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MALATTIE	NEUROMUSCOLARI	

Condizioni	patologiche	
caraJerizzate	da	sintomi	e	
segni	aJribuibili	ad	
alterazioni	biochimiche,	
eleJrofisiologiche	e	
anatomo-patologiche	dei	
cosQtuenQ	dell’unità	
motoria	

Ne	consegue	una	riduzione	della	forza	muscolare	o	paralisi	dei	muscoli	volontari	



Sono	coinvolQ	,	a	seconda	delle	patologie,	i	diversi	segmenQ		
dell’unità	motoria:	il	muscolo,	la	giunzione	neuromuscolare,	il		

nervo	periferico,	il	motoneurone	spinale	



MALATTIE	NEUROMUSCOLARI	

EVOLUZIONE	

	
Si	riscontrano	in	questo	gruppo	patologie	
molto	differenQ		tra	loro	in	rapporto	alla	
rapidità	di	decorso	ed	in	rapporto	al		
comportamento	geneQco-ereditario	
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SINTOMI		
L’ipostenia	(riduzione	della	forza	muscolare)	si	
manifesta	con	:	

•  Facile	stancabilità	

•  Facilità	alle	cadute	

•  Crampi	muscolari	

•  Difficoltà	nel	salire	le	scale	

•  Difficoltà	nella	corsa	

•  Difficoltà	nell’arrampicarsi	
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EON	
•  Forza	muscolare	ridoJa	

•  Tono	muscolare	ridoJo	

•  Trofismo	muscolare	ridoJo	

•  Fascicolazioni	

•  Crampi	muscolari	soJo	sforzo	
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-  MalaRe	primiQve	del	muscolo	(miopaQe)	

-  MalaRe	della	giunzione	neuromuscolare	
(miastenie)	

-  MalaRe	del	nervo	periferico	(neuropaQe)	

-  MalaRe	del	motoneurone	(atrofie	spinali)	
	

N.B.	Le	miopaQe	e	le	atrofie	spinali	sono	le	forme	più	frequenQ	
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Le	miopaQe	primarie	possono	essere	inquadrate	dal	punto	di	vista	
clinico	in	due	gruppi:	

MiopaQe	che	si	estrinsecano	con	insufficienza	muscolare	progressiva:	

•  Distrofia	muscolare	progressiva	Qpo	Duchenne	

•  Distrofia	muscolare	progressiva	Qpo	Becker	

•  Distrofie	dei	cingoli	

MiopaQe	che	si	estrinsecano	nei	primi	anni	di	vita	con	ipotonia:	

•  Distrofie	muscolari	congenite	

•  Distrofia	miotonica	congenita	

•  MiopaQe	congenite	

•  MiopaQe	metaboliche	

	

	

	



Distrofie	muscolari	
	
-  Le	distrofie	muscolari	sono	un	gruppo	eterogeneo	di	disturbi	

geneQcamente	determinaQ,	che	hanno	in	comune	un	deficit	
di	forza	muscolare	(ipostenia)	progressivo	e	alterazioni	
distrofiche	alla	biopsia	muscolare	

-  Si	disQnguono	dalle	amiotrofie	spinali	(in	cui	il	muscolo	è	
colpito	secondariamente	alla	degenerazione	del	
motoneurone	spinale)	e	dalle	miopaQe	congenite	(il	muscolo	
è	debole	ma	non	distrofico)	



Distrofie	muscolari	

Età di inizio 

A. Infanzia: Duchenne 

B. Infanzia/Adolescenza: Becker  

                                         Landouzy-Dejerine   

                                         (facio-scapolo-omerale)           

                                         Emery-Dreifuss  

                                         Erb (dei cingoli) 

C. Età adulta: oculofaringea 

                       distrofia miotonica (Steinert) 

 

 



Distrofie	muscolari	

GeneCca 	 	 	 	Cromosoma					Proteina	

	

	A.	X-linked:	
	 					 		Duchenne																																						(Xp21)																	Distrofina	

	 															Becker																																											(Xp21)																	Distrofina		

																			Emery-Dreifuss																														(Xq28)																	Emerina	

	

	B.	Autosomica	dominante:		
																								facio-scapolo-omerale														(4q35)																				? 	 											

	 	 	oculofaringea																												(14q11)															Proteina	2	

																								distrofia	miotonica																					(19)																					DMPK	

																																																																																																					(miotonina)	

	

	C.	Trasmissione	variabile:	

																								distrofia	dei	cingoli	(Erb)						
																																															

	



Epidemiologia	
-  La	Distrofia	Muscolare	di	Duchenne	(DMD)	è	la	malaRa	

neuromuscolare	più	comune	dell'infanzia	con	una	prevalenza	
di	8,3/100000	bambini	maschi	

-  La	Distrofia	Muscolare	di	Becker	(DMB)	è	la	variante	allelica	
più	lieve	ed	è	leggermente	meno	comune:	7,3/100000	
bambini	maschi	

-  La	Distrofia	Miotonica	(o	Distrofia	Miotonica	di	Steinert)	è	la	
forma	più	comune	negli	adulQ	con	prevalenza	di	
10,6/100000	uomini	(esiste	una	forma	congenita,	meno	
comune)	

-  Distrofia	facio-scapolo-omerale:	3/100000	uomini	
-  Altre:	Distrofia	muscolare	dei	cingoli	(forme	autosomico	

recessive	più	frequenQ	delle	dominanQ),	Distrofie	muscolari	
congenite	(Ullrich,	Fukuyama,	deficit	di	Laminina	α-2	ecc.)	





Distrofie muscolari 

Età di esordio 

A. Infanzia: Duchenne 

B. Infanzia/Adolescenza: Becker  

                                         Landouzy-Dejerine   

                                         (facio-scapolo-omerale)           

                                         Emery-Dreifuss  

                                         Erb (dei cingoli) 

C. Età adulta: oculofaringea 

                       distrofia miotonica (Steinert) 

 

 



Distrofia	Muscolare	di	Duchenne	
(DMD)	

					Forma	clinica	più	frequente	di	malaRa	muscolare,	
legata	all’assenza	della	distrofina	(citoscheletro	
fibra	muscçèmatrice	extracell).	Il	gene	della	
distrofina	si	trova	sul	cromosoma	X.	I	segni	clinici	
derivano	dalla	debolezza	muscolare:	

•  Andatura	anserina	

•  Iperlordosi	lombare		

•  Manovra	di	Gowers	
					oppure	dalla	necrosi	graduale	progressiva	delle	fibre	

muscolari	poi	rimpiazzate	da	tessuto	conneRvo:		

•  Notevole	aumento	livelli	sierici	di	CPK	

•  Pseudoipertrofia	dei	polpacci	



Distrofia	muscolare	di	DUCHENNE	(DMD)	

•  La	più	frequente	e	più	grave	tra	le	distrofie.	

•  Colpisce	un	maschio	ogni	3500	naQ	e	la	trasmissione	avviene	per		

caraJere	recessivo	legato	all’X	(Xp21),	può	avvenire	per	nuova		

mutazione	(1	caso	su	3).	

La	trasmissione	è	legata	alla	
X,	recessiva,	per	cui	i	maschi	
si	ammalano	mentre	le	
femmine	eterozigoQ	sono	
normali	o	solo	lievemente	
affeJe	(anche	se	portatrici)	
	



Distrofia	muscolare	di	DUCHENNE	(DMD)	

•  Gene	coinvolto:	essendo	il	più	grande	che	si	conosca,	è	

staQsQcamente	più	soggeJo	a	mutazioni	che	portano	alla	

produzione	di	distrofina	non	funzionale	o	alla	sua	totale	assenza.	

•  Dovuta	a	deficit	di	Distrofina,	proteina	che	svolge	una	funzione		

essenziale	per	il	funzionamento	del	muscolo	scheletrico	(conserva	

l’elasQcità	della	fibra	musc,	controlla	funzionalmente	la	permeabilità	

della	membr	della	fibra	muscolare).	

•  I	sintomi	si	manifestano	entro	i	primi	5	anni	di	vita	,	la	patologia		

può	essere	sospeJata	anche	nei	primi	due	anni.	

•  Debolezza	muscolare	progressiva	che	colpisce	Qpicamente	i	cingoli,	

il	collo,	la	parte	prossimale	degli	arQ	e	i	gastrocnemi,	risparmiando	il	

distreJo	oro-faciale	e	faringeo	e	le	estremità	
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Distrofia	Muscolare	di	Duchenne	
(DMD)	

I	primi	sintomi	della	Duchenne	si	
manifestano	generalmente	fra	i	2	e	i	6	anni	
con	una	debolezza	ai	muscoli	profondi	delle	
cosce	e	delle	anche	che	genera	una	
caraJerisQca	andatura	dondolante	
(anserina).	
-  ↑↑↑	CreaQn-fosfo-kinasi	(CK)	
Perdita	della	deambulazione	nella	prima	o	
media	adolescenza	(entro	i	14	anni)	



DMD:	sintomi	

La	sintomatologia	è	caraJerizzata	da:	
•  Deficit	nella	deambulazione-andatura	anserina,	ondeggiante	
•  Difficoltà	nei	passaggi	posturali-segno	di	Gowers	
•  Difficoltà	nel	correre,	strisciare,	arrampicarsi	
•  Ritardo	psicomotorio	
•  Tendenza	a	camminare	sulle	punte	dei	 piedi	(sono	colpiQ	

prima	i	muscoli	prossimali	dei	distali)	

Si	instaurano	successivamente	debolezza	anche	agli	arQ	superiori	ed	ai	muscoli	
intercostali	che	porta	a	morte,	per	insufficienza	respiratoria	,nella	maggior	
parte	dei	casi	nella	tarda	adolescenza	
	
Possono	concomitare	deficit	cogniQvi	(	la	distrofina	svolge	funzioni	anche	a	
livello	cerebrale)	
Comorbidità:	interessamento	cardiaco	(cardiomiopaQa,	alterazioni	del	ritmo).	
ContraJure	muscolari,	anchilosi.	Deformità	scheletriche	(scoliosi).	Obesità	



DMD:	sintomi	

Nel	periodo	che	precede	la	perdita	della	capacità	di	camminare	
abbiamo	frequenQ	cadute,	generalmente	in	avanQ,	che,	
generando	paura,	accelerano	spesso	la	perdita	funzionale.	
	
Tra	i	9	e	i	14	anni	solitamente	i	ragazzi	iniziano	a	muoversi	con	la	
sedia	a	rotelle.	Successivamente	e	progressivamente	possono	
cominciare	a	manifestarsi	sintomi	cardiaci,	aumenta	la	debolezza	
dei	muscoli	respiratori	–	intercostali	e	diaframma	–	e	nei	casi	più	
gravi	è	necessario	ricorrere,	verso	i	16	anni,	alla	venQlazione	
assisQta.		
Per	gli	assistenQ	ed	i	familiari	diventa	importante	conoscere	le	
metodologie	idonee	ad	aumentare	l’efficacia	della	tosse	(tosse	
assisQta,	spinta	soJodiaframmaQca,	in-exsufflator).	
	



DMD:	sintomi	

-  Insufficienza	respiratoria:	insorge	dopo	la	perdita	
di	deambulazione,	prima	durante	il	sonno	(sonno	
non	ristoratore,	cefalea,	rischio	di	polmoniQ	ab	
ingesQs),	poi	in	veglia,	fino	al	decesso	intorno	ai	
25-30	anni	

-  CardiomiopaQa	dilataQva	dopo	i	10	anni,	morte	
per	scompenso	cardiaco	nel	20%	dei	soggeR	

-  Disabilità	intelleRva	non	progressiva	nel	30%	dei	
pazienQ,	disturbi	dello	speJro	auQsQco	e	ADHD	

	



Distrofia	Muscolare	di	Becker	(DMB)	

• 	E’ anch’essa	trasmessa	come	cara>ere	recessivo	legato	al	cromosoma	X.		

• 	Si	tra>a	di	una	forma	cara>erizzata	da	una	produzione	parziale	di	distrofina,		

			normale	o	alterata.		

• 	I	segni	clinici,	pur	ricalcando	la	DMD,	sono	più	lievi	e,	in	qualche	caso,		

		addiri>ura	minimi,	limitandosi	alla	pseudoipertrofia	dei	polpacci.	
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Distrofia	muscolare	di	BECKER	

Incidenza	tra	i	maschi	di	1	ogni	40000	naQ	

RispeJo	alla	Duchenne:	

•  Esordio	più	tardivo	(5-25	anni)	e	decorso	più	lento.		

•  Compromissione	meno	importante	talora	anche	solo	crampi	e	
mialgie	da	esercizio	

•  Deficit	dell’andatura	mai	prima	dei	15	anni	o	molto	tardivo.	

•  Prevalenza	prossimale	del	difeJo	muscolare	

•  Decorso	più	protraJo	

•  L'interessamento	cardiaco	è	meno	frequente	e	le	facoltà	
intelleRve	sono	di	solito	normali.		





DMD	E	DMB	
problemaQche	cogniQve	e	disturbi	dell’apprendimento	

Nei	ragazzi	affe)	da	DMD	e	DMB	possono	presentarsi	

difficoltà	relaCve	al	funzionamento	cogniCvo,	allo	sviluppo	

del	linguaggio	e	ai	processi	di	apprendimento	

•  DMD:	disabilità	intelleRva	nel	30%	delle	persone	affeJe,		la	
maggior	parte	ha	un	normale	QI	tuJavia	il	quoziente	
intelleRvo	(QI)	e	i	punteggi	di	rendimento	scolasQco	si	
aJestano	su	livelli	più	bassi	dei	coetanei	anche	confrontando	
le	loro	performance	con	daQ	rilevaQ	su	studi	comparaQ	con	i	
fratelli	non	affeR	da	DMD	o	con	ragazzi	affeR	da	altri	
disturbi	neuromuscolari.	

•  DMB:	indagini	meno	approfondite,	tuJavia	emerge	un	
fenoQpo	cogniQvo	meno	omogeneo	rispeJo	a	quanto	
osservato	nella	DMD.	



DMD	E	DMB	
problemaQche	cogniQve	e	disturbi	dell’apprendimento	

Nei	ragazzi	affe)	da	DMD	e	DMB	possono	presentarsi	

difficoltà	relaCve	al	funzionamento	cogniCvo,	allo	sviluppo	

del	linguaggio	e	ai	processi	di	apprendimento	

•  Il	livello	cogniQvo	inferiore	alla	media	della	popolazione	non	
diminuisce	gradualmente	anzi	è	dimostrato	che	i	punteggi	di	
QI,	sopraJuJo	verbale,	possono	migliorare	con	il	passare	
degli	anni	e	grazie	all’apprendimento,	se	ben	condoJo.	

•  Sia	in	DMD	sia	in	DMB	è	stata	evidenziata	una	maggiore	
incidenza	di	problemaQche	di	apprendimento	rispeJo	alla	
popolazione	normale.	

•  le	capacità	visive	e	di	percezione,	sembrano	intaJe	e	
comunque	non	sono	considerate	associate	alla	malaRa	



DMD	E	DMB	
problemaQche	cogniQve	e	disturbi	dell’apprendimento	

E’	fondamentale	svolgere	delle	valutazioni	mulQdisciplinari	che	
vadano	ad	indagare	ed	approfondire	lo	sviluppo	cogniQvo,	del	

linguaggio	e,	successivamente	all’entrata	nella	scuola	
elementare,	degli	apprendimenQ,	al	fine	di	aRvare	percorsi	

riabilitaQvi	specifici,	se	necessari,	per	affrontare	e	superare	tali	
difficoltà.	



DMD	E	DMB	
problemaQche	cogniQve	e	disturbi	dell’apprendimento	

Il	funzionamento	cogniCvo	e	le	abilità	relaCve	al	linguaggio	e	agli	

apprendimenC	possono	variare	sensibilmente	nei	ragazzi	affe)	da	DMD,	

tu>avia	è	dato	certo	che	la	persona	con	distrofia	può	presentare,	seppur	

con	enCtà	diversa,	quesC	problemi.	Nello	specifico	sono	state	evidenziate:	
•  Difficoltà	nella	capacità	di	elaborazione	fonologica,	in	parQcolare	quando	

le	informazioni	hanno	una	complessità	e	una	lunghezza	maggiore;	ciò	si	
riscontra	quando	viene	richiesto	ai	ragazzi	con	DMD	di	eseguire	
ripeQzione	immediata	di	materiale	verbale	(ricordare	numeri,	storie	e	
frasi);	in	questa	situazione	tendono	ad	avere	prestazioni	inferiori	rispeJo	
ai	coetanei	che	non	hanno	tale	problemaQca,	indicando	pertanto	anche	
problemaQche	a	livello	di	memoria	udiQvo/verbale	a	breve	termine	
(MBT),	deJa	anche	memoria	di	lavoro.	

•  La	velocità	d’apprendimento	delle	informazioni,	come	anche	la	memoria	
a	lungo	termine	(MLT)	sembrano	invece	rientrare	nei	limiQ	della	norma;	



DMD	E	DMB	
problemaQche	cogniQve	e	disturbi	dell’apprendimento	

Il	funzionamento	cogniCvo	e	le	abilità	relaCve	al	linguaggio	e	agli	

apprendimenC	possono	variare	sensibilmente	nei	ragazzi	affe)	da	DMD,	

tu>avia	è	dato	certo	che	la	persona	con	distrofia	può	presentare,	seppur	

con	enCtà	diversa,	quesC	problemi.	Nello	specifico	sono	state	evidenziate:	
•  Difficoltà	ad	eseguire	consegne	complesse	e	arQcolate	difficoltà	di	

linguaggio	espressivo	e	receRvo.	Le	difficoltà	di	linguaggio	espressivo	si	
configurano	in	un	ritardo	dell’acquisizione	del	linguaggio	(ritardo	nella	
produzione	della	prima	parola	e	successivamente	nella	costruzione	della	
frase),	mentre	le	difficoltà	del	linguaggio	receRvo	si	configurano	come	
difficoltà	nell’elaborazione	dell’informazione;	

•  Difficoltà	aJenQve.	



DMD	E	DMB	
disturbi	del	comportamento	

•  L’incidenza	dei	disturbi	del	comportamento	è	riscontrabile	nel	35-40%	delle	
persone	affeJe	dalla	patologia	di	Duchenne,	sebbene	i	risultaQ	non	sono	da	
ritenersi	definiQvi	ed	ulteriori	indagini	dovrebbero	essere	condoJe.	

•  Tali	difficoltà	possano	essere	correlate	all’eziologia	di	base	della	malaRa	stessa	
ma	anche	essere	risposte	reaRve	al	decorso	graduale	della	patologia	e	alle	
conseguenQ	fasi	di	cambiamento	

•  Nello	specifico	sono	staQ	individuaQ	problemi	legaQ	al	comportamento	sociale	
che	possono	variare	da	condoJe	opposiQvo-provocatorie,	che	sfociano	a	volte	in	
aggressività,	a	iperaRvità	associata	a	deficit	dell’aJenzione	ma	anche,	nel	4-19%	
dei	casi,	scarso	interesse	nei	rapporQ	sociali,	basso	livello	di	interessi	condivisi,	
limitata	reciprocità	emoQva	e	sociale.	

In	generale,	nei	pazienC	con	DMD	l’ada>amento	psicosociale	è	difficoltoso	e	può	

sfociare	in	veri	e	propri	disturbi	che	tu>avia	possono	essere	compensaC	con	un	

buon	intervento	specialisCco	ed	educaCvo.	



DMD	E	DMB	
disturbi	dell’umore	

Dall’8%	al	50%	dei	ragazzi	con	DMD	soffrono	di	problemi	della	sfera	affeRva	ed	
emozionale,	quali	i	disturbi	dell’umore	
I	sintomi	d’angoscia	emoQva	quali	depressione	e/o	ansia	sembrano	essere	legaQ	alle	
metodologie	e	strategie	usate	dai	genitori	che	si	trovano	ad	affrontare	la	malaRa	e	
a	gesQre	le	sue	conseguenze	in	solitudine,	senza	le	correJe	informazioni	e	i	dovuQ	
supporQ.	
	
Non	si	può	trascurare	l’impaJo	che	una	malaRa	come	la	Distrofia	Muscolare	di	
Duchenne	possa	avere	su	tuJa	la	famiglia;	lo	stato	emoQvo	di	ogni	suo	membro	ne	
viene	necessariamente	influenzato	condizionando	a	sua	volta	quello	degli	altri.	
	
I	ragazzi	affeR	da	DMD	possono	non	presentare	problemi	emoQvi	a	caraJere	
patologico	quando	le	famiglie	ricevono	un	adeguato	sostegno	psicologico	e	supporto	
socio-sanitario	
AddiriJura,	dalle	ricerche	è	emerso	che	quesQ	ragazzi,	in	generale,	presentano	un	
sano	aJeggiamento	verso	la	vita	e	possono	non	mostrare,	necessariamente,	vissuQ	
depressivi	a	causa	della	loro	condizione.	



DMD	E	DMB	
disturbi	dell’umore	

La	fase	più	delicata,	che	può	ricadere	pesantemente	sul	funzionamento	della	sfera	
emoQva,	è	rappresentata	comunque	dal	momento	in	cui	un	ragazzo	con	DMD	si	
trova	a	soffrire	e	affrontare	le	conseguenze	della	debilitazione	muscolare	severa;	
	
il	rischio	di	una	progressiva	introversione	associata	a	caRvo	umore	e	tendenza	
all’isolamento	sociale	è	maggiormente	elevato	nelle	fasi	più	delicate	e	di	passaggio	
(es.	perdita	della	deambulazione).	
	
Gli	insegnanC	debbono	prestare	molta	a>enzione	alla	rilevazione	precoce	di	

variazioni	nel	comportamento	e	nello	stato	emoCvo	del	bambino,	segnalandoli	

alla	famiglia	e	invitandola	ad	un	ulteriore	approfondimento	clinico	e	psicologico	

presso	il	centro	di	riferimento.	

	
Nell’osservazione	occorre	tenere	presente	che	la	postura,	gli	aJeggiamenQ	e	le	
espressioni	dei	ragazzi	affeR	dalla	DMD	potrebbero	essere	compromessi	a	causa	
della	debolezza	muscolare	capillare	provocata	dalla	malaRa	stessa	e	rendere	
problemaQca	la	diagnosi.	



DMD	E	DMB	
conoscenze	e	competenze	specifiche	dei	ruoli	funzionali	

DOCENTE	CURRICULARE	SPECIALIZZATO	PER	IL	SOSTEGNO:	

-  conoscenze	ampie	relaQve	alle	caraJerisQche	della	patologia	e	alle	
implicazioni	che	queste	caraJerisQche	possono	avere	sul	funzionamento	
individuale;	

-  ampia	conoscenza	e	competenza	metodologico-didaRca	per	modulare	e	
regolare,	in	modo	flessibile,	le	richieste	scolasQche	alle	esigenze	del	
ragazzo;	

-  competenza	specifica	relaQva	ad	alcuni	intervenQ	necessari	a	tutelare	la	
salute	del	ragazzo	(es.	tecnica	di	assistenza	alla	tosse…);	

-  competenza	nell’uso	delle	tecnologie.	
Il	sostegno	scolasQco	è	fondamentale	da	subito	per	cercare	di	sQmolare	il	
bambino,	in	modo	correJo	e	adeguato,	sia	per	quanto	riguarda	la	motricità	
che	per	gesQre	le	eventuali	difficoltà	di	linguaggio	e/o	apprendimento.	Via	
via	che	le	autonomie	motoria	e	personale	si	riducono,	alla	figura	del	
docente	specializzato	per	il	sostegno	si	affianca,	la	figura	di	un	assistente-
educatore	ed	aumenta	il	coinvolgimento	del	collaboratore	scolasQco.	



macchina	della	tosse	
tosse	

aria	
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RapporQ	scuola-famiglia:	adeguate	modalità	di	comunicazione	

•  L’informazione	al	bambino,	sulla	diagnosi	e	sulle	sue	fasi	progressive,	spe>a	al	

genitore.	

•  L’informazione	agli	operatori	scolasCci,	sulla	diagnosi	e	sulle	sue	fasi	

progressive,	spe>a	al	genitore.	

•  La	comunicazione	al	gruppo	dei	pari	relaCvamente	alla	condizione	del	proprio	

compagno	spe>a	ai	docenC.		

Dalle	ulQme	ricerche	condoJe	si	è	evidenziato	come	i	bambini	che	ricevono	
informazioni	sulle	difficoltà	del	proprio	compagno	riducono	i	comportamenQ	
denigratori	verso	di	lui	e	incrementano	lo	spirito	di	solidarietà.	La	comunicazione,	
sopraJuJo	di	una	diagnosi	nuova	che	coinvolge	solitamente	bambini	in	età	
prescolare	o	della	scuola	primaria,	deve	essere	aJuata	aJraverso	percorsi	
programmaQ	di	sensibilizzazione	alla	diversità,	finalizzaQ	al	riconoscimento	delle	
differenze	presenQ	in	ciascuno	e	all’educazione	al	rispeJo	dell’altro	diverso	da	noi	e	
alla	tolleranza.	In	base	all’età	e	ai	cambiamenQ	che	sopravvengono	è	poi	necessario	
informare	i	compagni	di	classe	sui	bisogni	specifici	anche	in	vista	di	momenQ	di	
tutoring	e	peer	educa8on.	Le	caraJerisQche	comunicaQve	sono	le	stesse	uQlizzate	
per	il	bambino:	semplici	e	limitate	all’area	di	interesse	evitando	il	delicato	ambito	
della	prognosi.	
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La	comunicazione	in	i8nere	fra	scuola	e	genitore	

Altro	aspeJo	rilevante	della	problemaQca	comunicaQva	è	quella	che	si	determina	fra	
docente	e	genitore:	
-  nella	fase	di	screening	precoce	per	cui	un	insegnante	ha	rilevato	un	sospeJo	che	

necessita	di	approfondimento	diagnosQco;	
-  quando	un	alunno	ha	ricevuto	la	diagnosi.	
	
Nel	primo	caso	gli	insegnanQ	debbono	evitare	di	nominare	la	patologia	cercando	di	
stabilire	sempre	a>raverso	la	famiglia	contaR	con	il	pediatra	di	famiglia	con	il	quale	
confrontarsi	e	consigliarsi.	
	
Nel	secondo	caso	è	necessario	che	la	comunicazione	si	basi	su	un	ascolto	aRvo,	
massima	disponibilità	ma	anche	trasparenza	e	chiarezza.	Si	deve	tenere	presente	
che	i	genitori	sono	sempre	consapevoli,	anche	quando	tacciono,	della	situazione	del	
proprio	figlio	inclusa	la	presenza	di	eventuali	comorbilità,	pertanto	al	docente	speJa	
il	compito	di	interrompere	un	pericoloso	silenzio	senza	imporre	la	comunicazione.	
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RapporQ	scuola	e	servizi	socio-sanitari	

I	rapporC	che	la	scuola	deve	mantenere	sia	con	la	sanità	che	con	gli	enC	locali	per	

quanto	concerne	le	problemaCche	poste	dalla	distrofia	muscolare,	sopra>u>o	di	

Duchenne,	sono	costanC	e	conCnui	a	causa	della	progressività	della	patologia	

quindi	dei	cambiamenC	conCnui	che	questa	determina.	

Per	quanto	riguarda	i	rapporQ	con	gli	operatori	sanitari	quesQ	debbono	rimanere	
costanQ,	non	limitaQ	alla	fase	diagnosQca	clinico-funzionale	iniziale.	
In	parQcolare	le	figure	del	fisioterapista	insieme	allo	psicologo,	al	neurologo	o	al	
neuropsichiatra	infanQle,	assumono	un	ruolo	determinante	che	dovrebbe	
concreQzzarsi	in	una	collaborazione	basata	sulla	responsabilità	condivisa.	
I	servizi	sociali	ed	educaQvi	sono	direJamente	coinvolQ	nel	fornire	il	personale	per	
l’assistenza,	sia	a	scuola	che	a	casa,	ma	anche	per	garanQre	eventuali	adeguamenQ	
architeJonici	in	tempi	uQli	al	ragazzo	e/o	strumenQ	per	favorire	la	buona	
partecipazione	alla	vita	scolasQca,	nel	garanQre	i	trasporQ	fra	casa	e	scuola	e	nelle	
occasioni	didaRche	che	richiedono	spostamento.	
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Indicazioni	didaRco-educaQve	generali	

Nell’effeJuare	la	presa	in	carico	di	un	alunno	con	distrofia	non	si	deve	pensare	a	un	
intervento	“assistenziale”,	condizionato	dal	faJo	che	ancora	non	sia	stata	
individuata	una	cura	e	che	la	patologia	sia	fortemente	invalidante,	ma	si	deve	
pianificare	un	intervento	che	si	ponga	come	obie)vo	il	proge>o	di	vita.	
Il	ruolo	del	docente	specializzato	che	coordina	l’intervento	a	livello	scolasCco	è	

cruciale	sia	per	il	raggiungimento	degli	obie)vi	formaCvi	sia	per	garanCre	il	

successo	sociale.	

È	dunque	di	assoluta	rilevanza	che	quesQ	sappia	quando	non	aiutare	il	ragazzo	e	
quando	invece	intervenire.	È	necessario	infaR	lasciare	che	i	ragazzi	commeJano	
errori	–	sia	per	quanto	riguarda	il	loro	lavoro	didaRco	sia	nei	rapporQ	con	i	coetanei	
–	e	si	deve	permeJere	loro	di	provare	a	fare	tuJo	quello	che	fanno	i	compagni	di	
classe	durante	le	lezioni	o	la	ricreazione	per	incoraggiare	il	loro	senso	di	
indipendenza	e	quindi	di	autosQma	ed	autoefficacia	nel	rispeJo	dei	limiQ	posQ	dalla	
riabilitazione.	
In	questo	percorso	di	costruzione	del	progeJo	di	vita	assume	grande	rilevanza	il	
ruolo	dei	compagni	di	classe,	purché	quesQ	siano	adeguatamente	informaQ	e	
svolgano	una	vera	azione	di	tutoring	nei	confronQ	del	compagno.	
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Indicazioni	operaQve	per	la	scuola	dell’infanzia	

Durante	il	periodo	compreso	fra	i	3	e	i	6	anni	l’intervento	sul	bambino	con	distrofia	

si	deve	concentrare	sul	mantenimento	della	funzione	motoria	e	delle	autonomie	e	

sul	sostenere	le	difficoltà	dovute	a	eventuali	ritardi	nel	linguaggio	o	nel	

funzionamento	cogniCvo.	
In	parQcolare	si	deve	lavorare	rispeJo	alle	abilità	linguisQche,	in	modo	che	non	
evolvano	in	disturbi	di	apprendimento	gravi	in	una	fase	successiva,	e	a	quelle	delle	
strategie	cogniQve.	
L’intervento	in	questa	fase	ha	un	minimo	grado	di	individualizzazione,	poiché	la	
maggior	parte	delle	aRvità	didaRco-educaQve	previste	per	tuR	i	bambini	della	
Scuola	dell’Infanzia	è	finalizzata	ai	medesimi	obieRvi.	
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Indicazioni	operaQve	per	la	scuola	dell’infanzia	

•  infilare	perline,	pasta;	
•  manipolare	la	creta,	la	pasta	di	sale,	la	pasta	di	pane,	la	pizza…;	
•  colorare	con	le	dita,	con	i	pennelli,	con	pennarelli	grossi;	
•  eseguire	esercizi	sensoriali	con	materiali	e	parQ	del	corpo	diversi	(i	piedi	per	es.	

per	camminare	sulla	sabbia,	per	fare	impronte…);	
•  cantare	e	fare	giochi	linguisQci	(	es.	“Arriva	un	basQmento	carico	di”,	

filastrocche…),	di	ritmo;	
•  ascoltare	fiabe	e	racconQ	leR	dall’insegnante	associaQ	a	aRvità	visive	di	

comprensione	(es.	riconosci	fra	queste	immagini	chi	è...);		
•  eseguire	esercizi	per	sostenere	l’aJenzione;	
•  svolgere	tuJe	le	aRvità	relaQve	all’autonomia	personale	(lavarsi	le	mani,	

indossare	abiQ,	scarpe…);	
•  svolgere	tuJe	le	aRvità	relaQve	a	rou8ne,	regole	del	vivere	in	comune	che	

esercitano	un’azione	prevenQva	sui	disturbi	del	comportamento	e	dell’umore.	
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Indicazioni	operaQve	per	la	scuola	primaria	

In	questo	periodo	la	massima	aJenzione	va	rivolta	alla	prevenzione	delle	difficoltà	di	
apprendimento	e	di	comportamento,	oltre	che	all’acquisizione	delle	autonomie	
AREA	LINGUISTICA	E	ANTROPOLOGICA	

-  uQlizzare,	nella	fase	di	apprendimento	della	leJo	–	scriJura,	il	metodo	sillabico	e/
o	misto	inserendo	esercizi	di	rinforzo	fonologico	e	metafonologico	che	risultano	
uQli	per	tuJa	la	classe;	

-  uQlizzare	esercizi	mulQsensoriali	per	l’apprendimento	della	leJo	–	scriJura	
(leJere	con	diverse	dimensioni,	in	rilievo,	leJere	di	plasQca…);	

-  fornire	supporto	all’abilità	di	decodifica	fornendo	indicazioni	ortografiche;	
-  uQlizzare	so�ware	per	l’esercitazione	fonologica	e	metafonologica;	
-  prevedere,	magari	in	piccoli	gruppi,	momenQ	di	leJura	colleRva	per	migliorare	il	

lessico	e	la	comprensione;	
-  uQlizzare	la	scriJura	stampata	maiuscola,	evitando	il	corsivo;	
-  privilegiare	il	canale	verbale	nella	fase	di	spiegazione	dell’insegnante	(es.	anQcipo	

l’argomento	spiegando	che	cosa	faremo,	dove	lo	troveremo,	facciamo	sfogliare	il	
libro	per	una	leJura	veloce…);	
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Indicazioni	operaQve	per	la	scuola	primaria	

In	questo	periodo	la	massima	aJenzione	va	rivolta	alla	prevenzione	delle	difficoltà	di	
apprendimento	e	di	comportamento,	oltre	che	all’acquisizione	delle	autonomie	
AREA	LINGUISTICA	E	ANTROPOLOGICA	

-  abituare	il	ragazzo	a	fare	previsioni	su	ciò	che	sarà	scriJo	nel	testo	che	sQamo	per	
affrontare	(dopo	averlo	scorso	velocemente	per	5’	circa);	

-  uQlizzare	materiali	vari	per	la	leJura,	come	tesQ	con	fumeR	o	libri	parlaQ;	
-  inserire,	dopo	la	III	classe,	aRvità	seRmanali	finalizzate	all’apprendimento	del	

metodo	di	studio:	l’uso	di	semplici	mappe	conceJuali	per	la	ripeQzione	orale	o	la	
rielaborazione	scriJa	dei	contenuQ,	già	predisposte	dall’insegnante;	l’uso	di	
semplici	tecniche	di	comprensione	di	base	(es.	regola	delle	5W,	elenchi,	check	
list…),	l’uso	di	adeguate	tecniche	di	soJolineatura;	l’uso	di	tecniche	di	selezione	
delle	informazioni…;	

-  inserire	esercizi	per	l’acquisizione	delle	tecniche	di	leJura	analiQca	–	lenta,	
veloce,	a	salQ	–	e	della	loro	consapevolezza	funzionale	(quando	e	perché	usarle).	
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Indicazioni	operaQve	per	la	scuola	primaria	

In	questo	periodo	la	massima	aJenzione	va	rivolta	alla	prevenzione	delle	difficoltà	di	
apprendimento	e	di	comportamento,	oltre	che	all’acquisizione	delle	autonomie	
AREA	LOGICO-MATEMATICA	

-  garanQre	ampio	spazio	all’apprendimento	di	tecniche	di	calcolo	mentale;	
-  svolgere	esercizi	per	la	corrispondenza	1:1,	la	correlazione	fra	elemenQ	differenQ	

ma	equipotenQ,	la	numerazione	associandola	a	immagini	o	altro	per	favorire	la	
memorizzazione	(anche	so�ware	per	le	tabelline);	

-  predisporre	tavole	pitagoriche,	scale	di	misura	per	le	equivalenze,	schemi	di	
risoluzione	dei	problemi	e	tuR	gli	strumenQ	compensaQvi	che	si	uQlizzano	per	le	
difficoltà	negli	apprendimenQ;	

-  affrontare	la	risoluzione	di	problemi	partendo	il	più	possibile	dal	concreto;	
-  garanQre	ampio	spazio	alla	comprensione	del	testo	dei	problemi	(anche	con	

giochi	di	manipolazione	del	testo)	e	alla	scriJura	dei	daQ;	
-  insegnare	tecniche	di	risoluzione	dei	problemi	basaQ	sulla	tecnica	del	top	down.	
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Indicazioni	operaQve	per	la	scuola	primaria	

In	questo	periodo	la	massima	aJenzione	va	rivolta	alla	prevenzione	delle	difficoltà	di	
apprendimento	e	di	comportamento,	oltre	che	all’acquisizione	delle	autonomie	
AREA	TRASVERSALE	

Per	l’area	del	comportamento	è	importante	per	esempio,	favorire	le	aRvità	in	
piccolo	gruppo	cooperaQvo	ma	anche	quelle	di	tutoring,	così	come	inserire	aRvità	
scolasQche	per	l’acquisizione	e	il	rispeJo	delle	regoli	sociali	basate	magari	sulla	
token	economy	integrata	con	tecniche	di	coopera8ve	learning.		
Per	l’area	cogniQva	suggeriamo	di:	
-  ridurre	le	consegne	a	casa	per	favorire	le	capacità	di	aJenzione/concentrazione;	
-  insegnare	l’uso	del	computer	fino	a	quando	è	presente	l’autonomia	motoria;	
-  dilatare	i	tempi	di	esecuzione	delle	consegne	a	scuola;	
-  uQlizzare	per	le	consegne	frasi	brevi	e	chiare	(es.	non	dire	“Dopo	che	avete	messo	

via	l’astuccio	e	il	libro	di	leJura	soJo	il	banco	prendete	il	quaderno	che	vi	serve	
per…”	ma	dire	“MeJete	l’astuccio	e	il	libro	nello	zaino	dopo	prendete	il	quaderno	
di…);	
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Indicazioni	operaQve	per	la	scuola	primaria	

In	questo	periodo	la	massima	aJenzione	va	rivolta	alla	prevenzione	delle	difficoltà	di	
apprendimento	e	di	comportamento,	oltre	che	all’acquisizione	delle	autonomie	
AREA	TRASVERSALE	

-  verificare,	prima	di	procedere	all’aRvità,	che	l’alunno	abbia	compreso	realmente,	
magari	sollecitandolo	a	ripetere	con	parole	proprie	le	istruzioni/consegne	
ricevute;	

-  fornire	poche	consegne	alla	volta;	
-  snellire	i	contenuQ.	
Inoltre,	durante	il	periodo	della	scuola	primaria,	è	bene	porre	massima	aJenzione	
all’osservazione	dell’alunno	rispeJo	ai	disturbi	dell’apprendimento	o	al	ritardo	
cogniQvo	lieve	o	ad	altre	problemaQche	del	comportamento	che	potrebbero	essere	
passate	inosservate.	
Infine	si	consiglia	agli	insegnanQ	di	assumere	un	aJeggiamento	calmo,	
incoraggiante,	posiQvo,	cercando	di	uQlizzare	oltre	ai	rinforzi	cogniQvi	(es.	
soJolineature,	materiali…)	anche	quelli	affeRvi	in	modo	da	valorizzare	i	successi	
piuJosto	che	sQgmaQzzare	gli	insuccessi.	Non	si	deve	mai	dimenQcare	che	il	
progredire	della	degenerazione	motoria	aumenta	il	senso	di	frustrazione	e	di	
insofferenza	nel	bambino	con	possibile	ricaduta	anche	sugli	apprendimenQ.	
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Indicazioni	operaQve	per	la	scuola	secondaria	di	I	e	II	grado	

All’aumentare	delle	richieste	della	prestazione	scolasQca	aumentano	anche	le	
difficoltà	negli	apprendimenQ,	se	non	adeguatamente	supportate.	
Nel	periodo	che	va	dagli	11	ai	15	anni	si	deve	inserire	un	percorso	per	

l’acquisizione	del	metodo	di	studio	autonomo	mediante	l’uClizzo	di	tecniche	meta-

cogniCve,	possibilmente	per	tu>a	la	classe.	

Le	consegne,	sia	a	scuola	che	a	casa,	debbono	sempre	più	essere	adeguate	alle	
capacità	del	ragazzo	e	alle	esigenze	organizzaQve	della	sua	vita.	
In	parQcolare	si	deve	considerare	che:	
-  la	perdita	della	funzionalità	motoria	–	che	interessa	anche	le	mani	–	determina	

un	generale	rallentamento,	per	cui	ogni	aRvità	viene	svolta	con	più	faQca	e	
impiegando	maggior	tempo;	

-  gli	impegni	di	riabilitazione	e	cura,	costantemente	presenQ,	lo	impegnano	per	
ampia	parte	del	tempo	libero;	

-  gli	impegni	di	tempo	libero,	come	la	praQca	di	un’aRvità	sporQva,	poichè	implica	
un’assistenza	da	parte	dell’accompagnatore	determina	una	dilatazione	dei	tempi.	
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Indicazioni	operaQve	per	la	scuola	secondaria	di	I	e	II	grado	

Pertanto,	è	bene	inserire	costantemente,	anche	in	assenza	di	comorbilità	specifiche,	
l’uso	di	strumenC	compensaCvi	(per	es.	tavola	pitagorica,	schemi	con	regole	di	
aritmeQca,	grammaQca,	scale	numeriche,	formulari,	tavole	delle	scomposizioni,	
schemi	di	sintesi,	calcolatrice,	mappe	conceJuali...)	ed	eventuali	misure	

dispensaCve.	
In	questa	fase	del	percorso	formaQvo,	grande	aJenzione	va	rivolta	al	sostegno	
psicologico	del	ragazzo	che	entra	in	una	fase	sempre	più	avanzata	della	patologia.	
In	coincidenza	di	alcune	fasi	criCche	di	cambiamento,	si	dovrebbe	cercare	di	creare	

nella	classe	un	clima	di	accoglienza	e	condivisione,	facendo	in	modo	di	garanCre	la	

partecipazione	del	ragazzo	alle	a)vità	previste,	seppur	con	gli	ovvi	ada>amenC.	

Inoltre,	si	deve	porre	massima	aJenzione	ai	linguaggi	uQlizzaQ	e	far	sì	che	ogni	
aRvità	scolasQca	sia	adaJata	e	adeguata	in	anQcipo	sul	suo	svolgimento,	in	modo	
che	il	ragazzo	non	colga	che	è	per	lui	che	si	deve	fare	così.	
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Indicazioni	operaQve	per	la	scuola	secondaria	di	I	e	II	grado	

Il	sostegno	all’acceJazione	dei	propri	limiQ	assume	poi	un	ruolo	determinante	per	la	
serenità	e	l’integrazione	e	ad	esso	vanno	dedicaQ	tempo	e	sforzi.	
Inoltre,	i	docenQ	e	i	collaboratori	scolasQci	della	scuola	secondaria	di	II	grado	devono	
apprendere	le	tecniche	di	assistenza	alla	tosse	e	aggiornare	il	protocollo	di	uso	
scolasCco,	perché	tuR	coloro	che	sono	coinvolQ	nella	presa	in	carico	sono	tenuQ	a	
sapere	sempre	quando,	cosa	e	come	fare.	

Per	la	somministrazione	dei	farmaci,	la	scuola	deve	predisporre	un	protocollo	che	
indichi	chi	possa	somministrare	il	farmaco	e	dove	tale	somministrazione	debba	
avvenire.	
Nel	protocollo	deve	essere	prevista	la	prescrizione	a	carico	del	medico	curante	e	la	
richiesta	alla	somministrazione	da	parte	della	famiglia.	
La	somministrazione	è	possibile	solo	per	farmaci	non	inie)vi,	somministrabili	per	
via	orale.	



Distrofie	dei	cingoli	

CaraJerisQche:	
• 	Disordini	geneQci	molto	eterogenei	
• 	Epoca	di	esordio	variabile	
• 	FenoQpo	clinico	:	sia	grave	Duchenne-like	sia	lieve	o	intermedio	
• 	Forme	autosomiche	dominanQ	(LGMD	1	A-C)	o	recessive	(LGMD	2	A-E)		
• Deficit	di	proteine	associate	alla	distrofina	
• 	Sono	colpiQ	maschi	e	femmine	

Interessamento del cingolo pelvico, spesso precoce rispetto al cingolo 

scapolare	

		
	
	



Distrofie	Muscolari	Congenite	(DMC)	

DMC	di	Fukuyama	(gene	FKTN,	FKRP)	

Alla	nascita	ê	movimenQ	fetali,	ipotonia,	affaQcabilità,	suzione	ipovalida,	
pianto	debole,	ritardo	PM	
-  Alterazioni	alla	RM	(PMG,	pachigiria,agiria,	speJro	lissencefalia/eterotopia	

a	bande	s.c.)	
-  Coinvolgimento	oculare	incostante	(miopaQa,	cataraJa,	movimenQ	oculari	

abnormi,	papilla	oRca	pallida,	distacco	reQna)	
-  RM	grave	
-  Crisi	epileRche	40%	
-  Debolezza	muscolare	
-  Quadro	distrofico	alla	biopsia	muscolare	
-  .é	CPK	
-  ContraJure	arQcolari	
-  Difficoltà	di	suzione	e	degluQzione	
-  Interessamento	cardiaco	



Distrofie	Muscolari	Congenite	(DMC)	

DMC	di	Walker	Warburg	(gene	POMT	1,2)	

Alla	nascita	paralisi,	ipotonia	severa,	pianto	debole,	suzione	debole,	
importante	ritardo	PM	
-  Alterazioni	struJurali	alla	RM	(lissencefalia	cobblestone	e	alterazioni	

migrazione)	
-  Coinvolgimento	oculare	(miopaQa	severa,	glaucoma,	papilla	oRca	pallida,	

ipoplasia	reQna,	micro�almia,	cataraJa)	
-  RM	grave	
-  Epilessia		
-  Debolezza	muscolare	
-  Quadro	distrofico	alla	biopsia	muscolare	
-  .é	CPK	
-  ContraJure	arQcolari	
-  Difficoltà	di	suzione	e	degluQzione	
-  Possibile	interessamento	cardiaco	



Distrofie	Muscolari	Congenite	(DMC)	

DMC	Muscolo-occhio-cervello	(gene	POMGnT1)	

Alla	nascita	ê	movimenQ	fetali,	ipotonia	importante,	ritardo	PM	
-  Alterazioni	struJurali	alla	RM	(lissencefalia,	cisQ	Qpiche)	
-  Coinvolgimento	oculare	(micro�almia,	distacco	o	ipoplasia	reQna,	

malformazioni	della	camera	anteriore,	cataraJa)	
-  RM	
-  Epilessia		
-  Debolezza	muscolare	
-  Quadro	distrofico	alla	biopsia	muscolare	
-  sempre	é	CPK	dopo	l’anno	
-  ContraJure	arQcolari	
-  Difficoltà	di	suzione	e	degluQzione	
-  Possibile	interessamento	cardiaco	



Sindromi	miotoniche	
FORME	DISTROFICHE	

•  Distrofia	Miotonica	di	Steinert:	

	-	forma	congenita:	bocca	a	tenda,	ptosi,	collo	affusolato,	grave	
ipotonia,	difficoltà	di	suzione	e	degluQzione,	RGE	e	sensazione	di	
bolo,	problemi	respiratori,	deformità	scheletriche	(piede	equino	
e	varo),	ritardo	sviluppo	PM	(se	sopravvive),	grave	deficit	
intelleRvo	

-	forma	tardiva	malaRa	mulQsistemica	che	coinvolge	muscolo,	
occhio	(cataraJa),	cuore	(cardiomiopaQa,	aritmie),	gonadi	
(atrofia	e	sterilità),	sist	endocrino	(Qroide,…),	mm	liscia	(difficoltà	
degluQx,	sQQchezza),	SNC	(deficit	cogniQvi),	fenomeno	
miotonico.	Lieve	incremento	CPK,	biopsia	musc	quadro	distrofico	
lieve	

FORME	NON	DISTROFICHE	

•  Miotonia	di	Thomsen:	aut	dom,		alla	nascita	ipotonia	
generalizzata	e	difficoltà	alimentari,	ptosi	bilat	++	dopo	il	pianto,	
aspeJo	erculeo.	Evoluzione	variabile.	Variante	aut	rec:	miotonia	di	
Becker	



Sindromi	miotoniche	
•  Miotonia:	alterazione	della	contrazione	muscolare.	
•  Dopo	una	contrazione	volontaria	nella	normalità	si	

osserva		un	rilassamento	ritardato	del	muscolo.	Tale	
fenomeno	si		aJenua	con	il	ripetersi	dell’azione.	

•  In	alcuni	casi	si	verifica	l’effeJo	opposto:	la	ripeQzione	
del		movimento	determina	un’accentuazione	del	
fenomeno		miotonico	(miotonia	paradossa).	



Miotonia	di	Thomsen	



TraJamento	
	
-  Non	 esiste	 un	 traJamento	 curaQvo	 delle	 distrofie	 muscolari	

(ampia	 variabilità	 prognosQca)	 ma	 molQ	 intervenQ	 necessari	 a	
rallentare	 la	 progressione	 della	malaRa,	 prevenire	 o	 traJare	 le	
complicanze	respiratorie,	cardiache	e	ortopediche	

-  I	 disturbi	 intelleRvi	 e	 comportamentali	 devono	 essere	 traJaQ	
quanto	 prima	 possibile	 perché	 incidono	 sulla	 QoL	 e	 peggiorano	
con	la	perdita	di	funzioni	motorie	

-  Principali	 farmaci:	 corQcosteroidi,	 ACE-inibitori	 e	 beta-bloccanQ	
per	cardiomiopaQa	dilataQva,	vitamina	D,	terapie	sperimentali	

-  Fisioterapia	 per	 prevenire	 e	 rallentare	 perdita	 della	
deambulazione,	scoliosi	e	altre	deformità	arQcolari	

-  Fisioterapia	respiratoria	e	venQlazione	meccanica	



MiopaQe	Congenite	
•  Ipotonia	e	ipostenia	generalizzata	alla	nascita.	
•  Ipotrofia	muscolare	(riduzione	della	grandezza	del	

muscolo).	
•  Assenza	o	riduzione	dei	riflessi	osteo-tendinei.	
•  Alterazioni	del	sistema	osteo-arQcolare	(piede	

piaJo,lussazione		dell’anca).	
•  Normalità	degli	enzimi	muscolari	agli	esami	

ematochimici.	
•  Alterazioni	ultrastruJurali	della	fibra	muscolare.	
•  Ritardo	PM	
•  Interessamento	mm	respiratori	e	degluQzione	
•  (interessamento	cardiaco)	

A	VOLTE	SONO	INDISTINGUIBILI	DALLE	DMC	MA	LE	MIOPATIE	CONGENITE	SONO	FISSE	E	
NON	PROGRESSIVE	
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CENTRAL CORE DISEASE 

 

RYR1 

 

19q13.1 

 

Ryanodine receptor 

 

AD 

AR 

 

 

MULTI-MINICORE MYOPATHY 

 

SEPN1 

 

RYR1 

 

1p36 

 

19q13.1 

 

Selenoprotein N 

 

Ryanodine receptor 

 

AR 

 

AR 

 

MYOTUBULAR MYOPATHY 
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Miopatie Congenite: genetica molecolare	



rods 

central cores 

multi mini cores 

central nuclei 

fibre type disproportion 

normale	







NEMALINE MYOPATHY 



Miastenia	
Patologia	della	giunzione	neuromuscolare	(punto	di	contaJo	
tra	terminazioni	nervosa	e	fibra	muscolare),	conseguenza	di	
una	reazione	autoimmune	contro	i		receJori	aceQlcolininici	
della	placca	neuromuscolare. 

•  Miastenia gravis a esordio	infanQle	(visione	sdoppiata	
(diplopia),	affaQcamento	muscolare	patologico	che		

					aumenta	con	l’esercizio	e	diminuisce	con	il	riposo).	

•  Miastenia transitoria del neonato (in	naQ	di	madre	
miastenica	nel	10-15%	dei	casi),		pianto	flebile,	difficoltà	di	
suzione,	scompare	in	4-5	seRmane.	

•  Miastenia congenita,	inizialmente	sovrapponibile	alla	
transitoria	come	sintomi,	successivamente	o�almoplegia	e	ptosi	
(abbassamento	palpebrale).	





MIASTENIA CONGENITA 



Atrofie	muscolari	spinali	(AMS)	

•  Con	questo	termine	si	comprende	un	
gruppo	eterogeneo	di		malaRe	
ereditarie	caraJerizzate	da	atrofia	
muscolare		secondaria	ad	un	processo	
degeneraQvo	delle	cellule	delle		corna	
anteriori	del	midollo	spinale.	

•  Clinicamente	si	esprimono	con	deficit	
muscolare	neurogeno	generalizzato	
AAII>AASS,	mm	prox>mm	distali.	

	
•  Si	diversificano	per	età	di	esordio	e	

decorso	più	o	meno	
benigno.	



•  AMS	Cpo	1	(Werdnig-Hoffman)	esordio	alla	nascita,	diffusa	
ipotonia,	riduzione	moQlità	spontanea,	compromissione		
muscolatura	respiratoria,	exitus	18	mesi.	

•  AMS	Cpo	2	(6-7	mesi),	ipotonia	marcata,	non	progressiva,	ma	
il		bambino	non	acquisisce	la	stazione	ereJa	e	la	
deambulazione.	

	
•  AMS	3	(Kugelberg-Welander)	3-6	anni,	ridoJa	forza	

muscolare,		(difficoltà	nei	passaggi	posturali),	prognosi	
migliore	rispeJo	alle		altre	forme.	

Regione	cromosomica	
5q11.3-13.3		
geni	SMN1-SMN2	(Survival	Motor	
Neuron	gene)	



•  Tipo	I	(Mala)a	di	Werdnig-Hoffmann):	

						-	esordio	alla	nascita	o	entro	i	6	mesi	

						-	ipotonia	e	ipostenia	gravi	

						-	muscoli	del	volto	risparmiaC	

						-	torace	a	campana	

						-	fascicolazioni	(specie	alla	lingua)	

						-	areflessia	osteotendinea	

						-	exitus	entro	il	primo-secondo	anno	di	

vita	per	le	complicanze	respiratorie	

	

“no	si>ers”	



TIPO II 
“sitters” 

Ritardo	acquisizione	tappe	sviluppo	
psicomotorio,	scarso	accrescimento,	

tosse	inefficace,	tremori	fini	distali,	
retrazioni	articolari	e	scoliosi	

Non	possono	mai	alzarsi	senza	aiuto	
	

sopravvivenza	oltre	i	4	anni	di	vita	









forma più lieve 

 

inizio tardivo 

 

piede torto valgo 

marcata lordosi 

TIPO III (Kugelberg-Welander) 
 
“walkers”	

-  esordio	dopo	i	18	mesi	
-  SMA	Qpo	IIIa	prima	dei	

3	anni,	IIIb	dopo	tale	
età	

-  Non	possono	alzarsi	
senza	aiuto	

-  Graduale	perdita	della	
capacità	motoria	

-  Handicap	variabile	
-  AspeJaQva	di	vita	

probabilmente	normale	



Tipo	 Esordio	 Acquisizioni	 Prognosi	 Caratteristiche	

	

	

Tipo	I	(severo)	

Malattia	di	Werdnig-	

Hoffman	

	

	

	

	

	

0-6	mesi	

	

	

	

non	acquisisce	la	posizione	
seduta	

	

	

decesso	

intorno	ai	2	
anni	

Marcata	ipotonia	ed	
ipostenia,	no	controllo	

capo,	pianto	e	tosse	

ipovalidi,	scialorrea	e	

difficoltà	gestione	

secrezioni	orali,	precoce	
insufficienza	respiratoria	

ed	polmoniti	da	

aspirazione	

	

Tipo	II	

(intermedio)	

	

	

7-18	mesi	

	

posizione	seduta	ma	non	la	
deambulazione	autonoma	

	

sopravvivenza	

oltre	i	4	anni	di	

vita	

	

Ritardo	acquisizione	tappe	
sviluppo	psicomotorio,	

scarso	accrescimento,	

tosse	inefficace,	tremori	

fini	distali,	retrazioni	

articolari	e	scoliosi	

	

Tipo	III	(lieve)	

Malattia	di	

Kugelberg-	

Welander	

	

	

>	18	mesi	

	

	

Acquisisce	la	
deambulazione	autonoma	

	

Adulto	

Ipostenia	muscolare	
variabile	e	

crampi,	iperlassità	
legamentosa,	perdità	

capacità	di	deambulare	in	

età	adulta	

Tipo	IV	(adulto)	 II/III	decade	 Deambulazione	autonoma	
in	età	adulta	

Adulto	 Ipostenia	muscolare	

Classificazione clinica 



Criteri	diagnosQci	

•  Dosaggio	di	enzimi	sierici	(CPK).	

•  EleJromiografia.	

•  EleJroneurografia.	

•  Biopsia	muscolare.	

•  Test	di	geneQca	molecolare.	



Terapia	

•  Intervento	neuromotorio	(fisiokinesiterapia).	
•  Ausili.	
•  Farmacoterapia.	
•  Chirurgia	funzionale.	
•  TraJamento	delle	funzioni	vitali	(alimentazione,	

respirazione).	
•  Bisogni	emozionali	e	sociali.	
•  Modulata	sulla	base	della	condizione	clinica	e	sulla	

prognosi.	
CRITERI	DIAGNOSTICI	
	

•  Dosaggio	di	enzimi	sierici	(CPK).	

•  EleJromiografia.	

•  EleJroneurografia.	

•  Biopsia	muscolare.	

•  Test	di	geneQca	molecolare.	



I	muscoli	per	la	respirazione	possono	essere	indeboliQ:	questo	può	rendere	
difficile	spostare	efficacemente	l'aria	dentro	e	fuori	i	polmoni	e	eliminare	le	
secrezioni	dalle	vie	aeree	con	la	tosse.	Non	tuR	gli	studenQ	con	malaRe	
neuromuscolari	avranno	problemi	di	respirazione,	quindi	è	importante	informarsi	
sullo	stato	respiratorio	dello	studente.	
-  La	ridoJa	funzione	respiratoria	e	la	clearance	delle	vie	aeree	(cioè	tosse)	

possono	provocare	un	semplice	raffreddore	che	può	evolvere	rapidamente	in	
polmonite.	

-  I	sintomi	di	problemi	respiratori	possono	includere	frequenQ	mal	di	testa,	
difficoltà	a	concentrarsi	o	rimanere	svegli	in	classe	o	frequenQ	raffreddori	/	
tosse	che	non	sembrano	risolversi.		

-  Per	gli	studenQ	con	complicanze	respiratorie	note,	possono	essere	necessari	
intervenQ	durante	la	giornata	scolasQca	per	aiutare	a	mantenere	una	buona	
salute.	Gli	esempi	possono	includere	l'uso	di	un	disposiQvo	per	la	tosse,	
l'aspirazione	o	persino	un	venQlatore	portaQle.	

-  Macchine	per	la	tosse	e	aspirazione:	queste	macchine	aiutano	ad	alleviare	le	
secrezioni	polmonari	per	mantenere	il	sistema	bronchiale	libero	da	infezioni.	

-  VenQlazione	assisQta:	l'aiuto	per	la	respirazione	può	essere	fornito	aJraverso	
una	maschera	esterna	o	un	tubo,	oppure	mediante	una	tracheostomia	in	cui	un	
tubo	viene	inserito	direJamente	nelle	vie	aeree	per	fornire	aria	ai	polmoni.	

MALATTIE	NEUROMUSCOLARI		
e	patologie	respiratorie	



Anche	il	cuore	è	un	muscolo:	in	alcuni	Qpi	di	malaRe	neuromuscolari	possono	
verificarsi	complicazioni	che	coinvolgono	il	cuore.	Ciò	può	includere	fibrosi	
(ispessimento)	e	indebolimento	dei	muscoli	del	cuore,	con	conseguente	
pompaggio	meno	efficace	(cardiomiopaQa).	Altre	volte,	il	ritmo	cardiaco	può	
essere	alterato.	
•  I	sintomi	della	cardiomiopaQa	possono	includere	affaQcamento,	letargia	

(mancanza	di	energia),	gonfiore	di	gambe	e	piedi,	estremità	fredde,	problemi	
digesQvi	e	caRva	circolazione.	Se	si	verificano,	lo	studente	potrebbe	aver	
bisogno	di	più	tempo	per	completare	il	lavoro	o	ricevere	un	volume	ridoJo	di	
lavoro.	È	comune	per	lo	studente	richiedere	il	posizionamento	per	aiutare	la	
circolazione,	ad	esempio	sollevando	i	piedi.	

•  Alcuni	farmaci	usaQ	per	affrontare	le	complicanze	cardiache	associate	alla	
malaRa	neuromuscolare	possono	alterare	la	frequenza	cardiaca	e	la	pressione	
sanguigna.		

MALATTIE	NEUROMUSCOLARI		
e	patologie	cardiovascolari	
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