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Microftalmia, distacco totale di retina

Idrocefalo tetraventricolare congenito, epilessia in 
triplice terapia

Distrofia muscolare, grave ipotonia generalizzata

Luca, 19 mesi, Muscle-Eye-Brain Syndrome (POMGNT1 gene)



Luca, 19 mesi, Muscle-Eye-Brain Syndrome



Da qualche giorno piange come se avesse male (mamma dice che prima non piangeva 
quasi mai… ), FLACC-rev 8
Esame obiettivo negativo, ecografia addome nella norma

Comparsa di iperemia congiuntivale OS, non secrezioni
Applicazione di tobramicina collirio senza risoluzione, persistenza dei pianti

TOD 10 mmHg
TOS 50 mmHg Glaucoma ad angolo chiuso in OS

Avvia acetazolamide
Ai controlli nei giorni successivi netta riduzione dei pianti, FLACC-rev 1

Luca, 19 mesi, Muscle-Eye-Brain Syndrome



Conoscere... per riconoscere



Conoscere e riconoscere



Contratture dolorose per 
ipertono/spasticità/distonia

Fratture patologiche, alterazioni 
ossee/articolari
Sublussazione anca

Carie
Mucositi

Calcolosi delle vie urinarie
Infezioni urinarie

Stipsi
Reflusso gastro-esofageo
Calcolosi biliare, colecistite
Pancreatiti

Malfunzionamento/infezione di 
derivazione ventricolo-peritoneale

Cefalea

Dolore iatrogeno (Dolore procedurale, FKT 
motoria e respiratoria, complicanze delle 
stomie, decubiti da  corsetto /protesi 
fisiatriche, postchirurgico…)

Dolore da patologia intercorrente 
(otiti, dismenorrea…)

Conoscere e riconoscere



Conoscere e riconoscere

80 pazienti con disabilità 

intellettiva grave

Diagnosi eterogenee

N. Episodi di dolore



I genitori sono quelli che meglio riescono a capire quando il loro bambino ha dolore, 
identificando i comportamenti «dolorosi».  

Ci sono strumenti specifici e validati per la misurazione del dolore in bambini non 
comunicanti.

Valutare...



Scala osservazionale che può essere individualizzata in ogni categoria (0-10)

Valutare… e misurare



Valutare… e misurare

• Pazienti con disabilità intellettiva grave possono manifestare la mancanza di mimica 
facciale dovuta ad una reazione di freezing dolore-correlate.

                
•  Il “freezing” si  manifesta  nel 47-50% dei soggetti con disabilità intellettiva.

• Nell'8-13% di quelli con disabilità intellettiva lieve.



Michele, 16 anni, acondroplasia

In terapia con Vosoritide 

Osteotomia femorale bilaterale con posizionamento di fissatori (ott 2022-feb 2023)  

Ostetotomia tibio-peroneale bilaterale a novembre 2024

In terapia fissa con paracetamolo 

Poi paracetamolo+codeina, quindi tramadolo

Limitazione della frequenza scolastica



Michele, 16 anni, acondroplasia

VAS 7-8



Michele, 16 anni, acondroplasia

Paracetamolo e 
FANS

Oppioidi deboli
(tramadolo e codeina)

Oppioidi

E’ il giusto approccio per un dolore cronico moderato?



Trattare...

Profarmaci 
Conversione incontrollata a 
morfina >  tossicità  



Trattare...



N Engl J Med 2022;386:1955-1956

Non è il farmaco, 
ma è come lo si usa!



Michele, 16 anni, acondroplasia

Avvia gabapentin

Avvia ossicodone+paracetamolo 

Dosaggio: 5/325 mg max x 4/die 

Avvia ossicodone a rilascio prolungato 5 mg x 2/die

Mantiene rescue con ossicodone+paracetamolo

JAMA Psychiatry. 2019;76(2):208-216. doi:10.1001/jamapsychiatry.2018.3126



Michele, 16 anni, acondroplasia

Gabapentin + ossicodone

Ossicodone + paracetamolo



Michele, 16 anni, acondroplasia

Avvia gabapentin

Avvia ossicodone+paracetamolo 

Dosaggio: 5/325 mg max x 4/die 

Avvia ossicodone a rilascio prolungato 5 mg x 2/die

Mantiene rescue con ossicodone+paracetamolo

Buon controllo del dolore

Contatto settimanale

Dopo 1 anno rimuove i fissatori

JAMA Psychiatry. 2019;76(2):208-216. doi:10.1001/jamapsychiatry.2018.3126



Trattare...

Dolore lieve
Paracetamolo + 

FANS

Dolore moderato-severo
Oppioidi 



Trattare...

Considerare l’utilizzo di un oppioide forte a basso dosaggio 
nel dolore moderato



Camilla, 3 anni, malattia dei perossisomi

Regressione neurologica

Epilessia farmacoresistente

Sordità 

Retinite

Ipocorticosurrenalismo primitivo

Bambina molto irritabile, distonica, 
sofferente









o Epilessia (Dravet e Lennox-Gastaut)

o Dolore cronico

o Nausea/vomito indotti da chemioterapia

o Disturbi del movimento e spasticità

o Tic e Tourette

Trattare...
Cannabinoidi: usi in pediatria



Trattare...



Melek, 3 anni, Leucodistrofia



https://dx.doi.org/10.1016/j.jpainsymman.2023.07.018

Legge 648/96
Trattamento domiciliare

3000 giorni di terapia



Trattare... (di cosa stiamo parlando)
I farmaci adiuvanti



Trattare...
I farmaci adiuvanti



Trattare... e curare
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