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| momenti successivi alla prima comunicazione che i genitori ricevono sulla condizione genetica del proprio
bambino possono essere pill 0 meno drammatici, a seconda anche della qualita dell’informazione. Le domande
pili comuni che i genitori pongono sono: “Cosa si pud fare? Come crescera?”.

Gia nel gennaio 2006 ’AIPD ha organizzato il seminario “Bisogni e risposte per bambini con sindrome di Down
da o a 6 anni”, nel corso del quale le famiglie hanno espresso i bisogni e le esigenze da loro maggiormente av-
vertiti. Tra questi i prioritari sono stati quelli relativi alla necessita di ricevere una comunicazione della diagnosi
alla nascita del bambino piti adeguata, professionale e rispettosa della delicatezza del momento, l'indicazione
di un piano condiviso di controlli di salute, una condivisa pianificazione della presa in carico a livello riabilita-
tivo nel rispetto delle diversita di ciascuno, un orientamento relativo all’educazione in famiglia.

Per permettere a quei bisogni cosi fortemente espressi dalle famiglie di avere una risposta, ’AIPD ha quindi
avviato nel 2008 il progetto “Dal sospetto della sindrome alla realta della persona”, finanziato dal Ministero del
Lavoro, Salute e Politiche Sociali, che vuole rappresentare un continuum con quel seminario.

Obiettivi dell’iniziativa sono: promuovere un corretto approccio degli operatori sociali, sanitari ed educativi alla
relazione con le famiglie e con i bambini stessi, accrescere la consapevolezza delle famiglie, offrire all’infanzia
dei bambini con SD una risposta adeguata ai suoi bisogni speciali.

Strumenti operativi previsti per rendere concreti questi obiettivi sono gli Orientamenti, le linee guida che trova-
te di seguito in questo opuscolo. Gli opuscoli sono tre, uno per ciascun tema: “La Comunicazione della diagnosi
e i Controlli di salute”, “La Riabilitazione”, “L’Educazione in famiglia”. Sono contenuti tutti in una cartellina, ma
potranno essere impiegati singolarmente a seconda degli interlocutori che li utilizzeranno. Una volta pubblicati
infatti questi opuscoli saranno diffusi nel territorio attraverso le sedi locali dell’AIPD che lavoreranno per far si
che possano diventare veicolo reale di un migliore approccio ai bambini con SD e alle loro famiglie.

Ci piace sottolineare la modalita secondo la quale sono stati realizzati, non affidati alla esclusiva professio-
nalita di esperti operatori o alla competente esperienza dei familiari, ma nati dalla commistione dell’una con
I’altra, attraverso un lavoro di confronto e di reciproca condivisione dei contenuti. Il lavoro di elaborazione &
durato alcuni mesi, gli esperti e i familiari si sono incontrati utilizzando uno spazio virtuale predisposto sul sito
web dell’Associazione — www.aipd.it — nel quale hanno inserito i loro contributi, si sono scambiati esperienze,
racconti, aneddoti, riflessioni.

Questo spazio continuera ad essere aperto e chiunque potra iscriversi per proseguire il confronto su questi temi.
A tutti va il nostro pitl sentito ringraziamento, certi che 'impegno che é stato messo in questo lavoro si tradurra
in un concreto contributo al miglioramento della qualita della vita di tanti bambini con sindrome di Down e delle
loro famiglie.
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INTRODUZIONE

Il lavoro svolto per definire gli orientamenti per la comunicazione della dia-
gnosi e per i controlli di salute ha trovato il suo fondamento nell’esperien-
za e nella competenza specifica di tutti gli “esperti” del gruppo e di alcuni
genitori. Si & avvalso di documenti gia redatti, di consolidata valenza, e di
riflessioni personali maturate alla luce di significative esperienze vissute.
La contaminazione di questi due ambiti ha consentito di allargare il raggio
della nostra veduta in maniera completa ed esaustiva, pur volendo mante-
nere 'obiettivo di fornire indicazioni essenziali.

Il lavoro € composto da unarivisitazione di un articolo sulle raccomandazio-
ni per la comunicazione della diagnosi di malattia genetica complessa e/o
disabilita congenita di Pierapaolo Mastroiacovo e Luigi Memo, in Prospet-
tive in pediatria 2007; 37: 79-86, integrato da una scheda con le informa-
zioni principali da fornire sulla sindrome di Down, sugli screening in epoca
prenatale e da un documento specifico sulla comunicazione professionale.
Per quanto riguarda i controlli di salute, vengono prese in considerazione le
linee guida dell’European Down Sindrome Association. Questo documen-
to & stato scritto dal Prof. Alberto Rasore-Quartino in collaborazione con il
gruppo europeo. Tali indicazioni sono state tradotte nelle lingue nazionali e
adattate alle realta sociosanitarie dei diversi paesi europei. La traduzione &
stata autorizzata dal Consiglio della European Down Syndrome Association
per la diffusione sul sito dell’lstituto Superiore di Sanita nel’ambito del-
le Linee Guida Multidisciplinari per ’Assistenza Integrata alle Persone con
Sindrome di Down e alle loro Famiglie.

Pensiamo che gli elaborati rappresentino una buona sintesi degli orientamen-
ti e possano fornire un pratico aiuto soprattutto ai medici e agli operatori sa-
nitari ed un adeguato approfondimento per la comunicazione della diagnosi
e per I'impostazione dei controlli di salute.






PARTE |

La comunicazione
della diagnosi






1.1 Raccomandazioni per la comunicazione del-
la diagnosi di malattia genetica complessa e/o
disabilita congenita

Obiettivo generale e metodologia

L’obiettivo di questa revisione € fornire una traccia a neonatologi e pediatri
per comunicare la diagnosi e la prognosi di disabilita (congenita) ai genitori.
| suggerimenti forniti sono basati sulla riflessione dell’esperienza personale
degli autori, di colleghi e di famiglie, e sull’analisi della letteratura desunta
da una ricerca sistematica eseguita su Medline (aggiornata al 30 gennaio
2007) utilizzando come motore di ricerca Pub Med e come parole chiave
[(Breaking OR Break OR Communicating) AND (bad news OR difficult news)]
OR [(diagnosis [ti] AND disclosure [ti]) OR “first diagnosis” [ti])]. Questa ri-
cerca ha fornito 387 articoli (61 con filtro “all child”) che sono stati analizzati
attraverso i riassunti quando disponibili. Per ogni articolo analizzato e rile-
vante all’obiettivo sono stati analizzati i “related articles”. | principali lavori
(57) sono stati quindi analizzati per la bibliografia citata. Cio ha consentito
alla fine di analizzare 83 pubblicazioni, 34 delle quali riferite in bibliografia.

Definizione

La comunicazione della diagnosi di una malattia a prognosi e/o assistenza
complessa & una serie coordinata e graduale di incontri che il medico svolge
con il paziente e/o i suoi familiari, dopo aver definito la diagnosi piti precisa
possibile, con l'obiettivo di aiutarlo a potenziare le sue risorse personali
per accettare le conseguenze della malattia e di fornirgli le informazioni pit
rilevanti sul piano assistenziale e prognostico.

Di che cosa stiamo parlando
Le tematiche connesse alla comunicazione della diagnosi riguardano mol-
ti ambiti della medicina e della pediatria. In questa revisione I’'argomento

verra svolto tenendo conto della comunicazione della diagnosi di malattia
genetica complessa e/o disabilita congenita. Gli esempi pill classici di tali
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“La comunicazione della
diagnosi é un atto medi-
co giornaliero per il pe-
diatra e va considerato
come un vero e proprio
intervento medico.”
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condizioni sono: sindrome di Down, acondroplasia, sindrome di Apert, ma-
lattie metaboliche, malattie neuro-muscolari, ma anche paralisi cerebrali,
sindromi dismorfiche con o senza ritardo mentale (MCA/MR) senza una dia-
gnosi precisa. Si pud stimare che tali condizioni abbiano una prevalenza di
un bambino su 250, nel loro insieme quindi non rappresentano un evento
raro per il neonatologo e/o il pediatra.

Il contesto

La comunicazione della diagnosi & un atto medico giornaliero per il pediatra
e va considerato come un vero e proprio intervento medico. Di fronte ad
una malattia comune a prognosi favorevole, prontamente risolvibile, con
0 senza la necessita di terapie mediche o chirurgiche poco impegnative,
il compito & assolutamente agevole e non presenta particolari problemi. Il
compito diventa sempre pidl complesso tanto pil la terapia &€ impegnativa
e duratura, con elevati rischi di effetti collaterali e la prognosi non sempre
& favorevole (es.: malattie oncologiche). Il massimo di complessita e diffi-
colta si riscontra di fronte ad una malattia di natura genetica, o comunque
congenita, soprattutto se complessa, multiproblematica, accompagnata in
molti casi da ritardo mentale, poco comune o addirittura rara, a prognosi
quoad vitam o valetudinem sfavorevole, non risolvibile con efficaci terapie
mediche o chirurgiche, che necessita interventi assistenziali socio-sanitari
articolati e complessi per tutto I’arco della vita (vedi tabella 1). In questi casi
il compito che deve affrontare il pediatra € assolutamente ingrato, difficile,
frustrante. Soprattutto nei casi in cui la diagnosi viene posta subito dopo la
nascita, o a poca distanza da essa, quando i segni della malattia sono mini-
mi e per i genitori si tratta di un vero e proprio “fulmine a ciel sereno”.

In tutti questi casi il pediatra do-
vra comunicare una “una cattiva
notizia”, spesso inattesa ed im-
prevedibile.

In alcuni settori della medicina e
della pediatria, ad esempioin on-
cologia o neurologia, tale evento
non € eccezionale. Pur tuttavia
|’attenzione rivolta a questo
campo non € stata fino ad oggi
cosi ampia come dovrebbe, inve-
ce, essere. Scarse sono le occa-
sioni formative durante il corso
di laurea o di specializzazione,
scarse le ricerche qualitative sul



LELEER

La persona colpita dalla malattia Neonato, lattante o bambino, oggetto di
particolari attese e speranze da parte dei
genitori

Tipo di malattia Di natura congenita, imprevedibile; evo-

catrice di sensi di colpa e di incapacita
di generare un bimbo normale; avere un
bambino normale € la conferma di essere

normali

ILtipo di assistenza necessaria Non solo medica, per altro spesso solo
sintomatica, ma anche psico-sociale, mul-
tisettoriale

La durata dell’assistenza necessaria Prolungata per tutto [’arco della vita

La prognosi Sfavorevole, senza possibilita di guarigio-

ne completa, e con qualita della vita, an-
che da adulto, compromessa

La rarita Aumenta ’isolamento, la sfiducia nel me-
dico, il medical shopping

campo volte ad individuare le modalita pit appropriate per rendere ’'evento
meno traumatico per il medico e per il paziente e/o la sua famiglia.
L’obiettivo

L’obiettivo di questa relazione & fornire delle indicazioni utili per diminuire le
difficolta incontrate dai pediatri e dai neonatologi nel comunicare la notizia

di una malattia genetica complessa e/o disabilita congenita ai genitori di un
neonato o di un bambino e, quindi, diminuire le loro emozioni negative e il
loro disorientamento iniziale, per aumentare le loro capacita di accettazione
e di adattamento alla nuova ed imprevista realta.
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“Nel campo delle ma-
lattie genetiche com-
plesse e della disabi-
lita, la problematicita
della  comunicazione
della diagnosi per il
pediatra, non é stata
Studiata ed analizzata
a fondo.”

“Il pediatra deve esse-
re consapevole del fat-
to che i suoi valori, le
sue prioritd non sono
quelle di quei genitori
e soprattutto del fatto
che di quella famiglia
non sa nulla”
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Le difficolta dei medici

Le indagini formali sulle difficolta che incontrano i medici nel comunicare
una cattiva notizia, in generale, nei vari campi della medicina, sono molto
scarse e limitate a situazioni cliniche tipiche della medicina dell’adulto, so-
prattutto in oncologia. Gli studi svolti (Hammond et al., 1999; De Valck et al.,
2001; Ptacek et al., 2001; Orlander et al., 2002; Baile et al., 2002) indicano
come il medico percepisca chiaramente 'evento come stressante e proble-
matico, poiché non deve soltanto fornire una risposta tecnica e veritiera ad
una domanda semplice “che cosa ho e che devo fare per evitare le conse-
guenze della malattia”, ma dovendo comunicare una notizia che sconvolge
’esistenza di una persona deve entrare nella sua dimensione esistenziale e
quindi stabilire una relazione di ascolto, accoglienza ed empatia che esula
dalle usuali “abilita” imparate nel corso dei propri studi o esperienze gior-
naliere. Cid spiega 'esigenza di molti medici, espressa in alcuni studi, di
potersi avvalere di un training specifico e di una linea guida da seguire (Fol-
lowfield e Jenkins, 2004). Nel campo delle malattie genetiche complesse
e della disabilita, la problematicita della comunicazione della diagnosi per
il pediatra, non & stata studiata ed analizzata a fondo, pur tuttavia & im-
maginabile che siano presenti ulteriori difficolta. Le principali (senza alcun
ordine di priorita), a nostro parere sono quattro :

(a) Comunicare la diagnosi di disabilita, fisica o cognitiva, in un bambino
significa comunicare una prognosi su tutta la sua esistenza, e cid mette in
gioco una serie di valori personali del pediatra che non é facile eliminare o
modulare nel corso di un colloquio. Chi ritiene che la felicita, lo star bene, il
valore essenziale dell’esistenza umana sia quello di riuscire a stabilire emo-
zioni e relazioni con gli altri, a prescindere dall’aspetto fisico o dal grado di
autonomia personale o di abilita intellettive, trovera minore difficolta di chi
al contrario & convinto che la felicita, lo star bene, risieda nel grado di indi-
pendenza personale, di successo professionale o economico.

Anche i genitori, e la famiglia nel suo insieme, hanno valori, priorita e obietti-
vi che interferiscono, positivamente o negativamente, sul modo di risponde-
re alla prima comunicazione di diagnosi. Il pediatra deve essere consapevole
del fatto che i suoi valori, le sue priorita non sono quelle di quei genitori e
soprattutto del fatto che di quella famiglia non sa nulla. Per realizzare una
comunicazione efficace dovra quindi essere capace di realizzare uno scam-
bio comunicativo basato su domande oltre che su informazioni.

(b) La seconda difficolta & riuscire a spostare completamente il centro
dell’attenzione contenuto nelle informazioni che devono essere date. Il pun-
to centrale non sono i problemi medici, come in altri campi della medicina,
ma il bambino con tutte le sue abilita e le sue caratteristiche assolutamente



“L’ultima difficolta, ma
non la meno importan-
te, é la gestione della
speranza...

Si tratta di comunicare
Speranza e ottimismo
sul bambino, non sul
decorso della malattia.”

normali. Il processo comunicativo comprende quindi aspetti medico-bio-
logici, ma ha soprattutto una serie di implicazioni emotive e psicologiche.
Quali siano per quei genitori, per quella famiglia, il medico non pud saperlo
e non deve lasciarsi andare a ipotesi semplificatorie o generalizzanti: deve
chiedere, e ascoltare con rispetto.

(c) La terza difficolta & entrare in empatia con i genitori. Riuscire a intuire
come percepiscano la realta che gli viene prospettata, quali emozioni stiano
provando al di la di quanto esprimono verbalmente e riuscire a leggere tra
le righe non é facile, anzi é rischioso: quello che non viene detto non deve
essere indovinato o interpretato, ma reso dicibile. E necessario porsi in una
posizione di ascolto e di accoglienza, fare domande appropriate, ascoltare
senza giudicare, non minimizzare e non drammatizzare. E necessario avere
il massimo rispetto per gli interlocutori. E forse, nonostante non tutti sia-
no d’accordo, riuscire anche a condividere le emozioni del momento senza
lasciarsene travolgere. Va sottolineato che alla prima comunicazione, so-
prattutto in neonatologia, non viene comunicata una diagnosi, ovvero l’in-
terpretazione di segni e sintomi gia rilevati (almeno in parte) dai genitori,
ma viene comunicata la “nascita patologica” e che tale comunicazione ha
rilevanti ricadute sulla relazione tra genitori e bambino.

(d) L’ultima difficolta, ma non la meno importante, € la gestione della speran-
za. Fomentare speranze vane non € certo saggio, né prudente. Anzi in molta
pratica medica un atteggiamento prudente (senza arrivare a quello “difensivi-
sta”) & una regola corretta che ci porta spesso a sottolineare possibili aspetti
negativi, rischi ed effetti collaterali legati alla storia naturale della malattia o
agli interventi medici. Ma in questo caso, di fronte ad un bambino che avra
un’esistenza complessa e diversa, non si tratta di questo. Si tratta di comu-
nicare speranza e ottimismo sul bambino, non sul decorso della malattia, ma
sulla sua esistenza, non sui problemi che dovra superare, ma su una persona
che al di la dei suoi limiti sara comunque in grado di interagire con gli altri e
di dare e ricevere emozioni. E un aspetto estremamente delicato, perché la
speranza non si pud imporre; il rispetto richiede anche di accogliere tempora-
neamente la disperazione e il pessimismo dei genitori, senza criticarli e senza
contrapporsi, ma affiancando alla loro lettura negativa della situazione quella
che il medico, a partire dalla propria esperienza, propone ai genitori.

Le difficolta dei genitori, la loro insoddisfazione e le loro esigenze
Le difficolta dei genitori ad accettare una diagnosi di malattia genetica com-

plessa o disabilita congenita sono straordinarie.
Apprendere che il proprio figlio ha una malformazione, una malattia gene-
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“Tale esperienza di do-
lore provoca reazioni
assolutamente giusti-
ficate e normali che
vanno dalla incredulita
alla negazione della
diagnosi.”
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tica complessa o una disabilita € un’esperienza di dolore acuto ben nota
ed ampiamente studiata in varie condizioni quali ad esempio: sindrome di
Down, labio-palatoschisi, displasie scheletriche, spina bifida, paralisi ce-
rebrale, disabilita o malformazioni congenite in generale (Dar et al., 1974;
Drotar et al., 1975; Bocian e Kaback, 1978; Stace e Danks, 1981; Quine e
Pahl, 1986; Quine e Pahl, 1987; Lynch e Staloch, 1988; Sloper e Turner,
1993; Fallowfield, 1993; Quine e Rutter, 1994; Ptacek e Eberhardt, 1996;
Baird et al., 2000; Hasnat e Graves, 2000; Hill et al., 2003).

Si tratta spesso di un evento assolutamente inatteso, come nel caso di dia-
gnosi neonatali, o non ipotizzato, nel caso di diagnosi in lattanti o bambini
piti grandicelli che avevano manifestato solo qualche segno o sintomo. Il
dolore provato & simile a quello della morte di una persona cara. E noto
infatti che di fronte a tali situazioni i genitori devono accantonare tutte le
attese e le speranze riposte nel figlio atteso ed immaginato bello, sano e
intelligente, e ricostruire una nuova immagine del proprio figlio con nuovi
profili per il suo futuro, spesso non del tutto chiari, soprattutto nei primi
tempi. E necessario smettere di sognare ad occhi aperti e guardare in faccia
una realta non rosea. Tale esperienza di dolore provoca reazioni assoluta-
mente giustificate e normali che vanno dalla incredulita alla negazione del-
la diagnosi (in modo pitl o0 meno forte e determinato), dalla sublimazione
dell’evento alla fuga nell’affrontare i problemi reali, dalla depressione pas-
seggera a quella pill strutturata con fenomeni di somatizzazione (Drotar et
al; 1975). Per fortuna quasi tutti i genitori trovano in se stessi, o con l'aiuto
dei propri cari, la forza e le risorse per il riadattamento alla nuova situazio-
ne e riescono ad affrontare i problemi in modo positivo. Tutto cid crea nei
genitori un particolare stato di fragilita che, da parte del medico, richiede il
massimo di professionalita, rispetto ed empatia.

Di fronte a questa fragilita ben poco sembra che venga fatto “naturalmen-
te” da noi pediatri, o almeno non in tutti casi e non da tutti i pediatri. Cio
é dimostrato dalle numerose indagini, svolte sia in Italia che all’estero che
hanno valutato il grado di soddisfazione riferito dai genitori sulle modali-
ta di comunicazione a distanza di tempo dall’evento (Pueschel e Murphy,
1977; Murdoch, 1983; Myers, 1983; Krahn et al., 1993; Lubinsky et al., 1994;
Garwick et al., 1995; Strauss et al., 1995; Starke e Moller, 2002; Stotko,
2005; Stotko e Bedia, 2005) . In una sola ricerca € stata riferita una percen-
tuale di genitori “soddisfatti” del 100% (Cunningham et al., 1984). Si tratta
di uno studio svolto a Manchester molti anni fa, su 9 madri che avevano ri-
cevuto la diagnosi di sindrome di Down del figlio secondo modalita condivi-
se, scritte e precise: il medico aveva seguito alla lettera alcune semplici ma
essenziali regole contenute in una linea guida. In questo studio si ricorda-
va anche che solo il 20% delle madri che precedentemente avevano avuto
lo stesso tipo di notizia, nella stessa struttura ospedaliera e con gli stessi
medici, ma con modalita diverse, riferivano un buon grado di soddisfazione.



“Vari studi dimostra-
no che le modalita di
comunicazione della
diagnosi e il contenuto
delle informazioni for-
nite rappresentano un
momento essenziale
per i genitori.”

“Come in molti altri
campi, infine, é neces-
saria una sorveglianza
attiva del risultato ot-
tenuto attraverso in-
dagini qualitative.”

Tale osservazione dimostra bene che l'insoddisfazione € evitabile, che non
é legata necessariamente alla sostanza dell’evento, ma alla modalita con
cui viene presentato, comunicato e spiegato. E significativo segnalare che
nella stessa struttura ospedaliera dove era stato svolto questo studio e si
era ottenuto il buon risultato del 100% di genitori soddisfatti, qualche tem-
po dopo, poiché il personale smise di seguire alla lettera la linea guida,
tale percentuale era diminuita sensibilmente, dimostrando la rilevanza e la
necessita di seguire certe regole, senza affidarsi alla routine e alle proprie
capacita naturali.

L’importanza di una buona comunicazione

Vari studi dimostrano che le modalita di comunicazione della diagnosi e il
contenuto delle informazioni fornite rappresentano un momento essenziale
per i genitori per controllare le loro emozioni e per placare I’effetto doloroso
della notizia (Lubinsky, 1994; Hasnat e Graves, 2000; Starke e Moller, 2002).
Una cattiva comunicazione rischia di determinare sensi di sfiducia e di rab-
bia nei confronti del medico e di impedire una buona collaborazione tra la
famiglia e il personale socio-sanitario. Inoltre ha un effetto a lungo termine
sia sulle capacita di accettazione della diagnosi da parte dei genitori e di
adattamento alla nuova situazione, sia sulle relazioni che si stabiliscono
tra genitori e figli (Bocian e Kaback, 1978; Myers, 1983; Quine e Pahl, 1987;
Lynch e Staloch, 1988; Fallowfield, 1993; Krahn et al., 1993). Lo stesso svilup-
po psicologico e sociale del bambino ne & dunque influenzato a distanza.
Per questi motivi i primi incontri sono stati definiti come quelli pid critici
per tutta evoluzione futura degli eventi (Bocian e Kaback, 1978). Tutto
cio avviene anche quando la diagnosi non € ancora ben definibile, purché
i genitori vengano tenuti informati sull’iter e gli sforzi diagnostici intrapresi
(Rosenthal et al., 2001).

Che fare ?

Quasi tutte le indagini che hanno valutato le reazioni emotive dei genitori
alla diagnosi e/o il loro grado di soddisfazione e/o i fattori determinanti la
maggiore o minore soddisfazione, riferiscono anche le modalita che i geni-
tori preferirebbero che fossero adottate (Cunningham et al., 1984; Cottrell
e Summers, 1990; Krahn et al., 1993; Baird et al., 2000; Hill et al., 2003;
Stotko, 2005; Dent e Carey, 2006). Tali richieste e suggerimenti sono sin-
tetizzati nella tabella 2 e, sotto vario formato, sono stati condivisi da un
gran numero di colleghi e di genitori di bambini affetti da varie patologie
genetiche complesse e/o disabilita congenite. Questi suggerimenti, seppur
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non possano essere definiti una vera e propria linea guida, rappresentano tuttavia una buona base da
tenere in considerazione quando dobbiamo affrontare questo compito.

E tuttavia ben noto che l'esistenza di una traccia (come quella qui presentata) o di una linea guida,
non ne garantisce la sua applicazione. La semplice enunciazione di una serie di principi o di regole
dunque non ha alcun valore. L’'unico modo per poter raggiungere 'obiettivo indicato sopra & suggerito

dall’ottima revisione svolta sull’argomento sia da Baird e collaboratori (2000) che da Fallowfield e Jen-
kis (2004). Soltanto la partecipazione a corsi e workshop formali, con le caratteristiche indicate nella
tabella 3, & in grado di migliorare le capacita dei medici di comunicare una cattiva notizia.

Come in molti altri campi, infine, & necessaria una sorveglianza attiva del risultato ottenuto attraverso
indagini qualitative: studi di audit interno e di valutazione delle performance fatto da esterni (es.:
associazioni di genitori).

Raccomandazioni per la comunicazione della diagnosi di malattia genetica complessa e/o disabilita

1. Eseguire il primo incontro con i genitori quando la diagnosi € sicura sul piano clinico.

1.1. La sicurezza sul piano clinico puo essere ottenuta o rinforzata attraverso la concordanzain
cieco tra colleghi, eventualmente coinvolgendo nei casi pit dubbi un esperto nel campo
(oggigiorno in alcune situazioni anche a distanza per e-mail) (*)

1.2. Nei casi di percorsi diagnostici prolungati é indispensabile far partecipi i genitori dei vari
passi e del loro esito.

1.3. Nei casi di “diagnosi non definibile” € sempre possibile la diagnosi funzionale, sulla quale
basarsi per programmare il piano assistenziale che dovra prevedere anche la periodica
rivalutazione diagnostica.

2. Chi comunica la diagnosi deve possedere una buona conoscenza del bambino (e se pos-
sibile della sua famiglia) e della condizione diagnosticata e possibilmente essere il futuro
responsabile dell’assistenza.

2.1 Nei casi in cui e prevedibile una specifica terapia chirurgica o riabilitazione € opportuno
che sia presente (o contattato immediatamente) il chirurgo o il riabilitatore.

2.2 Nei casi in cui i genitori sono stranieri &€ opportuna la presenza di un traduttore (meglio
ancora un mediatore culturale) per assicurare la massima comprensione.

1 @ La comunicazione della diagnosi e i controlli di salute



3. Eseguireil primo incontro di comunicazione della diagnosi con entrambi i genitori presen-
ti (e senza la presenza di persone non direttamente coinvolte nell’assistenza che osserva-
no e non hanno un ruolo preciso).

3.1. Nei casi di diagnosi alla nascita, se le condizioni cliniche della mamma non consentono la
sua presenza, la prima comunicazione puo essere fatta solo al padre, ma non appena pos-
sibile & opportuno incontrare di nuovo, come se fosse la prima volta, ambedue i genitori.
In questo caso € consigliabile concordare con il padre il modo e il momento per informare
anche la madre.

3.2. Nei casi di diagnosi neonatale l’incontro va svolto in presenza del neonato sottolineando
tutte le sue caratteristiche normali e le sue competenze.

3.3. Nei colloqui successivi € utile coinvolgere il pediatra di famiglia e/o altri specialisti ed
eventualmente anche altri familiari (es.: nonni, fratelli) o persone di fiducia, dopo avere
concordato con i genitori gli obiettivi di tali colloqui.

4. Tutti gli incontri vanno svolti in uno spazio privato.

4.1. Lo spazio privato, se non disponibile routinariamente, deve e puo essere inventato di
volta in volta.

4.2. Per spazio privato si intende uno spazio libero da incombenze momentanee (es.: telefoni
che squillano, colleghi che interrompono).

4.3. Lo spazio privato va lasciato dopo il primo incontro a completa disposizione dei genitori
per dar sfogo ai propri sentimenti in privato.

5. Comunicare in modo propositivo, con empatia e con rispetto. E 'atteggiamento valutato pitl
positivamente e ricordato dalle famiglie!

5.1. Riferirsi al(la) bambino(a) con il suo nome.

5.2. Valutare attentamente le conoscenze gia in possesso dei genitori, il loro background ed even-
tualmente la capacita di comprendere bene cio che viene loro spiegato.

5.3 Facilitare sempre le domande e le richieste dei genitori con interventi di apertura (“dopo quello
che vi ho detto, cercate di vedere se c’é qualcos’altro che vi serve sapere, o capire meglio”).

5.4. Consentire ai genitori di rimanere da soli per esprimere in privato le loro emozioni e per con-
sentire loro di formulare altre domande.
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Il primo incontro va svolto senza limiti di tempo. Nessun ascolto, accoglienza o empatia
é possibile in presenza di un limite temporale. Tuttavia & bene evitare incontri fiume, che
perdono efficacia e aumentano il rischio di malintesi: meglio proporsi un primo obiettivo
e cercare di raggiungerlo in tempi ragionevoli.

6.1. Vanno previsti pit incontri, flessibilmente, a seconda delle necessita, eventualmente con

modalita e attori diversi.

Le informazioni generali che vanno fornite all’inizio devono essere aggiornate ed autore-
voli, spiegate con semplicita, chiarezza e linguaggio comune.

7.1. Spiegare le procedure che hanno consentito di formulare la diagnosi, nel caso di diagnosi

7.2.

7.3.

7-4.

7:5-

8.1.

8.2.

8.3.

neonatali vanno spiegati ampiamente i motivi clinici.

Nel caso di diagnosi neonatali eseguire insieme ai genitori un esame obiettivo mostrando
e sottolineando gli aspetti normali.

La prognosi della condizione, tenendo conto delle possibilita attuali di trattamento ed
assistenza, deve essere fornita dopo aver ben valutato le condizioni specifiche del bam-
bino, fornendo un quadro prognostico non teorico, genericamente valido per qualunque
bambino con quella condizione, ma individualizzato e realistico.

Un atteggiamento di sano e realistico ottimismo, con ragionevoli aperture alla speranza
di un futuro migliore, € pil apprezzato e pili appropriato, quando si fanno previsioni per il
futuro, di un atteggiamento pessimistico, senza speranza e talora catastrofico.

| genitori apprezzano informazioni limitate alle caratteristiche principali della condizione
presentata dal bambino, con indicazioni solo sulle complicanze pitl comuni, senza elen-
care quelle pit rare o meno frequenti che possono essere prese in considerazione nel
momento in cui insorgono segni di allarme. La lista delle complicazioni possibili € spesso
solo uno sfoggio di conoscenza teorica dell’argomento.

La descrizione della condizione non puo essere disgiunta dalla descrizione del piano as-
sistenziale e delle specifiche indicazioni pratiche di come realizzarlo.

Se il medico che svolge il primo incontro non é anche il responsabile del piano di tratta-
mento & opportuno che chi comunica la diagnosi preveda a breve scadenza un incontro
con il responsabile del piano assistenziale.

E pili apprezzabile un onesto “non so” che indicazioni errate o imprecise che si ripercuo-
teranno inevitabilmente (e negativamente) su tutta la vita del bambino e della famiglia.
Fornire indicazioni sul centro specialistico di riferimento pit accessibile in grado di assi-
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Con quali supporti

Con quali aiuti
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Tabella 3.

Corsi a piccoli gruppi

Partecipazione attiva del personale medico e sanitario, giovane e meno giovane
Minimo spazio per lezioni frontali

Illustrazione di una linea guida comportamentale

Massimo spazio per:

¢ Role playing

¢ Analisi delle barriere che impediscono la realizzazione delle regole comportamentali rac-
comandate

¢ Discussione sugli incontri di role playing (o meglio su quelli reali registrati su videotape)

Durata di 1 -3 giorni
Obbligatori

Box riassuntivo

e La comunicazione della diagnosi € oggettivamente un processo comunicativo complesso che ri-
chiede tempo e numerosi incontri con i genitori, in un contesto di “presa in carico” e di empatia.

e Ancor oggi, nonostante reiterati appelli ad una medicina pil individualizzata ed umanistica, una
elevata quota di genitori rimane insoddisfatta delle modalita con cui viene comunicata la diagnosi
e la prognosi di disabilita.

e Le difficolta che tutti i medici incontrano in questo processo possono essere agevolmente superate

se viene adottato un modello comportamentale suggerito da linee guida condivise ed appreso in corsi
interattivi durante i corsi di laurea o di specializzazione o in quelli di aggiornamento professionale.

1 ® La comunicazione della diagnosi e i controlli di salute



“Il professionista deve
tenere conto delle sue
personali modalita di
dare una comunica-
zione di questo tipo
ed essere capace di
adattarle alle caratte-
ristiche e alle risposte
(feedback) di quei par-
ticolari genitori.”

1.2 La prima comunicazione: le competenze di
comunicazione e di counselling

Di cosa é fatta una comunicazione

Per migliorare la qualita di una comunicazione & necessario innanzitutto
prendere in considerazione i diversi aspetti che entrano in gioco:

1- Il contesto: il luogo e il momento in cui viene fatta la prima comunica-
zione influiscono sul corretto passaggio degli elementi informativi, favori-
scono o inibiscono la formulazione di domande di chiarimento da parte dei
genitori, incidono sul ricordo di cid che € avvenuto e sulle emozioni che
accompagneranno il ricordo.

2- | personaggi: sia il professionista che i genitori sono individui completi,
con caratteristiche specifiche, risorse e capacita specifiche, reazioni spe-
cifiche. Il professionista deve tenere conto delle sue personali modalita di
dare una comunicazione di questo tipo ed essere capace di adattarle alle
caratteristiche e alle risposte (feedback) di quei particolari genitori. | geni-
tori, per contro, non devono essere visti unicamente come i genitori di un
neonato con sindrome di Down, ma come elementi di un sistema familiare
che ha le sue regole, le sue priorita, le sue risorse e di cui il professionista
non sa nulla.

3- | messaggi: le comunicazioni implicano un passaggio di messaggi, ver-
bali e non verbali, che vanno in due direzioni: chiamiamo messaggi in uscita
quelli che vanno dal professionista ai genitori, messaggi in entrata quelli
che vanno dai genitori al professionista.
Spesso i messaggi in uscita (informazioni, spiegazioni, rassicurazioni, ecc.)
prevalgono su quelli in entrata: il professionista cerca di dare ai genitori pit
informazioni che pud, nella convinzione di aiutarli a capire e ad affrontare
meglio la situazione. In questo modo riduce la capacita dei genitori di fare
domande o di dare a loro volta informazioni utili (ad esempio, su quello che
sanno gia, o che credono di sapere, su quello che & stato loro detto, ecc.).

Per equilibrare lo scambio € necessario che il professionista cerchi di:

e selezionare le informazioni in ordine di importanza e di priorita (cosa é
meglio dire per prima cosa);

e concludere la prima fase informativa (breve) con domande di facilitazione
“Su questo primo aspetto, avevate gida avuto informazioni prima? C’é qual-
cosa che vorreste capire meglio? C’é qualcosa in pii che vorreste sapere
in questo momento?”;

“Orientamenti per famiglie e operatori di bambini con sindrome di Down da o0 a 6 anni” 21



“L’individuazione e la
condivisione all’interno
dell’équipe di queste
informazioni essenziali

garantisce anche una
maggiore omogeneita
nelle comunicazioni.”
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e proseguire 'intervento informativo per tappe, aggiungendo gradualmente
le informazioni richieste dai genitori, o quelle che ritiene indispensabili in
quel momento, e concludendo sempre ogni fase informativa con domande

di facilitazione.

4- la relazione: il contesto e lo scambio di messaggi determinano progres-
sivamente il tipo di relazione che si stabilisce fra il professionista e i geni-
tori. In particolare le modalita di scambio di messaggi indicano le regole di
quella comunicazione (cosa si pud fare, cosa non si puo fare) e 'immagine
che ciascuno dei personaggi si sta costruendo dell’altro.

Se il professionista eccede in comunicazioni in uscita, non fa domande di
facilitazione, non risponde alle domande che considera poco utili o troppo
ingenue, segnala che lo spazio di parola & prevalentemente suo; questo
puo rendere difficile ai genitori fare domande o chiedere spiegazioni se non
hanno capito.

Se il professionista eccede invece in rassicurazioni ed esortazioni a vedere
i lati meno drammatici della patologia del bambino, con I’obiettivo di tran-
quillizzare e rassicurare i genitori, rischia di costruire agli occhi dei genitori
'immagine di come dovrebbero essere (sereni, positivi, fiduciosi...), imma-
gine a volte molto distante da come si sentono in quel momento.

Comunicare una diagnosi complessa: le tappe

Le comunicazioni complesse devono essere costruite come un processo a
tappe: il primo rischio da evitare & quello di voler dire troppo e tutto alla
volta.
Puo essere utile tenere a mente il percorso a sei gradini indicato da Buck-
man (2003) con l’acronimo SPIKES:

1. preparare il colloquio (S = Setting up);

2. capire cosa sa il paziente (P = Perception);

3. capire quanto il paziente vuole sapere (I = Invitation);

4. condividere le informazioni con il paziente (K = Knowledge);

5. identificare e comprendere le reazioni del paziente (E = Emotion);

6. pianificare e accompagnare (S = Strategy and Summary).
La preparazione del colloquio pud coincidere nel nostro caso con l'indivi-
duazione delle informazioni essenziali che il medico (o ’équipe) ritengono
di dover dare sempre ai genitori di un bambino con sindrome di Down. L’in-
dividuazione e la condivisione all’interno dell’équipe di queste informazioni
essenziali garantisce anche una maggiore omogeneita nelle comunicazioni
che verranno date successivamente da altri professionisti, sia medici che
infermieri.
Prima del colloquio sara perd necessario anche prendere in esame even-



“E necessario impara-
re a valutare quanta
“verita” il paziente - o
nel nostro caso i geni-
tori - sono in grado di
tollerare in quel mo-
mento.”

tuali informazioni disponibili su quei genitori (atteggiamenti osservati nel
confronti del bambino, domande fatte ai sanitari, ecc.).
L’inizio vero e proprio del colloquio puo essere suddiviso cosi:

Fase 1- Introduzione e orientamento

Dopo aver comunicato la diagnosi, il medico precisa che dara inizialmen-
te ai genitori alcune informazioni essenziali, e li aiutera a farsi un’idea pit
chiara di cio che quella diagnosi significa per loro e per il loro bambino (in-
dicandolo sempre con il suo nome).

Aggiunge che ci saranno altri incontri per fornire le indicazioni e le informa-
zioni che man mano potranno essere utili per loro. Conclude la prima fase
con ladomanda: “prima che io cominci con le prime informazioni, mi potete
dire se avete gia avuto qualche informazione prima di questo momento e
cosa ricordate?”

Questa domanda rappresenta il secondo gradino di Buckman: capire cosa
sa il paziente e permette al medico di ricalibrare le informazioni che aveva
progettato di dare adattandole alle informazioni gia in possesso dei genito-
ri, che potrebbero richiedere una conferma, una correzione o una smentita.

Fase 2- Informazioni essenziali

Ogni intervento informativo deve rispettare tre caratteristiche fondamentali:

1. deve essere comprensibile, cioé dato con linguaggio adeguato alle capa-
cita linguistiche e culturali di quei genitori;

2. deve essere accettabile, cioé non troppo lontano da quello che i genitori
sanno o credono di sapere (o vogliono sapere);

3. deve essere sostenibile, cioé deve adeguarsi a cid che i genitori riescono
ad accettare e comprendere in quel momento;

Il terzo gradino di Buckman indica esattamente questo: & necessario impa-

rare a valutare quanta “verita” il paziente - 0 nel nostro caso i genitori - sono

in grado di tollerare in quel momento.

Per svolgere correttamente questa prima fase informativa e quelle successive,

il medico dovra evitare i termini troppo tecnici, le sigle, le parole in lingua stra-

niera.

Dovra raggruppare ordinatamente le informazioni per categorie o argomenti,

segnalando ogni volta di cosa si accinge a parlare (“Sulle cause di questa sin-

drome posso dirvi che...”), e concludere ogni argomento con la domanda: “di-

temi voi se in questo momento vi serve sapere o capire meglio qualcos’altro”.

In generale in questa prima fase il medico cerchera di mantenere il discorso sul

presente e il futuro immediato, rinviando in modo trasparente ed esplicito gli

aspetti legati al futuro, a meno che la richiesta dei genitori in questo senso sia

molto pressante. Anche in questo caso pero é utile segnalare che & molto im-

portante mantenere I’attenzione a cio che il bambino manifesta momento per

momento, e che il loro bambino sviluppera modalita e caratteristiche specifiche
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“Il  medico utilizza
a questo punto un
riassunto-verifica che
consiste nella selezio-
ne dei punti principali
che sono stati toccati
nel colloguio, e nella
indicazione di quello
che considera di parti-
colare rilievo.”

“Anche questa fase va
affrontata in modo or-
dinato, raggruppando
le indicazioni per temi
e chiedendo ogni volta
ai genitori se rispet-
to a quanto indicato
immaginano di poter
incontrare difficolta o
problemi.”

24

che sara importante riconoscere e valorizzare.

Questa prima fase dovrebbe contenere al massimo 3-4 categorie informative,
ognuna delle quali dovra essere conclusa da una domanda su quello che i geni-
tori vorrebbero ancora sapere.

Fase 3- Verifica e riassunto

Coincide con il quarto gradino di Buckman: condividere le informazioni.
Aver portato a termine una prima fase informativa non significa che i geni-
tori abbiano assimilato e integrato al loro patrimonio di conoscenze tutto
cio che é stato detto. Inoltre & probabile che nello scambio comunicativo
che si & svolto nella fase 2 anche i genitori abbiano fornito informazioni utili
al medico, ad esempio sulle risorse disponibili o su particolari caratteristiche
del loro stile di vita.

Il medico utilizza a questo punto un riassunto- verifica che consiste nella sele-
zione dei punti principali che sono stati toccati nel colloquio, e nella indicazione
di quello che considera di particolare rilievo.

Questa sottolineatura ha un forte valore relazionale, perché trasforma un col-
loquio standardizzato in un colloquio personalizzato, caratterizzato da punti
salienti che medico e genitori individuano insieme.

Fase 4- Progettazione condivisa

Il colloquio si conclude con indicazione delle tappe successive: incontri e

colloqui, approfondimenti diagnostici, contatti con altri professionisti, ecc.

(@ il sesto gradino di Buckman).

Anche questa fase va affrontata in modo ordinato, raggruppando le indi-

cazioni per temi (“rispetto agli esami ancora da fare... rispetto invece agli

specialisti con cui dovrete incontrarvi...”) e chiedendo ogni volta ai genitori

se rispetto a quanto indicato immaginano di poter incontrare difficolta o

problemi.

E evidente che in ciascuna di queste tappe il medico potra trovarsi a far fron-

te alle reazioni emotive dei genitori. L’obiettivo del medico in questi casi

deve essere quello di mantenere un forte contatto con i genitori senza farsi
travolgere dalle loro emozioni, o, per utilizzare la definizione del quinto gra-
dino di Buckman, identificare e comprendere le reazioni del paziente.

Concretamente vanno evitati:

e 'intervento di minimizzazione o di incoraggiamento generico: “vedrete che
sara meno difficile di come vi aspettate.... dovete sempre ricordare che non
si tratta di una sindrome gravemente inabilitante, questi bambini possono
diventare autonomi, stabilire contatti affettivi...”;

e gli interventi interpretativi, che traducono la reazione dei genitori attribuen-
dole a una emozione che loro non hanno nominato: “in questo momento
forse vi sentite in colpa... non riuscite ad accettare... vi sembra ingiusto...”.



“L’obiettivo principale,
che sostiene e rende
possibili tutti gli altri,
e la costruzione e il
mantenimento di una
relazione efficace, po-
sitiva e basata sulla
fiducia fra il medico e i
genitori.”

La reazione dei genitori va:

e accolta, cioé connotata come comprensibile e giustificabile: “é pit che
comprensibile che in questo momento abbiate questa reazione”;

e trasformata in una proposta di affiancamento da parte del professionista:
“io come medico cerchero di darvi tutto il supporto che vi potra servire,
man mano che riusciremo a capire cosa vi é pii utile”;

e completata con un invito a individuare in modo pit concreto difficolta ed
esigenze: “riuscite gid, in questo momento, a vedere cosa soprattutto vi
sembra difficile e cosa potremmo fare per darvi un aiuto concreto?”.

In conclusione

Nella comunicazione professionale, e in particolare nella comunicazione di

una diagnosi complessa, il medico deve avere chiari gli obiettivi di ciascuno

dei suoi atti comunicativi.

Questi obiettivi sono determinati dai seguenti elementi:

e contesto in cui si colloca l'intervento;

e esigenze specifiche del paziente (dei familiari);

e regole istituzionali;

e obblighi etici e deontologici;

e limiti di realta (disponibilita di risorse, tempo, ecc.).

L’obiettivo principale, che sostiene e rende possibili tutti gli altri, & la co-

struzione e il mantenimento di una relazione efficace, positiva e basata

sulla fiducia fra il medico e i genitori.

Gli atti comunicativi che si alternano nella comunicazione professionale

sono le affermazioni (informazioni, spiegazioni, indicazioni di comporta-

mento) e le domande.

Come gia detto, le affermazioni devono essere comprensibili, accettabili,

sostenibili.

Inoltre devono essere per quanto possibile brevi, semplici (cioé non devono

mescolare argomenti diversi), concrete, cio& non generiche, e riconducibili

alla situazione reale del paziente.

Le domande, che rappresentano 'aspetto maggiormente costruttivo e per-

sonalizzante del colloquio, devono essere:

e tili, cioé capaci di portare informazioni e dati concreti e significativi;

e gccettabili, cioé non troppo imbarazzanti o destabilizzanti per il paziente;

e esplorative, cioé devono permettere di cercare la risposta, e non influenzar-
la o suggerirla.

Ogni colloquio va suddiviso in fasi, ciascuna delle quali si conclude con una

domanda di facilitazione e con un riassunto di condivisione.

Nella comunicazione devono essere evitate alcune modalita, che vengono

definite modalita-barriera, che ostacolano la relazione empatica fra profes-
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“L’attenzione del medi-
co non deve essere con-
centrata su quello che
vuole far capire ai ge-
nitori, ma su quello che
loro riescono a capire,
accettare, accogliere.”

sionista e paziente. In particolare vanno evitate:

e le minacce: “se non riuscita a... succederd che...”;

e i giudizi: “la vostra é una reazione eccessiva... non bisogna affrontare la
situazione in questo modo...”;

e |e interpretazioni: “probabilmente vi sentite... dite questo perché...”;

e le minimizzazioni: “non é il caso di essere cosi pessimisti ... non é una
situazione drammatica...”;

e le argomentazioni: “dovete pensare che i bambini con sindrome di Down
riescono a... ho visto casi in cui i genitori sono riusciti a...”.

L’attenzione del medico non deve essere concentrata su quello che vuole

far capire ai genitori, ma su quello che loro riescono a capire, accettare,

accogliere.

A partire da questa costante attenzione diventa possibile adeguare ogni

momento comunicativo alle esigenze specifiche di quei genitori e costruire

una effettiva relazione di affiancamento e di supporto.

26



1.3 Informazioni essenziali sulla sindrome di Down

Informazioni essenziali che devono essere fornite ai genitori di routine

Il bambino ha la sindrome di Down, ci0 significa che & nato con un cromosoma
in pill nel suo patrimonio genetico, condizione che nella stragrande maggio-
ranza dei casi € tuttora spiegata come un “incidente genetico” e come tale
impossibile da evitare.

Le cause della SD sono ancor oggi sconosciute. Molti studi sono stati fatti, ma

ancora non & possibile fornire una chiara spiegazione sul perché 'evento sia

avvenuto in una coppia piuttosto che in un’altra. Nella maggior parte dei casi
la coppia pud avere altri figli senza la SD.

Le uniche cose sicure e dimostrate nella SD sono:

® nel 99% dei casi, pur essendo una condizione “genetica”, non & ereditaria;

e non puo essere attribuita a comportamenti materni o paterni o ad eventi
avvenuti durante o prima la gravidanza;

e l'incidenza aumenta con l’eta riproduttiva dei genitori, con una influenza
dell’eta materna pit evidente di quella dell’eta paterna, cio € legato alla di-
versa fisiologia delle cellule riproduttive femminili da quelle maschili;

e possono nascere figli con SD a genitori di 20 anni, come a genitori di 40, an-
che se la frequenza media € diversa: 1 su 1.600 a 20 anni, 1 Su 100 a 40;

Attualmente:

e in Italia ed in altri paesi sviluppati nasce circa un bambino su 1.250 con SD;

e in Italia vivono circa 38.000 persone con questa condizione;

e in Italia ed in altri paesi sviluppati 'aspettativa di vita € oggi di 62 anni.

Il bambino con SD presenta un variabile grado di ritardo nello sviluppo cogni-

tivo e motorio. L’entita del ritardo dipende da un fattore genetico, ma € anche

frutto delle modalita con cui sara aiutato ed allevato. Il bambino infatti, con
tempi diversi, avra tappe di sviluppo sostanzialmente analoghe a quelle degli
altri bambini pur mantenendo un grado variabile di ritardo.

| bambini con SD sono tutti diversi, hanno un cromosoma in pit che li acco-

muna, ma il resto del loro patrimonio genetico € quello delle loro famiglie

e la loro storia € individuale. Per questo somigliano ai loro genitori, hanno i

loro interessi, le cose che gli piacciono e quelle che non gli piacciono. Come

tutti i bambini hanno la capacita di stabilire relazioni affettive significative,
inizialmente con i propri genitori e con i fratelli, e poi con altre figure di rife-
rimento (nel tempo familiari, amici, partner).

La maggior parte dei bambini con SD puo raggiungere un buon livello di auto-

nomia personale; possono fare sport e frequentare gli amici, andare a scuola

e imparare a leggere e scrivere. Attualmente alcuni adulti lavorano, nel futuro

potranno essere certamente di pid.
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“Va detto che si tratta
di comunicazioni par-
ticolarmente comples-
se, soprattutto perché
I’esecuzione di un test
di screening induce nel
genitore la speranza di
ottenere risposte certe,
che consentano scelte
sicure.”

28

Non esiste una “cura“ per la SD. Non ci sono medicine o trattamenti che
possono eliminare l'esistenza del cromosoma in pill 0 i suoi effetti pit rile-
vanti, ma molto é possibile fare con I'educazione e la riabilitazione.

La SD prevede una serie di controlli medici da attuare in accordo alle linee
guida internazionali sui bilanci di salute alle varie eta. L’obiettivo & il be-
nessere del bambino, considerate le conoscenze e le evidenze scientifiche
disponibili.

Note essenziali sui test di screening per la sindrome di Down in epoca
prenatale

Gli esami diagnostici in epoca prenatale per la sindrome di Down sono at-
tualmente "amniocentesi e il prelievo dei villi coriali (villocentesi). A causa
della invasivita, delle possibili complicanze e del costo, vengono di solito
riservate alle donne a pill alto rischio di anomalie cromosomiche o malattie
geniche.

Diversi invece sono i test di screening per la SD, bisogna tener conto che:

e forniscono una stima individuale del rischio di trisomia 21 pill accurata
rispetto alla sola eta materna, ma la diagnosi certa prevede l'utilizzo delle
tecniche invasive (@amniocentesi e prelievo villi coriali);

e si possono eseguire nel primo o nel secondo trimestre di gravidanza ed
il risultato viene espresso in termini di “rischio stimato” ovvero di proba-
bilita;

e |o screening andrebbe effettuato in strutture capaci di fornire un program-
ma di diagnosi prenatale completo, comprendente informazione, interpre-
tazione dei risultati e follow up (www.saperidoc.it).

Le famiglie segnalano frequentemente carenze nelle comunicazioni su que-

sto tipo di esami.

Va detto che si tratta di comunicazioni particolarmente complesse, soprat-

tutto perché I'esecuzione di un test di screening induce nel genitore la spe-

ranza di ottenere risposte certe, che consentano scelte sicure. In questi casi
invece il sanitario deve parlare di probabilita, di “rischio stimato” e cosi via:
nulla che consenta di prendere una decisione a rischio zero.

Una comunicazione efficace dovrebbe pertanto concentrarsi pit sulle ca-

ratteristiche della bilancia decisionale su cui i genitori fonderanno le loro

scelte riguardo a quella gravidanza che sull’abbondanza di informazioni. Il

sanitario dovra per prima cosa esplicitare in termini semplici e accessibili i

limiti predittivi del’esame, e subito dopo incoraggiare i genitori a valutare

con lui tutti gli aspetti che entreranno nella loro decisione: si tratta di aspet-
ti differenti da coppia a coppia, e per questo & importante aiutare i genitori
aindividuare gli elementi che sono utili a loro rispetto a quella specifica de-
cisione. L’obiettivo sara quello di permettere ai genitori di avere un ricordo



“L’obiettivo sara quello il pit chiaro possibile del percorso decisionale che li ha portati in una o in
di permettere ai genitori  un’altra direzione. Questa consapevolezza riduce la focalizzazione su veri
diavere un ricordo il piti - o presunti errori avvenuti nel corso della gravidanza e aumenta la capacita
chiaro possibile del per-  di concentrare le energie mentali ed emotive sul presente e sul futuro della
corso decisionale che  relazione con il bambino.

li ha portati in una o in

un’altra direzione.”
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PARTE II

| controlli di salute






2.1 Linee guida multidisciplinari per I’assistenza
integrata alle persone con sindrome di Down e
alle loro famiglie

Sintesi delle attenzioni mediche raccomandate per le persone con sindro-
me di Down*

Questo documento € stato scritto dal Prof. Alberto Rasore-Quartino, attuale
Presidente del’EDSA, in collaborazione con il gruppo europeo. Tali indicazioni
sono state tradotte nelle lingue nazionali e adattate alle realta sociosanitarie
dei diversi paesi europei.

Questa traduzione é stata autorizzata dal Consiglio del’EDSA per la diffusione
sul sito dellIstituto Superiore di Sanita nell’ambito delle Linee Guida Multidi-
sciplinari per 'Assistenza Integrata alle Persone con Sindrome di Down e alle
loro Famiglie (ISS, 2007).

Introduzione:

Le persone con sindrome di Down (SD) hanno bisogno delle comuni attenzioni
previste per tutta la popolazione, oltre all’aggiunta di controlli clinici e di labo-
ratorio per la prevenzione o la diagnosi precoce di patologie che nella SD si
possono presentare con una frequenza superiore alla norma.

I controlli medici raccomandati a livello internazionale hanno la finalita di im-
pedire che patologie aggiuntive, se trascurate, possano limitare le potenzialita
evolutive del bambino o far regredire capacita ormai raggiunte dalla persona
adulta, limitandone la qualita di vita.

Si tratta di proposte che, essendo basate sulle conoscenze attuali, sono su-
scettibili di aggiornamento e comunque modificabili nell’'ambito di un follow
up individualizzato dal pediatra e dal medico di famiglia che conosce la singola
persona e la sua famiglia e la segue nel tempo.

E pertanto necessario conoscere innanzitutto la storia naturale della SD, le com-
plicanze mediche che possono verificarsi e la loro prevalenza nelle varie eta.
Le linee guida EDSA includono anche speciali raccomandazioni per le necessita
educative e riabilitative delle persone con SD, secondo le pill recenti acquisizioni.
In conclusione, esse hanno la principale finalita di promuovere la salute delle
persone con SD e permettere 'espressione di una vita piena e significativa.

*Documento pubblicato dalla European Down Syndrome Association (www.edsa.info)
nel giugno 200s5.
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1. Il periodo prenatale @

e Informazioni di carattere generale sulla SD sono molto diffuse e reperibili
da chiunque;

e la coppia puo rivolgersi al pediatra, al genetista o al ginecologo per capire
meglio quale sia il rischio di concepire un bambino con SD e quali le diffi-
colta da affrontare;

e gli argomenti principali che emergono in questi casi sono:

e ’approccio alle tecniche di diagnosi prenatale disponibili;

e le possibilita di trattamenti possibili;

e le opzioni per la nascita, la crescita e 'educazione di un figlio con SD;

¢ l[e modalita di aiuto durante il processo decisionale della coppia (evitan-
do un approccio direttivo).

2. Attenzioni da rivolgere al neonato e alla sua famiglia

¢ Diagnosi e comunicazione della diagnosi ai genitori @;

® esame citogenetico (cariotipo);

e osservazione clinica e neurologica;

e esame clinico e strumentale per la ricerca di malformazioni congenite as-
sociate (ecocardiografia, ecografia addominale, ecc.) @;

e visita oculistica @;

e esame audiologico (emissioni otoacustiche) @;

e controlli ematologici ©;

o test di screening neonatali di routine (compresa la funzionalita tiroidea);

e stimolazione dell’allattamento al seno;

e supporto psicologico alla famiglia.

3. Seguire il bambino durante il primo anno di vita

o £ importante indicare i riferimenti alle associazioni di genitori e ai Servizi
Materno-Infantili delle ASL, per il sostegno allo sviluppo psicomotorio del
bambino e per il supporto sociale e psicologico alla famiglia, con partico-
lare attenzione ai fratelli;

e le vaccinazioni devono essere eseguite seguendo i calendari regionali,
come per tutti i bambini.

Ogni due mesi:
e visita clinica e neurologica, seguendo la crescita staturo-ponderale sugli stan-
dard specifici © per la SD e incoraggiando un’alimentazione equilibrata.



“E consigliabile ese-
guire un esame del
sangue per la valuta-
zione della funzionali-
ta tiroidea.”

A 6 e a 12 mesi:
e ecocardiografia, se non eseguito alla nascita;
e rinnovare il controllo della vista e dell’udito.

A 12 mesi:

e & consigliabile eseguire un esame del sangue per la valutazione della fun-
zionalita tiroidea?, per la ricerca di anemia, celiachia o di eventuali difetti
immunologici.

4. Attenzioni da rivolgere al bambino durante l’eta prescolare (1 - 6 anni)

Proseguire:

e programmi riabilitativi;

e logopedia;

e inserimento sociale (nido, scuola dell’infanzia, tempo libero);

e vaccinazioni secondo i programmi regionali;

e vaccinazioni specifiche (influenza, pneumococco, ecc.) se a rischio.

Due volte ’anno:

e visita clinica e neurologica;

e valutazione dell’alimentazione per la prevenzione dell’obesita ©;

e valutazione del peso e dell’altezza utilizzando le tabelle specifiche per la SD.

Una volta l’anno:

e visita odontoiatrica ©@;

e visita ortopedica (Rx per I'instabilita atlantoassiale/sublussazione, se
necessario);

e controlli ematici per funzionalita tiroidea, celiachia, disordini ematologici
ed autoimmunitari;

e visita otorinolaringoiatrica (ORL), per ipertrofia tonsillare e adenoidea,
problemi respiratori di tipo meccanico, apnea nel sonno, otiti, etc.

A3eaéanni:
e esame della vista e dell’udito per individuare eventuali deficit anche se
asintomatici.
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Note

(1) E ben noto che il periodo prenatale & di fondamentale importanza per la prepa-
razione della coppia alla vita futura del bambino che dovra nascere. Un’informazio-
ne esauriente sui rischi di malformazione, di patologie genetiche, delle possibilita di
diagnosi prenatale e delle alternative decisionali che possono essere prese (consu-
lenza genetica) dovrebbe essere offerta da personale qualificato (pediatri, genetisti,
ostetrici, ecc). E opportuno sottolineare che il sostegno al processo decisionale deve
essere di tipo non direttivo, nel pieno rispetto della personalita e delle convinzioni
delle persone coinvolte.

(2) Nella maggioranza dei casi la diagnosi clinica & possibile alla nascita. Essa pud
essere difficile in bambini molto piccoli, prematuri o piccoli per 'eta gestazionale, o
in presenza di gravi problemi clinici che distolgono I'attenzione immediata dalle ca-
ratteristiche tipiche della sindrome nel neonato. La diagnosi dovrebbe essere comu-
nicata ad entrambi i genitori il pill presto possibile, anche se non & ancora disponi-
bile 'esito dell’esame cromosomico, in modo semplice, descrivendo le caratteristiche
fisiche del bambino, mettendone in evidenza gli aspetti positivi del futuro sviluppo,
le sue capacita di apprendimento e le possibilita di una vita autonoma. E essenziale
dare ai genitori la disponibilita per incontri successivi. E utile offrire una consulenza
genetica e un supporto psicologico e sociale alla famiglia.

(3) Nella SD possono presentarsi alcune malformazioni congenite che devono essere
riconosciute e trattate correttamente ed in tempi adeguati, per evitare complicanze
che potrebbero risultare anche gravi (Hall, 1988). Le cardiopatie sono le pitl frequenti
malformazioni congenite gravi: circa il 50% dei neonati ne & affetto. | bambini con
SD rappresentano il 7% di tutti i bambini con una cardiopatia congenita. | difetti dei
cuscinetti endocardici, o canale atrioventricolare, sono le malformazioni pit frequenti,
assommando a circa la meta delle cardiopatie congenite. E opportuno che la diagnosi
sia tempestiva, poiché gran parte delle malformazioni possono essere efficacemen-
te corrette chirurgicamente. Le cardiopatie che provocano un iperafflusso polmonare
sono le pill frequenti; i bambini affetti da queste forme di cardiopatie divengono sin-
tomatici in eta precoce, sviluppando un’ipertensione polmonare arteriosa, cardiome-
galia, cirrosi epatica e scompenso cardiaco congestizio. | pazienti mostrano deficit di
crescita e infezioni respiratorie ricorrenti, con conseguente alta morbilita e mortalita.
La pneumopatia vascolare cronica ostruttiva & una grave complicanza, la cui insorgen-
za di solito impedisce la correzione chirurgica della cardiopatia sottostante. Poiché
I’ipertensione arteriosa polmonare si sviluppa piti precocemente nei bambini con SD
rispetto ai bambini senza SD, la correzione chirurgica deve essere la pili precoce pos-
sibile. La mortalita operatoria € drasticamente diminuita negli ultimi anni e la prognosi



a lungo termine & buona (Marino e Pueschel, 1996).

Altre malformazioni congenite, anche se rare, possono essere presenti. Tra le malfor-
mazioni gastrointestinali, la stenosi duodenale, che si verifica nel 4-7% dei neonati
con SD, costituisce il 30-50% di tutte le stenosi duodenali. Va ricordata 'incidenza
relativamente alta di megacolon congenito (3.4% contro lo 0.02% nei bambini senza
SD). Anche il pancreas anulare e I’'ano imperforato sono relativamente frequenti.

(4) | deficit sensoriali, quando presenti, sono un ostacolo importante allo sviluppo
di qualsiasi bambino e in particolare di un bambino con SD, in quanto, se trascurati,
possono ridurre significativamente l’efficacia di programmi riabilitativi, anche corretti,
per 'acquisizione di nuove capacita. Cio & particolarmente vero nel primo anno di vita.
Le patologie oculari sono nettamente pitl frequenti nella SD che negli altri bambini. Da
un punto di vista pratico & importante sottolineare il significato clinico dello strabismo
e dei vizi di rifrazione, che possono impedire una corretta visione e quindi aggravare
le difficolta intellettive preesistenti, aggiungendovi un deficit organico. Devono essere
garantite una diagnosi e una correzione precoci. Se necessario, deve essere eseguita
una correzione chirurgica. E noto che anche i bambini molto piccoli non hanno diffi-
colta ad indossare gli occhiali se ne ricevono un concreto beneficio. La cataratta & un
altro difetto oculare che si presenta con maggiore frequenza nelle persone con SD, sia
in epoca neonatale che in eta adulta.

Quando i bambini con SD hanno un difetto uditivo possono avere difficolta aggiuntive
nel mettere in atto le complesse strategie necessarie per compensare le loro deficien-
ze. | dati riportati in letteratura sulla prevalenza delle anomalie uditive nella SD sono
contrastanti. Predominano le patologie dell’orecchio medio. Un’otite sierosa caratteri-
stica puo svilupparsi nel primo anno di vita e spesso persistere fino all’eta adulta. Cir-
ca I’80% delle persone con SD di qualsiasi eta ha un deficit uditivo piti o meno grave:
prevalentemente si tratta di un disturbo di conduzione. La prevenzione dei problemi
uditivi dei bambini con SD & molto importante, per evitare difficolta aggiuntive all’ac-
quisizione di una buona capacita di comunicazione e di socializzazione.

(5) Nei neonati con SD & frequente un’alterata regolazione nella sintesi delle cellule
ematiche (Weinstein 1978), che causa alcune anomalie ematologiche come la polici-
temia (che dovrebbe essere trattata per evitare danni cerebrali), la trombocitopenia,
la trombocitosi, ’laumento o la riduzione dei globuli bianchi. Queste anomalie si risol-
vono spontaneamente nel tempo e sono la conseguenza di un deficit di controllo nella
produzione di una o pid linee cellulari ematiche (Miller and Cosgriff, 1983). L’aspetto
pit grave del difetto di emopoiesi & la leucemia che, pur restando rara, nei bambini
con SD si presenta con una frequenza 10-20 volte superiore rispetto alla popolazione
generale (Rosner and Lee,1972). Inoltre nei bambini con SD il 25% di tutte le leucemie
si presenta alla nascita. Il 15% di tutte le leucemie congenite si verifica in neonati con
SD. La risposta al trattamento, la prognosi e le altre caratteristiche sono simili a quel-
le riscontrate negli altri bambini. L'abnorme sensibilita al metotrexate riscontrata nei
bambini con SD é stata correlata ad un prolungato tempo di eliminazione del farmaco
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(Garré et al 1987). Nel 17% dei neonati con SD pud verificarsi una leucemia transitoria.
Le sue caratteristiche cliniche ed ematologiche sono indistinguibili da quelle di una
comune leucemia mieloide acuta, ma ’evoluzione € per lo pili benigna e conduce ad
una remissione completa e spontanea. La diagnosi differenziale & spesso molto diffici-
le e altrettanto pud esserlo la scelta terapeutica (Cominetti e Rasore-Quartino, 1988).

(6) Si raccomanda un’alimentazione corretta, con svezzamento in tempi adeguati, e
il controllo periodico dell’accrescimento staturale e ponderale, perché un ritardo li-
neare di crescita é caratteristico della SD. La statura si stabilizza di solito a meno 2-3
deviazioni standard rispetto alla popolazione normale e quindi € consigliabile seguire
la crescita sulle curve specifiche per la SD (Cronk e coll., 1988; Myrolid e coll, 2002;
Diociaiuti, Langer, Serretti, 2007). Il meccanismo responsabile della bassa statura non
& stato ancora perfettamente chiarito, ma ne possono essere responsabili cause diver-
se quali la celiachia, i difetti cardiaci congeniti e I'ipotiroidismo. E stato studiato con
grande attenzione anche il ruolo dell’ormone della crescita - growth hormone - (GH) e
della somatomedina/insulin like growth factor (IGF), perché questi ormoni non sono
solo essenziali per la crescita corporea, ma anche per lo sviluppo e la funzione del
sistema nervoso. Bassi livelli di IGF-1 sono stati trovati in bambini con SD (Rasore-
Quartino et al. 1987). La maggior parte degli autori hanno riscontrato una normale
secrezione di GH. Cid nonostante € stato proposto il trattamento con GH per i bambini
con SD con crescita compromessa, indipendentemente dai livelli di GH e di IGF-1. Sono
stati ottenuti risultati interessanti, con un’accelerazione della velocita di crescita (An-
nerén et al., 2000). Pero attualmente il ruolo della terapia & ancora controverso, per la
carenza di risultati a lungo termine e per la possibilita di complicazioni (ipertensione,
iperglicemia). Il trattamento con GH non & dunque raccomandato in bambini con SD se
non si evidenzia un deficit ormonale misurabile.

(7) Dalla prima descrizione della SD e per quasi un secolo, l'ipotiroidismo & stato con-
siderato una caratteristica costante della sindrome. Solo in tempi pil recenti, quando
sono stati realizzati i test di laboratorio, per la valutazione della funzionalita tiroidea,
si & evidenziato che la maggioranza delle persone con SD sono in realta eutiroidee.
Ma si & anche potuto evidenziare che alcuni disordini della tiroide, in particolare l'ipo-
tiroidismo, sono pil frequenti nelle persone con SD che nella popolazione normale.
| dati della letteratura dimostrano un’incidenza di ipotiroidismo congenito nella SD
che varia tra 0.7% e 0.10%, mentre nei neonati non trisomici esso oscilla da 0.015%
a 0.020%. Anche l'incidenza dell’ipotiroidismo acquisito & segnalata con ampie diffe-
renze tra i vari studi (dal 13% al 54% nella SD, contro valori compresi fra 0.8% e 1.1%
nella popolazione normale) (Fort et al, 1984). Si possono distinguere due forme di
ipotiroidismo. La pill frequente, il cosi detto ipotiroidismo compensato, & costituito
esclusivamente da elevati livelli dell’ormone stimolante la tiroide (TSH) mentre i livelli
degli ormoni tiroidei (T3 e T4) sono nei limiti di norma. L’aumento dei livelli di TSH rap-
presenta una risposta ipofisaria alla riduzione del tessuto funzionante tiroideo, che
si verifica prevalentemente su base immunologica ed € seguito da una diminuzione



progressiva dei valori di T3 e T4. Anche se questo € il normale decorso della malattia,
spesso nella SD i livelli di TSH si modificano senza una evidente variazione della fun-
zionalita tiroidea. Queste transitorie disfunzioni della neuroregolazione tiroidea pos-
sono essere dovute sia ad inappropriata secrezione di TSH da parte dell’ipofisi, sia ad
una ridotta sensibilita al TSH da parte del tessuto tiroideo. Inoltre, € stata evidenziata
con maggiore frequenza la presenza di anticorpi antitiroidei. Alcuni autori riferiscono
divalori di QI significativamente ridotti in persone con SD ed elevati livelli di TSH. Nella
SD Uipotiroidismo & una frequente conseguenza di un disordine autoimmune (Karls-
son et al., 1998). Inizialmente aumenta solo il livello di TSH, in seguito si riducono i
valori di T3 e T4. Infine, compaiono i sintomi clinici. Purtroppo questi possono essere
confusi con altre espressioni della sindrome (lentezza, affaticamento, calo di atten-
zione), soprattutto in eta adolescenziale o adulta, quando alcuni disturbi neurologici
o psichiatrici diventano pil frequenti a prescindere dalle condizioni della tiroide. La
diagnosi di laboratorio, seguita da appropriata terapia sostitutiva, & altamente racco-
mandata, perché un ipotiroidismo non trattato puo interferire con la normale funzione
neuronale e causare un deterioramento delle abilita intellettive. Le persone con SD
hanno un rischio aumentato di sviluppare un ipotiroidismo ad ogni eta. Una persona
con SD ogni 12 presenta ipotiroidismo, compensato o clinicamente manifesto (Rasore-
Quartino e Cominetti, 1994). In conclusione si pud affermare che l'elevata frequenza di
patologia tiroidea nella SD giustifica un attento follow-up clinico e bioumorale (TSH,
T3, T4, anticorpi anti-tiroide) con periodicita annuale.

Il malassorbimento intestinale nella SD é responsabile di disturbi intestinali e talora
di ritardo della crescita. In particolare, la celiachia, ovvero l'intolleranza al glutine, ha
una prevalenza aumentata in queste persone. Mentre nella popolazione generale, la
prevalenza & dello 0,43%, nella SD & del 6% (Bonamico, Rasore Quartino e coll, 2001).
Il glutine & un componente del grano, dell’orzo, dell’avena e di altri cereali. La malat-
tia, nella sua forma classica, che & piuttosto rara, & molto grave: di solito esordisce
nell'infanzia, poco dopo lintroduzione del glutine nella dieta (intorno ai 6 mesi) e si
manifesta con diarrea, feci abbondanti, addome globoso, scarso accrescimento. At-
tualmente, si riconoscono forme atipiche e meno conclamate con esordio in eta pedia-
trica o durante ’'adolescenza, e con quadro sintomatologico caratterizzato da assenza
di sintomi intestinali, ipovitaminosi, anemia, arresto della crescita. Si riscontrano an-
che vere e proprie forme silenti. La patogenesi della celiachia & ancora controversa. Al-
cuni studi recenti attribuiscono la responsabilita del danno intestinale ad un’alterata
risposta immunitaria verso la gliadina (Marsh, 1992). La diagnosi si basa sul risultati
della biopsia intestinale, che mostra le tipiche lesioni della mucosa, caratterizzate da
atrofia parziale o totale dei villi intestinali. Gli anticorpi anti gliadina IgG e IgA (IgGAGA
e gAAGA) sono un test di screening facile e attendibile per individuare i soggetti da
sottoporre a biopsia. Nella SD gli IgA-AGA mostrano un eccesso di risultati positivi non
confermati dalla biopsia; gli IgG-AGA, meno specifici, ma pil sensibili, sono ancora pil
spesso falsamente positivi (Storm, 1990). Il test con immunofluorescenza per gli anti-
corpi antiendomisio € pill specifico e sensibile, e ha sostituto quasi ovunque la ricerca
degli anticorpi antigliadina. Anche i test per gli anticorpi antitransglutaminasi sono pit
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affidabili. In caso di diagnosi positiva, sia bioumorale che bioptica, la terapia si basa
esclusivamente sulla dieta priva di glutine che deve essere condotta per tutta la vita.
L’esclusione del glutine dalla dieta risolve tutti i sintomi, ma & necessario seguire co-
stantemente i pazienti, perché in molti casi il rispetto della dieta puo essere difficile.

(8) Latendenza all’obesita nella SD & ben nota. Essa si rende evidente soprattutto nei
giovani adulti: per questo motivo dobbiamo impostare una corretta prevenzione sin
dall’infanzia, con particolare attenzione al periodo dell’adolescenza. Dovremmo cu-
trollo. Occorre evitare I’eccesso di zuccheri e di grassi nella dieta, preferendo alimenti
ricchi di proteine, ma inseriti in una dieta equilibrata.

(9) Le anomalie dell’apparato dentario sono un problema frequente, la cui soluzione
non & sempre semplice. Inoltre, le difficolta oggettive che si riscontrano nella visita e
specie nel trattamento di bambini ed adulti con disabilita intellettiva portano ad un’ef-
fettiva sottostima dei disordini orali. La SD presenta frequentemente alterazioni della
forma del cavo orale e dei denti, anomalie dell’eruzione dei denti e malocclusioni.
La carie, invece, sembra essere meno frequente rispetto alla popolazione generale.
Se l'igiene orale € carente, possono verificarsi gengiviti e patologie periodontali, che
portano a perdita precoce e anche totale dei denti. Le visite odontoiatriche devono
essere eseguite costantemente dalla prima infanzia e continuate per tutta la vita. E
necessario anche rendere possibile 'accesso alle cure ortodontiche, per prevenire le
conseguenze deprimenti della perdita dei denti (Lowe, 1990).

(20) Sono note le anomalie del sistema muscolo-scheletrico nella SD. La lassita le-
gamentosa e l'ipotonia muscolare sono pressoché costanti. Piede piatto, ginocchio
valgo, instabilita della rotula sono le cause principali di difficolta nella deambulazione
e anche di seri problemi statici, come scoliosi e cifosi. La prevenzione & necessaria ed
& possibile favorendo precocemente una corretta mobilita ed uno stile di vita attivo
che includa attivita sportive. Il significato clinico dell’instabilita atlanto-assiale & stato
discusso con particolare attenzione negli ultimi anni. La prevalenza nella SD & elevata
(10-15%); di solito & asintomatica (Pueschel e Scola, 1987; Pueschel, Scola e Pezzul-
lo, 1992). Esiste un rischio di dislocazione legato a traumi cervicali o a bruschi movi-
menti del capo, con possibili complicanze neurologiche da compressione del midollo
cervicale. La dislocazione pud provocare quadriplegia e incontinenza o paraplegia a
esordio acuto, oppure preceduta da deviazione del capo, anomalie dell’andatura e
comparsa progressiva di segni neurologici. La diagnosi € confermata dalla radiografia
che evidenzia una distanza superiore a 5 mm tra la parte anteriore del processo odon-
toideo e il margine posteriore dell’arco anteriore dell’atlante. Sia la Risonanza Magne-
tica che la Tomografia Assiale Computerizzata sono strumenti utili ai fini diagnostici. |
bambini e gli adolescenti a rischio non devono praticare tuffi, box, lotta e altre attivita
analoghe (Cremers et al, 1993). Per i casi sintomatici, & indicato 'intervento chirurgico
di fusione vertebrale (Aicardi, 1992).
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