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INTRODUZIONE

(B)

2015
Molto rara

Malattia autosomica dominante ereditaria
causata da mutazioni nel gene SON

Disordine
multisistemico

Sintomatologia
varia e poco
specifica




DEFINIZIONE: caratteristiche cliniche (1/2)

(d)

Disordini del Disordini della Dismorfismi Disturbi

neurosviluppo crescita facciali muscoloscheletrici

Ritardo mentale da lieve a Persistente ritardo della Asimmetria facciale Ipermobilita articolare

gra:;vgsjoprattutto moderato crescita Orecchie con attaccatura Scoliosi o cifosi

Riardo del linguaggio Sfﬁ;;sé)z?:to Al peso sia passa Anomalie dell’andatura

(anche averbalitd) Fronte p.r01.n1ne.nte . Clinodattilia o sindattilia

Sopracciglia orizzontali mani e/o piedi

Tono muscolare anomalo ) . ) T

A lie aoli . Epicanto e occhi infossati Mani e piedi di ridotte
nomalie agli esami dimensioni e altre anomalie

Dorso nasale ampio o

neuroradiologici: ipoplasia
depresso

o agenesia del corpo
calloso, ridotta materia Filtro corto
bianca, aumento del volume
ventricolare

del piede
Palato ogivale

Anomalie dentali, come
denti diastematici,
malocclusione o
microdonzia

I ——————————————————————E—EEE—_———_—_ ——

Labbro superiore sottile

Crisi epilettiche




DEFINIZIONE: caratteristiche cliniche (2/2)

Disturbi della
vista

Strabismo
Ipermetropia
Iperopia

Disfunzione visiva

corticale
Atrofia ottica

Disturbi
cardiovascolari

Difetti interatriali o
interventricolari

Dotti arteriosi pervi

Disturbi
gastrointestinali

Frequenti episodi di
vomito

Diarrea cronica

Malrotazione
intestinale

Atresia intestinale

Difficolta di
alimentazione

Disturbi
genitourinari

Reflusso vescico-
ureterale

Infezioni vie urinarie
Pielectasia

Piramidi renali
midollari

Singolo rene

Displasia del rene o
rene a ferro di
cavallo




PROPOSTA

Rifacendosi a

Grosso E. — Favero E. (2011) e Burattt M.G. (2011)

per la gestione del

Bambino disfagico con quadro sindromico-malformativo




PROPOSTA: valutazione (1/3)

Tappe biologiche e sviluppo psicomotorio

A. Fisiologica e [ Disidratazione, malnutrizione, Disordin
patologica disordini respiratori e crisi 150
Storia medica epilettiche multisistemici
I Ospedalizzazioni

Terapie farmacologiche

S

Consistenze e quantita, postura, soggetti che
Per os alimentano, luoghi, ausili, numero pasti,
Modalita di tempi
| alimentazione )
Alternativa Modalita utilizzata, numero pasti/die, tempi

LAnamnesi

Iter alimentare

Indicatori comportamentali

Storia cronologica disturbi/difficolta ]

-

Storia familiare Familiarita per altre patologie causanti disfagia

J

s N

Consapevolezza e
collaborazione

(- y,

Determinante per le scelte riabilitative ]




PROPOSTA: valutazione (2/3)

» Parametri vitali

* Stato di vigilanza

* Postura

» Modalita respiratoria

 Reattivita e risposta
agli stimoli

« Comportamento
comunicativo

« Stati comportamentali
(neonato)

Valutazione clinica

» Presenza e gestione
secrezioni
(scialorrea?)

e Num. deglutizioni

* Voce e tosse

» Sensibilita

» Morfologia e motricita
strutture

» Prassie

e Riflessi

e Suzione non nutritiva
(neonato)

» (Gestione extra-orale
del cibo

» Masticazione
* Deglutizione

* Suzione nutritiva
(neonato)

* In ambiente familiare

 Relazione paziente-
caregiver

» Posture

o Ausili

e Consistenze
* Reazioni




PROPOSTA: valutazione (3/3)

Valutazione strumentale

Fasi deglutitorie

Endoscopia a fibre ottiche (FEES)

~

Anatomia e
presenza/assenza
di fenomeni di
penetrazione e€/0
aspirazione

J




PROPOSTA: trattamento (1/3)

Azione Educativa:
il counselling

MOSTRARE
specifiche
tecniche e

ADDESTRARE

il caregiver

INFORMARE
su
caratteristiche
disturbo e
conseguenze

per importanti
decisioni

SOSTENERE |

COINVOLGIMENTO
GLOBALE DEL
CAREGIVER




PROPOSTA: trattamento (2/3)

Azione Rieducativa:
trattamento diretto

Trattamento sensomotorio ]
. i ; Avvicinamento e desensibilizzazione
Tecniche Trattamento motorio . .
] e Tecniche passive
specifiche \ Allenamento funzionale passivo

Taping neuromuscolare ]

Trattamento )
diretto o ' Suzione ‘ Facilitazioni posturali + ambiente +
funzionale | l compensi
13 . Cucchimu | ([ Strumenti adeguati + postura +
‘ ‘s -18 mesi o . .
Stimolazioni bicchiere ) | tecniche di supporto e controllo orale
alimentari : : — . . .
18 mesi — 3 anni Masticazione Scelta alimenti adeguati
>3 anni Alimepizion g Intervento indiretto
apporto nutrizionale |




PROPOSTA: trattamento (3/3)

Azione Rieducativa:
trattamento indiretto

Scelta
ausili
alimentari

Gestione
altr1 ausili

Strategie
posturali

Strategie
dietetiche




CONSIDERAZIONI e CONCLUSIONI

Monitoraggio nel tempo

_|_
Sindrome Rivalutazione
genetica +

Conferma/modlﬁca obiettivi

Possibilita di degenerazmne?
Sviluppo abilita motorie orali e
controllo posturale?

_|_

Necessari interventi chirurgici?
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