La pediatria
della disabilita:
una nuova sfida
per il pediatra
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Di cosa stiamo parlando ?

Branca della pediatria volta a garantire un
approccio assistenziale adeguato a quei
bambini affetti da patologie croniche
complesse in relazione, in particolare, a tutti
quei bisogni che sono frequenti.e comuni a
pazienti affetti da condizioni disabilitanti
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Increasing Prevalence of Medically Complex Children
in US Hospitals
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Figure 1 = Proportion of children admitted to hospital with chronic conditions ( papers used for
the UK*'#*% and USA’ #* *') groups: (1) children with emergency admissions for accident-
related injuries; (2) children with emergency admissions for adversity-related injuries (drug/alcohol
use, self-harm or violence); (3) all hospitalised children; (4) children with a first emergency
admission; (5) children with a laboratory-confirmed bloodstream infection; (E! children who died;
(7) children with four or more emergency admissions in 1 year. All UK papers used the “look-bac
method’ and included hospitalisations records from the 12 months prior to the index admission to
refine whether children had a chranic conditinon IS naners anlv included diannnsis codes entered



I pediatra e le sindromi nella pratica:

dal dire al fare

SARA CASAGRAMDAL CHIARK FOASAT, MATTED TAIANAY, FEDERICA ZANETTO, LAURA MAURE AMGELA BIDLCHIMNE,
FASRIA LETTIZIA RABBCIE?, AMGELS SEUCORMN)

TR A T Chinign Prstiring, Fendlaminfin MERAL Meara

*Prniairn Al lhaen seaka, Frovinain of Adanzg o Arianra

Results -On a cohort of about- 100,000 patients, followed by 101 paediatricians, 896 chil
dren (1/111 = 0.9%) have a complex clinical disease; most of these patients are aflected
m&m}\mﬁr only suspected. 0. 14% of them (at
minimum 1 for every pediatrician] used daily one or more medical devices. Paediatri-
cians need fo visit them once on 70 days. The main difficulties reported by the surveyed
colleagues in the work with these patients are related to the production of the bureaucratic
documentation and to the communication with expert centers or with single specialists.
Concdlusions - The survey underlines the great epidemiologic relevance of these “special pa-
tients” if considered as a unique category, the substantial role of general pediatricians in
their care pathway and the cﬁ:sofufe need of improving communication between paedia-
tricians and expertise cerfers.



Presenza di bambino complesso

DROMM AAROVICD

Nonno si getta nel fiume col nipote
malato, trovali en(rambi senza vila

Erano dbibracciali, Li ha notal un poliziotlu che'stava fatendo jogging, parente delle dus
willime, Il piccoko di 5 anei sollriva diuna melallid senelica jand
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Impact of Child Disability on the Family

Nancy E, Beichman - Hope Corman -
Kelly Noonun




Questionario 'd 105 famiglie ‘afferenti al
nostro Day Hospital

«Stress parentale (scala 0-5)

«Compilatore=> 72,4% riporta un valore
maggiore o uguale a 3.

«Stress percepito del partner => 68%
riporta un valore maggiore o uguale a 3.

«Stress di altri figli / fratelli =>39%
riporta un valore maggiore o uguale a 3.
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Problemi pediatrici trasversali ai
bambini con disabili

Pgllama della msaumta

= \%l@%l\:ﬂ’ Farmpinn, &nqeln S=iorni’

B i e gl Seiipy, Pciin

T Beama ..'l'l..*-'.v:l.ﬂ_l."nk\,“-ﬁ_ pal
Problemi pediatrici |

)
.,

S PP S “‘w
condizione specifici

ety o B e o Sl Rae o Cigeite, Ssmeenm q Sty Froidn

- S

\“L:\Il [ L a8

.-'l._:_

”?S|PPS

b 2"
AY a Bk '-."‘rﬂ'

F‘g‘ﬂﬁl e g Ao Bl e it
B ieorom e gl Seiipy, P 'lII.'l.nEl'-“-E rﬁ#

AL Gond Moy " Aevluadir Gonsbie D0k "‘pua e
Finem Feafami ke Wi B amaris WREH A 1L S e |'-.‘J.ﬂ1

yalia

o

SIF’PS

r@ = o thlll.:‘

o Deieeiovie AL Qe My " Aevnluaion Gonslia D0k Foabica.
s diﬂ#qhw&ﬂ{.d B e
e

3 a uh'--'*
Na o waliana o,
P 2 -
[ F [§ & & & [
¢ . ;f’ = L‘?" = &
o ot +] ot o o o
w2 = w2 = v . =% w7
mSIF’PSﬁ ﬂrSIF’PS“‘
o
¥ o |-IH~'-"'r

) b
"‘-:":_S | P P S ';';‘
At .
GE o P _ﬂ'r\'

:I".r'-..’ﬁb

.'_-'!,j'|r'- :

[ | o 1 e I‘-'l:‘]



Gastrointestinal and

"y n 62015
nutritional problems Qacp

In severe Il bambino neurologico: problematiche

gastmenter(}]ogiche e nutrizionali

developmental
disability

Aweaning Tedeichi

o e O TEmET @Ticie |
Drooling Reduction Intervention randomised trial
(DRI): comparing the efficacy and acceptability of
hyascine patches and glycopyrronium liquid on
drooling in children with neurodisability

letermy R Parr, ' Emma '[n.-jh“r,mr_‘ Lindsay-Fenrir _f]rm|_"" Dehorah Stocken,?
JIl Czdwgan,"” Anre E O'Hare,” Catherire Tuffréy® Jane Willlams,” Mike Cole.’
Allan F Colver®

FEFDING AND SWAITOWING DYSFUNCTION
IN GENETIC SYNDROMES

Linda Cuuper-l:lrmm,” hara Copeland,z"!' Seott Dailey.‘ Iebora Dmirﬂey.ﬁ'{'
Mario Cesar Petersen,” Cheryl Stimson,” and Don C. Van Dyle™* "
Dhivision, of Peciatric Pavehology, The Unvesity of lowa Childsens Hospital, lowa City, Jowa
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Respiratory manifestations of gastro-cesophageal
reflux in children

“arrandn Mariz e Benedictis, " Ardred Bush®

PERSOMNAL PRACTICE

Respiratory problems in children with neurclogical
impairment

P € feddon, Y Khan

Arcr s Cndla 2005887570

Articl:
Mental Disabilities Increase the Risk of Respiratory
Infection-Related Healthcare Utilization

Chen-Hung Chiang LI Min g-The Tea L ¥oo-Yung Ng ¥ and Shiao Chi Wy L*

Fedistric Pulmonolegy 50:1033-1033 (2015)

Respiratory Morbidity in Children With Profound
Intellectual and Multiple Disability

M. Proesmans, pho,'* M. ¥reys,” E. Huenaerts,' E. Haest,” S. Coremans,”
F. Vermeulen, mo,' and H. Feys®




Come il bambino respira
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Aspetti preventivi e sociali
della pediatria della disabilita







VERE E FALSE CONTROINDICAZIONI A TUTTE LE VACCINAZIONI

CONTROINDICAZIONI * Reazions ollergica grave [onafilassil dope la somministrazione di una precedents dose
» Reazione u||ﬁrg.i'i:u qrove lancfilassil a wn componenia del vacciho
PRECAUZIONI * pMalattia ocuto grove o moderata, con o sefizo febbre
* Reazione allergica grove ol lotticet{per quei prodol che contengono lottice nella siringa* informazione pressnte nella
scheda tecnica del vaccino
FALSE CONTROINDICAZIONI ¢ Allatiamento al seno

» Anamnesi fomiliare posifiva par sindroma dello marta Emprovviso del lattante
® Anamnesi familiare posifiva par |::||arE|i-:|

» Anamnesi positiva per allergio a paqicilling, olle proteine del latte vaccine 2 ad altre sostanze NEN comenute nei vaccini
* Anamnesi positiva per convulsioni febbrili

* Assenza di visito prevaccinale in soggelli apparentements sani

s Confafti non waccinati

* Convalascenza dup-: malkatiia

* Deficit seleffive IgA [ascloso Solmonella thyphil e IgG

* Dermatite alopica & sebormica

» Digbete mallilo fipo 1 & 2

* Lhisturti della coagulozions

* Esposizione recente o malatfio infeftiva o prevenibile con vaccine

s Fibrosi cistica ' '

® Lzrovidonza nei contath

- |mmunc-dapru~55ibna‘nai confat

» Malottio acuta lieve, con o senzo febbre!

* Malaitie croniche che non obbiane specifiche controindicazioni

- attie neurclegiche non evolutive o stobilizzaie
L .mmu!'rizlane

# Prematuriia

= Reazione febbrile dopo precedente dose voccinale

*» Leazioni allergiche non grovi depo precedents dose vaccinale

* Reazioni izcali lievi o moderote {a&a-mpia: edemo, ‘dolore, rossore) dopo precedente doss vaccinale
* Sindrome di Down

«"lerapia anfibionco in corso [escluso Salmonella Hyphi)

# Jarapio conontistaminici

v T ropia inalante

L Tan:pi-: desansibilizzonts




Survey vaccinazioni in pazienti italiani
affetti da sindromi genetiche

» Studio osservazionale retrospettivo
 Basato su questionario anonimo on line autocompilato

* Arruolamento = > visite di follow-up + associazioni
genitori

124 pazienti affetti da 19 condizioni sindromiche diverse
« Eta media pazienti 14,5 anni
« Eta media alla diagnosi 1 anno e 10 mesi



Stato vaccinale generale

* Non e stato vaccinato 6/124 (4,8%)
 Vaccinazione parziale 21/124 (16,6%)
 Vaccinazione completa 97/124 (78,2%)

=> Cioe 27/124 (21,7%) non e vaccinato o & vaccinato
parzialmente



Ritardo Vaccinale (numero di pazienti che
completano il ciclo nei tempi corretti)

e Anti Polio 44 4%
* Difterite Tetano Pertosse 47 .7%
*Epatite B 47 ,7%
* Anti Haemophilus 47,2%
* MPR 79,2%

=> Costante consistente ritardo vaccinale



Come il bambino cresce ?

* La condizione di cui il bambino-é affetto é caratterizzata
da un andamento particolare della crescita ?

* Se si, esistono curve di crescita specifiche ?

e Se esistono le usiamo abitualmente ?
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qualcosa non
va
oltre la
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MARTINO (DsA in mutazione gene SYNGAP1)

..«Martino di-notte non si addormenta. Batte ripetutamente la testa
contro il lettino, poi'si siede nel letto e batte le mani
ripetutamente..intanto digrigna i denti..nel corso di una notte dorme
al massimo un paio d'ore in totale, mai continuative.

E noi quasi sempre ci svegliamo con lui..ho paura che si faccia male
quando noi non ci accorgiamo...

..mio marito lavora sui tetti, ho paura:che dormendo poco rischi di
cadere..e continuiamo a litigare...

..anche Lorenzo (il fratello maggiore, 7 anni) si sveglia di continuo...
..non viviamo pit..»



Sleep disturbance in family caregivers of children who
depend on medical technology

Krista Keilty, "** Eyal Cohen, " Karen Spalding,™ Eleanor Pullenayegum,’”
Robyn Stremler'-

Enn::lusmm Famﬂg camg!'u'ers Eﬂ EMT are at risk

of acute amd chroriesleap deprivation; psychological
distress and h‘npaﬂreu daytime function that may threaten
their capacity for sustained caregiving. Family caregivers
of CMT miay be important tangets lor screening for skeep

disorders and the development of novel sleep-promating
inlerventions.




Sonno

e Sonno-adeguato= quantita di sonno
sufficiente ad un funzionamento sociale e
neuropsicologico adeguato

«Sonno insufficiente

a) Interferisce con le funzioni cognitive
superiori

b) Contribuisce alla presenza di problematiche
comportamentali



Conseguenze
Sonno insufficiente/ risvegli frequenti

 Performance inferiori in domini linguistici e
visu-spaziali

Presenza di un piu alto livello: di impulsivita e
iperattivita

Punteggi piu bassi in valutazioni funzionali
cognitive e motorie



! I e P & 3

Ipersonnia Insonmnia Discronosi Parasonnie Disturbi
| respiro

Strategie Stabilizzaton
comportamentalé ritrma

Strategie
compartamentale

Induttorl e stabilizzaton Melatonina 1-6 mg'kg
dl sonnao lora prima di corfceirs
Madafinil 100 mg L

Y labe!

Miaprazima 1 mg/ks A volte con

Cloniglina

Sodio Ouybato 37 mp

i
ait lobe! Idrossizing. 1 mg/kg

Bifenidremina 0.5me/ke

Zolpiden 510 mg/kg

Trazodone S0-100 mig l i ¢

Restless-legs Bruxismo Sonpabulismo.

| Gabapentin 300-900 mg Dental Bite

— Clonazepam ©,26-0,5 mg Clonazepam 0,25-0.5 mig

Figura 2. Trattamento farmadologico della patologia del sonno.




Sospetto clinico

Anamnesi
Questionari validati

Esempio => Sleep Disturbance Scale for
Children - SDSC

26 domande (items) organizzate secondo
una scala Likert con 5 possibilita di
risposta

Polisonnografia




MNome: Sesso: M. F

. Cuante ore dorme il bambano | 5
duranie la notte a1l ore 7 et i 3 arg

2 Clusante tempo impiega il I 4 5
bambino per addirmentars memo di 15" f iy i 60"

5 Sempre (intti i giorni))

4 Spesso (3 o 5 volte a settimana)

3 Qualche wolta (una o due volte a settimana

2 Oceastonalmente (pna o due volte al mese o meno)

[ ]

. Mon vuole andare a letto per docimire
. Ha difficoltd ad addormenitirs|
. Alladdormentamento &agiato, ansiosey o hapaura
. Presenta "scath” o suessulli all'addormentamento
Fa mowimenti ritict o s1dondola per addormentars:
. Dhce di vedere delle 'cose strang’ poco prima df dddormentars
. Suda molto all'addormentamento
Si sveglia pitl di 2 volte durante fa notle
S sl sveplia la notte ha difficoltd o raddormentars
! Si1 muove continuamente durante d'sonno
. Mo respira bene durante il sonno
CAmette di resparare per qualche momento durante d sonho
Hussa
_Suda molto durante la notte
Sialza e s siedesul fetto o cammima mentre dorme
Parla durante il sohno
- Digrigna 1 denti-nel sonno
. Duranté 1 sonnd wrka angoscialo senda nuscire a seegharg
Ha degli incubi che non ricorda il giomo dopo
Ha difficolid a svegliars: la matting
La mattina 51 sveplia stanco
Al nsveglio & meapace di muoversi o & come paralizzto per pochi minuti
5. E' sonnolento durante 4l giormo
. 81 addormenta improvvisamente e senga pregyviso durante il siomo

Eadibad b bBd B Pod Bod Bd Bd Pl Pod Pad Bed bl Pad B PP b B t-.'l o
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SHORT RET'ORT

Pain in cognitively impaired, non-communicating
children

I Stallard, L Willioms, 5 Lenton, B Yellemon

ARTICLE

The Incidence of Pain in Children With Severe

Cognitive lmpairments

Lynn Mo Lreau, PhD; Carel 5. Camfizld, MD, FRCPC; Patrick | McGrath, PID; G. Allen Finley, MD, FRCPC




Cur J Pediate (2013) 172:0-14
DO T 00042 1-0 12417205

eV WS @ er

Pain in cognitively impaired children: a focus
for general pediatricians

M. Massarn« 5. Pastore « A. Ventura '« F. Barhi

* Spasticita

* Reflusso gastro esofageo
 Stipsi cronica

* Fratture patologiche

* Patologia stomatologica

» Dolore procedurale



FLACC scale revised

Face

0 - No particular expression or smile

1 - Occasional grimace or frown, withdrawn, dicinterested
2 - Frequent to canstant quivering chin, clenched jaw

Legs

0 — Normal position or relaxed
1 - Uneasy, restless, tense

2 — KicKing, or legs drawn up

Activity
0 = Lying quietly, normal position, moves easily
1 — Squirming, shifting back and forth, tense

2 — Arched, rigid or jerking

Cry
0 — No cry (awake or asleep)
1 = Moans or whimpears; occasional complaint

2 - Crying steadily, screams or sobs, frequent complaints

Consolability

0 — Content, relaxed ,
1 — Reassured by occasional touching, hugging or being talked to, distractible
2 — Difficult to console or comfort

FIGURE 2. FLACC scale.




Stretta correlazione tra
problemi comportamentali e
complicanze mediche causanti
dolore




Loop molto. chiaro

Dolore
>/ Sensazione di stress E
Situazione di tensione Impossibilita a
comunicare

o o | Comportamento B
aggressivo



Loop molto. chiaro

Dolore
Sensazione di stress E

Trattamento adeguato Possibilita di
comunicare

N 5 Riconoscimento B
del problema



«....mio figlio non parla,ma capisce tutto»

Systematic Review of Interventions Involving Aided AAC
Modeling for Children With Complex Communication
Needs

Elizabeth E. Biggx, Frik W, Carter, and Carly 8. Gilson

Arvepied F fpeil 2017

L

B 13 108 o 131

, s af
WILEY Clinical Mursing

ORIGINAL ARTICLE

Implementing augmentative and alternative communication in
critical care settings: Perspectives of healthcare professionals

Charlotte Handberg PhD, MPH, RN, Researcher'? | Anna Katarina Voss OT, AAC

Counsellar®
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MEKTAL RETARDATION ARD:BEVELOPMENTAL DISAB LITIES £ ey
RESEARCH REVIEWS .12, 56 25 007 L ImterScience

THE STATE OF RESEARCH AND PRACTICE IN
AUGMENTATIVE AND ALTERNATIVE
COMMUNICATION FOR CHILDREN WITH
DEVELOPMENTAL/ INTELLECTUAL DISABILITIES

Krista M. Wilkinson * and Shannon ITennig-
e meabion Sotences and Dsoed s, Berign Callige. Boston, Massachuwicets

1
aab=a Seao ol Wl lasserrs. Wanicesi=i . AWason laesein

A third role of AAC 15 as a tool
for reducing challengine behaviors such
as agoression, selt-imury, or unwanted
social behaviors. Extensive research has
documented the role of AAC 1n reduc=

g challenging“ behavior 1n children
with developmental disabilites, mclud-
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20 domande ‘per una diaghosi completa

* Come cresce ? * Ha dolore (FLACC-R) ?
« Come/cosa mangia ? o Come vede ?

« Come deglutisce ? » Come sente ?

« Come si scarica ? « Come comunica ?

* Ha altri problemi 6I ? * Come si muove ?

« Come respira ? * Ha problemi ortopedici ?

e Ha infezioni ricorrenti ? * Ha problemi odontoiatrici ?

- : : * Ha crisi epilettiche ?
* Le malformazioni congenite sono .in T
follow-up adeguato ? * Usa device :

. E : ) * Mostra comportamenti
E' stato correttamente vaccinato : problematicup?
» Come dorme (questionario sonno) ?



Prevenzione. del «non

attaccamento»

".... tutto questo non fa altro

che allontanarti affettivamente da tuo
figlio, anche per una forma di

autodifesa,
e questo perché qualcuno:ti presenta
tuo figlio..come-un alieno
E NON E' FACILE AFFEZIONARSI
AD UN ALIENO.."







Prevenzione dell'isolamento

*Un genitore ci ha detto......

"....i medici che ho incontrato si
dividono in 2 categorie: quelli buoni,
che giocano con mio figlio e lo
accarezzano, e quelli cattivi che lo
guardano a distanza di sicurezza
evitando se possibile di toccarlo”



Prevenzione del caos







Il dr Rete non esiste,

la «rete» senza definizione di ruoli, compiti
e responsabilita non puo che generare caos




Comunicazione tra professionisti
significa......

* Offrire .alla famiglia una visione condivisa del
bambino, dei suoi problemi e delle sue priorita
assistenziali

* Indirizzare il bambino da specialisti congiuntamente
ritenuti affidabili

* Non duplicare gli interventi, le indagini, le
consulenze, le indicazioni



Esiti positivi della comunicazione tra
professionisti

* Azione stabilizzante della famiglia nella
complessita e nella fatica del loro percorso

*Percezione di interesse comune per la storia
del loro bambino e per le scelte che si
andranno a fare

*Percezione di stima per gli altri componenti
della squadra



Prevenzione del «burn out»
genitoriale

Spesso in-un bambino con una: condizione inguaribile .il. mantenere
lo «stady state>» rappresenta un successo tremendo ed e |'unico
obiettivo realistico da perseguire

L'intervento terapeutico si_attua non solo attraverso i singoli atti
medico riabilitativi ma anche attraverso il supporto empatico
alla famiglia. che ha la necessita ed il diritto di
vedere riconosciuto in modo esplicito il grande

sforzo ed impegno assistenziale anche a fronte di esigui
/ nulli miglioramenti clinici
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La disabilita non
e una scelta.....
la nostra
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Pertm;ﬁo :lmg nostico assistenziale per bambini affetti’ :ia patnlagl& camplesse, rare, in gran parte genﬂmnmﬂnte deterrmnate

Ambulatorio di
Gastroenterologia s;-Nutr'rzi.nne
del bambino disabile

Ammbulatorio di
Pneumologia e Fisiokinesiterapira |
respiratoria pediatrica
in collaborazione con I'Unita Operativa di
Riabilitazione Specialistica Neuromotoria

-\.\‘
o

Attivita di supporto
meadico-infermiaristico per

bambini portatori
di dispositivi medici
P = = h
%S IPPS»
D, ph

Canil woEsegno Ak

Fmgrgenrs e

www.asst-lafana.it

y Amhulaturm Diagnosticb

Repartt} in

Comunmazmne Aumentativa Alterpativa

in collaborazione con UONPIA Aceesso al progetto Telethon

Malattie senza diagnosi
b ’

Syndrome Day

edi ifiche condizioni rare.
e Follow-up asmstenz;a& S MEIBALT EEBpesohe CoRdizln 7 2

condizione specifica -‘1;,
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Elisa mi manca...mi manca
toccarla,"pastrugnarla”. ..

coccolarla.

Ma, nonostante gli occhi
inondati di lacrime, mi sento
serena.

E-'questa serenita e sbocciata
grazie alla cura attenta e
scrupolosa che Elisa, io, mio
marito e mio figlio abbiamo
ricevuto da molti dottori e
infermieri
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