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Sono trascorsi quasi 52 anni dal 20 novembre
1959, giorno memorabile in cui, l’Assemblea Ge-
nerale delle Nazioni Unite approvava la “Dichia-
razione dei Diritti del Fanciullo”. 

E sempre a New York, circa ventidue anni or so-
no, il 20 novembre 1989, la stessa assemblea ap-
provava la “Convenzione Internazionale sui Dirit-
ti dell’Infanzia”.

Queste due tappe sono state di fondamentale im-
portanza perché, ci hanno fornito, gli strumenti giu-
ridici e le norme di Diritto Internazionale per atti-
vare una sana informazione ed un’adeguata forma-
zione per la costruzione di un mondo migliore.

Prima di queste date si parlava tanto di progres-
so e di bambini, di assistenza e di soddisfazione
dei loro bisogni, di tante altre proposte utili ed in-
teressanti. Erano, però, concetti e posizioni acca-
demiche e filosofiche ma, in concreto, la “Maxi-
ma debetur puero reverentia” (Giovenale) non era
sempre rispettata.

La storia

E la storia è stata molto chiara: alla fine dell’ot-
tocento l’età minima, per lavorare nelle fabbriche,
era di 9 anni. Solo nei primi decenni del ‘900 fu
vista, come grande conquista dell’era moderna l’in-
nalzamento di tale età a 12 anni. Anche negli Sta-
ti Uniti, a fine ‘800, i bambini intraprendevano a
lavorare in tenera età.

Questo problema ebbe momenti di peggiora-
mento con l’aumento dei flussi immigratori e la pro-
gressiva industrializzazione del paese. Addirittura
a 6-7 anni i bambini venivano avviati, dalle stes-
se famiglie, al lavoro, per contribuire all’economia
del nucleo familiare (Fig. 1).

Da un censimento del 1870 i bambini di età in-
feriore ai 15 anni, che lavoravano negli Stati Uni-
ti, erano più di 750.000.

Del resto anche nella civilissima ed industria-
lizzata Inghilterra si hanno dati raccapriccianti, dal-
la metà dell’800 all’inizio del ‘900.

In media, nel Regno Unito, un bambino di 8
anni lavorava dalle sei del mattino alle otto della
sera, con un’ora solo di riposo, per la pausa pran-
zo. Ed ulteriori storie e notizie rattristanti ci sono

state descritte per i piccoli che lavoravano nelle mi-
niere di carbone.

Era tale la drammaticità e l’angoscia di quelle
situazioni che, nel famoso romanzo “Oliver Twi-
st”, Charles Dickens denuncia questi abusi e com-
portamenti, e sembra che mandi un messaggio ai
lettori affinché si opponessero a tali, inverosimili
abitudini. Dickens era un testimone attendibile ed
uno scrittore credibile, avendo egli stesso lavora-
to, in fabbrica, dall’età di 12 anni.

Di fronte a questi scenari e queste premesse si
capisce che il mondo aveva necessariamente bi-
sogno di cambiamenti, regole, disposizioni e nuo-
ve leggi, perché l’aspetto umano, sociale ed etico,
della condizione dei bambini era molto sentito in

I DIRITTI DEL BAMBINO NEL XXI SECOLO
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Figura 1. Bambino che accudisce le pecore nella regione del
Titicacha.
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tutti gli strati della società. È abbastanza significa-
tivo ed eloquente quanto scritto da Abramo Lin-
coln, eletto nel 1860 sedicesimo Presidente USA:
“Un bambino è qualcuno che proseguirà ciò che
Voi avete intrapreso. Egli siederà nel posto in cui
Voi siete seduti e quando ve ne sarete andati de-
dicherà le sue cure alle questioni che Voi oggi ri-
tenete importanti... Egli prenderà la direzione del-
le Vostre Città, Stati e Nazioni... Tutti i Vostri scrit-
ti saranno giudicati, lodati o condannati da lui. La
sorte dell’umanità è nelle sue mani”. 

Più recentemente Albert Einstein: “Non ci sa-
ranno grandi scoperte e grandi progressi fino a quan-
do ci sarà un bambino infelice ed affamato sulla
terra”.

Strumenti giuridici e norme di 
Diritto Internazionale

In base a queste premesse ritengo che la Dichia-
razione dei Diritti del Fanciullo e la Convenzione
Internazionale sui Diritti dell’Infanzia abbiano rap-
presentato la pietra miliare per iniziare un cammi-
no, attuale, moderno, verso un mondo amico del
bambino. Un mondo proteso a tutelarlo dalla na-
scita, nella crescita e maturazione, offrendogli l’af-
fetto della famiglia ed un’adeguata condizione uma-
na. Ciò, affinché, vivendo in una Società più giusta
e consapevole, possa comprendere ed apprezzare
il valore, la bellezza ed il significato della vita.

Ci dobbiamo preparare affinché, nella realtà del
nostro vivere frenetico e caotico, dove i bambini
sembrano espropriati dell’infanzia tradizionale e fia-
besca, non siano ulteriormente stimolati e devia-
ti, sul piano cognitivo ed affettivo-familiare, verso
un mondo tecnologico e consumistico. Un’ap-
profondita conoscenza delle varie problematiche
dell’età evolutiva, può permetterci di prenderci cu-
ra dei nostri bambini, garantendo loro un corretto
sviluppo bio-psico-sociale supportato adeguatamen-
te dall’amore, dalle cure e dall’impegno delle lo-
ro famiglie. Affinché possiate apprezzare quanto
di utile è scaturito dalla Dichiarazione del 1959 e
dalla Convenzione del 1989, vi propongo di ana-
lizzare rapidamente i contenuti salienti delle stes-
se. La Dichiarazione dei Diritti del Fanciullo con-
sta di 10 articoli che sottopongo alla vostra atten-
ta riflessione.

Dichiarazione dei Diritti del
Fanciullo 
Assemblea Generale delle Nazioni Unite,
20 novembre 1959

• Art. 1. Il diritto all’uguaglianza senza distinzio-
ne o discriminazione di razza, religione, origi-
ne o sesso.

• Art. 2. Il diritto ai mezzi che consentono lo svi-
luppo in modo sano e normale sul piano fisi-
co, intellettuale, morale, spirituale e sociale.

• Art. 3. Il diritto a un nome ed ad una naziona-
lità.

• Art. 4. Il diritto ad un’alimentazione sana, al-
loggio e cure mediche.

• Art. 5. Il diritto a cure speciali in caso di inva-
lidità.

• Art. 6. Il diritto ad amore, comprensione e pro-
tezione.

• Art. 7. Il diritto all’istruzione gratuita, attività ri-
creative e divertimento.

• Art. 8. Il diritto a soccorsi immediati in caso di
catastrofi.

• Art. 9. Il diritto alla protezione contro qualsia-
si forma di negligenza, crudeltà e sfruttamento.

• Art. 10. Il diritto alla protezione contro qual-
siasi tipo di discriminazione e il diritto a una
istruzione in uno spirito di amicizia fra i popo-
li, di pace e di fratellanza.

Il testo della Convenzione Internazionale sui Di-
ritti dell’Infanzia (1989) è costituito in tre capitoli
e consta di 55 articoli. Tale testo è stato ampiamen-
te accettato, condiviso e ratificato da moltissimi Pae-
si del mondo. L’Italia lo ha tradotto in legge (n. 176)
il 27/5/1991.

La prima parte del testo della Convenzione (art.
1-41) contiene la proclamazione di quei diritti da
garantire a tutti i bambini del mondo di oggi e di
domani senza discriminazioni e senza limiti.

La seconda parte della Convenzione (art. 42-
45), si riferisce alla creazione del “Comitato dei Di-
ritti del Bambino” che, in ogni singolo Paese fir-
matario, dovrà valutare l’effettiva realizzazione de-
gli obblighi sottoscritti.

La terza parte della Convenzione (art. 46-54) ri-
guarda le procedure di ratifica della Convenzione
da parte degli Stati e le necessarie modalità per inol-
trare eventuali denunce, emendamenti, istanze.

Cosa fare, cosa proporre?

“Il tempo, ininterrotto scaturire del nuovo, è un
elemento essenziale della nostra vita. È felice e pa-
drone di se stesso chi può dire alla fine di una gior-
nata: ho vissuto bene il mio tempo!”

Orazio

Il tempo è quindi, un dono, una magnifica ric-
chezza che spesso diamo, totalmente per sconta-
ta, da buttarla via.

Dobbiamo utilizzarlo impegnandoci, con mag-
giore vigore, per raggiungere un obiettivo concre-
to, che potrebbe rappresentare l’autentica pienez-
za del tempo cui, instancabilmente, aneliamo. Ci
stimolano ad utilizzare meglio le immagini, ripor-
tate quotidianamente dai mezzi di comunicazio-
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ne di massa, che mostrano zone vaste del mondo
ove, i bambini muoiono denutriti ed ammalati, pri-
vi del minimo aiuto per la loro sopravvivenza, or-
fani di un’infanzia mai vissuta e goduta, rapiti da
un crudele e massacrante lavoro, falciati dal gio-
co delle guerre che li vedono incoscienti ed incon-
sapevoli protagonisti. 

E nei Paesi moderni, civili ed industrializzati, i
bambini subiscono ancora violenze psico-fisiche
e spesso, rifiutati dalle famiglie, vengono abban-
donati nelle strade o nella spazzatura.

In Africa muoiono ogni anno 4,5 milioni di bam-
bini e 265 mila madri per parto.

Amara considerazione dopo aver riflettuto sul-
la Dichiarazione dei Diritti del Fanciullo e sulla Con-
venzione Internazionale dei Diritti dell’Infanzia. Ma
abbiamo ancora molto da fare e tanto da impara-
re dalla saggezza africana che, con un antico pro-
verbio ci stimola, con un semplice, disarmante, ed
incisivo interrogativo: Hai il tempo e ti credi po-
vero? Perciò è necessario agire utilizzando bene il
nostro tempo, comunicando un messaggio di aiu-
to e di amore!

Sono convinto che la sofferenza più grande pro-
venga dal non sapere amare o dal non sentirsi
amati, ma soprattutto, non sapere o volere comu-
nicare.

Dobbiamo attentamente badare al futuro del no-
stro patrimonio umano, perché esso stesso rappre-
senta il vero futuro di questa tormentata umanità.
Bisogna dialogare, creare, costruire, rinvigorire si-
tuazioni ed occasioni vecchie e nuove, aprire le
porte ad un costruttivo approccio verso i bambini
da amare e da salvare. I mezzi ci sono. 

La storia ci mostra tanti modi di comunicare.
Vi ricordo un grande atto di amore di Raoul Fol-
lerau: non avendo nulla da offrire, porse la mano
ai lebbrosi perchè la stringessero. Dopo una setti-
mana gli stessi lebbrosi gli scrissero: non voglia-
mo lavarci le mani per non perdere il profumo del
tuo amore.

Concludo con il ricordarvi Gianna Beretta Mol-
la, pediatra che ha tanto dato ai bambini da rimet-
terci la vita: credo che giustamente rappresenti la
pediatria santa e la santa protettrice dei pediatri.
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Introduzione

Le anemie diseritropoitiche congenite (CDA) rap-
presentano un gruppo di anemie costituzionali ca-
ratterizzate da disordini dell’eritropoiesi con spe-
cifiche anomalie morfologiche degli eritroblasti (1).

Si distinguono 3 tipi principali di CDA (I, II, III)
a cui si aggiungono altre quattro forme (IV, V, VI,
VII) meno frequenti, con caratteristiche ematolo-
giche e morfologiche eritrocitarie peculiari per cia-
scun tipo; casi rari di anemia diseritropoietica so-
no inoltre descritti in letteratura con caratteristiche
ematologiche non ascrivibili alle forme già note.

La CDAII è la forma di diseritropoiesi più fre-
quente ed è nota anche come hereditary erythro-
blastic multinuclearity associated with a positive aci-
dified serum test (HAEMPAS); è trasmessa con mec-
canismo autosomico recessivo ed è stata associa-
ta in diversi casi italiani ad alterazioni del gene
CDAM2 mappato sul cromosoma 20 q11.2 chia-
mato SEC23B (2, 3).

La CDAII ha una frequenza di 1:100.000 na-
ti; si esprime con anemia normocitica di grado va-
riabile, modica reticolocitosi, ittero lieve ed inter-
mittente, accumulo di ferro progressivo e spleno-
megalia. La diagnosi è clinico-laboratoristico ri-
chiedendo la presenza di tutti i criteri maggiori (cri-
teri A) e di almeno 1 dei criteri minori (criteri B)
(4, 5): 

• Criteri A
- anemia cronica congenita,
- eritropoiesi inefficace,
- alterazione morfologiche degli eritroblasti più

maturi (poli e ortocromatici) con bi e/o po-
linucleati in elevata percentuale (10%-
20%) visibile alla microscopia ottica.

• Criteri B
- test di Ham positivo, 
- anomalie delle bande 3 e 4.5 della mem-

brana eritrocitaria mediante studio con
SDS-PAGE, 

- presenza di cisterne reticolari al di sotto del-
la membrana plasmatica degli eritroblasti ma-
turi visibile alla microscopia elettronica.

L’anemia può richiedere emotrasfusioni più o
meno frequenti in rapporto al grado di anemia, i
pazienti, indipendentemente dal trattamento emo-
trasfusivo, vanno incontro a sovraccarico marzia-
le con quadri di emocromatosi, cirrosi epatica e
scompenso cardiaco.

Caso Clinico

Presentiamo il caso di M.D., maschio di 10 an-
ni seguito presso la nostra struttura per anemia di-
seritropoietica di II tipo con mutazione missense
in doppia eterozigosi del gene SEC23B.

D. presenta un’anemia di grado lieve con va-
lori di emoglobina tra 9,5 e 10,5 g/dL, iperbiliru-
binemia modicamente elevata (bilirubina totale 3,5
g/dL con valori di bilirubina indiretta 3,2 g/dL), mo-
dica splenomegalia (margine inferiore debordan-
te dall’arco costale di 2 cm); nel corso degli anni
D. ha necessitato di emotrasfusioni solo in 2 oc-
casioni per un processo infettivo intercorrente.

Nel mese di giugno u.s. il paziente, dopo un
episodio di gastroenterite acuta, viene alla nostra
osservazione per controllo ematologico. D. si pre-
senta estremamente sofferente con notevole diffi-
coltà a deambulare, cammina stentatamente e so-
lo con appoggio, lamenta dolore intenso agli arti
inferiori con particolare localizzazione alla gam-
ba sinistra. Dall’anamnesi patologica prossima si
evince che, dopo 2 giorni dall’episodio di gastroen-
terite acuta, D. ha lamentato senso di stanchezza
e lieve dolore alle gambe, sintomi attribuiti allo sta-
to di debilitazione post-gastroenteritica.

Al momento del controllo presso la nostra strut-
tura, a distanza di 4 giorni dall’episodio gastroen-
teritico con completa normalizzazione dell’alvo e
stato di idratazione buono, il dolore è notevolmen-
te aumentato e ad esso ha fatto seguito una pro-

UN CASO DI POLIRADICOLONEVRITE
IN PAZIENTE AFFETTA DA CDAII:

È STATA UNA SINDROME DI
SINDROME DI GUILLAIN-BARRÈ?

Sofia Maria Rosaria Matarese, Ugo Porcaro, Giuliana Rispoli, Iolanda Rosanna Schiavone,
Valentina Iannaccone, Raffaella Nocerino, Salverina Scotto Di Santolo, Bruno Nobili
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gressiva difficoltà a deambulare. All’esame obiet-
tivo D. è apiretico, lievemente itterico con pallo-
re della cute e delle mucose visibili, la milza de-
borda dall’arco costale di 3 cm, fegato nella nor-
ma; non sono presenti segni infiammatori a cari-
co delle diverse articolazioni degli arti inferiori, ma
il dolore alla gamba sinistra si acuisce alla mano-
vra di extra-rotazione ed abduzione della stessa.

Vengono effettuati, in emergenza, esami ema-
tochimici e radiogramma anche e bacino. L’esame
emocromocitometrico mostra un’emoglobina di 7,8
g/dL, modica leucocitosi neutrofila (GB 12.000,
N 8.200), VES di 40 mm/h alla 1a ora e PCR di 1,77.

Il bilancio renale ed elettrolitico è nella norma,
il bilancio epatico è buono con una bilirubina to-
tale di 3,99 mg/dL di cui 3,29 mg/dL di bilirubina
indiretta. Il radiogramma effettuato non evidenzia
lesioni ossee traumatiche e/o a focolaio in atto, con
rapporti articolari conservati. Il paziente, nell’ar-
co di poche ore non riesce più a camminare né a
reggersi in ortostatismo autonomamente; nel sospet-
to di una Sindrome di Guillain-Barrè pratica con-
sulenza neurologica. L’esame clinico conferma il
sospetto diagnostico rilevando una iporeflessia agli
arti inferiori bilateralmente con anisoreflessia (si-
nistro maggiore del destro); assenza di Babinsky e
di segni da interessamento piramidale. Si procede,
quindi, alla rachicentesi diagnostica e a la valuta-
zione della velocità di conduzione nervosa. L’esa-
me liquorale mostra proteine nella norma con bas-
sa cellularità (proteine 19 mg/dL e 1 cellula) e la
conduzione nervosa non mostra un rallentamen-
to significativo della velocità di conduzione.

La mancata dissociazione proteico-citologica e
la velocità di conduzione nervosa non particolar-
mente rallentata porta ad escludere una chiara Sin-
drome di Guillain-Barrè e viene quindi eseguita una
RM dorsale e lombo-sacrale con m.d.c.; il referto
è negativo per patologie in atto. A distanza di 48
ore dal ricovero D. presenta un quadro clinico pres-
soché immodificato, persiste la paralisi agli arti in-
feriori in assenza di una progressione ascendente
della sintomatologia neurologica ma, per il dolo-
re e la paralisi, si decide di iniziare il trattamento
con immunoglobuline endovena alla dose di 400
mg/kg/die per 5 giorni. Si assiste, già dopo il pri-
mo giorno di terapia, ad una riduzione del dolo-
re con ripresa della mobilità in terza giornata; do-
po 2 giorni dal termine del trattamento D. ha ri-
preso a deambulare prima con appoggio poi au-
tonomamente mostrando una completa remissio-
ne dei sintomi a distanza di 2 mesi.

Discussione e conclusioni

Le poliradicolonevriti infiammatorie riconosco-
no nella Sindrome di Guillain-Barrè la forma me-
glio conosciuta di poliradicolite acuta con disso-
ciazione proteico-citologica. 

L’eziologia della Sindrome di Guillain-Barrè è
sconosciuta, ma molto probabilmente, essa rico-
nosce un origine autoimmune; nel 75% dei casi,
infatti, i pazienti hanno un’anamnesi positiva per
pregresse infezioni virali (CMV, EBV, HIV, Virus In-
fluenzali, ecc.) o batteriche (Campylobacter jeuni)
che attivando i linfociti B e T innescherebbero il
danno immunomediato a carico dei nervi perife-
rici. L’ipotesi eziopatogenetica autoimmune è av-
valorata anche dalla presenza in circolo di autoan-
ticorpi diretti contro le strutture dei nervi periferi-
ci e dall’efficacia terapeutica alla plasmaferesi e/o
alle immunoglobuline (6).

La Sindrome di Guillain-Barrè ha un’inciden-
za annuale stimata tra 1,6 e 1,9 casi/100.000 abi-
tanti. Il sesso maschile è quello più colpito con mag-
gior frequenza tra i 15 e i 25 anni e nell’età adul-
ta tra i 45 e 60 anni.

La clinica, all’esordio, è rappresentata da distur-
bi della sensibilità (formicolii e bruciori) con pro-
gressiva perdita di forza muscolare; al dolore se-
gue il deficit motorio con progressiva paralisi mu-
scolare che incomincia agli arti inferiori e progre-
disce in senso caudo-craniale nell’arco di 8-10 gior-
ni con interessamento dei 4 arti e, nei casi più gra-
vi, con coinvolgimento dei muscoli del distretto ce-
falico e di quelli respiratori. Il deficit muscolare è
simmetrico ed omogeneo e si associa sempre ad
ipotonia ed areflessia tendinea; vi è partecipazio-
ne delle fibre sensitive che si manifesta con la per-
sistenza di dolori profondi e parestesie distali. Fre-
quente è l’estensione dei disturbi neurologici ai ner-
vi cranici con diplegia facciale o parestesie trige-
minali, rara è la paralisi della motilità oculare. La
diagnosi si basa sulla presenza di debolezza mu-
scolare di uno o più arti, assenza o riduzione dei
riflessi profondi, assenza di un livello sensitivo e
cellularità liquorale < 10/mm3 (in particolare PMN
< 2/mm3). 

La certezza diagnostica necessita dell’associa-
zione di questi sintomi con almeno 2 delle seguen-
ti condizioni:
• mancanza di febbre all’esordio della clinica,
• rallentamento della velocità di conduzione ner-

vosa,
• reperto liquorale di dissociazione albumino-ci-

tologica,
• progressione della sintomatologia fino ad un

massimo di 1 mese (7).

La normale evoluzione della malattia compor-
ta una stabilizzazione dei sintomi dopo una fase
di ingravescenza di 1 o 3 settimane, quindi, i sin-
tomi regrediscono lentamente (settimane o mesi)
con restituito ad integrum o postumi lievi (8).

La terapia si basa sull’impiego della plasmafe-
resi e/o sull’utilizzo di immunoglobuline e.v. ad al-
te dosi (0,4 g/kg/die per 5 giorni). La corticotera-
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pia può essere d’aiuto, se intrapresa precocemen-
te, ma non ha influenza sulle paralisi già stabiliz-
zate e non previene gli accidenti respiratori (9).

Sulla base di questa nostra esperienza ci sem-
bra doveroso sottolineare che la diagnosi di Sin-
drome di Guillain-Barrè può essere talvolta non rag-
giunta nel rispetto dei criteri classici richiesti per
la definizione diagnostica della malattia; a rigore,
infatti, di tali criteri, il nostro paziente non può ave-
re una diagnosi di Sindrome di Guillain-Barrè an-
che se sono presenti i primi 4 criteri necessari al-
la diagnosi ma uno solo di quelli richiesti per la
certezza diagnostica. Vogliamo ribadire però che,
di fronte ad una risposta terapeutica eccellente, co-
me quella avuta dal nostro paziente, la diagnosi
diventa altamente probabile. Va inoltre evidenzia-
to che la dissociazione proteico-cellulare in fase
acuta può non essere presente, che il rallentamen-
to della velocità di conduzione nervosa è rileva-
bile nella fase di massima espressione clinica di ma-
lattia e che la progressione della malattia si espri-
me in tempi (1 mese) relativamente lunghi per un
paziente ricoverato con paralisi agli arti inferiori.
La necessità di un intervento terapeutico, tempe-
stivo ed efficace, richiederebbe a nostro avviso una
più “elastica” valutazione dei criteri diagnostici di
Sindrome di Guillain-Barrè. 
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“Quando un bambino entra in ospedale, è co-
me se fosse portato nel bosco, lontano da casa.

Ci sono bambini che si riempiono le tasche di
sassolini bianchi, e li buttano per terra, in modo da
saper ritrovare la strada anche di notte, alla luce
della luna. Ma ci sono bambini che non riescono
a far provvista di sassolini e lasciano delle briciole
di pane secco come traccia per tornare indietro. È
una traccia molto fragile e bastano le formiche a
cancellarla: i bambini si perdono nel bosco e non
sanno più tornare a casa”.

A. Canevaro, 1995 (1)

Premessa

La salute, secondo l’OMS, non significa solo as-
senza di malattia ma stato di completo benessere
bio-psico-sociale che va costruito, mantenuto in
equilibrio e costantemente difeso. Ciò vale in par-
ticolare per il binomio bambino-famiglia, la cui vi-
ta viene sconvolta dall’evento malattia-ospedaliz-
zazione.

Tematica

Il percorso da attivare da parte di chi è depu-
tato all’assistenza deve considerare, oltre al pro-
blema specifico base del ricovero: il bambino e i
vissuti di malattia; la famiglia del bambino mala-
to; l’accoglienza e la gestione a misura di bambi-
no (2).

La malattia e l’ospedalizzazione modificano ra-
dicalmente l’esperienza e l’immagine di sé che ha
il bambino. Entrare in ospedale comporta sempre
l’adattarsi a nuovi ambienti e nuove relazioni ma
soprattutto elaborare una nuova coscienza del pro-
prio sé corporeo, in dipendenza delle sostanziali
modifiche imposte a modi e abitudini di vita radi-
cati e strutturali. La separazione dalla madre e dai

familiari, l’impreparazione del bambino ad affron-
tare una situazione stressante sul piano fisico, re-
lazionale ed emotivo; il dover subire pratiche dia-
gnostiche e terapeutiche; l’essere “coattivamente”
inserito in un ambiente fisico ed umano più spes-
so percepito come estraneo, ostile e minaccioso pro-
ducono invariabilmente effetti di natura ansioge-
na, in quanto costituiscono richiami alla fragilità,
all’isolamento, alla precarietà, talvolta persino al-
la morte; e tutto ciò genera nel soggetto paura e
smarrimento, depersonalizzazione e anonimato
(“trauma identitario”), passività o, al contrario, osti-
lità ed aggressività, espresse spesso secondo mo-
di clamorosi e drammatici (3).

Gli effetti di tali dinamiche, oltre a risultare al-
tamente lesivi dei suoi inalienabili diritti, possono
compromettere la stessa capacità di sviluppare le
normali facoltà possedute.

La “sensory deprivation”, espressione coniata
dagli psicologi per descrivere la situazione di iso-
lamento in cui il piccolo viene precipitato dalla so-
spensione delle relazioni interpersonali ed ambien-
tali ordinarie nonché dal trauma identitario scate-
nato dall’evento offendente, afferma una condizio-
ne di monotonia percettivo-motoria che conduce
il soggetto all’interno di un “processo di saturazio-
ne delle qualità fenomeniche”, ovvero una relazio-
ne chiusa in cui questi pazienti sono portati ad omo-
geneizzare le caratteristiche che informano le espe-
rienze, eliminando con ciò tutto quel caleidosco-
pio di sfumature e differenze di cui è espressione
l’esperienza stessa del reale (4, 21).

Anna Freud sostiene che le differenze individua-
li di reazione al “vulnus” fisio-psico-relazionale non
consistono tanto nell’esperienza in sé del dolore,
della paura e della deprivazione, quanto in quella
del significato psicologico che vi si sovrappone (5).

Rilevanza determinante riveste perciò lo stadio
dell’età evolutiva attraversato e le dinamiche con-
nesse, che risultano funzionali alla messa in atto
delle tre fasi classiche (in sequenza) delle reazio-
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ni comportamentali innescate: la protesta, la dispe-
razione, il distacco, mediate in misura esclusiva,
preponderante o marginale dal rapporto intratte-
nuto con la o le “figure di attaccamento“ dominan-
ti, primarie, secondarie o terziarie, secondo la teo-
ria di Carl Rogers, 1959, della “considerazione po-
sitiva condizionata o incondizionata” (offerta dal-
la figura genitoriale al figlio e capace di influen-
zarne l’autorealizzazione e lo sviluppo dell’auto-
stima), elaborata da D. Woods, 1976, con l’intro-
duzione del concetto di “scaffolding” o impalca-
tura di sostegno parentale e ambientale, ed infine
da J. Bowlby, 1991 (6), con quello di “sistema com-
portamentale di attaccamento”, a significare e sot-
tolineare come il profilo reattivo-comportamenta-
le del soggetto in età evolutiva, lungi dallo strut-
turarsi in maniera lineare ed unitaria nel tempo, va-
da a modificarsi e modularsi flessibilmente in di-
pendenza delle esperienze acquisite e dello svilup-
po con l’età di abilità cognitivo-relazionali, con-
sentane a facilitare il progressivo delinearsi di un
ruolo più attivo, autonomo e consapevole.

Gli effetti attivati dalle procedure mediche su
questo tipo di pazienti sono stati studiati utilizzan-
do il modello del ”condizionamento operante” di
B.F. Skinner (7), che riconosce un forte potere av-
versivo alle reazioni comportamentali patologiche
nei riguardi di malattia, ospedalizzazione, separa-
zione dalla madre e dal contesto familiare e pra-
tiche terapeutiche, base di sconfinamenti perico-
losi sul versante depressivo o fobico-ossessivo. Po-
tenziare numero e qualità degli stimoli neutri o po-
sitivi piuttosto che agire su quelli negativi (non in-
terruzione della continuità fisica e relazionale con
madre e nucleo familiare, contatti visivi, interazio-
ni verbali, gesti e comportamenti di attenzione, pro-
tezione e premura del personale di assistenza, qua-
lità, vivacità e calorosità dell’accoglienza, serenità
e regolarità del quotidiano scorrimento dei ritmi e
dei modi di coesistenza all’interno del pur obbli-
gato svolgimento della vicenda medico-assistenzia-
le) costituisce ottima strategia per temperare il pe-
so e gli effetti decompositivi degli stimoli avversi-
vi (23).

I meccanismi di difesa e le modalità reattive clas-
siche, il cui fine è quello di proteggere da ango-
scia-depressione, contrastando il trauma identita-
rio, sono: la negazione, la regressione, la proiezio-
ne, l’identificazione con l’aggressore (sorta di Sin-
drome di Stoccolma), la rimozione, la repressio-
ne, la sublimazione e la compensazione, l’isola-
mento e l’allontanamento dalla realtà (8, 22).

Alcuni di essi hanno la caratteristica di produr-
re un sollievo immediato ma effimero e, se adot-
tati con regolarità in caso di reiterazione dell’even-
to lesivo, possono essi stessi costituire un fattore
di rischio per lo sviluppo della personalità.

Analogamente, la famiglia del bambino mala-
to attiva meccanismi difensivi in risposta al trau-
ma derivante dall’impatto con l’evento malattia-

ospedalizzazione, quali: la negazione, la fuga, l’ac-
cettazione della realtà, il senso di colpa, i vissuti
persecutori. È fondamentale ricordare che, pur trat-
tandosi di comportamenti reattivi a carattere difen-
sivo e quindi di sostanziale valenza positiva, pos-
sono se misconosciuti, sottovalutati o ignorati per
una malintesa esigenza di ricerca della c.d. “giu-
sta distanza” (retaggio di quella presunta neutra-
lità di un non remoto passato, sipario dietro il qua-
le la scienza ha spesso operato), sfociare in una ve-
ra e propria “implosione” del nucleo familiare (so-
prattutto in caso di malattia grave, cronica e com-
plessa e/o di natura genetica), agendo come “trig-
ger” di tensioni e spinte disaggreganti, se anche so-
lo in germe preesistenti (4).

Anche qui, il comportamento dello staff assi-
stenziale, dello psicologo o psicoterapeuta, degli
operatori socio-sanitari e, infine, degli altri geni-
tori può risultare decisivo per fornire il supporto psi-
co-emotivo necessario a far nascere l’adattamen-
to, la cooperazione, la condensazione di un reti-
colo di conoscenze, solidarietà e scambievolezza
(associazioni di “auto-mutuo-aiuto”) capace di in-
dirizzare le non sempre positive dinamiche del “co-
ping”, attraverso la socializzazione di emozioni ed
angosce, verso un proficuo “humus” empatico-col-
laborativo, nel quale possa persino germogliare il
seme della “resilienza” (ovvero, la capacità uma-
na di affrontare le avversità della vita, superarle o
uscirne rinforzati o, addirittura, trasformati: Grot-
berg, 1996).

L’accoglienza e la gestione a misura di bambi-
no costituisce il terzo cardine di un intervento ap-
propriato, ampiamente basato su una efficace co-
municazione (9). Ne deriva l’importanza di tutte
le modalità usuali e non della stessa, comprese quel-
le indirette, in particolare della componente non
verbale, esaltando il ruolo sia della capacità dei
“grandi” a disporsi all’ascolto del “mondo-bambi-
no” (capacità di ascolto e arte interpretativa del-
l’Ermeneutica di Gadamer) (42) sia quella di co-
municare idee e sentimenti alla portata del bam-
bino e della sua famiglia con un linguaggio non
formale nè convenzionale, accessibile e lineare, ca-
pace di stimolare la formazione, l’elaborazione e
l’espressione di intrecci e modalità “narrative”, per
“raccontare e raccontarsi” (Rita Charon, 2006) (10),
alla ricerca dialogica di quel significato profondo
che, secondo Bruner (1992), va sempre ricercato
sotto il “pelo d’acqua” della disciplina e della cri-
tica del pensiero secondo le regole della scienza
e della logica, per creare e mettere in campo una
relazione.

Infine, ai precedenti “skill” formativi e comu-
nicativi deve affiancarsi obbligatoriamente una ef-
ficace capacità di risposta in termini “di coscien-
za ed empatia”, secondo la visione ontologica e
sociale di Emmanuel Lévinas, il filosofo franco-li-
tuano dell’alterità e dell’accoglienza, che defini-
sce piuttosto “convocazione-evocazione-ordinazio-
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ne” la richiesta di aiuto che parte dal “visage” in-
terrogante del bambino sofferente ed a cui l’altro,
in questo caso il Pediatra, non può sottrarsi. 

Integrate con le pratiche terapeutiche ed assi-
stenziali e complementari con esse risultano il gio-
co, la ricreazione educativa, il disegno, l’anima-
zione di oggetti, la scuola in ospedale, la musica,
fino all’utilizzo di intermediari animali (animali d’af-
fezione e non: PET-therapy), il cui ingresso nei re-
parti pediatrici o l’interazione con i quali in spa-
zi o momenti d’assistenza e di sostegno extra-ospe-
dalieri vengono sempre più entusiasticamente se-
gnalati da cronaca ed informazione: ippoterapia,
onoterapia e persino delfinoterapia (11).

Ma è soprattutto il gioco nelle sue diverse con-
figurazioni, articolazioni e contenuti (gioco corpo-
reo, esplorativo, creativo, costruttivo, imitativo, im-
maginativo, “di far finta”, drammatico) a simboleg-
giare e guidare quell’ancestrale proiezione uma-
na verso una dimensione di vitale energia cono-
scitiva di moti pulsionali primari ed esperienze cor-
poree, fantasie inconsce, desideri sospesi, angosce
irrisolte, promuovendo attraverso il “transfert” del-
le stesse esperienze sensoriali e percettive in for-
me mentali più o meno evolute sia l’evocazione
del passato, con finalità adattative ai suoi bisogni
del presente, sia la rappresentazione del futuro, con
finalità costitutive del senso di realtà, dell’atteggia-
mento scientifico e del ragionamento ipotetico (vi-
sione psico-analitica dell’organizzazione mentale
precoce e del gioco, chiave di lettura preferenzia-
le dei c.d. “kleiniani” di Londra, di cui capostipi-
te fu la stessa Melanie Klein) (12).

Gioco però capace di assumere anche signifi-
cato di occasione “magica” di affermazione del pro-
prio diritto alla libertà, oltre che metodologia es-
senziale di ricomposizione e rigenerazione dell’Io
nei confronti di una realtà personale e sociale coat-
tiva. Non a caso Winnicott (13, 14), pediatra e psi-
coanalista di Londra, principale esponente del c.d.
“middle group”, nel suo “Dalla pediatria alla psi-
coanalisi” del 1958 parla di “spazio ludico come
territorio libero da conflitti psichici dove il bam-
bino riesce ad esprimere se stesso ed il suo mon-
do, sperimentando in forma simbolica i suoi con-
tatti con la realtà”. Susan Isaacs (15), più tardi, in
una pregevole sintesi ed armonizzazione delle po-
sizioni dottrinarie contrapposte tra “annafreudia-
ni” e “kleiniani” e successivamente a Winnicott,
esalta la primitiva relazionalità della mente e la sua
precoce capacità trasformativa di esperienze sen-
soriali e percettive in forme mentali intrise di af-
fettività e di emozioni che costituiscono il sottofon-
do della vita mentale adulta, affermando a propo-
sito del gioco che il bambino “fa esperienza” del-
la fantasia (intesa come elaborazione da parte del-
l’Io di moti pulsionali, difese e relazioni oggettua-
li) proprio e al meglio attraverso il gioco (20).

J. Piaget, il maggior esperto dello sviluppo co-
gnitivo, ritiene che i principi dell’assimilazione e

dell’accomodamento che costituiscono la base del-
la rappresentazione cognitiva e, successivamente,
dello sviluppo psicomotorio, siano presupposti nel
gioco, che costituisce l’ingresso alle attività intel-
lettive, in particolare il gioco simbolico consente
al bambino di assimilare il reale ai suoi desideri o
interessi (16).

G.T. Graig, invece, afferma che il gioco “di far
finta” offre ai bambini l’opportunità di proiettarsi
in altre personalità, assumendo ruoli non propri con
intenti liberatori (17). Ma l’interpretazione per noi
più seducente rimane quella della psicopedagogi-
sta milanese A.C. Capelli, quando considera che
“l’uomo è perfettamente umano solo quando gio-
ca. Ci sono situazioni ludiche nella vita in cui l’Io
può sentirsi superiore ai limiti impostigli dallo spa-
zio e dal tempo della perentorietà della realtà so-
ciale. Il gioco è quindi uno dei momenti magici
per affermare il proprio anelito e il proprio diritto
alla libertà, in qualsiasi condizione ci si trovi” (18).

In definitiva, gioco attività e funzione di pecu-
liare significato psico-dinamico ed evolutivo, ma
anche semplice modo per guidare i piccoli pazien-
ti attraverso l’utilizzo sapiente del ”sorriso che aiu-
ta a guarire” (farmaco efficace, atossico e “a bas-
so costo”) verso l’integrazione ambientale, l’accet-
tazione delle pratiche diagnostiche e terapeutiche,
la preparazione agli interventi chirurgici, la speri-
mentazione di tecniche non farmacologiche di di-
strazione e controllo del dolore, rimuovendo in-
terpretazioni fantasmatiche deformate e minaccio-
se capaci di minare la gestione più serena dell’e-
sperienza in atto (24).

Analogo significato rivestono il disegno, la mu-
sica, la visione di films, cartoons, documentari e
sport, gli spettacoli di burattini e pupazzi e -soprat-
tutto- lettura, costruzione e commento di fiabe, ve-
ro e proprio “toccasana emozionale-formativo”.
Gianni Rodari afferma che le fiabe, sin dai primor-
di dell’umanità, hanno assorbito riti, leggende, rac-
conti sacri, storie di uomini e popoli diversi, crean-
do così “un denso e complesso magma, una ma-
tassa di cento colori, che ci parla nel linguaggio
dei simboli che esprimono un contenuto inconscio.
Essi fanno appello alla nostra mente conscia e in-
conscia, a tutti e tre i suoi aspetti: Es, Io e Super-
io...”. Nel contenuto delle fiabe vengono espressi
in forma simbolica fenomeni psicologici interiori
fondamentali che conferiscono alla fiaba stessa un
elevato suggestivo potere metaforico, stimolando
l’intelligenza emotivo-affettiva del fanciullo, par-
lando al suo cuore, amplificando i suoi sentimen-
ti positivi ed esorcizzando le sue angosce (19).

La volontà e l’entusiasmo di “professionisti del-
la risata”, i “dottori Sogni”, supportati da volonta-
ri-clown, in un contesto di vera e propria tecnica
comicoterapica o come semplice espressione di pu-
ro “divertissment”, (momento ludico gioioso dove
aliti vitali e guizzi di creatività si intrecciano e si
confondono all’interno di una dimensione “magi-
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ca”, capace di scacciare la noia e mettere in fuga
le angosce quotidiane per costruire anche nel do-
lore e nella malattia uno stile di vita in grado di
assurgere a paradigma di serenità ed equilibrio), rap-
presentano un’ulteriore formidabile risorsa da met-
tere a disposizione dei piccoli pazienti e dei loro
genitori (12).

La scuola in ospedale, diritto sancito dalle prin-
cipali Carte nazionali ed internazionali di riferimen-
to del bambino ricoverato, in Italia, per ricevere una
formalizzazione istitutiva e normativa di una pe-
raltro già vivace e attiva offerta locale su base spon-
taneistica e/o volontaristica, ha dovuto attendere
fino all’agosto 1998 (circolare M.P.I. n° 353, base
di un vero e proprio progetto assistenziale che of-
frisse anche una dimensione di “cura ludica ed edu-
cativa specializzata”, col vantaggio di fornire inol-
tre un indicatore in più della qualità dell’assisten-
za) (22).

Gli insegnanti scolastici in ospedale rappresen-
tano sicuramente docenti “sui generis”, in grado
di porsi ad un tempo come docenti, animatori, te-
rapeuti della comunicazione, interpreti delle esi-
genze del bambino e mediatori fra esso e i diver-
si soggetti che gli fanno capo. Ad essi si richiede
in primis la capacità di contestualizzare e ampli-
ficare le proprie abilità comunicative, attraverso so-
prattutto l’elettiva attitudine a raccordare i livelli
della comunicazione stessa su diversi canali (rap-
porto con bambini-pazienti, i loro genitori, il per-
sonale di assistenza, gli insegnanti esterni, le isti-
tuzioni), gestendo più contenuti ed agendo su più
livelli con “appeal” e “suasion power” sicuramen-
te più accattivanti e capaci di creare “feeling” ri-
spetto a quanto riescono a fare i pur innovativi ed
efficaci strumenti telematici-informatici, di cui Ospe-
dali all’avanguardia cominciano a munirsi (“Smart
Inclusion”, con accesso a teledidattica, intratteni-
mento, gestione di dati clinici, corsi individuali di
autoapprendimento, persone care).

Sulla cosiddetta umanizzazione
del ricovero e delle cure
pediatriche

Nel 1973 viene pubblicato per la prima volta
il fondamentale testo di J. Robertson “I bambini in
Ospedale”, una pietra miliare in un contesto di ri-
flessione critica sui luoghi e sui modi della cura e
di introiezione nel disegno esistenziale di chi sof-
fre, quando a fare l’esperienza della malattia e del
ricovero è un bambino (25).

Da quella data si rafforza anche in Italia la spin-
ta alla ricerca di un più attento e consapevole svol-
gersi di un percorso di “umanizzazione” dell’as-
sistenza pediatrica, pronto a cogliere tutti gli aspet-
ti della cura psicologica ed affettiva dei bambini
malati ed anche, grazie al contributo delle intui-

zioni e delle acquisizioni in campo psicologico e
psicoanalitico di autentici maestri della materia (S.
Freud, A. Freud, M. Klein, S. Isaacs, E. Erikson, J.
De Ajuriaguerra ed altri), l’inscindibilità del desti-
no e delle vicende del bambino da quelle del suo
nucleo familiare anche nella malattia e nella ospe-
dalizzazione. Risale al maggio 1986 l’approvazio-
ne da parte del Parlamento Europeo della Carta Eu-
ropea dei Diritti dei Bambini Ospedalizzati; è del
1987 il pregevole lavoro di G. Filippazzi su “Un
ospedale a misura di bambino”, mentre nel 1988
viene presentata a Leiden la c.d. “Carta di EACH”
(European Association for Children in Hospital),
enunciazione in dieci punti dei Diritti del Bambi-
no in Ospedale, fatta propria con prontezza anco-
ra dal Parlamento Europeo e, più tardi da quello
Italiano. Seguono infine nell’agosto 2006 la Carta
Europea dei Diritti del Bambino, che recita: “i bam-
bini non sono piccoli uomini con piccoli diritti. So-
no vulnerabili e per questo hanno bisogno di mag-
giore protezione”, e nel 2008 la Carta dei Diritti
dei Bambini e Adolescenti in Ospedale, frutto del-
la collaborazione tra SIP, ABIO e AFI (Associazio-
ne Famiglie Italiane). Da allora, la progressione ver-
so l’obbiettivo di una “family-centered care” è sta-
ta inarrestabile al punto che oggi, agli inizi del ter-
zo millennio, almeno nel mondo occidentale ap-
pare vicino il momento di concettualizzare ulte-
riori diversi livelli di un esemplare modello di cul-
tura assistenziale (cultura dell’accoglienza, dell’e-
ducazione, della comunicazione, dei servizi, del-
le relazioni e della contrattualità) a complemento
del basilare requisito di umanizzazione dell’assi-
stenza stessa. E questo, malgrado ancora oggi nel-
la nostra “ricca” Italia, secondo dati recenti del Mi-
nistero della Salute, ben il 30% dei bambini tra i
10 e 14 anni sia ricoverato in reparti non pedia-
trici, percentuale che sale fino all’87,8% tra i 14
e i 18 anni.

La c.d. “umanizzazione” del ricovero pediatri-
co (26) passa quindi attraverso:
• il miglioramento dei rapporti interpersonali tra

staff assistenziale, bambini ricoverati e loro ge-
nitori (cultura dell’accoglienza);

• la completa, dettagliata e motivata esplicitazio-
ne sin dall’ingresso del piano diagnostico-tera-
peutico durante la vicenda ricovero, globalmen-
te considerato ma anche “parcellarizzato” (per
singola azione), sia ai genitori (alla cui presen-
za e col cui intervento deve essere espletato l’at-
to medico) sia, nei limiti della sua comprensio-
ne, al paziente;

• la necessità che il bambino viva i propri nor-
mali ritmi di vita anche durante il ricovero (at-
tività ludico-ricreative, motorie, scolastiche e so-
ciali, con particolare riguardo alla fascia di età
14-18 anni, la più problematica);

• l’esplicitazione delle proprie paure, angosce, fan-
tasmi di malattia e di morte e del vissuto psico-
emotivo nonché delle difficoltà pratiche di frui-
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zione dell’offerta assistenziale da parte del pa-
ziente e del nucleo familiare di appartenenza;

• il godimento dei migliori livelli di comfort al-
berghiero/amenities (con attenzione speciale al-
la ristorazione e all’ambiente di accoglienza, in
senso strutturale, funzionale, cromatico-figura-
tivo);

• la crescita culturale e la consapevolezza dei di-
ritti formalmente riconosciuti nell’ambito del-
l’assistenza (leggi di tutela dell’assistenza pedia-
trica, carta dei servizi sanitari), nonché la co-
noscenza delle potenzialità e dei limiti dell’of-
ferta assistenziale del proprio territorio;

• la pianificazione, coordinazione, attuazione la
più organica ed esaustiva della “transitional and
ongoing outpatient care” (P.S. Lye, 2010) (27)
alla dimissione, contenente una chiara delinea-
zione e la precisa tracciabilità degli eventi e de-
gli individui chiamati in causa in ordine alla con-
tinuità e territorializzazione degli interventi ed
una tempestiva efficace identificazione dei sog-
getti e dei contesti esposti ad un rischio specia-
le di svantaggio per ragioni culturali, economi-
che o sociali e quindi portatori di necessità par-
ticolari di intervento (28).

L’osservanza di questi punti definisce e concre-
tizza un patto sociale ed un’alleanza terapeutica
(“sodalizio virtuoso”) tra il ragazzo e la sua fami-
glia (che conquistano la dignità di cittadini attivi),
lo staff assistenziale, l’azienda sanitaria, la scuola
e le istituzioni territoriali, generando inoltre quel-
lo che rappresenta uno dei migliori indicatori di
qualità e di processo e di sistema, il gradimento (e
la gratificazione) di utenti ed operatori sanitari (29).

Questo vuol dire in sostanza che all’ospedale,
al ricovero, a chi “si prende cura” spetta, nel mo-
mento dell’accoglienza e della presa in carico (“Ini-
tial Assessment”), nel ritmo quotidiano (“During the
hospital stay”), nella preparazione ad Interventi o
Procedure (“Training to diagnostic and surgical prac-
tices”), nel momento della dimissione (“Dischar-
ge plans and coordination”), il compito di attiva-
re e pilotare un percorso-processo di reale gover-
no clinico in grado di garantire il soddisfacimen-
to dei variegati aspetti della qualità, legati ai diver-
si “stakeholders” in campo, talora confliggenti tra
di loro (amministratori, professionisti, utenti, sog-
getti terzi) ma condividenti la medesima volontà
di affermazione di una valenza etica almeno altret-
tanto forte quanto equità distributiva delle risorse
disponibili e appropriatezza degli interventi eroga-
ti, in una visione ormai sempre più “patient and
family-centered” (30, 31). In un disegno di questo
tipo, un ruolo cardine spetta ovviamente alla co-
municazione, “nuova frontiera” delle competenze
mediche e, più in generale, del protagonismo so-
ciale, formativo, informativo e pedagogico di una
contemporaneità in perpetuo divenire, come soste-
neva fin dal 1967 un grande studioso e mass-me-

diologo, M.H. McLuhan, con la sua profetica vi-
sione del “Villaggio Globale” e del primato inelut-
tabile dei media, destinato a soppiantare qualsia-
si altro tipo di strumento e di potere.

La comunicazione efficace:
personalizzare, semplificare,
reciprocizzare

La chiave di lettura della comunicazione effi-
cace è quella di rendere esclusiva la comunicazio-
ne interpersonale, informandola singolarmente ca-
so per caso e non generalizzandola.

Ogni essere umano rappresenta un universo co-
municativo a sé e la chiave di lettura per entrare
nella sua sfera comunicativa è quella di farlo sen-
za creare squilibri, in assonanza e non in dissonan-
za comunicativa per arrivare all’empatia, estremo
e massimo livello vincente della comunicazione,
vera “giusta distanza” tra competenze e relaziona-
lità (32).

È un fatto, sicuramente, che l’adulto tenda a rap-
portarsi con il piccolo sulla base dell’idea che di
lui ha interiorizzato; analogamente, il medico ten-
de a rapportarsi col paziente sulla base dei riferi-
menti utilizzati storicamente nell’assegnare simbo-
li, significati, codici e ruoli rispettivi, costituendo
culture separate e distanti. Solo se si superano ta-
li preconcetti, si può comprendere con chi e co-
sa ci si confronta, assumere il suo punto di vista,
entrare in contatto dialogico per produrre corret-
te interazioni e puntare all’empatia (33).

Questa nuova dimensione del rapporto medi-
co paziente è stata ben rappresentata da un gran-
de umanista ed antropologo, Byron Good, quan-
do afferma che la relazione tra medico e pazien-
te non è un incontro tra un sapere alto (il medico)
e uno basso (il paziente), tra un sistema di cono-
scenze e uno di credenze, ma una somma di due
narrazioni. Al medico compete raccontare la me-
dicina, la sua complessità tecnologica, le sue straor-
dinarie possibilità di nuovi ed entusiasmanti suc-
cessi ma anche i suoi limiti, le sue fallibilità, i con-
flitti etici che accende, l’equità e la compatibilità
economica e finanziaria che può smarrire. Ma al
medico compete anche ascoltare le storie che a lui
si rivolgono, le richieste di attenzione e di rispet-
to e quella di tutela dei valori della persona e del-
le sue scelte, il bisogno di personalizzare ed uma-
nizzare le cure.

Per queste ragioni, la comunicazione deve ne-
cessariamente passare da un modello lineare, ver-
ticale o comunicazione “complementare” (one-
up/one-down, come lo definisce Gregory Bateson
stigmatizzandone l’impianto e le dinamiche costi-
tutive) ad uno circolare e paritario o comunicazio-
ne “reciproca” (34).

Al contrario dell’atteggiamento (“Attitude”) e del
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comportamento (“Behaviour”), che concernono en-
trambi la sfera intellettuale del medico, l’empatia
(“Compassion”, “Empathy”), o meglio la consape-
volezza della sofferenza altrui associata alla volontà
di arrecare sollievo, è strettamente correlata ai sen-
timenti del curante. Può far parte della propria pre-
disposizione naturale e quindi accompagnare la per-
sona dalla nascita, o può affiorare lungo il corso
della vita, frutto delle esperienze vissute, della pra-
tica clinica e della realizzazione che chiunque, co-
me i pazienti, è vulnerabile nei confronti delle ag-
gressioni e dell’incertezza della vita (35).

L’empatia può quindi svilupparsi col tempo, op-
pure essere coltivata attraverso le cosiddette “Me-
dical Humanities”, cioè quelle discipline che ana-
lizzano in che modo le scienze umanistiche, so-
ciali e l’arte influenzano l’educazione e la pratica
medica, integrando la conoscenza scientifica del
corpo con la conoscenza umanistica dell’esperien-
za del malato. Se pure il processo per arrivare al-
l’empatia può apparire complesso e lungo, la sua
veicolazione può avvenire attraverso qualsiasi for-
ma di comunicazione verbale o non verbale che
mostri il riconoscimento della storia umana che ac-
compagna la malattia.

Altro aspetto da tenere presente è la comuni-
cazione analogica, quella del corpo, dello sguar-
do, della nostra postura, della mimica. Ciò può por-
ci di fronte e davanti al nostro interlocutore in mo-
do convincente, sì che l’intento di comunicare un
concetto o una tesi in modo significativo, penetran-
te e personalizzato non venga frustrato da un at-
teggiamento distaccato, neutro, impersonale ben-
chè esauriente. Infine, sarebbe auspicabile munir-
si di conoscenze e tecniche facilitanti, indispen-
sabili per individuare il “grimaldello comunicati-
vo” più adatto al nostro interlocutore, tenendo con-
to del suo e del nostro modo di esprimerci, del suo
e del nostro sistema di riferimento e delle rispetti-
ve mappe culturali (36).

Comprendere quanto fondamentale risulti og-
gi nella professione medica e pediatrica comuni-
care con i pazienti e la loro cerchia parentale in
modo semplice ed efficace, un modo trasparente
e personalizzato di interagire, corrisponde al biso-
gno di migliorarci che non dovrebbe mai abban-
donarci.

Dalla “cura” alla “care” al
“prendersi cura”: vecchi e nuovi
significati, fra tradizione, prassi,
scienza, tecnologia e sentimenti.
Arte da amare o arte di amare?

Il tema della cura e del prendersi cura è argo-
mento più che mai attuale nelle professioni socia-
li, sanitarie ed educative. Sin dall’origine della mi-

tologia e nell’antichità la cura aveva almeno due
connotazioni: da una parte quella di preoccupa-
zione, ansia e inclinazione personale, dall’altra quel-
la di dare all’altro, fare per l’altro (37). Questi due
modi di percepire e vivere la cura sono attivi an-
cora oggi e al centro del dibattito sui tentativi at-
tuali di individuare e descrivere i limiti di una di-
mensione etica della cura adeguata alla contem-
poraneità. Ma il concetto di cura è così comples-
so da racchiudere, in relazione ai vari livelli di at-
tuazione, una polisemia di significati che neces-
sariamente stratifica su più piani sia l’operato del-
la persona che soffre che di quella che riceve la
cura.

Per Aristotele la cura ha due ambiti di riferimen-
to ben precisi, uno afferente alla sfera domestica
e l’altro alla sfera politica. In ambito domestico, la
cura è sempre stata vista come una virtù minore,
destino della donna, servizio sempre vissuto nel-
le stanze interne delle case, esercitato nel dolore
e nella malattia a favore dei più deboli, bambini
ed anziani, che non hanno ancora o non hanno
più autonomia. In ambito politico, si identifica con
la “cura del sè”, cioè con quella forma di cura aven-
te come oggetto “l’anima”, “l’essere”, al fine di far
sì che gli uomini diventino buoni cittadini, perso-
ne virtuose e libere.

La sessuazione implicita nel “chi si deve pren-
dere cura di” è evidente, destinando alla donna l’o-
nere dell’ambito domestico, che diventa confine-
prigione insormontabile, mentre la seconda sfera
è prerogativa dei maschi. Se con l’avvento della mo-
dernità la relazionalità indicata da Aristotele per-
de sostanza e consenso a favore di una concezio-
ne che vede progressivamente lo Stato assumersi
l’onere di cura della vita, nell’ambito domestico -
osserva Alessandra Bocchetti (38) - le ambiguità e
gli inganni che hanno scandito nel tempo i modi,
le ragioni e i confini di una virtù “naturale” per an-
tonomasia delle donne si dissolvono di fronte al
condensarsi di una conquista, la grande conqui-
sta delle donne che non le esclude più dal cultu-
rale e dal pubblico, ambiti verso i quali la “dimen-
sione cura” ne indirizza e convoglia energie, in-
telligenze e virtù ed, accogliendole, si trasfigura e
si eumorfizza come “care”, modo di essere inte-
riore, asessuato e costitutivo dell’essenza umana,
“fenomeno ontologico-esistenziale fondamentale
soggiacente a tutto quello che l’essere umano con-
cepisce, intraprende e realizza” (M. Heidegger, Es-
sere e Tempo) (39).

Il lavoro di cura umile e prezioso (“to care”) co-
stituisce la trama su cui tessere gesti di gratuità che
aiutano a vivere, nel rispetto delle storie e delle vi-
te di ciascuno, in particolare di quelle più deboli
e indifese. Ecco allora che la cura abbraccia e muo-
ve altre virtù e abilità: attenzione, fiducia, sentimen-
to della dipendenza, umiltà, coraggio, tenerezza
e amore e si mostra nella sua essenza di concre-
tezza, conoscenza e sapere immateriale.
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Così lo psicoanalista Erich Fromm (1978) inter-
preta e descrive la tenerezza, esperienza umana fon-
dante: “la sua prima caratteristica è che è priva di
avidità. Nel rapporto basato sulla tenerezza uno non
pretende niente dall’altro, nemmeno la reciprocità.
La tenerezza non ha uno scopo o un fine partico-
lare (…). Essa è libera non solo dall’avidità ma an-
che dall’urgenza e da qualsiasi condizionamento.
Fra tutti i sentimenti che l’uomo ha sviluppato du-
rante la sua storia, non ve n’è probabilmente al-
cuno che superi la tenerezza in quanto attributo
squisitamente umano” (40).

L’ampiezza della definizione di cura richiede
inoltre che, accanto alla ricerca del più adeguato
significato da assumere come strumento intellet-
tuale e paradigma concettuale, vengano individua-
ti degli elementi costitutivi fondanti in grado di espri-
mere la qualità della relazione, nel momento in cui
una persona si prende cura di un altro (che si tro-
va, ovviamente, in stato o presunto stato di biso-
gno). Chi è in grado di soddisfare i bisogni degli
altri spesso è in grado di utilizzare dinamiche che
possono sottendere forme di potere; in una con-
cezione di potere di tipo democratico, le relazio-
ni di cura dovrebbero essere quanto più possibile
paritarie.

Per questa ragione l’OMS ha sentito il bisogno
di ampliare il concetto di salute, passando dal “pa-
radigma bio-medico” (che di fatto consegna il pa-
ziente all’operatore sanitario) a quello “bio-psico-
sociale”. Nella “Carta di Ottawa” (novembre
1986) è chiaramente esplicitato questo epocale
“cambio di orizzonte”, che esalta il diritto delle per-
sone di aumentare il controllo sulla propria salu-
te e indica, come strumento adeguato a raggiun-
gere uno stato di completo benessere psicofisico,
mentale e sociale, anche l’obbiettivo di cambiare
l’ambiente circostante o di farvi fronte. Questo nuo-
vo concetto di salute indicato dall’OMS, oltre a fa-
cilitare l’approccio olistico al paziente, introduce
un principio di pariteticità e di collegialità che si
estende anche a chi eroga le cure, anticipando il
concetto sia del “team” che del “counselling mul-
tidisciplinare integrato” (36). La pariteticità com-
porta però almeno due ordini di conseguenze ob-
bligati: il persistere della responsabilità, importan-
te dimensione della moralità della cura, all’inter-
no della reciprocità, importante dimensione del-
l’umanità della cura.

Prendere atto che l’espressione “to care” signi-
fica sempre sia dare che avere cura permetterà di
riconoscere alla cura il suo giusto posto ed il suo
reale valore; e ciò coincide con la prassi medica
o, come Gadamer ama definirla, l’arte medica (41),
che è il frutto di una delicata sintesi fra la scienza
e la tecnologia -tra loro speculari- a cui si aggiun-
gono l’esperienza sapiente e l’dentità personale del
medico e l’esperienza nuda e sofferente e l’iden-
tità personale del paziente. Quest’arte si realizza
in quel particolare atto che è la cura, dall’incon-

tro al riconoscimento, all’accoglienza, al rispetto,
all’ascolto, all’autoconsapevolezza emozionale, al-
la gestione creativa dei conflitti, alla comprensio-
ne fino all’empatia (42, 43).

Quale Ospedale per quale
futuro. Le molte facce di un
cambiamento

Innovare il principio stesso dell’Ospedale signi-
fica intervenire in tutte le sue componenti, che ri-
guardano gli aspetti strumentali, ambientali, socia-
li e psicologici (44). Il luogo di cura che diventa,
dunque, luogo di accoglienza, in grado di offrire
un alto livello di comfort alberghiero, con la pos-
sibilità per i pazienti di scegliere da un menù i ci-
bi più graditi e la flessibilità nell’orario della distri-
buzione dei pasti, passando attraverso la più am-
pia liberalizzazione possibile degli orari di visita,
il numero dei letti per stanza, l’architettura e l’al-
lestimento cromatico-figurativo degli ambienti, la
loro luminosità, l’appropriatezza degli arredi, pre-
servando al massimo i riferimenti del piccolo pa-
ziente-ospite e la dimensione in cui vive, orienta-
ti e supportati in questo sforzo anche dal prezio-
so contributo delle associazioni di genitori e di vo-
lontariato (capaci di raccordarsi col “team” assisten-
ziale, facendo squadra con esso ed assolvendo ad
una utile funzione di filtro ed orientamento).

Ospedale, dunque, che aggiorna nel tempo la
propria “mission”, puntando a diventare simboli-
camente e nella realtà “luogo dell’anima”, ovve-
ro spazio ideale e paradigma di attenzione e cura
fondate sui buoni sentimenti, sul riconoscimento
attento e sollecito delle peculiarità dei bisogni, di
accettazione convinta delle alterità, di offerta ge-
nerosa di accoglienza centrata sul paziente e la sua
famiglia, inseguendo quel modello di Ospedale del
futuro le cui Linee Guida, tratteggiate dagli esper-
ti del settore, prevedono una struttura quasi inte-
ramente in vetro “solar control”, immerso nel ver-
de in aree periferiche, di non più di 400 posti-let-
to, con camere rigorosamente singole e bagno, in
grado di servire un bacino di utenza di 250.000
persone, dotato delle infrastrutture più appropria-
te, zone verdi, parcheggi, scale mobili, luoghi di
aggregazione, ristoro e ricreazione (negozi, bar, sa-
lotti, parco giochi bambini) e quant’altro utile ad
evitare un passaggio troppo brusco da parte del vi-
sitatore e dell’utente attraverso la “zona di impat-
to” tra la vita quotidiana e quella ospedaliera (45).

Dunque, un modello di Ospedale-albergo di dif-
ficile attuazione per strutture già esistenti (che ri-
sultano solo rimaneggiabili e adattabili a questa fi-
losofia dei servizi) ma che può costituire un “tar-
get” per i centri moderni, come dimostra il caso
dell’Ospedale dell’Angelo a Mestre, ultimato nel
2008, opera tecnologicamente avanzata ma “a mi-
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sura di uomo”, frutto di una filosofia del “green over
the grey”e del “mission and emotion” nella visio-
ne dell’architetto che l’ha progettato.

Gli Ospedali sono in continua evoluzione e con-
cetti quali soddisfazione del cliente, umanizzazio-
ne, efficienza dei servizi sono il frutto di una rivo-
luzione concettuale nelle nozioni di “servizio pub-
blico” e “utente”, diventando criteri attraverso i qua-
li il cittadino valuta e sceglie i servizi offerti. Va quin-
di garantita un’accoglienza a misura di paziente e,
nello specifico, a misura di bambino: in altre pa-
role, la centralità del bambino e delle sue esigen-
ze di benessere e serenità è diventata (o deve di-
ventare) la ragione prima di ogni più piccola scel-
ta del nuovo Ospedale globalmente considerato,
perseguendo l’obbiettivo di conciliare centralità del
bambino e della sua famiglia con la massima ef-
ficienza tecnologica (46).

Ecco allora che gli esempi virtuosi che possia-
mo annoverare anche in Italia (quanto in questa di-
rezione e secondo questa filosofia è stato già fat-
to: il già citato Ospedale di Mestre, il Nuovo Meyer
di Firenze, l’Università Campus Bio-Medico di Ro-
ma ed altri) devono diventare “sistema” in tutto il
Paese: anche questo è una delle sfide per il futuro
che attendono la Pediatria, la Medicina e la Società,
sulla strada dell’affermazione di una vera nuova Cul-
tura dell’Infanzia.

Il valore del confronto, per una
nuova fidelizzazione del
rapporto medicina-paziente

La medicina, tra grandi progressi scientifici ed
istanze dettate dall’austerity, ha bisogno di uno sfor-
zo di riflessione (47).

I progressi nel campo della diagnostica e del
trattamento nella nostra epoca si scontrano dram-
maticamente con le esigenze di contenere i costi,
dei tagli alla spesa sanitaria. Ma la richiesta di sa-
lute da parte dei cittadini, sempre più consapevo-
li, aggiornati ed esigenti, è un elemento imperio-
so di cui non si può non tener conto. Da ciò na-
sce una aporia, a volte lacerante, tra una offerta “al
risparmio” e una domanda “senza limiti”. Su que-
sto sfondo si staglia l’esigenza di una nuova filo-
sofia della medicina, che sappia riconsiderare e ri-
proporre se stessa alla luce dell’attualità, attraver-
so la produzione di alcuni fondamentali ripensa-
menti, quali l’adozione del “principio di cautela”
e di quello “di attualità” come punti cruciali del
rapporto tra cure mediche e contesti sociali di ap-
partenenza del paziente; la riscoperta del valore
“Natura” come riferimento principale della ragio-
ne medica e passaggio imprescindibile verso un
nuovo umanesimo della scienza (48); la valorialità
del malato, inteso come essere e persona nel qua-
le si esplica la malattia ma anche come risorsa uma-

na da tutelare, nell’ambito di un procedimento eu-
ristico della scienza e della medicina che richie-
de un nuovo “upgrading”, finalizzato al passaggio
dalla mera conoscenza scientifica a quella onto-
logica.

Corollario della conoscenza ontologica è pro-
prio la relazionalità del medico e della medicina
con il malato, in una visione storica e di attualità,
che deve servirsi obbligatoriamente per “lanciare
ponti” dello strumento del linguaggio, in tutte le
sue estrinsecazioni (49).

La razionalità clinica, che pur rimane sempre
“la stella polare” della ragione medica, cessa di es-
sere ragione strumentale e non ha timore di calar-
si nell’attualità, nelle relazioni, nei contesti socia-
li emotivi e culturali del paziente, sì da plasmarsi
ed adattarsi al dover essere “adesso” e “in questo
luogo” e “in questo modo” della persona che chie-
de aiuto, ispirandosi ad una logica della relatività,
fenomenologica e personalistica, in opposizione ad
una assolutista e riduzionistica (50).

Questa integrazione trasforma la pura, nuda ra-
zionalità in una nuova razionalità, consapevole, at-
tualizzata, compatibile, che molto racchiude del-
l’accezione del termine inglese “accountability” e
che rappresenta, dunque, la sintesi armoniosa di
scientificità, attualità, relazione e contestualizza-
zione, capace di rispondere a logiche rigorose ma
non dogmatiche, rifuggendo dalla cultura del “bla-
me” ma in grado di potersi esprimere in maniera
pragmatica e concreta sia nei confronti del pazien-
te e delle sue problematiche, sia nei confronti dei
cogenti vincoli economici che sempre più ridefi-
niranno e ridisegneranno gli orizzonti della medi-
cina, sia infine nei confronti dell’equità, massima
espressione del principio di Giustizia e, a corolla-
rio, di quello di Beneficialità.

L’assunzione del limite, come necessità effetti-
va ed attuale, e del controllo (che ne è l’obbliga-
ta conseguenza) costituisce l’essenza della rivolu-
zione concettuale con cui, assieme all’«empower-
ment» del paziente (o rivalutazione in senso on-
tologico, relazionale, contrattuale e tutoriale), do-
vranno confrontarsi i medici di oggi e del prossi-
mo futuro, per rispondere con la ragione e col cuo-
re ad una medicina che sappia farsi ad un tempo
equa, solidale ed economicamente compatibile.

Conclusioni

Una moderna buona Medicina dell’Età Evolu-
tiva è tale se capace di soffermarsi su alcuni pun-
ti-chiave: concetto di qualità ed equità delle cure
nel rispetto delle risorse disponibili; mondo sog-
gettivo e vissuti profondi di chi subisce il trauma
malattia-ospedalizzazione; ricognizione sulle rea-
zioni che esso può determinare sulle famiglie dei
malati; modo di disporsi all’ascolto del mondo pa-
rallelo e sospeso del bambino sofferente; invito a
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praticare sempre l’etica della premura, ossia quel-
l’insieme di metodi, comportamenti e prassi che
insegnano “ad allevare la vita”, alleviando la quo-
tidianità.
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Abstract

Scopo. I dolori addominali ricorrenti (DAR) so-
no un disordine frequente in età pediatrica. La dia-
gnosi è anche abbastanza comune, riguardando il
10-50% dei casi. Tuttavia, in caso di assenza dei
sintomi o segni d’allarme, non è chiara quale sia
l’incidenza della malattia organica. Lo scopo del-
lo studio è quello di chiarire se possa essere utile
praticare test diagnostici per evidenziare disordi-
ni organici sottostanti anche nei bambini senza sin-
tomi o segni d’allarme.

Metodi. Nello studio sono stati inclusi 280 ca-
si consecutivi di dolori addominali ricorrenti in bam-
bini di età compresa tra 4 e 16 anni che sono giun-
ti al nostro Centro di terzo livello e che sono sta-
ti seguiti per almeno un anno. Criteri d’inclusio-
ne: tre o più episodi di dolore addominale che du-
ra da più di tre mesi, di severità tale da compro-
mettere le attività giornaliere del bambino. 

I bambini sono stati divisi in due gruppi: il pri-
mo gruppo comprende bambini con DAR associa-
ti a segni o sintomi d’allarme. Il secondo gruppo
è composto da bambini con DAR in assenza di se-
gni o sintomi d’allarme.

Risultati. 27 bambini su 280 sono stati esclusi
(stipsi, alimentazione scorretta, dolore psico-soma-
tico). Nel primo gruppo di 149 bambini, è stata po-
sta diagnosi di patologia organica nel 53% dei ca-
si. Nel secondo gruppo di 104 pazienti, nel 64%
dei casi. I bambini del primo gruppo hanno riferi-
to un maggior numero di episodi di dolori addo-
minali rispetto al secondo gruppo, ma non è sta-
ta riscontrata una maggior severità del dolore. Nel
secondo gruppo, il dolore era localizzato più fre-
quentemente in zona periombelicale; i bambini del
primo gruppo riferivano più spesso dolore in >1 se-
de (periombelicale, epigastrico, quadranti inferio-
ri destro e sinistro). Inoltre, non c’erano differen-
ze tra i due gruppi per quanto riguarda l’influen-
za del dolore sulle attività quotidiane.

Conclusioni. È stata riscontrata un’alta percen-
tuale di pazienti con patologie organiche in entram-
bi i gruppi. 

I bambini con DAR dovrebbero essere visitati

da gastroenterologi pediatri se la sintomatologia per-
siste. 

Indagini diagnostiche andrebbero praticate an-
che in assenza di segni d’allarme se il dolore è in-
tenso abbastanza da influenzare le attività giorna-
liere del bambino e se persiste da più di tre mesi.

Parole chiave. Dolori addominali ricorrenti; te-
st diagnostici.

Introduzione

I dolori addominali ricorrenti (DAR) sono un di-
sordine comune dell’infanzia, coinvolgendo il 10-
15% dei bambini in età scolare (1). I DAR furono
inizialmente definiti da Apley nel 1958 come una
sindrome dolorosa caratterizzata da almeno tre epi-
sodi di dolore addominale, abbastanza intensi da
influenzare le normali attività, di durata non infe-
riore ai 3 mesi, con attacchi che persistono nell’an-
no precedente la visita (2). Nonostante molti cri-
teri basati sui sintomi (Roma II e Roma III) (3) sia-
no stati proposti nelle ultime due decadi, la valu-
tazione e il trattamento dei bambini con DAR con-
tinua a far discutere gli specialisti, a causa della
mancanza di markers biologici dei DAR e di un va-
lido parametro attendibile per i DAR (4). Nella mag-
gior parte dei bambini, il dolore è funzionale sen-
za un’evidenza dimostrabile di una condizione pa-
tologica, come disordini anatomici, metabolici, in-
fiammatori, infettivi o neoplastici.

Il meccanismo alla base della sintomatologia dei
DAR potrebbe comprendere anomalie delle con-
trazioni gastriche e intestinali, del transito gastroin-
testinale, della tensione gastrica e della sensazio-
ne viscerale rettale. Stress prolungato può influen-
zare l’apparato muscolare, la motilità e la sensibi-
lità intestinale, la regolazione ormonale, la via del
dolore, conducendo alla dilatazione dell’intestino
e a dolori addominali ricorrenti (5, 6). Questi ri-
sultati evidenziano l’importanza, nei bambini con
DAR e nei genitori, di considerare i sintomi psico-
logici (7, 8). Tuttavia, molte patologie, come l’in-
tolleranza al lattosio, le allergie alimentari, ecc.,
possono aumentare la sensibilità intestinale, cau-
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sando allodinia e in questo modo, il dolore da stress
può insorgere più facilmente (9).

Ciò suggerisce che i sintomi lamentati dal bam-
bino con DAR attribuibili a patologia organica, po-
trebbero essere favoriti in un ambiente dove le la-
mentele sono accettate e rinforzate dall’ansia dei
genitori (7).

Inoltre, sebbene i bambini con dolori addomi-
nali cronici abbiano verosimilmente altri sintomi
associati (cefalea, anoressia, nausea, vomito, diar-
rea, ecc.) rispetto ai bambini senza DAR, la pre-
senza di questi non è sufficiente per distinguere tra
disordini su base funzionale o organica. Di recen-
te, sono state stilate le Linee Guida cliniche per la
valutazione e il trattamento dei bambini con DAR.
Si è concluso che, in assenza di segni o sintomi di
allarme (includendo: perdita di peso non volonta-
ria, decelerazione della curva di crescita, febbre
di ndd, vomito, diarrea cronica, dolore persisten-
te del quadrante superiore destro o inferiore destro,
perdita ematica gastrointestinale, epatomegalia e
splenomegalia), l’utilizzo dei test diagnostici an-
drebbe evitato (10).

La domanda è: “la presenza di segni o sintomi
d’allarme è l’unica indicazione per praticare inda-
gini?”.

Lo scopo dello studio è stato di chiarire se l’im-
piego dei test diagnostici nei bambini con un ele-
vato numero di episodi di dolori addominali da più
di tre mesi che influenzano le normali attività ma
in assenza di segni o sintomi d’allarme, possa es-
sere utile per la diagnosi e il trattamento di una pa-
tologia organica sottostante.

Materiali e metodi

I pazienti inclusi avevano un’età compresa tra
4 e 16 anni, sono stati inviati al nostro Centro di
terzo livello (i.e. gastroenterologia pediatrica) da Pe-
diatri di Libera Scelta della Campania, con sospet-
to di DAR, nel periodo 2004-2007. Tramite un da-
tabase (Microsoft Excell 2003) aggiornato in mo-
do prospettico, sono stati inclusi 280 bambini (148
femmine e 132 maschi) con DAR applicando i cri-
teri di Apley modificati da von Bocyer e Walker (11):
il dolore si manifesta almeno una volta al mese, per
almeno tre mesi consecutivi ed è di intensità tale
da influenzare le normali attività. In media, i bam-
bini avevano sofferto di dolori ricorrenti per 12 me-
si (4-36 mesi) e la frequenza media era 3,2 attac-
chi a settimana. Tutti i bambini erano accompagna-
ti da uno o entrambi i genitori ed è stato fatto fir-
mare il consenso informato. La visita era dettaglia-
ta, comprendendo un’accurata anamnesi e l’esa-
me obiettivo. Poiché i bambini con ansia o con tem-
peramento ansioso sono molto rappresentati tra i
bambini con DAR (8), le caratteristiche dello stress
e la sua relazione con il dolore veniva sempre ap-
profondita dopo aver stabilito un buon rapporto con

il bambino e la famiglia. La prima visita è durata
all’incirca 50 minuti. Lo screening è stato fatto ini-
zialmente per stabilire frequenza, durata, localiz-
zazione e intensità del dolore lamentato dal bam-
bino e per assicurarsi che i sintomi fossero attuali
e di intesità sufficiente per essere inclusi nello stu-
dio. Tutti i bambini ed entrambi i genitori sono sta-
ti sottoposti ad una versione ridotta del Children’s
Comprehensive Pain Questionnaire (12). Sono sta-
ti stabiliti tre punteggi per l’intensità, la frequenza
e la durata. L’intensità del dolore è stata classifica-
ta in lieve, moderata o severa ed è stato attribuito
un punteggio di 1, 2 o 3 rispettivamente. Per quan-
to concerne la frequenza del dolore, un attacco/set-
timana, 2 attacchi/settimana, 3 o più attacchi/set-
timana sono stati attribuiti punteggi di 1, 2 e 3 ri-
spettivamente. Per la durata: 1 <10 minuti, 2 da 10
a 30 minuti, 3 >30 minuti. I punteggi sono stati cal-
colati alla prima visita e durante il follow-up. So-
no state poste domande aggiuntive circa la com-
parsa di altri sintomi algici (i.e. cefalea, lombalgia
e dolore agli arti). Sono state attinte informazioni
anche sulle abitudini alimentari, la frequenza del-
l’alvo, la consistenza e volume delle feci per esclu-
dere i pazienti con diagnosi di stipsi occulta.

Venti pazienti, di cui quindici con stipsi occul-
ta e cinque bambini con un’alimentazione com-
pletamente scorretta, sono stati rinviati ad una se-
conda visita dopo un mese di terapia per la stiti-
chezza e una dieta appropriata. Al follow-up, i DAR
erano scomparsi in tutti questi pazienti e sono sta-
ti esclusi dallo studio. Sette bambini con sospetto
dolore pscicosomatico sono stati inviati allo psi-
cologo. Per cui, un totale di 27 bambini sono sta-
ti esclusi dal gruppo originale di 280 pazienti.

Tutti i bambini sono stati seguiti con un follow-
up di almeno 1 anno. I rimanenti 253 bambini so-
no stati suddivisi in due gruppi: il primo gruppo era
inizialmente composto da 149 bambini (70 maschi,
età media 8,1 +/- 1,8 anni), ed è stato esaminato
per i DAR e altri sintomi o segni di patologie orga-
niche. Indagini di laboratorio sono state stabilite per
ogni paziente tenendo conto di un’anamnesi det-
tagliata che riportava i sintomi, i segni obiettivi e
la familiarità per patologie gastroenterologiche.

Il secondo gruppo era inizialmente composto
da 104 bambini (50 maschi, età media 7,6 +/- 1,1)
con DAR, ma senza nessun segno o sintomo d’al-
larme: perdita di peso non volontaria, decelerazio-
ne della curva di crescita, febbre di ndd, vomito,
diarrea cronica, dolore persistente del quadrante
superiore destro o inferiore destro, perdita emati-
ca gastrointestinale, epatomegalia e splenomega-
lia. Altri criteri di esclusione erano l’epigastralgia
persistente e i sintomi suggestivi di malattia da re-
flusso gastro-esofageo. I 104 bambini sono stati sot-
toposti ai seguenti test diagnostici:
a) prick test per allergie alimentari,
b) esame parassitologico sulle feci e sangue oc-

culto fecale,
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c) breath test per l’intolleranza al lattosio,
d) anticorpi anti-transglutaminasi di classe IgA,
e) ecografia addome.

L’esofagogastroduodenoscopia con biopsie in-
testinali è stata praticata in quei bambini che risul-
tavano positivi per due volte agli anticorpi anti-tran-
sglutaminasi. È stata posta diagnosi di malattia ce-
liaca in accordo ai criteri della European Society
for Pediatric Gstroenterology and Nutricion. Le bio-
psie dell’intestino tenue sono state prelevate dal-
la seconda porzione del duodeno. La morfologia
dei villi della mucosa dell’intestino tenue è stata
valutata secondo la classificazione di Marsh-
Oberhuber (13). La tipizzazione dell’HLA è stata
praticata nei bambini con malattia celiaca. L’età non
differiva tra il primo e il secondo gruppo di bam-
bini e non c’erano differenze significative di con-
dizione socio-economica tra i due gruppi.

Risultati

Il primo gruppo era composto all’inizio da 149
bambini con DAR e sintomi associati.

Dei 149 pazienti 18 rifiutarono di praticare le
indagini ed 11 hanno completato il follow-up con
il risultato finale di un campione di 120 bambini. 

Il secondo gruppo era inizialmente costituito da
104 pazienti con DAR ma senza alcun sintomo o
segno d’allarme. Tra loro 8 non hanno voluto pra-
ticare i test e 6 non hanno completato il follow-
up (gruppo finale 90).

Un totale di 70 su 120 bambini (58%) del grup-
po A ha ricevuto diagnosi di malattia organica an-
che se i 4 pazienti con calcolosi renale sono stati
poi esclusi in quanto non è possibile attribuire con
certezza il dolore alla presenza dei calcoli, per cui
la reale proporzione di malattia organica è del 53%.
Tra i 90 pazienti del gruppo B, 45 (50%) sono ri-
sultati affetti da patologia organica, ma anche in
questo caso sono stati esclusi per lo stesso motivo
5 bambini con calcoli renali o della cistifellea con
una percentuale finale del 44%.

Breath test al lattosio positivo con valori di H2
superiori a 20 ppm sono stati riscontrati in 8 bam-
bini con DAR del gruppo A e 20 del gruppo B. Dia-
gnosi di celiachia è stata fatta in 13 soggetti del grup-
po A e 16 del gruppo B con i criteri sierologici ed
istologici da gradi III A a III C (secondo la classifi-
cazione di Marsh-Oberhuber). Non è stata riscon-
trata differenza nel grado di atrofia duodenale fra
i 2 gruppi. Venticinque erano HLA DQ2 positivi e
4 HLA DQ8 positivi.

In 20 bambini con sintomi suggestivi di malat-
tia da reflusso è stata praticata la PHmetria 24 ore.
Due sono risultati normali, 6 con reflusso lieve, 7
moderato e 5 severo.

Ventidue pazienti con persistente e severo do-
lore epigastrico sono stati sottoposti a EGDS. Tre
sono risultati affetti da esofagite, 22 da gastro-duo-

denite ed 8 da gastrite antrale nodulare. In 8 pa-
zienti è stata evidenziata infezione da H.P. Nel pa-
ziente sottoposto a rettocolonscopia è stata posta
diagnosi di MICI.

Parassitosi intestinale è stata riscontrata in 5 bam-
bini e 5 sono risultati affetti da IPLV. Questa ulti-
ma diagnosi è stata posta sulla base dei prick-te-
st, del sangue occulto nelle feci e della risposta al-
la dieta di eliminazione.

Trattamento
Tutti i pazienti (A e B) con intolleranza al lat-

tosio hanno ricevuto una dieta a bassissimo con-
tenuto di lattosio. Quelli risultati celiaci sono sta-
ti messi a dieta senza glutine. Gli otto bambini con
infezione da H.P. sono stati trattati con terapia era-
dicante. I pazienti con GERD sono stati trattati con
inibitori di pompa. I cinque con IPLV con dieta di
eliminazione ed infine i bambini con Giardiasi (4)
con Tinidazolo e Teniasi (1) con Niclosamide. L’ef-
ficacia del trattamento con la risoluzione del do-
lore è stata valutata con un follow-up lungo 12 me-
si nella maggior parte dei casi.

Nel gruppo A i sintomi sono spariti completa-
mente dopo il trattamento in 50 bambini (71%) e
in 10 (15%). Nel gruppo B rispettivamente in 31
(76%) e 6 (1%). Solamente 6 pazienti del gruppo
A e 3 del gruppo B non hanno avuto risultati.

Il test chi-quadro ha evidenziato che non c’è dif-
ferenza statisticamente significativa tra i 2 gruppi
per quanto riguarda la percentuale di patologie or-
ganiche diagnosticate. Il gruppo A ha infatti ripor-
tato un più alto numero di diagnosi finali rispetto
al gruppo B (53% vs 44%) ma il p non è significa-
tivo (p = 0,45). Non sono state riscontrate differen-
ze significative sia per quanto riguarda la severità
del dolore che per la frequenza e la durata. La lo-
calizzazione del dolore è stata invece più frequen-
te riportata come periombelicale nel gruppo B.

Discussione

Negli ultimi anni sono stati proposti vari crite-
ri basati soprattutto sui sintomi per aiutare il pe-
diatra nella identificazione nei bambini con DAR,
affetti da patologia organica distinguendoli da quel-
li con disordini funzionali. Certamente in molti bam-
bini il dolore è funzionale senza dimostrazione di
una condizione patologica (anatomica, metaboli-
ca, infiammatoria, infettiva o neoplastica).

Comunque la diagnosi finisce coll’essere di
esclusione e quindi il clinico si sente spesso ob-
bligato a prescrivere una batteria di test diagnosti-
ci alcuni dei quali magari invasivi. La presenza di
sintomi/segni d’allarme rappresenta generalmente
una indicazione all’approfondimento diagnostico
(10). Sebbene l’utilità di queste indagini sia ben evi-
dente, la loro validità non è stata comunque con-
fermata (14).
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E quindi in assenza dei segni di allarme non c’è
effettivamente necessità di praticare alcuna inda-
gine? Con il nostro studio abbiamo alla fine iden-
tificato nei bambini con DAR e sintomi d’allarme
ben il 53% di patologie organiche che potessero
giustificare il dolore, ma anche nel gruppo B (sen-
za segni d’allarme) una percentuale alta (44%). I
nostri risultati differiscono da alcuni lavori prece-
dentemente pubblicati (9, 15) ma sono in accor-
do con altri (16). Alcuni autori hanno riportato una
bassa prevalenza di anormalità organiche nei do-
lori addominali ricorrenti ma spesso la diagnosti-
ca era limitata ad un numero realmente insufficien-
te di analisi (solo ecografia dell’addome, indici in-
fiammatori, coprocoltura ed es. parassitologico) (17).
Oppure le indagini erano limitate ad un piccolo
numero di pazienti (18). 

Altra importante osservazione è poi che la mag-
gior parte dei 280 bambini giunti alla nostra os-
servazione era inviata dai pediatri di famiglia che
già costituivano un primo decisivo filtro per esclu-
dere un disordine funzionale. I bambini da noi esa-
minati avevano infatti una storia importante di nu-
merosi episodi dolorosi e di intensità notevole. L’al-
ta selezione dei pazienti indagati è stata sicuramen-
te determinante per il riscontro di una percentua-
le elevata di patologia organica anche nel gruppo
B (senza i sintomi d’allarme). 

Il fatto che la maggior parte (86% e 81% rispet-
tivamente del gruppo A e B) abbia riportato riso-
luzione completa o quasi della sintomatologia do-
lorosa conferma la validità della diagnosi. 

A riguardo poi delle caratteristiche del dolore
non c’era differenza fra i due gruppi. Solo nel grup-
po B era riportata più frequentemente la localiz-
zazione periombelicale. Possiamo quindi ritenere
che quest’ultima, a differenza di quanto riportato
da alcuni autori, non comporta di escludere la pa-
tologia organica. Sebbene la stipsi sia giustamen-
te riportata come una delle più frequenti cause di
DAR (18) nel nostro studio non risulta perché già
molti bambini con stipsi e DAR erano stati trattati
dai pediatri di famiglia ed altri sono stati da noi
esclusi dallo studio. Il dolore addominale ricorren-
te nella nostra casistica è risultato frequentemen-
te associato ad intolleranza al lattosio, celiachia,
GERD, gastro-duodenite ed infezione da H.P. 

Questi risultati confermano che indagini diagno-
stiche mirate sono in grado di evidenziare nume-
rose patologie gastroduodenali tenendo anche con-
to dell’aumento nell’ultimo decennio di alcune di
queste come la celiachia e l’infezione da H.P. 

Test di laboratorio non invasivi e dal costo con-
tenuto possono essere utili anche per rassicurare
il piccolo paziente ed i genitori. 

Fra l’altro alcuni disordini quali l’intolleranza
al lattosio, l’allergia al latte, la gastrite etc. posso-
no aumentare la sensibilità intestinale causando al-
lodinia ed il dolore può essere percepito in manie-
ra più eclatante in condizioni di stress.

Conclusioni

È fondamentale una anamnesi dettagliata ed una
visita accurata (19). La presenza dei sintomi/segni
di allarme resta una indicazione precisa per l’ap-
profondimento diagnostico. Ma in assenza di que-
sti la durata, la severità del dolore con diminuzio-
ne significativa della qualità di vita del piccolo pa-
ziente, devono indurre il pediatra a ricercare even-
tuali cause organiche. In prima battuta certamen-
te da praticare lo screening per la celiachia, il breath
test al lattosio e l’esame parassitologico delle feci.
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Riassunto

Le sindromi autoinfiammatorie costituiscono un
gruppo di affezioni ereditarie e acquisite dell’im-
munità innata che si caratterizzano per la ricorren-
za di episodi febbrili che durano da pochi giorni a
poche settimane e si accompagnano a segni di in-
fiammazione multi-distrettuale di gravità variabile
a carico della cute, delle sierose, del tubo gastroen-
terico, del sistema osteo-articolare, ecc.

La vasta maggioranza di tali condizioni quan-
do osservate in pediatria è causata da mutazioni
in geni coinvolti nel controllo dei meccanismi di in-
fiammazione e apoptosi.

Il gruppo include febbri periodiche ereditarie,
disordini piogenici ereditari, malattie autoinfiamma-
torie dello scheletro, malattie granulomatose immu-
no-mediate, sindromi febbrili idiopatiche, disordi-
ni del complemento, sindromi emofagocitiche e va-
sculitiche.

La loro identificazione diagnostica deriva dal-
l’integrazione di dati anamnestico-clinici e bioumo-
rali, ma può essere supportata in alcuni casi da stu-
di genotipici.

Le sindromi autoinfiammatorie costituiscono un
gruppo di malattie dell’immunità innata a eredita-
rietà monogenica o acquisite, che si caratterizza-
no per la ricorrenza di episodi febbrili di durata va-
riabile accompagnati a segni di infiammazione mul-
ti-distrettuale che possono interessare cute, muco-
se, sierose, tubo gastroenterico, articolazioni e si-
stema nervoso (1).

Gli spike febbrili si associano ad un caratteri-
stico rialzo dei parametri infiammatori e ricorro-
no con un periodismo variabile alternandosi a fa-
si di pieno benessere. Le affezioni ereditarie appar-
tenenti a questo gruppo costituiscono un capitolo
emergente della medicina che si va sempre più de-
lineando grazie ai numerosi studi di caratterizza-
zione genetica che hanno consentito di individua-
re le mutazioni che ne sono alla base, mentre un
numero crescente di malattie acquisite di tipo in-
fiammatorio viene inserito in tale gruppo alla lu-

ce di nuove considerazioni patogenetiche e di nuo-
ve conoscenze sui percorsi regolatori dell’infiam-
mazione, che si rivelano comuni ai disordini ere-
ditari (2, 3).

A dispetto della loro recente definizione noso-
grafica, le sindromi autoinfiammatorie hanno pro-
babilmente afflitto l’umanità per millenni. L’area
geografica limitata di distribuzione di alcune di es-
se (il bacino del mare Mediterraneo per la febbre
Mediterranea familiare e l’Europa centro-settentrio-
nale per la sindrome periodica associata al fatto-
re di necrosi tumorale e la sindrome da carenza
di mevalonato kinasi) fa presupporre un vantaggio
selettivo evoluzionistico da parte dei portatori di
alcuni genotipi.

Attraverso le grandi migrazioni verificatesi nel-
la storia, come la diaspora degli Ebrei, la coloniz-
zazione della Grecia e le conquiste del mondo ara-
bo, tali malattie si sono poi diffuse in tutto il mon-
do antico. Con le varie emigrazioni oltre l’oceano
Atlantico ed i continui flussi migratori dai Paesi del-
l’Europa dell’Est dopo la caduta degli ultimi regi-
mi totalitaristici le sindromi autoinfiammatorie di
tipo ereditario hanno acquisito una distribuzione
ed una rilevanza clinica mondiale.

Nella tabella 1 sono elencate schematicamen-
te le caratteristiche genetiche delle sindromi autoin-
fiammatorie ereditarie.

Nella tabella 2 invece sono indicate le princi-
pali caratteristiche cliniche suggestive di ciascuna
sindrome autoinfiammatoria. La raccolta dei dati
anamnestici relativi all’esordio degli episodi infiam-
matori, al loro decorso, ai segni d’organo associa-
ti ed alla storia familiare è cruciale per il corretto
inquadramento diagnostico delle sindromi autoin-
fiammatorie, da cui può dipendere la definizione
del follow-up e la caratterizzazione della progno-
si o del rischio di complicanze.

Il box 1 individua un semplice algoritmo dia-
gnostico nel sospetto di una sindrome autoinfiam-
matoria ereditaria.

LE SINDROMI AUTOINFIAMMATORIE
COME NUOVO CAPITOLO DELLA

MEDICINA POST-GENOMICA

Donato Rigante
Dipartimento di Scienze Pediatriche Medico-Chirurgiche e Neuroscienze dello Sviluppo,

Università Cattolica Sacro Cuore, Roma



Febbre Mediterranea familiare

Questa condizione, trasmessa come carattere
autosomico recessivo, il cui gene responsabile
MEFV (da MEditerranean FeVer) è stato individua-

to nel 1997, resta la più nota tra le sindromi au-
toinfiammatorie di tipo ereditario. Il gene implica-
to, costituito da 10 esoni per un totale di 14.599
basi azotate, codifica la sintesi di una proteina de-
nominata “pirina” (o “marenostrina”), espressa

Tabella 1
CARATTERISTICHE GENETICHE DELLE SINDROMI AUTOINFIAMMATORIE EREDITARIE

Febbre Mediterranea familiare

Sindrome periodica associata al
recettore del fattore di necrosi
tumorale

Sindrome da carenza di
mevalonato kinasi

Sindromi periodiche associate
alla criopirina

Sindrome di Majeed

Sindrome PAPA 

Sindrome CRMO

Cherubinismo

Deficienza dell’antagonista del
recettore dell’interleukina-1 

Sindrome di Blau 

Angioedema ereditario

Malattia

MEFV

TNFRSF1A

MVK

CIAS1 (NLRP3)

LPIN2

PSTPIP1

Non noto

SH3BP2

IL1RN

NOD2/CARD15

C1NH

Gene

16p13.3

12p13

12q24

1q44

18p11.31

15q24-25

18q

4p16.3

2q

16q12.1-13

11q11-q13.1

Locus

recessiva

dominante

recessiva

dominante

recessiva

dominante

recessiva

recessiva

recessiva

dominante

dominante

Ereditarietà

Pirina

Recettore p55 del
fattore di necrosi tumorale

Mevalonato kinasi

Criopirina
(NALP3 o PYPAF1)

Lipin 2

CD2 antigen-binding
protein 1

Sconosciuta

SH3 domain-binding
protein 2

Antagonista del recettore 
dell’interleukina-1

NOD2/CARD15

Inibitore C1-esterasi

Proteina codificata

Tabella 2
PECULIARITA’ CLINICHE DELLE SINDROMI AUTOINFIAMMATORIE

Febbre Mediterranea familiare

Sindrome periodica associata al recettore del
fattore di necrosi tumorale

Sindrome da carenza di mevalonato kinasi

Sindromi periodiche associate alla criopirina

Sindrome PAPA

Deficienza dell’antagonista del recettore
dell’interleukina-1

Sindrome di Blau

Variante sistemica di artrite idiopatica giovanile

Sindrome PFAPA

Rash erisipeloide sul dorso del piede

Lunga durata degli episodi febbrili con interessamento 
muscolo-scheletrico ed oculare 

Esordio nel primo anno di vita con attacchi febbrili
associati a linfadenopatia e splenomegalia

Orticaria scatenata dal contatto con ghiaccio o “fissa”, 
sordità neurosensoriale, osteo-artropatia di gravità
variabile

Artrite piogenica, pioderma gangrenoso, acne 

Eruzione pustolosa in epoca neonatale,
focolai multipli di osteomielite

Poliartrite granulomatosa non erosiva, rash, uveite

Febbre di lunga durata e/o artrite in associazione con
almeno un segno fra sierosite, epatosplenomegalia,
linfoadenomegalia e rash

Periodismo piuttosto costante tra gli episodi febbrili
che si associano a faringite, linfadenite laterocervicale
e stomatite aftosa

Malattia Caratteristiche cliniche peculiari
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esclusivamente nei granulociti neutrofili maturi, che
ha il ruolo di controllare l’infiammazione fungen-
do da regolatore negativo.

Nei soggetti affetti da febbre Mediterranea fa-
miliare l’infiammazione non si spegne in modo re-
golare a seguito dell’incapacità di modulare l’at-
tività proinfiammatoria di numerose citochine. Si
conoscono oltre 150 mutazioni e polimorfismi, ma
sono 5 le mutazioni più frequenti, di cui 4 loca-
lizzate sull’esone 10: M694V, la più frequente,
M680I, V726A, M694I ed una sull’esone 2:
E148Q. La malattia ha una distribuzione etnica pe-
culiare, poiché è particolarmente diffusa fra turchi
(in Turchia si stimano almeno 100.000 pazienti),
armeni, arabi e ebrei Sefarditi (non-Ashkenazi), pur
essendo stata descritta in ogni ambito geografico.
Un numero considerevole di pazienti italiani ha ori-

gine greca o turca. Sul piano clinico la febbre Me-
diterranea familiare si caratterizza per episodi feb-
brili autolimitati della durata variabile da poche ore
sino a 3 giorni, che si accompagnano nel 95% dei
casi a dolore addominale per l’interessamento pe-
ritoneale di tipo asettico; in percentuali inferiori si
può apprezzare un coinvolgimento pleurico e pe-
ricardico. Frequenti sono anche il coinvolgimen-
to doloroso di una o più grandi articolazioni, men-
tre è rara ma altamente suggestiva per febbre Me-
diterranea familiare la comparsa di un eritema di
tipo erisipeloide sul dorso del piede o sulla cavi-
glia. Nel 3% dei pazienti maschi può anche veri-
ficarsi un’apparente torsione testicolare, che è tem-
poralmente auto-limitata. I segni clinici della ma-
lattia e le percentuali di riscontro nella popolazio-
ne pediatrica sono indicati nella tabella 3.

Il primo attacco infiammatorio avviene nel 50%
dei casi entro la prima decade e nel 90% dei ca-
si entro la seconda. Nonostante la gravità delle ma-
nifestazioni cliniche durante gli attacchi, la mag-
gioranza dei pazienti recupera un discreto stato di
salute che consente una vita pressoché normale ne-

gli intervalli asintomatici, con la possibilità di com-
piere tutte le abituali attività quotidiane. La diagno-
si di questa condizione resta esclusivamente cli-
nica, ma fondata sui criteri di Tel Hashomer (ripor-
tati nella tabella 4): non esistono infatti test di la-
boratorio specifici, al di fuori del test genetico che

Box 1
APPROCCIO DIAGNOSTICO AL PAZIENTE CON SOSPETTO DI 

SINDROME AUTOINFIAMMATORIA EREDITARIA

Febbre e/o Infiammazione ricorrente
nel probando

↓

Valutazione clinica e laboratoristica in un attacco
acuto febbrile/infiammatorio

(numero di granulociti neutrofili, VES,
proteina C-reattiva, siero amiloide-A,

globuline plasmatiche, complementemia)

↓

Verifica della normalizzazione del quadro
clinico e laboratoristico al di fuori dell’attacco acuto

↓

Eventuale studio genotipico

Escludere
febbre fittizia, infezione virale, malattie focali

o disregolazione autonomica

Se il quadro clinico/laboratoristico
non si normalizza considerare la possibilità di

una infezione cronica, una malattia autoimmune
o una malattia tumorale

⇒

⇒

Tabella 3
SEGNI CLINICI DI FEBBRE MEDITERRANEA FAMILIARE E

PERCENTUALI DI RISCONTRO NELLA POPOLAZIONE PEDIATRICA

Febbre (della durata di 1-4 giorni) 96%

Peritonite 91%

Pleurite 57%

Artralgie o artriti 45%

Eritema erisipeloide a livello dell’arto inferiore 13%

Pericardite ricorrente 1-2,5%

Amiloidosi 2%
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confermi la presenza di due mutazioni del gene
MEFV. Tale studio genetico non ha ancora raggiun-
to l’accuratezza diagnostica auspicabile, pertanto
non può sostituirsi alla diagnosi clinica effettiva. 

Come per molte patologie rare è piuttosto co-
mune il ritardo nell’accertamento diagnostico, cui
conseguono il ritardo nell’impostazione di un pro-
gramma terapeutico ed il possibile peggioramen-
to della prognosi a lungo termine. La complican-
za più temibile in questi pazienti è l’amiloidosi, che
risulta legata a particolari mutazioni del gene MEFV
(la mutazione M694V è quella che maggiormen-
te si correla con lo sviluppo di amiloidosi) ed al
paese di origine, e che può esitare in una insuffi-
cienza renale cronica. Il trattamento con colchici-
na è efficace nell’attenuare i segni tipici della feb-
bre Mediterranea familiare e nell’abbattere il rischio

di sviluppo di amiloidosi: essa agisce sul citosche-
letro dei leucociti, impedendo la polimerizzazio-
ne dei microtubuli citoplasmatici, con conseguen-
te deficit del trasporto intracellulare, arresto della
mitosi, riduzione dell’espressione di molecole di
adesione e inibizione della chemiotassi. La preven-
zione degli attacchi infiammatori si ottiene nel 60%
dei pazienti, mentre una loro attenuazione o ridu-
zione nel 20-35%. Le prime somministrazioni di
colchicina possono essere gravate da effetti colla-
terali come dispepsia o diarrea che, in genere, mi-
gliorano con il prosieguo della terapia o con una
dieta priva di lattosio. Purtroppo la colchicina ri-
sulta inefficace nel 5-10% dei pazienti ed in que-
sti casi può invece risultare efficace l’anakinra, for-
ma ricombinante dell’antagonista recettoriale del-
l’interleukina-1 (4-6). 

Sindrome periodica associata
al recettore del fattore
necrosi tumorale

Trasmessa come carattere autosomico dominan-
te, questa rara malattia è causata da una mutazio-
ne nel gene TNFRSF1A (identificato nel 1999) che
codifica per il recettore p55 del fattore di necrosi
tumorale, una delle più importanti citochine di ti-
po proinfiammatorio: a seguito della mutazione il
rilascio del recettore può risultare difettoso e gli ef-
fetti sistemici della citochina amplificati. Nell’at-
tacco acuto si può tipicamente osservare la ridu-
zione serica del recettore del fattore di necrosi tu-
morale. La sindrome periodica associata al recet-
tore del fattore di necrosi tumorale è stata inizial-
mente riportata nel 1982 in una famiglia di origi-
ne irlandese e pertanto definita “febbre iberniana”
(dall’antico nome latino Hibernia dell’isola, che ne
sottolineava il clima rigido): essa si caratterizza per
episodi febbrili della durata variabile da pochi gior-
ni a alcune settimane che ricorrono 2-4 volte al-
l’anno. Può esordire tra i 3 e i 20 anni, manifestan-
dosi con febbre, dolori addominali, diarrea, artro-
mialgie, tenosinoviti, fasciti, edema periorbitario e
congiuntivite. I dettagli clinici di questa condizio-
ne sono indicati nella tabella 5. Nel 60% dei ca-

si si hanno manifestazioni cutanee caratterizzate
da lesioni eritematose migranti e da infiltrazioni do-
lenti del tessuto sottocutaneo. Nel 10-25% dei ca-
si si ha la possibilità che la malattia si complichi
con l’insorgenza di amiloidosi. Il trattamento con
corticosteroidi per il periodo di durata della feb-
bre attenua i segni infiammatori della malattia, ma
è l’etanercept, un inibitore del fattore di necrosi tu-
morale (diretto però contro il suo recettore p75),
somministrabile per via sottocutanea, a consenti-
re il controllo clinico della malattia nella maggio-
ranza dei pazienti (7, 8).

Sindrome da carenza di
mevalonato kinasi

Questa condizione, trasmessa come carattere
autosomico recessivo, è causata da mutazioni nel
gene MVK (identificato nel 1999) che codifica per
la mevalonato kinasi, enzima perossisomiale coin-
volto nella sintesi del colesterolo e degli isoprenoi-
di. La mutazione più diffusa tra i pazienti è la V377I.
Lo spettro clinico di questa condizione è comples-
so, potendo variare tra il ritardo psicomotorio e del-
l’accrescimento con attacchi infiammatori di en-
tità variabile della aciduria mevalonica ed i segni

Tabella 4
CRITERI DIAGNOSTICI DI TEL-HASHOMER PER LA DIAGNOSI DI

FEBBRE MEDITERRANEA FAMILIARE

Criteri maggiori
1. Episodi febbrili ricorrenti associati a sierosite
2. Amiloidosi di tipo AA senza malattia predisponente allo sviluppo di amiloidosi 
3. Risposta favorevole alla somministrazione continuativa della colchicina

Criteri minori 
1. Episodi febbrili ricorrenti
2. Eritema di tipo erisipeloide
3. Febbre Mediterranea familiare in parente di primo grado
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infiammatori moderati-severi senza coinvolgimen-
to neurologico della sindrome da iper-IgD/febbre
periodica, rispettivamente causate dalla carenza as-
soluta o parziale dell’enzima mevalonato kinasi.
L’identificazione precisa della sindrome risale al
1984, quando si segnalò che il suo esordio clini-
co è molto precoce, già nel primo anno di vita. Spes-
so gli attacchi infiammatori, improvvisi, precedu-
ti da brividi, della durata di circa 4-7 giorni e ta-
lora scatenati dalle vaccinazioni, vengono confu-
si con gli episodi intercorrenti di natura infettiva
propri dei primi anni di vita. Oltre alla febbre il bam-
bino può presentare segni estremamente vari: tra
questi spicca la sintomatologia gastroenterica (do-
lori addominali, diarrea e/o vomito), assieme al ri-
scontro di linfadenomegalia, splenomegalia, artral-
gie o artriti vere e proprie, senza caratteristiche ero-
sive, e rash cutaneo eritemato-maculoso aspecifi-
co. Spesso all’ecografia addominale eseguita nel
corso di una fase acuta febbrile si riscontra un im-
portante aumento volumetrico dei linfonodi mesen-
terici ed un ispessimento delle pareti intestinali. Gli
elementi clinici salienti di questa condizione so-
no riportati nella tabella 6. Non è noto il mecca-
nismo biochimico che genera la febbre nella sin-
drome da deficienza di mevalonato kinasi, anche
se si ipotizza che la riduzione della sintesi del co-
lesterolo assieme all’aumentata produzione di aci-
do mevalonico possano influenzare il livello di di-

smissione di citochine proinfiammatorie. I sintomi
possono permanere per anni, ma si attenuano con
l’avanzare dell’età, mentre il rischio di insorgen-
za di amiloidosi è meno spiccato rispetto ad altre
sindromi autoinfiammatorie. In fase acuta si riscon-
tra un’aumentata escrezione di acido mevalonico
a livello urinario, mentre è tipica ma non patogno-
monica l’elevazione costante delle IgD seriche
(>100 UI/ml), anche se può mancare nei pazienti
di età inferiore a 3 anni. Non esiste comunque al-
cuna relazione tra l’attività della malattia ed il li-
vello serico delle IgD. Esistono descrizioni isolate
relative al trattamento di questa condizione con sim-
vastatina, etanercept e anakinra (9-11).

Sindromi periodiche
associate alla criopirina

Si tratta di un gruppo di malattie rare, trasmes-
se come caratteri autosomici dominanti, che com-
prende l’orticaria familiare da freddo, la Sindrome
di Muckle-Wells e la sindrome CINCA (da chro-
nic infantile neurologic cutaneous articular syndro-
me), nota anche come NOMID (da neonatal on-
set multisystem inflammatory disease). Recenti evi-
denze hanno dimostrato che queste malattie con-
dividono una comune natura genetica e costitui-

Tabella 5
SEGNI CLINICI DELLA SINDROME PERIODICA 

ASSOCIATA AL RECETTORE DEL FATTORE DI NECROSI TUMORALE

Febbre periodica (della durata di alcune settimane)

Dolore addominale

Artromialgie, miositi, fasciti

Linfoadenopatia

Rash cutaneo migrante

Edema della regione periorbitaria associato a congiuntivite

Dolore scrotale

Tabella 6
SEGNI CLINICI DELLA SINDROME DA CARENZA DI MEVALONATO KINASI

Febbre periodica (della durata di 4-6 giorni)

Linfoadenopatia latero-cervicale

Splenomegalia

Dolori addominali, diarrea, vomito

Artralgie o artriti non erosive

Rash eritemato-maculoso aspecifico

Cefalea

Aftosi orale
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scono per l’esattezza un “continuum” fenotipico-
clinico. Le condizioni citate sono causate da mu-
tazioni differenti a carico del gene CIAS1 (da “cold-
induced autoinflammatory syndrome 1”), coinvol-
to nella sintesi di criopirina, una proteina basila-
re nel controllo dell’infiammazione sia nell’uomo
che in altri vertebrati.

La prima descrizione di questo gruppo di pa-
tologie è di Williamson e risale al 1982, ma è so-
lo nel periodo 2001-2002 che poté perfezionarsi
la loro caratterizzazione genotipica. L’orticaria fa-
miliare da freddo o sindrome autoinfiammatoria fa-
miliare da freddo esordisce nel primo anno di vi-
ta con febbre della durata di 1-2 giorni, artromial-
gie, congiuntivite e rash orticarioide non prurigi-
noso, scatenati dall’esposizione al freddo. Un uti-
le test diagnostico consiste nell’appoggiare sulla cu-
te del paziente un cubetto di ghiaccio e nel con-
statare la comparsa locale di una lesione orticarioi-
de. La Sindrome di Muckle-Wells è caratterizzata
da episodi febbrili di breve durata non necessaria-
mente scatenati dall’esposizione al freddo e lesio-
ni simil-orticarioidi che compaiono nei primi an-
ni di vita, associandosi a artromialgie, congiunti-
vite o dolori addominali: sono caratteristici il riscon-
tro di sordità neurosensoriale ed il rischio di ami-

loidosi renale. La sindrome CINCA è l’espressio-
ne più grave delle mutazioni a carico del gene
CIAS1 e si caratterizza per l’insorgenza nel perio-
do neonatale di orticaria cronica persistente, artro-
patia deformante che interessa prevalentemente le
ginocchia e meningo-encefalopatia cronica con sor-
dità neurosensoriale. Gli indici infiammatori atte-
stano uno stato di infiammazione pressoché con-
tinuo, che non si normalizza con la somministra-
zione di farmaci antinfiammatori non-steroidei o
di corticosteroidi. Il coinvolgimento del sistema ner-
voso centrale si caratterizza anche per papillede-
ma e pleiocitosi del liquido cerebrospinale. I det-
tagli clinici delle sindromi periodiche associate al-
la criopirina sono indicati schematicamente nella
tabella 7. Tutte le malattie citate sono causate da
differenti mutazioni del gene CIAS1, anche se que-
ste sono dimostrabili solo nel 60% dei casi: la lo-
ro espressione clinica è infatti condizionata da fat-
tori non noti che tuttavia portano invariabilmente
all’ipersecrezione di interleukina-1. La sommini-
strazione di antagonisti dell’interleukina-1, come
anakinra, rilonacept e canakinumab, determina in
modo brillante ed in breve tempo la risoluzione dei
segni d’organo e la normalizzazione degli indici
infiammatori alterati (12-14). 

Disordini piogenici ereditari

Si caratterizzano per la ricorrenza di segni in-
fiammatori multipli, caratterizzati dalla formazio-
ne di essudato cellulare granulocitario: compren-
dono la Sindrome di Majeed e la sindrome PAPA.
La Sindrome di Majeed, primariamente descritta nel
1989, è legata al gene LPIN2 ed è stata esclusiva-
mente descritta in Giordania: questa rara malattia
è definita dall’associazione di osteomielite multifo-
cale ricorrente, anemia diseritropoietica e derma-
tosi neutrofilica. Le manifestazioni piogeniche a ca-
rico dello scheletro compaiono precocemente ed

hanno un andamento subcontinuo nel tempo; l’a-
nemia congenita varia invece da forme lievi a for-
me che richiedono emotrasfusioni. La terapia si av-
vale empiricamente di farmaci antinfiammatori non-
steroidei e di corticosteroidi, che possono control-
lare sia gli attacchi infiammatori scheletrici che cu-
tanei. La sindrome PAPA è trasmessa come carat-
tere autosomico dominante ed è legata al gene PST-
PIP1 localizzato sul cromosoma 15: essa si carat-
terizza per l’insorgenza di artrite piogenica erosi-
va, pioderma gangrenoso, ascessi cutanei ed ac-
ne nodulo-cistica e può beneficiare del trattamen-
to con anakinra (15, 16). 

Tabella 7
QUADRO RIASSUNTIVO DELLE CARATTERISTICHE GENERALI DELLE

SINDROMI PERIODICHE ASSOCIATE ALLA CRIOPIRINA

Età di esordio

Manifestazioni cutanee

Studio audiologico

Segni sistemici

Segni
muscolo-scheletrici

Orticaria familiare
da freddo

Infanzia

Rash orticarioide
indotto dal freddo

Normale

Febbre con brividi di
breve durata

Artralgie o rigidità
articolari

Sindrome di
Muckle-Wells

Infanzia-adolescenza

Orticaria evanescente

Ipoacusia neuro-sensoriale

Febbre, amiloidosi

Poliartrite non erosiva

Sindrome CINCA

Periodo neonatale

Orticaria polimorfa
persistente

Ipoacusia neuro-sensoriale

Febbre ricorrente,
meningopatia cronica

Osteo-artropatia
deformante a carico delle
ginocchia
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Malattie autoinfiammatorie
dello scheletro

Lo scheletro può essere attivamente coinvolto
in alcuni processi autoinfiammatori, come nella sin-
drome CRMO, caratterizzata da focolai multipli di
osteomielite cronica, classicamente antibiotico-re-
sistenti, la cui base genetica è solo ipotizzata. Il suo
trattamento può avvalersi di antinfiammatori non-
steroidei, corticosteroidi e bisfosfonati (come il pa-
midronato), ma anche di interferone e antagonisti
del fattore di necrosi tumorale (come l’infliximab).
Il cherubinismo è definito dalla displasia fibrosa be-
nigna della mandibola e/o della mascella, talvol-
ta anche delle strutture costali, ed è ereditato co-
me malattia autosomica dominante ad espressività
e penetranza variabile. Inizialmente descritto nel
1933 come malattia cistica multiloculare non-neo-
plastica della mandibola, esso può esordire tra 6
e 10 anni con un rigonfiamento bilaterale indolo-
re della metà inferiore del volto (che assume l’a-
spetto del “viso da cherubino”). Le spondiloartro-
patie correlate all’aplotipo HLA-B27, comprenden-
ti la spondilite anchilosante, le artriti reattive e le
artriti associate alle malattie infiammatorie croni-
che intestinali, sono globalmente caratterizzate dal-
l’assenza di autoanticorpi e presentano, in contra-
sto rispetto all’artrite reumatoide “classica”, feno-
meni infiammatori dominati da cellule dell’immu-
nità innata come macrofagi, granulociti polimorfo-
nucleati e mastociti, suggerendo la possibilità che
presentino una base autoinfiammatoria. Una ma-
lattia recentemente scoperta è invece causata dal-
la deficienza dell’antagonista del recettore dell’in-
terleukina-1 ed è trasmessa come carattere auto-
somico recessivo: essa è caratterizzata dalla com-
parsa di un’eruzione pustolosa in epoca neonata-
le che si associa al riscontro di focolai multipli, ma
sterili, di osteomielite, manifestazioni correlate al-
l’assenza di un controbilanciamento nella produ-
zione di interleukina-1 (17-20).

Malattie granulomatose
immuno-mediate

Sono caratterizzate da un’infiammazione cro-
nica di tipo produttivo, messa in atto da fibrobla-
sti, linfociti e plasmacellule, e comprendono la Sin-
drome di Blau ed il Morbo di Crohn. La Sindrome
di Blau, inizialmente descritta nel 1985, si carat-
terizza per l’associazione di poliartrite granuloma-
tosa non erosiva, uveite di entità grave e rash cu-
taneo di tipo granulomatoso: questa rara affezio-
ne è legata al gene CARD15/NOD2, localizzato sul
cromosoma 16 (16q12.1-13), le cui mutazioni coin-
volgenti la porzione NACHT generano un’aumen-
tata attivazione del complesso proteico NF-κB, che
controlla il ciclo cellulare. Le mutazioni coinvol-
genti il dominio C-terminale del medesimo gene
generano una disregolazione di NF-κB e si asso-
ciano invece al Morbo di Crohn, nota malattia mul-
tifattoriale che deriva dall’infiammazione granulo-
matosa transmurale e discontinua della parete in-
testinale (21, 22).

Sindromi febbrili idiopatiche

Questo sottogruppo è il più enigmatico tra le
sindromi autoinfiammatorie, si caratterizza per la
ricorrenza di febbre elevata e comprende la varian-
te sistemica di artrite idiopatica giovanile e la sin-
drome PFAPA, la prima gravata da un tasso consi-
derevole di mortalità, la seconda assolutamente ca-
ratterizzata da una prognosi favorevole. La varian-
te sistemica di artrite idiopatica giovanile è una
condizione appartenente al capitolo dell’artrite idio-
patica giovanile: essa è caratterizzata da febbre in-
termittente che sia accompagnata o preceduta da
artrite ed almeno uno fra i seguenti 4 segni clini-
ci principali: sierosite, epato-splenomegalia, linfa-
denopatia diffusa e eruzione cutanea evanescen-
te in concomitanza con i picchi febbrili (Tab. 8).

Tabella 8
DEFINIZIONE CLINICA DELLA VARIANTE SISTEMICA DI ARTRITE IDIOPATICA GIOVANILE 

(SECONDO I CRITERI CLASSIFICATIVI DI EDMONTON DEL 2001 
REDATTI DALL’INTERNATIONAL LEAGUE OF ASSOCIATIONS FOR RHEUMATOLOGY)

Segni cardinali

• Febbre (della durata di
almeno 2 settimane)
con artrite di una o
più articolazioni

• Associazione con
uno o più segni
sistemici

Segni sistemici

a) sierosite

b) epatomegalia e/o
splenomegalia

c) linfadenomegalia
generalizzata 

d) eruzione cutanea
eritematosa
evanescente

Criteri di esclusione

• psoriasi o storia di psoriasi nel paziente o in familiare
di primo grado, 

• artrite in maschio HLA-B27 positivo con esordio dopo i
6 anni di età, 

• spondilite anchilosante, artrite associata ad entesite,
sacroileite con malattia infiammatoria cronica intestinale, 
Sindrome di Reiter, uveite acuta anteriore o storia di una
di queste patologie in familiare di primo grado,

• positività del fattore reumatoide in almeno 2 occasioni a
distanza di 3 mesi
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La sua eziologia è sconosciuta, pur se legata a ipo-
tetici fattori genetici e non; il quadro clinico è in-
vece fondamentalmente determinato dall’attivazio-
ne persistente di cellule fagocitiche e dall’espres-
sione di innumerevoli citochine infiammatorie. Sul
versante terapeutico è abituale il riscontro di una
resistenza agli antinfiammatori non-steroidei, ma
talora anche ai corticosteroidi ed al metotrexate.
Numerosi studi volti a comprendere la sua pato-
genesi hanno evidenziato il ruolo-chiave svolto dal-
l’interleukina-1, dall’interleukina-6 e dall’interleuki-
na-18 e consentito un approccio terapeutico più
razionale con farmaci anti-citochinici specifici.

La sindrome PFAPA è stata inizialmente descrit-
ta da Marshall nel 1987 e l’acronimo PFAPA (da
“periodic fever, aphthosis, pharyngitis and adeni-
tis”) fu coniato nel 1989 individuando le note sa-
lienti della condizione, che si caratterizza per la
ricorrenza periodica, quasi regolare e prevedibile,
di episodi di febbre elevata che possono associar-
si con stomatite aftosa (le afte sono abitualmente
piccole e particolarmente dolenti), faringite (il fa-
ringe e le tonsille palatine appaiono intensamen-

te iperemici, talora con segni di flogosi essudati-
va) e adenopatia latero-cervicale. La sua eziologia
resta a tutt’oggi sconosciuta. I criteri per la confer-
ma diagnostica prevedono un’età di esordio infe-
riore a 5 anni, l’assenza di infezioni delle vie ae-
ree superiori, l’assenza di qualsiasi sintomo pato-
logico tra gli episodi febbrili, un normale accresci-
mento staturo-ponderale e l’esclusione della neu-
tropenia ciclica (Tab. 9).

Gli episodi febbrili, con picchi fino a 40°C, du-
rano 3-6 giorni e si ripetono ogni 4-6 settimane.
La prognosi di questa condizione, ancora poco co-
nosciuta dai pediatri di famiglia, è eccellente e non
vi è alcuna tendenza allo sviluppo di amiloidosi,
a differenza di quanto osservato in altre sindromi
autoinfiammatorie. Il trattamento della sindrome
PFAPA con antipiretici è abitualmente inefficace,
mentre dosi singole di corticosteroidi (1-2 mg/kg/die)
possono condurre alla risoluzione subitanea del-
la febbre, per quanto sia stato osservato l’accorcia-
mento dei periodi interfebbrili. Altre possibilità di
trattamento sono la terapia continuativa con cime-
tidina e la tonsillectomia (23, 24).

Tabella 9
SEGNI CARDINALI E SISTEMICI DELLA SINDROME PFAPA

Segni cardinali

• Febbre elevata
ricorrente in modo
periodico (a intervalli
di 4-6 settimane)

• Benessere completo
del bambino nei
periodi interfebbrili

• Associazione con
almeno 1 segno
sistemico

Segni sistemici

a) stomatite aftosa

b) faringite 

c) linfadenomegalia
cervicale

Criteri di esclusione

• Segni di infezione delle vie aeree superiori

• Neutropenia ciclica

• Positività dell’analisi genotipica per le sindromi
autonfiammatorie monogeniche 

Disordini del complemento

Il complemento rientra tra i meccanismi costi-
tuzionali dell’immunità innata: esso non riconosce
solo agenti microbici, ma anche molecole indesi-
derate dell’ospite o ligandi endogeni, di cui acce-
lera la fagocitosi e l’eliminazione. Le funzioni del
complemento sono fisiologicamente controllate da
“inibitori del complemento”. Disturbi nella rego-
lazione delle funzioni del complemento possono
generare l’angioedema ereditario e la sindrome
emolitico-uremica atipica. L’angioedema eredita-
rio è una malattia rara, ma potenzialmente fatale,
trasmessa con ereditarietà autosomica dominante,
causata dal deficit di inibitore della C1-esterasi e
caratterizzata da episodi ricorrenti ma autolimita-
ti di angioedema distrettuale, che può riguardare
cute, tubo gastroenterico e vie aeree. L’aumento lo-
cale della permeabilità vascolare nel sottocutaneo

e nelle sottomucose è mediato da livelli aumenta-
ti di bradichinina. Le possibilità di trattamento ri-
siedono in plasma fresco congelato, concentrati di
inibitore della C1-esterasi, androgeni, antifibrino-
litici, inibitori della callicreina, antagonisti del re-
cettore della bradichinina o inibitore della C1-este-
rasi ricombinante. La sindrome emolitico-uremi-
ca si caratterizza invece per l’associazione di ane-
mia emolitica microangiopatica, trombocitopenia
ed insufficienza renale acuta, che possono com-
parire acutamente in soggetti sani. La malattia può
essere tipica, venendo abitualmente preceduta da
un alvo diarroico, o atipica. Le “forme atipiche” di
sindrome emolitico-uremica si associano a difetti
nel controllo della convertasi C3bBb del comple-
mento e possono considerarsi malattie genetiche,
le cui mutazioni geniche interessano principalmen-
te il fattore H, la proteina cofattore di membrana
CD46 ed il fattore I (25, 26). 
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Sindromi emofagocitiche e
vasculitiche

Il quadro clinico della linfoistiocitosi emofago-
citica e della sindrome da attivazione macrofagi-
ca si caratterizza per l’insorgenza di febbre prolun-
gata, epatosplenomegalia, citopenia, coagulopatia
ed evidenza di emofagocitosi a livello del midol-
lo osseo. La linfoistiocitosi emofagocitica è una af-
fezione potenzialmente fatale, causata dalla pro-
liferazione incontrollata di linfociti ed istiociti at-
tivati, che secernono grandi quantità di citochine
proinfiammatorie: essa può presentarsi in forme fa-
miliari (tutte caratterizzate dalla funzione deficita-
ria delle cellule natural killer a seguito di difetti del-
l’esocitosi dei granuli citotossici, per mutazioni che
nel 40-50% dei casi interessano i geni della perfo-
rina o della proteina MUNC 13-4) o nel contesto
di disordini reumatologici, di malattie infettive, di
malattie neoplastiche o di immunodeficienze (co-
me la Malattia di Chediak-Higashi e la Sindrome
di Griscelli). I marker biochimici più caratteristici
della linfoistiocitosi emofagocitica sono l’ipertrigli-
ceridemia, l’iperferritinemia, l’ipofibrinogenemia ed
i livelli serici elevati del recettore dell’interleuki-
na-2. Il suo trattamento deve avvenire dietro stret-
to monitoraggio specialistico e può beneficiare di
combinazioni di più farmaci immunosoppressori,
anche se di rado si deve ricorrere al trapianto di
midollo osseo allogenico. 

La Malattia di Behçet è una sindrome vasculi-
tica ad eziologia sconosciuta che si manifesta con
il coinvolgimento di arterie e vene di ogni distret-
to, sulla base di fattori genetici, immunologici ed
ambientali. Questa malattia autoinfiammatoria mul-
ti-sistemica si caratterizza per la ricorrenza di af-
te orali o genitali, uveite, segni cutanei di variabi-
le entità (principalmente nella forma di eritema no-
doso), segni articolari, gastrointestinali o neurolo-
gici. La sua distribuzione è panetnica, ma la mag-
giore prevalenza si osserva nel Medio Oriente, lun-
go la cosiddetta “via della seta”, l’antica strada ca-
rovaniera che toccava la Corea, la Cina, l’Asia Cen-

trale sino alla Turchia ed ai Paesi del mare Medi-
terraneo. La diagnosi, talora problematica special-
mente se all’esordio mancano le tipiche ulcere ora-
li, resta esclusivamente fondata su elementi clini-
ci e può derivare dall’utilizzo dei criteri diagnosti-
ci sanciti nel 1990 dal Gruppo di Studio Interna-
zionale sulla Malattia di Behçet (Tab. 10). Il suo trat-
tamento è sintomatico e deve proporzionarsi all’en-
tità del coinvolgimento dei vari organi nel singo-
lo paziente attraverso l’uso combinato di cortico-
steroidi, antinfiammatori non-steroidei, colchicina,
immunosoppressori, talidomide, interferone o an-
tagonisti del fattore di necrosi tumorale (27, 28). 

In conclusione, le sindromi autoinfiammatorie
costituiscono un nuovo settore della medicina po-
st-genomica in crescente espansione, oltre che una
possibile fonte di complicanze croniche potenzial-
mente sottodiagnosticate nella nostra comunità. Il
processo diagnostico della gran parte di esse richie-
de competenze specialistiche di alto livello nell’a-
rea medica e genetica, pur essendo ancora poco
chiaro il contributo effettivo dei test genetici alla
diagnosi. È in atto la promozione di una rete col-
laborativa internazionale per lo studio delle sindro-
mi autoinfiammatorie con possibilità di interscam-
bio e standardizzazione di protocolli diagnostici
tra vari Centri, definizione di Linee Guida che re-
golino e ottimizzino l’utilizzo dei test genetici e
creazione di registri dei vari disordini con il fine
di ampliare le attuali conoscenze epidemiologiche
e migliorare gli strumenti terapeutici disponibili.
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Caro Presidente

Con preoccupazione crescente continuiamo a
leggere che nei prossimi anni il Servizio Sanitario
Nazionale dovrà affrontare la carenza di medici in
diverse branche specialistiche ed attualmente vi so-
no difficoltà a reperire sul mercato medici specia-
listi in anestesia e rianimazione, in radiologia, in
ortopedia e traumatologia, in ostetricia e gineco-
logia e soprattutto in pediatria, specie quella ospe-
daliera. 

Si è parlato di un aumento dei posti nelle Scuo-
le di Specializzazione, ma siamo sempre alle so-
lite. Rimando alle modalità di accesso alle Scuo-
le (60/100 riservati all’esito della prova scritta,
15/100 riservati alla prova pratica, 7/100 riservati
al voto di laurea, 18/100 riservati per il curriculum
degli studi universitari); sono tutti paletti per incre-
mentare la già scarsa vocazione alla professione. 

Non tutti sono in grado, anche studiando tan-
to, di azzeccare tutti e 60 quiz, nè tutti si laurea-
no con 110 e lode; il curriculum degli studi uni-
versitari non a tutti consente di usufruire dei 18 pun-
ti, ed ancora, è solo un privilegio per alcuni “in-
terni” e non per tutti, che per anni sono sfruttati
dai Direttori di Specializzazione, che viene asse-
gnato un punteggio “adeguato” alla prova pratica. 

E così si continuano a perdere anni nella spe-
ranza che il prossimo sarà diverso. 

Ed allora viste tutte queste difficoltà ad acce-
dere poi in reparti ospedalieri perchè non propo-
niamo come SIP e SIPO al Ministro Fazio di ripren-
dere in considerazione il D.M. 28 ottobre 1975 “Ti-

rocinio pratico ospedaliero dei sanitari e modalità
di svolgimento” G.U. 3 nov. 1975 n. 291?

Qualsiasi forza lavoro, in ogni ambito, non so-
lo in quello sanitario, deve essere formata in ma-
niera completa ed esaustiva. Ogni medico, che non
ha la possibilità di accedere ai normali corsi di spe-
cializzazione potrebbe divenire  un “medico spe-
cialista in formazione”, con pieno diritto di avere
a disposizione i migliori mezzi tecnici, didattici,
e formativi in genere, per affinare al meglio la pro-
pria formazione professionale. Come d’altronde ha
fatto tutta la nostra generazione di medici che an-
cor prima di specializzarsi hanno avuto la possi-
bilità, dopo un tirocinio, di fare egregiamente il la-
voro in reparti ospedalieri, aiutati e formati dai col-
leghi più anziani.

Non vogliamo creare medici “buttadentro a tut-
ti i costi” per risolvere i problemi della carenza di
personale, invece vogliamo medici formati adegua-
tamente e nello stesso tempo risolvere il proble-
ma della carenza cronica dei medici specie Pedia-
tri Ospedalieri, sempre che si abbia effettivamen-
te la volontà di risolvere il problema, altrimenti
avremmo tra qualche anno l’azzeramento di nuo-
vi Pediatri Ospedalieri.

Secondo me il tirocinio sarebbe un rimedio ef-
ficace soprattutto per far rinascere la vocazione di
diventare medico ospedaliero.

Locri 24.06.2011                                               
Roberto Trunfio

Ospedale Locri (RC)
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