
Pediatria generale e specialistica è un testo rivolto a chi studia 
Medicina e Chirurgia, a chi frequenta corsi in cui è prevista una 
formazione pediatrica e agli specializzandi in Pediatria.  
È un’opera “corale”, scritta con il contributo di numerosi 
specialisti, una compagine di autori e autrici che riflette 
pienamente l’alto grado di interazione tra discipline che 
caratterizza la medicina contemporanea.

Questa terza edizione si presenta con novità importanti, 
a cominciare dai curatori: ai professori Nicola Principi 
e Armido Rubino si affiancano infatti le professoresse 
Annamaria Staiano e Susanna Esposito, per compiere 
l’importante opera di uniformazione necessaria.

Il libro riflette la moderna natura della Pediatria generale, 
articolata ormai in diversi tipi di competenze. La medicina 
dell’età evolutiva è anzitutto quella delle cure primarie 
(prevalentemente ambulatoriali) e delle cure secondarie 
(ospedaliere) offerte come primo riferimento a tutti i 
soggetti dalla prima infanzia all’adolescenza inclusa.
L’evoluzione delle conoscenze scientifiche negli ultimi decenni 
ha condotto alla configurazione, all’interno della Pediatria, 
di una serie di competenze specialistiche, che provvedono 
alle cure terziarie destinate a gruppi particolari di soggetti: 
vanno dalla Neonatologia all’Adolescentologia e a numerose 
altre super specialità di organo o apparato, che nell’insieme 
configurano la Pediatria specialistica.

In questa edizione molti capitoli sono stati completamente 
aggiornati (immunologia, malattie ereditarie e metabolismo, 
reumatologia ed ematologia), e sono stati inseriti nuovi 
importanti argomenti, come la pandemia da Covid-19.  

Sul sito del libro sono disponibili strumenti didattici digitali 
di grande utilità: l’ebook, la realtà aumentata e i test 
interattivi per l’autovalutazione (ZTE).
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Già al momento della pubblicazione della seconda edi-
zione di questo trattato, ci si era chiesti se, in un’epoca 
segnata dalla facilità di aggiornamento culturale attra-
verso le tecnologie digitali, una pubblicazione di que-
sto tipo avesse ancora senso. L’enorme aumento delle 
conoscenze scientifiche e la difficoltà di riassumerle in 
un volume inevitabilmente di dimensioni contenute 
avevano ulteriormente aumentato i nostri dubbi. Alla 
fine, li avevamo risolti nella convinzione che, malgrado 
i limiti sopra ricordati, un trattato che indicasse quali 
potevano essere gli spazi culturali minimi per organiz-
zare un’accurata e completa cultura pediatrica poteva 
ancora essere utile. Si era detto che Internet poteva 
permettere di approfondire ogni possibile argomento 
ma poteva anche essere fonte di informazioni non com-
pletamente filtrate da una corretta logica scientifica. Di 
conseguenza, avere a disposizione qualcosa che di base 
portasse a scegliere con più attenzione tutto ciò che le 
tecnologie digitali mettevano a disposizione probabil-
mente non guastava.

Le stesse considerazioni le abbiamo fatte in occa-
sione della preparazione di questa terza edizione, che, 
in realtà, può essere considerata qualcosa di nuovo e 
di diverso, pur essendo nata da quanto in passato era 
stato fatto da noi vecchi coordinatori. Questa nuova 
edizione si avvale dell’apporto di due nuove figure di 
grande prestigio, la professoressa Annamaria Staiano 
e la professoressa Susanna Esposito, che, anche alla 
luce dei progressi fatti dalla Pediatria in questi ulti-
mi anni che loro bene rappresentano, hanno rivisto i 
vari capitoli, interagendo in modo significativo con i 
vari Autori e gettando, anche più di quanto era stato 
fatto in precedenza, un vero e proprio ponte tra colo-
ro che si approcciano alla Pediatria e le informazioni 
che possono essere trovate, non filtrate e non sempre 
qualificate, su Internet. Siamo convinti che chiunque 
voglia acquisire conoscenze pediatriche, per qualsiasi 
aspetto, possa trovare in questo volume le indicazioni 
utili a un approccio corretto alle malattie del bambino, 
acquisendo, nel contempo, quanto basta a selezionare 
correttamente eventuali approfondimenti da altre fonti. 

Viene mantenuto il titolo del volume, Pediatria gene-
rale e specialistica. Tale è la denominazione dell’inse-
gnamento di Pediatria nell’ordinamento del sapere in 
“settori scientifico-disciplinari” vigente nel nostro Pae-
se. Essa bene riflette la moderna natura della Pediatria, 
fatta ormai di diversi tipi di competenze. 

La Medicina dell’età evolutiva è anzitutto quella 
delle cure primarie (prevalentemente ambulatoriali) 
e delle cure secondarie (ospedaliere) offerte come pri-
mo riferimento a tutti i soggetti dalla prima infanzia 
all’adolescenza inclusa: è questa la “Pediatria genera-
le”. Inoltre, l’evoluzione delle conoscenze scientifiche 
negli ultimi decenni ha condotto alla configurazione, 
all’interno della Pediatria, di una serie di competenze 
superspecialistiche che provvedono alle “cure terziarie” 
destinate a gruppi particolari di soggetti; queste vanno 
dalla Neonatologia alla Adolescentologia e a numerose 
altre superspecialità di organo o apparato, e nell’insie-
me configurano la “Pediatria specialistica”, che ovvia-
mente costituisce, sul piano formativo, lo sviluppo della 
Pediatria generale. 

Ne consegue che questo testo si rivolge sia agli stu-
denti dei Corsi di Laurea in cui è prevista una forma-
zione pediatrica sia agli specializzandi in Pediatria quale 
strumento per la formazione in Pediatria generale, sia 
a coloro che intendono dedicarsi a una specialità pe-
diatrica come base per ulteriori approfondimenti. Si 
richiamano, al riguardo, le indicazioni bibliografiche, 
suddivise per capitolo, e disponibili online (anche me-
diante realtà aumentata). 

Altro aspetto caratteristico della Medicina contempo-
ranea è l’alto grado di interazione tra diverse discipline. 
Ciò è particolarmente evidente nel campo della Medici-
na dell’età evolutiva. Ne consegue la necessità di stretta 
collaborazione fra Pediatria e altre discipline. Ciò spiega 
perché tra gli Autori, accanto ai pediatri, troviamo qua-
lificati neuropsichiatri infantili, cardiologi, dermatologi, 
oculisti, odontoiatri, ortopedici, otorinolaringoiatri. Ad 
essi come a tutti i pediatri che hanno contribuito va la 
nostra gratitudine e il più vivo apprezzamento per il 
paziente lavoro e l’alta qualità dei contributi. 

Prefazione
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Lo sforzo di tutti gli Autori è stato in primo luogo di 
descrivere principi, concetti, metodi e pratiche riguar-
danti la Medicina pediatrica quali risultano dallo stato 
delle conoscenze scientifiche più avanzate. Sappiamo, 
peraltro, che calare tutto ciò nella pratica non è opera-
zione semplice. La pratica pediatrica, come quella me-
dico-chirurgica in generale, si svolge in un complesso 
sistema organizzativo, nella rivoluzionaria realtà della 
moderna comunicazione, e soprattutto attraverso la 
relazione fra pediatri, bambini, famiglie, altri profes-
sionisti, altri soggetti. Appare necessario ripensare a 
priorità, modalità, rapporti nella pratica medica, con 
particolare riferimento ai modi delle relazioni inter-

personali (che, per quanto ci riguarda, sono in primis 
relazioni fra pediatri, genitori, minori, da neonati ad 
adolescenti inclusi). 

Tutto ciò suggerisce un invito ai fruitori di questo 
trattato e un auspicio. L’invito è che, nell’applicare 
quanto riportato nei vari capitoli, non dimentichino 
che la Medicina (Pediatria inclusa) non è semplicemen-
te “scienza”, bensì relazione fra persone, fermi restando 
i moderni contenuti scientifici. L’auspicio è che questo 
trattato possa dare un contributo anche su questo com-
plesso terreno.

Nicola Principi 
Armido Rubino
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LO Pediatria preventiva 
e promozione della salute

Giorgio Tamburlini, Gianfranco Mazzarella

“Promozione della salute”  
e “prevenzione delle malattie”:  
due strategie complementari

Nel passato, soprattutto a causa del trascorso panora-
ma epidemiologico caratterizzato da un eccesso di mor-
bosità e mortalità dovuto alle malattie trasmissibili, la 
maggior parte degli interventi sanitari si è concentrata 
principalmente sulla cura e sulla prevenzione di speci-
fiche malattie. Più recentemente, invece, il miglior con-
trollo delle malattie trasmissibili e il corrispondente e 
rilevante aumento delle malattie croniche non trasmissi-
bili (MCNT), in gran parte associate agli stili e ai contesti 
di vita, ha fatto comprendere quanto fosse opportuno 
ampliare l’attenzione dalla semplice prevenzione di 
specifiche patologie e infermità alla promozione e al 
mantenimento di uno stato di salute soddisfacente. In 
accordo al modello bio-psico-sociale, infatti, per costrui-
re e mantenere una buona salute, nella sua accezione più 
olistica, sono necessarie altre precondizioni fondamen-
tali: un buon livello d’istruzione, un reddito adeguato, 
una soddisfacente partecipazione sociale, un ecosistema 
sano e stabile, un’adeguata abitazione in cui vivere, un 
uso sostenibile delle risorse, la giustizia, l’equità sociale. 

Per tale motivo, dunque, l’Organizzazione Mondiale 
della Sanità (OMS) ha aggiornato alcune decadi fa la 
definizione del concetto di salute come “uno stato di 
completo benessere fisico, mentale e sociale e non sol-
tanto l’assenza di malattia o infermità”. Un cambio di 
prospettiva, dunque, che negli anni ha affiancato all’at-
tenzione verso la prevenzione di specifiche malattie e 
infermità un maggior investimento in favore della tutela 
della salute nei suoi molteplici aspetti. La nostra salu-
te, dunque, nel suo complesso e nella sua complessità, 
dipende da diversi fattori che, direttamente o indiretta-
mente, la influenzano; essa è il risultato di una serie di 
determinanti di tipo politico, sociale, ambientale, econo-
mico e genetico e non rappresenta il semplice prodotto 
di un’organizzazione sanitaria. È proprio conseguente-
mente alla suddetta evoluzione della vision della salute 
che la Carta di Ottawa ha sancito, nel 1986, la nascita 
del concetto di promozione della salute.

Prevenzione delle malattie
Per prevenzione delle malattie si intende un concetto che 
potremmo definire, per certi versi, “difensivo”, ossia 
una serie di azioni da realizzare contro qualcosa che po-
trebbe procurare un danno alla salute. La prevenzione, 
dunque, rappresenta quell’insieme di interventi efficaci 
(sanitari e non) che mirano a evitare l’insorgenza di 
specifiche malattie (prevenzione primaria) o a rallentar-
ne l’evoluzione (prevenzione secondaria) o a evitarne le 
complicanze (prevenzione terziaria). Essendo numerosi 
ed eterogenei gli ambiti in cui poter realizzare la pre-
venzione, per una trattazione più specifica dei singoli 
interventi si rimanda il lettore ai successivi capitoli del 
presente trattato, riguardanti le singole patologie; si ri-
portano, in questa sede, solo alcuni cenni introduttivi.

Esempi classici di azioni di prevenzione primaria 
sono le vaccinazioni, la modifica dell’ambiente dome-
stico per la riduzione del rischio di incidenti, la posi-
zione supina nel sonno per la prevenzione della SIDS, 
la somministrazione di acido folico in gravidanza per la 
riduzione del rischio dei difetti del tubo neurale.

La prevenzione secondaria, invece, consiste nell’ar-
restare una malattia, ancora nella fase subclinica, attra-
verso la diagnosi precoce, come gli screening neonatali 
metabolici e dell’ipoacusia, la prevenzione dell’amblio-
pia attraverso la diagnosi precoce dei difetti della visio-
ne, lo screening dell’ipercolesterolemia nei bambini-
adolescenti ad alto rischio.

La prevenzione terziaria, ancora, consiste nel ri-
durre le recidive di una patologia già strutturata e/o 
rallentarne l’evoluzione verso la cronicità, grazie a in-
terventi sanitari adeguati: follow-up periodici, riabilita-
zione efficace, terapie farmacologiche e/o chirurgiche.

Il limite insito nel ridurre gli interventi di prevenzio-
ne soltanto a tale strategia “difensiva” è stato rimarcato 
soprattutto in seguito alla rinnovata definizione di sa-
lute proposta dall’OMS come “stato di benessere fisi-
co, mentale e sociale” e non più soltanto come assenza 
di malattia. Si è ritenuto indispensabile, infatti, dopo 
aver constatato l’efficacia solo parziale delle strategie di 
prevenzione delle malattie nell’affrontare la questione 
della salute nella sua globalità e complessità, affiancare 
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al concetto e alle strategie di prevenzione delle malattie 
quello di promozione della salute.

Promozione della salute
Per promozione della salute, invece, si intende un concet-
to “positivo”, ossia quello centrato su interventi che valo-
rizzino e migliorino la salute e la qualità della vita, sotto 
il profilo fisico, psichico e sociale. La Carta di Ottawa, 
frutto della 1a Conferenza Internazionale sulla Promo-
zione della Salute (OMS, 1986), definisce la promozione 
della salute come “il processo che permette alle persone 
di aumentare il controllo sulla propria salute e sui suoi 
determinanti, e dunque di migliorare la salute stessa”. 
Essa è caratterizzata da una serie di azioni che vanno 
dal miglioramento del comportamento individuale a un 
ampio spettro di interventi sul contesto sociale e am-
bientale e si realizza mediante politiche e azioni su più 
dimensioni, in modo da poter agire sui fattori che in-
fluenzano lo stato di salute di individui e di popolazioni, 
noti come determinanti di salute (Tabella 1.1) secondo 
un approccio che è stato definito bio-psico-sociale.

La promozione della salute richiede tipicamente un 
impegno di più settori del governo e della società, tutti 
quelli in grado di influenzare favorevolmente la distri-
buzione del reddito, l’educazione, la nutrizione, gli stili 
e le capacità genitoriali, la protezione sociale, la mobi-
lità e l’ambiente e altri ancora. Si caratterizza, quindi, 
come azione multisettoriale. Il concetto di promozione 
della salute non definisce, dunque, una generica tute-
la della salute, ma una specifica strategia che interessa 
numerosi altri ambiti della società civile, oltre quello 
tipicamente sanitario. La Carta di Ottawa individua tre 
principali strategie per promuovere la salute:
•	 sostenere la causa della salute, considerata come ri-

sorsa essenziale e significativa per lo sviluppo sociale, 
economico e personale, al fine di creare le condizioni 
adeguate per favorirne lo sviluppo e il miglioramen-
to tra la popolazione;

•	 mettere in grado tutte le persone di sviluppare al 
massimo le loro potenzialità di salute, sostenendo 
e alimentando le capacità individuali e collettive e 
dando a ciascuno maggior potere e possibilità per 
realizzarle, in particolare favorire la riduzione delle 
diseguaglianze nello stato di salute tra classi sociali, 
assicurando pari opportunità e risorse;

•	 mediare tra i diversi interessi esistenti nella società, 
politici, economici, commerciali, sociali, per fare in 
modo che il risultante equilibro tra i forti interessi 
contrapposti favorisca il miglioramento della salute 
dei singoli e dell’intera Comunità.

Le strategie di promozione della salute si costruiscono, 
dunque, attraverso azioni e interventi di varia natura:
•	 realizzando politiche pubbliche per la salute, ovvero 

“rendendo facili le scelte salutari” nei vari ambiti della 
vita quotidiana, nella consapevolezza che la costru-
zione della salute è associata a situazioni che vanno 
molto al di là di ciò che accade nel contesto sanitario;

•	 creando ambienti favorevoli e incoraggiando mo-
delli di vita, di lavoro e di tempo libero che possano 
avere un impatto rilevante sulla salute delle famiglie 
e dei bambini;

•	 dando forza all’azione della Comunità, con particola-
re riferimento al rafforzamento della partecipazione 
dei singoli alle scelte politiche sui temi della salute;

•	 favorendo lo sviluppo di abilità personali, promuo-
vendo l’empowerment, ossia la possibilità che i sin-
goli hanno di esercitare un maggior controllo sulla 
propria salute;

•	 riorientando i servizi sanitari in modo tale che va-
dano sempre più nella direzione della promozione 
della salute, al di là del garantire servizi assistenziali, 
e ricalibrando la loro attenzione sui bisogni comples-
sivi dell’individuo considerato nella sua interezza.

La promozione della salute rappresenta, dunque, un 
processo globale “orientato alla trasformazione delle 
condizioni sociali, ambientali, culturali, economiche e 
strutturali e al rinforzo delle capacità e dei livelli di au-
tonomia delle persone nelle scelte che hanno un impatto 
sulla salute individuale e collettiva”. A conferma di ciò, è 
utile sottolineare come negli ultimi anni, anche quando 
si tratta di temi di salute, sempre più frequentemente si 
fa riferimento al concetto di capacitazione/capability 
delle persone e dei contesti come conditio sine qua non 
per poter consentire la concretizzazione delle scelte dei 
singoli per la tutela della propria salute. Il concetto di 
capability è stato introdotto dal premio Nobel Amartya 
Sen negli anni ’90 del secolo scorso nell’ambito della 
letteratura sociale ed economica; successivamente il 
concetto è stato esteso anche all’ambito della tutela del-
la salute. Il teorema della capability, in estrema sintesi, 
intende evidenziare il fatto che il potenziamento della 
capacità del singolo di saper scegliere non è sufficiente 
per consentire la tutela della propria salute, ma necessita 

Tabella 1.1    La salute di bambini e adolescenti.

Determinanti di salute

•	Reddito e occupazione dei genitori
•	Livello educativo dei genitori
•	Cure genitoriali
•	Nutrizione
•	Ambiente fisico e mobilità
•	Esposizione a inquinanti
•	Esposizione a eventi avversi
•	Ambiente psicosociale familiare, armonia/conflitto
•	Ambiente psicosociale comunitario, coesione sociale
•	Comportamenti riproduttivi
•	Uso di sostanze (fumo, droghe)
•	Norme e culture
•	Media e marketing
•	Accessibilità e qualità dei servizi di salute
•	Accessibilità e qualità dei servizi educativi
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Premesse teoriche alla 
valutazione dello sviluppo 
infantile

Per affrontare in maniera corretta una valutazione di 
sviluppo è necessario tener conto di tre elementi ba-
silari: (1) l’esistenza di schemi generali dello sviluppo; 
(2) la variabilità negli schemi generali; (3) le influen-
ze esercitate dal contesto in cui lo sviluppo ha luogo. 
Sono anzitutto fondamentali la conoscenza e la com-
prensione degli schemi a carattere generale. Ronald 
Illingworth, nella prefazione alla prima edizione del 
suo classico volume Normalità e patologia dello svilup-
po infantile, scrive: “La conoscenza e la comprensione 
del normale sviluppo del bambino sono importanti per 
chiunque operi nel settore della salute del bambino, in 
modo particolare il pediatra, così come l’anatomia è 
importante per il chirurgo. Il medico di famiglia, il pe-
diatra e gli altri operatori del campo devono conoscere 
la normalità e le sue variazioni, per poter effettuare una 
diagnosi di anormalità”. 

Queste parole suonano così semplici e chiare da 
non richiedere ulteriore commento. La lettura del ca-
pitolo dedicato allo sviluppo normale nel testo citato 
dovrebbe rappresentare un must nella formazione del 
pediatra. 

A ogni buon conto, nella Tabella 4.1 sono riportate 
le tappe fondamentali dello sviluppo che, secondo Il-
lingworth, dovrebbero essere conosciute da tutti colo-
ro che si occupano di bambini. Inoltre, come ulteriori 
ausili, gli schemi contenuti nell’Appendice A (vedi le 
Risorse online) illustrano la progressione cronologica, 
durante i primi 2 anni di vita, dello sviluppo motorio 
grossolano e fine e, in particolare per quest’ultimo, della 
prensione volontaria.

È importante sottolineare come lo sviluppo infantile 
si articoli in differenti aree o linee evolutive: motricità 
grossolana e fine, linguaggio e comunicazione, funzio-
ne cognitiva, affettività ed emozioni, comportamento 
sociale, autonomia personale ecc. Normalmente tali 
differenti settori si sviluppano armonicamente, dando 
la sensazione di un tutt’uno compatto e unitario. Deve 

Tabella 4.1    Tappe fondamentali dello sviluppo infantile.

Periodo Eventi

4–6 settimane Sorride alla madre. Una o due 
settimane più tardi, vocalizza

12–16 
settimane

Gira la testa al suono. Trattiene  
un oggetto messogli nella mano

20 settimane Cerca gli oggetti spontaneamente  
e li afferra

26 settimane Trasferisce gli oggetti da una mano 
all’altra
Sta seduto, mani in avanti per 
sostegno
Mangia un biscotto da solo

9–10 mesi Prensione a pinza superiore 
con opposizione pollice-indice
Batte le manine, fa ciao-ciao
Aiuta a vestirsi stendendo le braccia 
per il cappotto, il piede per la scarpa, 
passando un oggetto da una mano 
all’altra per infilare la mano nella 
manica
Posizione carponi

13 mesi Lancia gli oggetti (fino a 15 mesi  
circa)
Dice due o tre parole
Cammina senza aiuto

15 mesi Mangia da solo se gliene viene data 
la possibilità, solleva la tazza e beve,  
l’appoggia senza aiuto
Smette di lanciare gli oggetti, smette 
di portarli alla bocca

15–18 mesi Imita le faccende domestiche

18 mesi Inizia a dire alla madre che ha fatto 
la pipì

21–24 mesi Unisce spontaneamente due o tre 
parole in una piccola frase

2 anni Durante il giorno riesce a non farsi 
la pipì addosso

3 anni Riesce a non bagnarsi anche durante 
la notte
Sta su un piede solo per breve tempo
È capace di vestirsi da solo, tranne 
i bottoni sulla schiena
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però essere tenuta presente l’estrema variabilità dei 
processi di sviluppo, variabilità relativa sia all’espres-
sività clinica (es. range normale di intelligenza), sia ai 
tempi di realizzazione (es. epoca di comparsa della de-
ambulazione), sia, infine, alle modalità di evoluzione 
(es. dinamica dello sviluppo della locomozione). La 
variabilità intrinseca negli schemi generali ha una no-
tevole importanza in clinica, in quanto sottolinea co-
me la concezione di normalità sia ancora sotto molti 
aspetti incompleta e, di conseguenza, debba indurre alla 
cautela nel giudicare patologici taluni comportamenti. 

Se si pone mente all’epoca di comparsa della de-
ambulazione, si possono utilizzare come esempio gli 
studi di Largo su bambini sani a termine e, in paralle-
lo, su bambini con paralisi cerebrale infantile. Secon-
do tali studi i primi passi possono essere osservati al 
più presto a 9 mesi e mezzo e al più tardi a 18 mesi e 
mezzo, ma, ciò che è ancora più importante sul piano 
clinico, anche i bambini con paralisi cerebrale di grado 
medio o lieve possono trovarsi ai limiti medio-bassi 
della normalità quanto all’epoca di comparsa della de-
ambulazione. Di conseguenza, se si vuol cogliere un 
disturbo neuromotorio, bisogna tener conto non solo 
del “quando” una determinata acquisizione ha luogo, 
ma anche del “come” essa si realizza, come è illustrato 
nella Figura 4.1, relativa allo sviluppo della deambu-
lazione autonoma. Era convinzione comune che tutti 
i bambini passassero attraverso gli stadi classici (cam-
bio di postura supino-prono e viceversa, rotazione 
sul posto, strisciamento, carponi, pecorella, alzarsi in 

piedi, camminare), mentre è noto che alcuni “saltano” 
determinati stadi, quali lo strisciare o andar carponi e 
altri ancora utilizzano modalità di spostamento, come 
il cosiddetto shuffling, rare ma pur sempre normali. 
In passato le varianti di sviluppo della locomozione 
venivano trattate con la fisioterapia, perché errone-
amente ritenute espressione di una paralisi cerebrale 
infantile, mentre in realtà tutte le strategie locomotorie 
che precedono la deambulazione autonoma sono vali-
de e del tutto indipendenti dal futuro neuroevolutivo 
del bambino. È facile immaginare quante conseguenze 
negative per il bambino e per la famiglia possano deri-
vare da una falsa etichetta di patologia applicata a una 
variante della norma. 

Un altro punto importante, sempre nel contesto del 
concetto di variabilità, è quello relativo all’evenienza 
che lo sviluppo in un’area non sia “in fase” con quello 
delle altre. Per esempio, alcuni bambini possono pre-
sentare un ritardo isolato del linguaggio (ritardo sem-
plice del linguaggio, per gli anglosassoni late bloomers) 
o della deambulazione (simple motor delay), pur avendo 
acquisito del tutto regolarmente le altre competenze. A 
questo fenomeno è stato dato il nome di dissociazione. 
Di norma il ritardo isolato viene recuperato fino a dare 
uno sviluppo armonico globale adeguato.

Il contesto ambientale in cui lo sviluppo infantile 
ha luogo risulta determinante per le capacità cogniti-
ve definitive dell’individuo. Per esempio, gli studi di 
follow-up dei neonati a rischio neurologico dimostrano 
come le complicazioni perinatali siano correlate con 
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Movimenti serpentiformi laterali

80%

1%

1%

6%

2%

1%

2%

1%

1%

Alzarsi Camminare

Figura 4.1  Sviluppo della locomozione: schema delle possibili strategie fisiologiche. Fonte: modificata da R. Largo, L. Comenale 
Pinto (1987). Patterns di sviluppo normale. Prospettive in Pediatria 65:17–26.
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La nutrizione, intesa come pattern alimentare, singolo 
alimento o singolo nutriente, rappresenta un impor-
tante fattore coinvolto nel mantenimento di uno stato 
di salute ottimale. Soprattutto nei Paesi industrializ-
zati, dove si assiste a una considerevole espansione di 
malattie a carattere multifattoriale (patologie cardio-
vascolari, metaboliche e neoplastiche), l’alimentazione 
(e lo stile di vita in generale) gioca un ruolo chiave sia 
come mezzo di prevenzione sia come fattore causale 
per lo sviluppo di queste stesse patologie. La quantità e 
la tipologia di nutrienti assunti influenzano lo stato di 
salute già durante la vita intrauterina, di conseguenza 
impostare corrette abitudini rispettando i fabbisogni 
durante l’età pediatrica aiuta a ridurre l’incidenza di 
queste problematiche e l’insorgenza di complicanze 
in età adulta. 

Avere uno stile alimentare sano, inoltre, oggi coin-
cide anche con un modello dietetico che rispetta i con-
cetti sia di diversità (e variabilità) sia di sostenibilità, 
intesa come tutela della stabilità del sistema terrestre 
(ridotte emissioni di gas serra, minore inquinamento, 
minore impatto sui cambiamenti climatici, minore 
consumo di acqua e suolo, mantenimento della biodi-
versità). La sfida attuale è quella di preferire e seguire le 
cosiddette “win-win diets”, che sono modelli dietetici 
costruiti per preservare sia la salute umana sia quella 
del pianeta. Nello scenario europeo, la dieta Mediter-
ranea e quella Nordica rispecchiano maggiormente i 
principi di una nutrizione sostenibile. Entrambe pre-
diligono un consumo giornaliero di alimenti di origine 
vegetale, freschi e stagionali e con una bassa impronta 
ecologica. 

In termini di salute umana, la scelta di questo ti-
po di prodotti garantisce un maggior apporto di vi-
tamine e minerali e altri composti, come la fibra, che 
a sua volta favorisce un miglioramento del benessere 
generale (es. una maggiore attività antiossidante, un 
migliore controllo del colesterolo e mantenimento del 
peso corporeo). 

In termini di salute del pianeta, si andrebbe a ridurre 
l’impatto ambientale in tutte le diverse fasi della filiera 
alimentare (produzione, trasformazione, distribuzio-
ne, preparazione, consumo e smaltimento dei rifiuti).  

Considerando una previsione di incremento della po-
polazione a circa 10 miliardi entro il 2050, l’adozione di 
modelli dietetici più “green” rappresenta un traguardo 
non solo per il singolo individuo ma anche per l’intera 
popolazione e le generazioni future. Nel corso degli ul-
timi anni la ricerca ha evidenziato come gli interventi 
in ambito dietetico possano dare risposte individuali 
molto eterogenee e che quindi un approccio sempre 
più individualizzato adattato alle esigenze specifiche di 
un soggetto possa essere più efficace sul raggiungimen-
to e mantenimento di un buono stato di salute. Sono 
disponibili molti strumenti per migliorare le abitudini 
alimentari per la prevenzione (o il trattamento) delle 
malattie croniche e per migliorare la salute pubblica. 
L’interazione (diretta/ indiretta) della nutrizione con 
i geni dell’ospite (nutrigenomica) e l’impatto delle 
variazioni genetiche (polimorfismi) su requisiti, tolle-
ranza o metabolismo della nutrizione (nutrigenetica) 
sono tra le attuali aree di maggior impegno nella ri-
cerca scientifica dedicata alla nutrizione del bambino. 
Assicurare un’adeguata nutrizione che sia in grado di 
soddisfare tutti gli aspetti previsti dal potenziale gene-
tico del singolo individuo in fase di crescita, coincide, 
nella pratica, con il concetto di nutrizione ottimale. 
Quando la nutrizione limita l’accrescimento o favorisce 
lo sviluppo in eccesso della massa corporea, sia a causa 
di qualità inadeguata che di quantità inappropriata, è 
causa di malnutrizione (sottonutrizione oppure so-
vrappeso/obesità). In effetti, a oggi i due estremi della 
malnutrizione convivono: denutrizione e sovrappeso, 
o obesità, rappresentano entrambi un reale problema 
da contrastare. Queste due condizioni a volte possono 
colpire la stessa persona in fasi diverse nel corso della 
vita: un individuo che è attualmente in uno stato di 
sovrappeso, a sua volta potrebbe aver avuto un deficit 
nutrizionale nelle prime fasi della vita in utero.

Fabbisogni nutrizionali
Con il termine fabbisogno nutrizionale si intende l’ap-
porto di energia e di nutrienti necessari a garantire un 
buono stato di salute e un normale accrescimento del 
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bambino, compatibile con l’espressione del suo poten-
ziale genetico.

Nel corso degli ultimi decenni l’attenzione dei nu-
trizionisti si è concentrata sulla valutazione dei livelli 
ottimali di assunzione per i vari nutrienti. Per molti di 
questi è stata possibile unicamente una stima basata sui 
dati derivati dall’analisi delle popolazioni di riferimento 
locale, vista l’esistenza di differenze interindividuali che 
impediscono la definizione di valori di assunzione ca-
ratteristici e specifici per ogni singolo individuo. Infat-
ti, all’interno di una popolazione, i dati di riferimento 
sulla distribuzione normale dei valori riferiti ai singoli 
nutrienti sono attualmente ancora in discussione, con 
la conseguenza di richiedere periodici aggiornamenti 
delle tabelle di riferimento.

Nelle diverse nazioni o aree sovranazionali sono 
state elaborate delle tabelle di riscontro che fissano, 
mediante precisi valori, i livelli di assunzione racco-
mandati di nutrienti ed energia per la popolazione di 
riferimento, sulla base degli aggiornamenti nelle cono-
scenze scientifiche di base, delle tendenze di consumo 
alimentare nella popolazione stessa, e considerando 
parallelamente i dati epidemiologici relativi ai trend di 
distribuzione dei dati antropometrici. La disponibili-
tà di queste indicazioni quantitative consente la pro-
grammazione di schemi dietetici adeguati alle diverse 
età, differenziandosi a seconda delle istituzioni che a 
vari livelli periodicamente le aggiornano (es. AFFSA 
in Francia, EFSA per l’Europa, IOM negli Stati Uniti, 
OMS e UNICEF/FAO a livello globale ecc.). L’etero-
geneità di queste indicazioni deve obbligatoriamente 
essere tenuta in conto per comprendere le differenze e 
le aree di ancora incerta conoscenza.

Nell’utilizzo delle raccomandazioni relative ai livel-
li di assunzione bisogna anche considerare che esse si 
riferiscono a individui in buona salute e non vanno 
applicate a soggetti con necessità specifiche derivanti 
da malattie, particolari terapie o diete speciali. Quindi, 
l’elaborazione e la proposizione di tali raccomandazio-
ni sono finalizzate essenzialmente a proteggere l’intera 
popolazione dal rischio di carenze nutrizionali, fornire 
elementi utili per valutare l’adeguatezza nutrizionale 
della dieta media della popolazione o di gruppi di essa 
rispetto ai valori proposti, pianificare la politica de-
gli approvvigionamenti alimentari nazionali, nonché 
l’alimentazione di comunità specifiche.

In Italia le tabelle di riferimento sono state pubblica-
te nel 2014 dalla SINU (Società Italiana di Nutrizione 
Umana) e rappresentano i LARN per la popolazione 
italiana. L’acronimo LARN corrisponde attualmente ai 
Livelli di Assunzione di Riferimento di Nutrienti ed 
energia. Dal concetto di raccomandazione (Recommen-
ded Dietary Intake, RDI) presente nella precedente edi-
zione dei LARN – espresso da un singolo valore tarato 
sul limite superiore di fabbisogno nel gruppo di popola-
zione d’interesse – si è passati a più valori di riferimento 

per la dieta, i Dietary Reference Values (DRV). Quindi, 
pur considerando come riferimento per la popolazione 
(Population Reference Intake, PRI) il concetto alla base 
della RDI, vengono inseriti ulteriori riferimenti utili a 
una più adeguata definizione degli apporti di nutrienti 
in grado di soddisfare i fabbisogni sia dell’individuo sia 
del gruppo. 

Oltre al PRI, si indicano il fabbisogno medio (Ave-
rage Requirement, AR) o, in alternativa a PRI e AR, l’as-
sunzione adeguata (Adequate Intake, AI). Per lipidi e 
carboidrati si è provveduto a definire gli intervalli di 
riferimento per l’assunzione di macronutrienti (Refe-
rence Intake range for macronutrients, RI), con valori 
minimi e massimi espressi in percentuale di energia 
totale della dieta. 

In aggiunta, si è tenuto conto dell’evidenza scientifica 
sulle relazioni fra assunzione di nutrienti, stato nutrizio-
nale e prevenzione delle malattie non trasmissibili (Non 
Communicable Diseases, NCD), al di là del ruolo biolo-
gico dei nutrienti, e sono stati introdotti, ove possibile, 
gli obiettivi nutrizionali per la prevenzione (Suggested 
Dietary Target, SDT), nonché le raccomandazioni quali-
tative sulle scelte fra le diverse fonti alimentari. 

In molti casi è anche indicato il limite massimo tolle-
rabile di assunzione (tolerable Upper intake Level, UL), 
che rappresenta l’apporto più elevato del nutriente che 
non si associa a effetti avversi sulla salute.

Requisiti nutrizionali specifici

Energia
L’organismo richiede un continuo dispendio energetico, 
sotto forma di calore e lavoro, utilizzato per sostenere i 
comuni processi biochimici vitali e per svolgere lavoro 
fisico. L’unità di misura generalmente usata per misura-
re il metabolismo è la kilocaloria (kcal), spesso indicata 
semplicemente con l’abbreviazione Cal. L’energia forni-
ta dagli alimenti deriva da carboidrati (4 kcal/g), grassi 
(9 kcal/g) e proteine (4 kcal/g). Una dieta soddisfacente 
per il bambino dal punto di vista energetico è basata 
sull’apporto calorico di questi tre nutrienti, in propor-
zioni diverse a seconda dell’età, con i lipidi che scendono 
progressivamente dal 40–50% del periodo dell’allatta-
mento esclusivo al 20–35% dopo i 4 anni (EFSA).

Secondo la definizione dell’Organizzazione Mondia-
le della Sanità, il fabbisogno energetico rappresenta la 
quantità di energia introdotta con gli alimenti neces-
saria per bilanciare la spesa energetica necessaria per 
mantenere la massa e la composizione corporea e un 
livello di attività fisica coerente con una buona salute a 
lungo termine. Nei bambini si include anche l’energia 
necessaria per la crescita e lo sviluppo ottimale. Le com-
ponenti essenziali che contribuiscono al fabbisogno 
energetico in età pediatrica sono le seguenti.
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Epidemiologia 

L’epidemiologia è stata definita come lo studio della 
distribuzione e dei determinanti delle situazioni o degli 
eventi collegati alla salute in una specifica popolazione 
e l’applicazione di questo studio al controllo dei proble-
mi di salute. In Neonatologia l’attenzione è posta sulla 
prevalenza e sulle cause di malattia, morte o disabilità 
nella madre, nel feto e nel neonato. Il tasso di mortalità 
è una misura della salute di una popolazione ma anche 
delle cure mediche disponibili in un Paese (fattore con-
fondente può essere una guerra o crimini violenti che 
potrebbero alterare tali tassi). 

Nel 2019 (dati CEDAP, certificato di assistenza al 
parto), in Italia, sono nati 421 913 bambini, conferman-
do la tendenza al calo delle nascite in atto negli ulti-
mi anni. Circa il 21% dei parti è stato relativo a madri 
di cittadinanza non italiana. Questo perché le donne 
italiane in età riproduttiva sono sempre di meno e la 
propensione alla maternità ha avuto un fortissimo calo 
negli ultimi anni. Le cittadine straniere hanno finora 
tamponato il calo di nascite da donne italiane, ma ne-
gli ultimi anni si nota una diminuzione della fecondità 
anche delle donne straniere.

Tale fenomeno è più diffuso al Centro-Nord, dove 
più del 27% dei parti avviene da madri non italiane; in 
particolare, in Emilia-Romagna, Lombardia e Liguria, 
oltre il 30% delle nascite è riferito a madri straniere. 
Le aree geografiche di provenienza più rappresentate 
sono quella dell’Africa (27,6%) e dell’Unione Europea 
(22,1%). Le madri di origine asiatica e sudamericana 
costituiscono rispettivamente il 20,2% e il 7,8% delle 
madri straniere. 

L’età media della madre è di 33 anni per le italiane, 
mentre scende a 30,7 anni per le cittadine straniere. 
L’età media al primo figlio è, per le donne italiane, quasi 
in tutte le Regioni, superiore a 31 anni.

Anche la fecondità mantiene l’andamento decrescente 
degli anni precedenti: nel 2019 il numero medio di figli 
per donna è sceso a 1,22 (rispetto a 1,46 del 2010). I 
dati per il 2019 danno livelli più elevati di fecondità, al 
Nord, nelle Province Autonome di Trento e Bolzano 
e, nel Mezzogiorno, in Campania e Sicilia. Nel 2020, 
l’anno della pandemia da SARS-CoV-2, si è rilevato 
ancora un drammatico calo delle nascite a 404 000 nati.

La notevole riduzione della mortalità materna è uno 
dei più importanti risultati ottenuti dalla medicina nei 
Paesi industrializzati. Infatti, dal 1990 a oggi la mortali-
tà si è ridotta del 50%; tuttavia ogni anno 303 000 donne 
nel mondo muoiono per complicanze legate alla gravi-
danza e al parto. Il fenomeno è strettamente legato alla 
povertà e alla scarsa considerazione dei diritti umani 
delle donne: il 99% dei decessi avviene infatti in Paesi 
a basso reddito e l’85% dei casi si concentra in Africa 
subsahariana e in Asia meridionale. Il tasso di mortalità 
materna sale dal 12 per 100 000 dei Paesi occidentali 
al 500 per 100 000 dei Paesi subsahariani. L’80% dei 
decessi è ascrivibile a emorragie, sepsi susseguenti al 
parto, eclampsia durante la gravidanza o a interruzioni 
di gravidanza praticate in condizioni di scarsa igiene. 
Lo sviluppo di antibiotici, l’implementazione delle co-
noscenze ostetriche e delle tecnologie sono tutti fattori 
che hanno ridotto la mortalità materna. Nuovi fatto-
ri di rischio emergenti nei Paesi industrializzati sono 
l’obesità, l’ipertensione, la malattia cronica, il diabete e 
il progressivo invecchiamento dell’età di concepimento. 
In Italia la mortalità materna si è ridotta da 13,1 per 
100 000 nel 1980 a 3 per 100 000 nel periodo 1998-2007. 
In realtà, questi valori possono essere inferiori a quel-
li reali: in diversi Paesi, infatti, con l’istituzione di un 
sistema di sorveglianza attiva, sono emerse sottostime 
fino al 200% del numero di morti materne rilevate con 
i flussi correnti. Il problema di questa sottostima non 
solo minimizza la quantificazione della mortalità ma-

* Con la collaborazione di: Giacomo Cavallaro, Fabrizio Ciralli, Maria Rosa Colnaghi, Lorenzo Colombo, Monica Fumagalli, Stefano Ghirardello, Maria Lorella 
Giannì, Ernesto Leva, Odoardo Picciolini, Lorenza Pugni, Paola Roggero, Ida Sirgiovanni.
** Con la collaborazione di: Pasquale Di Costanzo, Giuseppina Assunta Fusco, Antonietta Giannattasio, Andrea Iovino, Giuseppina Mansi, Lidia Mari, Valentina 
Marra, Fiorella Migliaro, Antonia Romano, Serena Salomè, Angela Umbaldo. 
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terna, ma ne può modificare il profilo se la causa delle 
morti non identificate differisce da quelle già note.

La mortalità è una misura della salute e del welfare di 
una popolazione. Le morti nel 1° anno di vita si concen-
trano nel 1° mese (mortalità neonatale, compresa tra 0 
e 28 giorni di vita) e in particolar modo nelle prime 24 
ore di vita e nella 1a settimana. La mortalità nella classe 
0–24 ore è passata dal 2,6% allo 0,8% del 2011, in quella 
1–6 giorni dal 2,4% allo 0,9%, tra i 7–29 giorni dall’1,3% 
allo 0,7%. Questo miglioramento è dovuto alle miglio-
ri cure ostetriche e all’avanzamento delle conoscenze 
neonatologiche (dall’utilizzo del surfactante artificiale 
nei primi anni ’90 alla recente ipotermia neonatale). 
Nel 1° mese di vita le cause del decesso sono di solito 
legate al parto e alla gravidanza o a malformazioni con-
genite. Queste sono cause in cui è difficile intervenire 
in maniera risolutiva e questa è la sfida che ha raccolto 
la Neonatologia. Dopo il 1° mese di vita la mortalità è 
ancora influenzata da una componente legata al parto e 
alle malformazioni congenite, ma anche a fattori ester-
ni più facilmente correggibili (malnutrizione, carenze 
igienico-sanitarie, scarso accesso ai servizi sanitari). La 
mortalità postneonatale è considerata l’indicatore del 
disagio sociale. Dal 1931 al 1991 in Italia il peso relativo 
dei decessi tra 1–11 mesi è sceso dal 65% al 23%, con 
una risalita al 29% del 2011 correlata al disagio sociale 
legato agli imponenti flussi migratori.

Negli ultimi anni si è registrato un oggettivo incre-
mento della frequenza di nati prematuri. Ciò è dovuto 
al miglioramento delle conoscenze ostetriche (tecniche 
fecondative, nuovi farmaci disponibili ecc.). La nascita a 
38 settimane comporta 1,3–2,1 volte in più il rischio di 
patologia respiratoria, a 37 settimane il rischio si innal-
za a 1,8–4,2 volte. L’incremento delle nascite premature 
ha ovviamente comportato un elevato costo sociale; per 
ogni prematuro al di sotto delle 28 settimane è stato sti-
mato un costo di ricovero tra i 100 000–300 000 euro, a 
cui si aggiunge quello delle complicanze a lungo termi-
ne (riabilitazione, sostegno scolastico, terapia dell’han-
dicap). Il 10% dei nati di peso < 1500 g presenta pro-
blematiche gravi a distanza (paralisi, broncodisplasia, 
cecità, sordità); il 20% presenta disturbi minori (deficit 
dell’attenzione, dell’apprendimento, comportamento 
patologico, disturbi visivi o uditivi minori ecc.).

Organizzazione  
delle cure neonatali

Secondo i dati registrati dai CeDAP (certificati di assi-
stenza al parto) del 2019 sono censiti in Italia 433 punti 
nascita. Il 62,4% dei parti si svolge in strutture dove 
avvengono almeno 1000 parti annui. Tali strutture, in 
numero di 153, rappresentano il 35,3% dei punti nascita 
totali. Il 7,3% dei parti ha luogo invece in strutture che 

accolgono meno di 500 parti annui. Secondo l’accordo 
Stato-Regioni del 2010 vanno progressivamente chiusi 
tutti i punti nascita inferiori a 1000 nati annui per razio-
nalizzare e rendere più sicuro l’evento nascita secondo 
i benchmark di riferimento internazionali. Infatti, è 
economicamente oneroso assicurare una copertura di 
guardia medica ostetrica, pediatrica e anestesiologica 
di 24 ore in punti nascita inferiori a 1000 nati, oltre a 
rendere gli operatori sanitari meno abili nelle manovre 
assistenziali. L’Unità di Terapia Intensiva Neonatale 
(UTIN) è presente in 120 dei 433 punti nascita; di que-
ste solo 102 UTIN sono collocate nell’ambito dei 153 
punti nascita dove hanno luogo almeno 1000 parti e sa-
rebbe auspicabile che aumentassero di numero. Secon-
do la Conferenza Stato-Regioni nelle linee di indirizzo 
per la promozione e il miglioramento della qualità, si-
curezza e appropriatezza degli interventi assistenziali 
ci dovrebbe essere l’abbinamento per coerenza e com-
plessità delle Unità Operative Ostetrico-Ginecologiche 
con le UTIN e il Sistema di Trasporto in Emergenza del 
Neonato (STEN) regionale. I nuovi standard organizza-
tivi prevedono UTIN che assicurino almeno 50 ricoveri 
annui di neonati con peso inferiore ai 1500 grammi. Il 
fabbisogno di posti letto in UTIN è individuato secon-
do i benchmark internazionali in 1/750 nati. Sulla base 
delle cure offerte, le UTIN vengono suddivise in tre 
livelli, secondo le linee guida dell’American Academy 
of Pediatrics (AAP):

•	 unità di I livello, non attrezzate per fornire cure a 
nati di età inferiore alle 35 settimane ma solamente 
alla loro stabilizzazione e al trasferimento tramite 
STEN;

•	 unità di II livello, attrezzate per assistere neonati di 
età gestazionale non inferiore alle 32 settimane e con 
peso maggiore a 1500 grammi;

•	 unità di III livello, le uniche definibili Terapie Inten-
sive, che si suddividono a loro volta in:

	– IIIA, in grado di assistere nati dopo le 28 settima-
ne e con peso superiore a 1000 g con ventilazione 
meccanica convenzionale e capace di effettuare 
interventi chirurgici minori;

	– IIIB, in grado di assistere i nati di età gestazionale 
inferiore alle 28 settimane e con peso inferiore a 
1000 g con qualsiasi tipo di supporto respiratorio 
e che dispongono di macchinari diagnostico-tera-
peutici molto evoluti (ipotermia, CFM, RM ecc.) 
e reparto di chirurgia pediatrica con anestesisti 
pediatrici in grado di effettuare interventi di chi-
rurgia maggiore;

	– IIIC, come la IIIB e in grado di eseguire ECMO 
e bypass cardiopolmonare.

Nel 2015 da una survey della Società Italiana di Neo-
natologia è emerso che in Italia sono attivi 44 centri 
che effettuano il Sistema di Trasporto in Emergenza 
del Neonato (STEN). Questi centri assicurano una 
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Le malattie metaboliche ereditarie (MME) sono un 
vasto, eterogeno e complesso gruppo di malattie gene-
tiche causate da un difetto a carico di proteine (per la 
maggior parte enzimi), cofattori (es. vitamine), recet-
tori e trasportatori coinvolti nelle migliaia di reazioni 
metaboliche nel nostro organismo. A partire dai primi 
anni del XX secolo, l’interesse e le conoscenze relative 
a tali difetti geneticamente determinati, ed ereditati per 
la maggior parte con modalità autosomica recessiva, 
sono via via cresciuti, al pari del numero delle patolo-
gie identificabili, dapprima su base biochimica, quindi 
enzimatica e, più recentemente, genetica. 

Una recente classificazione dei difetti ereditari del 
metabolismo include 1450 difetti, suddivisi in 24 ca-
tegorie e 124 gruppi. Le 24 categorie comprendono i 
seguenti difetti ereditari.
1.	 Disturbi del metabolismo degli amminoacidi. È 

una categoria molto vasta che comprende molte e 
più frequenti MME identificabili mediante esami 
di laboratorio standard o di primo livello quali am-
minoacidemia e analisi degli acidi organici urinari. 
Il difetto enzimatico comporta un accumulo di so-
stanze tossiche a monte con conseguente danno a 
carico di vari organi, ma anche una carenza di pro-
dotti a valle del difetto, funzionalmente attivi e per-
tanto concorrenti al suddetto danno. L’accumulo 
di substrati tossici, oltre che per eccesso di apporto 
dietetico, può determinarsi anche in stati catabolici. 
La maggior parte di queste MME sono sensibili a 
una terapia dietetica specifica, atta a ridurre l’ap-
porto di substrato o substrati tossici, in relazione 
al difetto enzimatico presente, allo stesso tempo 
favorendo l’anabolismo e garantendo un’adeguata 
crescita somatica e un adeguato sviluppo neurop-
sicomotorio.

2.	 Disturbi del metabolismo di peptidi e ammine. È 
una categoria molto piccola, limitata ai difetti della 
biosintesi e rigenerazione del glutatione e di metil- 
e poliammine.

3.	 Disturbi del metabolismo dei carboidrati. Sono 
compresi in questa categoria i difetti del metaboli-
smo del galattosio e fruttosio, del glicogeno e glico-
genolisi, della neoglucogenesi, dei pentosi e polioli e 
del trasporto e assorbimento transmembrana degli 
esosi.

4.	 Disturbi del metabolismo degli acidi grassi e dei 
corpi chetonici. La lipolisi conseguente al digiuno 
provoca la produzione epatica di corpi chetoni-
ci, fonti energetiche per muscoli e cervello. Sono 
compresi pertanto i difetti dell’ossidazione mito-
condriale degli acidi grassi, del metabolismo della 
carnitina e della sintesi, catabolismo e trasporto dei 
corpi chetonici.

5.	 Disturbi del metabolismo di substrati energeti-
ci. I prodotti catabolici finali del metabolismo di 
amminoacidi, carboidrati e lipidi entrano nei mi-
tocondri per favorire la sintesi di ATP mediante 
il processo di fosforilazione ossidativa. In questa 
categoria rientrano quindi i difetti del metaboli-
smo del piruvato, del ciclo di Krebs, della creatina, 
denominati come difetti del metabolismo dei sub-
strati energetici.

6.	 Disturbi correlati al DNA mitocondriale. Que-
sta categoria comprende disturbi conseguenti a 
delezioni o mutazioni puntiformi del DNA mito-
condriale, con ereditarietà differente del genoma 
nucleare ed espressione clinica delle varianti pa-
togenetiche correlata a eteroplasmia del DNA-mit 
e alla segregazione biochimica e tissutale delle va-
rianti.

7.	 Disturbi della fosforilazione ossidativa. Sono 
compresi difetti di uno o più componenti dei 5 
complessi della fosforilazione ossidativa, spesso 
associati a deficit di un complesso enzimatico nei 
tessuti affetti.

8.	 Disturbi della biosintesi dei cofattori mitocon-
driali. Sono inclusi in questa categoria i difetti del-
la biosintesi intramitocondriale di coenzima Q10 
(ubiquinone), acido lipoico e citocromo c. Rappre-
sentano una categoria a sé perché espressi unica-
mente nel mitocondrio.
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9.	 Disturbi del mantenimento e della replicazione 

del DNA mitocondriale.
10.	Disturbi dell’espressione dei geni mitocondriali. 

Sono comprese più di 60 condizioni con difetti della 
trascrizione e modificazione mitocondriale, della 
amminoacil-RNA sintetasi e del mitoribosoma.

11.	Altri disturbi delle funzioni mitocondriali. Sono 
inclusi i difetti di trasporto di substrati (es. proteine) 
all’interno del mitocondrio.

12.	Disturbi della riparazione di metaboliti. Questa 
categoria comprende il difetto di enzimi non diret-
tamente coinvolti in reazioni metaboliche, ma atti a 
depurare da prodotti di scarto di reazioni catalizzate 
da altri enzimi.

13.	Disturbi misti del metabolismo intermedio. In 
questo gruppo si ritrovano difetti del metabolismo 
di gliossilato e ossalato derivati da altri substrati 
(amminoacidi, acido ascorbico ecc.).

14.	Disturbi del metabolismo dei lipidi. Sono inclusi 
i difetti del metabolismo di glicerolipidi, glicerofo-
sfolipidi, sfingolipidi e steroli, acidi grassi, aldeidi 
grasse ed eicosanoidi.

15.	Disturbi del metabolismo delle lipoproteine. 
Includono ipercolesterolemie, ipertrigliceridemie, 
iperlipidemie miste, difetti del metabolismo di HDL 
e di LDL, trigliceridi e altre lipoproteine.

16.	Disturbi del metabolismo di nucleotidi e acido 
nucleico. I difetti del metabolismo di purine e pi-
rimidine sono presenti in questa categoria.

17.	Disturbi del metabolismo del tetrapirrolo. Inclu-
dono i difetti delle porfirine.

18.	Disturbi congeniti della glicosilazione (CDG). 
19.	Disturbi della biogenesi, dinamica e interazione 

di organelli.
20.	Disturbi della degradazione di molecole comples-

se. Sono compresi in questa categoria i difetti del 
metabolismo lisosomiale, come quelli a carico di 
sfingolipidi, glicosamminoglicani, glicoproteine, e 
le ceroido-lipofuscinosi.

21.	Disturbi del metabolismo delle vitamine e dei 
cofattori. Questa categoria comprende i difetti di 
tetraidrobiopterina, tiamina (vit. B1), riboflavina 
(vit. B2), niacina e nicotinammide (vit. B3), acido 
pantotenico (vit. B5), coenzima Q, piridossina (vit. 
B6), biotina (vit. B7), folati (vit. B9), cobalamina 
(vit. B12), molibdeno e altri.

22.	Disturbi del metabolismo degli oligoelementi e 
dei metalli. Sono inclusi i difetti del metabolismo 
di rame, ferro, manganese e zinco.

23.	Disturbi dei neurotrasmettitori. Sono difetti ri-
conoscibili mediante analisi liquorale a carico di 
monoammine e GABA, ma anche di glutammato, 
glicina e colina.

24.	Disturbi endocrino-metabolici. Sono inclusi di-
fetti del metabolismo dell’insulina e degli ormoni 
steroidei.

Oltre a questa utile classificazione nosologica, si è al-
trettanto recentemente proposta una classificazione più 
semplificata e orientata clinicamente. In base a tale clas-
sificazione, le MME sono suddivise nei 3 gruppi utili ai 
fini diagnostici qui di seguito presentati.

Disturbi del metabolismo intermedio  
a carico delle piccole molecole
Il metabolismo intermedio raggruppa una serie immen-
sa di reazioni biochimiche di degradazione, sintesi e 
rigenerazione a carico dei nutrienti provenienti  dal-
la dieta (carboidrati, lipidi proteine). Sono coinvolte 
migliaia di enzimi e trasportatori, la carenza dei quali 
identifica un relativo difetto congenito del metaboli-
smo. Il deficit enzimatico provoca un’intossicazione 
acuta o progressiva di composti tossici prossimi al bloc-
co enzimatico. A questo gruppo appartengono le più 
comuni patologie amminoacidiche (fenilchetonuria, 
leucinosi, omocistinuria, tirosinemia ecc.), la maggior 
parte delle acidurie organiche (metilmalonico, propio-
nico, isovalerico aciduria), il deficit multiplo di carbos-
silasi responsivo alla biotina, i difetti del ciclo dell’urea 
e disturbi correlati (sindrome HHH, intolleranza alle 
proteine con lisinuria), i difetti del metabolismo dei 
carboidrati con ipoglicemia (glicogenosi, difetti della 
neoglucogenesi, galattosemia, intolleranza ereditaria 
al fruttosio) e le porfirie.

Anche i disturbi del metabolismo dei metalli posso-
no provocare intossicazione da accumulo (malattia di 
Wilson, emocromatosi), ma anche danni da carenza, 
come nei deficit di manganese.

I disturbi congeniti della sintesi, degradazione e 
trasporto dei neurotrasmettitori e degli amminoacidi 
cerebrali (serina, glutammina, asparagina, prolina, or-
nitina, leucina, isoleucina, valina), benché non correlati 
a scompensi metabolici acuti, possono comunque pre-
sentarsi alla nascita e avere effetti negativi sullo sviluppo 
embriofetale. Sono comunque inclusi in questo gruppo 
perché condividono molte caratteristiche biochimiche, 
quali la diagnosi basata su analisi di amminoacidi e aci-
di organici (plasma, urine, liquor) e la disponibilità di 
una terapia efficace.

La Tabella 9.1 raggruppa le caratteristiche più comu-
ni delle malattie da intossicazione acuta.

Disturbi del metabolismo energetico
In questo gruppo si comprendono quelle MME che pre-
sentano sintomi dovuti a deficit di produzione e utilizzo 
di energia principalmente nel fegato, nel miocardio, nel 
muscolo, nel cervello o altri tessuti. I difetti possono 
riguardare anche meccanismi di trasporto di molecole 
energetiche (glucosio, corpi chetonici), come nei deficit 
di trasportatore del glucosio intracerebrale (Glut1) ed 
epatointestinale (Glut2), con conseguente grave sinto-
matologia neurologica ed epatica. Tra queste MME, le 
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Le immunodeficienze primitive, anche note come de-
ficit congeniti dell’immunità (Inborn Errors of Immu-
nity, IEI), sono un gruppo di almeno 450 malattie gene-
tiche che si manifestano con incrementata suscettibilità 
infettiva, autoimmunità, disordini autoinfiammatori, 
allergie e/o tumori.

Le IEI sono considerate malattie rare, con un’inci-
denza di circa 1 individuo su 10 000/50 000 nati vivi. 
Il range di severità di queste malattie varia da forme 
potenzialmente letali che si presentano nei primi mesi 
di vita a forme meno severe diagnosticate anche in età 
adulta. La maggior parte delle IEI si presenta con infe-
zioni croniche o ricorrenti. Alcune forme di IEI, impat-
tando vie di trasmissione essenziali per la funzionalità 
del sistema immunitario, si caratterizzano per un’elevata 
suscettibilità a infezioni anche da microrganismi comu-
ni e opportunisti, mentre altre provocano suscettibilità 
infettiva solo a un ristretto numero di patogeni.

Le immunodeficienze secondarie sono accomuna-
te alle IEI per la suscettibilità alle infezioni batteriche, 
virali, fungine o protozoarie, ricorrenti e spesso gravi. 
Queste possono manifestarsi in ogni età della vita e so-
no causate da fattori ambientali, talora favoriti da un 
background genetico predisponente.

Concetti generali di fisiologia 
dell’immunità

Il sistema immunitario consente all’organismo umano 
di distinguere tra il self e il non self e per assolvere que-
sto compito esso integra due fondamentali meccanismi 
di risposta, l’immunità innata e quella adattativa.

L’immunità innata è, dal punto di vista evoluti-
vo, l’arma più antica del sistema immunitario. I suoi 
componenti sono la barriera cutanea, le proteine che 
costituiscono il complemento e cellule quali i neutrofili, 
i monociti, i macrofagi e le cellule dendritiche (DC). 
L’immunità innata rappresenta la prima barriera per 
prevenire un’invasione microbica, in quanto costitui-
ta da elementi preesistenti al contatto con l’antigene. 
L’interazione con l’antigene avviene in maniera non 

selettiva e senza lo sviluppo di una memoria immuno-
logica, ma con la possibilità di sviluppare una risposta 
protettiva in tempi molto brevi.

I recettori dell’immunità innata (Pattern Recogni-
tion Receptors, PRR), che comprendono i Toll-like re-
ceptor (TLR), espressi sulle membrane cellulari, e i Nod-
like receptor (NLR), a espressione citoplasmatica, sono 
sensori germinali che riconoscono porzioni altamente 
conservate di microrganismi. In seguito a tale ricono-
scimento, le cellule dell’immunità innata si attivano e 
producono citochine proinfiammatorie e interferoni, 
responsabili dell’ulteriore amplificazione della risposta 
infiammatoria.

I PRR riconoscono due classi di pattern molecolari: 
i pattern molecolari associati ai patogeni (PAMP) e i 
pattern molecolari associati al danno (DAMP). Que-
sti ultimi sono principalmente molecole intracellulari 
che, una volta rilasciate nell’ambiente extracellulare, 
possono attivare le cellule del sistema immunitario e 
indurre infiammazione. La funzione immunoattivante 
dei DAMP riveste un ruolo di particolare importanza 
nei casi di cancro: infatti, il danno cellulare provocato 
dalla crescita incontrollata delle cellule tumorali causa 
il reclutamento di cellule dell’immunità innata, come le 
natural killer (NK), in grado eliminare le cellule cance-
rogene. Le NK sono un subset di linfociti con una fun-
zione a ponte tra l’immunità innata e quella acquisita, 
che producono citochine destinate alla distruzione di 
cellule neoplastiche, contro cui costituiscono la prima 
linea di difesa, o infettate da virus. All’interno del loro 
citoplasma si trovano i granuli contenenti i mediatori 
con cui esplicano la loro attività citotossica, mediante 
killing citolitico.

L’immunità adattativa presenta una risposta ritar-
data rispetto a quella innata, richiedendo giorni per 
uno sviluppo completo, ma è in grado di creare una 
memoria immunologica. È, inoltre, in grado di ricono-
scere selettivamente un antigene, in risposta al quale ha 
capacità di espansione.

L’immunità adattativa è costituita dai linfociti T e 
dai linfociti B, i cui recettori non sono codificati in 
linea germinale, ma in caso di necessità tramite un mec-
canismo di ricombinazione del DNA. 
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La ricombinazione somatica che avviene nei linfociti 
T e B è un processo random che permette la creazione 
di un elevatissimo numero di diversi recettori e quin-
di consente la selezione del recettore più appropriato 
per riconoscere un dato patogeno e la successiva me-
moria dello stesso. Le cellule B, per esempio, possono 
potenzialmente produrre anticorpi specifici contro 
circa 1018 bersagli diversi, mentre le cellule T possono 
produrre circa 1013 diversi recettori. Mentre differenti 
cellule T e B vengono prodotte durante tutta la vita di 
un individuo, una volta che una cellula T va incontro 
a ricombinazione somatica del DNA mantiene questo 
recettore per il resto della sua vita. Al contrario, le cel-
lule B attivate subiscono ulteriori alterazioni genetiche 
attraverso l’ipermutazione somatica, la conversione ge-
nica e il cambio di classe. Questo cambiamento geneti-
co diversifica ulteriormente il recettore specifico delle 
cellule B già in grado di legare un bersaglio. Attraverso 
successivi cicli di mutazione e selezione, l’affinità anti-
corpale viene quindi ulteriormente incrementata.

Immunità innata e adattativa cooperano, svilup-
pandosi e incrementandosi vicendevolmente. Alcune 
cellule dell’immunità innata, come macrofagi e DC, 
funzionano come cellule presentanti l’antigene (APC) 
ai linfociti e possono essere ulteriormente classificate 
come APC professionali e non professionali. Entram-
be le classi di cellule elaborano e presentano il peptide 
patogeno su un recettore chiamato complesso mag-
giore di istocompatibilità di classe II (MHC-II). Più 
specificamente, dopo l’internalizzazione dell’APC del 
microbo, questo viene degradato da parte dei proteaso-
mi, generando i frammenti peptidici. Questi si legano 
quindi al recettore MHC-II e vengono trasportati sulla 
superficie della cellula. Quando le APC, a livello di un 
organo linfoide, entrano in contatto con i linfociti, li 
attivano tramite il legame dell’MHC-II con il recettore 
delle cellule T (TCR); questa prima interazione, defi-
nita “segnale 1”, da sola non è sufficiente per attivare le 
cellule T naïve. APC professionali come macrofagi, DC 
e cellule B esprimono anche molecole costimolatorie 
di superficie cellulare come CD80, CD86 e CD40, che 
possono fornire il “segnale 2” a un linfocita naïve. È 
importante sottolineare che un linfocita si attiverà solo 
se riceve entrambi i segnali, altrimenti andrà incontro a 
una situazione nota come anergia. Le APC non profes-
sionali, come i fibroblasti, le cellule epiteliali timiche o 
le cellule endoteliali vascolari esprimono MHC-II solo 
in presenza di determinate citochine e non esprimono 
molecole costimolatorie. Non sono, pertanto, in grado 
di attivare le cellule T naïve, ma possono svolgere un 
ruolo nella riattivazione dei linfociti di memoria.

Esiste, poi, un secondo tipo di recettore MHC, quello 
di classe I. Generalmente, le proteine derivate da un pa-
togeno intracellulare (virus e batteri) si legano a MHC-
I, mentre quelle derivate dall’ambiente extracellulare 
(batteri e parassiti) si legano a MHC-II. Tutte le cellule 

nucleate esprimono MHC-I, a differenza di MHC-II, 
espresso da un limitato gruppo di cellule. 

I meccanismi immunitari consentono una risposta 
verso un altissimo numeri di antigeni. È però indispen-
sabile che questa risposta non avvenga contro il self. 
Il gene AIRE (autoimmune regulator) è responsabile 
di esprimere a livello delle cellule timiche gli antigeni 
self dei tessuti del corpo umano. I linfociti T che rico-
noscono questi antigeni (linfociti autoreattivi) vanno 
incontro ad apoptosi. 

Un ulteriore meccanismo di controllo atto a eli-
minare i linfociti T autoreattivi coinvolge i linfociti T 
regolatori (Treg), che esprimono l’antigene CD25 e il 
fattore di trascrizione di forkhead box protein 3 (Foxp3).

Le diverse popolazioni cellulari che cooperano nel 
sistema immunitario possono essere distinte tramite 
anticorpi monoclonali che riconoscono gli antigeni 
glicoproteici di membrana caratteristici per ogni po-
polazione. Le molecole che definiscono il fenotipo cel-
lulare vengono classificate con l’acronimo CD (Cluster 
of Differentiation) seguito da un numero.

Ontogenesi dei meccanismi 
immunologici

Le cellule staminali ematopoietiche pluripotenti ven-
gono prodotte a partire dalla 2a–3a settimana di gesta-
zione nel sacco vitellino, per poi migrare nel fegato alla 
5a settimana e infine spostarsi nel midollo osseo, dove 
resteranno per il resto della vita intra- ed extrauterina.

Le cellule staminali linfoidi si differenziano in cellule 
T, B e NK a seconda del tessuto o dell’organo in cui 
la cellula staminale si trova. Lo sviluppo degli organi 
linfoidi primari (timo e midollo osseo) inizia nella me-
tà del 1° trimestre di gravidanza, mentre quello degli 
organi linfoidi secondari (milza, linfonodi, tonsille, 
placche di Peyer e lamina propria) avviene poco dopo. 
Questi organi servono come siti di differenziazione da 
cellule staminali a linfociti T, B e NK nel corso della 
vita. Infatti, sia l’iniziale organogenesi sia la successiva 
continua differenziazione cellulare dipendono dalla 
continua interazione tra le molecole di superficie e le 
proteine secrete da cellule linfocitiche e microambiente.

Sviluppo e differenziazione dei linfociti T
Il timo si forma a partire dalla 4a settimana di gesta-
zione e origina dall’ectoderma della terza tasca bran-
chiale e dall’endoderma della terza sacca branchiale. I 
precursori dei linfociti T a partenza dal fegato fetale 
iniziano a colonizzare il mesenchima peritimico dall’8a 
settimana, per poi spostarsi nel timo. Questi primi lin-
fociti si localizzano nella regione subcapsulare e non 
esprimono i marcatori CD3, CD4 e CD8, né nessun 
altro tipo di TCR. I precursori linfoidi, stimolati a 
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Malattie dell’esofago  
e dello stomaco

 �Malattia da reflusso gastroesofageo
Il reflusso gastroesofageo (RGE) è il passaggio di 
contenuto gastrico nell’esofago, con o senza episodi di 
rigurgito e vomito. Si tratta di un processo fisiologico 
che avviene diverse volte al giorno nei lattanti sani, nei 
bambini e negli adulti. Molti episodi di RGE in indi-
vidui sani hanno una durata inferiore a 3 minuti, av-
vengono nel periodo postprandiale e causano pochi o 
nessun sintomo. Al contrario, la malattia da reflusso 
gastroesofageo (MRGE) è presente quando il passaggio 
di contenuto gastrico in esofago causa sintomi fastidio-
si, come perdita di peso, apnea e/o complicanze, quali 
l’esofagite da reflusso, emorragie, stenosi, esofago di 
Barrett e, raramente, adenocarcinoma.

Il rigurgito in età pediatrica è definito come il pas-
saggio di contenuto gastrico in faringe o cavità orale. 
Avviene generalmente senza sforzo e non a getto, anche 
se nei lattanti può essere più energico. In alcuni casi gli 
episodi di rigurgito scatenano il vomito, una risposta 
motoria autonomica coordinata e volontaria, che causa 
un’espulsione forzata del contenuto gastrico refluito 
dalla bocca. Il RGE è un fenomeno fisiologico che si 
presenta in circa il 70% dei lattanti fino ai 4 mesi di età 
e nella maggior parte non causa alcun sintomo.

Fisiopatologia Gli episodi di reflusso si verifi-
cano più spesso durante rilassamenti transitori dello 
sfintere esofageo inferiore (SEI) non accompagnati da 
deglutizione, che permettono al contenuto gastrico di 
refluire in esofago. Una proporzione minore di episodi 
di reflusso si verifica quando la pressione del SEI non 
aumenta durante un improvviso aumento della pres-
sione intraddominale o quando la pressione a riposo 
del SEI è cronicamente ridotta. Fattori anatomici che 
contribuiscono al rigurgito del lattante includono la 
presenza di un esofago corto e con limitata capacità e 
di uno stomaco mal accomodante.

Uno dei motivi per i quali il rigurgito è comune nei 
bambini sani è il volume dei pasti ingeriti nel 1° anno 

di vita, durante il quale triplicano il loro peso rispetto 
alla nascita. Infatti, un bambino ingerisce un volume 
enorme di nutrienti in un breve periodo di tempo; la 
conseguente distensione induce un aumento della ten-
sione della parete gastrica, che a sua volta è stata asso-
ciata con alti tassi di rilasciamenti transitori del SEI, ed 
è considerata uno dei principali meccanismi che con-
tribuiscono al reflusso gastroesofageo postprandiale.

L’esofago intraddominale normalmente collassa con 
aumenti della pressione intraddominale dovuti al pian-
to, alla tosse, agli starnuti o alla defecazione. Questo 
collasso contribuisce a formare una barriera contro il 
RGE. L’esofago intraddominale del bambino, essendo 
più corto, ha una limitata funzione di barriera. Aumen-
ti della pressione intraddominale portano anche a un 
aumento passivo della pressione del SEI.

I rilasciamenti transitori del SEI possono essere 
indotti dalla distensione gastrica, dall’ernia iatale e da 
alcune patologie, quali malattie endocrino-metaboliche 
(diabete mellito, ipotiroidismo), collagenopatie (scle-
rodermia, dermatomiosite), neuropatie viscerali (pseu-
dostruzione intestinale cronica), malattie dell’apparato 
respiratorio (asma bronchiale) e stati ipersecretivi (ul-
cera duodenale, sindrome di Zollinger-Ellison). Infine, 
possono essere implicati alcuni cibi, come cioccolato, 
agrumi, pomodoro, menta, cibi grassi e alcune bevande 
(alcol, caffè, tè, bibite gasate).

Epidemiologia Nel mondo occidentale, la valu-
tazione della prevalenza e naturale progressione dei 
sintomi di RGE nell’infanzia è diventata praticamente 
impossibile perché l’autotrattamento e le prescrizioni 
terapeutiche da parte dei medici sono molto diffusi. In 
un sondaggio effettuato negli Stati Uniti, in bambini 
sani di età < 13 mesi è stato riscontrato che nei primi 
6 mesi di vita più della metà di tutti i bambini sani 
rigurgitava almeno una volta al giorno. Il picco di re-
flusso era del 67% a 4 mesi. Nel 2009 è stata valutata la 
prevalenza e la storia naturale del RGE in età pediatrica 
in Italia: il 12% dei lattanti italiani era affetto da rigurgi-
to. La prevalenza del reflusso diminuiva notevolmente 
a 12 mesi di età, per poi scomparire a 24 mesi.
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Diagnosi Secondo le raccomandazioni delle Socie-
tà Nordamericana ed Europea di Gastroenterologia 
Epatologia e Nutrizione Pediatrica (NASPGHAN/
ESPGHAN) per la diagnosi e la terapia del RGE pub-
blicate nel 2018, per poter porre diagnosi clinica di RGE 
non complicato nei lattanti con rigurgito ricorrente 
sono generalmente sufficienti un’accurata anamnesi 
e un esame obiettivo, con attenzione per i campanelli 
d’allarme suggestivi di altre diagnosi.

In accordo con i criteri di Roma IV sui disordini 
funzionali gastrointestinali in età pediatrica, la diagnosi 
di rigurgito fisiologico del lattante può essere posta in 
lattanti di età compresa tra 3 settimane e 12 mesi in pre-
senza di episodi di rigurgito per 2 o più volte al giorno 
per 3 o più settimane e in assenza di episodi di conati, 
ematemesi, aspirazione, apnea, scarsa crescita, difficoltà 
di alimentazione o deglutizione e posture anomale. 

Nel lattante con sintomi tipici di RGE non compli-
cato non sono necessari altri esami diagnostici, a me-
no che non si sospetti un’altra patologia. La gestione 
prevede istruzione e rassicurazione dei genitori. Le 
raccomandazioni suggeriscono che talvolta, in alcuni 
bambini, la formula ispessita può ridurre i rigurgiti.

Se sono presenti “segnali di allarme” per MRGE o al-
tre diagnosi, o se i sintomi non si risolvono a 12–18 me-
si di età, è utile effettuare test diagnostici quali esofago-
duodenogastroscopia (EGDS) o pH-impedenzometria. 
I sintomi di allarme, tipici e atipici, da considerare nel 
lattante e nel bambino con vomito o rigurgito ricor-
rente, in accordo con le linee guida NASPGHAN/
ESPGHAN, sono elencati nella Tabella 15.1.

Nei neonati e nei bambini piccoli non vi sono sinto-
mi che permettano in modo affidabile di porre la dia-
gnosi di MRGE o che possano prevedere la risposta al 
trattamento. Al contrario, nei bambini più grandi o ne-
gli adolescenti la storia clinica e l’esame obiettivo sono 
generalmente sufficienti per porre diagnosi di MRGE 
in modo affidabile e iniziare la gestione terapeutica. 
Bruciore retrosternale e rigurgito, nei bambini più 
grandi e negli adolescenti, sono i sintomi caratteristici 
di una MRGE tipica.

I sintomi respiratori RGE-indotti possono essere se-
condari a microaspirazione con conseguente danno 
chimico e infiammazione, o a stimoli vago-mediati 
o assonali locali che determinano un’infiammazione 
neurogenica. Disordini respiratori possono indurre/
esacerbare il RGE e una relazione causa-effetto tra le 
due condizioni può essere difficile da dimostrare. Fat-
tori concomitanti e comorbidità possono giocare un 
importante ruolo patogenetico.

Secondo le raccomandazioni NASPGHAN/
ESPGHAN, le polmoniti ricorrenti e le interstiziopatie 
possono essere complicanze del reflusso dovute all’aspi-
razione del contenuto gastrico. Tuttavia, nessun test è 
in grado di determinare se il reflusso sia la causa delle 
polmoniti ricorrenti nel singolo paziente. La positività 
di un esame pH-impedenzometrico può aumentare la 
probabilità che il reflusso sia responsabile ma non ne 
fornisce la certezza. Alcuni case report associano il RGE 
a raucedine cronica, tosse cronica, sinusite, otite media 
cronica, eritema, aspetto ad acciottolato della laringe 
e asma con specifiche caratteristiche. Tuttavia, diversi 
aspetti di questa associazione sono poco chiari.

I potenziali strumenti diagnostici per indagare un 
RGE includono il monitoraggio dell’impedenza intra-
luminale combinata al monitoraggio del pH esofageo, 
l’EGDS, lo studio della motilità esofagea, lo studio dello 
svuotamento gastrico e i questionari dei sintomi.

L’EGDS va effettuata in caso di sintomatologia tipi-
ca. Le raccomandazioni affermano che lesioni della mu-
cosa esofagea distale macroscopicamente visibili sono 
la principale manifestazione dell’esofagite da reflusso. 
Le biopsie endoscopiche non riescono a definire con 
certezza se l’esofagite sia stata causata dal reflusso o da 
altri fattori; inoltre, l’assenza di lesioni istologiche non 
esclude una diagnosi di MRGE.

In caso di sintomi atipici, invece, è corretto effet-
tuare la pH-impedenzometria delle 24 ore. L’esame 
pH-impedenzometrico ha dei vantaggi ma anche dei 
limiti. Essa rileva sia reflussi acidi che alcalini, determi-
na l’associazione temporale tra MRGE e sintomi, può 
essere eseguita in pazienti in terapia antiacida e può 
definire l’altezza e la composizione del reflusso (gas, 
liquido, misto); i limiti riguardano l’attuale scarsità di 
valori di riferimento pediatrici e il tempo richiesto per 
l’analisi dei tracciati (2–5 ore per paziente).

L’ecocolordoppler effettuato 15 minuti dopo il pasto 
ha una sensibilità del 95%, con una specificità dell’11%, 
rispetto alla pH-impedenzometria delle 24 ore. Pertan-
to, al momento non c’è alcun ruolo per l’ecografia nella 
diagnostica della MRGE nell’età pediatrica.

Terapia La terapia del RGE/MRGE comprende cam-
biamenti dello stile di vita, terapie farmacologiche e 
approccio chirurgico. 

La gestione dei lattanti con RGE richiede un approc-
cio step-up, che parte dalla rassicurazione dei genitori 

Tabella 15.1    Sintomi di allarme del lattante e del bambino 
con vomito o rigurgito.

Sintomi di allarme  
tipici

Sintomi di allarme 
atipici

•	Vomito biliare
•	Sanguinamento 

gastrointestinale
•	Ematemesi
•	Ematochezia
•	Vomito persistente
•	Esordio del vomito dopo 

6 mesi di vita
•	Deficit di crescita

•	Wheezing
•	Stridore
•	Tosse
•	Raucedine
•	 Infiammazione laringea/

faringea 
•	Polmoniti ricorrenti
•	Posizione distonica 

del collo (sindrome di 
Sandifer)

•	Episodi di apnea
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La patologica oncologica in età infantile è un’eve-
nienza rara, avendo un’incidenza complessiva che, 
nei diversi Paesi del mondo, varia da 80 a 220 nuovi 
casi per milione di bambini d’età inferiore a 15 anni. 
Ciò equivale a un rischio approssimativo che uno ogni 
830–420 soggetti sviluppi un cancro nei primi 15 anni 
di vita. 

Per l’Italia questa incidenza è calcolata intorno a 
164 nuovi casi per milione di soggetti d’età 0–15 anni, 
dunque con un rischio approssimativo di sviluppare 
un cancro nei primi 15 anni di vita di un soggetto 
ogni 413.

Nonostante la relativa rarità della patologia, l’on-
cologia pediatrica rappresenta una realtà nella quale 
l’integrazione metodologicamente ben governata di co-

noscenze e tecnologie avanzate ha comportato rilevanti 
successi che hanno capovolto il paradigma del cancro 
da malattia inesorabilmente mortale a patologia cura-
bile e spesso guaribile, permettendo una buona qualità 
della vita ai pazienti. 

Nonostante ciò, il cancro rappresenta, nella fascia 
d’età compresa tra 0 e 14 anni, la prima causa di morte 
per malattia nei Paesi industrializzati, seconda in asso-
luto soltanto agli incidenti.

Per facilitare la lettura viene sinteticamente riporta-
to, nella Tabella 21.1, l’elenco degli acronimi utilizzati 
per le diverse categorie diagnostiche.

Frequenza e incidenza

In questo paragrafo sono riportati dati relativi all’in-
cidenza, alla sopravvivenza e alla mortalità globali per 
i diversi tipi di tumore dell’età pediatrica. Questi dati 
sono quelli riportati dal registro di popolazione del 
National Cancer Institute statunitense – Surveliance, 
Epidemiology and End Results (SEER) – e dall’Asso-
ciazione Italiana Registri Tumori (AIRTUM) nell’In-
dice Rapporto 2012, integrati con i dati del Mod. 1.01 
dell’Associazione Italiana Ematologia Oncologia Pe-
diatrica (AIEOP).

Nel periodo 2003-2008, nelle aree italiane coperte 
da un registro tumori sono stati diagnosticati 2855 casi 
di tumori infantili maligni, per un tasso annuale stan-
dardizzato per età di 164 casi per milione di bambini, 
178 nei maschi e 150 nelle femmine, per un rapporto 
maschi/femmine di 1,2. Nella Figura 21.1 sono riportate 
le incidenze per sesso e per area geografica dei tumori 
infantili in Italia secondo i dati AIRTUM. È possibile 
notare come i tassi di incidenza per tutti i tumori ma-
ligni abbiano mostrato un significativo aumento (+3% 
l’anno) dall’inizio degli anni Ottanta fino alla fine de-
gli anni Novanta, seguito da una diminuzione di circa 
l’1% annuo nell’ultimo decennio. Considerando però 
il trend di incidenza per fasce d’età (Figura 21.2), è da 
sottolineare come, particolarmente dal 1998 in poi, 
negli adolescenti si registri un incremento annuo pari 

Tabella 21.1    Acronimi dei principali tumori maligni dell’età 
pediatrica.

Acronimi Tumore

LAL Leucemia linfatica acuta

LAM, LAnL Leucemia mieloide acuta, leucemia 
non linfoide

MDS Mielodisplasie

MH, LH Malattia di Hodgkin, linfoma di 
Hodgkin

LnH Linfoma non-Hodgkin

TSNC Tumori del sistema nervoso centrale

RB Retinoblastoma

TW Tumore di Wilms (tumore renale)

EB Epatoblastoma (tumore epatico)

Tumori maligni 
dell’osso

Tumori maligni dell’osso

OSTEO Osteosarcoma (tumori maligni 
dell’osso)

SE Sarcoma di Ewing

RMS Rabdomiosarcomi

STM (non-RMS) Sarcomi dei tessuti molli non-rabdo

TCG Tumori delle cellule germinali 

NB Neuroblastoma
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Figura 21.1  Incidenza di tumori infantili in Italia: dati AIRTUM. In ascissa sono riportati i casi per milione di bambini < 15 anni. 
In ordinata gli anni di riferimento. A. Andamenti temporali dei tassi di incidenza per sesso. B. Andamenti temporali dei tassi 
di incidenza per area geografica.
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Figura 21.2  Trend di incidenza di tutte le neoplasie maligne 
in Italia di bambini e adolescenti per fascia d’età nel perio-
do 1988-2008. In ascissa sono riportati i casi per milione di 
bambini e adolescenti. In ordinata gli anni di riferimento.

al 2%, attribuibile soprattutto a LH, melanomi e tumori 
tiroidei. Nei bambini di età inferiore a 1 anno si è verifi-
cato un picco di incidenza di circa 350 casi per milione 
intorno al 2001, con un ritorno ai livelli del 1990 alla 
fine del periodo di osservazione. 

Riguardo all’incidenza divisa per classi di età, invece, 
è interessante vedere (Figure 21.3 e 21.4) che il picco di 
incidenza si colloca nel primo anno di vita e scende nella 
classe 5–9 anni, ma torna a salire nell’ultimo intervallo 
di 10–14 anni. Tale distribuzione è la somma di tre an-
damenti tipici: un tasso elevato nel primo anno d’età, per 
poi scendere rapidamente per i tumori embrionali; un 
picco di incidenza entro il quinto anno d’età per alcune 
neoplasie come la LAL e la LAM; un tasso con crescita 
graduale con l’età tipico dei carcinomi. La maggior inci-
denza nei maschi si riduce a partire dalla classe 5–9 anni.

Le categorie diagnostiche più frequenti sono le leu-
cemie (33% dei casi, di cui l’80% sono LAL), i TSNC 
(13%, che salgono a 18% se si includono i tumori non 
maligni) e i linfomi (16%, di cui il 43% sono LH). Nella 
Figura 21.4 è riportata l’incidenza delle varie forme tu-
morali suddivise per le fasce di età 0–14 e 15–19 anni.

Le variazioni dei tassi di incidenza sono inoltre 
da mettere in relazione alle diverse aree geografiche. 
Nei Paesi industrializzati la leucemia è la forma più 
frequente, con il 30% circa dei casi incidenti, mentre 
il 20–25% è rappresentato da tumori cerebrali. Nelle 
stesse realtà i principali tumori embrionali – NB, TW, 
epatoblastoma, RB – ammontano al 15%, mentre un 
ulteriore 20% è egualmente distribuito tra linfomi 
(Hodgkin e non-Hodgkin) e sarcomi (dei tessuti molli e 
delle ossa). Nei Paesi a limitate risorse la leucemia tende 
a essere meno frequente, specie nell’area subsahariana, 
così come i tumori cerebrali, per i quali esiste una reale 
difficoltà diagnostica in queste realtà a basso sviluppo. 
Al contrario, i linfomi sono più frequenti nei Paesi in 
via di sviluppo, specie per quanto concerne il linfoma 
di Burkitt, che nell’Africa tropicale rappresenta ben il 
25% di tutti i tumori dell’infanzia.

Sopravvivenza e mortalità

Il crescente reclutamento in studi clinici controllati 
per la diagnosi e la terapia delle diverse neoplasie e 
l’erogazione di una terapia multidisciplinare e integra-
ta in Centri altamente specializzati hanno contribuito 
in maniera determinante a migliorare la prognosi dei 
pazienti d’età pediatrica osservati in Italia negli ulti-
mi trent’anni. Negli ultimi 20 anni, infatti, la soprav-
vivenza a 5 anni da una diagnosi di tumore maligno 
nella fascia di età 0–14 anni è notevolmente migliorata, 
con un guadagno di 12 punti percentuale, dal 70% del 
periodo 1988-1993 si è passati, infatti, all’82% del pe-
riodo 2003-2008. A testimoniare i notevoli progressi 
compiuti nella sopravvivenza libera da malattia per i 
soggetti affetti da cancro in età infantile vi è un da-
to molto significativo: attualmente si stima che circa 
25 000 persone, quasi l’1,2‰ dei giovani italiani fino 
a 33 anni, siano lungo sopravviventi da patologia ne-
oplastica trattata durante l’infanzia.
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 �Morbillo
Il morbillo è una malattia infettiva acuta altamente con-
tagiosa e diffusiva, causata da un virus appartenente 
alla famiglia Paramyxoviridae, genere Morbillivirus, 
patogeno solo per l’uomo e le scimmie antropomorfe.

Nei Paesi industrializzati, dopo l’introduzione della 
vaccinazione, la sua frequenza di comparsa si è dra-
sticamente ridotta, anche se dove, come in Italia, non 
sono stati raggiunti livelli di copertura vaccinale suf-
ficienti a impedire la circolazione del virus (almeno il 
95% della popolazione suscettibile) persistono piccole 
epidemie. Nei Paesi in via di sviluppo, ove il vaccino è 
poco utilizzato, il morbillo resta una malattia frequente 
e costituisce tuttora una delle principali cause di morte 
dei bambini da 1 a 4 anni.

L’infezione si trasmette per contatto diretto e non 
esistono portatori. Il virus viene eliminato soprattutto 
per via rinofaringea con gli starnuti e la tosse e penetra 
attraverso le mucose delle vie respiratorie superiori e 
la congiuntiva. La contagiosità è massima durante la 
fase prodromica, persiste elevata fino alla comparsa 
dell’esantema e si riduce progressivamente per cessare 
al massimo dopo 4–5 giorni. I soggetti affetti da mor-
billo devono, quindi, rimanere esclusi dalla comunità 
per tutto questo periodo. Nessuna restrizione è pre-

vista per i conviventi. Una volta superato, il morbillo 
conferisce un’immunità permanente nella stragrande 
maggioranza dei casi.

Aspetti clinici Il decorso della malattia può essere 
suddiviso in quattro periodi: di incubazione, di inva-
sione, esantematico, di risoluzione.

Il periodo di incubazione (9–12 giorni) è muto, ma 
si può talora osservare la comparsa di un lieve esantema 
maculoso fugace (rash prodromico).

Il periodo di invasione è caratterizzato dalla feb-
bre (elevata fin dall’inizio, ma che in alcuni casi può 
diminuire dopo i primi giorni per risalire bruscamente 
alla comparsa dell’esantema) e dall’interessamento del-
le mucose. Questo consiste in rinite, dapprima sierosa 
e poi mucopurulenta, laringotracheite (tosse secca e 
stizzosa) e cheratocongiuntivite (fotofobia, iperemia, 
secrezione oculare); coesistono lesioni della mucosa 
dei bronchi e talora dell’apparato digerente. Durante 
il periodo di invasione è rilevabile nel 50–80% dei casi 
un enantema tipico (segno di Köplik): piccole chiazze 
irregolari, di colore rosso vivo con una zona centrale 
biancastra, sulla mucosa delle guance, specie in corri-
spondenza dei molari.

Nel periodo esantematico, al 14° giorno dal conta-
gio, compare la caratteristica eruzione cutanea erite-
matosa (Figura 22.1). L’esantema è costituito da ma-
culopapule che si manifestano dapprima alla regione 
retroauricolare e alla fronte e poi si diffondono al volto, 
al collo e agli arti nei successivi 2–3 giorni. Le piante dei 
piedi e le palme delle mani sono risparmiate. I primi 
elementi sono rotondeggianti, rosa pallido, ma presto 
le lesioni assumono forma irregolare, colore rosso cupo, 
vinoso, con tendenza a confluire, specie al volto, dove 
spesso è presente un discreto edema. In alcuni casi sono 
apprezzabili tumefazioni linfoghiandolari generalizza-
te e splenomegalia. In questo periodo possono essere 
evidenti, anche all’esame elettroencefalografico, lievi 
alterazioni neurologiche; la febbre è elevata, il malato 
appare agitato o assai astenico, abbattuto, lamenta ce-
falea e anoressia.

Cinque-sei giorni dopo l’inizio dell’esantema la feb-
bre diminuisce rapidamente per lisi, lo stato generale 

Figura 22.1  Morbillo: caratteristica eruzione cutanea eri-
tematosa.
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poietico e quello oculare. Le forme respiratorie sono le 
più comuni e prediligono la prima infanzia. La laringite 
stenosante (croup) provoca afonia, stridore, dispnea 
con crisi di soffocamento, rientramenti inspiratori to-
racici e insufficienza respiratoria: richiede l’immediato 
ricovero, anche se raramente è necessario un interven-
to di intubazione o tracheotomia. Aspetti radiografici 
di infiltrazione interstiziale e di ingrandimento delle 
ombre ilari sono presenti nel 20–60% dei pazienti. In 
un numero più ristretto di casi, soprattutto in bambini 
affetti da deficit immunologici acquisiti o congeniti, 
si sviluppa una bronchiolite o una vera e propria pol-
monite interstiziale, caratterizzata dalla presenza delle 
tipiche cellule giganti plurinucleate. Sono situazioni 
cliniche preoccupanti: il bambino presenta polipnea, 
alitamento delle pinne nasali e insufficienza respiratoria 
grave e progressiva. I rilievi semeiologici sono general-
mente modesti; radiologicamente si documenta l’inte-
ressamento interstiziale o si possono osservare plurime 
aree di atelettasia e di enfisema. Nei bambini con deficit 
dell’immunità cellulo-mediata la compromissione pol-
monare può non essere accompagnata dalla comparsa 
dell’esantema.

La più comune delle patologie a carico del sistema 
nervoso centrale è l’encefalomielite acuta, che si verifi-
ca nello 0,1–0,2% dei casi; è una forma demielinizzante, 
analoga ad altre nevrassiti postinfettive e postvaccina-
li a probabile patogenesi immuno-mediata. I sintomi 
compaiono tra il 1° e il 7° giorno dell’esantema: da un 
iniziale stato di agitazione o sopore, le alterazioni neu-
rologiche possono progredire in poche ore fino al coma, 
con convulsioni, deficit motori e sensitivi svariati che 
si modificano anche da un giorno all’altro, segni di in-
teressamento meningeo, talora sindrome cerebellare e 
polineuropatia. La complicanza è mortale nel 10–15% 
dei casi; in circa un terzo dei sopravvissuti permangono 
sequele neuropsichiche.

Complicanza neurologica gravissima, anche se rara, 
è la panencefalite sclerosante subacuta (PESS). Questa 
encefalopatia progressiva compare a distanza di anni 
dalla malattia (molti casi si sono verificati dopo 7 anni 
da un’infezione contratta nei primi 2 anni di vita) ed è 
caratterizzata dalla possibile presenza del virus del mor-
billo nelle cellule nervose e da titoli di anticorpi speci-

migliora e l’eruzione cutanea si attenua con progressio-
ne cranio-caudale fino alla completa scomparsa (perio-
do di risoluzione). Segue spesso una fine desquamazio-
ne che in genere risparmia le mani e i piedi. 

Forme cliniche ad andamento grave sono il morbil-
lo emorragico (emorragie cutanee e mucose, febbre 
elevatissima, spesso polmonite ed encefalite) e quello 
ipertossico (esantema assai intenso, interessamento 
neurologico grave, diarrea con disidratazione), ancora 
frequente nei Paesi in via di sviluppo.

Le forme attenuate, caratterizzate da un esantema 
modesto, sono dovute a un’immunizzazione incomple-
ta, quale si verifica nei bambini al di sotto del 6° mese 
che ancora posseggono anticorpi materni, o nei sog-
getti che hanno ricevuto un’immunizzazione passiva 
con immunoglobuline specifiche. Dopo un periodo di 
incubazione prolungato (2–3 settimane), compare un 
esantema modesto e di breve durata, accompagnato da 
lievi segni di compromissione delle vie aeree superiori; 
in questi casi tutto il quadro clinico si risolve rapida-
mente.

Una forma atipica di morbillo è stata descritta nei 
bambini vaccinati. Dopo un periodo di incubazione 
simile a quello della forma tipica, insorgono febbre 
elevata e cefalea, seguite dopo 1–3 giorni dalla com-
parsa dell’esantema; a differenza di quanto si verifica 
nella forma clinica abituale, l’eruzione inizia periferi-
camente e progredisce in direzione cefalica assumendo 
talora un aspetto urticarioide, petecchiale o purpurico. 
L’esantema è soprattutto spiccato a livello delle caviglie 
e dei polsi e può interessare anche le piante dei pie-
di e le palme delle mani. Pressoché costante, inoltre, 
l’interessamento dell’apparato respiratorio (polmonite 
lobare o segmentaria, pleurite essudativa). Le chiazze 
di Köplik sono generalmente assenti. In questi casi il 
virus del morbillo non è stato mai isolato; i livelli an-
ticorpali, bassi prima dell’inizio dell’infezione, presen-
tano un rapido e progressivo incremento, superiore a 
quello evidenziabile nei pazienti convalescenti di un 
morbillo tipico.

Nella Tabella 22.1 è indicata la prevalenza delle più 
comuni complicanze nei casi di morbillo nei Paesi in-
dustrializzati. Queste si manifestano, in genere, quando 
la febbre persiste per più di 2 giorni dalla comparsa 
dell’esantema e includono situazioni cliniche dovute a 
superinfezione batterica o all’agente virale stesso.

Le complicanze da superinfezione batterica (otite 
media acuta e relative complicanze, polmonite batteri-
ca), molto pericolose in epoca preantibiotica, sono oggi 
facilmente controllate dalla disponibilità di numerose 
molecole attive su Haemophilus influenzae non tipizza-
bile e su Streptococcus pneumoniae, i batteri più spesso 
implicati nella determinazione di queste patologie.

Le complicanze causate dal virus stesso interessano 
l’apparato respiratorio, il sistema nervoso centrale, le 
vie digerenti, l’apparato cardiovascolare, quello emo-

Tabella 22.1    Prevalenza delle più comuni complicanze  nei 
casi di morbillo che si verificano nei Paesi industrializzati.

Complicanza Prevalenza

Otite media acuta 7–9%

Polmonite 1–6%

Diarrea 6%

Encefalomielite 0,1–0,2%

Panencefalite sclerosante subacuta 0,0001%

Letalità 0,01–0,1%
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La richiesta di visita pediatrica in condizioni di ur-
genza-emergenza rappresenta un evento sempre più 
comune nei Paesi industrializzati, con tassi annuali di 
accesso ai Servizi di Pronto Soccorso pari a 30–40 bam-
bini ogni 100 residenti della stessa fascia di età. Di fatto 
le urgenze-emergenze “vere”, intese come situazioni di 
malattia acuta con compromissione in atto o imminen-
te delle funzioni vitali, sono eventi relativamente poco 
frequenti nell’età evolutiva, ma la loro possibile rapida 
evoluzione richiede diagnosi e trattamento tempestivi.

In base alla loro potenziale gravità i bambini che 
giungono all’osservazione in urgenza-emergenza ven-
gono classificati come:

•	 condizione critica: immediato pericolo di vita per 
compromissione critica delle funzioni vitali o perdita 
di un organo, necessità di interventi immediati;

•	 emergenza: potenziale pericolo di vita per altera-
zione importante dei parametri vitali, che necessi-
tano di valutazione/interventi in tempi molto rapidi 
(minuti);

•	 urgenza: sintomi rilevanti a insorgenza acuta e/o 
alterazione lieve dei parametri vitali, necessità di 
valutazione/interventi rapidi (ora);

•	 non urgenza: condizioni stabili, parametri vitali 
normali, problemi clinici per i quali valutazione e/o 
interventi sono differibili.

All’interno dei Servizi deputati all’urgenza-emergenza 
(Pronto Soccorsi, Servizi per l’Urgenza-Emergenza 
territoriale, SUEM-118) tale classificazione avviene 
attraverso il triage (dal francese trier, selezionare, clas-
sificare), fondamentale affinché ai pazienti più gravi 
vengano riservate le cure più tempestive. Il problema 
delle emergenze vere è particolarmente rilevante per i 
bambini delle prime età della vita che, per le loro ca-
ratteristiche anatomiche, fisiologiche e di comporta-
mento, presentano un rischio maggiore di sviluppare 
insufficienza d’organo. Ciò rende ragione del fatto che 

il 20% circa dei bambini che giungono all’osservazione 
in condizioni critiche ha un’età inferiore all’anno e il 
50% inferiore a tre anni.

Traumi (primo fra tutti il trauma cranico), proble-
mi respiratori (croup, bronchiolite, asma, inalazione di 
corpo estraneo), disturbi del sistema nervoso centra-
le (stato convulsivo, coma) sono in assoluto le prime 
tre cause di malattia severa in urgenza, ma un ruolo 
importante hanno anche le infezioni invasive (sepsi, 
meningiti, polmoniti severe), i disturbi metabolici (di-
sidratazione, chetoacidosi diabetica), le malattie car-
diovascolari (stati di shock, aritmie).

Ci si propone in questo capitolo di discutere dell’ap-
proccio generale al bambino in urgenza-emergenza e 
della messa in atto dei primi interventi di supporto delle 
funzioni vitali, in particolare respiratoria e cardiocirco-
latoria, rimandando ai capitoli specifici la trattazione 
delle singole malattie. Si tratteranno inoltre in maniera 
specifica alcune situazioni peculiari del contesto dell’ur-
genza, quali i traumi e le intossicazioni.

Approccio al bambino  
in urgenza-emergenza

Priorità nella valutazione di un bambino in condizioni 
di urgenza-emergenza è riconoscere in tempi molto 
rapidi la presenza di segni di insufficienza d’organo, 
differenziando i bambini in condizioni critiche o po-
tenzialmente tali, che necessitano di immediato tratta-
mento, dai più numerosi bambini affetti da problemi 
urgenti o differibili. 

A tal fine l’approccio iniziale deve essere un ap-
proccio di tipo “fisiopatologico” volto a valutare lo 
stato delle funzioni vitali, neurologica, respiratoria e 
cardiocircolatoria e alla loro stabilizzazione, se com-
promesse. Solo successivamente, a condizioni cliniche 
stabili, seguirà un approccio di tipo “diagnostico”, volto 
a giungere alla diagnosi definitiva di malattia attraverso 
un’anamnesi e un esame obiettivo dettagliati.

L’approccio sistematico al bambino in urgenza pre-
vede pertanto tre fasi in sequenza, così definite: valu-
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per Circulation (circolo), “D” per Disability (compro-
missione neurologica), “E” per Exposure (esposizione). 
Gli elementi essenziali di tale valutazione sono riassunti 
nella Tabella 26.2.

Obiettivo della fase “A” è valutare se le vie aeree 
sono spontaneamente pervie o, in caso contrario, se 
esse possono essere mantenute pervie con semplici ma-
novre (come lasciare il bambino nella posizione a lui 
più confortevole, aspirare le secrezioni dal naso o dal 
faringe, iperestendere lievemente il capo nella posizio-
ne supina, utilizzare una cannula orofaringea) o con 
manovre invasive, quali l’intubazione o la rimozione 
di un corpo estraneo.

È consigliato dare inizio alla fase “B” con la misura-
zione della frequenza respiratoria (FR) e la valutazione 
dei segni di fatica respiratoria, più facili da rilevare nelle 
condizioni di quiete, che il successivo contatto con il 
bambino potrebbe alterare. Gli atti respiratori vanno 
contati per almeno 30 secondi, moltiplicando per 2 il 
valore misurato al fine di ottenere il valore per minuto.

Va ricordato che la frequenza respiratoria diminui-
sce con l’età, come conseguenza dell’aumento negli anni 
del volume corrente (Tabella 26.3). Altri punti impor-
tanti da ricordare nell’interpretazione della frequenza 
respiratoria sono che un suo aumento (tachipnea) è un 
indice aspecifico di malattia respiratoria con ipossia; 

tazione generale “rapida”, valutazione primaria, valu-
tazione secondaria. 

La valutazione generale rapida consiste nel coglie-
re, nel tempo di pochi secondi, una prima impressione 
della gravità clinica utilizzando solo l’osservazione e 
l’ascolto. Uno strumento mnemonico, ordinato, di va-
lutazione è il cosiddetto Pediatric Assessment Triangle 
(PAT, Figura 26.1), che si focalizza su tre ambiti: l’a-
spetto generale, il lavoro respiratorio, lo stato del cir-
colo. Le componenti della valutazione secondo il PAT 
sono riassunte nella Tabella 26.1.

La valutazione delle condizioni generali esprime 
l’adeguatezza o meno della ventilazione, dell’ossige-
nazione, del circolo, dell’omeostasi corporea, della 
perfusione cerebrale e del funzionamento del sistema 
nervoso centrale. Una compromissione dell’aspetto ge-
nerale usualmente sottende una malattia severa, finché 
non viene dimostrato il contrario.

Il lavoro respiratorio esprime il tentativo del bam-
bino di compensare anomalie dell’ossigenazione e della 
ventilazione, mentre i rumori respiratori sono espres-
sione di ostruzione, a vari livelli, delle vie aeree.

I primi elementi per la valutazione dello stato cir-
colatorio sono il colorito e lo stato di perfusione della 
cute. In condizioni di bassa gettata cardiaca o di bassa 
ossigenazione, infatti, il flusso sanguigno agli organi 
vitali è conservato a scapito di aree meno importanti, 
quale la cute, che appare fredda, pallida o persino cia-
notica, con rallentato tempo di riempimento capillare.

Il PAT permette un approccio ordinato ai bambini 
di ogni età e consente di differenziare quelli che richie-
dono interventi immediati da quelli nei quali è possibile 
procedere a ulteriore valutazione focalizzata su anam-
nesi ed esame clinico.

La valutazione primaria consiste nella valutazione 
delle funzioni vitali, respiratoria, circolatoria e neurolo-
gica attraverso un esame clinico essenziale, comprensi-
vo della misurazione dei parametri vitali. Essa si avvale 
universalmente dell’approccio ABCDE, dove “A” sta 
per Airway (vie aeree), “B” per Breathing (respiro), “C” 

Tabella 26.1    Pediatric Assessment Triangle (PAT): componenti essenziali.

Condizioni generali Lavoro respiratorio e rumori udibili Stato circolatorio

Tono muscolare Posizioni obbligate 
•	Retrazioni (sovraclaveari, intercostali, sottosternali) 
•	Dondolio del capo con i movimenti respiratori 
•	Alitamento delle pinne nasali 

Colorito della cute 

Reattività Rumori udibili 
•	Stridore  
•	Wheezing 
•	Grunting

Tempo di riempimento capillare

Consolabilità

Attenzione dello sguardo

Parola/pianto

Figura 26.1  Pediatric Assessment Triangle.
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Pediatria generale e specialistica è un testo rivolto a chi studia 
Medicina e Chirurgia, a chi frequenta corsi in cui è prevista una 
formazione pediatrica e agli specializzandi in Pediatria.  
È un’opera “corale”, scritta con il contributo di numerosi 
specialisti, una compagine di autori e autrici che riflette 
pienamente l’alto grado di interazione tra discipline che 
caratterizza la medicina contemporanea.
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a cominciare dai curatori: ai professori Nicola Principi 
e Armido Rubino si affiancano infatti le professoresse 
Annamaria Staiano e Susanna Esposito, per compiere 
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articolata ormai in diversi tipi di competenze. La medicina 
dell’età evolutiva è anzitutto quella delle cure primarie 
(prevalentemente ambulatoriali) e delle cure secondarie 
(ospedaliere) offerte come primo riferimento a tutti i 
soggetti dalla prima infanzia all’adolescenza inclusa.
L’evoluzione delle conoscenze scientifiche negli ultimi decenni 
ha condotto alla configurazione, all’interno della Pediatria, 
di una serie di competenze specialistiche, che provvedono 
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vanno dalla Neonatologia all’Adolescentologia e a numerose 
altre super specialità di organo o apparato, che nell’insieme 
configurano la Pediatria specialistica.

In questa edizione molti capitoli sono stati completamente 
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Sul sito del libro sono disponibili strumenti didattici digitali 
di grande utilità: l’ebook, la realtà aumentata e i test 
interattivi per l’autovalutazione (ZTE).

I curatori
Annamaria Staiano è professore ordinario di Pediatria 
all’Università degli Studi di Napoli Federico II e presidente  
della SIP (Società Italiana di Pediatria).
Susanna Esposito è professore ordinario  
di Pediatria all’Università di Parma.
Nicola Principi è professore emerito  
di Pediatria all’Università degli Studi di Milano Statale.
Armido Rubino è professore emerito  
di Pediatria all’Università degli Studi di Napoli Federico II.

Pediatria
generale e specialistica
Terza edizione
a cura di 
Annamaria Staiano 
Susanna Esposito 
Nicola Principi 
Armido Rubino 

A
.Staiano 

S. Esposito
N.Principi  

A
. Rubino

ebook 

Risorse online
A questo indirizzo si può accedere al sito  
di complemento al libro
online.universita.zanichelli.it/staiano

Guarda!
I video del libro da guardare
sullo smartphone.

Test interattivi Zanichelli
Il sistema di esercizi interattivi
per studenti e docenti,
con classe virtuale.

Ebook
L’intero libro in formato elettronico,  
con possibilità di evidenziare, commentare  
e personalizzare il testo.

Per l’accesso registrarsi su 
my.zanichelli.it
e abilitare le risorse. 
Maggiori informazioni nelle pagine  
iniziali del libro. 

L’accesso all’ebook e alle risorse digitali
protette è personale, non condivisibile
e non cedibile, né autonomamente
né con la cessione del libro cartaceo.

STAIANO*PEDIATRIA GEN SPEC3E(CEALUMKQ
ISBN 978-88-08-99978-8

9 788808 999788
3 4 5 6 7 8 9 0 1 (64J)

Pediatria 
generale e specialistica

Terza edizione

Pediatria
generale e specialistica 
Terza edizione

a cura di 
Annamaria Staiano 
Susanna Esposito 
Nicola Principi 
Armido Rubino 




