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Il tampone faringeo risultava positivo per Adenovirus e Rhino-
virus. Data la frequenza dei ricoveri e la ricorrenza dei sintomi 
nonostante adeguata terapia, per escludere sottostanti malfor-
mazioni vascolari, veniva richiesto un RX dell’ esofago con mdc 
iodato che evidenziava una riduzione di calibro del lume eso-
fageo a livello della carena per impronta sulla parete posteriore 
(Figura 1). Nel sospetto di un’ arteria lusoria o di un anello va-
scolare veniva richiesta un’ angio-TC in sedazione, presso altro 
centro, che confermava la presenza di arteria succlavia destra 
aberrante originante dall’ aorta toracica discendente con decorso 
posteriore alla trachea e all’ esofago con focale compressione di  
quest’ ultimo. Data la successiva stabilità clinica e l’ età della 
bambina, non è per ora stata posta indicazione all’intervento 
chirurgico, che verrà riconsiderato in base all’ evoluzione del 
quadro. L’ arteria lusoria o arteria succlavia destra aberrante è la 
più frequente anomalia dell’ arco aortico con una prevalenza del-
lo 0.5%- 2.5% [1]. Spesso è asintomatica (95% dei casi) [2] ma 
può indurre disfagia, wheezing e/o tosse cronica o presentarsi 
con infezioni respiratorie ricorrenti. L’ esame del transito esofa-
geo con m.d.c. mostra l’ impronta vascolare sull’ esofago a livello 
della 3°-4° vertebra cervicale. L’esame dirimente per la diagnosi 
è l’ angio-TC; la RMN può essere di aiuto in caso di aneurismi 
associati. L’ intervento chirurgico è indicato nei casi sintomatici e 
l’ approccio dipende dal tipo di anomalia.

Quando l’ anatomia è alla base
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Caso clinico
Una bambina di 12 mesi, giungeva in PS a settembre 2018 per 
dispnea in corso di febbre. In anamnesi paziente ex prematura 
(31w) senza fattori di rischio per broncodisplasia polmonare 
(BDP). Dall’età di 3 mesi, 4 ricoveri per bronchiolite con bron-
costruzione in corso di documentate infezioni virali acute con 
ricadute anche nei mesi estivi nonostante adeguata terapia di 
fondo con Montelukast e Beclometasone spray. All’ arrivo si pre-
sentava polidispnoica con desaturazione e quadro auscultatorio 
broncostruttivo per cui si somministrava O2 e terapia aerosolica 
con salbutamolo. Si eseguivano esami ematici, compatibili con 
virosi, e si ricoverava. Durante la degenza la bambina necessi-
tava di O2 in alti flussi, di terapia steroidea sistemica e bronco-
dilatatrice per via aerosolica per oltre 10 giorni con progressivo 
miglioramento clinico pur persistendo “respirazione rumorosa”. 

I POSTER DEGLI SPECIALIZZANDI (3° parte) 
DA TABIANO A PARMA

Pagine elettroniche di Quaderni acp2019; 26(4):p.1  pag. 1 di 11

Figura 1. RX esofageo con mezzo di contrasto iodato: restringimento del lume esofageo da impronta posteriore a livello della carena

brought to you by COREView metadata, citation and similar papers at core.ac.uk

provided by Archivio istituzionale della ricerca - Università di Modena e Reggio Emilia

https://core.ac.uk/display/322781996?utm_source=pdf&utm_medium=banner&utm_campaign=pdf-decoration-v1


Poster congressi Poster congressi

Conclusioni
Le infezioni respiratorie ricorrenti sono di frequente riscontro in 
pediatria ma non tutte meritevoli di approfondimenti strumen-
tali. La ricorrenza dei sintomi e la frequenza delle ospedalizza-
zioni devono indurre il medico a ricercare cause malformative 
sottostanti.
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Disturbo ansioso fobico o epilessia focale temporale?  
Un rompicapo diagnostico
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Introduzione
Le crisi psicogene sono eventi ictali caratterizzati da un improv-
viso cambiamento del comportamento, con le caratteristiche di 
una crisi epilettica, ma senza le tipiche modificazioni elettrofisio-
logiche, per le quali non vi sia evidenza di cause organiche e sia 
presente un forte sospetto di fattori psicologici che possano es-
serne la causa [1]. L’ epilessia è un disturbo neurologico cronico 
rappresentato da crisi definite come manifestazioni cliniche pa-
rossistiche, a ricorrenza imprevedibile, estremamente varie per 
durata e semeiologia, caratterizzate da sintomi dovuti ad attività 
neuronale anomala [2]. Per la diagnosi differenziale sono neces-
sarie anamnesi accurata comprendente gli aspetti psichiatrici, 
descrizione semeiologica degli eventi, valutazione dell’ obiettività 
neurologica e monitoraggio video-EEG in veglia e sonno. Va in-
fine considerata la possibile coesistenza di entrambe le patologie 
[3].

Caso clinico
Riportiamo il caso di una bambina che in età prescolare ha pre-
sentato fasi intercorrenti di rifiuto all’ alimentazione, con riscon-
tro dalla scuola primaria di dislessia e disortografia. Dai 10 anni 
veniva descritta tendenza all’ isolamento e distacco emotivo, as-
sociati a significativa sintomatologia ansiosa in corrispondenza 
dei pasti ed episodi parossistici pluriquotidiani caratterizzati da 
agitazione psicomotoria, automatismi, tachicardia, sensazioni di
calore e tremori degli arti inferiori. Nel sospetto di disturbo an-
sioso fobico è stato intrapreso percorso psicodiagnostico e psi-
coterapeutico, senza beneficio. Per escludere una natura critica 
degli eventi è stato effettuato monitoraggio video-EEG in veglia 
e sonno che ha registrato un episodio di circa un minuto, iden-
tificato dal genitore come tipico attacco di panico; il tracciato 
EEG descriveva un’iniziale attività rapida sulle regioni tempora-
li destre seguita da attività theta aguzza che diffondeva su tutto  

l’ emisfero destro e in minor misura a sinistra, diagnostico per 
crisi epilettica temporale. La RM encefalo ha mostrato un qua-
dro malformativo polimicrogirico della corteccia cerebrale in 
sede temporale destra, associato a vasta area displasica di polo 
temporale, ippocampo ed uncus. Ha intrapreso terapia con car-
bamazepina con parziale beneficio. All’ età di 11 anni la paziente 
è stata sottoposta ad intervento neurochirurgico di rimozione 
della malformazione focale e da allora è libera da crisi. Persisto-
no saltuari episodi di cefalea associati a sensazione di calore, che
rispondono ad antidolorifico.

Conclusioni
Gli eventi parossistici di natura epilettica possono essere confusi 
con disturbi psicogeni e la diagnosi differenziale risulta insidio-
sa. In accordo con le raccomandazioni ILAE (International Lea-
gue Against Epilepsy), la registrazione video-EEG di un episodio 
può essere considerata il gold-standard per la diagnosi [4]. Un 
approccio integrato costituisce una risorsa volta a ridurre even-
tuali ritardi diagnostici.
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Caso clinico
Si definisce malaria complicata (o severa) una malaria microbio-
logicamente confermata da P. Falciparum associata ad almeno 
una delle seguenti condizioni: interessamento cerebrale, emo-
globinuria, collasso cardiocircolatorio o shock, acidosi metabo-
lica, iperparassitemia, anemia grave, insufficienza renale, ipo-
glicemia, coagulazione intravascolare disseminata, insufficienza 
epatica, emorragie, insufficienza respiratoria o sanguinamento 
(Tabella 1) [1]. Un bambino di 4 anni, veniva condotto presso 
il nostro PS per febbre elevata, vomiti e astenia. In anamnesi, re-
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cente soggiorno di 3 mesi in Africa. Durante il viaggio eseguita 
profilassi antimalarica con meflochina, interrotta il giorno del 
rientro in Italia. Riferita comparsa di febbre dopo 5 giorni dal 
rientro, trattata a domicilio con amoxicillina. Dal giorno prece-
dente all’accesso, peggioramento della febbre con TC fino a 40°C, 
accompagnata da vomiti ripetuti e astenia. All’ arrivo presso il PS 
il bambino si presentava febbrile (TC 39.5°C), prostrato e un po’ 
ripetitivo nell’ eloquio, molto irritabile e lamentoso, con tendenza 
ad assumere la posizione a cane di fucile. Non rigor nucale né 
altri segni meningei. Soffio sistolico 2/6 puntale. Pallore cutaneo. 
Restante obiettività nella norma. Si eseguivano esami ematici che 
riscontravano anemia, piastrinopenia e rialzo degli indici di flo-
gosi; vista l’ anamnesi si eseguiva la ricerca di parassiti malarici su 
sangue che evidenziava presenza di P. Falciparum a parassitemia 
elevata, pertanto si iniziava subito la prima dose di terapia anti-
malarica con artesunato ev e si disponeva il ricovero. All’  ingres-
so in reparto il bambino ha continuato a presentarsi irritabile, 
con agitazione alternata a sopore. Nella notte stessa si è assistito 
alla comparsa di episodi critici subentranti caratterizzati da de-
saturazione, revulsione oculare, trisma e respiro stertoroso, con 
stato stuporoso intercritico, risoltosi dopo somministrazione di 
midazolam ev. Eseguita TC encefalo urgente che escludeva se-
gni di ipertensione endocranica o edema cerebrale. Per ulteriore 
anemizzazione (Hb 4.7 g/dl) a 18 ore dall’ ingresso si eseguiva 
trasfusione di EC. Dopo la seconda dose di artesunato EV le con-
dizioni cliniche sono progressivamente migliorate; sfebbrato in 
24 ore, è poi rimasto sempre apiretico. A 48 ore dall’inizio della 
terapia abbiamo ripetuto la parassitemia, risultata negativa, per 
cui abbiamo proseguito terapia in atto. Anche lo stato neurologi-

co alterato si è gradualmente normalizzato con successiva ripre-
sa di un normale stato di coscienza. L’ alterazione del sensorio e 
lo stato convulsivo sono manifestazioni frequenti nella malaria 
cerebrale. Le crisi convulsive generalizzate si verificano in più 
del 20% degli adulti con malaria grave; di frequente sono seguite 
da deterioramento neurologico e segnano l’inizio del coma [1].  
La terapia di prima scelta per le forme di malaria complicata è 
attualmente l’ artesunato per via endovenosa da eseguire secondo 
lo schema in tabella 2 [2].
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Coinvolgimento cerebrale - Convulsioni
- GCS < 11

Anemia severa - Hb < 5 g/dl o ematocrito <15% in bambini < 12 anni
- Hb < 7 g/dl o ematocrito <20% in bambini > 12 anni

(con parassitemia > 10.000/μl)

Acidosi metabolica BE >8 mEq/l o bicarbonato < 15 mmol/l o lattato > 5 mmol/l
L’ acidosi severa si manifesta clinicamente con segni di distress respiratorio (respiro rapido, 

profondo, affaticato)

Ipoglicemia Glicemia inferiore a 40 mg/dl ( o 2 mmol/l)

Insufficienza renale Creatininemia > 3 mg/dl (265 μmol/l) o diuresi< 400cc/die

Insufficienza epatica AST e ALT x 3 vv il valore normale
Ittero: Bilirubina totale > 3 mg/dl (con parassitemia> 100.000/microl)

Insufficienza respiratoria Edema polmonare: radiologicamente confermato oppure sat. O2 < 92% in aria ambiente con 
tachipnea, spesso accompagnata da segni di distress respiratorio e crepitazioni o rantoli all’ 

auscultazione toracica.

Emorragia Compresa emorragia ricorrente o prolungata dal naso, dalle gengive o dai punti del prelievo 
venoso; ematemesi o melena.

Elevata parassitemia Parassitemia > 5%

Tabella 1. Definizione di Malaria severa da voce bibliografica 1 

Peso (kg) T 0h T12h T24h T48h T72h

> 20 kg 2.4 mg/kg 2.4 mg/kg 2.4 mg/kg 2.4 mg/kg 2.4 mg/kg

< 20 kg 3 mg/kg 3 mg/kg 3 mg/kg 3 mg/kg 3 mg/kg

Tabella 2. Schema terapeutico dell’ artesunato e.v. prima 
scelta nelle forme di malaria complicata, da voce bibliogra-
fica 2 
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Caso clinico
M., 13 anni, giungeva all’ attenzione del nostro centro di Endo-
crinologia Pediatrica, per accertamenti in merito a bassa statu-
ra (tra -2/-3 DS) e ritardo puberale. Nel sospetto di una S. di 
Turner è stata eseguita un’analisi del cariotipo, che mostrava un 
mosaicismo 45X0/46XY con gene SRY confermato all’ analisi 
FISH. Ad approfondimento diagnostico è stata eseguita un’eco-
grafia pelvica, con riscontro di annessi non perfettamente distin-
guibili e una RMN dell’addome inferiore, che non individuava 
immagini riferibili ad isole di tessuto ovarico. Ad una più re-
cente valutazione ecografica si erano riscontrati annessi in sede 
angolo-tubarica di 2 cm a destra e 4 cm a sinistra. In seguito 
alla diagnosi, è stata intrapresa terapia con GH, proseguita fino  
all’ età di 15 anni e 5/12, con buon recupero staturale in termini 
di percentili e altezza finale nei limiti di norma (3°-10°), anche se 
inferiore al range familiare. È stata inoltre intrapresa una terapia 
sostitutiva estrogenica con dosi crescenti di Estradiolo e con me-
narca indotto all’età di 17 anni. In merito al rischio autoimmune 
[1] è stato eseguito il monitoraggio della funzionalità tiroidea
con rilievo di rialzo del TSH e riscontro ecografico di un quadro
compatibile con tiroidite cronica autoimmune, con ab-TPO ne-
gativi. È stato inoltre eseguito lo screening della celiachia, risul-
tato negativo. Nel corso del follow-up sono stati eseguiti controlli 
volti a escludere malformazioni cardiache e renali [1], risultati
nei limiti della norma, e studio della densità ossea vertebrale [1],
risultata pari al 2° percentile dei soggetti di pari età e sesso. M.
ha inoltre intrapreso un follow-up ginecologico con valutazione
dell’ AMH, i cui livelli si pongono al di sotto della riserva ovarica
critica. È in programma l’ intervento di asportazione degli an-
nessi angolo-tubarici per il rischio oncologico [2]. Attualmente
M. assume terapia sostitutiva estroprogestinica e L-tiroxina, con
buona compliance e buon compenso metabolico. La ragazza ha
molte difficoltà ad accettare l’ idea della gonadectomia.

Conclusioni
Il mosaicismo 45X0/46XY è una rara anomalia cromosomica 
che può manifestarsi con le caratteristiche fenotipiche della S. 
di Turner, essendo per alcuni autori una variante della stessa. 
In letteratura è riportato un elevato rischio di gonadoblastoma 
all’interno di questa categoria di pazienti, per cui è raccomandata 
la gonadectomia profilattica [2]. Il follow-up di queste ragazze 
deve prevedere un forte supporto psicologico per favorire il loro 
benessere generale.
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Caso clinico
I. 7 mesi giunge presso la nostra Struttura per accertamenti in
tachidispnea persistente dai primi mesi di vita. I. è nato a termine 
da parto spontaneo, con buon adattamento alla vita extrauteri-
na. Ricovero a 2 mesi di vita per flogosi febbrile delle prime vie
aeree da Rhinovirus ed Enterovirus. All’ arrivo I. era in buone
condizioni generali, apiretico, polipnoico (68 atti/min) con ri-
entramenti al giugulo e sottocostali, SatO2 99% in AA; FR 68
atti/min; al torace crepitii ai campi anteriori. Sono stati eseguiti:
esami ematici (emocromo, PCR, IgE per inalanti, precipitine per
alveoliti allergiche estrinseche, sottoclassi IgG e sottopopolazioni 
linfocitarie) risultati nella norma; test del sudore, negativo; l’ eco-
cardiografia ha escluso la presenza di anelli vascolari; Rx torace
con evidenza di banda addensativa al lobo superiore di destra;
aspirato naso-faringeo, positivo per Rhinovirus. In seguito a
terapia con antileucotrienico, macrolide e steroide per via ora-
le, terapia aerosolica con broncodilatatore e supplementazione
notturna di O2 si è assistito a progressivo miglioramento della
dinamica respiratoria. Dimesso dopo pochi giorni con antileu-
cotrienico e steroide inalatorio a domicilio. Per ripetuti episodi
di tachidispnea con reperto auscultatorio di crepitii fini diffusi e
broncostruzione solo parzialmente reversibile dopo broncodila-
tatore, sono state eseguite: TAC torace, con riscontro di presenza
di multiple e sfumate aree a densità a vetro smerigliato con “air
trapping” ai lobi inferiori; ricerca genetica per PCD (negativa) e
per i deficit di surfactante con riscontro eterozigosi per la varian-
te c. 2.078C > T nel gene ABCA3. Dopo 8 mesi la TAC torace ha
evidenziato un incremento delle aree di aumentata densità pa-
renchimale tipo “ground-glass” con segni di disventilazione dor-
so-basale bilaterale (Figura 2). Tale quadro risultava compatibile
con interstiziopatia. Attualmente I. è in discrete condizioni gene-
rali, in terapia con Beclometasone per via inalatoria (400 mcg/
die) e Montelulast (4 mg/die).

Discussione
Le mutazioni a carico del gene ABCA3 che regola la sintesi del 
surfactante possono essere di vario tipo e le patologie descritte 
finora in letteratura si riferiscono a soggetti con due alleli mu-
tati [1]. I fenotipi sono estremamente variabili, in relazione con 
il tipo di mutazione e la funzionalità residua del trasportatore 
ABCA3. La mutazione c. 2.078C > T in eterozigosi non è stata 
finora riscontrata in letteratura ed il suo significato clinico è tut-
tora incerto. Risale a qualche anno fa l’ osservazione di Jennifer et 
al. di una aumentata incidenza (+11% ) di mutazioni in eterozi-
gosi a carico di ABCA3 nei casi di RDS in “late preterm” e nati a 
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termine rispetto alla popolazione di controllo [2-3].
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Caso clinico
Marta, 1 anno, presentava arresto della crescita staturo-ponde-
rale, episodi ricorrenti di dispnea con bronchite asmatiforme 
esorditi a 10 mesi, trattati con terapia inalatoria di fondo con flu-
ticasone e salbutamolo e prolungati cicli di antibiotico. Test del 
sudore, screening celiachia, alfa1antitripsina, ecocardiografia, rx 
torace eseguiti a domicilio nella norma. Al ricovero c/o il nostro 
reparto erano poco significativi gli esami ematochimici e l’ Rx to-
race. L’ RX transito esofago-stomaco-duodeno segnalava marcato 

rallentamento dello svuotamento pilorico, per cui si dimetteva la 
paziente con sospetti eventi silenti di reflusso gastroesofageo e 
avviata terapia con Esomeprazolo. A domicilio persistevano gli 
episodi di tosse e dispnea, accompagnati da astenia, sudorazione 
frequente e calo ponderale. Ricoverata nuovamente a 15 mesi, 
avviava terapia steroidea per os e aerosolica per difficoltà respi-
ratoria con reperto di rantoli crepitanti riscontrati all’ ingresso 
in reparto. Gli esami ematochimici basali, Mantoux e Quanti-
feron risultavano nuovamente negativi: segnalata solo PCR 0.65 
mg/dl, TSH 9.5 uU/ml e FT4 al terzile inferiore e nodulo tiroi-
deo ipoecogeno per cui avviava terapia sostitutiva. Alla fibro-
broncoscopia era presente massa bozzeulluta a livello carenale 
sporgente verso il lume ostruente il bronco principale di destra 
e secrezioni puruloidi; la coltura su BAL era positiva per M. ca-
tharralis e l’ esame citologico suggestivo per alveolite a carattere 
neutrofilo, per cui avviava antibioticoterapia. La TC e la RMN 
toracica negavano l’ ipotesi di angioma endobronchiale, ponen-
do il dubbio di una neoformazione carattere infettivo o neopla-
stico. La seconda biopsia tramite fibroscopia, ripetuta dopo so-
spensione dello steroide per os, mostrava infiltrati linfoistocitari.  
L’ esame microscopico e PCR per Tubercolosi su aspirato gastrico 
negativi. La massa risultava stabile al successivo controllo RM 
torace. La bambina veniva dimessa temporaneamente con steroi-
de e broncodilatatore inalatoria. Al 3° ricovero si eseguiva PET 
che mostrava iperfissazione a carico del tessuto sottocarenale;  
l’ ulteriore biopsia tramite FBS risultava diagnostica per tuberco-
losi endobronchiale con caseomi multipli, la Mantoux positiva 
e la coltura su BAL positiva per MAC (Mycobacterium avium 
complex) per cui avviava Etambutolo, Claritromicina e Rifam-
picina. A distanza di un anno segnalava benessere a domicilio, 
ma persisteva la lesione granulomatosa alla fibroscopia, per cui 
si avviava un ciclo di terapia cortisonica per diminuire la rispo-
sta granulomatosa locale. Le infezioni pediatriche intratoraciche 
da MAC sono rare (1/100.000) negli immunocompetenti; si pre-
sentano con sintomi respiratori o generali [1]. La triplice terapia 
antibiotica avviata nel nostro caso, va mantenuta per almeno 12 
mesi dalla negativizzazione dell’escreato. I casi resistenti possono 
essere trattati chirurgicamente; sono in studio farmaci quali la 
clofazima, l’ amikacina inalata o la bedaquillina [2].
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Figura 2. Quadro HRTC (tomografia computerizzata ad alta risolu-
zione) con diffuso aspetto ground-glass



modificava la terapia immunomodulante con l’ introduzione di 
ciclofosfamide secondo il protocollo internazionale delle vascu-
liti sistemiche. Tale terapia veniva ben tollerata con assenza di 
complicanze in acuto e miglioramento progressivo del quadro 
cutaneo e addominale.

Conclusioni
La PSH è la più comune vasculite dell’ età pediatrica. I criteri dia-
gnostici prevedono lesioni cutanee localizzate prevalentemente 
a livello degli arti inferiori in associazione ad almeno uno tra: 
dolore addominale diffuso, riscontro bioptico di vasculite leuco-
citoclastica con depositi di IgA, artalgie o artrite, danno renale 
(proteinuria e/o ematuria). Le lesioni cutanee tipiche della PSH 
sono rappresentate da porpora palpabile e petecchie, tuttavia in 
letteratura sono state descritte anche lesioni maculo-papulari 
eritematose e lesioni orticarioidi. La presenza di forme bollo-
se-emorragiche e di lesioni ulcerative è estremamente rara in età 
pediatrica e può rendere difficoltosa la diagnosi [1]. Nel nostro 
caso, la presenza di lesioni simmetriche agli AAII; l ’intenso do-
lore addominale; l’ artralgia e la negatività delle indagini infet-
tivologiche effettuate ci ha condotto al sospetto clinico di PSH, 
confermato dal dato bioptico.
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Introduzione
L’ artrite settica da Salmonella è molto rara nei bambini sani 
(0.45%), in quanto più comunemente è associata ad anemia fal-
ciforme, immunodeficienza, interventi chirurgici e traumi arti-
colari [3-4]. Di seguito presentiamo un caso di artrite settica da 
Salmonella in bambina immunocompetente.

Caso clinico
Una bambina di 9 anni, condotta per febbre da 10 giorni asso-
ciata a zoppia e dolore al gluteo destro. Recente soggiorno in 
Marocco. Anamnesi familiare e patologica remota mute. Alla va-
lutazione clinica: dolore alla palpazione dell’ala ischiatica destra, 
Lasegue positivo a destra con andatura steppante. Agli esami 
ematici: leucocitosi neutrofila e incremento degli indici di flo-
gosi. Le indagini radiologiche (RX bacino, rachide lombosacrale 
e sacrococcigeo) escludevano fratture. In considerazione della 
clinica si procedeva al ricovero. Veniva impostata terapia anti-
biotica con Ceftriaxone ev e terapia antiinfiammatoria ad orari 
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Caso clinico
B.Z., 9 anni, origine pakistana, rientrata in Italia dopo soggiorno 
di un anno nel paese di origine, giungeva in PS per rialzo termi-
co dal giorno precedente, artralgie alle caviglie ed edema arti-
colare. Contestuale comparsa di lesioni cutanee simmetriche e 
bilaterali agli arti inferiori (AAII) a carattere bolloso (Figura 3). 
Da qualche settimana addominalgia senza alterazioni dell’ alvo. 
All’ ingresso gli esami ematici mostravano leucocitosi neutrofila 
e modesto rialzo degli indici di flogosi. Nel sospetto di patologia 
infettiva venivano raccolti campioni per indagini colturali risul-
tate negative e avviata terapia antibiotica ad ampio spettro. Veni-
va inoltre eseguito screening per patologie autoimmuni risultato 
negativo. L’ ecografia addome mostrava segni di flogosi circonfe-
renziale delle anse con subocclusione intermittente, reperto con-
fermato dalla TC addome. L’ EGDS e la colonscopia mostravano 
quadro compatibile con vasculite intestinale. Analogo processo 
infiammatorio veniva riscontrato alla biopsia cutanea. Nel corso 
dei giorni si assisteva a comparsa di enterorragia e peggioramen-
to del quadro cutaneo con evoluzione necrotico-emorragica del-
le lesioni pur in presenza di stabile apiressia e negativizzazione 
degli indici di flogosi. Dopo conferma del quadro istologico di 
vasculite tipo Shonlein-Henoch (PSH), si avviava terapia ste-
roidea sistemica con metilprednisolone con immediata risposta 
clinica seguita da terapia immunosoppressiva con micofenolato 
mofetile. Alla sospensione dello steroide si assisteva ad un nuo-
vo peggioramento clinico con ripresa dell’enterorragia per cui si 
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Figura 3. Lesioni bollose della PSH
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con rapida risoluzione della febbre e progressivo miglioramento 
della sintomatologia. L’ ecografia dell’articolazione coxofemorale 
mostrava presenza di liquido intra-articolare (6 mm). Le indagi-
ni sierologiche evidenziavano titolo positivo 1:1.280 (indicativo 
>1:80) sia anti-H sia anti-O per Salmonella Tiphi mentre emo-
coltura e coprocoltura hanno dato esito negativo. Negativi altri 
esami di approfondimento (Quantiferon, intradermoreazione di 
Mantoux, ANA, HLA B27, elettroforesi Hb). La RMN rachide 
lombosacrale e pelvica evidenziava interessamento articolare di 
natura infettiva/infiammatoria L4-L5 e sacroiliaca destra con 
formazioni ascessuali dei muscoli paraspinali, iliaco e gluteo di 
destra non drenabili. Nel sospetto di sacroileite da Salmonella e 
vista la rapida risposta clinica al ceftriaxone veniva proseguita 
terapia antibiotica ed antinfiammatoria per 6 settimane e impo-
stato riposo a letto in assenza di carico. Al termine della terapia 
gli esami ematici risultavano nella norma e la RMN di controllo 
mostrava completa risoluzione delle formazioni ascessuali, mi-
glioramento dell’ interessamento articolare lombare e persistenza 
dell’edema dell’articolazione sacroiliaca. In accordo con i colle-
ghi ortopedici ed infettivologi iniziata mobilizzazione con carico 
progressivo assistito e impostati controlli clinici e laboratoristi-
ci seriati post-dimissione. Programmato follow-up radiologico 
(RMN rachide e bacino) a tre mesi dalla dimissione.

Discussione
Le infezioni da Salmonella possono manifestarsi in diverse for-
me cliniche: gastroenterite, febbre enterica, focolai di batteriemia 
e stato di portatore cronico. La modalità di diffusione più co-
mune è ematogena e i siti più frequententemente coinvolti sono 
le diafisi delle ossa lunghe e le vertebre. La diagnosi è spesso ri-
tardata nella fase acuta; all’ RX i segni di osteomielite non com-
paiono fino a 10-14 giorni dall’insorgenza dei sintomi. La RM 
rappresenta il gold standard poiché è in grado di cogliere precoci 
segni di osteomielite mentre l’emocoltura risulta positiva solo nel 
71% dei casi.
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Caso clinico
Helena, ragazzina russa di 13 anni, giunge in Reumatologia per 
una storia di dolore all’ indice della mano sinistra, che si protrae 
da circa 5 mesi. La restante anamnesi è muta e una radiografia 
eseguita poco prima per escludere la presenza di fratture misco-
nosciute negativa. Il dito è in effetti tumefatto, arrossato e limita-
to nella mobilità che evoca intenso dolore (Figura 4). Eseguiamo 
quindi una risonanza magnetica (RM), che mostra edema osseo 
diffuso a tutto il secondo raggio della mano sinistra e ai tessuti 
molli circostanti (Figura 5), suggerendo come possibili diagno-
si differenziali un’osteomielite infettiva cronica, un’osteomielite 
cronica ricorrente monofocale o un’algoneurodistrofia. Propo-
niamo quindi un ciclo antibiotico endovena, che però la famiglia 
rifiuta, per cui diamo indicazione a proseguire la terapia di fondo 
con FANS. Due mesi dopo al controllo programmato, per la per-
sistenza del dolore decidiamo di ripetere la radiografia. Bingo!: 
“Appiattimento della testa del secondo metacarpo” (Figura 6). 
Helena ricorda che in effetti il dolore è iniziato con l’abitudine a 
scrocchiarsi le dita e la diagnosi è fatta: osteocondrosi della testa 
metacarpale. Si tratta di una condizione rara (circa 50 casi in let-
teratura) [1], che interessa più frequentemente il secondo e il ter-
zo dito della mano. La patogenesi dipende da microtraumatismi 
ripetuti, forieri di versamento intrarticolare, tamponamento dei 
vasi periostei e ischemia della testa metacarpale [2]. La presen-
tazione clinica varia da casi asintomatici [3] a una combinazione 
variabile di tumefazione, dolorabilità e limitazione funzionale.  
L’ evidenza radiologica di un appiattimento della testa metacar-
pale può essere tardiva, richiedendo l’esecuzione di una risonan-
za magnetica. Il quadro si risolve in genere spontaneamente. Nel 
caso di Helena il dolore è migliorato con la somministrazione 
di FANS, la rimobilizzazione e il consiglio di evitare le sublussa-
zioni volontarie. Questo caso ci insegna che è necessario tenere 
alta la guardia di fronte ad un dolore metacarpale isolato persi-
stente, tanto più negli adolescenti, ripetendo eventualmente la 
radiografia. Una diagnosi precoce infatti risparmia trattamenti 
inutili e permette di allertare il paziente circa i rischi correlati al 
traumatismo ripetuto.
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Figura 4. Metacarpo del secondo dito della mano sinistra tumefatto 
ed eritematoso



G.M.A. ha eseguito cicli terapeutici con FANS e betametasone 
senza beneficio. Pertanto, su indicazione del Curante, viene ese-
guita una RM del bacino con riscontro di quadro compatibile 
con sacroileite bilaterale. La paziente viene quindi indirizzata 
al nostro Ambulatorio di Reumatologia Pediatrica. L’anamnesi 
remota rivela una storia di idrosadeniti ricorrenti e acne severa 
dall’età di circa 11 anni, per cui G.M.A. ha eseguito numerosi ten-
tativi terapeutici con scarso beneficio. All’ E.O. la paziente appare 
vigile e reattiva, ma addolorata. Si osserva limitazione funzionale 
alla mobilizzazione attiva e passiva delle articolazioni coxofemo-
rali per sintomatologia algica. Non si osserva nulla di rilevante 
a carico delle altre articolazioni esaminate. Non sono presenti 
segni clinici di flogosi articolare. Il quadro dermatologico appare 
compatibile con acne fulminans e idrosadenite suppurativa. La 
restante obiettività clinica risulta nella norma. Si decide pertanto 
di ricoverare G.M.A. per accertamenti. Gli esami mostrano in-
cremento degli indici di flogosi (VES 65 mm; PCR 6.51 mg/dl). 
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Caso clinico
G.M.A. è una paziente di 13 anni che da circa un mese lamenta 
coxalgia bilaterale e dolori articolari diffusi a tronco e arti con 
limitazione funzionale e rifiuto alla deambulazione. A domicilio 
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Figura 5. Risonanza magnetica che evidenzia edema osseo diffuso 
a tutto il secondo raggio della mano sinistra e ai tessuti molli circo-
stanti

Figura 6. Radiografia ripetuta due mesi dopo la RM dimostrante 
l’appiattimento della testa metacarpale
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Alla luce della sintomatologia algica articolare diffusa, si esegue 
una RM total body con riscontro di plurime aree di alterato se-
gnale, localizzate alle metaepifisi prossimali di entrambi gli ome-
ri, al manubrio e al corpo dello sterno, al sacro in prossimità delle 
sincondrosi sacro-iliache di ambo i lati, alla branca ischio-pubica 
di sinistra, alle regioni metaepifisarie distali dei femori prevalen-
te a sinistra e a livello di D7, D6 e D11 (Figura 7). Il quadro clini-
co e le indagini strumentali di approfondimento pongono il so-
spetto di Osteomielite Cronica Ricorrente Multifocale (CRMO) 
con coinvolgimento cutaneo oppure di sindrome SAPHO (sino-
vite, acne, pustolosi palmo-plantare, iperostosi e osteite) [1-2].  
L’ esecuzione di una coloscopia con biopsia esclude la presenza 
di una malattia infiammatoria cronica intestinale, che può essere 

associata a entrambe le patologie. Sulla base del quadro clinico 
particolarmente severo e sulla base dei tentativi terapeutici già 
eseguiti a domicilio si decide di impostare terapia con un far-
maco biologico anti-TNFalfa. Dopo circa un mese, al controllo 
ambulatoriale, la paziente riferisce un netto miglioramento della 
sintomatologia algica e della conseguente limitazione funzionale, 
nonché del quadro cutaneo. La CRMO e la sindrome SAPHO 
appartengono al gruppo delle malattie autoinfiammatorie  
dell’ apparato osteo-articolare. Pur presentando alcune peculia-
rità, le due patologie hanno numerose caratteristiche in comu-
ne (Tabella 3) [3-4]. La diagnosi differenziale, pertanto, risulta 
particolarmente insidiosa. Nel nostro caso, sulla base dell’età di 
esordio, delle sedi colpite e del severo coinvolgimento cutaneo, 
abbiamo posto diagnosi di sindrome SAPHO.
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CRMO Sindrome SAPHO
Età di esordio Esordio clinico intorno ai 10 anni Adulti e adolescenti, più rara in età pediatrica

Prima manifestazione clinica Dolore osteo-articolare Dolore osteo-articolare
Principali sedi Metafisi delle ossa lunghe vertebre, clavicola, 

sterno, bacino, mandibola

Prevalente coinvolgimento delle estremità.

Parete toracica anteriore (clavicola, sterno), 
bacino, rachide, ossa lunghe (femore e tibia), 
mandibola

Prevalente coinvolgimento dello scheletro  
assiale.

Manifestazioni osteo-articolari Osteite, iperostosi, artrite Osteite, iperostosi, sinovite, artrite,  
entesopatia

Manifestazioni cutanee Psoriasi, pustolosi palmo-plantare, pioderma 
gangrenoso, sindrome di Sweet

Acne conglobata, acne fulminans, pustolosi 
palmoplantare, idrosadenite suppurativa, pso-
riasi pustolosa, pioderma gangrenoso, sindro-
me di Sweet

Patologie associate Malattia infiammatoria cronica intestinale, 
malattia di Takayasu, granulomatosi di
Wegener

Malattia infiammatoria cronica intestinale

Terapia FANS, steroidi, anti-TNFalfa FANS, steroidi, anti-TNFalfa

Tabella 3.  Diagnosi differenziale tra Sindrome SAPHO e CRMO

Figura 7. RM total body (sequenza STIR coronale, particolare arti 
inferiori): si osservano aree di alterato segnale a livello delle metae-
pifisi distali dei femori prevalentemente a sinistra.



dopo dieci giorni di degenza. Nel corso del post-ricovero ha ese-
guito follow-up oculistico, che non ha riscontrato esiti.

Conclusioni
La Sindrome di Stevens-Johnson è una reazione acuta da iper-
sensibilità che coinvolge cute e mucose con distacco dermo-epi-
dermico come risultato di una necrosi epidermica. La sindrome 
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Il caso di Sindrome di Stevens-Johnson in un paziente 
di sedici anni

Laura Nicoletti

Università degli Studi di Parma, Scuola di Specializzazione in Pediatria 
di Parma

Caso clinico
C. paziente maschio di 16 anni è giunto all’attenzione per feb-
bre e tosse presenti da sei giorni associate dal giorno precedente 
ad intensa iperemia congiuntivale ed estese lesioni al cavo orale 
con edema e disepitelizzazione delle labbra. Anamnesi muta per 
patologie degne di nota. Agli esami ematochimici mostrava ri-
alzo della PCR (96.1 mg/L) con restanti valori nella norma. Alla 
radiografia del torace sfumato addensamento retrocardiaco ba-
sale sinistro. Il quadro clinico ha orientato verso una Sindrome 
di Stevens-Johnson e il ragazzo è stato ricoverato. All’ ingresso 
in reparto è stata impostata terapia idratante endovenosa con 
soluzioni glucoelettrolitiche bilanciate, terapia antidolorifica si-
stemica e topica e, nel sospetto di un’ infezione da Mycoplasma 
Pneumoniae, antibioticoterapia con Azitromicina. Nei primi 
giorni di degenza si è assistito alla progressione del coinvolgi-
mento mucosale a livello orale, nasale (Figura 8), congiuntivale 
e genitale e alla comparsa di lesioni cutanee al tronco (Figura 9) 
e agli arti superiori (Figura 10) e inferiori. Il paziente ha mani-
festato ripetuti rialzi febbrili. Gli esami ematici eseguiti in terza 
giornata mostravano un ulteriore rialzo della PCR (231 mg/L) e 
leucocitosi neutrofila (GB: 11.300/mmc, N: 85,5%). Dalla quarta 
giornata di ricovero è stato somministrata terapia cortisonica en-
dovenosa, proseguita per un totale di sette giorni. A partire dalla 
quarta giornata si è assistito a stabile defervescenza e al miglio-
ramento delle condizioni generali. Gli esami eseguiti il settimo 
giorno di degenza mostravano un calo del valore della Proteina 
C Reattiva (33.3 mg/L). Dal punto di vista eziologico non è stato 
identificato un farmaco responsabile e non è stata evidenziata 
alcuna significativa positività agli esami colturali su tampone fa-
ringeo e campioni fecali, né su test sierologici. C. è stato dimesso 
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Figura 8. Lesioni a livello orale e nasale

Figura 9. Lesioni cutanee al tronco

Figura 10. Lesioni cutanee all’arto superiore
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va sospettata in quadri di febbre con coinvolgimento oculare e 
delle mucose, associati a lesioni cutanee. La diagnosi è clinica 
e trova conferma nell’ esame istologico. La patologia può essere 
innescata dall’ assunzione di farmaci o da infezioni virali e batte-
riche, tra queste nella popolazione pediatrica è eziologia comune 
il Mycoplasma Pneumoniae [1]. In circa un terzo dei pazienti  
l’ eziologia rimane ignota. La terapia è sintomatica e di supporto, 
l’ uso di corticosteroidi, elettivo fino agli anni ‘90, è oggi contro-
verso [2]. Nel suo decorso classico la fase acuta della patologia 
dura dagli 8 ai 12 giorni. Gli esiti sono principalmente a livello 
oculare a causa della cicatrizzazione delle lesioni. La mortalità 
nella popolazione pediatrica è compresa tra lo 0% e il 6% [3].
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