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Abstract

Lla distrofia muscolare di Duchenne (DMD) & una sindrome
neuromuscolare degenerativa a trasmissione recessiva lega-
ta al cromosoma X, che si manifesta in et pediatrica. Una
diagnosi di DMD sin dalla prima infanzia, permette la messa
in affo di una serie di inferventi e prevenzioni che possono
cambiare radicalmente la qualita di vita di un bambino di-
strofico. Una diagnosi precoce consente di acquisire una
consapevolezza profonda della storia infrinseca della ma-
lattia e del giovane paziente e, di conseguenza, la presa in
carico del bambino risulta essere maggiormente adeguata,
permettendo la pianificazione di un percorso assistenziale
multidisciplinare in grado di coinvolgere specialisti di diversi
seftori clinici. Grazie alla presa in carico globale e al miglio-
ramento del traftamento riabilitativo in generale, |'aspetiativa
di vita dei bambini con DMD ¢&, negli anni, sensibilmente
aumentata; risulta pertanto evidente che la realizzazione di
documenti di consenso e linee guida basate sull'esperien-
za direffa sia fondamentale per una effeftiva gestione della
DMD in efd infantile. A tal riguardo, in questo articolo ven-
gono discussi i nuovi standard di gestione della DMD racco-
mandati dall'US Centers for Disease Control and Prevention
(CDC) in collaborazione con il network TREAFNMD e le
associazioni dei pazienti (Muscular Dystrophy Association
e Parent Project Muscolar Dystrophy), circa il significato cli-
nico di una diagnosi precoce di DMD durante le tappe di
sviluppo motorie e sulla necessita di una presa in carico del
bambino che richieda I'organizzazione di un percorso assi-
stenziale di tipo multidisciplinare.
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INTRODUZIONE

la distrofia muscolare di Duchenne (DMD) & una pa-
fologia neuromuscolare degenerativa a trasmissione
recessiva legafa al cromosoma X, deferminata da mu-
fazioni nel gene che codifica per la produzione della
distrofina, una proteina  citoschelefrica responsabile
della stabilita e la funzionalita delle micfibre. Uesordio
della DMD awiene nella prima infanzia e i bambini
malati possono mostrare disturbi nelle tappe dello svi-
luppo motorio o globale. Dopo la perdita della deam-
bulazione si manifestano rapidamente le refrazioni arti-
colari e la scoliosi. Negli stadi pit avanzati della DMD
e frequente un coinvolgimento dei muscoli respiratori
e cardiaci. la cardiomiopatia e l'insufficienza respira-
foria sono considerati la causa di morte dei pazienti
all'inizio della vita adulta 2.

Se i piani assistenziali sono ben organizzati, favoren-
do la prevenzione delle complicazioni e il supporto
ventilatorio, la storia naturale della DMD pud essere
modificata in modo sostanziale, migliorando I'outcome
clinico della malattia e permettendo un sensibile incre-
mento della qualita di vita del giovane paziente.

Di seguito vengono riassunti i nuovi standard di gestio-
ne clinica della DMD raccomandati dall'US Centers
for Disease Control and Prevention (CDC) in collabo-
razione con il network “TREAFNMD” e le associazioni
dei pazienti (Muscular Dystrophy Association e Parent
Project Muscolar Dystrophy) *7. Partficolare attenzione
sard dedicata alla diagnosi precoce e alla presa in
carico del bambino con DMS attraverso la pianifica-
zione di un percorso assistenziale multidisciplinare in
grado di coinvolgere specialisti di diversi settori clinici
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in un contesto dove prevenzione, diagnosi, ferapia e
riabilitazione sono momenti fra loro concatenati ed in-
dispensabili *7.

DIAGNOSI

Una diagnosi precoce della DMD rappresenta un ele-
mento importante al fine di aftivare i percorsi adeguati
per la correfta presa in carico del bambino distrofico.
l'algoritmo diagnostico e la descrizione dei principali
segni o sinfomi riscontrati nei bambini con DMD sono
riportati in Figura 1 (Pannello A e B) °.

l'esordio dei sintomi si ha nella prima infanzia. Nella
maggior parte dei casi si pud identificare un lieve
ritardo nello sviluppo delle tappe motorie, e I'acqui-
sizione della deambulazione autonoma tra i 18 e
24 mesi di efd. In altri casi & riscontrabile un ritardo
psicomotorio globale, con un profilo caratteristica-
mente disomogeneo nei vari ambiti valutati: cadute

Figura 1.

maggiori nelle prestazioni motorie e nelle competen-
ze verbali &.

Negli anni della prima infanzia, e generalmente a par-
tire dai 4-5 anni di etd, le competenze motorie mostra
no una discrepanza di performance evidente rispetfo a
quelle dei coefanei, per difficolta crescenti nell'alzarsi
da terra, nel correre, nel saltare e nel fare le scale; ta-
lora viene riferita una maggiore tendenza alle cadute
frequenti. Nell'alzarsi da terra, caratteristico e invaria-
bilmente presente & il segno di Gowers: il raggiungi-
mento della statica ereffa awviene affraverso un primo
passaggio a carponi ad arti inferiori estesi, seguito da
una lenta manovra di arrampicamento degli arti supe-
riori in senso prossimale, fino alla completa estensione
delle anche.

Un alfro aspeto di frequente riscontro nei soggetti af-
fetti da DMD ¢ il coinvolgimento del Sistema Nervoso
Centrale [SNC). E stafo dimostrato che i pazienti af-

Pannello A: Algoritmo diagnostico della distrofia muscolare di Duchenne. Pannello B: Principali segni o sintomi riscontrati nei bamhini

con distrofia muscolare di Duchenne (adattato da Bimkrant et al., 2018) °.
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fefti da DMD presentano, in circa il 20% dei casi, un
ritardo cognitivo franco (Ql < 70). Il deficit cognitivo
€ non progressivo, e conserva caratteristicamente un
profilo disomogeneo, con cadute maggiori nell'ambito
della produzione verbale e migliori prestazioni nelle
prove di performance ?. Negli ultimi anni, un’attenzio-
ne crescente & stata devoluta allo studio degli stadi piv
precoci dello sviluppo neurocognitivo di questi pazienti
con |'obieftivo di awiare precocemente e indirizzare,
laddove possibile, |'intervento riabilitativo 1.

le iniziali difficoltd di raccolta dati sull'argomento
sono state dovute al limitato numero di studi prospet-
fici dedicati, fattore quest'ultimo legato al fatto che
'etd media di diagnosi resta, per questi pazienti, al
momento alta '2.

Tuttavia, i dati atftuali evidenziano il riscontro di un
quoziente di sviluppo (DQ) che si discosta, in media,
di -1 DS dalla media generale e confermano, anche
nella prima infanzia, un profilo cognitivo caratterizza-
to da maggiori difficolta nelle prestazioni motorie e
del linguaggio.

Riguardo le prestazioni motorie, tutfavia, un recente
studio condotto su pazienti DMD di etd inferiore a 4
anni di efd, suggerisce che un quoziente di sviluppo
borderline che risenta in maniera marcata di difficoltd
in specifici item (corsa veloce, il salto o le prove di
equilibrio), pud essere spesso e piu facilmente ascritto
ad una dismaturita dei processi di sviluppo di coor-
dinazione motoria e apprendimenti, pit che a deficit
cognitivi in senso stretto o a sintomi di debolezza & 2.
Tali aspetti, infatti, si sono spesso riscontrati anche a
coté di genotipi scarsamente correlati con quadri di
ritardo mentale (mutazioni a monte dell'esone 44), e
sembrerebbero suggerire un ruolo delle diverse isofor-
me della distrofina cerebrale nei processi di maturazio-
ne del SNC.

la prima diagnosi di DMD nel bambino puo derivare
dall'osservazione di ritardi nello sviluppo motorio e
cognifivo o in seguito al riscontro incidentale di livelli
sierici elevati di alanina aminotransferasi, aspartato
aminotransferasi, laftato deidrogenasi, o creatinchi-

1415 1n alcu-

nasi nel corso di accertamenti routinari
ne circostanze, la presenza di alterati livelli sierici di

alanina aminofransferasi, aspartato aminotransferasi

o laftato deidrogenasi pud portare ad una errata fo-
calizzazione a patologie del fegato, ritardando la
diagnosi di DMD °.

la diagnosi genetica di DMD mediante tecniche mo-
lecolari innovative [MLPA (Multiplex Ligation-dependent
Probe Amplification) o ibridazione genomica compa-
rativa mediante utilizzo di array] permette di stabilire
con esattezza se sono presenti delezioni di uno o piv
esoni o duplicazioni nel gene della distrofina e rappre-
senta il gold standard diagnostico ' 7. Tuttavia, nei
casi in cui il test molecolare non evidenzi delezioni
o duplicazioni nel gene della distrofina, & necessario
eseguire un sequenziamento genetico per |'eventuale
identificazione delle restanti mutazioni associate alla
DMD (circa il 25-30%).'%?" In caso di risultato nego-
tivo dalla diagnosi genetica di DMD, si raccomanda
un'analisi della distrofina direttamente su una biopsia
muscolare mediante fecniche di immunoisfochimica
o western blot. Come parfe integrante del processo
diagnostico si deve offrire una consulenza genefica ai
parenti di sesso femminile del bambino con DMD per
deferminare se siano portafrici.

DIAGNOSI PRENATALE

Nonostante la diagnosi prenatale di DMD non risulti
aftualmente obbligaforia, 'intfroduzione di nuovi meto-
di diagnostici e la disponibilita di nuove e promettenti
ferapie, hanno reso la DMD un oftimo candidato per
un programma di screening neonatale °. la faffibilite
di un programma di screening neonafale nella DMD
aveva preso corpo gid nella metd degli anni 70 con la
misurazione dei livelli di creafinchinasi da spot di san-
gue essiccato 22 Recentemente, Mendell ef al. hanno
fornito incoraggianti risultati su un modello a 2 livelli
per eseguire la diagnosi prenatale di DMD 2%, Questo
modello combina lo screening iniziale per la valutazio-
ne dei livelli di creatinchinasi seguito dalla successiva
analisi molecolare del gene DMD sullo stesso spot di
sangue essiccato, sostenendo la fattibilitar di uno scre-
ening neonatale per la DMD 2. Lo screening neonata-
le permetterebbe di individuare alla nascita i bambini
affetti da DMD, prima che la malattia si manifesti cli-
nicamente, garantendo loro un approccio ferapeutico
precoce e un miglioramento dell‘outcome clinico °.
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GESTIONE NEUROMUSCOLARE

la valutazione dellattivita motoria & parte integrante nel-
la gestione clinica della DMD nelle diverse fasi evoluti-
ve, e deve essere eseguita da uno specialista di malattie
neuromuscolari °. le modalita di valutazione dei deficit
motori secondo le fasce di etd sono le seguenti: i) misu-
razione manuale della forza con scala MRC (Medical
Research Council) ogni sei mesi nella fase deambulante
e non deambulante; ii) valutazione dell'ampiezza del
movimento arficolare degli arti inferiori mediante gonio-
metria; iii) utilizzo di test che forniscono una valutazione
dello stato funzione motorio nel tfempo degli arti inferio-
ri e posteriori ogni sei mesi (nella fase avanzata della
patologia non sono eseguibili); iv) analisi dell'affivitd
motoria nella vita quotidiana; vi) ufilizzo di scale per
la funzione motoria [North Star Ambulatory Assessment
Scale (NSAAS) ogni sei mesi nella fase deambulante] °
e Sixminute walk test (6MWT) che inizialmente & stato
elaborato per una valutazione globale delle funzioni car-
diocircolatoria, respiratoria e muscolare, in patologie di
diversa natura, solo negli ultimi anni & entrato a far parte
dei metodi di valutazione funzionale nelle pafologie neu-
romuscolari, divenendo il test pit comunemente utilizza-
fo negli studi di storia naturale della DMD 242°. 1| GMWT
fornisce, una misurazione accurata e riproducibile del
grado di resistenza muscolare, ed & particolarmente utile
in studi longitudinali, inclusi trial clinici, laddove si richie-
de una misurazione della abilits di deambulazione in
ambiente profetio.

l'analisi dei deficit motori mediante fest standardizza-
fi nei neonati e nei bambini con DMD & raccoman-
dato in virty della disponibilitd di nuove terapie che
potrebbero funzionare meglio se utilizzate nella prima
infanzia. In questo panorama le scale di Bayleyll e
di Griffiths sembrano essere un utile strumento di vo-
lutazione della affivitd psicomotoria per individuare
bambini affetti da DMD con ritardo di sviluppo 2628,
Un versione modificata della scala NSAA puo essere
utilizzabile per la gestione neuromuscolare dei bam-
bini al di softo dei 5 anni di efd ?7%°. la cinematica
dell'arfo inferiore (particolarmente al livello dell'ancal
rappresenta un’alira misura clinicamente evidenziabile
nei bambini con DMD di 4-8 anni ®'. E stato dimostra-
fo che una terapia preventiva fisiafrica, associata ad
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un frattamento a lungo fermine con corticosteroidi pud
modificare in maniera sostanziale I'evoluzione clinica
della DMD favorendo un rallentamento della perdita
di forza muscolare, un prolungamento del tempo di
deambulazione autonoma, una diminuzione del rischio
di scoliosi e una stabilizzazione della funzione respi-
ratoria ° %2%*. Studi recenti suggeriscono che si offiene
un prolungamento delle capacita motorie iniziando il
frattamento farmacologico con corticosteroidi nei bam-
bini molto piccoli, soffolineando I'importanza di una
diagnosi precoce della malattia ° 3% 34,

GESTIONE DELLA RIABILITAZIONE

Il frattamento riabilitativo richiede un approccio multidi-
sciplinare di inferventi aftuati con lo scopo di ritardare
e compensare parzialmente |'evoluzione clinica della
DMD e di recuperare per quanto possibile il pazien-
fe sotto |'aspetfo psicologicoeducativo, consentendogli
una sufficiente autonomia, un adeguato inserimento e
una accettabile infegrazione sociale 4. Una diagnosi
di DMD & necessaria al riabilitatore ai fini prognostici
e ferapeutici. || personale di riabilitazione comprende
medici, fisioterapisti, terapisti occupazionali, logopedisfi
e fomitori di ausili e altre apparecchiature mediche. Cli
standard di cura raccomandano che i frattamenti riabi-
litativi abbiano inizio sin dallo stadio presintomatico e
confinuino a vita per contrastare le refrazioni degli arti
superiori e inferiori e prevenire lo sviluppo di deformite °.
A fal riguardo ¢ indicato sia nella fase precoce che far-
diva della malattia uno strefching di caviglie, ginocchia
e fianchi a casa o presso il cenfro riabilitativo almeno
4-6 volte a seftimana. Lo sfrefching degli arti superiori,
di polsi, mani e del collo diventa particolarmente im-
portante durante la fase di mancata deambulazione. E
inoltre indicato intervenire, dove & possibile, sui segni
disabilitanti, attuando, dove i segni non siano modifica-
bili, compensi efficaci (modificazioni della cinematica,
assecondando i compensi in genere spontaneamente
adottati dal paziente) e supplenze [orfesi (AFOs: ankle
foot orthoses: tutori gamba-piede; KAFOs: knee ankle
foot orthoses: tutori ginocchio-caviglia-piede), e ausili di
mobilits manuale e motorizzata) °. Per cercare di preser-
vare il pit possibile la funzione muscolare & consigliata
una attivita aerobica a bassa intensitd e lunga duro-
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fa %% Tra le diverse affivita fisiche il nuoto rappresenta
la scelta migliore anche per la sua capacita di potenzia-
re la respirazione. La valutazione e gli interventi ad essi
correlati sulle capacitas di apprendimento, di attenzione
ed elaborazione sensoriale dovrebbero inolire essere
eseguiti sin dalla giovane etd del paziente °.

Gestione endocrina

le complicanze endocrine della DMD, esacerbate dal
fraftamento con  glucorticoidi, comprendono crescita
ridotta, puberta ritardata e nelle situazioni pit gravi
insufficienza surrenalica ¥%°. £ indicata una precisa
valutazione staturale del bambino con DMD ogni 6
mesi fino al completamento della puberta °. la misura-
zione dell'altezza in piedi risulta essere piv adeguata
nei bambini che non hanno perso la capacitd motoria.
Diversamente la misurazione della lunghezza del brac-
cio, dell'ulna, della tibia, e dell'altlezza del ginocchio
sono dei parametri utilizzati per valutare la crescita nei
bambini non deambulanti; sebbene, nessuno di tali
parametri sia stato al momento convalidato come in-
dicatore della mancata crescita nella DMD °“°. Una
crescita inferiore a 4 cm all'anno o una statura al di
sotto del terzo percentile nelle curve di crescita, indica
la necessita di sottoporsi ad una scrupolosa visita endo-
crinologica. E indicato eseguire le seguenti valutazioni:
i] etd ossea (raggi X della mano sinistra); i) livelli dei
fattori di crescita: iii) test di funzionalitd tiroidea /o di
altre anomalie associate al ritardo nella crescita (sindro-
me metabolica, celiachial); iv) esame delle popolazioni
cellulari del sangue .| bambini con DMD possono ri-
cevere un frattamento con ormone della crescita umano
ricombinante (rhGH), sebbene siano scarsi e in talune
circostanze contradditori le informazioni a disposizione
sulla sicurezza ed efficacia dell'fGH nella DMD °41.
la puberta ritardata & una complicazione che pud in-
sorgere nei pazienti con DMD in seguito a terapia con
glucocorticoidi °. E raccomandata una valutazione del-
lo sviluppo puberale ogni sei mesi mediante la scala
di Tanner a partire dai @ anni di efd. Lla constatazione
di un volume festicolare inferiore ai 4 cm® nei bambini
con etd uguale o maggiore ai 14 anni necessita di
un tempestivo controllo endocrinologico. Per conferma-
re la diagnosi di ipogonadismo & necessario valutare

i livelli dell'ormone follicolo stimolante e dell>ormone
luteinizzante con specifici test di laboratorio. Una tera-
pia con festosterone & indicata per frattare pazienti con
mancanza di sviluppo puberale di efd superiore ai 14
anni e pud anche essere presa in considerazione nei
ragazzi di 12 di efd 24243,

E noto che una improwvisa sospensione di una ferapia
prolungata a base di glucocorticoidi pud comportare
'insufficienza surrenalica nel bambino con DMD #44°.
In tali circostanze di emergenza & indicato un tratto-
mento domiciliare con idrocortisone per via intramu-
scolare (50 mg per i bambini < 2 anni; 100 mg per
bambini o adulti > 2 anni) °.

Gestione nutrizionale e gastrointestinale

A partire dalla diagnosi di DMD e per tutta la vita &
importante seguire un'adeguata dieta alimentare per
prevenire |'insorgenza di complicazioni gastrointestina-
li o nutrizionali osservate nella gestione clinico ferapeu-
fica della DMD °. A tal riguardo & indicata una valu-
tazione regolare del peso e della statura del bambino
con DMD da parte del dietologo per mantenere una
condizione nutrizionale adeguata definita come peso
per efd o indice di massa corporea per efd fra il 10° e
'85° percentile. La gestione nutrizionale e gastrointesti-
nale del bambino con DMD richiede inolire una valuta-
zione verbale ogni sei mesi sull'insorgenza di disfagia,
costipazione, reflusso gastro-esofageo, e gastroparesi.
In presenza di difficolta o disagio nel deglutire & fon-
damentale una presa a carico del bambino da parte
di logopedisti e gastroenterologi per |'esecuzione di
fest di valutazione della dinamica di deglutizione me-
diante videofluoroscopia. E necessario eseguire una
gastrosfomia endoscopica percutanea nel caso in cui
si manifestino uno o pit dei seguenti sintomi: tendenza
alla perdita di peso e disidratazione, segni di malnu-
frizione, e presenza di disfagia moderata o severa.
Il monitoraggio della salute delle ossa richiede inoltre
una valutazione annuale dell'assunzione di calcio nella
diefa e della concentrazione di 25-idrossivitamina D
nel siero. Se |'assunzione di calcio & inferiore all'ap-
porfo raccomandato per |'efd, o se il 25-drossivitami-
na D nel siero diminuisce a livelli inferiori di 30 ng/
mL, diventa necessario fornire un apporto adeguato di
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vitamina D, calcio e nufrienti secondo le linee guida
dell'lstituto di Medicina “¢47.

Gestione respiratoria

Nei pazienti con DMD la perdita progressiva della
forza muscolare colpisce i muscoli deputati alla respi-
razione causando un aumentato rischio di sviluppare
complicanze respiratorie quali afelettasie, ostruzione
bronchiale da muco, polmonite e insufficienza respi-
ratoria 4 ¢. Di seguito vengono riporfate le principali
raccomandazioni per la gestione respiratoria dei po-
zienti affefti da DMD a seconda dello stadio della ma-
lattia 4¢. E forfemente indicato il monitoraggio della
funzione dei muscoli respirafori con la misurazione del-
la capacita vitale forzata (CVF) framite spirometria, an-
nualmente dopo il compimento del sesto anno di vita e
ogni 6 mesi sin dallo stadio iniziale di perdita della de-
ambulazione. E inolire raccomandato sia effettuare uno
studio respiratorio notturno con capnografia nei casi
in cui si registri perdita del peso in seguito a terapia
con cortficosteroidi e in presenza di sinfomi di apnea
ostruttiva o di ipoventilazione notturna, sia assicurarsi
che il bambino abbia effettuato la profilassi attiva con
il vaccino inaffivato del virus influenzale e con il vac-
cino anti pneumococco (PCV13 e PPSV2). Nella fase
iniziale e fardiva della malattia accanto alla misurazio-
ne della FCV & raccomandato valutare ogni sei mesi
le massime pressioni inspiratorie ed espiratorie (MIP e
MEP), il picco di flusso della tosse (PCF), la saturazione
dell'ossigeno, SpO2%, e i livelli nel sangue di End tidal
pressione parziale (PETCO?2) e di pressione franscuta-
nea (PTCCO2). Nella fase tardiva della malattia, quan-
do i valori di FCV sono inferiori del 50% del predetto,
il PCF & inferiore a 270 L/min e la MEP & inferiore a
60 cm H20, sono indicate la gestione delle debolezza
dei muscoli espirafori atiraverso metodiche di fosse as-
sistita manualmente e/o meccanicamente. |l supporto
alla respirazione mediante la ventilazione non invasiva
(NIV) & necessario dapprima durante le ore notturne,
poi anche diurne, in presenza di segni o sinfomi di
ipoventilazione notturna, difficoltar respiratorie, dispnea
e tachicardia. La ventilazione pud anche essere garan-
fita aftraverso una cannula posizionata chirurgicamente
nel collo (cannula per la tracheostomial.
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Gestione cardiaca

E importante seguire il bambino con DMD dal punto
di vista cardiologico attraverso controlli seriali e pro-
grammati anche in assenza di patologia cardiaca
evidente ¢. Una prima valutazione cardiologica deve
essere effettuata al momento della diagnosi di DMD
mediante elettrocardiogramma  (ECG), ecocardio-
gramma o risonanza magnetica per immagini (MRI),
al fine di poter escludere la presenza di alterazioni
cardiologiche concomitanti tipiche dell'efd infantile
(difetti del seffo interatriale o interventricolare, persi-
stenza di pervietd del dotto] che possono concorre-
re all'evoluzione della cardiomiopatia. Nei bambini
con etd uguale o inferiore ai &7 anni si consiglia di
effettuare alla diagnosi un ecocardiogramma mentre
nei bambini piv grandi una MRI. Successivamente &
indicato un monitoraggio cardiologico annuale fino al
compimento del decimo anno di eta. Dopo i 10 anni
la frequenza dei controlli cardiologici deve diventare
semestrale, se vengono rilevate delle anomalie cardia-
che. Gli ACE-nibitori (ACE, Angiotensin Converting
Enzyme) o i bloccanti del recettore per I'angiotensina
(ARB, Angiotensin Receptor Blockers), devono essere
presi in considerazione come prima terapia. Benché
non vi sia un consenso generale, & raccomandata una
profilassi preventiva con ACE-inibitori a un livello pre-
clinico, gid a partire dai 10 anni ©#8. Un monitorag-
gio cardiologico piu frequente, & consigliato nella fase
fardiva, non deambulante, per ridurre la morbilita e la
mortalita correlate alla DMD. Le aritmie ventricolare
possono verificarsi in qualsiasi momento, ma sono piv
frequenti negli stadi avanzati delle cardiomiopatie. Un
monitoraggio periodico con Holter (h24) deve essere
preso in considerazione per quei pazienti che hanno
disfunzioni cardiache documentate. le portatrici DMD
dovrebbero effeftuare dei controlli, preferibilmente
ecocardiogramma ed ECG, all'inizio dell'eta adulta e
ogni 3-5 anni, o con maggiore frequenza in caso di

anomalie cardiologiche accertate ¢47 0.

ASPETTI PSICO-SOCIALI

la presa in carico di un bambino con DMD e del nu-
cleo familiare deve comprendere anche una partico-
lare aftenzione agli aspetti neuropsicologici e relazio-
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nali, aree entrambe ad alfo rischio in considerazione
del tipo di malattia 7. Una ritardata acquisizione delle
fappe del linguaggio & inolire comune nei bambini
con DMD 7. le principali raccomandazioni e inferventi
necessari per la gestione degli aspetti psicosociali in
funzione degli stadi evolutivi della DMD sono riportati
nella Tabella e I.

CONCLUSIONI

Ai fini di una efficace presa in carico del bambino
affetto da DMD & importante riconoscere come questa
malattia esordisca in efd infantile. Una veloce e preco-
ce diagnosi, risulta essere perfanto indispensabile per
potfer awiare quanto prima una serie di interventi e pre-
venzioni che possono cambiare radicalmente la vita di
un bambino distrofico. La presa in carico del bambino
con DMD richiede l'intervento di piv operatori e/0 enti
con diverse competenze, e questa molteplicita di attori
si deve articolare intorno al giovane paziente con un

TABELLA I.

Principali interventi per la gestione psicosociale dei pazienti con DMD in
funzione dell’evoluzione della patologia (adattato da Birnkrant et al., 2018) .

Fase deambulante/ prima infanzia

— Valutazione neuropsicologica dopo un intervallo di 12 mesi
dalla diagnosi

— Valutazione logopedica approfondita per i bambini con so-
spetto di ritardo nello sviluppo del linguaggio

— Assistenza da operatori sanitari al momento della diognosi e
in caso di necessita

Fase iniziale di perdita della deambulazione/
adolescenza/giovane adulto

— Valutazione neuropsicologica per identificare ritardi cognitivi
o di apprendimento quando esistono preoccupazioni sul ren-
dimento scolastico

— Valutazione neuropsicologica durante la fransizione all'et
adulta

— Assistenza da operatori sanifari al paziente e alla famiglia

Fase non deambulante/adulto

— Valutazione neuropsicologica dopo il verificarsi di significative
perdife di funzione

— Valutazione logopedica approfondita per i pazienti con distur-
bo o perdita totale delle abilita comunicative, e difficolta nel
deglutire (disfagial

— Assistenza da operatori sanifari al paziente e alla famiglia

TABELLA 11

Principali interventi per la gestione psicosociale dei pazienti con DMD in
funzione dell'evoluzione della patologia (adattato da Birnkrant et al., 2018) 7.

— Somministrazione di psicofarmaci in presenza di sinfomi psi-
chiafrici di gravitd moderata/severa (fase deambulante e/o
fase non deambulante)

— Fornire un valido supporto psicopedagogico e scolastico che
risponda ai bisogni del giovane paziente (fase deambulante
e/ o fase iniziale non deambulante)

— Favorire l'istruzione e la formazione fino all'etd di 22 anni
(fase non deambulante)

— Informare il paziente e i suoi famigliari sulla disponibilita di
cure palliative per ridurre o prevenire il dolore (fase non de-
ambulante)

— Fornire servizi di assistenza sanitaria a domicilio (fase non
deambulante)

approccio personalizzato, data |'estrema fragilita che
caratterizza tale momento di vita, sia per il bambino
interessato sia per i suoi famigliari. Sebbene non esiste
ancora una cura per la DMD i progressi raggiunti nella
diagnosi, nella gestione riabilitativa e le nuove linee
guida a disposizione sulla assistenza neuromuscolare,
endocrina, nutrizionale, gostrointesﬂno|e, respiratoria,
cardiaca e psicosociale hanno portato ad una ade-
guata presa in carico del bambino con DMD riducen-
do il piv possibile la complicazione prevedibili della
malattia in ogni fase della sua evoluzione 7.
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