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Presentazione

La collana Quaderni ATMAR si arricchisce di una nuova
pubblicazione, la numero 7, dedicata alle malattie reu-
matologiche in ambito pediatrico. Dopo aver descritto
nei numeri precedenti le diverse forme in cui le malattie
reumatiche possono svilupparsi, il Quaderno 7 dedica
la giusta attenzione ad un capitolo molto importante e
SPesso Poco conosciuto.

Le patologie reumatiche, che nel senso comune vengo-
no associate all'eta adulta ed avanzata, sono presenti
infatti anche in eta infantile ed adolescenziale. In que-
ste fasce di eta esse si manifestano con caratteristiche
peculiari che le contraddistinguono nettamente dalle
forme insorgenti in eta adulta, sia per quanto attiene al
quadro clinico, sia per quanto riguarda il loro decorso e
I'approccio terapeutico.

Si tratta di patologie che, se non precocemente ricono-
sciute e adeguatamente curate, possono assumere un
elevato grado di gravita e ad esse va quindi dedicata
la massima attenzione, tenuto conto anche del forte
impatto emotivo personale e famigliare che le accom-
pagna, soprattutto nella fase di insorgenza, ma anche
nelle fasi successive della gestione individuale.

Il contributo di ATMAR €&, come sempre, quello di met-
tere a disposizione dei malati, dei loro famigliari e di
quanti interessati uno strumento informativo che spie-
ghi in modo scientificamente corretto e tuttavia sem-
plice e comprensibile cosa sono le malattie reumatiche
infantili, che forme hanno, come si affrontano, di quali
strumenti dispone oggi la reumatologia per consentire
ai piccoli pazienti ed ai loro famigliari una vita serena
nonostante la malattia.

L'Associazione deve un sentito ringraziamento al
dott. Giuseppe Paolazzi, gia direttore dell'U.O.C. di Reu-



matologia dell'Ospedale S. Chiara di Trento, al dott. Ro-
berto Bortolotti, attuale direttore della stessa U.O.C,, ai
dottori Gloria Fadanelli, llenia Floretta, Lorenzo Leveghi
e Chiara Spinelli, autori dei testi, per I'impegno dimo-
strato a favore della corretta informazione ai pazienti,
di cui la presente pubblicazione costituisce un utile
strumento.

Un ringraziamento va all’Azienda Provinciale per i Ser-
vizi Sanitari che ha patrocinato la pubblicazione.
Inoltre alla delegazione ATMAR di Borgo Valsugana per
il sostegno finanziario all'iniziativa.

Il Quaderno trovera diffusione nei distretti sanitari
dell’A.PS.S., negli ambulatori specialistici e negli Ospe-
dali del Trentino. Sara inoltre scaricabile dal sito web di
ATMAR www.reumaticitrentini.it.

dott.ssa Lucia Innocenti
Presidente ATMAR



LE MALATTIE
REUMATOLOGICHE
PEDIATRICHE:

domande e risposte

Introduzione

Quando si parla di malattie reumatologiche il pensiero
va alle“malattie dei nonni”. In realta migliaia di bambini
e ragazzi ogni anno sono colpiti da queste malattie,
sebbene con caratteristiche ben diverse da quelle
dell'eta adulta.

Le malattie reumatologiche pediatriche includono
molte patologie differenti, accomunate da un interes-
samento inflammatorio del tessuto connettivo, in parti-
colare dell'apparato muscolo-scheletrico e dei vasi.

La patologia piu diffusa e piu nota e l'artrite idiopatica
giovanile, ma sono compresi anche il lupus eritematoso
sistemico, la dermatomiosite giovanile, la sclerodermia
sistemica e localizzata, le sindromi autoinfliammatorie
come le febbri ricorrenti o l'osteomielite cronica non
infettiva, le vasculiti come la malattia di Kawasaki o la
porpora di Schonlein-Henoch, l'uveite e molte altre
patologie pil rare.

Queste malattie hanno generalmente un decorso cro-
nico o ricorrente, necessitano di terapie prolungate e,
se non diagnosticate precocemente, possono determi-
nare serie complicanze come disabilita, danni oculari,
problemi renali e ritardo di crescita, con ripercussioni
sulla qualita di vita di questi bambini e ragazzi.

Le cause sono ancora in larga parte sconosciute; solo in
alcuni casi é stata identificata la causa genetica. Quello
che si sa & che sono malattie autoimmuni o autoin-
flammatorie; malattie cioé in cui il sistema immunitario
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“attacca” alcune strutture del proprio organismo, ad
esempio le articolazioni causando artrite. Benché le
cause non siano note, si € riusciti a capire in buona par-
te i meccanismi immunitari che portano al danno dei
tessuti, e cid ha permesso di individuare delle terapie
efficaci.

Queste malattie vengono trattate con farmaci antin-
fiammatori, cortisonici e immunosoppressori, in grado
di spegnere la risposta autoimmunitaria o autoinfiam-
matoria. Negli ultimi anni sono stati introdotti anche
dei nuovi farmaci biotecnologici, in grado di bloccare
alcune specifiche cellule e molecole del sistema immu-
nitario che attaccano i tessuti dell'organismo causando
la malattia; questi farmaci sono altamente efficaci, ed
essendo piu specifici comportano anche meno effetti
collaterali.

Una sempre piu rapida diagnosi, grazie alla miglior
conoscenza di queste malattie, e I'applicazione delle
nuove terapie mirate, stanno modificando la storia
naturale delle malattie reumatologiche pediatriche,
permettendo nella maggior parte dei casi un ottimo
controllo di malattia ed una normale qualita di vita dei
giovani pazienti.

Quali sono?

« Artrite Idiopatica Giovanile

o Uveite

» Lupus Eritematoso Sistemico Giovanile
« Dermatomiosite Giovanile

» Sclerodermia Giovanile

» Vasculiti

« Malattia reumatica

« Malattie autoinflammatorie

« Sindromi dolorose degli arti



ARTRITE IDIOPATICA GIOVANILE

Cos'e?

L'Artrite Idiopatica Giovanile (AlG) &€ una malattia croni-
ca caratterizzata da inflammazione delle articolazioni.
La diagnosi si basa sulla presenza di un’artrite della du-
rata di 6 settimane da causa non nota (idiopatica) e che
insorga prima dei 16 anni di eta (giovanile).

E diffusa?

Rappresenta la patologia reumatica infantile piu fre-
quente, e una delle malattie croniche dell'infanzia piu
diffuse. Si stima che la sua incidenza si aggiri attorno
ai 12-20 nuovi casi/anno per 100.000 bambini con una
prevalenza di 16-50 casi per 100.000 bambini nel mon-
do senza una chiara predilezione razziale. C'¢ una mag-
gior prevalenza del sesso femminile anche se questo di-
pende dalla sottoclasse di AlG. Le forme oligoarticolarie
poliarticolari colpiscono soprattutto le femmine, quella
sistemica ha una distribuzione uniforme mentre I'artri-
te/entesite interessa principalmente il sesso maschile.

Quali sono le cause della malattia?

Il termine idiopatica si riferisce al fatto che non é ben
nota la causa della malattia. Sicuramente sappiamo che,
come altre malattie autoimmuni, causate cioé dalla pro-
duzione di autoanticorpi (anticorpi contro noi stessi),
essa e favorita dall'intervento di fattori ambientali vari
(batteri, virus, ...) che colpiscono una persona genetica-
mente predisposta. Non € una malattia ereditaria.

Quali sono i sintomi?
| sintomi clinici caratteristici sono rappresentati da

tumefazione, dolore e limitazione nei movimenti del-
le articolazioni interessate. Questo avviene a causa
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dellinfiammazione della membrana sinoviale, che si
riempie di cellule e tessuto inflammatorio, e produce
una maggiore quantita di liquido sinoviale all'interno
dell'articolazione. E fondamentale intervenire rapi-
damente perché l'inflammazione puod causare danni
alle articolazioni attraverso la produzione di panno
sinoviale e attraverso il rilascio di sostanze che causano
I'erosione di ossa e cartilagine articolare (citochine pro-
inflammatorie). Dal punto di vista clinico le manifesta-
zioni d'esordio di una AIG sono molteplici. In alcuni casi
i piccoli pazienti si svegliano al mattino con un‘articola-
zione gonfia e spesso non riescono a reggersi in piedi o
zoppicano, in altri casi I'esordio pud essere piu subdolo
e i genitori riferiscono che il figlio al mattino non si alza
piu dal letto da solo, si rifiuta di correre o corre in modo
‘strano’ Altre volte questi bimbi insistono per essere
portati in braccio o semplicemente si presentano piu
piagnucolosi e irritabili. Sono talora gli insegnanti ad
accorgersi di questi comportamenti.

Esistono diversi sottotipi di AlG. A seconda che siano in-
teressate meno o piu di 5 articolazioni si parla rispetti-
vamente di forme oligo o poli-articolari. Si parla invece
di forma sistemica quando, accanto allinteressamento
articolare, si accompagnano anche sintomi costituzio-
nali come febbre, rash, calo ponderale, astenia, males-
sere generale.

AlG oligoarticolare (persistente o estesa)

L'AIG oligoarticolare ¢ il piu frequente sottotipo di AlG,
essendo responsabile di circa la meta dei casi. E carat-
terizzata dalla presenza, nei primi 6 mesi della malattia,
di meno di 5 articolazioni interessate, in assenza di
sintomi sistemici. Colpisce le grandi articolazioni (come
ginocchia e caviglie), in maniera asimmetrica. A volte
& interessata solo un‘articolazione (forma monoarti-
colare). In alcuni pazienti, il numero delle articolazioni
interessate aumenta dopo i primi 6 mesi di malattia
passando a 5 o piu articolazioni; in tal caso viene detta
oligoartrite estesa. Se le articolazioni interessate sono
meno di 5 per tutto il decorso della malattia, questa
forma e identificata come oligoartrite persistente.
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Insorge tipicamente prima dei 6 anni di eta e inte-
ressa prevalentemente il sesso femminile. Se trattata
adeguatamente e rapidamente non da esiti articolari
significativi. Una percentuale significativa di pazienti
puo sviluppare l'uveite anteriore cioé un'inflamma-
zione della parte anteriore del bulbo oculare. Luveite
anteriore in corso di AlG & una condizione cronica che
si sviluppa insidiosamente senza causare nessun sinto-
mo manifesto, come dolore o rossore, e per questo si
parla di“occhio bianco”. Proprio a fronte della frequen-
te asintomaticita dell’'uveite essa potrebbe non essere
notata dai genitori o dai medici. Rappresenta quindi
una complicanza importante che non va assolutamen-
te sottovalutata, in quanto se non riconosciuta e non
trattata, I'uveite anteriore progredisce e pud causare
danni molto gravi all'occhio. | fattori di rischio per lo svi-
luppo dell'uveite sono l'insorgenza precoce di AlG e la
positivita degli anticorpi antinucleo (ANA). E quindi es-
senziale che i bambini ad alto rischio si sottopongano
a controlli oculistici regolari presso un oftalmologo che
utilizzi un'apparecchiatura speciale nota come lampa-
da a fessura. La frequenza dei controlli di solito & ogni 3
mesi e deve essere mantenuta a lungo termine (vedasi
per maggiore dettagli il capitolo in sezione uveiti).

AlG poliarticolare

L'AIG poliarticolare & caratterizzata dall'interessamento
di 5 o piu articolazioni nei primi 6 mesi della malattia
in assenza di sintomi sistemici. A seconda della po-
sitivita 0 meno del fattore reumatoide si distinguono
due forme: AlG FR negativa e FR positiva. La forma AlG
poliarticolare FR positiva
& molto rara nei bambini
(meno del 5% di tutti i
pazienti con AlG) ed equi-
vale all'artrite reumatoide
FR positiva degli adulti (il
tipo piu comune di artrite

Fig. 1: Artrite del ginocchio
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cronica negli adulti). Spesso causa un‘artrite simme-
trica, che all'inizio colpisce principalmente le piccole
articolazioni delle mani e dei piedi e si estende poi alle
altre articolazioni. E molto pili comune nelle femmine
che nei maschi e di solito insorge dopo i 10 anni di eta.
E spesso la forma piu gra-
ve di artrite. La forma AIG
poliarticolare FR negativa
rappresenta circa %4 di tut-
ti i casi di AIG. Puo colpire
i bambini di qualsiasi eta.
Possono essere colpite
tutte le articolazioni e di
solito si inflammano sia
le articolazioni grandi, sia
quelle piccole.

Fig. 2: Artrite della mano

AlG sistemica

L'AIG sistemica si caratterizza per la presenza di inflam-
mazione oltre che delle articolazioni, anche di diversi
organi del corpo. LAIG sistemica e caratterizzata dalla
presenza di febbre, eruzioni cutanee e inflammazione
intensa di diversi organi del corpo che possono compa-
rire prima dell'artrite o durante il decorso della malattia.
Il rash (eruzione cutanea) si riscontra principalmente
durante i picchi di febbre intensa. Altri sintomi posso-
no includere dolore muscolare, astenia, calo di peso,
ingrossamento di fegato,
milza e linfonodi fino a in-
fiammazione delle mem-
brane sierose intorno al
cuore (pericardite) e ai
polmoni (pleurite). Lartri-
te, che di solito coinvolge
5 o piu articolazioni, puo
essere presente all'esor-

Fig. 3: Rash rosa salmone
nell’AlG sistemica
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dio della malattia o pud comparire successivamente. La
malattia pud colpire i ragazzi e le ragazze ad ogni eta,
ma & soprattutto comune nei bambini in eta prescola-
re. In un numero ristretto di questi pazienti, febbre e
artrite persistono insieme. LAIG sistemica rappresenta
meno del 10% di tutti i casi di AlG; é tipica dell'infanzia
e raramente si osserva negli adulti.

Artrite psoriasica

Lartrite psoriasica & caratterizzata dalla presenza di ar-
trite associata a psoriasi. Va detto che le manifestazioni
cutanee possono anche essere sfumate o assenti, e in
questo caso, per la diagnosi e sufficiente avere un fami-
liare di | grado affetto da psoriasi. Linteressamento cu-
taneo pud precedere o seguire l'insorgenza dell’artrite.
Le manifestazioni cliniche tipiche sono le “dita a salsic-
ciotto” (dattilite) delle mani e/o dei piedi e solitamente
I'artrite € asimmetrica. Come in altre forme di artrite, an-
che nella forma psoriasica puo svilupparsi I'uveite ante-
riore cronica; quindi si raccomandano controlli oculistici
regolari. Solitamente in
questi casi I'uveite & pero
sintomatica con dolore e
fotofobia (“occhio rosso”).

Fig. 4: Dattilite

Artrite associata ad entesite

Si tratta di una forma in cui sono principalmente in-
teressate le grandi articolazioni degli arti inferiori e le
entesi ovvero il punto di inserzione all'osso di tendini
e fasce muscolari. Classiche sedi di inflammazione
sono rappresentate dal tendine d’Achille e dalla fascia
plantare. Anche in questi casi puo associarsi una for-
ma di uveite anteriore sintomatica (“occhio rosso”). La
maggior parte dei pazienti € positiva all'esame di labo-
ratorio HLA B27 che valuta la predisposizione familiare
alla malattia. Interessa principalmente il sesso maschile

13



Fig. 5: a) Artrite della caviglia; b) Entesite della caviglia

e solitamente inizia dopo i 6 anni di eta. Il decorso di
questa forma ¢ variabile. Possono essere interessate le
articolazioni tra la colonna lombare e il bacino (artico-
lazioni sacroiliache) configurandosi un quadro di sa-
croileite. Clinicamente nei casi di interessamento della
colonna il paziente avverte un mal di schiena cronico e
una rigidita articolare al risveglio.

Come viene diagnosticata?

La diagnosi di AlG viene formulata quando ci troviamo
di fronte a un soggetto di eta inferiore ai 16 anni, che
presenti un‘artrite da almeno 6 settimane e soprattutto
una volta che siano state escluse altre malattie.

E proprio il periodo di 6 settimane & un periodo con-
gruo per operare una diagnosi differenziale ed esclu-
dere altre forme di artrite acuta. Certamente accanto
ai dati clinici sono di aiuto gli esami di laboratorio e le
indagini strumentali.

Come si cura?
Di fronte ad una nuova diagnosi di AlG il trattamento
deve essere iniziato il prima possibile proprio perché

un‘articolazione inflammata a lungo riporta un danno
che puo essere irreversibile e perché un‘artrite persi-
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stente puo provocare disturbi della crescita. Lobiettivo
da raggiungere & quindi la remissione della malattia,
sapendo che la possibilita di spegnere completamente
I'infliammazione avviene maggiormente nelle forme
pediatriche rispetto a quelle dell’adulto, e quanto piu
precoce e l'avvio di un'adeguata terapia. | farmaci di
prima scelta sono rappresentati dai FANS (anti-inflam-
matori non steroidei). Se dopo 1-2 mesi di trattamento
con i FANS l'artrite & ancora presente si opta per altri
provvedimenti che variano a seconda del coinvolgi-
mento articolare. Di fronte ad unartrite che coinvolge
una sola articolazione, si ricorre prima di tutto al trat-
tamento infiltrativo locale con cortisonici direttamente
nell'articolazione, e si attende qualche mese. Il cortiso-
ne iniettato localmente nell'articolazione pud durare
dai 4 ai 6 mesi e ha il vantaggio di essere praticamente
privo degli effetti collaterali degli steroidi assunti per
bocca o per altra via. Nei casi di un‘artrite che interessi
pil articolazioni, si comincia con il trattamento infil-
trativo di piu sedi (in sedazione), ma se questo primo
approccio risulta inefficace, si passa ai farmaci di fondo
detti DMARD:s (disease modifying antirheumatic drugs)
ed in particolare al methotrexate. Di solito esso si asso-
cia inizialmente al cortisone per bocca, che si usa solo
se strettamente necessario e per breve tempo, fino a
quando il methotrexate inizia a fare effetto. In alcuni
casi di AIG che non rispondono o non rispondono
completamente a questi trattamenti, si introducono
altri farmaci biotecnologici, piu ‘raffinati; rivolti contro
i mediatori dell'infiammazione (anti-TNFalfa, anti-IL6 ).
Accanto alle misure terapeutiche di tipo farmacologico,
non va dimenticata I'importanza di raccomandare ai
genitori e ai pazienti un adeguato stile di vita in termini
anche di regolare attivita fisica (quando le condizioni
lo permettono); & inoltre fondamentale garantire un
buon supporto psicologico.

Qual é il decorso della malattia?
La prognosi dell’AlG e migliorata significativamente

negli anni, ma dipende ancora dalla gravita, dalla
forma clinica e dal trattamento precoce ed adeguato.
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Nel complesso, circa il 40% dei bambini presentera
una remissione di malattia entro 8-10 anni dall'esordio,
Cioé non avra piu i sintomi e non dovra piu assumere
farmaci. | tassi pil elevati di remissione si hanno nella
forma oligoarticolare e nella forma sistemica senza in-
teressamento articolare. Le forme di AIG poliarticolare
FR negativa, AlG psoriasica e AlG associata ad entesite
hanno una prognosi variabile; le forme poliarticolare
FR positiva e sistemica con interessamento articolare
hanno generalmente una prognosi piu severa. Lav-
vento dei farmaci biotecnologici, negli ultimi anni, ha
notevolmente migliorato la prognosi a lungo termine
anche di queste forme di AlG, garantendo spesso una
buona qualita di vita ai piccoli pazienti ed evitando lo
sviluppo di danni articolari persistenti.

UVEITE

Cos'e?

Il termine uveite indica un‘inflammazione oculare che
interessa |'uvea, ovvero una parte dell'occhio a sua vol-
ta composta di tre parti: l'iride, il corpo ciliare e la coroi-
de. Luveite pud coinvolgere diverse parti dell’'uvea per
cui si parla di uveite anteriore, intermedia e posteriore,
a seconda che interessi rispettivamente la porzione
anteriore, intermedia e posteriore dell’'uvea.

E diffusa?

L'uveite in eta pediatrica & meno frequente rispetto agli
adulti. Nelle ampie casistiche riportate dai centri di rife-
rimento, i casi pediatrici rappresentano meno del 10%
di tutti i casi di uveite. Lincidenza annuale di uveite nei
bambini di 4.3 per 100.000 abitanti. In tutte le casistiche
la forma piu comune é I'uveite anteriore e nel 60% dei
casi si tratta di uveiti idiopatiche. Secondo le casistiche
dei paesi del Nord Europa e degli Stati Uniti l'artrite
idiopatica giovanile associata all'uveite anteriore rap-
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Fig. 6: Classificazione anatomica dell'uveite

presenta la causa principale, mentre & meno frequente
in Medio Oriente e nei paesi del Mediterraneo. Al con-
trario, la malattia di Behget che rappresenta I'11% delle
uveiti in eta pediatrica in Turchia, &€ molto rara in Europa
ein USA.

Quali sono le cause della malattia?

Lorigine della malattia & legata ad una anomala regola-
zione del sistema di difesa immunitario oculare, scate-
nata da agenti infettivi o infliammatori che in molti casi
rimangono sconosciuti. Luveite puo associarsi a malat-
tie sistemiche come l'artrite (nella maggior parte dei
casi) o a malattie infiammatorie intestinali, la sindrome
di Behget o la sarcoidosi. In un‘alta percentuale di casi,
nonostante gli esami eseguiti, non viene identificata
una causa sottostante e in questi casi si parla di uveite
idiopatica.

Quali sono i sintomi?
La diagnosi di uveite in eta pediatrica rappresenta per

varie ragioni una sfida. Innanzitutto per quanto riguar-
da i bambini piu piccoli I'uveite & spesso asintomatica
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e puo presentare qualche disturbo oculare solamente
dopo lo sviluppo di gravi complicanze. Questo & il
motivo principale delle numerose visite di screening.
Inoltre, sempre i bambini piu piccoli possono essere
poco collaboranti al momento dell'esame oculare, per
cui diventa necessario ricorrere all'esame in anestesia
generale, fonte di notevole stress per il genitore.

Ci sono diversi tipi di uveite.

Le uveiti possono presentarsi come croniche o acute. Le
forme croniche si sviluppano gradualmente e gli occhi
non sono arrossati né doloranti; questa € la forma piu
comune associata alle artriti. Le forme acute possono
svilupparsi in un periodo di giorni e causare dolore e
rossore marcato dell'occhio.

Le uveiti inoltre si distinguono in base ai diversi quadri
sistemici a cui si associano:

Artrite Idiopatica Giovanile

LAIG ¢ la malattia sistemica piu comunemente asso-
ciata alle uveiti pediatriche. Per definizione & unartrite
della durata di meno di 6 settimane, senza altre cause
identificabili, in bambini in eta <16 anni. Ne esistono
diversi sottotipi:

- oligoarticolare & comunemente associata ad uveite
anteriore. Luveite e solitamente bilaterale, con de-
corso cronico recidivante. | bambini sono asintoma-
tici, per cui uno screening oftalmologico di routine
& essenziale per una diagnosi precoce ed un tratta-
mento tempestivo. In caso contrario, questi pazienti
possono sviluppare gravi complicanze oculari e un
importante danno visivo;

- poliarticolare: 'uveite & rara nel gruppo con FR po-
sitivo, mentre si presenta nel 10% dei casi con FR
negativo;

- sistemica si associa raramente all’'uveite;

- psoriasica: l'uveite & presente nel 15-20% dei casi.
Solitamente & un’uveite asintomatica anteriore,
pertanto e importate che il pediatra suggerisca un
controllo periodico oculistico;

- associata ad entesite: si pud presentare uveite che
si manifesta con un occhio rosso acuto, dolente.
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E un’uveite unilaterale e spesso ricorrente. Il ruolo
del pediatra e quello di informare i genitori sull’even-
tuale sviluppo di un occhio rosso. Di solito non re-
siduano complicanze oculari e la prognosi a lungo
termine € buona.
In generale i fattori di rischio di interessamento ocu-
lare nei pazienti con AlG includono il sesso femminile,
I'artrite oligoarticolare, la giovane eta all'esordio, la
sieropositivita agli ANA e la sieronegativita al fattore
reumatoide. Il decorso naturale della AlG associata ad
uveite non e prevedibile, raramente si esaurisce entro i
primi due anni e puo talvolta continuare oltre i 10 anni.
Va sottolineato che la severita dell'uveite non va di pari
passo con quella dell'artrite.

Uveite intermedia idiopatica (pars planite)

Colpisce tipicamente i bambini e gli adolescenti. L'asso-
Ciazione con una malattia sistemica & molto rara. Di so-
lito € asintomatica e viene diagnosticata nel corso di un
esame di routine. | segni caratteristici: inflammazione
moderata del segmento anteriore, opacita del vitreo con
snowballs e snowbanks (segni infiammatori all'interno
dell'occhio). Le complicanze possono essere I'edema
maculare (accumulo di liquido nella porzione centrale
della retina) e del nervo ottico, raramente neovasi che
provocano emorragie oculari e la retinoschisi inferiore.

Nefrite tubulo-interstiziale e sindrome uveitica
(TINU)

Piu comune in eta pediatrica rispetto all'eta adulta (eta
media di comparsa intorno ai 15 anni). La diagnosi si
basa sulla concomitanza di nefrite interstiziale acuta
e uveite anteriore acuta bilaterale, spesso associata a
dolore.

Malattia di Kawasaki

La MK e una vasculite, che si pud associare a congiun-
tivite bilaterale e uveite anteriore (piu comunemente
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in bambini > 2 anni). E un’uveite asintomatica e solita-
mente autolimitante con una prognosi eccellente.

Sarcoidosi

E una rara malattia multisistemica infiammatoria. L'uvei-
te anteriore e la forma pill comune di interessamento
oculare, l'inflammazione oculare posteriore si pud
manifestare come vasculite retinica (inflammazione
dei vasi retinici) o coroidite multifocale (inflammazione
della coroide).

Malattia di Behcet

E una vasculite sistemica con interessamento di vari
distretti corporei caratterizzata da afte orali e genitali,
lesioni cutanee, lesioni oculari, artrite, tromboflebiti ed
interessamento del sistema nervoso centrale. Dal pun-
to di vista oculare solitamente si ha un coinvolgimento
oculare bilaterale con panuveite (coinvolgimento di
tutte le parti dell’'uvea) associata a vasculite retinica.

Come viene diagnosticata?

Il primo esame ¢ la vista oculistica con il controllo della
vista. Questo solitamente viene fatto usando il test del-
le lettere, o con le figure per i bambini piu piccoli. Poi
vengono esaminati gli occhi al microscopio (lampada
a fessura). Questo esame puo essere difficile da esegui-
re nei bambini piu piccoli, con i quali servono piccoli
accorgimenti per catturare la loro attenzione oltre che
una grande collaborazione dei genitori. Nel corso della
visita & quasi sempre necessario instillare negli occhi
gocce che dilatano le pupille con effetto dopo circa
mezz'ora e una durata anche fino a dodici ore dopo la
visita. Durante questo periodo la visione del bambino
puo essere appannata. L'utilizzo delle gocce consente
all'oculista di controllare linflammazione all'interno
dell'occhio. In casi selezionati 'oculista si avvale anche
di altri strumenti per lo studio della retina, come I'OCT
e la fluorangiografia-indocianina.
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Lo screening € importante?

Per tutte le forme di uveite o di sospetto di uveite &
importante la stretta collaborazione del pediatra, del
reumatologo pediatra e dell'oculista al fine di eseguire
i controlli nei tempi adeguati per prevenire eventuali
complicanze ed impostare la terapia nei tempi corretti.
A seconda del tipo di uveite o di malattia sottostante
il numero delle visite di screening pud cambiare, in
alcuni casi per esempio basta un controllo annuale
in altri come nel caso dell’artrite idiopatica giovanile
i controlli, soprattutto all'esordio della malattia, sono
molto intensi.

Sottotipo AIG | Rischio Frequenza |Annidi F/U
uveite visite screening
OLIGOARTICOLARE | Alto ogni 2 mesi nel ogni 3 mesi4anni, | annuale
primoannodalla | ogni 6 mesi 7 anni
diagnosi di AlG
OLIGOARTICOLARE | Basso ogni 3-4 mesi 7 anni annuale
+ alto nel Il anno
POLIARTICOLARE Basso ogni 4-6 mesi 7anni annuale
SISTEMICA Basso annuale 7 anni annuale

Tab. 1: Schema dello screening visivo seguito presso I'ospedale del
Santa Chiara, in accordo con le linee guida internazionali.

Come si cura?

Qualsiasi sia il tipo di uveite l'obiettivo del trattamento
& il controllo dellinfiammazione. Le uveiti di modesta
entita vengono trattate in prima battuta solo con gocce
oculari fino a che 'uveite non si spegne. La terapia si
basa essenzialmente sullinstillazione di cortisonici
in collirio associati a colliri midriatici cicloplegici a
breve durata d'azione come la Tropicamide all'1%,
che mobilizzando la pupilla previene la formazione di
sinechie irido-lenticolari. Quando la terapia in gocce
non basta o quando l'uveite tende a recidivare o la
terapia cortisonica in gocce si protrae per un tempo
troppo lungo (quindi con rischio di effetti collaterali),
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bisogna associare un trattamento addizionale. Possono
essere farmaci somministrati come liquidi all'interno
dell'occhio, o come compresse, o come iniezioni sotto-
cute, intramuscolari o intravenose, a seconda del tipo e
della gravita della malattia. Il cortisone per bocca viene
comunemente usato per i casi piu severi. La sommini-
strazione intravenosa viene data a bambini con uveiti
ad elevato rischio visivo. L'associazione del cortisone
ad una terapia di fondo con farmaci immunosoppres-
sori (il piu usato e il Methotrexate) consente di ridurre
gli effetti collaterali del cortisone stesso. Altri farmaci
immunosoppressori impiegati sono: Ciclosporina, Aza-
tioprina, Micofenolato e i piu recenti farmaci biologici,
quali Etanercept, Infliximab, Adalimumab, Rituximab,
Daclizumab, Abatacept e Interferone. La scelta del far-
maco piu opportuno & sempre attentamente studiata
dall'oculista in collaborazione con il reumatologo, con
cui si imposta un percorso terapeutico fatto di controlli
oculistici ed esami di laboratorio, al fine di monitorare
I'effetto dei farmaci e gli eventuali effetti collaterali.
L'uveite pud danneggiare l'occhio?

Linflammazione oculare puo danneggiare le delicate
strutture oculari. | principali problemi sono la catarat-
ta, I'aumento della pressione dell'occhio (chiamata
glaucoma) e la riduzione visiva per edema maculare
(accumulo di liquido nella parte centrale della retina).
Il rischio di tali complicanze si previene o si riduce se
I'uveite viene diagnosticata in tempo e adeguatamente
trattata.

LUPUS ERITEMATOSO SISTEMICO GIOVANILE

Cos'e?

Il Lupus Eritematoso Sistemico (LES) & una malattia
autoimmune cronica che pud interessare piu organi
del nostro corpo, e per questo & detto sistemico. In
particolare gli organi piu frequentemente colpiti sono
la pelle, le articolazioni, i reni, il sangue e il sistema ner-
voso centrale.
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E diffuso?

E pit comune nelle persone di origine afroamericana,
ispanica, asiatica e nei nativi americani. In Europa circa
1 persona su 2.500 riceve la diagnosi di LES e circa il
15% di tutti i pazienti affetti da lupus riceve la diagnosi
prima dei 18 anni. Comunque & segnalata in ogni parte
del mondo. Linsorgenza del LES ¢ assolutamente rara
prima dell'eta di 5 anni e non comune prima dell'adole-
scenza. Nella popolazione pediatrica il rapporto tra ma-
schi e femmine é di circa 1:5 rispetto all'eta adulta, dove
esso diventa molto piu frequente nel sesso femminile
(rapporto circa 1:9).

Quali sono le cause della malattia?

Non & una malattia ereditaria ma sicuramente puo es-
serci una predisposizione familiare a sviluppare questa
malattia. Il LES appartiene al gruppo delle connettiviti,
malattie autoimmuni in cui il sistema immunitario pro-
duce anticorpi contro se stesso non essendo piu in gra-
do di riconoscere una sostanza estranea dai tessuti o
dalle cellule del proprio organismo. Il risultato di questa
aggressione da parte degli autoanticorpi & un'inflam-
mazione cronica che pud interessare numerosi organi.
Si ritiene che questo accada quando un soggetto ge-
neticamente predisposto incontri dei fattori ambientali
che possono mandare in tilt il sistema immunitario. Tra
questi fattori ambientali vanno annoverati infezioni,
specie virali, farmaci, l'esposizione alle radiazioni solari
e gli squilibri ormonali. Non & una malattia contagiosa.

Quali sono i sintomi?

| sintomi iniziali piu comuni del LES nei bambini sono
sintomi cosiddetti sistemici e spesso aspecifici, come
malessere e stanchezza. Possono essere presenti feb-
bre, calo di peso e riduzione dell'appetito (iporessia).
Accanto a questi sintomi piu sfumati, che impongono
una diagnostica differenziale con situazioni molto piu
frequenti in eta pediatrica (come le infezioni), molti
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bambini, con il tempo, sviluppano sintomi specifici
causati dall'interessamento di uno o diversi organi del
corpo. Il coinvolgimento della cute si caratterizza con
delle manifestazioni cutanee diffuse, o con ulcere nasali
o orali. Una tipica manifestazione & il rash malare o viso
a farfalla caratterizzato da uno sfogo cutaneo tra naso
e guance. A volte si puo avere una maggiore perdita
di capelli (alopecia). Alte manifestazioni tipiche sono
rappresentate dal fenomeno di Raynaud cioé una varia-
zione di colore delle estremita (piu spesso delle mani),
quando c’& una variazione di temperatura. Possono
essere interessate le articolazioni con sintomi quali
artralgie, fino a vera e propria artrite. Linteressamento
del sangue rende ragione di frequenti quadri di anemia
(riduzione dell'emoglobina) o di riduzione dei globuli
bianchi e delle piastrine con conseguente maggior
predisposizione a fatti infettivi. Puo essere interessato
il sistema nervoso centrale con sintomi che vanno dal
mal di testa alle crisi epilettiche sino a gravi complican-
ze vascolari. Linteressamento dei reni & presente in una
certa misura nella maggior parte dei bambini con LES
ed e un fattore determinante degli esiti a lungo termine
di questa malattia. | sintomi pit comuni di un interessa-
mento renale grave sono pressione del sangue elevata,
proteine e sangue nelle urine e gonfiore, in particolare
a piedi, gambe e palpebre.

Fig. 7: Rash malare Fig. 8: Fenomeno di Raynaud

Come viene diagnosticata?

Per fare diagnosi di LES giovanile devono essere con-
siderati una serie di sintomi riferiti dal paziente, unita-
mente al riscontro di dati strumentali o di laboratorio
alterati. Naturalmente é fondamentale escludere altre
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malattie che possano mostrare sintomi e segni simili.
Per aiutare nella diagnosi della malattia ci vengono in
aiuto i criteri classificativi (vedi tabella). La presenza di
4 o piu di questi criteri permette di classificare un pa-
ziente come affetto da LES.

Criteri classificativi per la diagnosi di LES

RASH MALARE Eritema fisso, piano o rilevato, sulle superfici malari,
tendente a risparmiare i solchi nasolabiali

RASH DISCOIDE Aree eritematose rilevate con aree di cheratinizzazione e
addensamento follicolare

FOTOSENSIBILITA’ Rash cutaneo dovuto ad un'anomala reazione ad
esposizione alla luce solare

ULCERE ORALI Ulcerazione orale o nasofaringea di norma non dolorosa

ARTRITE Artrite non erosiva che coinvolge due o pidl articolazioni
periferiche con presenza di edema, tumefazione od
essudato

SIEROSITE Pleurite o pericardite

COINVOLGIMENTO Proteinuria persistente o presenza di cilindri jalini

RENALE (proteinuria > 0.5 g/24 h o cilindruria)

COINVOLGIMENTO Convulsioni o psicosi
NEUROLOGICO

COINVOLGIMENTO Anemia emolitica o leucopenia (globuli bianchi <

EMATOLOGICO 4000) o linfopenia (linfociti < 1500) o trombocitopenia
(piastrine < 100.000)

ALTERAZIONI Positivita immunologica per cellule LE o anticorpi anti-

IMMUNOLOGICHE DNA nativo in quantita anormali o anticorpi anti SM o

prova sierologica falso-positiva per LUE

PRESENZA DI ANA Titolo anormale di anticorpi antinucleo
allimmunofluorescenza o ad un‘altra indagine
equivalente

Tab. 2: Criteri Classificativi ACR per il Lupus Eritematoso Sistemico
del 1982, modificati nel 1997.

Esistono esami di laboratorio mirati?

Gliesami del sangue e delle urine devono essere esegui-
ti regolarmente, sia per monitorare il livello di attivita e
di gravita della malattia, sia per escludere un'eventuale
tossicita dei farmaci utilizzati per la terapia. Gli esami
ematici si distinguono in esami di | livello ovvero esami
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di routine che sono rappresentati dall'emocromo, dagli
indici di inflammazione (VES e PCR), dagli indici di fun-
zionalita epatica e renale. Per valutare l'interessamento
renale, & importante effettuare I'esame delle urine, sia
al momento della diagnosi che in seguito. Gli esami
delle urine sono da eseguirsi periodicamente, anche se
la malattia € in remissione. Esso ci permette infatti di
vedere se c'@ inflammazione ai reni (nefrite), per la pre-
senza di sangue (ematuria) o di proteine (proteinuria).
Accanto agli esami cosiddetti standard ci sono quelli di
Il livello rappresentati da indagini immunologiche. Tra
questi i piu caratteristici sono gli anticorpi antinucleo
(ANA), gli anticorpi anti DNA nativo, e gli anticorpi anti
ENA (in particolare gli Anti-Sm). Inoltre vengono dosate
delle sostanze proteiche dette complemento in parti-
colare C3 e C4, i cui valori quando troppo bassi correla-
no con una malattia con interessamento renale attivo.

Esistono esami strumentali mirati?

Per quanto concerne gli esami strumentali essi variano
da esami poco invasivi come l'elettrocardiogramma per
escludere alterazioni elettriche del cuore, la radiografia
del torace, le ecografie di vari distretti sino ai prelievi
bioptici specie del rene che permettono un'adeguata
valutazione dell'impegno renale mirando quindi a trat-
tamenti farmacologici specifici.

Come si cura?

La maggior parte dei sintomi del LES sono causati da
inflammazione, percio la terapia ha lo scopo di ridur-
re I'inflammazione. A seconda degli organi interessati
le scelte terapeutiche possono variare. Sicuramente i
farmaci piu rappresentativi sono i corticosteroidi che
riescono a spegnere l'inflammazione in tempi rapidi,
pur essendo gravati da effetti collaterali che devono
imporne |'uso a dosaggi il piu possibile bassi e per il
tempo piu possibile breve. Tra gli effetti collaterali degli
steroidi vanno ricordati I'aumento di peso, il rischio di
favorire il diabete, la riduzione della massa ossea, l'in-
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cremento della pressione arteriosa, il possibile rallen-
tamento della crescita, l'irsutismo, le smagliature... Per
questo al fine di evitare i rischi degli steroidi, o qualora
gli steroidi da soli non siano sufficienti per la cura, si
introducono farmaci cosiddetti di fondo. Tra questi si
segnalano l'idrossiclorochina, efficace per il controllo
delle lesioni cutanee sensibili all'esposizione solare e
altre manifestazioni cutanee del LES, e altri farmaci det-
ti immunosoppressori come il methotrexate, I'azatio-
prina, la ciclosfosfamide e il micofenolato mofetile che
agiscono in modo diverso dai corticosteroidi, riducen-
do l'inflammazione e la capacita immunitaria dell'or-
ganismo. Nei casi in cui la malattia non sia controllata
dai suddetti farmaci, o vi sia un'intolleranza, vengono
introdotti i farmaci biotecnologici, che sono rivolti spe-
cificamente verso l'effetto di una particolare molecola
per bloccare la produzione degli autoanticorpi.

Quale & la prognosi?

La prognosi e condizionata dalla gravita dell'interes-
samento dei vari organi. | trattamenti devono essere
particolarmente aggressivi nei casi di interessamento
del rene o del sistema nervoso centrale, proprio per
tenere sotto controllo le complicanze. Va sottolineato
che per evitare recidive o riaccensioni della malattia,
va evitata l'esposizione solare, e vanno adottate misure
di prevenzione quali crema solare a schermo totale, da
applicare piu volte al giorno.

DERMATOMIOSITE GIOVANILE

Cos'e?

La Dermatomiosite & una malattia autoimmune carat-
terizzata dall'infiammazione dei piccoli vasi sanguigni
dei muscoli (miosite) e della pelle (dermatite). Linfiam-
mazione che coinvolge i muscoli e la pelle conduce
ai sintomi caratteristici di questa malattia: debolezza
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muscolare, dolori muscolari (mialgie) soprattutto dei
muscoli delle spalle, del collo e delle gambe, le macchie
sul viso, sulle palpebre, sulle nocche, sulle ginocchia e
sui gomiti.

La Dermatomiosite & definita Giovanile quando i sinto-
mi della malattia si presentano prima dei 16 anni di eta.

E diffusa?

E una malattia rara nei bambini, con una incidenza di
circa 4 bambini all’anno su 1 milione. Colpisce soprat-
tutto femmine con un'eta compresatrai4ei10 anni.

Quali sono le cause della malattia?

Come nella maggior parte delle patologie autoimmu-
ni, le cause della malattia non sono note. Lorigine &
probabilmente dovuta a diversi fattori, quali la predi-
sposizione genetica e l'esposizione a fattori scatenanti
ambientali come le radiazioni UV o le infezioni che
inducono il sistema immunitario a reagire in maniera
anomala contro le cellule proprie del corpo. La malattia
non e ereditaria, cioe non viene trasmessa dal genitore
al figlio, ma puo essere ereditata una predisposizione a
sviluppare la malattia.

Quali sono i sintomi?

| sintomi cominciano per lo piu gradualmente e poi
peggiorano progressivamente.

Il sintomo iniziale € una notevole affaticabilita: il bam-
bino si stanca molto facilmente per attivita fisiche an-
che lievi (é caratteristica la difficolta nel salire le scale),
lamenta dolore muscolare via via piu intenso e col tem-
po rifiuta di camminare. | muscoli piu interessati sono
quelli vicini al tronco, cosi come i muscoli dell'addome,
della schiena e del collo.

Le manifestazioni cutanee possono sia precedere che
seguire l'interessamento muscolare ad intervalli va-
riabili. Si ha di solito un eritema rosso, molto acceso,
localizzato prevalentemente al volto, sulla faccia e sulle
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Fig. 9: a) Rash eliotropo;  b) Papule di Gottron

guance (eritema malare) accompagnato da gonfiore
attorno agli occhi (eritema periorbitale) e anche da una
colorazione violacea a livello delle palpebre superiori
(eritema eliotropo). Leritema pud essere piu generaliz-
zato e coprire altre parti del corpo, in particolare puo
localizzarsi alla superficie estensoria delle articolazioni,
principalmente sulle nocche delle dita ma anche su
ginocchia, gomiti e caviglie con la comparsa di lesioni
caratteristiche definite “papule di Gottron”. Talvolta si
possono sviluppare anche delle ulcerazioni della pelle.
Spesso l'eritema peggiora notevolmente dopo l'esposi-
zione al sole (fotosensibilita).

In stadi avanzati della malattia si puo avere la com-
parsa di noduli sottocutanei di color bianco-giallastro,
della grandezza di alcuni millimetri di diametro, ma
estremamente dolorosi, che in genere crescono sulle
prominenze ossee o nella sede di traumi ripetuti; tali
noduli sono formati da depositi di calcio che possono
fuoriuscire attraverso la superficie cutanea ed essere
soggetti ad infezioni sovrapposte (calcinosi).

Nei casi pil gravi ci puo essere anche un interessamen-
to dei muscoli coinvolti nella respirazione, deglutizione
e fonazione, percio é possibile che il bambino presenti
problemi nel respirare, nel deglutire e nel parlare con
cambiamenti della voce.

Come viene diagnosticata?

La malattia viene sospettata dalla storia e dai sintomi
e segni presentati dal bambino. Va poi confermata
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attraverso l'esecuzione di esami ematici e strumen-
tali.

Gli esami del sangue possono mostrare uno stato di in-
fiammazione (aumento dei globuli bianchi, della VES e
della PCR). Inoltre vanno dosati gli enzimi che indicano
la presenza di una sofferenza muscolare: CPK, LDH, AST,
ALT e aldolasi. Il livello di almeno uno di tali enzimi &
alto nella maggior parte dei pazienti. Vengono anche
ricercati gli autoanticorpi quali gli anticorpi antinucleo
(ANA), gli anticorpi miosite specifici (MSA) e gli anticor-
pi miosite associati (MAA), tuttavia una loro positivita
non conferma la malattia, come la loro assenza non la
esclude.

Ci sono anche degli esami strumentali utili a verificare la
presenza di un‘inflammazione muscolare. Questi sono
la Risonanza Magnetica Nucleare e l'elettromiografia
(un esame che verifica il funzionamento dei muscoli
mediante degli elettrodi speciali che si inseriscono nel
muscolo tramite l'uso di aghi). Infine per la conferma
diagnostica a volte & necessario ricorrere alla la biopsia
muscolare, ovvero la rimozione di una piccola parte
di muscolo per vedere e confermare le sue alterazioni
inflammatorie.

Puo essere inoltre necessario effettuare altri esami per
scoprire un eventuale interessamento di altri organi,
quali la radiografia, la spirometria o la TAC del torace
in caso di coinvolgimento dei muscoli respiratori, o
l'ecocardiogramma per verificare un eventuale coin-
volgimento cardiaco. Quando invece si sospetta una
compromissione della deglutizione o della fonazione
& opportuno eseguire una radiografia dell'apparato di-
gerente con l'uso di uno speciale liquido opaco (mezzo
di contrasto) per rilevare l'interessamento dei muscoli
della gola e dell'esofago.

Come si cura?

Non esiste una cura specifica per la dermatomiosite
giovanile, ma lo scopo del trattamento € ottenere la
remissione della malattia e mantenerla sotto controllo.
La terapia si avvale di farmaci che agiscono sul sistema
immunitario sopprimendolo. Questi farmaci sono:
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- Corticosteroidi: vanno somministrati a dosi elevate,
ma a causa dei loro effetti collaterali (aumento di
peso, ipertensione, riduzione della massa ossea,
rallentamento della crescita) non possono essere
utilizzati a lungo per cui vengono spesso usati in
associazione con altri farmaci immunosoppressori.

- Methotrexate: e il farmaco immunosoppressore di
prima scelta. Impiega circa 6-8 settimane per essere
efficace e viene somministrato preferibilmente per
via sottocutanea. L'aggiunta di acido folico, una
vitamina, ne riduce il rischio di effetti collaterali so-
prattutto sulla funzionalita epatica.

[ casi che non rispondono in maniera sufficiente a questi

farmaci possono avvalersi dell'aggiunta di altri farmaci

immunosoppressori quali la ciclosporina, il micofenola-
to mofetile e la ciclofosfamide, oppure della periodica
somministrazione di immunoglobuline endovena. Non
va dimenticata Iimportanza della terapia fisioterapica

atta ad impedire la comparsa di una rigidita articolare e

ripristinare un’adeguata forza muscolare. Fondamenta-

le € la protezione solare, in quanto l'esposizione solare
puo provocare un peggioramento della sintomatologia
cutanea.

Qual e il decorso della malattia?

[l decorso della dermatomiosite & variabile in quanto si

possono riconoscere 3 tipi di andamento:

- a decorso monociclico: solo un episodio della ma-
lattia con remissione entro 2 anni dall'insorgenza,
senza ricadute;

- a decorso policiclico: si possono verificare periodi
lunghi di remissione alternati a periodi di ricaduta
della DMG che spesso si verificano quando il tratta-
mento é ridotto o interrotto;

- malattia attiva cronica: caratterizzata da malattia at-
tiva continua nonostante il trattamento; quest'ulti-
mo gruppo ha un rischio maggiore di complicazioni.
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SCLERODERMIA GIOVANILE

Cos'e?

La Sclerodermia & una malattia autoimmune che coin-
volge tipicamente la cute (da dove deriva il nome che
significa pelle dura) e puo colpire molti organi interni.

Puo essere differenziata in una forma localizzata e in
una forma sistemica. Nella forma localizzata la malat-
tia si limita all'interessamento della pelle e dei tessuti
sottocutanei. Nella forma sistemica, invece, come dice
il nome, possono essere interessati vari organi oltre alla
pelle; in particolare i polmoni, i reni, il cuore, il sistema
gastro-intestinale ...

E diffusa?

No, non & una malattia frequente, soprattutto nella po-
polazione pediatrica. | bambini presentano principal-
mente la forma localizzata che colpisce principalmente
il sesso femminile. Una piccola percentuale dei bimbi
puo essere colpito dalla forma sistemica.

Quali sono le cause delle malattia?

Come per le altre malattie autoimmuni la causa non &
ben nota; sicuramente intervengono fattori ambientali
che in un soggetto predisposto conducono alla malat-
tia. Non é ereditaria e non & infettiva.

Quali sono i sintomi?

Forma localizzata

La forma localizzata, la pil tipica dei bambini, si ma-
nifesta con una o piu lesioni cutanee caratterizzate da
alterazioni del colore (piu scuro o pili chiaro) e dell’ela-
sticita della pelle che si presenta indurita. Spesso nelle
fasiiniziali il bordo della lesione é arrossato, purpureo o
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Fig. 10: Morfea circoscritta
Fig. 11: Sclerodermia lineare

depigmentato e indica uno stato di infiammazione. La
sclerodermia localizzata si puo presentare con chiazze
circolari isolate e prende il nome di morfea circoscritta
(o di morfea generalizzata se le chiazze sono multiple e
confluenti), oppure si puo presentare con lesioni lineari
degliarti, del tronco o del volto e prende il nome di scle-
rodermia lineare. Soprattutto in questa forma, il proces-
so inflammatorio puo coinvolgere i tessuti sottocutanei
compresi i muscoli e le ossa. Quando la sclerodermia
lineare coinvolge il volto prende il nome di sindrome
di Parry-Romberg (se interessa la porzione inferiore del
volto) o di sclerodermia a “colpo di sciabola” (se interes-
sa la porzione superiore o il cuoio cappelluto). Quando
sono presenti lesioni a chiazze associate a lesioni linea-
ri, si parla di forme miste. Esiste poi un raro sottotipo, la
morfea pansclerotica, che coinvolge piu diffusamente
e pit gravemente la cute. Nella sclerodermia localizzata
non c'& un coinvolgimento degli organi interni.

Forma sistemica

E preceduta nella maggior parte dei casi dalla compar-
sa del fenomeno di Raynaud a mani e/o piedi (variazio-
ne di colore a seguito delle aterazioni di temperatura)
e possibile comparsa di ulcere sulla punta delle dita.
La pelle della punta delle dita delle mani e dei piedi
spesso si indurisce (sclerodattilia) e diventa lucida. Nei
casi piu gravi l'indurimento della cute pud interessare
l'intero corpo. Pud esserci gonfiore alle dita (puffy-
fingers) e dolore alle articolazioni. Successivamente
i pazienti possono sviluppare altre alterazioni della
pelle, come dilatazioni visibili dei piccoli vasi sanguigni
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(telangectasia) e depositi sottocutanei di calcio (calci-
nosi). La forma sistemica puo interessare gli organi in-
terni in particolare polmoni, intestino, cuore, ecc.). Pud
esserci un coinvolgimento dell'esofago, anche abba-
stanza precocemente nel corso della malattia, con sin-
tomi quali bruciore di stomaco e difficolta nell'ingerire
alcuni tipi di cibo (disfagia). Se & interessato l'intestino
si possono avere sintomi di distensione addominale,
difficolta digestive fino a quadri di malassorbimento. Ci
puo essere coinvolgimento dei polmoni, che si manife-
sta con sintomi che possono variare da tosse poco si-
gnificativa a quadri di importante difficolta respiratoria.
Possono essere interessati cuore e reni, mentre non c'@
interessamento del sistema nervoso centrale.

Come viene diagnosticata?

Non esiste un esame del sangue specifico per la scle-
rodermia. La diagnosi & clinica e si basa sulla presenza
di una lesione cutanea tipica, in caso di sclerodermia
localizzata, o sulla presenza dei sintomi tipici, in caso di
forma sistemica. Gli esami di laboratorio possono docu-
mentare (soprattutto nella forma sistemica) la positivita
degli anticorpi antinucleo (ANA) in particolare il pat-
tern centromerico e/o degli anti-ENA in particolare gl
anti-SCL 70. Talvolta, quando la lesione sclerodermica
localizzata & dubbia, puo essere necessaria una biopsia
per la conferma diagnostica. Per la forma localizzata, la
teletermografia & un'indagine strumentale che pu6 aiu-
tare nella valutazione del grado di inflammazione delle
lesioni, mediante la valutazione della temperatura cor-
porea nella sede della lesione; la risonanza magnetica
puo essere utile per valutare il grado di coinvolgimento
dei tessuti sottocutanei. Per la forma sistemica, tra le in-
dagini strumentali segnaliamo la videocapillaroscopia,
in grado di rilevare alterazioni della microcircolazione,
e poi a seconda degli organi interessati, altre indagini
mirate come TAC polmonare, spirometria, scintigrafia
esofagea... E importante seguire i pazienti con un
follow-up periodico.
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Come si cura?

[l trattamento delle forme localizzate mira a fermare
I'infiammazione il prima possibile, per limitare i pos-
sibili danni dei tessuti. | trattamenti disponibili hanno
pochissimi effetti sul tessuto fibroso dopo che questo
si e gia formato. Lobiettivo della terapia & controllare
l'infliammazione e ridurre la formazione di tessuto
fibroso. Nelle forme piu lievi di morfea circoscritta spes-
so e sufficiente una terapia locale con creme a base di
tacrolimus e creme emollienti; nelle forme lineari, piu
aggressive, € invece necessario avviare una terapia
sistemica con corticosteroidi e farmaci immunomodu-
lanti (methotrexate) per limitare il pit possibile i danni
estetici e la limitazione nei movimenti (nelle forme de-
gli arti). E inoltre importante la fisioterapia, soprattutto
in caso di sclerodermia lineare degli arti, infatti quando
la pelle tesa si trova sopra un‘articolazione, &€ impor-
tante mantenere l'articolazione allenata con degli
allungamenti e, laddove adeguato, fare un massaggio
al tessuto connettivo profondo.

La gestione terapeutica delle forme sistemiche si av-
vale dell’utilizzo di farmaci immunosoppressori come
methotrexate, ciclofosfamide, azatioprina o micofeno-
lato mofetile. Luso dei corticosteroidi va riservato a casi
selezionati potendo indurre stessi un peggioramento
della funzione renale (crisi renale sclerodermica). Un
ruolo importante riveste la fisioterapia per mantenere
piu fluide le articolazioni, evitare le contratture in fles-
sione delle mani e anche per permettere una maggior
espansione toracica.

Qual é il decorso della malattia?

Le forme localizzate possono lasciare dei danni estetici,
talvolta con solo delle alterazioni della pigmentazione,
altre volte anche con deformita data dall’atrofia dei tes-
suti cutanei e sottocutanei. Le forme che coinvolgono
gli arti, se non trattate tempestivamente e adeguata-
mente, possono dare una limitazione nei movimenti.

La prognosi della sclerodermia ad interessamento si-
stemico dipende dal grado di coinvolgimento degli or-
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gani. | casi pit gravi e che meritano un trattamento piu
aggressivo sono quelli caratterizzati da interessamento
polmonare, cardiaco e renale.

VASCULITI

Cosa sono?

Le vasculiti sono un gruppo di patologie caratterizzate
da un'infiammazione delle pareti dei vasi sanguigni. Ne
esistono di diversi tipi e vengono classificate in base al
calibro dei vasi colpiti (grande, medio, piccolo), ed al
tipo dei vasi (arterie, vene, capillari). Le vasculiti piu fre-
guenti in eta pediatrica sono la porpora di Schonlein-
Henoch e la malattia di Kawasaki. Altri tipi di vasculiti
quali la poliarterite nodosa, l'arterite di Takayasu, sono
estremamente rare in eta pediatrica.

PORPORA DI SCHONLEIN- HENOCH

Cos'e?

In questo tipo di vasculite in vasi colpiti sono i capillari,
ovvero i vasi pil piccoli. Gli organi piu interessati sono la
cute, i reni e I'intestino. La malattia ha normalmente un
andamento benigno e si risolve spontaneamente dopo
qualche settimana o mese soprattutto nei bambini.

E diffusa?

La porpora di Schonlein- Henoch (PSH) e la vasculite
piu frequente in eta pediatrica, avendo un‘incidenza di
circa 20 bambini su 100.000 all'anno. Colpisce soprat-
tutto i maschi di eta compresa tra 4 e 10 anni.
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Quali sono le cause della malattia?

Lorigine della malattia non & nota. Si € visto che spesso
la malattia esordisce dopo un’infezione delle vie aeree
superiori (rinite, faringite, tonsillite), pertanto si ritiene
che alcuni agenti infettivi (virali come I'adenovirus,
o batterici come lo streptococco) siano in grado si
scatenare la malattia attivando il sistema immunitario
in maniera anomala. Sono inoltre stati individuati altri
agenti scatenanti quali i farmaci, le punture di insetto e
I'esposizione al freddo.

L'attivazione anomala del sistema immunitario porta ad
una aumentata produzione di Immunoglobuline A (un
tipo di anticorpi) che vanno a depositarsi nelle pareti
dei piccoli vasi sanguigni di pelle, articolazioni, tratto
gastrointestinale, reni (raramente sistema nervoso
centrale o testicoli) provocando cosi le manifestazioni
cliniche della malattia.

Quali sono i sintomi?

La manifestazione clinica piu evidente e presente in
tutti i pazienti & la comparsa di lesioni cutanee che di
solito iniziano con una orticaria moderata; successiva-
mente queste macchie o papule rosse diventano come
dei lividi di colore violaceo, e le lesioni cutanee in rilievo
possono essere percepite al tatto (porpora palpabile).
Le sedi interessate di solito sono gli arti inferiori e i glu-
tei, anche se alcune lesioni possono comparire in altre
sedi (arti superiori, tronco, ecc.).

Nel 65% dei casi possono essere presenti anche sinto-
mi articolari come artralgie (dolore alle articolazioni) o
artrite (dolore e gonfiore alle articolazioni con limita-
zione dei movimenti), soprattutto a livello di ginocchia
e caviglie, meno comunemente polsi, gomiti e dita. |
sintomi alle articolazioni sono transitori e scompaiono
dopo pochi giorni o settimane. Nei bambini piu piccoli
la prima manifestazione puo essere gonfiore dei tessuti
molli delle mani e dei piedi, della fronte e dello scroto.
Possono essere coinvolti anche i piccoli vasi dell'intesti-
no (nel 60% dei casi) ed in questo caso compare dolore
addominale che pud essere accompagnato da sangui-
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namento gastrointestinale lieve o grave (emorragia).
Una complicanza che si puo avere, anche se raramente,
é linvaginazione intestinale, ovvero un segmento di
intestino va ad infilarsi all'interno del segmento suc-
cessivo, rendendo a volte necessario un intervento
chirurgico.

Nel 20-35% dei casi si possono inflammare anche i
capillari dei reni, e questo lo si puo verificare dalla pre-
senza di sangue o proteine nelle urine che pud essere
visibile ad occhio nudo oppure solo attraverso lI'esame
delle urine. Anche in questo caso il problema si va a
risolvere spontaneamente nel giro di qualche settima-
na/mese e solo in rari casi la malattia renale puo durare
alcuni mesi/anni e pud avanzare fino all'insufficienza
renale (1-5%).

Fig. 12: Porpora palpabile

Come viene diagnosticata?

La diagnosi della PSH ¢ principalmente clinica e si basa
sul riscontro del classico rash cutaneo, solitamente limi-
tato agli arti inferiori e ai glutei, associato o meno a do-
lore addominale, coinvolgimento articolare ed ematu-
ria. Non esistono esami specifici che contribuiscono alla
diagnosi della PSH; gli indici di infiammazione (come i
globuli bianchi, la velocita di eritrosedimentazione e la
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proteina C reattiva) possono essere normali od elevati.
E necessario eseguire sempre un esame urine per iden-
tificare un coinvolgimento renale (presenza di sangue
e proteine nelle urine). Se il coinvolgimento renale do-
vesse essere grave € necessario fare una biopsia renale
per verificare I'entita del danno. Inoltre ci puo essere del
sangue nelle feci a causa di piccole emorragie intesti-
nali che pud essere riscontrato attraverso la ricerca del
sangue occulto nelle feci.

Come si cura?

La maggior parte dei pazienti non necessita di alcuna
terapia se non una terapia di supporto che consiste in
riposo e la somministrazione di analgesici/anti-infiam-
matori (come il paracetamolo e l'ibuprofene) in caso di
dolore articolare. In caso di gravi sintomi gastrointesti-
nali (emorragie o dolore addominale) & invece indicata
la somministrazione di un breve ciclo di steroidi in
quanto sembra che questi possano prevenire l'insor-
genza di una invaginazione intestinale. Quando invece
& il rene ad essere gravemente coinvolto ci si deve av-
valere di una terapia combinata con farmaci steroidi ed
immunosoppressori.

Qual e il decorso della malattia?

Nella maggior parte dei bambini la malattia si auto-
limita nel giro di qualche settimana. Tuttavia una picco-
la percentuale di bambini pud avere delle ricadute nei
primi 2-3 mesi successivi; la malattia € in questo caso
solitamente pil breve e piu leggera del primo episodio.
E comunque necessario monitorare l'eventuale coin-
volgimento renale che si pud presentare anche alcune
settimane dopo l'insorgenza della malattia attraverso
un periodico esame urine. Nel caso di coinvolgimento
renale una bassa percentuale di pazienti puo avere una
forma grave e persistente che puo progressivamente
giungere ad insufficienza renale.
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MALATTIA DI KAWASAKI

Cos'e?

La malattia di Kawasaki (MK) & una vasculite che colpi-
sce le arterie di piccolo e medio calibro. E caratterizzata
dalla presenza di sintomi sistemici quali febbre, rash
cutaneo, congiuntivite, e pud comportare delle compli-
canze cardiache.

E diffusa?

La malattia di Kawasaki e tipica dell'eta pediatrica, e
circa I'85% dei bambini affetti da MK ha un’eta infe-
riore ai 5 anni, con una maggiore incidenza frai 18 e
i 24 mesi. La MK colpisce piu frequentemente i maschi
delle femmine. Lincidenza della malattia e fortemente
influenzata dalle caratteristiche etniche ed € massima
nelle popolazioni native e residenti nel nord-est asiati-
co. Nella popolazioni caucasiche si stima un‘incidenza
di 9-17/100.000 bambini di eta inferiore a 5 anni ogni
anno.

Quali sono le cause della malattia?

Come per le altre malattie autoimmunitarie, anche la
MK sembra essere innescata da un agente infettante
(virus o batterio) che attiva in maniera anomala il siste-
ma immunitario che successivamente, in questo caso,
va a colpire le arterie di piccolo e medio calibro.

Quali sono i sintomi?

Il sintomo principale della MK & |a febbre che solitamen-
te & elevata e di lunga durata, associata a scadimento
delle condizioni generali. Alla febbre si accompagnano
altri sintomi che possono essere ingrossamento dei
linfonodi del collo, rash cutanei di diverso tipo, con-
giuntivite (senza secrezione di pus), arrossamento e
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screpolatura delle labbra, lingua a fragola, gonfiore ed
arrossamento delle mani e dei piedi. Possono essere in-
teressate anche le piccole arterie del cuore per cui tutti
gli strati della parete cardiaca possono infiammarsi,
anche se la complicanza pit comune ¢ la formazione
di aneurismi (dilatazioni) delle arterie coronariche. Tale
complicanza si verifica in 2 - 6 bambini su 100 tra quelli
che ricevono la terapia. Alcuni bambini (soprattutto
quelli di eta inferiore a 1 anno) spesso manifestano
forme incomplete della malattia, in quanto non pre-
sentano tutte le manifestazioni cliniche caratteristiche,
rendendo la diagnosi piu difficile.

Fig. 13: Sintomi di Malattia di
Kawasaki

Come viene diagnosticata?

Il sospetto di malattia viene dal corollario dei sintomi. |l
laboratorio puo essere utile in quanto si pud vedere un
aumento degliindici diinflammazione (globuli bianchi,
VES e PCR aumentati), ma non ci sono esami specifici
che confermano la MK. Nella seconda settimana di
malattia agli esami ematici si vede un aumento delle
piastrine che possono raggiungere livelli molto elevati.
Con il sospetto clinico & necessario fare degli accerta-
menti cardiologici quali 'ECG e I'ecocardiogramma per
valutare un eventuale coinvolgimento cardiaco. Tali
accertamenti sono necessari anche successivamente
alla fase acuta per monitorare I'andamento cardiaco.
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Come si cura?

La terapia della MK si avvale di una dose elevata di Im-
munoglobuline per via endovenosa. Questa terapia ri-
duce l'infiammazione, migliorando drasticamente i sin-
tomi acuti. La somministrazione di una dose elevata di
Immunoglobuline & la parte essenziale del trattamento
poiché ¢ in grado di ridurre il manifestarsi di anomalie
coronariche in un'elevata percentuale di pazienti. Alla
terapia con immunoglobuline si associa l'acido acetil-
salicilico (Aspirina) che nei primi giorni sara a dosaggio
elevato, poi viene ridotto e proseguito alcune settima-
ne (piu a lungo se sono comparsi aneurismi coronarici).
Tale terapia € necessaria per prevenire la formazione di
aggregati piastrinici che possono andare ad occludere
i vasi sanguigni, soprattutto quelli cardiaci. In caso di
mancata risposta ad una dose di immunoglobuline, ne
puo essere somministrata una seconda dose. | pazienti
che non rispondono nemmeno alla seconda dose di
immunoglobuline possono avvalersi di altre alternative
terapeutiche, comprese dosi elevate di corticosteroidi
per via endovenosa e terapie con farmaci biologici.

Qual e il decorso della malattia?

Generalmente la prognosi della MK € buona, la maggior
parte dei pazienti non sviluppa anomalie coronariche
per cui una volta risoltasi la fase acuta i bambini posso-
no condurre una vita normale. Nel caso invece in cui si
manifestino delle alterazioni cardiache la qualita della
vita dipende dal grado di coinvolgimento cardiaco.

MALATTIA REUMATICA

Cos'e?
La malattia reumatica (o febbre reumatica o reuma-

tismo articolare acuto) & una malattia inflammatoria
acuta dovuta ad un'eccessiva stimolazione del sistema
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immunitario innescata da una tonsillite dovuta allo
Streptococco di gruppo A (SBEGA). Questa anomala at-
tivazione dellimmunita puo interessare diversi distretti
tra cui la cute, le articolazioni (artrite), il cuore (cardite)
ed il sistema nervoso centrale (corea).

E diffusa?

Prima della scoperta della terapia antibiotica la malattia
reumatica era molto frequente; ora, nei paesi indu-
strializzati, con l'utilizzo degli antibiotici che curano
l'infezione streptococcica, la sua frequenza si & molto
ridotta, aggirandosi in Italia a 4 casi /100.000 abitanti
all'anno.

La febbre reumatica colpisce con maggior frequenza i
bambini e i ragazzi dai 5 ai 15 anni, ma puo interessare
anche bambini piu piccoli o adulti.

Quali sono le cause della malattia?

Questa malattia viene innescata da una tonsillite
dovuta allinfezione di uno Streptococco di gruppo A.
Questo batterio ha alcuni elementi (chiamati antigeni)
in comune con alcuni tessuti umani (cuore, articolazio-
ni, sistema nervoso centrale e cute) per cui, una volta
attivato, il sistema immunitario scambia queste com-
ponenti proprie con quelle dell'infezione e le attacca
provocando uninflammazione in questi siti. Va comun-
que riconosciuta la presenza di due componenti:

- alcuni ceppi di streptococco sono maggiormente
coinvolti nella compar-
sa della febbre reuma-
tica;

- esiste una forte com-
ponente di suscettibili-
ta genetica. La malattia
non ¢ ereditaria, cioe
non viene trasmessa

Fig. 14: Faringotonsillite
streptococcica
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dal genitore al figlio, ma puo essere ereditata una
predisposizione a sviluppare la malattia.
Quindi le probabilita di contrarre la malattia aumen-
tano, in soggetti suscettibili, se infettati da certi tipi di
streptococco.

E infettiva?

La febbre reumatica non e infettiva, mentre la tonsil-
lite streptococcica che ne € la causa s, in quanto gli
streptococchi si trasmettono da una persona all'altra
attraverso le goccioline di saliva veicolate da colpi di
tosse o starnuti.

Quali sono i sintomi?

La malattia reumatica compare dopo una faringite

streptococcica o tonsillite non trattata con antibiotici.

La tonsillite & caratterizzata dalla presenza di febbre e

“mal di gola”associata nella maggioranza dei casi a ton-

sille ipertrofiche con placche ed ingrossamento dei lin-

fonodi del collo. Tuttavia, questi sintomi possono essere

molto leggeri o completamente assenti nei bambini e

adolescenti in eta scolastica. Dopo la guarigione solita-

mente vi € un periodo asintomatico di 2-3 settimane e

solo successivamente il bambino presenta i segni ed i

sintomi della malattia reumatica. Questi sono:

- Artrite: colpisce solitamente le grosse articolazioni
(ginocchia, caviglie, gomiti) e si manifesta con tume-
fazione dolore ed arrossamento dell‘articolazione.
Ha un tipico andamento migrante, cioe appena il
gonfiore ed li dolore di un‘articolazione scompaiono,
ecco che gli stessi sintomi si ripresentano ad un‘altra
articolazione. | sintomi rispondono molto bene alla
somministrazione di anti-inflammatori. Oltre all'ar-
trite possono essere presenti altri sintomi articolari,
come le artralgie, cioé dolore alle articolazioni in
assenza di tumefazione o arrossamento.

- Cardite: & la manifestazione piu grave della malattia
reumatica. Possono essere colpite tutte le compo-
nenti cardiache, ma le piu interessate sono le valvo-
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le, in particolare la mitralica e l'aortica. Il coinvolgi-
mento puod essere pill 0 meno severo e si manifesta
clinicamente con la comparsa di un soffio cardiaco
mai evidenziato prima. Tuttavia, nelle forme piu lievi,
guesto segno potrebbe essere assente.

Corea: € il sintomo dovuto allinteressamento cere-
brale e si manifesta piu tardivamente rispetto agli
altri sintomi, comparendo dopo circa 1-6 mesi dalla
tonsillite streptococcica. Si manifesta con movimenti
rapidi, non ripetitivi, involontari (corea deriva da una
parola greca che significa danza) che spariscono nel
SONNO e possono peggiorare a causa della stanchez-
za e dello stress. Il bambino puo quindi presentare
difficolta di scrittura, difficolta nel vestirsi, nel man-
giare e camminare. Inoltre possono essere presenti
anche difficolta alla concentrazione, ansia ed insta-
bilita dell'umore.

Manifestazioni cutanee: sono meno frequenti ri-
spetto agli altri sintomi della malattia reumatica. Si
presentano come eritema marginato, ovvero con
I'aspetto di lesioni anulari iperemiche, oppure come
noduli sottocutanei, cioé piccoli noduli, mobili, non
dolorosi con colore normale della pelle sovrastante,
che si presentano sulle articolazioni.

Oltre a questi segni specifici i pazienti possono avere
anche segni aspecifici quali febbre, febbricola, inap-

Fig. 15: Eritema marginato
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petenza e stanchezza. Non sempre questi sintomi e
segni sono molto evidenti e possono non presentarsi
contemporaneamente, pertanto a volte la diagnosi
puo essere difficile.

Come viene diagnosticata?

La diagnosi viene fatta soprattutto attraverso il ricono-
scimento dei sintomi e sei segni clinici che vanno poi
correlati ai criteri di Jones (criteri clinici e strumentali
che definiscono la presenza o meno della febbre reu-
matica). Inoltre & necessario anche l'approfondimento
attraverso degli esami ematici e strumentali.

Negli esami ematici si pud riscontrare un certo grado di
inflammazione (aumento dei globuli bianchi, della VES
e della proteina C reattiva). Inoltre attraverso gli esami
del sangue é possibile documentare la precedente
infezione streptococcica, mentre il tampone faringeo,
al momento dell'esordio della febbre reumatica e spes-
so negativo in quanto l'infezione ¢ stata debellata. Si
possono invece trovare nel sangue gli anticorpi speci-
fici verso questo batterio, il TAS (o ASLO) e gli anticorpi
anti-DNAsi B. | valori di questi titoli anticorpali aumen-
tano dopo 2-4 settimane dall'infezione streptococcica.
Va precisato che un aumento del TAS o dell’anti DNAsi
B, in assenza di segni e sintomi riconducibili alla malat-
tia reumatica, indicano esclusivamente una precedente
esposizione al batterio che stimola il sistema immuni-
tario a produrre anticorpi e pertanto non va prescritto
nessun trattamento.

Gli esami strumentali piu importanti sono quelli ne-
cessari per valutare l'interessamento del cuore, e cioe
I'elettrocardiogramma (ECG) e l'ecografia cardiaca.
Entrambi questi esami sono fondamentali per definire
il tipo ed il grado di interessamento cardiaco, nonché,
nel caso ci sia stato il coinvolgimento cardiaco, per il
monitoraggio del danno valvolare.
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Criteri di Jones
(Sono necessari 2 criteri maggiori oppure un criterio maggiore e 2 minori)

CRITERI MAGGIORI CRITERI MINORI

Cardite Febbre/febbricola

Artrite Artralgie

Corea di Sydenham Aumento degli indici di infiammazione
Eritema marginato Allungamento dell'intervallo PR all'ECG
Noduli sottocutanei

Tab. 3: Criteri di Jones

Si puo prevenire?

La prevenzione della malattia reumatica e di fondamen-
tale importanza. Essa si attua mediante il trattamento
della tonsillite streptococcica con terapia antibiotica
adeguata (prevenzione primaria).

Come si cura?

| farmaci utilizzati nel trattamento della malattia reu-
matica dipendono da quali componenti corporee sono
state colpite.

Nel caso dell'artrite i farmaci di prima scelta sono gli
anti-inflammatori non steroidei (FANS). La risposta
a questo tipo di trattamento solitamente & ottima. Il
coinvolgimento cardiaco viene invece trattato con gli
steroidi ad alto dosaggio per il primo periodo, e poi con
progressivo scalo. Gli steroidi possono essere utilizzati
anche nella corea reumatica, in associazione o meno
ad altri farmaci sintomatici (che hanno cioé lo scopo
di controllare i sintomi) quali I'aloperidolo o l'acido
valproico.

Il rischio di ricaduta della malattia € maggiore nei 3-5
anni dall'inizio della malattia, pertanto cardine della
malattia reumatica é la prevenzione di nuove infezioni
streptococciche (profilassi secondaria) in quanto una
nuova infezione potrebbe provocare una ricaduta della
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malattia con ulteriore interessamento cardiaco. Questa
si attua mediante la somministrazione di penicillina a
rilascio ritardato ogni 21-28 giorni attraverso un’iniezio-
ne intramuscolare. Nei soggetti allergici alla penicillina
vengono utilizzati altri antibiotici.

Per quanti anni va proseguita la profilassi
secondaria?

La durata della profilassi secondaria € variabile a secon-
da della presenza e della gravita dell'interessamento
cardiaco. In caso di assenza di interessamento cardia-
co, la terapia va continuata per almeno 5 anni dopo
I'ultimo episodio acuto di malattia, o fino all'eta di 18.
| pazienti invece che hanno avuto un interessamento
cardiaco, devono continuare la terapia per almeno 10
anni dopo l'ultimo attacco, o fino all'eta di 25 anni,
mentre i pazienti che hanno una disfunzione valvolare
severa e/o che sono stati sottoposti a intervento chi-
rurgico di sostituzione valvolare devono continuare la
profilassi per tutta la vita.

Qual e il decorso della malattia?

| sintomi acuti della malattia reumatica regrediscono
nel giro di giorni-settimane. Successivamente la pro-
gnosi dipende dal grado di coinvolgimento cardiaco,
che, se importante puo necessitare di terapia farmaco-
logica o addirittura della sostituzione valvolare.
Generalmente comunque la maggior parte dei bambi-
ni pud condurre una vita normale, con la costanza della
somministrazione della profilassi secondaria.
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MALATTIE AUTOINFIAMMATORIE

Cosa sono?

Le malattie autoinflammatorie sono un gruppo di pa-
tologie rare, ad esordio precoce nei primi mesi/anni di
vita, causate da un difetto genetico di proteine coinvol-
te nella regolazione dell'infiammazione.

Queste malattie sono caratterizzate da un‘aberrante
risposta inflammatoria, che si manifesta in maniera
ricorrente o continua, con febbre e/o inflammazione
delle articolazioni, delle ossa, della cute o delle mem-
brane sierose.

Quali sono?

o Sindrome PFAPA

o FMF: Febbre Mediterranea Familiare

o TRAPS: Sindrome Periodica Associata al recettore del
TNF

« MKD: Difetto parziale di Mevalonato Kinasi

o CAPS: Sindromi Periodiche Associate alla Criopirina

¢ CNO: Osteomielite Cronica Non batterica

SINDROME PFAPA

Cos'e?

E un acronimo che sta per “Febbre Periodica con sto-
matite Aftosa, Faringite e Adenite” Questa malattia
& caratterizzata da attacchi ricorrenti di febbre, che si
manifestano ad intervalli regolari, e che si associano
spesso ad ulcere orali, inflammazione della gola e gon-
fiore dei linfonodi del collo.

Chi colpisce?

Colpisce i bambini nella prima infanzia, con esordio ge-
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neralmente frai 2 e i 5 anni, anche se in alcuni casi puo
esordire piu tardivamente. E piu frequente nei maschi
rispetto alle femmine.

E diffusa?

E la causa piu frequente di febbre periodica nell'infan-
zia ed e piu comune di quanto si pensi.

Quali sono le cause della malattia?

Le cause non sono note. Durante gli episodi sembra
esserci un‘attivazione del sistema infiammatorio con la
conseguente comparsa di febbre e di infiammazione
di bocca o gola. Questa inflammazione si autolimita,
con risoluzione spontanea dei sintomi dopo qualche
giorno. Non € una malattia infettiva e pertanto non &
contagiosa; tuttavia, le infezioni possono in alcuni casi
scatenare gli attacchi febbrili. Nel 30-40% dei casi sono
segnalati altri familiari affetti, ma fino ad ora non € nota
alcuna alterazione genetica nei pazienti con PFAPA.

Quali sono i sintomi?

Il sintomo principale & una febbre elevata a rapida in-
sorgenza, della durata di 3-6 giorni, che si risolve spon-
taneamente, e che ricorre
ad intervalli periodici

Fig. 16: Sintomi della sindrome
PFAPA
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regolari ogni 3-8 settimane. Generalmente il bambi-
no si mantiene in buone condizioni generali durante
I'attacco. La febbre & accompagnata da almeno una
manifestazione associata fra le seguenti: faringite (nel
65-100% dei casi), afte orali (nel 35-75% dei casi) o linfo-
nodi cervicali ingrossati (nel 61-100% dei casi).

In alcuni casi si possono associare anche cefalea, do-
lori articolari, dolore addominale, nausea, diarrea o
eritema. Possono esserci dei sintomi di “avvisaglia” che
precedono gli attacchi, come malessere, irritabilita o
stanchezza. Non sono invece mai presenti altri sinto-
mi tipici di malattie infettive quali rinite, tosse, otite o
infezione delle vie urinarie. Gli episodi febbrili si mani-
festano durante tutto I'anno, anche nel periodo estivo.
Negli intervalli di benessere fra gli episodi il bambino
€ asintomatico e presenta normale crescita e sviluppo.

Come viene diagnosticata?

Non esistono esami specifici per diagnosticare la sin-
drome PFAPA. La diagnosi viene fatta in base alla com-
binazione di sintomi, storia clinica, esame obiettivo ed
esami dilaboratorio tipici della malattia. Spesso trascor-
rono molti mesi prima che venga formulata la diagnosi,
poiché e proprio il monitoraggio degli episodi ricorren-
ti nel tempo che permette al medico di riconoscerla. Gli
esami di laboratorio mostrano tipicamente un aumento
dei globuli bianchi, dei neutrofili e un rialzo degli indici
di inflammazione (PCR, VES e Sieroamiloide A) durante
gli episodi di febbre, con successiva normalizzazione
dei valori durante gli intervalli di benessere.

Come si cura?

Non esiste un trattamento specifico. Lo scopo della te-
rapia € controllare i sintomi. Il paracetamolo e i farmaci
antinflammatori non-steroidei possono offrire sollievo.
Una singola dose di corticosteroidi, somministrata alla
comparsa dei sintomi, sembra spegnere l'inflamma-
zione portando rapidamente allo sfebbramento e alla
successiva risoluzione graduale degli altri sintomi. L'uso
di corticosteroidi puo pero talvolta causare un ravvici-
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namento degli episodi febbrili. Il controllo dei sintomi
con la terapia corticosteroidea permette ai piccoli pa-
zienti una vita piu regolare riducendo notevolmente le
assenze da scuola. Non esistono evidenze scientifiche
sull'efficacia della tonsillectomia che puo essere presa
in considerazione in alcuni casi, soprattutto quando c’@
un fallimento della terapia medica e quando la qualita
di vita del bambino e della famiglia & particolarmente
colpita.

Qual é il decorso della malattia?

La malattia pud durare alcuni anni. Con il tempo gl
episodi tendono a divenire meno frequenti, i sintomi
si alleviano e scompaiono spontaneamente entro
I'adolescenza. In rari casi la malattia puo persistere in
eta adulta seppur in forma piu lieve. La crescita e lo
sviluppo non sono influenzati dalla malattia e i pazienti
non riportano danni a lungo termine.

FMF: Febbre Mediterranea Familiare

Cos'e?

E una malattia autoinflammatoria trasmessa genetica-
mente per via autosomica recessiva, dovuta a mutazio-
ni a carico del gene MEFV, che regola una proteina che
svolge un ruolo nella risoluzione dell'infiammazione.

E caratterizzata da attacchi ricorrenti di febbre, di breve
durata (24-72 ore) e con frequenza variabile, accompa-
gnata da dolore addominale, vomito, diarrea, dolore
toracico, dolore articolare, rash, dolore scrotale o sple-
nomegalia. Questi attacchi si autolimitano (passano
senza trattamento) e i pazienti presentano benessere
tra un episodio e l'altro. Lesordio della malattia avviene
nel 90% dei casi entro i 20 anni. In genere colpisce le
popolazioni di origine mediorientale e mediterranea.
Fra le febbri periodiche trasmesse geneticamente ¢ la
forma piu comune; nelle popolazioni ad alto rischio
colpisce una persona ogni 1000.
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La diagnosi parte da un sospetto sulla base dei sintomi
e dellaricorrenza degli attacchi. Gli esami di laboratorio
mostrano un rialzo degli indici di infiammazione du-
rante l'attacco con persistenza di rialzo della proteina
Sieroamiloide A anche nei periodi di benessere. La
diagnosi viene poi confermata da un‘analisi genetica
che accerta la presenza di mutazioni presenti in omo-
zigosi (il paziente deve essere portatore di 2 mutazioni,
ereditate dai 2 genitori). Tuttavia esistono pazienti con
solo 1 o nessuna mutazione; in questi casi la diagnosi
dipende dal giudizio clinico e dalla risposta alla terapia
con colchicina.

La complicanza piu grave nei casi non trattati & lo svi-
luppo di amiloidosi.

Puo essere trattata con l'uso di colchicina per tutta la
vita. In questo modo, gli attacchi ricorrenti scompaiono
o si riducono notevolmente e I'amiloidosi renale puo
essere prevenuta. Nei rari casi refrattari alla colchicina
si usano farmaci biotecnologici anti IL-1 (anakinra,
canakinumab).
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Fig. 17: Andamento della febbre nella FMF
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TRAPS: Sindrome Periodica Associata al
Recettore del TNF

Cos'e?

E una rara malattia autoinfiammatoria trasmessa ge-
neticamente per via autosomica dominante, che si
associa a mutazioni del recettore del fattore di necrosi
tumorale (TNF).

E caratterizzata da ricorrenti episodi di febbre di lunga
durata (7-20 giorni) che si presentano con frequenza
ridotta di 2-4 episodi all'anno. Lesordio di malattia &
variabile, dai primi anni di vita all'eta adulta. La febbre
& in genere accompagnata da manifestazioni cutanee
(eritema maculare migrante ad arti o tronco, rash or-
ticarioide o papulare), dolore addominale, toracico o
scrotale, mialgie (anche con fascite), artralgie o artrite e
sintomi oculari (edema orbitario o congiuntivite).

La complicanza a lungo termine piu grave & I'amiloidosi
renale.

La diagnosi & confermata dall'analisi genetica.

| farmaci antinfammatori non steroidei aiutano ad
alleviare i sintomi; la terapia corticosteroidea riduce
I'intensita e la durata degli episodi. Nei quadri piu seve-
ri, dipendenti da alte dosi di corticosteroidi, si possono
utilizzare farmaci biotecnologici (etanercept, anakinra).
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Fig. 18: Andamento della febbre nella sindrome TRAPS
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MKD: Difetto parziale di Mevalonato Chinasi o
Sindrome da Iper-IlgD

Cos'e?

E una rara malattia autoinfiammatoria trasmessa gene-
ticamente per via autosomica recessiva, che siassocia a
mutazione del gene MVK comportando una riduzione
dell'attivita dell'enzima.

E caratterizzata da episodi febbrili di durata 3-7 giorni
che si ripetono con frequenza variabile ogni 4-6 setti-
mane. Lesordio & precoce, generalmente nel 1°anno di
vita. La febbre si associa a gonfiore dei linfonodi del col-
lo, dolore addominale, vomito, diarrea, manifestazioni
cutanee eterogenee, stomatite aftosa, epatosplenome-
galia o artrite.

E una malattia che dura per tutta la vita, sebbene i sin-
tomi possano diventare pil leggeri dopo I'adolescenza.
Raramente i pazienti sviluppano danni agli organi, in
particolare ai reni, dovuti all'amiloidosi.

Gli esami di laboratorio mostrano un aumento delle
immunoglobuline D e A durante gli attacchi e aumento
dell'acido mevalonico secreto nelle urine. La diagnosi e
confermata dall’analisi genetica.

| farmaci antinfiammatori non steroidei aiutano ad al-
leviare i sintomi e una singola dose di corticosteroidi
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Fig.19: Andamento della febbre nella sindrome MVK
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da una pronta risposta clinica. Nei casi piu severi pud
essere necessaria una terapia steroidea continuativa o
I'uso di farmaci biotecnologici (etanercept, anakinra).

CAPS: Sindromi Periodiche Associate alla
Criopirina

Cosa sono?

Le sindromi periodiche associate alla criopirina com-
prendono un gruppo di malattie autoinflammatorie
molto rare, che include la Sindrome autoinflammatoria
familiare da freddo (FCAS), la Sindrome di Muckle-Wells
(MWS) e la Sindrome cronica infantile neurologica cuta-
nea articolare (CINCA). | pazienti con queste 3 sindromi
presentano spesso sintomi sovrapposti come febbre,
eruzioni cutanee simili all'orticaria e interessamento
articolare di varia gravita associato ad inflammazione
sistemica. FCAS ¢ la condizione piu lieve, i pazienti con
MWS hanno un fenotipo intermedio e CINCA ¢ la piu
grave caratterizzata anche da coinvolgimento del siste-
ma nervoso centrale. Lesordio € generalmente precoce
nei primi giorni-mesi di vita.

Sono malattie genetiche trasmesse per via autosomica
dominante, associate a mutazioni del gene della criopi-
rina, una proteina coinvolta nell'infiammazione.

La prognosi a lungo termine nei pazienti con MWS e
CINCA puo essere influenzata dalla presenza di amiloi-
dosi renale o da sordita; nei pazienti con CINCA ci puo
essere inoltre un grave interessamento neurologico e
articolare.

| farmaci biotecnologici anti-IL1 (anakinra e canaki-
numab) si sono dimostrati efficaci nel trattamento di
queste malattie e nel conseguente miglioramento della
prognosi.
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CNO: Osteomielite Cronica Non batterica

Cos'e?

L'Osteomielite Cronica Non batterica & anche denomi-
nata CRMO o Osteomielite Cronica Ricorrente Multifo-
cale. Questa malattia & caratterizzata da episodi ricor-
renti di inflammazione dolorosa delle ossa. Le lesioni
inflammatorie sono generalmente multiple e coinvol-
gono in particolare le metafisi delle ossa lunghe, oltre al
bacino, al cingolo scapolare e alla colonna vertebrale; ci
puo essere anche coinvolgimento di altri organi come
pelle, occhi, tratto gastrointestinale e articolazioni.

E diffusa?

Colpisce circa 1-5 abitanti ogni 10.000. Leta media di
esordio e di 10 anni; & piu frequente nel sesso femmi-
nile.

Quali sono le cause della malattia?

Le cause sono sconosciute. Si ipotizza che questa ma-
lattia sia legata a un disturbo del sistema dell'immunita
innata. Lereditarieta non é stata dimostrata e, di fatto,
solo una minoranza dei casi avviene in membri della
stessa famiglia.

Quali sono i sintomi?

Lesordio ¢ insidioso, con episodi ricorrenti di dolore lo-
cale, sensibilita o gonfiore nelle sedi di infiammazione
dell'osso. | pazienti possono lamentare anche dolore
alle articolazioni con artrite e limitazione nei movimen-
ti. Il dolore compare per lo piu durante il giorno, ma
pud manifestarsi anche di notte. La malattia puo avere
un decorso cronico o ricorrente. Il tipo di interessamen-
to osseo, la durata e la gravita dei sintomi variano da un
paziente all'altro oscillando tra le esacerbazioni acute
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e le remissioni spontanee. | segni sistemici, come la
febbre, il malessere e la perdita di peso, sono comuni.
La malattia ad esordio piu tardivo negli adulti pud ac-
compagnarsi a disturbi infiammatori della cute, come
la psoriasi volgare, la pustolosi palmoplantare, I'acne,
il pioderma gangrenoso; tale forma viene definita sin-
drome SAPHO (Sinovite, Acne, Pustolosi, Iperostosi e
Osteite).

Come viene diagnosticata?

La diagnosi si basa sull’associazione tra gli esami clinici,
radiologici ed istologici. Non ci sono esami di labora-
torio specifici; VES, PCR, emocromo e indici di meta-
bolismo osseo sono comunemente richiesti durante
un episodio di dolore per valutare il livello di inflam-
mazione e il grado di coinvolgimento del tessuto. La
radiografia delle lesioni ossee precoci spesso non rivela
alterazioni caratteristiche. | segni classici visibili alla ri-
sonanza magnetica (RMN) sono l'edema osseo iniziale,
di solito seguito dalle lesioni osteolitiche o sclerotiche
e, in seguito, iperostotiche, e dalla reazione a livello del
periosteo e dei tessuti molli. La scintigrafia ossea con
tecnezio puo essere utile nell'approccio diagnostico
iniziale per identificare lesioni clinicamente silenti; tut-
tavia, la RMN total body (di tutto lo scheletro) sembra
essere piu sensibile nella definizione delle lesioni. In
un numero considerevole di pazienti, le sole indagini
radiologiche non permettono una diagnosi sicura e
deve essere pertanto eseguita la biopsia ossea, perché
spesso ¢ difficile fare una distinzione certa tra lesioni
ossee maligne e lesioni associate alla CNO.

Come si cura?

Sono disponibili dati a lungo termine sul trattamento
prevalentemente con farmaci antinflammatori non
steroidei (FANS come ibuprofene, naprossene, indome-
tacina) che mostrano che fino al 70% dei pazienti puo
mantenere la remissione sotto trattamento farmaco-
logico continuo per diversi anni. Tuttavia, un numero
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Fig. 20: RMN total body in paziente con CNO

significativo di pazienti richiede farmaci piu potenti,
compresi steroidi e sulfasalazina. Di recente, il tratta-
mento con bifosfonati ha portato risultati positivi. Sono
segnalati pero anche casi con decorso cronico, refratta-
ri al trattamento. La durata del trattamento é variabile,
dipende dalla presenza di lesioni locali, dal loro numero
e dalla gravita. Di solito, il trattamento si prolunga per
mesi 0 anni.

Qual e il decorso della malattia?

Nella maggior parte dei pazienti, la malattia dura diver-
si anni, anche se in alcuni casi dura per tutta la vita. Se
la malattia viene trattata adeguatamente, la prognosi
& buona.

SINDROMI DOLOROSE DEGLI ARTI

Cosa sono?

Questo termine generico identifica un gruppo di con-
dizioni mediche che si manifestano con dolore agli arti
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(ma anche al tronco o al capo), continuo o intermitten-
te, in assenza di una specifica patologia organica sotto-
stante. Spesso la diagnosi non & semplice e richiede in
primo luogo di escludere altre piu gravi malattie.

Quali sono?

Sono un gruppo eterogeneo di patologie:

+ Fibromialgia giovanile

« Algodistrofia

« Dolori di crescita

« Sindrome da iperlassita ligamentosa benigna

FIBROMIALGIA GIOVANILE
(o dolori muscolo-scheletrici idiopatici diffusi)

Cos'e?

Appartiene al gruppo delle “sindromi idiopatiche da
amplificazione del dolore muscoloscheletrico”. E una
sindrome caratterizzata da dolori muscolo-scheletrici
diffusi e prolungati, che coinvolgono arti, schiena, ad-
dome, torace, collo e/o mascella per un periodo di alme-
no 3 mesi, associati a stanchezza, sonno non ristoratore
e problemi nel livello di attenzione, nella risoluzione dei
problemi, nella logica o nella memoria.

E diffusa?
Si verifica principalmente negli adulti; in pediatria, & ri-
portata soprattutto negli adolescenti, con una frequen-

za di circa I'1%. Le femmine sono colpite pil spesso dei
maschi.

Quali sono i sintomi?

| pazienti lamentano dolore diffuso agli arti, con in-
tensita variabile da paziente a paziente. Il dolore pud
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colpire qualsiasi parte del corpo. | bambini con questa
condizione di solito hanno problemi a dormire e han-
no la sensazione di svegliarsi da un sonno per nulla
ristoratore. Un altro disturbo importante é il grave af-
faticamento associato alla diminuzione delle capacita
fisiche. | pazienti con fibromialgia spesso riportano mal
di testa, senso di gonfiore agli arti (anche se non pre-
sente), intorpidimento e, a volte, dita di colore bluastro.
Questi sintomi causano ansia, depressione e frequenti
assenze scolastiche.

Come viene diagnosticata?

La diagnosi viene fatta sulla base di presenza di dolore
generalizzato in almeno 3 aree del corpo che dura piu
di 3 mesi, insieme al livello variabile di stanchezza, son-
no non ristoratore e sintomi cognitivi (difficolta di at-
tenzione, apprendimento, logica, memoria, capacita di
prendere decisioni e risolvere problemi). Molti pazienti
presentano punti muscolari delicati (punti scatenanti
o tender points) in alcuni siti anche se questo aspetto
non & fondamentale per la diagnosi.

Come si tratta?

Un aspetto importante ¢ ridurre I'ansia prodotta da
guesta condizione spiegando ai pazienti e alle famiglie
che, sebbene il dolore sia
grave e reale, non si & in
presenza né di danni alle
articolazioni né di una
malattia fisica grave. Lap-
proccio pil importante
ed efficace & un program-
ma di allenamento fitness
cardiovascolare progres-

Fig. 21: Punti dolorosi
caratteristici della fibromialgia
detti “Tender points”
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sivo (il nuoto & l'esercizio migliore). E necessario inoltre
iniziare una terapia comportamentale cognitiva, indivi-
dualmente o in gruppo. Infine, alcuni pazienti possono
avere bisogno di una terapia farmacologica per miglio-
rare la qualita del sonno, I'ansia e la depressione.

Qual é il decorso della malattia?

Il recupero completo richiede I'impegno del paziente e
un supporto essenziale da parte della famiglia. In gene-
re, l'esito nei bambini & migliore rispetto a quello negli
adulti e la maggior parte guarisce completamente.
E molto importante sequire un programma regolare di
esercizi fisici. Per gli adolescenti potrebbe essere indi-
cato il supporto psicologico, cosi come l'assunzione di
farmaci per il sonno, I'ansia e la depressione.

ALGODISTROFIA
(o sindrome dolorosa regionale complessa)

Cos'e?

Si tratta di dolore estremamente forte agli arti di causa
non nota spesso associato ad alterazioni cutanee.

E diffusa?

La frequenza non & nota. E pit comune negli adole-
scenti (I'eta media di esordio & intorno ai 12 anni) e
nelle femmine.

Quali sono i sintomi?

Di solito, si riscontra dolore agli arti molto intenso che
non risponde alle diverse terapie e aumenta nel tempo.
Spesso, comporta incapacita nell'uso dell’arto colpito.
Le sensazioni che per la maggior parte delle persone
non sono dolorose, come un tocco leggero, potrebbe-
ro essere estremamente dolorose nei bambini colpiti.
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Questa strana sensazione € detta “allodinia”. Questi sin-
tomi interferiscono con le attivita quotidiane dei bam-
bini colpiti, che spesso devono mancare molti giorni da
scuola. Nel tempo, alcuni bambini sviluppano altera-
zioni nel colore della pelle (aspetto pallido o violaceo a
macchie), temperatura (di solito ridotta) o sudorazione.
Si puo anche riscontrare gonfiore a un arto. Il bambino
a volte puo tenere I'arto in posizioni inusuali, rifiutando
qualsiasi movimento.

Come viene diagnosticata?

Fino a pochi anni fa, queste sindromi avevano diversi
nomi, ma oggi i medici vi fanno riferimento come
sindromi dolorose regionali complesse. Per la diagnosi
della malattia vengono usati diversi criteri. La diagnosi
e clinica, basata sulle caratteristiche del dolore (grave,
prolungato, attivita limitata, nessuna risposta alla tera-
pia, presenza di allodinia) e sull'esame clinico. La com-
binazione dei disturbi e dei risultati clinici & piuttosto
caratteristica. Prima di consultare un reumatologo pe-
diatrico, la diagnosi richiede che vengano escluse altre
malattie che generalmente possono essere gestite dai
pediatri di famiglia. Gli esami di laboratorio risultano
normali. La risonanza magnetica pud mostrare altera-
zioni non specifiche delle ossa, articolazioni e muscoli.

Come si tratta?

Il miglior approccio & un programma di fisioterapia
intensiva supervisionato da fisioterapisti o terapisti
occupazionali. Sono stati usati altri trattamenti, da
soli o in combinazione, compresi antidepressivi, bio-
feedback, elettrostimolazione nervosa transcutanea e
tecniche di modificazione del comportamento, senza
risultati definitivi. Gli antidolorifici di solito non sono
efficaci. Di solito e necessario un supporto psicologico
a causa dello stress causato dalla malattia. Le principali
cause dell'insuccesso del trattamento sono la difficolta
da parte della famiglia ad accettare la diagnosi e nel
rispettare le raccomandazioni di trattamento. | bambini
devono essere incoraggiati a continuare a svolgere le
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attivita fisiche, a frequentare la scuola regolarmente e a
trascorrere del tempo con i loro coetanei.

Qual é il decorso della malattia?

Questa malattia ha una prognosi migliore nei bambini
che negli adulti e la maggior parte dei bambini guari-
sce piu velocemente. Tuttavia, c'® bisogno di tempo,
e la durata del recupero varia molto da un bambino
all'altro. La diagnosi e l'intervento precoce consentono
una prognosi migliore.

DOLORI DI CRESCITA
(o dolori muscolo-scheletrici aspecifici)

Cosa sono?

Sono dolori agli arti, che di solito si presentano nei
bambinitrai3ei12annidieta.

Sono diffusi?

Si presentano con una frequenza simile nei maschi e
nelle femmine, colpendo il 10-20% dei bambini.

Quali sono i sintomi?

Il dolore si presenta soprattutto alle gambe (tibia, pol-
pacci, cosce o sulla parte posteriore delle ginocchia) e
di solito e bilaterale. Si manifesta verso sera o di notte,
spesso svegliando il bambino. | genitori di solito se-
gnalano che il dolore si verifica dopo I'attivita fisica. Gli
episodi di dolore solitamente durano da 10 a 30 minuti,
sebbene possano durare da alcuni minuti ad alcune
ore. Lintensita puo essere leggera o molto forte. | dolori
sono intermittenti, con intervalli senza dolore che dura-
no da alcuni giorni ad alcuni mesi. In alcuni casi, gli epi-
sodi di dolore si possono verificare quotidianamente.
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Come vengono diagnosticati?

Il dolore caratteristico, combinato all'assenza di sintomi
al mattino e ad un normale esame clinico, porta alla
diagnosi. Gli esami di laboratorio e radiografici sono
nella norma ma possono essere necessari per escludere
altre patologie.

Come si trattano?

Spiegare la natura benigna del processo riduce I'ansia
nel bambino e nella famiglia. Durante gli episodi di
dolore, il massaggio locale, 'applicazione di calore e
analgesici leggeri possono essere d'aiuto. Nei bambini
con episodi frequenti, una dose serale di ibuprofene
puo essere utile per controllare episodi di dolore forte.

Qual e il decorso della malattia?

| dolori di crescita non sono associati a nessuna malat-
tia organica grave e si risolvono spontaneamente con
la crescita.

SINDROME DA IPERLASSITA LIGAMENTOSA
BENIGNA (SILB)

Cos'e?

E una condizione caratterizzata da una maggiore lassita
dei legamenti con conseguente ipermobilita e maggior
instabilita delle articolazioni, in assenza di patologie
del tessuto connettivo. Questa condizione, che non &
una malattia ma una variazione della norma, espone
le articolazioni a maggiori microtraumatismi e talvolta
questi pazienti manifestano dolori articolari ricorrenti,
soprattutto durante e dopo l'esercizio fisico.
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E diffusa?

E una condizione estremamente comune nei bambini e
nei ragazzi, presente nel 10-30% dei bambini al di sotto
dei 10 anni di eta e in particolare nelle femmine. La sua
diffusione diminuisce con l'eta. Spesso si riscontra in
pit membri della stessa famiglia.

Quali sono i sintomi?

Lipermobilita articolare spesso comporta dolori ri-
correnti alla fine della giornata o di notte a ginocchia,
piedi e/o caviglie. Lattivita fisica e l'esercizio possono
attivare o aumentare il dolore. Raramente, si pud avere
un leggero gonfiore alle articolazioni che si risolve in
qualche giorno.

Come viene diagnosticata?

La diagnosi viene fatta sulla base di criteri predefiniti
che quantificano la mobilita articolare e I'assenza di
altri segni di malattia del tessuto connettivo.

Fig. 22: Iperlassita
ligamentosa del
pollice

Come si tratta?

Raramente & necessario il trattamento. Il potenziamen-
to muscolare con attivita sportive a basso carico gravi-
tario (come nuoto e bicicletta) favorisce una maggior
stabilita articolare che previene traumatismi e dolori.
Se il bambino pratica alcuni sport a impatto ripetitivo
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come il calcio o la ginnastica é utile il potenziamento
muscolare e l'utilizzo di protezioni per le articolazioni.
| bambini devono essere incoraggiati a mantenere un
livello normale di attivita, compresi gli sport di loro
interesse.

Qual é il decorso della malattia?

Lipermobilita & una condizione benigna, che tende a
migliorare con la crescita.

MALATTIE REUMATOLOGICHE PEDIATRICHE E
VACCINI

| bambini con malattie reumatologiche possono
essere vaccinati?

Lesecuzione delle vaccinazioni non & controindicata,
ed é quindi consigliabile, nei pazienti affetti da malattie
reumatologiche in fase inattiva e non in trattamento
con farmaci immunosoppressori.

In caso di malattia in fase attiva, non in terapia immu-
nosoppressiva, si consiglia di posticipare la sommi-
nistrazione dei vaccini fino a quando la malattia non
raggiunge una fase di controllo.

| bambini in trattamento con farmaci immunosoppres-
sori, dovrebbero invece evitare le vaccinazioni con virus
vivi attenuati (quali morbillo, parotite, rosolia, febbre
gialla); gli altri tipi di vaccinazioni sono invece consen-
tite e consigliate, avendo l'attenzione di eseguirle nel
momento in cui la malattia & controllata, ed il dosaggio
dei farmaci assunti & il minore possibile.

67



Unita Operativa Complessa di
Reumatologia

Ospedale Santa Chiara - Trento
Direttore: dott. Roberto Bortolotti (f.f.)

Dirigenti medici:

- Masen Abdel Jaber

- Alvise Berti

- Milena Bond

- Francesco Paolo Cavatorta
- Lorenzo Leveghi

- Susanna Peccatori

- Sara Tonetta

Rete Reumatologica territoriale:
dott. Giovanni Barausse

Coordinatore infermieristico:

— Anna Amari (ambulatori)

- Eugenia Bezzi (day hospital)

— Alessia Nardelli (reparto degenza)

Indirizzo:  Largo Medaglie d'Oro, 9, 6° piano
- Ricovero Ordinario, tel. 0461 903265
- Day-Hospital, tel. 0461 903679 / 903925
- Ambulatori palazzina Crosina Sartori, 2° piano,
via Gocciadoro, 86, tel. 0461 903479
- Segreteria, tel. 0461 903925 / 903962

- Ambulatorio Integrato Reumatologico-Pediatrico,
via Paolo Orsi, tel. 0461 903542

Dal portale web dell’Azienda provinciale per i servizi
sanitari www.apss.tn.it
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L'Unita Operativa Complessa di Reumatologia ¢ il centro
di riferimento per la cura delle malattie reumatiche del
Trentino. Vi afferiscono pazienti affetti da reumatismi
articolari inflammatori, da connettiviti, vasculiti e patologie
dell'osso. Vengono curati pazienti affetti da artrite reuma-
toide, polimialgia reumatica, artrite psoriasica, spondilite
anchilosante, artriti reattive, artriti legate a malattie inte-
stinali, LES, sclerodermia, polimiosite ed altre patologie
inflammatorie del muscolo, dermatomiosite, morbo di
Sjogren, connettiviti indifferenziate, sindrome da anticorpi
fosfolipidi, vasculiti maggiori quali I'arterite di Horton e di
Takayasu, le vasculiti ANCA-associate e il morbo di Behget.
Vengono spesso seguiti anche pazienti con sarcoidosi,
artriti settiche, spondiliti infettive, artriti da cristalli, pazienti
con malattie dell'osso come il morbo di Paget, algodistrofie
riflesse, osteonecrosi, osteoporosi fratturative complicate.

L'U.O.C. di Reumatologia € attivamente impegnata nella
formazione della rete con i medici di medicina generale e
con gli specialisti del territorio.

AMBULATORI REUMATOLOGICI TERRITORIALI
COORDINATI DALL'U.O.C. di REUMATOLOGIA

Arco: martedi 8.30-12.30/14.00-17.00
Borgo Valsugana: martedi 8.30-13.30
Cavalese: venerdi 8.30-12.30/13.30-15.00
Cles: lunedi 10.00-12.00/13.00-17.00
Rovereto: lunedi 14.00 - 18.00

mercoledi  8.30-12.30
Tione: giovedi 8.30-12.30/13.30-15.30

Collabora attivamente con I’Associazione Trentina Malati
Reumatici ATMAR (www.reumaticitrentini.it).
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Associazione Trentina Malati Reumatici - ATMAR

LAssociazione Trentina Malati Reumatici & nata nel 1995 con
l'intento di rappresentare una “casa comune” in cui tutti i malati
reumatici del Trentino e i loro familiari possano riconoscersi.

E un‘associazione territoriale indipendente di volontariato, che
opera a favore delle persone colpite da malattie reumatiche e dei
loro familiari, per offrire loro aiuto e sostegno nel mantenimento
o nel recupero di condizioni di vita personale e sociale di qualita.

ATMAR si propone di

accogliere le persone ammalate e i loro familiari, offrendo sup-
porto, incoraggiamento ed informazioni nella gestione della
malattia;

diffondere tra i pazienti e loro familiari, nella societa civile, non-
ché in ambito medico la conoscenza delle malattie reumatiche,
dei mezzi di cura, delle possibilita di riabilitazione;

tutelare i diritti delle persone affette da malattie reumatiche
e dei loro familiari in tema di accesso alle cure, agevolazioni di
legge, economiche e fiscali;

sensibilizzare le autorita politiche e sanitarie alla creazione di
condizioni ottimali per la diagnosi precoce, la cura e la riabili-
tazione.

ATMAR crede

nel valore della persona, al di la della malattia, e nelle risorse
personali come fattore fondamentale di promozione e recupero
della salute;

nell’agire insieme di persone volontarie motivate, che permet-
te di raggiungere importanti obiettivi di miglioramento della
qualita di vita personale e sociale;

in una cultura della relazione medico-paziente in cui gli aspetti
di umanizzazione siano predominanti e si riconosca il nodo cru-
ciale dell'alleanza medico-paziente per il successo del processo
terapeutico;

nel progresso della medicina, in grado di offrire soluzioni effica-
ci per la prevenzione e la cura delle malattie reumatiche.

Per la realizzazione dei propri scopi ATMAR

attiva una rete di punti di accoglienza e prima informazione sul
territorio di riferimento;

redige e diffonde pubblicazioni scientificamente corrette in
tema di malattie reumatiche;

realizza incontri informativi sul territorio;
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realizza e partecipa a Congressi medico-scientifici in campo reu-
matologico;

attiva prestazioni dirette - riabilitazione, sostegno psicologico,
gruppo di Auto Mutuo Aiuto e altro - rivolte ai soci, avvalendosi
di figure qualificate.

Per avere informazioni sulle malattie reumatiche, sulle
attivita e i servizi attivati da ATMAR

Puoi trovarci: martedi 10.00-12.00 / giovedi 17.00-19.00

Associazione Trentina Malati Reumatici - ATMAR
38122 TRENTO - via del Torrione 6, tel. 0461 260310

PUNTI D'ASCOLTO DI ATMAR

Trento, sede ATMAR via del Torrione, 6 - tel. 0461 260310:
martedi 10.00 - 12.00; giovedi 17.00 - 19.00

Rovereto, Ospedale S. Maria del Carmine - Reparto Malattie
Infettive - tel. 0464 403123:

1° mercoledi del mese 16.00 - 17.00;

3° mercoledi del mese 10.00 - 11.00

Borgo Valsugana, Poliambulatorio Ospedale S. Lorenzo,
2° piano, a fianco dell'ambulatorio di Reumatologia:
2° e 3° martedi del mese 10.00 - 12.00

Tione, Ospedale diTione, 2° piano, a fianco dell'ambulatorio
di Reumatologia:
2° e 4° giovedi del mese 13.30- 15.30

visitare il sito web www.reumaticitrentini.it
inviare una mail a info@reumaticitrentini.it

Per sostenere ATMAR:

puoi iscriverti versando 20.00 € sul Conto corrente
Cassa Rurale di Trento, via Bellenzani, 4, 38122
Codice IBAN: IT76 N083 0401 8070 0000 7322 665
Oppure sul C.C. Postale n. 1913479

Donaiil 5 per mille all’Associazione ATMAR

Con il modello Unico, il 730 e il Cud, indicando il codice
fiscale dell’Associazione ATMAR - 96043200227 - nell'ap-
posito riquadro ed apponendo la firma.
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Finito di stampare nel mese di dicembre 2019
per conto dell’Associazione Trentina Malati Reumatici
dalla Publistampa-Artigrafiche (Pergine Valsugana)
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