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Malattie autoinfiammatorie: le sindromi ereditarie
con febbre periodica

Pieranna Fietta

Osteo-Articular Department, Rheumatic Disease and Internal
Medicine Unit, Hospital of Parma, Italy

Le malattie autoinfiammatorie costituiscono un
eterogeneo gruppo di affezioni caratterizzate da flogosi
apparentemente immotivata, in assenza di cause autoim-
munu od infettive. Le sindromi ereditarie con febbre pe-
riodica (HPFS) sono un sottogruppo di tali malattie au-
toinfiammatorie principalmente rappresentato da tre en-
tita nosologiche: la febbre mediterranea familiare
(FMF), la iperimmunoglobulinemia D con febbre perio-
dica (HIDS) e la sindrome periodica associata alla su-
perfamiglia 1A del recettore per il fattore di necrosi tu-
morale (TRAPS). Le prime due affezioni sono autoso-
miche recessive, mentre la terza & dominante. Sebbene
ciascuna HPFS presenti proprie peculiarita genetiche e
fenotipiche, globalmente tali affezioni condividono un'e-
spressione clinica intermittente, in forma di attacchi acu-
ti di febbre variabilmente associati a flogosi delle sierose,
della sinovia e/o della cute, solitamente autolimitantesi.
L'amiloidosi rappresenta la piu severa complicanza della
FMF e delle TRAPS, mentre non ¢ stata sinora descrit-
ta per la HIDS. Le basi molecolari delle HPFS sono sta-
te recentemente identificate. Nel presente articolo, le pil
recenti informazioni sulle HPFS sono passate in rasse-
gna e riassunte.
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Rotavirus umano (HRV) é riconosciuto come la
causa piu frequente di grave gastroenterite nei bambini di
eta inferiore a 5 anni. A causa della mancanza di pubbli-
cazioni recenti sulla sorveglianza dell’infezione da HRV
in Italia, in questo studio é stata valutata la prevalenza di
infezioni da HRV su 1340 campioni di feci appartenen-
ti a 1264 pazienti pediatrici ricoverati con gastroenterite
acuta da gennaio 2000 a dicembre 2002. | campioni so-
no stati sottoposti ad indagini virologiche mediante mi-
croscopia elettronica (ME), coltura cellulare convenzio-
nale e, da gennaio 2002, RT-PCR per la ricerca di noro-
virus. Le particelle reovirus-simili osservate alla ME so-
no state identificate attraverso determinazione dell’elet-
troferotipo. Infezioni da HRV da solo sono state rivelate
in 302 casi (23,9% variando tra 19,1% nel 2000 al 30,2%
nel 2001). Infezioni miste sono state rivelate in 28 casi
nei quali HRV ¢ risultato associato ad adenovirus in 16
casi (1,3%), a picornavirus in 4 (0,3%) e a nhorovirus in 8
(2,1% dei 338 casi esaminati nel 2002). 1 3 principali pe-
riodi epidemici dell'infezione da HRV sono stati marzo-
maggio 2000 (66 casi), dicembre 2000-maggio 2001
(128 casi) e settembre 2001-aprile 2002 (105 casi) con il
picco in marzo, gennaio € marzo, e gennaio, rispettiva-
mente. Nei periodi di maggior incidenza epidemica I'in-
fezione da HRV da solo ha causato fino al 52,5% dei ca-
si di gastroenterite esaminati mensilmente. In relazione
alla distribuzione per eta il 68,9% (208 casi) dei bambini
con infezione da HRV aveva meno di 4 anni (69,6%:
230/300 casi, inclusi quelli con infezioni miste) e il
16,9% (51 casi) aveva un'eta compresa tra 5 e 12 anni.
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Gli aspetti epidemiologici dell'infezione da HRV, anche
a confronto con altre infezioni enteriche vitali, contribui-
scono a valutare I'estensione del problema di questa infe-
zione nei diversi ambienti ed ad individuare strategie di
intervento.
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Valutazione dello stato cardiorespiratorio in neo-
nati asfittici in ventilazione meccanica assistita:
confronto tra condizioni di ipotermia e gruppo di
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Obiettivo dello studio: Valutare le modificazioni car-
diorespiratorie in neonati asfittici in ventilazione mecca-
nica assistita in condizioni di ipotermia e confrontarle
con quelle di una popolazione di controllo di neonati
asfittici non sottoposti a ipotermia.

Disegno dello studio: Studio retrospettivo della fun-
zionalita cardiorespiratoria in 10 neonati asfittici in ipo-
termia (temperatura corporea di 32°-34°C) (gruppo ipo-
termia — H) confrontata con quella di un gruppo storico
di controllo composto da 11 neonati asfittici non sotto-
posti a ipotermia (gruppo controllo-C). Tutti i neonati
erano sottoposti a ventilazione meccanica assistita.

Risultati: Nel gruppo H solo in 3 su 10 pazienti &
stato necessario innalzare transitoriamente il volume ti-
dal impostato (da 5.8 a 8 mI/Kg) per mantenere un nor-
male bilancio emogasanalitico in corso di ipotermia, al-
lorché la temperatura corporea ha raggiunto i 32°C. Non
si € osservata una differenza statisticamente significativa
nella durata della ventilazione meccanica assistita nei due
gruppi (gruppo H=5.4+4.4 giorni vs gruppo C=2.8+2.7
giorni, p= NS). La frequenza cardiaca , simile all'inizio
dello studio ( gruppo H = 129+11 bpm; gruppo C =
129+12 bpm), é rimasta stabile nel gruppo C, mentre ¢
scesa ad un valore medio di 102 + 10 bpm nel gruppo H
(p<0.05). La pressione arteriosa media, paragonabile al-
I'ingresso, &€ aumentata di un valore medio di 8 mmHg in
corso di ipotermia (p= NS).

Conclusioni: I'ipotermia induce delle lievi modifica-
zioni dello stato cardiorespiratorio e della meccanica pol-
monare.
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Il carcinoma tiroideo € una neoplasia relativamente
rara ma rappresenta il tumore maligno piu frequente del-
le ghiandole endocrine. Fattori di rischio epidemiologi-
camente certi sono le radiazioni ionizzanti, la presenza di
adenoma tiroideo e di gozzo multinodulare. Infatti la
multinodularitad non sembra essere un sicuro fattore indi-
cativo di benignita della malattia. In tale studio si & con-
dotta un analisi retrospettiva dei pazienti operati di goz-
zo multinodulare presso I'Unita Operativa Otorinolarin-
goiatrica del Dipartimento di Chirurgia dell’Ospedale di
Sanremo (IM) nel periodo compreso tra il 1 gennaio
1995 e il 31 dicembre 2002 al fine di stabilire I'incidenza
di carcinoma. Da tale studio retrospettivo emerge che nel
13,7% dei pazienti operati per gozzo si é riscontrato al-
I'esame istologico definitivo la presenza anche di un car-
cinoma. Tale percentuale d’incidenza di carcinoma nel
gozzo multinodulare si allinea a quella riportata in lette-
ratura. Gli autori concludono pertanto che il rischio di
malignita in un gozzo multinodulare non é da sottovalu-
tare e un nodulo dominante in un gozzo multinodulare
andrebbe valutato come se fosse un nodulo solitario in
una ghiandola per il resto normale.
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Ruolo del campo scuola nel trattamento dell’obe-
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L'obesita & in costante aumento tra i bambini. Poi-
ché il trattamento dell’obesita in regime ambulatoriale
spesso fallisce, abbiamo valutato se il campo scuola puo
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migliorare le abitudini alimentari. Qurantuno bambini,
21 maschi e 20 femmine (BMI >97° percentile, eccesso
ponderale >30%, Tanner 1) hanno accettato di partecipa-
re ad un campo scuola della durata di 8 giorni. Dopo un
anno di follow-up, i dati ottenuti con la plicometria, I'im-
pedenziometria bioelettrica e mediante valutazioni meta-
boliche ed ormonali, hanno mostrato una significtiva ri-
duzione delle pliche cutanee e anche della risposta glice-
mica ed insulinemica dopo il test da carico orale di glu-
cosio. Questi risultati indicano che il campo scuola puo
contribuire al miglioramento delle abitudini alimentari,
dell’attivita fisica e dell’aspetto psicologico dei bambini
obesi.

Caso clinico

Risultato clinico nell’applicazione di una distratto-
re mandibolare dimostrato mediante tomografia
computerizzata tridimensionale nella sequenza di
Pierre-Robin
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La Tomografia Computerizzata (TC) con le rico-
struzioni tridimensionali ¢ stata gia utilizzata per le
deformita cranio-facciali. La valutazione pre-operatoria
ed il follow-up pud essere effettuato con la TC spirale.
Con questa metodica si possono ottenere informazioni
quantitative per misurare I'entita dell’ostruzione delle vie
aeree ed il risultato dei trattamenti volti a modificare le
strutture ossee.
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Descriviamo due pazienti affetti da carcinoma rena-
le metastatizzato (CRM) trattati con immunoterapia, nei
quali le lesioni secondarie a livello polmonare sono com-
pletamente regredite dopo un periodo di malattia in pro-
gressione. Lo schema terapeutico era basato su cicli ripe-
tuti indefinitamente di Interleuchina-2 ricombinante ed
Interferon-alfa ricombinante a bassi dosaggi, e non fu
mai cambiato durante il decorso della malattia. 1l primo
paziente presentava metastasi polmonari multiple. Dopo
30 mesi di immunoterapia secondo lo schema prestabili-
to, si osservo una progressione di malattia, caratterizzata
dalla comparsa di nuove lesioni secondarie a livello pol-
monare e dall’interessamento dei linfonodi mediastinici.
Una regressione completa di tali lesioni fu osservata do-
po 60 mesi di immunoterapia (dopo 16 cicli). Il secondo
paziente presentava tre metastasi polmonari bilaterali.
Una iniziale progressione di malattia fu osservata dopo i
primi 3 cicli di immunoterapia, ma si 0sservo una remis-
sione completa dopo 16 mesi dall'inizio dell'immunote-
rapia (dopo 5 cicli). In paziente con CRM I'immunote-
rapia a basse dosi ripetute ciclicamente a tempo indeter-
minato potrebbe avere effetti a lungo termine, anche do-
po un'iniziale progressione di malattia
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La rottura del rene & una complicanza rara ma po-
tenzialmente grave nei pazienti sottoposti a trapianto re-
nale. La causa piu frequente € il rigetto acuto. Gli Auto-
ri riportano 4 casi (0,5%) di rottura del rene trapiantato
occorsi in 778 trapiatni renali associati alla comparsa di
necrosi tubulare acuta e trombosi della vena renale, sen-
za segni di rigetto acuto. 3 pazienti sono stati sottoposti
ad espianto, mentre in un caso si & proceduto alla ripara-
zione del graft. | nostri dati confermano la possibilita che
la rottura del rene trapiantato possa verificarsi anche in
assenza di rigetto acuto. Nella maggior parte dei casi la
rottura del rene trapiantato comporta I'espianto anche se,
in casi selezionati, il trattamento chirurgico conservativo
puo essere utilizzato con successo.



