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Summary

It is well known that gastrointestinal (Gl)
motor dysfunctions occur frequently in chil-
dren with different degrees of brain dama-
ge, whereas only recently, several reports
are outlining the association of Gl disor-
ders and congenital myopathies or genera-
lized muscle disorders in paediatric age.
Swallowing disorders occur in 40% of chil-
dren with brain damage, recurrent vomi-
ting in 10-15% of mentally retarded chil-
dren. If fully investigated, up to 75% of the-
se children have gastroesophageal reflux,
62% of mentally retarded children present
chronic constipation. Differently from chil-
dren with myopathy in whom Gl involve-
ment is often clinically silent, most children
with brain damage present a variety of Gl
symptoms which often do not receive ap-
propiate attention from paediatricians. Bet-
ter understanding of the pathophysiology
of GI motor disorders in these children may
contribute to establish treatment strategies
which prevent significant secondary causes
of morbidity.
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U no degli aspetti piu trascurati nella
riabilitazione, e piu in generale nel-
la gestione quotidiana dei bambini con
danno neurologico, & quello della mal-
nutrizione e delle disfunzioni dell’appa-
rato gastrointestinale**. In realta, in que-
sti bambini, i problemi legati alla diffi-
colta di assunzione del cibo (deglutizio-
ne), della esofagite (reflusso gastroeso-
fageo), dello svuotamento gastrico, del-
la stipsi, costituiscono altrettante aggra-
vanti dell’handicap motorio o neuromo-
torio che caratterizza questa sfortunata
categoria di bambini.

Sebbene la conoscenza approfondita
di questi disordini e il loro trattamento
riguardino una categoria molto ristretta
di specialisti della rabilitazione, della ga-
stroenterologia e della neuropsichiatria
infantile, & doveroso che anche il pedia-
tra generale, spesso coinvolto in prima
battuta nella cura di questi bambini e/o
nel rapporto quotidiano con le loro fami-
glie, da confortare e da indirizzare, sia
aggiornato sulla natura, sulle conse-
guenze e sulla gestione di questi impor-
tanti disturbi.

Epidemiologia e clinica

La disponibilita delle unita di terapia
intensiva neonatale e I'alta tecnologia
delle procedure diagnostiche hanno
permesso un aumento della sopravvi-
venza dei neonati, sia prematuri che a
termine, affetti da danni neurologici. La

prevalenza di paralisi cerebrali modera-
te o severe varia, attualmente, da 1 a 2,5
per 1000 nati vivi‘. Le malattie muscolari
primitive sono molto piu rare; la distro-
fia muscolare di Duchenne, la meno ra-
ra tra queste, ha una prevalenza di
1:3500 nati maschi e quella di Becker di
1:30.000 nati maschi®.

Molti dei bambini con danno cere-
brale presentano una importante sinto-
matologia gastrointestinale, non sempre
adeguatamente valutata. Disordini della
deglutizione sono presenti nel 40% di
guesti bambini, vomito ricorrente nel
15%, reflusso gastroesofageo (RGE) nel
75%, stipsi cronica nel 65%°®.

Meno appariscenti i disturbi del trat-
to gastrointestinale nei bambini con
miopatia primitiva, che tuttavia presen-
tano nella meta dei casi studiati con tec-
niche appropriate alterazioni infraclini-
che della peristalsi esofagea e ritardo di
svuotamanto gastrico, e piu comune-
mente stipsi; i disturbi dello svuotamen-
to retto-colico sono inoltre la regola nei
bambini con mielodisplasia.

Disturbi della deglutizione
nei soggetti neurolesi

Patofisiologia
e strumenti di indagine

La deglutizione & una funzione vitale
sia per la assunzione di cibo che per la
protezione delle vie aeree. La disfagia
orofaringea puo essere causata sia da di-
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sordini strutturali che neuromuscolari®.
La piu frequente causa di disfagia oriofa-
ringea nei bambini & rappresentata dal
danno cerebrale anossico-ischemico
(Tabella ).

Per la sua complessita I'atto degluti-
torio puod essere convenzionalmente
suddiviso in tre fasi: fase orale, faringea
ed esofagea. La prima & prevalentemen-
te volontaria, le altre due sono riflesse.

La fase orale & prevalentemente di-
sturbata dal difetto di coordinazione e
dal difetto occlusate. A causa del deficit
delle funzioni volontarie e dei disturbi
della muscolatora masticatoria e della
suzione, il paziente presentera di regola
una difettosa chiusura della rima bucca-
le, con ipersalivazione, movimenti ano-
mali della lingua, difficolta nella masti-
cazione, nella preparazione del bolo e
nella sua propulsione verso il faringe.

La fase faringo-esofagea, involonta-
ria, € disturbata da un’alterata contrazio-
ne dei muscoli costrittori del faringe e
da un alterato rilasciamento dello sfinte-
re esofageo superiore.

Le principali manifestazioni cliniche
di una alterata deglutizione sono rappre-

sentate dal vomito, dall’apnea e bradi-
cardia durante il pasto, da disturbi respi-
ratori cronici (dispnea, tosse, bronco-
polmoniti recidivanti, wheezing) dovuti
all'inalazione di cibo (Tabella I1).

Il piu delle volte, la storia clinica e I'e-
same obiettivo permettono di differen-
ziare la disfagia oro-faringea da quella
faringo-esofagea: difficolta ad iniziare la
deglutizione, rigurgito nasale, tosse e
apnea, suggeriscono alterazioni della fa-
se orale. Un approfondimanto diagnosti-
co & consentito dalla radiologia, dall’eco-
grafia e dalla manometria esofagea: ma
negli ultimi tempi, tra tutte queste tecni-
che, ha assunto una posizione di assolu-
ta preminenza lo studio dinamico delle
varie fasi della deglutizione per mezzo
della videoregistrazione fluoroscopica
ma specialmente ecografica®*.

La videoregistrazione ecografica € supe-
riore a quella video-fluoroscopica con contra-
sto, che ne é tuttavia un utile complemento:
in effetti la prima consente di visualizzare di-
rettamente la muscolatura della lingua e del-
le pareti della bocca; inoltre permette I'analisi
diretta dei singoli eventi della deglutizione; e

CAUSE DI DISFAGIA
OROFARINGEA
IN ETA PEDIATRICA

SINTOMATOLOGIA
IN BAMBINI CON DISORDINI
DELLA DEGLUTIZIONE

Sistema nervoso centrale
Trauma cranico
Anossia
Ischemia
Infezioni
Affezioni neurodegenerative
Paralisi cerebrali

Sistema nervoso periferico
Atrofia spinale
Poliomielite
Difterite
Paralisi del nervo laringeo

Muscoli
Miopatie congenite
Miopatie infiammatorie
(dermatomiosite, lupus,
poliomielite)
Miopatie da radiazioni
Distrofia familiare
Disautonomia familiare
Miastenia

Disordini strutturali
Palatoschisi
Sindrome di Pierre-Robin
Resezioni chirurgiche
Anelli cricofaringei
Acalasia SES
Incoordinazione faringo-esofagea

Tabella |
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O Difficolta nell’iniziare la deglutizione
(rifiuto del cibo)

O Crisi di apnea e bradicardia

O Rigurgito e/o vomito

O Tosse e crisi di soffocamento

O Rigurgito nasale

O Bronchiti croniche, polmoniti

Tabella Il

infine non espone a radiazioni. Con la videoe-
cografia € possibile avere una visione trasver-
sale della laringe durante il respiro e durante
la deglutizione: durante la respirazione le
corde vocali e le aritenoidi rimangono in una
posizione abdotta e la rima della glottide &
chiaramente visibile; durante la deglutizione-
le corde vocali e le aritenoidi addotte chiudo-
no la rima glottidea, prevenendo I'aspirazione
in laringe (Figure 1A, 1B). Una sospetta aspi-
razione dovrebbe essere sempre confermata
dalla videofluoroscopia, che a sua volta per-
mette di studiare meglio di altre tecniche la
fase faringoesofagea della deglutizione.

Terapia

Il trattamento della disfagia orofarin-
gea include:

[ strategie compensatorie, che servono
a ridurre i sintomi, senza modificare la
fisiologia della deglutizione;

O terapie indirette, atte a verificare il
controllo neuromuscolare necessario
per deglutire;

0 terapie dirette, atte a modificare la fi-
siologia della deglutizione®.

Le terapie indirette non possono es-
sere applicate ai bambini, specie se han-
dicappati, perché implicano I'acquisizio-
ne di nuovi movimenti da effettuare du-
rante I'atto della deglutizione per ren-
derlo piu efficace; le strategie compen-
satorie includono il controllo della posi-
zione della testa e del corpo del pazien-
te, e inoltre il volume e la consistenza
del cibo; le tecniche di postura, facilitate
dal controllo video-fluoroscopico, posso-
no essere molto efficaci nel prevenire
I'aspirazione (Tabella Il1).

Durante tutto il programma di riabili-
tazione per la disfagia, la nutrizione e la
idratazione, i pazienti vanno tenuti sotto
controllo; e se i disturbi della deglutizio-

Figura 1. Scansione trasversale della laringe a livello delle corde vocali in un neonato di 20
giorni durante il respiro (A) e durante la deglutizione (B).

A. La glottide (testa di freccia nera) durante il respiro é facilmente identificabile, come uno
spazio mediano triangolare tra le corde vocali (freccia nera).

B. Durante la deglutizione, le corde vocali e le aritenoidi (freccia bianca) si adducono e la
glottide scompare.
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TERAPIA DEI DISORDINI
DELLA DEGLUTIZIONE

O Posizione della testa e del corpo
O Consistenza del cibo

O Volume del cibo

O Frequenza di somministrazione

Tabella Il

ne sono particolarmente importanti, va
programmata una fase di nutrizione arti-
ficiale, per via parenterale o nasogastri-
ca®, o ancora mediante gastro- o digiu-
nostomia percutanea.

Il sondino nasogastrico € indicato nei
casi in cui si preveda un tempo di nutri-
zione artificiale non superiore a 3-6 me-
si; diversamente, la gastrostomia ¢ la
procedura di scelta. nei casi con grave
RGE si consiglia la digiunostomia, oppu-
re (piu raramente) la associazione di
una plastica antireflusso*.

Un ottimo regime di nutrizione artifi-
ciale mette il paziente in condizione di
poter partecipare attivamente al pro-
gramma di riabilitazione; per evitare
che i pazienti perdano motivazione e ca-
pacita di iniziare I'atto deglutitorio, & be-
ne che, durante il programma di riabili-
tazione, un piccolo supporto alimentare
sia mantenuto per bocca.

Vomito,
reflusso gastroesofageo
e dismotilita antrale

Patofisiologia
e strumenti di indagine

Il vomito e spesso presente nei bam-
bini con handicap’. Nella maggioranza
dei casi questo & sostenuto da RGE,
sebbene recenti studi dimostrino che
essi possono essere affetti da piu diffuse
alterazioni motorie del tratto gastrointe-
stinale. Il RGE é stato trovato nel 75%
dei bambini con handicap neuromoto-
rio. Le alterazioni del sistema nervoso
autonomo, con basso tono dello sfintere
esofageo inferiore (SEI) sembrano es-
serne la causa in molti bambini; molti
presentano scoliosi, che determina una
alterata collocazione del SEI; la posizio-
ne supina e la ridotta deglutizione di sa-
liva peggiorano la clearence esofagea’;
inoltre la svuotamento gastrico & spesso
rallentato.

Ma anche al di fuori del RGE molto
spesso i bambini con danno mentale di
diverso grado possono mostrare altera-
zioni della motilita esofagea, che inclu-
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dono una minore ampiezza delle onde
di contrazione, un aumentato numero di
risposte motorie anomale con presenza
di onde simultanee e doppi o tripli pic-
chi. Nei bambini con minore grado di
danno mentale queste anomalie miglio-
rano col guarire dell'esofagite, mentre
nei bambini con ritardo piu severo il di-
sturbo funzionale persiste, aggravando
il RGE e predisponendoli a recidive?.

Il ritardato svuotamento gastrico e
un altro importante fattore associato al
RGE. In una parte dei casi questo & attri-
buibile a una ipersensibilita alimentare
che piu facilmente si verifica in questi
bambini, forse a causa dei fenomeni di
aspirazione.

E un fatto che Fried e coll.* hanno vi-
sto che con formule a base di soia lo
svuotamento gastrico si verificava piu
rapidamente, riducendo la numerosita
dei vomiti; e che in generale la percen-
tuale di ritenzione dell'isotopo radioatti-
vo a 60 e 120 minuti € maggiore nei te-
traplegici alimentati con formule a base
di caseina rispetto a quelli alimentato
con formule a base di soia®. In altri casi,
il ritardato svuotamento gastrico ¢ lega-
to a un’attivita motoria antrale primitiva-
mente alterata. Queste anomalie posso-
no essere responsabili di vomito anche
dopo l'intervento di antireflusso.

Clinicamente meno importanti, e in gene-
re meno note, sono le alterazioni della funzio-
nalita esofagea e dello svuotamento gastrico
che accompagnano le miopatie.

Puo accadere non eccezionalmente che
una miopatia primitiva esordisca con una sin-
tomatologia di infezioni respiratorie ricorren-
ti, a loro volta legate a disturbi della degluti-
zione.

Piu spesso, nei soggetti con distrofia mu-
scolare & I'indagine strumentale che rivela,
gia agli stadi iniziali della malattia, ancor pri-
ma di un interessamento evidente della mu-
scolatura scheletrica, anomalie della dinami-
ca esofagea e gastrica, con tempi di svuota-
mento gastrico allungati e con ridotta am-
piezza delle onde di contrazione nella porzio-
ne prossimale dell’esofago®’.

Terapia

Il trattamento dei disturbi della moti-
lita gastrica va fatto dapprima, tentativa-
mente, in via medica (trattamento diete-
tico, trattamento farmacologico con pro-
cinetici, trattamento con antiacidi). La
percentuale dei fallimenti della terapia
conservativa € perd molto alta'®; vicever-
sa, il trattamento chirurgico anti-reflus-
so (fundoplicatio secondo Nissen) cam-
bia significativamente, in meglio, la qua-
lita di vita di molti di questi bambini, dei
loro genitori e delle loro governanti.
Tuttavia, un singolo intervento pud non
essere sufficiente, e nel 15% dei bambini
un secondo intervento risulta necessa-
rio. La gastrodigiunostomia® puo rap-
presentare una metodica alternativa me-
no invasiva e spesso efficace per i bam-
bini cerebrolesi con disturbi dello svuo-
tamento gastrico e RGE.

Assumendo che il,RGE sia la causa
pit frequente di vomito nei bambini ce-
rebrolesi, nella Figura 2 € proposto un
algoritmo per il loro trattamento.

Stipsi

Patofisiologia
e strumenti di indagine

La stipsi & un problema clinico di fre-
quentissimo riscontro nei bambini con
problemi neuromotori; essa € dovuta a
diversi fattori: ridotta sensazione co-
sciente dell’'evacuazione, immobilita, pa-
ralisi motoria della muscolatura addomi-
nale e perineale, ridotto apporto in fibre.
La sua natura va indagata mediante una
appropriata valutazione clinica (frequen-
za delle evacuazioni, esplorazione retta-
le) e strumentale (valutazione del tempo
di transito intestinale segmentale) in
modo da definire sia I'entita che il tipo
della stipsi, in funzione di un program-
ma terapeutico mirato.

La stipsi € di qualita diversa nei bam-
bini affetti da miopatia, nei bambini con
danno encefalico e nei bambini con mie-
lodisplasia (Tabella 1V). Infatti, I'enco-
presi, presente nel miopatico, € assente

CARATTERISTICHE CLINICHE IN BAMBINI
CON HANDICAP NEUROMOTORIO E STIPSI CRONICA

Miopatici Cerebrolesi Mielodisplasici
Encopresi presente assente assente/presente
Ampolla rettale piena vuota vuota/piena
Rallentamento del transito rettale colon SN colon SN/retto
Compliance rettale aumentata normale/ridotta normale

Tabella IV
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ALGORITMO DIAGNOSTICO-TERAPEUTICO
DEL REFLUSSO GASTROESOFAGEO (RGE)
NEL BAMBINO CON HANDICAP NEUROMOTORIO

Sospetto RGE

v

pH-metria
EGDS
Rx digerente

'

RGE

Ematemesi o grave anemia

v
v

Sintomatologia —

v

H,-antagonisti
(1/2 dose x 6 mesi)

'

Rivalutazione strumentale

'

Sintomatologia —

'

H, antagonisti

H,-antagonisti + procinetici x 12 settimane

Sintomatologia +

Omeprazolo
(1 mg/kg/die x 8 settimane)

Sintomatologia +

Omeprazolo
(2 mg/kg/die x 8 settimane)

Sintomatologia +

P Complicanze respiratorie severe
Grave distrofia

Y

Omeprazolo ?

'
v

Chirurgia

Figura 2

nel bambino cerebropatico, mentre pud
essere sia presente che assente nel
bambino con mielodisplasia. L'ampolla
rettale & piena nel miopatico, vuota nel
cerebropatico, con un quadro variabile
nel bambino con mielodisplasia.

Il rallentamento del transito si verifi-
ca a livello rettale nel miopatico, e a li-
vello di retto-colon sia nel cerebropatico
che nel bambino con mielodisplasia (nel
bambino cerebropatico pero, a differen-
za che nel bambino stitico neurologica-
mente sano, il rallentamento avviene
prevalentemente nel colon sinistro?, a
causa di un particolare pattern
motorio®); la compliance rettale, sem-
pre elevata nel miopatico, potra essere
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sia normale che ridotta nei bambini ce-
rebropatici o mielodisplasici.

Terapia

La terapia della stipsi cronica del pa-
ziente cerebropatico si basera sull'utiliz-
zo dei rammollitori fecali (lattulosio, lat-
titolo) e sul supplemento di fibre (gluco-
mannano). L'utilizzo di procinetici (cisa-
pride) appare meno efficace, forse per-
ché la stipsi in questi pazienti dipende
anche da un’alterazione nella modula-
zione neuronale dell’attivita colica. Al
contrario, I'uso di fibre potrebbe essere
particolarmente utile perché esse deter-
minano una distensione del lume intesti-
nale e dunque migliorano il peristalti-

TERAPIA DELLA STIPSI
IN BAMBINI CON HANDICAP
NEUROMOTORIO

Miopatici rammollitori, procinetici

Cerebrolesi rammollitori, fibre

Mielodisplasici bio-feed-back, fibre,
rammollitori

Tabella V

smo dei segmenti colici prossimali. In
questi pazienti, peraltro, I'assunzione
abituale di fibre & solitamente minimo
per l'alta prevalenza dei disturbi della
deglutizione. Nei pazienti affetti da mio-
patia, al contrario, I'utilizzo di procineti-
ci, associato o0 meno a quello dei ram-
mollitori fecali, appare indicato sin dal-
I'esordio (Tabella V). Nei pazienti con
mielodisplasia la rieducazione dell’'alvo
costituisce un punto di importanza cru-
ciale nella riabilitazione (bio-feed-back,
svuotamento meccanico).

Conclusioni

In sintesi, disordini minori e maggio-
ri della motilita del tratto intestinali so-
no frequenti in bambini affetti da malat-
tie neuromuscolari e da altra patologia
neurologica. Nei bambini con miopatie i
disordini del tratto gastrointestinale su-
periore non sono correlati con la sinto-
matologia; questo sembra dovuto allo
sviluppo di meccanismi di adattamento,
sebbene queste alterazioni possano es-
sere corresponsabili di mortalita. Nei
bambini cerebropatici, invece, il grado
di alterazione della maotilita gastrointe-
stinale si correla col grado di danno
neurologico. La stipsi costituisce una
condizione comune sia ai bambini mio-
patici, che ai bambini cerebrolesi, che ai
bambini con mielodisplasia, ma con ca-
ratteristiche specifiche per ciascuna di
queste classi di malati.

La migliore comprensione della fisio-
patologia dei disordini della matilita ga-
strointestinale in questi bambini puo
consentire di elaborare delle strategie
terapeutiche che possono prevenire
cause secondarie di mortalita e che co-
mungue contribuiscono a migliorare la
qualita di vita di questi pazienti e delle
loro famiglie.
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