conseguenze di tipo endocrino, come il diabete di tipo 2 (insulino-resistente), tipico degli adulti ma frequente anche tra i bambini obesi e in sovrappeso (Scott, 1997), e l'ipersurrenalismo, cioè l'ipersecrezione degli ormoni corticosteroidi da parte del surrene (Must, 1999).
Anomalie mestruali, menarca anticipati e policistosi ovarica, rappresentano risposte endocrine all'eccesso di peso nelle ragazze (Rogers, 1956), mentre i ragazzi in sovrappeso od obesi tendono a svilupparsi più tardi rispetto ai coetanei in peso forma. (Wang, 2002).
Dal punto di vista gastroenterico, l'obesità può provocare complicanze lievi, come semplici disturbi alimentari, ma anche conseguenze gravi, come colelitiasi (presenza di calcoli formati da colesterolo all'interno delle vie biliari o della cistifellea), steatosi epatica (processo degenerativo del tessuto epatico dovuto alla massiccia presenza di tessuto adiposo nel fegato), e tumori del tratto gastroenterico. (Must, 1999).
Da non sottovalutare poi le conseguenze di tipo psicologico, che possono trascinarsi ed amplificarsi negli anni. I bambini in eccesso di peso possono sentirsi a disagio e vergognarsi, fino ad arrivare ad un vero rifiuto del proprio aspetto fisico; spesso sono bambini derisi, vittime di scherzi da parte dei coetanei e a rischio di perdere l'autostima e sviluppare un senso di insicurezza che li può portare all'isolamento: escono meno di casa e stanno più tempo davanti alla televisione, instaurando un circolo vizioso che li porta ad un'iperalimentazione reattiva. (Confalone, 2002).
Infine, sono da citare anche le conseguenze economiche che l'obesità in generale provoca. Un calcolo reale delle spese per l'obesità infantile è molto difficile da effettuare. in quanto si avrebbe bisogno di una metodologia che prenda in considerazione anche i costi per i disturbi associati. Tuttavia numerosi studi hanno valutato le spese sostenute dai vari sistemi sanitari di molti Paesi industrializzati per l'obesità in generale. Come mostrato nella tabella 3, questi studi suggeriscono che i costi per l'obesità oscillano tra il 2 ed il 7% delle spese sanitarie totali di questi Paesi.
Per ciò che riguarda i principali fattori di rischio dell'eccesso di peso tra i ragazzi con età compresa tra i 6 ed i 17 anni, nell'analisi sono stati presi in considerazione la familiarità (sia nella sua componente genetica che in quella ambientale), la sedentarietà come stile di vita ed infine lo status socio - economico (in particolare il livello di istruzione della madre ed il giudizio sulle risorse economiche della famiglia).
Per quanto riguarda il primo fattore, è emerso che avere uno o più genitori con eccesso di peso comporta un maggior rischio per bambini e adolescenti di avere lo stesso problema. Più precisamente, dall'indagine Istat risulta che in presenza di entrambi i genitori in sovrappeso od obesi, la percentuale di ragazzi che presentano lo stesso disturbo nella fascia di età esaminata è di circa il 34%, mentre la quota scende al 18% se nessuno dei due genitori lamenta un eccesso di peso. La percentuale è di circa il 25% se a pesare troppo è solo la mamma (25,4%) o solo il papà (24,8%). Inoltre, se in famiglia c'è almeno un adulto obeso, senza tener conto del grado di parentela, i bambini tra i 6 ed i 13 anni con problemi di peso sono ben il 42,1%. 
In Italia sono molti i bambini e gli adolescenti che lamentano un cattivo rapporto con la bilancia; il riscontro statistico non lascia dubbi: sovrappeso ed obesità in età evolutiva non sono certo un fenomeno raro. Nel nostro Paese, infatti, nel 1999-2000, la percentuale di bambini ed adolescenti in sovrappeso raggiungeva circa il 20%, mentre era pari al 4% la quota degli obesi.

Il problema interessa soprattutto la fascia di età 6-13 anni, e predilige i maschi rispetto alle femmine. (Giordani, 2002).

 Questi dati, risultati dall'indagine Multiscopo del 2000 condotta dall'Istituto Nazionale di Statistica (Istat), riportano le percentuali di sovrappeso ed obesità infantile ed adolescenziale in Italia secondo gli standard internazionali proposti dall'International Obesity Task Force.
Nel nostro Paese, la Regione con la più alta presenza di bambini ed adolescenti con eccesso di peso spetta alla Campania, col 36%, mentre la Valle d'Aosta è la Regione con la minor presenza di bambini in sovrappeso ed obesi (14,3%). Osservando i dati, si nota come il problema dell'obesità infantile peggiori scendendo dal nord al sud del Paese. (Giordani, 2002).

 Per ciò che riguarda i principali fattori di rischio dell'eccesso di peso tra i ragazzi con età compresa tra i 6 ed i 17 anni, nell'analisi sono stati presi in considerazione la familiarità (sia nella sua componente genetica che in quella ambientale), la sedentarietà come stile di vita ed infine lo status socio - economico (in particolare il livello di istruzione della madre ed il giudizio sulle risorse economiche della famiglia).
Per quanto riguarda il primo fattore, è emerso che avere uno o più genitori con eccesso di peso comporta un maggior rischio per bambini e adolescenti di avere lo stesso problema. Più precisamente, dall'indagine Istat risulta che in presenza di entrambi i genitori in sovrappeso od obesi, la percentuale di ragazzi che presentano lo stesso disturbo nella fascia di età esaminata è di circa il 34%, mentre la quota scende al 18% se nessuno dei due genitori lamenta un eccesso di peso. La percentuale è di circa il 25% se a pesare troppo è solo la mamma (25,4%) o solo il papà (24,8%). Inoltre, se in famiglia c'è almeno un adulto obeso, senza tener conto del grado di parentela, i bambini tra i 6 ed i 13 anni con problemi di peso sono ben il 42,1%. (Giordani, 2002).

Per quanto riguarda gli stili di vita, una delle maggiori cause di obesità e sovrappeso infantile è la sedentarietà, tanto che si tende sempre più a dare maggior importanza al basso dispendio energetico (conseguente ad una vita sedentaria senza nessuna attività fisico-sportiva), rispetto all'assunzione di cibi molto calorici.

Considerando lo status socio-economico, ed in particolare il titolo di studio della madre, dai dati emerge che il rischio di obesità infantile è superiore quando la madre ha la licenza elementare o nessun titolo di studio (25,9% di bambini e adolescenti con eccesso di peso), mentre risulta inferiore quando il titolo di studio della genitrice è una laurea o un diploma di scuola media superiore (22,5%).
La percentuale di ragazzi obesi o in sovrappeso si attesta al 25,1% nel caso in cui la madre sia in possesso di una licenza di scuola media inferiore.
Infine, sempre in tema di status socio-economico, se si osserva la fig.6 si evince come la percentuale dei ragazzi tra i 6 ed i 17 anni di età con eccesso di peso sia:

del 26,6% nel caso in cui il giudizio sulle risorse economiche della famiglia è negativo;

del 23,1% quando le disponibilità economiche familiari vengono considerate ottime o comunque adeguate.

La prima regola per evitare il possibile rischio di obesità è PREVENIRE.
Se il bambino tende ad aumentare di peso, occorre intervenire subito, senza aspettare che ingrassi troppo. Non esistono regole rigide, né ricette infallibili, basta adottare semplici accorgimenti comportamentali; soprattutto, una volta sensibilizzati al problema, i genitori non devono mai demordere ed abbassare la guardia. (Confalone, 2002).
Alcuni consigli pratici che il Ministero della Sanità Italiano indica, sono:

· Abituare il bambino a tre pasti regolari: una colazione non abbondante ma sostanziosa, un pranzo ed una cena (non eccessivi), intervallati da uno spuntino a metà mattina ed una merenda al pomeriggio. Questo gli eviterà i “buchi” tra un pasto e l'altro e lo abituerà a non mangiare fuori orario.

· Non premiare il bambino con troppi spuntini, specialmente se ricchi di zuccheri o comunque ipercalorici come merendine, gelati, bevande gassate, succhi di frutta, ma preferire frutta o yogurt.

· Non insistere quando il bambino è sazio o non ha molta fame; potrebbe mangiare solo per far piacere alla mamma o per non essere sgridato; c'è il rischio di generare in lui un rapporto distorto con il cibo.

· Limitare l'introito proteico e dei lipidi, alternando il consumo di carne, uova e formaggi, alimenti che non vanno mai somministrati insieme; preferire le proteine del pesce.

· Abituare il bambino ai giochi all'aperto e all'attività fisica; questo è importante sia per un corretto sviluppo del corpo, sia perché in movimento il ragazzo brucerà molte calorie.

· Rispettare i ritmi del sonno onde evitare l'instaurarsi di abitudini scorrette (sindrome dell'alimentazione notturna).

Quando i chili di troppo sono già evidenti occorre adottare ulteriori misure. Il pediatra e il dietologo sono infatti le figure più indicate a predisporre un intervento mirato, ma sono i genitori ad avere il ruolo più importante. La consapevolezza del danno che l'obesità può arrecare alla salute del proprio figlio deve far riflettere i genitori e portarli a sradicare comportamenti alimentari e abitudini scorrette consolidate nel tempo. Il compito è difficile, ma non impossibile. Occorre puntare sul coinvolgimento e non sui divieti, cercando di non colpevolizzare il piccolo se qualche volta cede alle tentazioni, quindi senza fare del peso un'ossessione. (Confalone, 2002).
Ulteriori utili consigli del Ministero della Sanità Italiano sono:

· Svuotare cucina e frigorifero dai cibi tentatori (patatine, merendine, cioccolata, succhi di frutta) e sostituirli con gli alimenti giusti (acqua, tè, frutta, fette biscottate, yogurt).

· Fare del pasto un momento di pausa per stare insieme e parlare (quando si guarda la televisione non ci si accorge di quanto e di cosa si mangia).

· Evitare che il bambino mangi troppo in fretta; così facendo, non si sazia mai e dopo una merendina ne chiede subito un'altra.

· Preferire i cibi fatti in casa ai prodotti confezionati; si calcolano meglio i condimenti e si scelgono le materie prime da utilizzare.

· Eliminare i piatti più elaborati sostituendoli con altri cucinati in modo semplice, senza troppi condimenti.

· Abituare il piccolo ad assumere quotidianamente una quantità discreta di verdure cotte o crude, più ricche di fibre, che riempiono lo stomaco e rallentano l'assimilazione delle sostanze introdotte.

· Moderare le quantità.

· Non associare il cibo all'idea di qualcosa di “speciale”, né usarlo come premio.

· Ridurre il tempo dedicato alla televisione/computer a favore di attività più dinamiche.

· Spronare il bambino a camminare e a fare le scale, piuttosto che prendere l'ascensore.

· Favorire una regolare attività sportiva cercando di assecondare le preferenze del bambino e la sua sensibilità (dalla passeggiata in bici alla partita di calcio, dal nuoto in piscina alla ginnastica in palestra).

· Sottoporre regolarmente il bambino a visite pediatriche di controllo.

In conclusione, è ruolo dello Stato favorire e promuovere incessantemente campagne di sensibilizzazione di larga portata per aumentare la consapevolezza del problema in tutti i settori della società, compreso quello del personale sanitario (il quale, spesso, non è sufficientemente preparato ad affrontare il problema), fornendo informazioni sia sui rischi che l'obesità può provocare, sia sui comportamenti da adottare per evitare questa patologia.
Alcune azioni sociali potrebbero essere:
· intervenire con leggi per regolamentare ed assicurare strategie per la riduzione dell'obesità;

· aumentare la quantità di ore a settimana di educazione fisica nelle scuole primarie e secondarie;

· aumentare la qualità dell'istruzione fisica nelle scuole primarie e secondarie;

· sensibilizzare il problema alle famiglie con pubblicità, programmi televisivi e riviste;

· creare ed migliorare le infrastrutture sportive (palestre e parchi);

· promuovere la formazione di associazioni e centri sportivi;

· incoraggiare le industrie alimentari ad introdurre sul mercato cibi ipocalorici e più nutritivi;

· applicare tasse sugli alimenti non sani e dare sussidi per la promozione di cibi sani e nutrienti;

· formulare standard dietetici per i programmi di pranzo scolastici;

· eliminare e sostituire le bevande dolci e snack all'interno dei distributori automatici nelle scuole, con bevande e cibi più sani;

· informare in modo chiaro il consumatore applicando etichette nutrizionali chiare sugli alimenti e vietando le informazioni incoerenti e sbagliate;

· applicare restrizioni sulla pubblicità di cibi ai bambini.

è chiaro che queste azioni riguardano differenti livelli, alcuni a livello locale ed altri a livello nazionale ed internazionale; però tutte hanno bisogno dell'appoggio indispensabile dei Governi e dei loro rispettivi ministeri.
IPOTIROIDISMO

L'ipotiroidismo è una sindrome dovuta ad una insufficiente azione degli ormoni tiroidei a livello dei vari tessuti; più spesso ciò avviene quando  la tiroide non produce una quantità sufficiente di ormoni. Ciò determina uno squilibrio in tutto l'organismo.

 

L'ipotiroidismo influenza le reazioni chimiche che avvengono in tutto il corpo determinando un rallentamento dei processi metabolici. Si tratta di una condizione che, nella sua fase precoce, raramente causa sintomi evidenti; qualora si protragga nel tempo, può però portare a seri problemi di salute.
Fra le cause di ipotiroidismo, alcune delle più importanti sono:

 

· malattie autoimmuni (ad es. tiroidite di Hashimoto)

· rimozione chirurgica della tiroide
· terapia con iodio radioattivo
· alcuni farmaci (ad es. l'amiodarone utilizzato per le aritmie cardiache, il litio per determinati problemi psichiatrici)

 

Talvolta, invece, l'ipotiroidismo può essere causato da difetti congeniti (nel qual caso è presente fin dalla nascita), dall'incapacità della ghiandola ipofisaria di produrre l'ormone necessario  alla stimolazione della tiroide (TSH), dalla gravidanza o dalla carenza di iodio.

i sintomi e segni dell'ipotiroidismo variano considerevolmente a seconda dell'età di insorgenza, della durata e dell'entità della condizione. Fra questi, si possono elencare:

 

· Stanchezza e sonno eccessivo

· Eccessiva sensibilità al freddo

· Costipazione

· Secchezza e pallore della pelle

· Gonfiore al volto e alle palpebre

· Voce rauca

· Debolezza e crampi muscolari

· Elevati livelli di colesterolo nel sangue

· Periodi mestruali irregolari o più abbondanti del solito

· Capelli assottigliati e fragili

· Depressione

· Problemi di memoria, eloquio lento

· Rallentamento della frequenza cardiaca

· Mixedema (accumulo di liquidi sottocutaneo)

 

Il mixedema è dovuto all'accumulo nei tessuti di alcune glicoproteine per ridotto smaltimento; maggiormente riscontrabile nelle forme più avanzate di ipotiroidismo, è particolarmente evidente nella cute, nei muscoli e a livello cardiaco contribuendo al gonfiore cutaneo e riduzione della performance muscolare e cardiaca.

Nei casi estremi, il coma mixedematoso costituisce la complicanza ultima dell'ipotiroidismo severo non trattato.

IPOTIROIDISMO INFANTILE

L’ipotiroidismo congenito e’ una delle piu’ comuni cause trattabili di ritardo mentale. Colpisce circa 1 neonato su 3000-4000.

Nel 1972 è stato introdotto nel Quebec il primo programma di screening neonatale per l’ipotirodismo congenito, che viene oggi eseguito sui neonati mediante un prelievo di una goccia di sangue prelevata dal tallone, messa su un cartoncino ed inviata al centro di riferimento per lo screening. I neonati che presentano valori di TSH e/o di T4 sospetti o indicativi di ipotiroidismo congenito vengono al piu’ presto richiamati per la conferma della diagnosi mediante prelievo venoso e l’inizio piu’ precoce possibile della terapia sostitutiva con L-tiroxina.

Programmi nazionali di screening per l’ipotiroidismo congenito sono stati attuati in molti, ma non in tutti, i paesi occidentali. 

Questa strategia ha permesso di cambiare radicalmente il destino di questi bambini. L’ipotiroidismo congenito infatti e’ pauci o asintomatico alla nascita e veniva riconosciuto clinicamente nei primi mesi di vita, quando già si erano verificati  danni irreversibili allo sviluppo psicomotorio.

L’ipotiroidismo congenito (cioe’ presente alla nascita) puo’ essere transitorio o permanente.

Nei paesi in cui e’ presenza una grave carenza iodica (essenziale per la sintesi degli ormoni della tiroide) l’ipotiroidismo si manifesta come cretinismo endemico. 
L’ipotiroidismo congenito in Europa, Nord America e Giappone e’ una malattia sporadica causata nell’ 80-85% dei causi da difetti nello sviluppo della tiroide (disgenesie), che puo’ mancare completamente (agenesia), o essere piu’ piccola (ipoplasia), la tiroide ipoplasica e’ spesso collocata “fuori posto”. Si parla allora di tiroide ectopica.

Circa il 10% dei casi di ipotiroidismo congenito è dovuto a difetti dell’ormonogenesi, vale a difetti nella sintesi, trasporto, metabolizzazione  degli ormoni tiroidei. Queste forme sono in genere autosomiche recessive e colpiscono 1 su 30.000 nati.  Dal punto di vista clinico si possono manifestare in etaà più tardiva ed è spesso  presente gozzo. 

Meno del 5% dei casi di  ipotiroidismo congenito è dovuto a difetti nell’asse ipotalamico-ipofisario che regola il funzionamento della tiroide. Queste forme colpiscono 1 su 50-100.000 nati. Si parla di ipotiroidismo secondario quando è principalmente coinvolta l’ipofisi e di ipotiroidismo terziario quando il difetto è primariamente ipotalamico.

I bambini con ipotiroidismo da deficit di TSH ipofisario presentano spesso deficit di altri ormoni ipofisari (ormone della crescita, gonadotropine, ACTH, prolattina) che devono essere diagnosticati precocemente. Questi neonati possono presentare micropene e avere prolungate ipoglicemie alla nascita. Si associano anche a difetti di sviluppo della linea mediana (es palatoschisi, assenza del setto pellucido, assenza del corpo calloso, displasia setto-ottica). L’ipofisi alla Risonanza Magnetica Nucleare e’ di solito ipoplasica e vi puo’ essere ectopia della neuroipofisi ed altre malformazioni. Sono state identificate cause genetiche di queste patologie a carico dei geni che regolano lo sviluppo dell’ipofisi (HESX-1, PROP-1 ed altri). 

Una causa recentemente descritta di Ipotiroidismo congenito è’ dovuta ad una diminuzione del trasporto del T4 nel cervello. Il difetto e’ causato da una mutazione nel MCT8 (monocarboxilate transporter 8). Il gene e’ sul cromosoma X e la malattia si manifesta nei maschi con ipotiroidismo e sintomi neurologici progressivi come un ritardo di mentale grave, distonia, ipotonia centrale, teraplegia spastica, nistagmo, difetti nella vista e nell’udito. Le femmine portatrici hanno ipotiroidismo ma non sintomi neurologici. 

La resistenza agli ormoni tiroidei è causata da una mutazione nel TRbeta (recettore per gli ormoni tiroidei di tipo beta) e si manifesta in genere piu’ tardivamente. E’ autosomica dominante colpisce 1 su 100.000 nati. Il quadro clinico puo’ essere variabile, sia come sintomatologia che come gravita’.

L’ipotiroidismo congenito transitorio e’ causato in genere da contatti con sostanze o farmaci che interferiscono con la sintesi degli ormoni tiroidei nel feto e nel neonato. In alcuni casi e’ un fenomeno legato alla prematurita’ del neonato, in una parte dei casi non si conosce l’origine.

Ad esempio l’uso eccessivo di disinfettanti cutanei contenenti iodio al momento del parto, l’uso di mezzi di contrasto iodati, sono cause comuni di ipotiroidismo transitorio, dato che il neonato ha dei sistemi di regolazione immaturi che non sono in grado di smaltire l’eccesso di iodio. Di conseguenza viene inibita la sintesi degli ormoni tiroidei.

La carenza di iodio e’ pure legata all’ipotiroidismo congenito transitorio.  Ad esempio in Belgio, regione a lieve carenza iodica, la prevalenza dell’ipotiroidismo transitorio nei prematuri e’ 8 volte quella riportata negli USA, dove l’apporto iodico e’ in genere adeguato.

L’uso di farmaci antitiroidei nella madre (metimazolo e propiltiuracile) che si usano per trattare l’ipertiroidismo materno e che passano la placenta possono provocare ipotiroidismo transitorio nel neonato. 

Anche il passaggio di anticorpi materni (anticorpi anti-recettore del TSH con azione bloccante) possono provocare ipotiroidismo transitorio. Questi anticorpi possono essere presenti in madri con patologia autoimmune della tiroide ( tiroidite cronica linfocitaria, malattia di Graves-Basedow). Nella stessa mamma possono essere presenti popolazioni differenti di anticorpi, bloccanti o stimolanti il recettore del TSH, ed il quadro clinico nel neonato  puo’ variare. 

L’uso di farmaci usati in terapia intensiva neonatale, come steroidi o dopamina, possono dare ipotiroidismo transitorio.

I sintomi e segni dell’ipotiroidismo congenito diventano in genere manifesti nei primi mesi di vita.

Alla nascita puo’ essere presente ittero prolungato, gestazione prolungata oltre la 42 settimana, edema, difficolta’ di alimentazione, ritardata emissione di meconio, distensione addominale, ipotermia, stress respiratorio. Un’ampia fontanella anteriore e la fontanella posteriore >0.5 cm di diametro possono essere presenti.

Successivamente  il bambino appare ipotonico,sonnolento,  scarsamente reattivo fino alla letargia, con difficolta’ di alimentazione, pianto rauco e scarso, cute secca, fredda e marezzata. ernia ombelicale, lingua grossa, stipsi, scarso accrescimento.

I neonati positivi allo screening  (in base ai valori di riferimento del TSH stabiliti dal Centro di riferimento) devono essere richiamati immediatamente per confermare i risultati su prelievo venoso. Il prelievo per lo screening va eseguito idealmente in III-V giornata di vita. Il prelievo eseguito per il TSH in prima giornata puo’ dare un valore falsamente troppo alto.

Va precisata l’eziologia dell’ipotiroidismo con scintigrafia e/o ecocolordoppler della tiroide.

La scintigrafia con migliore sensibilita’ e’ quella con Iodio-123, che viene organificata e permette di visualizzare sia tessuto tiroideo ectopico che difetti dell’ormonogenesi. Ha lo svantaggio di essere costosa e di non essere disponibile in molti centri, per cui spesso viene utilizzato il Tecnezio 99. Non va utilizzato lo Iodio-131. 

L’ecocolordoppler e’ utile sia come indagine che conferma l’eventuale agenesia-ectopia della tiroide, sia con i moderni apparecchi, come metodica meno invasiva e costosa, eseguita al posto della scintigrafia. 

E’ importante sottolineare che l’esecuzione delle metodiche d’immagine in nessun caso deve ritardare l’inizio della terapia sostitutiva con L-tiroxina.

La terapia va iniziata piu’ precocemente possibile. Nelle forme piu’ gravi si utilizzano dosaggi di 10-15 mcg/kg/die. La L-tiroxina sotto forma di compressa,  va schacciata e assunta per bocca. Non va somministrata insieme a sostanze che ne inibiscono l’assorbimento, come il ferro, il calcio, il latte di soja. 

Lo scopo della terapia e’ di normalizzare il valore di FT4 nel piu’ breve tempo possibile. Il dosaggio di FT4 e TSH vanno eseguiti dopo 2 e 4 settimane dall’inizio della terapia. Il dosaggio della terapia va monitorato frequentemente ed adeguato alla crescita del bambino. Nel corso del primo anno di vita ogni 1-2 mesi, nel 2 e 3 anno ogni 2-3 mesi e successivamente ogni 3-12 mesi. Il fabbisogno pro kilo diminuisce man mano che il bambino cresce.  

Nei casi in cui l’eziologia sia dubbia si puo’ eseguire una prova di sospensione della terapia dopo che il bambino ha compiuto 3 anni, età in cui e’in gran parte completato lo sviluppo del sistema nervoso tiroide-dipendente.
FENILCHETONURIA
La fenilchetonuria (PKU) è la più comune malattia del metabolismo degli aminoacidi che, in mancanza di trattamento, determina ritardo mentale di grado variabile (da lieve a grave).
La prevalenza della PKU presenta marcate differenze geografiche e in Europa si stima sia di 1/10.000 nati vivi con un tasso più alto in alcuni paesi quali l'Irlanda e l'Italia. La prevalenza è particolarmente alta in Turchia dove è stata calcolata in 1/4.000 nati vivi. La PKU è molto più rara nelle popolazioni finlandesi, africane e giapponesi.
In assenza della diagnosi alla nascita, i sintomi insorgono prima dei due mesi di vita e possono essere molto lievi o gravi e comprendono ritardo dello sviluppo, deficit di accrescimento, microcefalia, epilessia, tremori, eczema, vomito e odore di muffa. I pazienti non trattati sviluppano conseguentemente deficit cognitivo, disturbi del comportamento (iperattività) e disturbi motori. I pazienti spesso presentano un'ipopigmentazione, per effetto del deficit della tirosina. La forma più comune è nota come fenilchetonuria classica (si veda questo termine) ed è caratterizzata da una sintomatologia importante. Sono state inoltre descritte una forma lieve (PKU lieve; si veda questo termine) e persino forme più lievi, note come iperfenilalaninemia lieve (HPA lieve o HPA- non PKU; si veda questo termine). È stato identificato un sottogruppo di pazienti con fenotipi più lievi che rispondono al trattamento con la tetraidrobiopterina (BH4), il cofattore dell'idrossilazione della fenilalanina (HPA-rispondente alla BH4, si veda questo termine).
La PKU è causata da un'ampia gamma di mutazioni nel gene PAH (12q22-q24.2), che codifica per la fenilalanina idrossilasi. Sono state descritte mutazioni non nel gene PAH che causano una condizione nota come l'iperfenilalaninemia da deficit di BH4 (si veda questo termine). La frequenza delle mutazioni varia tra i diversi gruppi etnici. I livelli più bassi o l'assenza dell'enzima fenilalanina idrossilasi determinano sintomi clinici che sono secondari all'accumulo tossico di fenilalanina nel sangue e nel cervello.
La malattia è di solito diagnosticata durante gli screening neonatali.
La PKU deve essere distinta dal deficit di BH4.
La trasmissione è autosomica recessiva. La consulenza genetica è consigliata ai familiari dei pazienti affetti.
Il trattamento di elezione per le forme che richiedono una terapia consiste nella dieta a basso contenuto di fenilalanina e di aminoacidi misti. Il livello di mantenimento raccomandato è di solito tra i 120 e i 360 micromol/L nei neonati, mentre nei pazienti più grandi il trattamento è fondamentale, con valori superiori a 600 micromol/L. Tuttavia, non esiste un consenso in merito al livello soglia della fenilalanina oltre al quale si deve avviare il trattamento e le raccomandazioni variano nei diversi paesi.
SINROME DI DOWN
La sindrome di Down (DS: dall'inglese Down's syndrome), detta anche trisomia 21 o, in passato, mongoloidismo, è una condizione cromosomica causata dalla presenza di una terza copia (o una sua parte) del cromosoma 21.[1] La sindrome di Down è la più comune anomalia cromosomica nell'uomo,[2] solitamente associata a un ritardo nella capacità cognitiva e nella crescita fisica e a un particolare insieme di caratteristiche del viso.[1] Il QI medio dei giovani adulti con sindrome di Down è di circa 50, rispetto ai bambini senza la condizione che dimostrano un QI di 100.[1]

 HYPERLINK "http://it.wikipedia.org/wiki/Sindrome_di_Down" \l "cite_note-3" [3] Mentre tutti i casi diagnosticati presentano un ritardo cognitivo, la disabilità è molto variabile tra gli individui affetti. La maggior parte rientra nella gamma di "poco" o "moderatamente disabili".

Il nome della sindrome trae origine dal medico inglese John Langdon Down, che ne descrisse la condizione nel 1866[4] (in precedenza alcuni suoi aspetti erano stati clinicamente descritti da Jean-Étienne Dominique Esquirol nel 1838 e da Edouard Seguinnel 1844).[5] La sindrome è stata poi identificata nel 1959 da Jérôme Lejeune come una trisomia del cromosoma 21, anche se le affermazioni della ricercatrice francese Marthe Gautier mettono in dubbio l'effettiva paternità di questa scoperta.[6]
La sindrome di Down può essere identificata in un bambino al momento della nascita, o anche prima della nascita, con lo screeningprenatale.[1]

 HYPERLINK "http://it.wikipedia.org/wiki/Sindrome_di_Down" \l "cite_note-Davis2010-7" [7]
L'età materna influenza le probabilità di concepire un bambino con sindrome di Down: uno studio condotto tra il 1970 e il 1989 sugli abitanti dell'Ohio e dell'area metropolitana di Atlanta ha mostrato che quando l'età della madre è compresa tra 20 e 24 anni la probabilità è 1 su 1562, tra 35 e 39 anni è 1 su 214, mentre sopra i 45 anni si attesta a 1 su 19.[27] Sebbene le probabilità aumentino con l'età materna, l'80% dei bambini con sindrome di Down nasce da donne di età inferiore ai 35 anni:[28] ciò è dovuto alla fecondità complessiva in tale fascia di età. Dati recenti suggeriscono inoltre che l'età paterna, in particolare quando supera i 42 anni,[29] possa aumentare il rischio che la sindrome si manifesti nel bambino.[30]
Nel 1959, Jerome Lejeune pubblicò un lavoro in cui dimostrava che la sindrome di Down è causata dalla presenza di un cromosoma 21 (o parte di esso) in più nel proprio patrimonio genetico, da qui la definizione di "trisomia 21", come sinonimo della sindrome stessa. In generale, ciò comporta una iperespressione di alcuni geni.[31] Si stima che il cromosoma 21 contenga oltre 300 geni[32] e una recente ricerca ha identificato la regione del cromosoma che contiene quelli principalmente responsabili delle manifestazioni cliniche della sindrome di Down.[33] L'individuazione dei geni coinvolti può aiutare a indirizzare le cure mediche per le persone affette dalla condizione.

La presenza del materiale cromosomico in eccesso può avvenire in molti modi diversi: un cariotipo umano tipico è designato come 46,XX o 46,XY; ciò indica 46 cromosomi con due cromosomi sessuali XX tipico delle femmine e 46 cromosomi con due cromosomi sessuali XY che si riscontra nei maschi.[34] Nell'1-2% dei casi,[35] alcune delle cellule del corpo sono normali e altre cellule presentano la trisomia 21. Questa condizione viene chiamata sindrome di Down con mosaicismo (46, XX/47, XX, 21).[36]
La trisomia 21 (conosciuta anche come cariotipo 47, XX,+21 per le femmine e 47,XY,+21 per i maschi),[37] responsabile per circa il 95% dei casi di sindrome di Down,[38] è causata da un evento meiotico non-disgiunzionale che si verifica in un gamete (uno spermatozoo o una cellula uovo) nel corso della meiosi, quando non si ha la separazione dei cromosomi omologhi in anafase I, o se non si verifica nel corso della meiosi II la separazione dei cromatidi fratelli.[39] Come conseguenza, il gamete presenterà una copia extra del cromosoma 21, con un totale di 24 cromosomi. Se combinato con una cellula normale dall'altro genitore, l'embrione avrà quindi 47 cromosomi, con tre copie del cromosoma 21.[40]

 HYPERLINK "http://it.wikipedia.org/wiki/Sindrome_di_Down" \l "cite_note-Rubin2013-39" [39] Circa l'88% dei casi di trisomia 21 sono il risultato dalla non-disgiunzione nel gamete materno e l'8% da quello del gamete paterno, mentre nel 3% essa si verifica dopo che l'ovulo è stato fecondato dallo spermatozoo.[41]
Il materiale genico supplementare del cromosoma 21 che causa la sindrome di Down può essere dovuto a una traslocazione robertsoniana nel cariotipo di uno dei genitori. In questo caso, il braccio lungo del cromosoma 21 si fonde a un altro cromosoma acrocentrico (cioè caratterizzato da un centromero posto all'estremità), spesso il cromosoma 14 [45,XX o XY,t(14;21)(q10;q10)].[42] Una persona con una traslocazione è fenotipicamente normale. Durante la riproduzione, si ha un'alta probabilità di creare un gamete con un cromosoma 21 soprannumerario e quindi la nascita di un bambino con sindrome di Down. La condizione dovuta alla traslocazione è spesso definita come sindrome di Down familiare, è indipendente dall'età della madre ed è la causa del circa 4% dei casi osservati.[35]
Una forma molto meno frequente di trisomia 21, definita "mosaicismo", si verifica circa nel 2% dei casi.[43] Questa mutazione si presenta dopo il concepimento e la trisomia non si presenta in tutte le cellule dell'individuo ma solo in quelle che provengono dalla riproduzione della cellula mutata. La percentuale delle cellule colpite può variare da poche a quasi tutte, a seconda di quando si è verificata la segregazione anomala dei cromosomi omologhi.[44]
Uno studio ha evidenziato che i casi di mosaicismo sono più comuni nelle femmine che nei maschi e non sembra esserci una correlazione con l'età materna.[36]
Il materiale genetico extra, presente nelle persone con sindrome di Down, comporta una sovraespressione di una parte degli oltre 300 geni localizzati sul cromosoma 21[32] ed è stata stimata intorno al 50%.[45] Alcuni studi hanno suggerito che la regione critica per la sindrome di Down si trovi sulla regione 21q22.1-q22.3 del cromosoma,[46] un'area che include i geni per la proteina precorritrice della beta-amiloide, l'enzima superossido dismutasi e probabilmente il proto-oncogene ETS2.[47] Altre ricerche, tuttavia, non hanno confermato queste conclusioni.[32]
Il ritardo mentale che si verifica nella sindrome di Down è dovuto ad un eccesso di betamiloide prodotto nel cervello, similmente alla malattia di Alzheimer.[48] Questo peptide è elaborato dalla proteina precursore della beta-amiloide, il cui gene è localizzato sul cromosoma 21.[48] Placche senili e ammassi neurofibrillari sono inoltre presenti in quasi tutti gli affetti a partire dai 35 anni, anche se una possibile demenza può non presentarsi.[49] Coloro che sono affetti da Sindrome di Down mostrano anche una carenza nel normale numero di linfociti e producono un quantitativo inferiore di anticorpi e ciò contribuisce ad aumentare il rischio di incorrere in infezioni.[50]
SINDROME DI TURNER
La sindrome di Turner è una malattia rara dovuta ad un’anomalia cromosomica che colpisce circa una donna ogni 2500 nate vive. In fase embrionale essa è fatale nel 99% dei casi ed è responsabile del 10% dei decessi per aborto spontaneo. A descriverla per la prima volta fu l’endocrinologo Henry Turner nel 1938, ma in Europa i medici che hanno contribuito maggiormente allo studio dei sintomi connaturati alla sindrome furono Bonnevie e Ullrich.
Il sito americano ufficiale – turnersyndrome.org – intende sottolineare come la sindrome di Turner sia una condizione patologica variabile da donna a donna, pertanto sarebbe erroneo e impossibile applicare le informazioni generali  contenute in questo e altri siti su ogni singolo caso.  È un male che non va combattuto soltanto negli ospedali, ma anche fra le mura domestiche e scolastiche; la medicina infatti oggi consente alle ragazze e alle donne di condurre uno stile di vita soddisfacente, ricco di successi familiari quanto professionali, ma è sul piano psicologico che il soggetto va supportato e assistito ad affrontare le ritrosie di un mondo che è sempre pronto a puntare il dito contro la diversità, laddove presente. L’uomo e la donna posseggono 23 coppie di cromosomi, per un totale di 46 cromosomi. 44 cromosomi autosomi, cioè comuni ad entrambi i sessi e due eterosomi o cromosomi sessuali che differiscono in base al sesso. Alla nascita, in una neonata in salute sono presenti due eterosomi XX, uno ereditato dalla madre e uno dal padre; questo non avviene nelle piccole affette da sindrome di Turner  perché uno dei due cromosomi è assente o solo parzialmente presente:

1. Circa nel 45% dei casi il cromosoma x è assente in tutte le cellule(monosomia).

2. Circa nel 35% dei casi il cromosoma x è assente ma solo in alcune cellule (Mosaicismo).

3. Circa nel 20% dei casi il cromosoma è presente ma è anomalo, mancante cioè di alcuni tratti.

Le ultime due forme solitamente presentano un quadro clinico meno problematico rispetto alla prima e potrebbero non manifestare alcun sintomo evidente.

La sindrome di Turner è una malattia genetica ma non è ereditaria (le donne con sindrome di Turner sono quasi sempre sterili) e non esistono evidenze che dimostrino una correlazione fra essa e il concepimento in età avanzata. È causata da un problema legato alla spermatogenesi dal quale consegue la perdita dell’eterosoma paterno; ad oggi l’unico responsabile di questo difetto congenito è ritenuto essere semplicemente il caso.
I ricercatori non sono ancora riusciti a stabilire fuori da ogni ragionevole dubbio quale gene sul cromosoma X sia responsabile dei sintomi associati alla sindrome, ma hanno riconosciuto un’importanza preponderante del gene SHOX nello sviluppo delle ossa e della crescita. La sua mancanza è causa delle più comuni anomalie fisiche nelle donne don la sindrome: difetti della crescita carenze ossee.

1. Anomalie fisiche:

Bassa statura  al di sotto del metro e cinquanta. La crescita avviene regolarmente nei primi tre anni di vita, per poi subire un brusco rallentamento.  Collo corto o palmato, attaccatura delle orecchie bassa e decentrata, bassa è anche l’attaccatura dei capelli; alterazioni della forma del torace, mandibole di dimensioni ridotte, cubito valgo, palpebre cadenti, linfoedema alla nascita, unghie orientate verso l’alto e un elevato numero di nei.

2. Anomalie sessuali:

Il principale sintomo della sindrome di Turner è l’infantilismo sessuale dovuto all’atrofia delle ovaie che nella quasi totalità dei soggetti comporta amenorrea esterilità a vita. In assenza di una normale crescita sessuale regolare le giovani ragazze con sindrome di Turner potrebbero non sviluppare mai il seno.

3. Anomalie cardiache:

Il 25% delle persone con  sindrome di Turner manifesta disfunzioni cardiovascolari di più o meno grave entità. La malformazione della valvola aortica bicuspide sembra sia associata a una pericolosa malattia vascolare chiamatadissezione aortica; tuttavia il sintomo più frequente è l’ipertensione, con una pressione cardiaca che nei pazienti con Sindrome di Turner si attesta su valori leggermente al di sopra della soglia standard.
Da studi recenti emerge inoltre una maggiore probabilità di sviluppare diabete di II tipo o malattie del cuore e dei vasi sanguigni.

4. Anomalie renali:

Un terzo delle donne affette da sindrome di Turner manifesta malformazioni renali. Non sembrano essere direttamente responsabili di problemi di salute, ma possono accrescere il rischio di infezioni o ipertensione.

5. Anomalie del sistema immunitario:

Ipotiroidismo e celiachia.

6. Disturbi psicologici o dell’intelletto:

La ragazze colpite da sindrome di Turner sono dotate di un’intelligenza nella norma. In alcuni casi vengono riscontrati difficoltà d’apprendimento nelle materie matematiche e cali dell’attenzione, compensate però da una spiccata sensibilità. I maggiori problemi sono di natura psicologica, poiché molto spesso alla sindrome e al mancato sviluppo sessuale si accompagnano una bassa stima di sé stessi e profonda  insicurezza.

7. Altre anomalie:

Cataratte, problemi alla vista, otiti e infezioni alle orecchie sono più frequenti nelle persone colpite dalla sindrome. Nell’infanzia, l’insorgere di ripetute infiammazioni uditive è uno dei pochi campanelli d’allarme che possano far insorgere qualche sospetto ai genitori.
Confrontarsi con tutte questi problemi può essere un po’ scoraggiante ma è doveroso sottolineare come in praticamente nessun caso essi coesistano contemporaneamente o si manifestino in maniera marcata. Nella maggior parte dei pazienti i sintomi sono blandi e la sindrome non viene diagnosticata se non dopo analisi cromosomica. Gli unici elementi comuni a 9 donne su 10 sono la bassa statura e il malfunzionamento delle ovaie.


La diagnosi precoce della malattia è di preminente importanza, poiché una terapia
avviata alla nascita garantisce risultati decisamente migliori di un ricevuta in tarda adolescenza. È un dato di fatto, altresì, che solo alcuni bambini manifestano sintomi evidenti alla nascita.

La diagnosi in gravidanza della sindrome di Turner può essere effettuata medianteamniocentesi nel secondo trimestre o villo centesi con prelievo dei villi coriali nel primo. Da uno studio europeo è inoltre emerso che il 70% dei casi di sindrome di Turner sono stati riscontrati con gli ultrasuoni, rilevando le anomalie del feto.

Una diagnosi prenatale della sindrome non è però sempre così scontata: in tantissimi casi  viene riconosciuta in età adolescenziale, in ragazze di statura al di sotto del bottom range medio e che intorno ai 13 anni non hanno ancora sviluppato i principali tratti femminili o a cui tardano ad arrivare le prime mestruazioni.

La diagnosi viene poi confermata da un esame del sangue cromosomico chiamato Cariotipo, cui seguiranno altri esami più specifici per valutare l’entità dei sintomi presenti e gli organi colpiti.

Poiché è una malattia genetica, non esiste una cura  che la elimini alla radice, tuttavia le conoscenze moderne hanno consentito di ridurre drasticamente la gravità dei sintomi e di migliorare la qualità della vita delle persone ammalate.
La terapia a base di ormone per la crescita (GH o somatotropina), intrapresa preferibilmente fin dall’infanzia – ma anche in pubertà se la diagnosi è tardiva – deve essere pianificata insieme ad un pediatra specializzato e poi se è il caso portata avanti da un endocrinologo. Studi scientifici hanno dimostrato come il GH Apporti notevoli benefici allo sviluppo osseo con conseguente aumento della statura compreso fra i 5 e i 9 centimetri, consentendo alle ragazze con sindrome di Turner di raggiungere un’altezza comune a molte coetanee normodotate. La somatotropina viene solitamente somministrata in iniezioni  una volta al giorno fino circa il quindicesimo anno d’età. La terapia può essere interrotta nel caso in cui dopo il primo anno non si riscontrino variazioni d’altezza, se la ragazza ha raggiunto gli obiettivi prefissati o in presenza di controindicazioni, quali mal di testa, nausea e vomito, disturbi alla tiroide, ipo/iperglicemia, edema periferico, dolori muscolari. I costi da affrontare giorno dopo giorno sono notevoli. È possibile monitorarne i lenti progressi con radiografie alla mano e al polso per osservarne la crescita.

Ottimi traguardi possono essere raggiunti anche con la terapia sostitutiva estrogenica che dovrebbe essere avviata al tredicesimo anno di vita della giovane.  Questo tipo di terapia – che si raccomanda di portare avanti sotto la guida del medico endocrinologo – ha lo scopo di sviluppare i caratteri sessuali femminili e di prevenire l’osteoporosi. Non soltanto la terapia ad estrogeni può coesistere con la terapia GH, ma sembra  che l’azione dei due trattamenti in sinergia offra ulteriori benefici per la crescita ossea del corpo, purché sia avviata almeno ad un anno di distanza. A differenza della ormonale, la terapia ad estrogeni può  essere portata avanti in età adulta fino alla fase della menopausa.
Per quanto riguarda la sterilità suggeriamo una lettura al paragrafo “gravidanza”.

I genitori hanno il dovere di inculcare nelle proprie figlie l’abitudine ad aver cura di loro stesse, istruendole sulla necessità di monitorare  le proprie condizioni fisiche  anche in età più avanzata, allorquando potrebbero incombere minacce potenzialmente più pericolose. Una corretta alimentazione dovrebbe essere buona norma per chiunque, ma alle donne con sindrome di Turner è richiesta maggiore attenzione al proprio regime alimentare.

Si consiglia di:
· Tenere sotto controllo i livelli di glucosio nel sangue per prevenire il diabete.

· consultare un buon otorinolaringoiatra: la sindrome è spesso associata adinfezioni alle orecchie, al naso e alla gola.

· Individuare un buon endocrinologo pediatrico durante l’infanzia e uno per gli adulti superata l’adolescenza, in modo da monitorare le condizioni degli ormoni con particolare attenzione per la ghiandola della tiroide.

· Tenere sotto controllo la densità ossea con un esame conosciuto col nome diDEXA.

· Avere un cardiologo di fiducia e prendere l’abitudine di misurare la pressione sanguigna fra le mura domestiche, poiché esiste  una predisposizione per l’ipertensione. La pressione non dovrebbe mai superare la soglia di 80-140 mmHg
Tutte le bambine nate con la sindrome di Turner – nonostante il pesante fardello imposto da madre natura – dovrebbero ritenersi fortunate. Nel 99% dei casi infatti la sindrome è causa di aborto spontaneo durante il primo trimestre di gravidanza. Non è chiaro il motivo di una così alta mortalità né tanto meno le ragioni per cui un feto su 100 riesca a sfuggire a un simile orribile destino. L’ipotesi è che la maggior parte dei feti colpiti  non posseggano il quantitativo di geni sufficiente a garantire la vita.
Superata la fase embrionale, l’aspettativa di vita in bambine e donne con sindrome di Turner è pressappoco uguale a quella comune. La qualità della vita è strettamente correlata all’entità dei sintomi manifesti. L’organo più a rischio, il cuore, va tenuto sotto controllo per tutte le ragioni descritte nei paragrafi precedenti, ma mediamente non si presentano disordini letali. La sindrome di Turner, nel complesso, non ha impedito a tantissime donne di farsi una famiglia, essere apprezzate interiormente ed esteticamente, di laurearsi ed eccellere nei propri campi professionali.
SINDROME DI KLINEFELTER

La sindrome di Klinefelter è una malattia genetica che colpisce solo i maschi. Ciò che caratterizza questa malattia è la presenza di un cromosoma X extra. Tale cromosoma non consente, durante la pubertà, il normale sviluppo dei caratteri sessuali prettamente maschili.
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Figura: mostra un riassunto delle principali manifestazioni cliniche della sindrome di Klinefelter. Dall'ipogonadismo alle caratteristiche fisiche tipicamente femminili (fianchi larghi, ginecomastia e spalle strette), dal ritardo mentale al diabete mellito.

 

Purtroppo, non esiste una cura specifica. Tuttavia, alcuni trattamenti terapeutici riducono i sintomi più gravi e migliorano di conseguenza la qualità della vita dei pazienti.

I cromosomi umani
Ogni cellula di un essere umano sano contiene 23 paia di cromosomi. Un paio di questi cromosomi è di tipo sessuale, cioè determina il sesso dell'individuo; le restanti 22 paia, invece, sono composte da cromosomi autosomici. In tutto, quindi, il genoma umano presenta 46 cromosomi.

LE ALTERAZIONI DEI GENI

Ciascun paio di cromosomi contiene determinati geni.
Quando avviene una mutazione in un cromosoma, un gene può risultare difettoso. Tale gene difettoso, di conseguenza, esprime una proteina difettosa.
Quando, al contrario, a variare è il numero di cromosomi, si parla di aneuploidia. In questo caso, anziché due, i cromosomi possono essere tre (trisomie) o uno soltanto (monosomia).

I CROMOSOMI SESSUALI

I cromosomi sessuali sono fondamentali nello stabilire il sesso, maschile o femminile, di una persona. La donna possiede, nelle cellule del suo corpo, due copie del cosiddetto cromosoma X; l'uomo, al contrario, presenta un cromosoma X e un cromosoma Y. Come per i cromosomi autosomici, anche quelli sessuali sono ereditati dai genitori: una copia è donata dal padre, un'altra dalla madre.

Esistono diverse patologie genetiche dovute ai cromosomi sessuali. Esse presentano o alterazioni nella struttura cromosomica, o modificazioni del numero dei cromosomi. Tra queste ultime, oltre a quella di Klinefelter, ricordiamo la sindrome di turner, la sindrome della trisomia X e la sindrome del doppio Y.

Cos'è la sindrome di Klinefelter

La sindrome di Klinefelter è una malattia genetica del sesso maschile, caratterizzata dalla presenza di un terzo cromosoma sessuale (trisomia). Tale cromosoma è del tipo X. Le cellule dei pazienti con sindrome di Klinefelter possiedono pertanto un corredo cromosomico 47,XXY.

Uomini con un cromosoma X extra presentano:

· Anomalie a livello dei testicoli (le gonadi maschili), chiamate anche disgenesie testicolari.

· Caratteri sessuali secondari poco sviluppati.

· Caratteri somatici femminili.

EPIDEMIOLOGIA

La sindrome di Klinefelter affligge un maschio ogni 500 nuovi nati. Il dato è, però, incerto. Infatti, altre stime parlano di un caso ogni 1.000 nuovi nati. Questa incertezza è dovuta al fatto che alcune forme lievi della malattia passano inosservate, in quanto determinano segni e sintomi quasi impercettibili.
Inoltre, ogni 100 maschi non fertili, 3 hanno la sindrome di Klinefelter.

Cause

La presenza anomala di un cromosoma sessuale extra di tipo X, determina, nei maschi, la sindrome di Klinefelter. Va precisato che si tratta di un'anomalia genetica non ereditaria. I genitori, pertanto, sono sani.

Come mai, quindi, alcuni figli maschi nascono con un cromosoma X in più?

PATOGENESI
La risposta, da un punto di vista genetico-biologico, è assai complessa. Sembra che l'errore genetico abbia inizio durante la meiosi o durante la mitosi dell'uovo fecondato, cioè l'embrione.

La meiosi è il processo per cui alcune cellule del corpo con 46 cromosomi si dividono in 4 cellule sessuali con 23 cromosomi ciascuna. Tali cellule sono lo spermatozoo, per l'uomo, e la cellula uovo (ovocita), per la donna. L'unione di una cellula uovo con uno spermatozoo dà origine all'uovo fecondato, con 46 cromosomi (23+23).
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Figura: mostra un riassunto delle principali manifestazioni cliniche della sindrome di Klinefelter. Dall'ipogonadismo alle caratteristiche fisiche tipicamente femminili (fianchi larghi, ginecomastia e spalle strette), dal ritardo mentale al diabete mellito.

La mitosi è la divisione di una cellula madre in due cellule figlie identiche, con un corredo cromosomico completo.

L'errore genetico consiste nella non-separazione (o non-disgiunzione) di uno dei cromatidi, cioè i cromosomi nella forma duplicata. Pertanto, quando le cellule si divideranno:

· Nella meiosi, una cellula sessuale avrà un numero di cromosomi pari a 24 cromosomi.

· Nella mitosi, una cellula figlia avrà un numero di cromosomi pari a 47 cromosomi.

Nel caso della sindrome di Klinefelter, questo cromosoma aggiuntivo è appunto il cromosoma X.

GENETICA: IL MOSAICISMO XY/XXY

Alcuni pazienti con sindrome di Klinefelter possiedono un genoma completamente 47,XXY. Altri pazienti, invece, hanno un genoma misto: 47,XXY e 46,XY. Si parla, in questo caso, di mosaicismo genetico.

Qual è la spiegazione di tutto ciò?

Tutto dipende dal momento in cui avviene la non-disgiunzione.

Se avviene durante la meiosi, il genoma è totalmente 47,XXY. Infatti, la cellula uovo, o lo spermatozoo, presentano fin da subito un numero di cromosomi alterato.

Il genoma, invece, è misto, quando la non-disgiunzione si verifica durante la mitosi dell'uovo fecondato. In questo caso, spermatozoo e cellula uovo, al momento della fecondazione, possiedono un numero di cromosomi normale. L'errore di non-separazione avviene durante la divisione delle cellule dell'embrione. Risultato: alla fine dello sviluppo embrionale, alcune cellule presenteranno 46 cromosomi, altre 47.

I soggetti con un genoma XY/XXY presentano, di solito, sintomi attenuati, rispetto a quelli con genoma totalmente 47,XXY.

GENETICA: ALTRE VARIANTI

Seppur raramente, si sono osservati dei pazienti con un corredo cromosomico composto da più di 2 cromosomi X. Per esempio:

· 48,XXXY

· 49,XXXXY

· 48,XXYY

· 49,XXXYY

La presenza di tali genomi è assai rara e coincide spesso con gravi forme di deficit intellettivo e malformazioni fisiche multiple.

Sintomi

I primi sintomi della sindrome di Klinefelter compaiono durante la pubertà, influenzandone la normale evoluzione. Il processo puberale, infatti, subisce un rallentamento e una conclusione anticipata. Le manifestazioni cliniche principali sono l'ipogonadismo (cioè testicoli di piccole dimensioni) e un alterato processo di maturazione degli spermatozoi (spermatogenesi).

Nell'età pre-puberale (infanzia e pre-adolescenza), solo alcuni pazienti mostrano degli indizi che inducono a sospettare la sindrome di Klinefelter. Si tratta di manifestazioni alquanto vaghe, perché comuni ad altre circostanze patologiche o perché non così evidenti da attirare le attenzioni dei familiari.

POSSIBILI SEGNI PREMONITORI DELL'ETÀ€ PREPUBERALE

I deficit riscontrati in questa fase di crescita possono essere:

	Deficit
	Descrizione

	Lievi difficoltà d'apprendimento e problemi di attenzione
	Ritardo mentale

	Ridotta forza muscolare
	La muscolatura è più debole, rispetto ai coetanei

	Disprassia verbale e motoria
	Difficoltà di linguaggio e nell'eseguire un discorso

Ritardo nell'eseguire i primi passi

Mancanza di coordinazione

	Dislessia
	Difficoltà di lettura

	Problemi comportamentali
	I pazienti tendono a essere introversi e poco sicuri di sé. Appaiono immaturi, rispetto ai coetanei


DOPO LA PUBERTÀ€
In questo momento della vita, la sintomatologia della Sindrome di Klinefelter si fa evidente. I principali sintomi clinici sono:

	Sintomo/segno
	Descrizione
	Frequenza

	Testicoli piccoli
	È il cosiddetto ipogonadismo
	> 90%

	Sterilità
	Dovuta a:

· Alterazione della spermatogenesi

· Completa assenza di spermatozoi (azoospermia)
	> 90%

	Aumento di gonadotropine nel sangue e nelle urine
	Le gonadotropine non stimolano, come dovrebbero:

· La maturazione di testicoli

· La spermatogenesi

· La produzione di testosterone.

Pertanto, si accumulano nel sangue e vengono escrete con le urine.
	> 80%

	Riduzione di testosterone nel sangue
	Conseguenza della mancata azione delle gonadotropine sulle cellule del testicolo, che producono testosterone.
	> 80%

	Riduzione dello sviluppo pilifero
	A livello di:

· Faccia

· Pube

· Ascelle
	80%
30%
> 45%

	Ginecomastia
	È lo sviluppo bilaterale delle mammelle
	50%

	Problemi di erezione
	Sono accompagnati a mancanza di libido
	> 60%

	Riduzione sviluppo del pene
	
	> 20%

	Deficit intellettivo
	
	10-20%


Inoltre, anche l'aspetto fisico assume delle caratteristiche specifiche:

· Obesità
· Statura elevata
· Arti superiori e inferiori allungati e non proporzionati al resto del corpo
· Fisionomia del corpo simile a quella di una donna (spalle strette e fianchi larghi)

PROBLEMI PSICOLOGICI

Merita un capitolo a parte l'aspetto psicologico. I pazienti con la sindrome di Klinefelter soffrono di depressione. Infatti, percepiscono le differenze dai coetanei sani e rispondono, di conseguenza, con atteggiamenti caratterizzati da:

· Introversione

· Sudditanza

· Ansia
A influire maggiormente sulla psiche dei malati di sindrome di Klinefelter, sono l'ipogonadismo, la mancanza di libido e la ginecomastia.

COMPLICAZIONI

Sono dovute principalmente ai disturbi ormonali, che riguardano il testosterone. Infatti, la mancata sintesi di testosterone aumenta i livelli di colesterolo circolante nel sangue e favorisce l'osteoporosi. Inoltre, i maschi con sindrome di Klinefelter sono maggiormente colpiti, rispetto ai maschi sani, da tumore al seno.
Infine, è molto comune l'associazione con il diabete mellito.

	Complicazione
	Approfondimento

	Malattie cardiovascolari
	Dovute a Ipercolesterolemia
Il trattamento con testosterone riduce i livelli di colesterolo

	Osteoporosi
	Dovuta a bassi livelli di testosterone

	Cancro del seno
	Dovuto a Ginecomastia.

Il rischio è di molto superiore a maschi sani

	Diabete mellito
	Molto comune

	Trombo-embolia
	Dovuta a la formazione di coaguli di sangue nei vasi sanguigni

	Malattie autoimmuni
	· Lupus sistemico eritematoso
· Artrite reumatoide
· Sindrome di Sjogren
· Tiroiditi


Diagnosi

Per rintracciare la presenza di un cromosoma X extra, si ricorre a un test genetico noto col nome di cariotipo.

CARIOTIPO
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Figura: il corredo cromosomico di un paziente con sindrome di Klinefelter, osservato con il test del cariotipo.

 

Consiste nell'analisi del corredo cromosomico di un individuo.

Il cariotipo rivela se ci sono variazioni del normale numero di cromosomi. Si può svolgere su un campione di liquido amniotico, per una diagnosi pre-natale della malattia, oppure su un campione di sangue, per una diagnosi post-natale.

Come si è detto, la pubertà rappresenta il momento cruciale per la comparsa dei sintomi della sindrome di Klinefelter. Nelle fasi precedenti (età pre-natale e pre-puberale), il cariotipo rappresenta l'unico esame diagnostico utile a rilevare la sindrome di Klinefelter. Quando lo si esegue, molto spesso è per timore di altre patologie.

Dopo lo sviluppo puberale, il cariotipo conferma la pre-diagnosi, basata sui segni.

ALTRI ESAMI UTILI

Accanto al cariotipo, ci sono altre indagini assai utili e indicative della malattia. Esse consistono in esami del sangue e delle urine, nella biopsia testicolare e nella densitometria ossea.

Di seguito, si riporta una tabella che indica il test, il perché lo si svolge e l'invasività.

	Test diagnostico
	Perché?
	Invasività

	Esame del sangue
	Per valutare i livelli di:

· Gonadotropine (superiori al normale)

· Testosterone (inferiori al normale)
	No

	Esame delle urine
	Per valutare i livelli di:

· Gonadotropine (superiori al normale)
	No

	Biopsia testicolare
	Per valutare:

· Le alterazioni della spermatogenesi.

· Eventuale oligozoospermia o azoospermia
	Sì. Minimamente invasivo, si tratta di un intervento chirurgico; richiede anestesia locale; non richiede ricovero post-operatorio.

	Densità minerale ossea
	Per valutare:

· Osteoporosi
	No



Infine, non vanno dimenticate alcune valutazioni dell'aspetto fisico-anatomico, quali:

· Le ridotte dimensioni dei testicoli (ipogonadismo).

· Il minore sviluppo pilifero di faccia, ascelle e pube.

Terapia

Trattandosi di una malattia genetica, non esiste una cura che risolva il problema alla radice. Tuttavia, si possono applicare alcune misure terapeutiche, utili a:

· Correggere e limitare l'ipogonadismo

· Ridurre gli effetti della ginecomastia

· Favorire la fertilità
TERAPIA ORMONALE

La cura principale, per i pazienti con sindrome di Klinefelter, è il trattamento ormonale a base di testosterone. Lo scopo è quello di innalzarne i bassi livelli presenti nel sangue. 
La terapia ormonale testosteronica inizia al momento della pubertà e, in alcuni casi, dura tutta la vita. 
La tabella illustra le principali caratteristiche del trattamento ormonale.

	Caratteristiche del trattamento con testosterone
	Descrizione

	Perché somministrarlo?
	Per incrementare i bassi livelli di testosterone dei pazienti

	Effetti del testosterone
	· Rinforzare la muscolatura del corpo

· Aumentare la crescita dei peli di faccia, pube e ascelle

· Aumentare la libido

· Aumentare le dimensioni dei testicoli

· Proteggere dall'osteporosi
· Ridurre i livelli di colesterolo nel sangue

	Posologia
	250 mg ogni 3-4 settimane

	Nessun effetto o effetto minimo
	· Sulla sterilità dei pazienti

· Sullo sviluppo delle mammelle (ginecomastia)


TRATTAMENTO DELLA GINECOMASTIA

Lo sviluppo anomalo delle mammelle crea, molto spesso, depressione e senso di imbarazzo nei pazienti. Pertanto, esiste la possibilità di sottoporsi a un intervento chirurgico per ridurre il volume del seno. Di fatto, viene eliminato grasso e tessuto ghiandolare. Si tratta di un'operazione alquanto invasiva.

TRATTAMENTO DELLA STERILITÀ€ (INFERTILITÀ€)

Il paziente con sindrome di Klinefelter, che desidera avere figli, deve rivolgersi a un medico genetista e a uno specialista dell'infertilità maschile.
Il primo è chiamato a valutare se esiste la possibilità di una trasmissione ereditaria della malattia. Il secondo ha il compito di indagare sulla capacità di spermatogenesi del malato, allo scopo di capire se sussiste una possibilità concreta di concepimento. 
Se anche una quota minima di spermatozoi è matura e capace a fecondare un uovo (o ovocita), si può procedere a:

· Fecondazione in vitro (IVF)

· Iniezione intracitoplasmatica dello sperma (ICSI) nell'ovocita

TRATTAMENTO PSICOLOGICO

L'aspetto psicologico è molto importante. La somministrazione di testosterone, la riduzione chirurgica del seno e la possibile fertilità migliorano l'autostima dei pazienti con sindrome di Klinefelter. Essi, infatti, riescono a superare il senso di esclusione da una vita sociale attiva e di relazione, che è, invece, comune ai loro coetanei.

ALTRI TRATTAMENTI

Alcuni pazienti manifestano dei sintomi già prima della pubertà. La tabella riporta le possibili contromisure da adottare in presenza di alcuni di questi disturbi.

	Contromisura e disturbo

	Terapia del linguaggio, per migliorare le difficoltà nell'articolare un discorso

	Fisioterapia, per migliorare la mancanza di coordinazione

	Cura specialistica della dislessia


Prognosi

La cura ormonale è fondamentale per migliorare la qualità di vita dei pazienti affetti da sindrome di Klinefelter. Essi, infatti, oltre a superare i deficit fisici dovuti alla malattia, migliorano anche il proprio inserimento nella vita sociale.

La prognosi si fa peggiore, invece, per coloro che non vengono curati con tempestività o che presentano dei ritardi mentali. In particolare, nei soggetti non trattati, l'azoospermia, la sterilità e i testicoli piccoli sono condizioni irreversibili.
VACCINAZIONI
Per calendario delle vaccinazioni si intende la successione cronologica con cui vanno effettuate le vaccinazioni.
Il calendario costituisce un’utile guida per gli operatori sanitari dei servizi vaccinali, i pediatri e i medici di medicina generale e anche per i genitori, ma rappresenta, soprattutto, lo strumento per rendere operative le strategie vaccinali.
Le vaccinazioni comprese nel calendario vaccinale sono gratuite.

Il calendario è costantemente aggiornato tenendo conto delle conoscenze scientifiche, della situazione epidemiologica delle diverse malattie e della sua evoluzione delle esigenze organizzative e delle nuove preparazioni vaccinali messe a disposizione dall’industria.
Ecco il calendario delle vaccinazioni offerte attivamente e gratuitamente a tutta la popolazione.

	Vaccino
	Nascita
	3° mese
	5° mese
	6° mese
	11° mese
	13° mese
	15° mese
	5-6 anni
	11-18 anni
	> 65 anni
	Ogni 10 anni

	Difterite-Tetano-Pertosse
	 
	DTPa
	DTPa
	DTPa
	 
	DTPa1
	dTpa
	 
	dT2

	Poliomielite
	 
	IPV
	IPV
	IPV
	 
	IPV
	 
	 
	 

	Epatite B
	HBV3
	HBV
	HBV
	HBV
	 
	 
	 
	 
	 

	Haemophilus
Influenzae b
	 
	Hib
	Hib
	Hib
	 
	 
	 
	 
	 

	Morbillo-Parotite-Rosolia
	 
	 
	 
	 
	 
	MPR
	MPR
	MPR4
	 
	 

	Pneumococco
	 
	PCV
	PCV
	PCV
	 
	 
	 
	 
	 

	Meningococco C
	 
	 
	 
	 
	 
	Men C5
	 
	Men C5
	 
	 

	Infezione papillomavirus umano
	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 
	HPV6 (2 o 3 dosi)
	 
	 

	Influenza
	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 
	Influenza
	 

	Varicella
	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 
	 
	Var7 (2 dosi)
	 
	 


· 3° mese si intende dal 61° giorno di vita

· 5-6 anni si intende dal 5° compleanno (5 anni e 1 giorno) ai 6 anni e 364 giorni(7° compleanno)

· 12° anno si intende da 11 anni e 1 giorno (11° compleanno) fino a 11 anni e 364 giorni (12° compleanno)

· 11-18 anni si intende da 11 anni e un giorno (11° compleanno) fino ai 17 anni e 364 giorni (18° compleanno)

MORBILLO

Il morbillo è una malattia infettiva causata da un virus del genere morbillivirus (famiglia dei Paramixovidae). È una malattia molto contagiosa che colpisce spesso i bambini tra 1 e 3 anni, per cui viene detta infantile, come la rosolia, la varicella, la pertosse e la parotite. Si trasmette solo nell’uomo. I malati vengono isolati nel periodo di contagio.

 Il morbillo non ha sintomi gravi, provoca principalmente un’eruzione cutanea, simile a quelle della rosolia o della scarlattina. Dura tra i 10 e i 20 giorni.
Una volta contratto, il morbillo dà un’immunizzazione teoricamente definitiva, quindi non ci si ammalerà più per l’intera durata della vita.

 Il morbillo è diffuso in tutto il mondo. È una delle più frequenti febbri eruttive, sebbene sia molto meno comune da quando è in uso la vaccinazione con richiamo.

Nei Paesi a clima temperato, colpisce i bambini verso la fine dell’inverno e a primavera.

In Italia la malattia deve essere obbligatoriamente notificata alle autorità sanitarie.

 I primi sintomi sono simili a quelli di un raffreddore (tosse secca, naso che cola, congiuntivite) con una febbre che diventa sempre più alta. Successivamente appaiono dei puntini bianchi all’interno della bocca. Dopo 3-4 giorni, appare l’eruzione cutanea caratteristica (esantema), composta di piccoli punti rosso vivo, prima dietro le orecchie e sul viso, e poi su tutto il resto del corpo. L’eruzione dura da 4 a 7 giorni, l’esantema scompare a cominciare dal collo. A volte, rimane una desquamazione della pelle per qualche giorno.

 Le complicazioni sono relativamente rare, ma il morbillo è pur sempre responsabile di un numero compreso tra le 30 e le 100 morti ogni 100.000 persone colpite. Le complicazioni sono dovute principalmente a superinfezioni batteriche: otite media, laringite, diarrea, polmonite o encefaliti (infiammazioni del cervello). Si riscontrano più spesso nei neonati, nei bambini malnutriti o nelle persone immunocompromesse.

Di solito la diagnosi si fa solo per osservazione clinica. Eventualmente si possono ricercare nel siero degli anticorpi specifici diretti contro il virus del morbillo, dopo 3 o 4 giorni dall’eruzione.

 Incubazione e terapia
Il periodo di incubazione è di circa 10 giorni: inizia all’entrata del virus nell’organismo e finisce all’insorgenza della febbre. La contagiosità si protrae fino a 5 giorni dopo l’eruzione cutanea, ed è massima tre giorni prima, quando si ha la febbre.

Il morbillo è una delle malattie più trasmissibili. Il contagio avviene tramite le secrezioni nasali e faringee, probabilmente per via aerea tramite le goccioline respiratorie che si diffondono nell’aria quando il malato tossisce o starnutisce.

 Non esiste una cura specifica. Si possono trattare i sintomi (terapia sintomatica) ma non la causa: paracetamolo per abbassare la febbre, sciroppi per calmare la tosse, gocce per gli occhi. Esiste un rischio di prematurità per i bambini che hanno la madre infetta durante la gestazione.
 Vaccinazione
Il vaccino del morbillo appartiene ai vaccini vivi attenuati. In Italia non è obbligatorio, tranne per le reclute all’atto dell’arruolamento, ma viene raccomandato dalle autorità sanitarie. Il vaccino esiste sotto forma di un complesso vaccinale contro il morbillo, la parotite e la rosolia (Mpr).

 Si consiglia una prima dose del Mpr prima del 24° mese di vita, preferibilmente al 12-15° mese, con un richiamo verso 5-6 anni o 11-12 anni. Fino al 6°-9° mese, il neonato può essere protetto dagli anticorpi che gli vengono dalla madre se questa è immunizzata. La durata di immunizzazione del neonato è inferiore se la madre è stata immunizzata da un vaccino e non dal morbillo stesso.

 Come per tutti i vaccini vivi attenuati, la vaccinazione non viene effettuata negli individui con deficit immunitario o sotto terapia immunosoppressiva (corticoidi, antineoplastici, antirigetto), né, per precauzione, nelle donne gravide o che desiderano esserlo nel mese successivo. Invece, è consigliato alle persone infette da Hiv che non hanno ancora sviluppato l’Aids.
ROSOLIA
La rosolia è una malattia infettiva causata da un virus del genere rubivirus, della famiglia dei Togaviridae. Comemorbillo, varicella, pertosse e parotite, è una malattia più comune nell’età infantile e si trasmette solo nell’uomo. Esternamente, si manifesta con un’eruzione cutanea simile a quelle del morbillo o della scarlattina. Di solito benigna per i bambini, diventa pericolosa durante la gravidanza perché può portare gravi conseguenze al feto. Una volta contratta, la rosolia dà un’immunizzazione teoricamente definitiva.
Rosolia e gravidanza: la sindrome congenita
In un numero elevato di casi, i sintomi della rosolia possono passare inosservati, un fatto pericoloso nel caso che la malattia venga contratta da una donna incinta. La rosolia presenta infatti alti rischi per il feto, soprattutto se la madre contrae la malattia nel primo trimestre della gravidanza quando l’infezione può generare un aborto spontaneo, morte intra-uterina o gravi malformazioni fetali (sindrome della rosolia congenita, Src). Le più comuni e gravi manifestazioni della rosolia congenita sono i difetti della vista, la sordità, le malformazioni cardiache e il ritardo mentale nel neonato.

 È possibile verificare l’immunità della madre alla rosolia con il rubeotest, da eseguire prima dell’avvio della gravidanza. Tutte le donne in età fertile dovrebbero essere a conoscenza del proprio stato immunitario verso la rosolia e vaccinarsi prima di un'eventuale gravidanza. Se una donna ha in programma una gravidanza, dovrà attendere un mese dopo la vaccinazione antirosolia. In Italia, nel 2011 è stato approvato il nuovo Piano nazionale per l’eliminazione del morbillo e della rosolia congenita (pdf 928 kb), che fissa per il 2015 l’eliminazione dei casi di rosolia endemica e la riduzione dell’incidenza dei casi di rosolia congenita a <1 caso ogni 100 mila nati vivi. Il documento definisce inoltre la sorveglianza del Piano, raccomandando a ogni Regione un’analisi di contesto in cui stimare annualmente la quota di malattia prevenibile localmente, le dimensioni della popolazione target, la copertura vaccinale da raggiungere per l’anno e la descrizione delle risorse messe a disposizione.

 Sintomi e diffusione
La rosolia si diffonde tramite le goccioline respiratorie diffuse nell’aria dal malato o il contatto diretto con le secrezioni nasofaringee. La malattia, che ha una incubazione di 2-3 settimane prima della comparsa dei sintomi, è contagiosa nella settimana che precede l’apparizione dell’eruzione cutanea e per i 4 giorni successivi. Diversa è la questione, se si è in presenza di un neonato colpito da infezione durante la gravidanza, e quindi affetto da sindrome congenita. In questo caso, infatti, il virus viene messo in circolazione per lunghi periodi di tempo, non per i 7-10 giorni caratteristici della malattia acquisita dopo la nascita. Il periodo di contagio quindi può durare anche mesi o addirittura più di un anno, con una potenzialità infettiva molto elevata che richiede l’isolamento, sia durante il ricovero nella nursery che al ritorno a casa.
I sintomi più comuni della rosolia sono lievi ed evidenti per un periodo di 5-10 giorni, anche se in un alto numero di casi (dal 20 al 50%, secondo dati dei Cdc americani) possono non manifestarsi affatto. Nell’adulto, durante i primi cinque giorni di decorso, i sintomi principali possono includere:

· eruzione cutanea consistente in piccole macchie rosa che compaiono prima dietro le orecchie, poi sulla fronte e su tutto il corpo e durano 2-3 giorni;

· febbre lieve e mal di testa;

· leggeri gonfiori dei linfonodi alla base della nuca, sul retro del collo e dietro le orecchie;

· dolori articolari;

· diminuzione del numero di globuli bianchi nel sangue;

· occhi arrossati e lacrimosi;

Raramente la malattia comporta complicazioni anche se, come per le altre malattie infantili, il rischio di encefaliti è più alto se il paziente è un adulto.
La diagnosi viene effettuata ricercando anticorpi specifici del virus nel siero tramite analisi del sangue.
Terapia e vaccino
Al momento non esiste una terapia specifica della rosolia, a parte l’uso di paracetamolo per abbassare la febbre. L’arma migliore contro la malattia è la vaccinazione preventiva, con il vaccino vivo attenuato, con un’efficacia > 95% e che garantisce immunità a vita. Non si tratta di una vaccinazione obbligatoria, ma altamente consigliata, e gratuita, sia per tutti i bambini che per le ragazze non immunizzate dopo la pubertà e per tutti gli operatori che svolgono mansioni a contatto con bambini e/o con donne in età riproduttiva.
Per i nuovi nati, si consiglia una prima dose verso i 12-15 mesi di età, e un richiamo verso i 5-6 anni. Fino al 1999, in Italia veniva eseguita solo la vaccinazione sulle bambine in età pre-puberale, verso i 12-13 anni. Analogamente a quanto osservato in altre nazioni,  questa strategia si è però rivelata insufficiente, in quanto l’elevata circolazione del virus in tutti i soggetti non vaccinati ha comportato una persistenza del rischio di infezione. La strategia attuale, in linea con quella attuata in altri paesi, è dunque quella di vaccinare tutti i bambini nel secondo anno di vita con il vaccino trivalente, contro morbillo, parotite e rosolia, di somministrarne una seconda dose entro i 5-6 anni di età. Contemporaneamente, è indispensabile vaccinare tutte le ragazze e le donne che non sono state vaccinate da bambine.
Come per tutti vaccini vivi attenuati, la vaccinazione non viene praticata negli individui con deficit immunitario o sotto terapia immunosoppressiva (corticoidi, antineoplastici, antirigetto), nelle donne gravide o che desiderano esserlo nel mese successivo (per sicurezza, anche se non si sono mai verificati problemi correlati). Il vaccino è invece consigliato alle persone infette da Hiv che non hanno sviluppato Aids.

SCARLATTINA

La scarlattina, conosciuta anche coi nomi di febbre scarlatta e seconda malattia, è unamalattia esantematica che colpisce principalmente i bambini di età compresa fra i 4 e gli 8 anni.
In quella fascia di età maschi e femmine sono soggetti a rischio senza distinzione di sesso. Da studi medici è emerso che nel mondo circa il 20% di bambini in età scolare contrae la malattia.

Nonostante come dato sia alquanto allarmante, superati i 10 anni e in età adulta il rischio di contrarre la scarlattina è minore -benchè sempre possibile- perché l’organismo umano sviluppa gli anticorpi adatti ad arginare la malattia.

Scarlattina, come si trasmette

La scarlattina è l’unica fra le malattie esantematiche ad essere provocata da un batterio,  il batterio beta emolitico di gruppo A che nel suo ceppo streptococco pyogenes  produce esotossine pirogene  nocive per il nostro organismo. lo streptococco pyogenes è portatore  di altre malattie infettive più e meno gravi, quali le temibili fascite necrotizzante  e febbre reumatica o le più banali faringite, erisipela, impetigine.
Luoghi pubblici come  scuole, centri sportivi, mense scolastiche, rappresentano il focolaio più idoneo per la diffusione del batterio portatore della scarlattina che è altamente infettivo e molto resistente; può essere trasmesso per via aerea con la saliva (attenzione a starnuti o colpi di tosse, nel caso dei bimbi) o entrando a contatto con oggetti – ad esempio libri, giocattoli, posate e quanto altro – maneggiati dal malato e sui quali lo streptococco sopravvive a lungo. I periodi statisticamente più a rischio sono considerati l’inizio della Primavera e la fine dell’Inverno.
Non tutti i bambini sono però sensibili allo stesso modo al veleno dello streptococco: in una famiglia entrata a contatto con il batterio, un figlio potrebbe manifestare l’esantema e i sintomi della scarlattina mentre un altro no.
Si conoscono tre tipi di esotossine nocive emanate dallo streptococcus Pyogenes, questo comporta che di scarlattina è possibile ammalarsi anche più di una volta, ma solamente nella prima si manifesterà l’esantema.

La scarlattina, in alcuni e rari casi, può anche svilupparsi da un’infezione della pelle dovuta a streptococco, quale ad esempio l’impetigine.

Prevenzione

La profilassi prevede che tutti i bambini ammalati di scarlattina non siano ammessi a scuola prima che siano trascorse 48 ore dall’assunzione degli antibiotici. Secondo la medicina tradizionale l’unico modo per prevenire la scarlattina è quello di evitare la vicinanza con altri individui(e relativi oggetti di uso comune) che potrebbero essere stati recentemente colpiti dallo streptococco. I medici omeopati ritengono che sia possibile prevenire la scarlattina assumendo Belladonna. Per avere maggiori informazioni su scarlattina e omeopatia è possibile leggere qui. esistono anche dei rimedi naturali che potenziando le difese immunitarie dell’organismo ne preverebbero il contagio. La scarlattina è altamente infettiva: chi dovesse ospitare in casa propria una persona malata, deve isolare i suoi oggetti personali, come posate e bicchieri, da quelli degli altri, lavandoli accuratamente con acqua calda e sapone. Inoltre, è consigliato lavare con maggior frequenza del solito le mani con acqua e sapone.
Non esiste un vaccino. George e Gladys Dick negli anni venti del 900 ne realizzarono uno ma non fu mai messo in commercio a causa della scarsa efficacia e dell’invenzione della penicillina, introdotta nel 1940.

Scarlattina, incubazione e sintomi

Il periodo di incubazione della scarlattina può variare da uno a cinque giorni, durante il quale il malato è a sua volta già contagioso per gli altri. I primi sintomi che insorgono sono pre esantematici e trattasi di febbre alta, forte mal di gola associato a dolore nel deglutire, ingrossamento dei linfonodi del collo, mal di testa, nausea e vomito; a parte la febbre alta e il mal di gola, sempre presenti, gli altri sintomi non compaiono necessariamente tutti, la loro incidenza dipende dalla reazione del soggetto alle tossine.
Successivamente sopraggiunge l’esantema tipico dellascarlattina. Una prima eruzione cutanea si manifesta nelle aeree del collo e del volto, lasciando solitamente intatte la parti intorno alla bocca e al mento. Le gote diventano di un rosso intenso; l ’esantema si diffonde poi al petto, nei gomiti e alla schiena, fino a ricoprire tutto il corpo. Il prurito è molto forte e sulla pelle si formano tante piccole papule rosse; la lingua, ricoperta di una patina giallastra, presenta papille ingrossate e arrossate.
L’esantema, se curato nel modo corretto, tende a scomparire all’incirca dopo 6 giornidall’insorgere dei primi sintomi ma la pelle è soggetta a desquamazione.

Il medico, che deve essere contattato al più presto alla comparsa dei primi sintomi tipici della scarlattina, applica al paziente il cosiddetto tampone faringeo, un test che consiste in un tampone di cotone sterile strofinato sulla parete interna della gola in modo da rilevare eventuali batteri. Può risultare un pò fastidioso e provocare conati di vomito, tuttavia ha una durata di esecuzione istantanea. Sfatiamo un mito sul tampone faringeo: il tampone va eseguito solamente alla comparsa dei sintomi della scarlattina e non ha senso eseguirlo in assenza di essi a scopo preventivo, soltanto perchè è in corso un’epidemia di scarlattina; molti bambini possono essere portatori sani della malattia e non essere infetti, per cui la presenza dello streptococco non è di per se indicatrice di un’infezione di scarlattina in corso.
Un altro sistema molto sicuro per determinare la presenza della scarlattina è il test di Schultz-Charlton. Consiste in un siero ottenuto da un individuo convalescente somministrato per iniezione cutanea in una porzione di pelle dove è presente l’esantema. La diagnosi di scarlattina è confermata nel caso in cui, a distanza di un giorno, l’esantema nella zona a contatto col siero dovesse scomparire.
La diagnosi della scarlattina può avvenire anche mediante prelievo del sangue. Le analisi rivelano alta leucocitosi con neutrofilia o aumento degli eosinofili. L’infiammazione è caratterizzata da un alto tasso di sedimentazione eritocitaria e di proteina C-reattiva.

Talvolta, la scarlattina viene scambiata per un’altra infezione conosciuta col nome diSindrome di Kawasaki, che presenta sintomi molto simili a quelli della scarlattina ma non è causata da uno streptococco. Le complicazioni nella scarlattina sono molto rare, al contrario la malattia di Kawasagi presenta un tasso di mortalità del 2%

Prognosi e cura

In passato, nei soggetti più cagionevoli la scarlattina è stata causa di morte.  Sul finire del 1800 il tasso di mortalità osservato nei i pazienti affetti da scarlattina ha raggiunto il  30%, percentuale superiore di gran lunga a morbillo e varicella. Oggigiorno, con la scoperta degliantibiotici, l’introduzione del latte pastorizzato e il relativo miglioramento delle condizioni igieniche nei centri urbani, la malattia è si molto fastidiosa e snervante(soprattutto perché colpisce prevalentemente bambini piccoli) ma non è più un pericolo e non lascia strascichi permanenti nella stragrande maggior parte dei casi.

Per lenire il fastidio dei sintomi arrecati dalla scarlattina si possono seguire alcuni piccoli accorgimenti. Quando il mal di gola è molto forte – e con la scarlattina purtroppo capita spesso – bisogna osservare una dieta a base di liquidi, fatta di tisane, minestre, gelati e bibite fresche. L’idratazione è fondamentale, cercate di introdurre nel vostro corpo o nel corpo del bambino molti liquidi.Contro la faringite e come antibatterico un ottimo rimedio naturale è la Propoli&Co
Nel caso di bambini, tagliate loro le unghia, questo eviterà che grattandosi per il prurito possano procurarsi ferite al corpo.

Non esiste un vaccino, a differenza di morbillo, rosolia ovaricella. tuttavia una cura a base di antibiotici agisce ottimamente contro la scarlattina. Il trattamento prevede un ciclo di antibiotici a base di penicillina(amoxicillina) di circa 10 giorni. È adoperata anche la tachipirina per far scendere la febbre. Se il paziente è allergico alla penicillina, un’ottima alternativa è costituita da clindamicina o eritromicina.
La scarlattina non sparisce da sola: curare la malattia è fondamentale per evitare l’insorgere di complicazioni come la febbre reumatica.
La prognosi per un paziente opportunamente curato con antibiotici è di circa 15 giorni, anche se in assenza di complicazioni dopo circa due giorni si assisterà ad un netto miglioramento; si ritiene che dopo 48 ore dall’assunzione degli antibiotici i pazienti di norma non siano più contagiosi. Le persone che sono state a stretto contatto con un malato di scarlattina dovrebbero essere tenute in osservazione per una settimana e monitorare l’insorgere di eventuali sintomi.

PAROTITE
La parotite è una malattia infettiva causata da un virus appartenente al gruppo dei Paramyxovirus, il cui segno più evidente è la tumefazione delle ghiandole salivari. In particolare l’ingrossamento delle ghiandole parotidi, poste sotto i padiglioni auricolari, dietro l’angolo della mandibola, conferisce al viso il caratteristico aspetto da cui il nome popolare di “orecchioni”.

 Come nel caso di morbillo, rosolia e varicella, la parotite si trasmette soltanto da persona a persona. Prima dell’avvio di programmi estesi di vaccinazione, la parotite era tipicamente una malattia infantile, con la frequenza massima tra i bambini tra i 5 e i 9 anni e un decorso generalmente benigno. Inoltre, un terzo dei bambini infettati non manifesta i sintomi. L’infezione può però colpire persone di qualunque età, e tra gli adulti si osservano con maggiore frequenza complicazioni, anche gravi.

 L’infezione si trasmette tramite le goccioline respiratorie diffuse nell’aria dal malato con la tosse o gli starnuti, oppure tramite il contatto diretto con le secrezioni nasofaringee. La malattia è contagiosa nei 6 giorni che precedono la comparsa dei sintomi e per i 9 giorni successivi. Una pregressa infezione garantisce immunità permanente.

 Sintomi e complicanze
Il segno più evidente è il rigonfiamento delle ghiandole parotidi, con conseguente dolore durante la masticazione e la deglutizione. Si associano febbre e malessere. Circa 24 ore prima della comparsa del rigonfiamento delle parotidi, possono presentarsi brividi, cefalea e un leggero rialzo termico.

 Nei bambini la malattia si risolve in pochi giorni nella maggior parte dei casi. Tra le complicazioni descritte vi sono encefaliti (0,02-0,3%), meningiti (0,5-15%), pancreatite (4%) e danni all’udito. Nei bambini, in 5 casi ogni 100.000 di malattia, la parotite causa perdita dell’udito: questa infezione rappresenta infatti la principale causa di sordità neurosensoriale infantile acquisita. L’encefalite porta raramente alla morte, ma si possono avere conseguenze permanenti come paralisi, epilessia, paralisi dei nervi facciali, stenosi acqueduttale e idrocefalia.
Negli adulti le complicanze sono più frequenti. Nel 20-30% dei maschi dopo la pubertà si ha l’insorgenza dell’orchite, una malattia infiammatoria molto dolorosa, caratterizzata dal gonfiore di uno o di entrambi i testicoli. Questa, sebbene raramente, può risolversi in un’atrofia testicolare con conseguente sterilità. L’ooforite e la mastite sono relativamente rare e in genere non hanno conseguenze durature.

 Il contagio durante le prime 12 settimane di gravidanza è associato a un’alta percentuale di aborti spontanei (25%), ma non comporta il rischio di malformazioni del feto.

 Diagnosi e terapia
La diagnosi viene effettuata dal medico, e dovrebbe sempre essere confermata con appropriati esami di laboratorio, che consistono soprattutto nella ricerca nel sangue di anticorpi specifici diretti contro il virus.
La terapia è sintomatica e consiste nella somministrazione di analgesici, per il trattamento del dolore causato dall’infiammazione, e di antipiretici per controllare la febbre. Una dieta semiliquida può aiutare ad alleviare il dolore associato alla masticazione.

 
Vaccinazione e prevenzione
Oltre al rispetto delle buone norme igieniche, l’arma migliore contro la malattia è la vaccinazione. Il vaccino contiene virus vivi attenuati, cioè modificati in modo da renderli innocui, ma capaci di stimolare le difese naturali dell'organismo.

 Il vaccino viene somministrato in due dosi, a una distanza di almeno 28 giorni l’una dall’altra. Secondo il calendario vaccinale italiano, nei bambini la prima dose viene effettuata a partire dai 12 mesi compiuti e comunque entro i 15 mesi d'età. La seconda viene attualmente eseguita a 5-6 anni, contemporaneamente al richiamo di vaccino Dtap (difterite-tetano-pertosse acellulare).

 La vaccinazione può essere effettuata a qualunque età: è raccomandata per i bambini oltre i due anni di età, i ragazzi e gli adulti che non sono stati vaccinati in precedenza.

 Come per tutti i vaccini vivi attenuati, la vaccinazione non viene praticata negli individui con deficit immunitario o in terapia immunosoppressiva (corticosteroidi, farmaci antitumorali o antirigetto), nelle donne in gravidanza o che desiderano esserlo nel mese successivo alla vaccinazione. Inoltre, non devono essere vaccinate le persone che abbiano già avuto reazioni allergiche gravi a questi vaccini o ai loro costituenti (gelatina e neomicina).

 Il vaccino induce la comparsa di anticorpi specifici in più del 95% dei vaccinati e conferisce un’immunità duratura nel tempo. È disponibile in forma monovalente o trivalente (comunemente utilizzata), cioè associata con i vaccini antimorbillo e antirosolia (Mpr).

 Effetti collaterali attribuiti al vaccino contro la parotite sono rari. Sono state registrate lievi infiammazioni nel punto dell’iniezione, modeste eruzioni cutanee (1 bambino su 20), febbre da lieve a moderata (5-15%), ingrossamento dei linfonodi, gonfiore delle articolazioni, tumefazione delle parotidi (1-2%). Queste reazioni si verificano in genere da 5 a 12 giorni dopo la vaccinazione e possono durare qualche giorno. Molti bambini sono già protetti dopo la prima dose, perciò le reazioni sono 10-20 volte meno frequenti quando si effettua la dose di richiamo. In 3 bambini ogni 10 mila si possono osservare convulsioni febbrili. Molto più raramente (3 bambini ogni 100 mila) si può avere riduzione delle piastrine nel sangue (trombocitopenia), con possibili emorragie di lieve entità e durata. Eccezionalmente (meno di 1 caso su 1 milione), si possono avere reazioni allergiche di tipo anafilattico con gonfiore della bocca, difficoltà del respiro, pressione bassa e shock.
VI MALATTIA

La sesta malattia è una patologia virale che colpisce i bambini piccoli, più comunemente quelli che fanno parte della fascia di età compresa tra i 6 mesi ed i 2 anni. E’ generalmente caratterizzata da diversi giorni di febbrealta, seguiti da una tipica eruzione cutanea che si manifesta in seguito alla sparizione della febbre.

Due virus comuni e strettamente collegati possono causare la sesta malattia: herpesvirus umano (HHV) di tipo 6 e, eventualmente, anche tipo 7. Questi due virus appartenenti alla stessa famiglia sono conosciuti comunemente come virus herpes simplex (HSV), ma il HHV-6 e HHV-7 non provocano nè herpes labiale, nè herpes genitale.

I sintomi

Un bambino con la sesta malattia tipicamente manifesta una leggera infezione delle vie respiratorie superiori, seguita da una febbre alta (spesso più di 39,5 ° C) per al massimo una settimana. Durante questo periodo il bambino può apparire nervoso o irritabile, oltre ad avere un calo di appetito e gonfiore ai linfonodi (ghiandole) del collo.

Il veloce aumento della febbre può essere causa di convulsioni febbrili (convulsioni causato da febbre alta) in circa il 10% al 15% dei bambini piccoli. I segni di convulsioni febbrili comprendono:

· incoscienza,

· da 2 a 3 minuti di gesti incontrollati o spasmi o alle braccia, gambe o viso,

· perdita del controllo della vescica o dello sfintere.

La febbre alta spesso finisce improvvisamente e, allo stesso tempo, appare un’eruzione cutanea rosso-rosata , sollevata o piatta, sul tronco del bambino che poi si diffonde sul resto del corpo. L’infiammazione cutanea delle macchie sbiadisce (cambiano in bianco) quando vengono toccate, ed i singoli punti possono avere un leggero “alone” intorno. Spesso l’infiammazione si diffonde sopratutto su collo, viso, braccia e gambe.

Contagiosità

La sesta malattia è particolarmente contagiosa e si diffonde attraverso le gocce di liquido provenienti dal naso e dalla gola delle persone infette. Queste gocce sono espulse quando la persona infetta parla, ride, starnutisce o tossisce.

Spesso è causa di contagio il soggetto che, pur avendo contratto la malattia, ancora non ne manifesta i sintomi.

Di norma si considera non più contagioso a partire da 1 giorno dopo la scomparsa della febbre.

Prevenzione

Al momento non si è a conoscenza di modi per prevenire la diffusione della sesta malattia. Poiché di solito l’infezione colpisce i bambini piccoli ma raramente gli adulti, si pensa che contrarre la malattia durante l’infanzia possa fornire un periodo di immunità. Ci sono casi in cui la sesta malattia è stata contratta più volte, ma non sono casi comuni.

Durata

La febbre dura da 3 a 7 giorni, mentre l’eruzione cutanea ha una durata variabile da poche ore ad alcuni giorni.

Trattamento

Per fare una diagnosi, il medico prima esegue un’anamnesi, poi fa un approfondito esame fisico. Una diagnosi di sesta malattia è spesso incerta fino a quando la febbre cala e appaiono le macchie.

La malattia di solito non richiede trattamento farmaceutico, salvo la somministrazione di farmaci mirati alla riduzione della febbre alta. Gli antibiotici non sono utilizzati perché la sesta malattia è causata da un virus, non un batterio.

I classici rimedi della nonna, come impacchi di acqua tiepida, possono contribuire a dare sollievo alla febbre; paracetamolo (Tachipirina, Efferalgan) od ibuprofene (Antalfebal, Nureflex) sono i farmaci di elezione prescritti dai pediatri, da evitare invece la somministrazione di Aspirina che è stata associata allo sviluppo di una sindrome potenzialmente mortale (Sindrome di Reye).

Fondamentale è invece reidratare il bambino, incoraggiandolo a bere liquidi come acqua (eventualmente disciogliervi soluzioni di elettroliti per bambini come Dicodral, Humana Idravita, …) oppure del brodo; un eventuale allattamento al seno non va interrotto.

Quando chiamare il pediatra

Chiamate il medico se il vostro bambino è apatico o si rifiuta di bere o se non è possibile abbassare la febbre. Se il bambino ha una crisi con convulsioni, chiamate il pronto soccorso immediatamente.
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