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Qualche (veloce) cenno storico

e 1850: Francois- Amilcar Aran e Guillaume
Duchenne identificano la malattia negli
adulti

e 1894: Guido Werdnig e Jehann Hoffmann,
descrissero la malattia nel bambini

e 1950 altri due medici svedesi, Eric Klas
Henrik Kugelberg e Lisa Welander,
identificarono un'altra forma della malattia
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Questa malattia colpisce particolari cellule
nervose, | motoneuroni, che controllano |
movimenti del muscoli volontari. La SMA
deteriora | motoneuroni alla base del cervello
e lungo il midollo spinale, impedendo I
corretto-trasferimento degli. impulsi elettrici e
chimici al muscoli, necessario per il normale
funzionamento degli stessi. | muscoli
Involontari, ad esempio quelli che controllano
le funzioni della vescica e dell'intestino, non
sono colpiti dalla malattia. Anche l'udito e la
vista non sono colpiti e l'intelligenza e
normale o al di sopra della media.

Dr. Angelo Giusto 2011




Quante forme di SMA esistono?

Sono quattro forme, che hanno in comune
I'origine (difetto di un gene sul cromosoma
5) e la modalita di trasmissione,
AUTOSOMICA RECESSIVA. Cio significa
che tutti e due I genitori devono essere
portatori del difetto genetico per
trasmettere la malattia ai figli. La
trasmissione AUTOSOMICA DOMINANTE
(un solo genitore affetto) e occasionale.
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SMA tipo I: colpisce | muscoli della bocca e della gola,
rendendo molto difficile la deglutizione. L’esordio e
Intorno ai 6 mesi di vita

SMA tipo Il, forma intermedia: Fesordio variatrai' 7 e i
18 mesi. | bambini affetti riescono a mantenere la
posizione seduta senza sostegne ma'usualmente non
Si alzano in piedi ne camminano.senza un aiutoe. La
sopravvivenza dipende spesso dalla gravita dei
problemi respiratori.

SMA tipo lll: L'eta di esordio e successiva ai 18 mesi
di vita e molto spesso variatrai 5 e i1 15 anni. Difficolta
nella masticazione e deglutizione sono rare e |
problemi respiratori non sono CosSlI Severi.

SMA tipo IV o forma adulta
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Impegno del muscoli respiratort:

| muscoli respiratori sono coinvolti
IN misura variabile
ma In tutte le forme della malattia.

Nella SMA tipo 1, la forma piu grave, Il
decorso-e spesso fatale entro | primi anni di
vita a causa di insufficienza respiratoria o
iInfezioni broncopolmonari.
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| problemi di tipo respiratorio rappresentano la
principale causa di malattia nelle persone affette da
SMA e rappresentano la piu comune causa di morte
tra 1 bambini affetti dalla malattia tipo | e tipo0 Il.

* La debolezza muscolare associata a:SMA rende piu
difficile I meccanismo della tosse e il mantenere pulito
Il polmone dalle secrezioni, e puo-causare
Insufficienza respiratoria durante il sonno.

 La debolezza muscolare puo rendere il vostro
bambino maggiormente suscettibile alle infezioni del
tratto respiratorio. Infezioni ripetute possono
danneggiare permanentemente il tessuto polmonare e
rendere la respirazione ancora piu difficile
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Problemi respiratori: qual

Meccanismo della tosse: se inefficace
esita In una ridotta clearance delle
secrezioni, soprattutto nelle\vie'aeree
Inferiori;

Ipoventilazione durante il'sonno;

Ridotto sviluppo delle parete toracica e
del polmone;

Infezioni respiratorie ricorrenti che
esacerbano la debolezza muscolare
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Genitorl “Manager” del respiro

¢ Un’adeguato “managing” della funzione
respiratoria nei pazienti con SMA e essenziale
per la loro sopravvivenza e gualita di vita: E’
fondamentale che | pazienti ed | parenti
sappiano riconoscere precocemente ogni segno,
anche minimo, di problema nella respirazione,
affinche si possano adottare le soluzioni
necessarie.

* Per questo motivo € molto importante pianificare
con | propri specialisti un piano di intervento
precoce in relazione alle varie necessita.
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* In relazione alla severita della malattia,
strumenti che possono essere di aiuto

Includono:
— Somministrazione di ossigeno (canula o mascherina)

— Dispositivi di assistenza, manuale o meccanica, alla
tosse

— Supporto non invasivo alla ventilazione: dispositivi quall
la BIPAP (Bi-level positive airway pressure devices)

e L'uso di questi strumenti e regolato da
protocolli operativi, ormal in uso su larga
scala, sviluppati proprio in funzione delle
esigenze respiratorie del malati di SMA.
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SMA e problemi respiratort:

Strategie “domestiche”di intervento

Imparare a mantenere pulite le vie aeree e
Imperativo per ogni malato di SMA

Valutate Il tipo di supporto respiratorio, se
necessario, con il team sanitario.che.segue
abitualmente il vostro bambino

Collaborate con |I team sanitario a sviluppare un
“plano di azione” per prevenire. | problemi

Programmate con il team sanitario un piano
di intervento per far fronte ad un’eventuale
emergenza respiratoria

Informate dello stato di salute la Centrale 1-1-8
dove risiedete o dove vi recate, per esempio In
ferie (scheda CSHCN)
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e | genitori ed | caregivers_sono le persone
che meglio conoscono I loro.bambini

e | sanitari di riferimento conoscono tutta
'‘evoluzione della storia clinicaldel loro

nazienti

o Entrambi rappresentano la piu affidabile
fonte di notizie per | sanitari “occasionali”
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o Gli obiettivi di “benessere respiratorio”
devono essere sviluppati, in sinergia tra
sanitari e familiari, per ogni singolo
bambino

* Prestare la massima attenzione a “momenti di
crisi” quali | periodi di picco influenzale, o In
preparazione ad un intervento chirurgico

| “piani di intervento” devono essere adattati
alla crescita del bambino
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Target IMPERATIVO:
determinare cosa g.normale
per questo bambino
Redigete una scheda sanitaria CSHCN
Tenetela aggiornata

Evidenziate bene lo stato di salute “di
base” del piccolo

Consegnate la documentazione al Servizi
di Emergenza dell’area dove vi trovate
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Qualche sigla: CSHCN e TAC

* Children with Special Health Care Needs
(Bambini con bisogni sanitari speciali)

* Technology Assisted Children (Bambini
assistiti dalla tecnologia) '

Bambini con bisogni sanitari speciali: sono a rischio aumentato
o soffrono di condizioni fisiche croniche, di sviluppo, di
apprendimento o cognitive, di comportamento o emozionali
particolari e che per questo richiedono un tipo 0 una gquantita di
servizi sanitari o di sanita in genere che va oltre quella richiesta

dagli altri bimbi.

From Commentary in Pediatrics, Vol. 102, No. 1 July 1998



C’e un problema?
E' tutto OK”? Non so?

 Non perdere la calma e cercare di capire
e Chiedere aiuto (1-1-8)
e Fare gualcosa




‘emplo di scheda CSHCN SMA




Valutazione del baseline

Impressione “di chi conosce Il paziente”
Valutazione del sanitari curanti
Altri strumenti e/o strategie

Il Triangolo di Valutazione Pediatrica
(PAT)
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Un semplice strumento: PAT

Valutazione visiva

Identifica la categoria generale dell’anormalita
fisiologica

Stabilisce la gravita della malattia e/o del
trauma

Determina I'urgenza dell'intervento
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Il triangolo di valutazione pediatrica

Aspetto

Stato mentale

Lavoro respiratorio

Rapido o lento

Tono muscolare Sforzo respiratorio

Aspetto della cute
(Circolo)
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Aspetto

Tono
Interazione
Consolabilita

Look (sguardo/fissa?)

Speech (parla/piange?) .
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Lavoro respiratorio
(WOB: work of breathing)

 Stridori / borbottii

e Espansione toracica simmetrica
« Utilizzo dei muscoli accessori

— Retrazioni

— Alitamento delle pinne nasali /
ondulazione del capo

 Posizione
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Circolo cutaneo

fdi\

e Colore della cute
e |dratazione/Sudorazione
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| a valutazione del dolore
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Conclusioni

e Le problematiche respiratorie
rappresentano, sia pur in misura differente
e con diverso peso, uno dei comuni
denominatori nelle varie forme di SMA

e Pazienti in relativo buon compenso
POSSONO precipitare 1l proprio stato di
salute anche per problemi respiratori d
piccola entita
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Conclusioni

e |L.a conoscenza dello status di salute del
bambino e fondamentale per avere un
“Punto di riferimento”

e L’osservazione di ogni minima variazione
0 peggioramento del respiro devono
rappresentare un segnale di allarme

e La prevenzione rappresenta la migliore e
la piu efficace strategia di intervento
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Conclusioni

e Grazie allo sviluppo delle cure mediche,
molti bambini con bisogni sanitari speciall
sopravvive oltre I'eta infantile.

e Con lo sviluppo delle cure a domicilio, |
servizi di emergenza sanitaria evono essere
pronti a trattare bambini con problemi
sanitari cronici e complessi

e La collaborazione con chi si prende cura del
bambini o la consultazione del loro medicl,
rappresenta la chiave di volta nel trattamento
di questi particolari pazienti.
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Dubbi, incertezze, perplessita?
Www.savonaemergenza.it
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