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Un raro caso di mucoviscidosi
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Nel 1996 si presenta in ambulatorio M., impiegato di 38 anni, ap-
parentemente in buona salute. Non beve e non fuma, I’alimenta-
zi(me e varia e la digestione buona, alvo e diuresi sono nella nor-
a. Ma dopo pochl mmutl di colloquio scopriamo che il pazien-
te ¢ affetto da 1 cistica (mucoviscidosi).
Oggi M. e sposato, ha adottato un bambino asiatico e vive una vi-
ta regolare. Poiché e colpito da infezioni ricorrenti dell’apparato
respiratorio, viene in studio in media sei1 volte I’anno.
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i dati di letteratura da noi ricordati ¢ la
ﬁh:rm del nostro paziente, abburmo voli-
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Ca e una malattia ereditaria a caratte-
re autosomico recessivo. Lalterazio-
ne patogenetica fondamentale consi-
ste nella secrezione, da parte delle
ghiandole siero-mucose di tutto 1'or-
ganismo, di muco denso e vischioso
che ostruisce 1 dotti escretori, con con-
seguente atrofia del parenchima degli
organi colpiti. Gli studi sul DNA han-
no dimostrato che la mutazione gene-
tica si trova sul braccio lungo del cro-
mosoma 7 (banda g31) e interferisce
con l'assemblaggio di una proteina, la
CFIR (Cystic Fibrosis Transmembrane
Conductanze Regulator), che interviene
nella regolazione della conduttanza
anionica delle cellule epiteliali.

» Caratteristiche

Le mutazioni genetiche 1dentificate so-
no piu di 700 e sembrerebbe che la pre-
sentazione clinica, la gravita e 'evolu-
zione della malattia dipendano pro-
prio dal tipo di mutazione presente
nell'individuo. La compromissione
dell’apparato respiratorio e la piu fre-
quente causa di morte, poiche puo con-
durre fino a quadri di cuore polmona-
re cronico e di msufficienza respirato-
ria. Nella maggior parte dei cast la
spettanza di vita non supera il secondo
decennio di vita. Un'altra caratteristica
in grado di influenzare 1l decorso della
malattia e la presenza di1 uno stato di
omo- 0 eterozigosi della mutazione.
La lunga sopravvivenza di M. trova
giustificazione nel suo stato di etero-
zigost e nel tipo di mutazione geneti-

ca presente. All'ultiimo appuntamen-
to 11 nostro paziente ci ha portato al-
cuni refertl del reparto pneumologico
da an ¢ seguito. Tra guestt era com-
Presa Wl Mappa Cromosomicd o
mdicava i gene A SU8 come responsa-
hile della sua malathtia,

» Organi tnteressati

A parte 1 sintomi respiratori, M. riferi-
sce di avere sempre goduto di ottima
salute. Tuttavia sappiamo che la ma-
lattia interferisce con l'attivita di tutte
le ghiandole dell’organismo, in parti-
colar modo con quelle sudoripare,
degli apparati respiratorio, digerente
e gentto-urinario.

Mentre la compromissione dell’ap-
parato respiratorio avviene nel 95%
dei casi, I'interessamento pancreatico
e presente 1n circa 1'85% de1 pazienti
affetti da MV. D1 questi, 'insutficien-
za pancreatica ¢ palese nell’80% del
casl, nel rimanente 20% e diagnosti-
cabile solo con specifici test di stimo-
lazione. La calcolosi biliare si verifica
nel 30% del pazienti e la colecistite
acuta e rara.

» [ter diagnostico

M. a riferisce di avere sotterto di atfe-
zioni respiratorie sino dai primi gior-
ni di vita. A 10 anni, dopo 'ennesimo
episodio Infettivo e a seguito di una
storia di persistente tosse secca, viene
ricoverato per essere sottoposto ad ac-
certament! piu specifici. La radiogra-
fia del torace segnala diffuse bron-
chiectasie bilaterali e I'esame dell’e-
spettorato dimostra un’infezione da
Pseudomonas aeruginosa. A seguito di
tali referti viene sottoposto a “test del
sudore”, che risulta essere patologico.
Riceve la diagnosi di MV.

{1 test diagnostico piu importante ¢
infatti la determinazione della con-
centrazione di sodio e di cloro nel su-
Jdore dopo stimolazione 1onotoretica
con piiocarpina {test del sudore).
L a tunzionalita pancreatica, sia endo-
JTina che esocrina, viene valutata mi-
surando le concentrazioni degli enzi-
m1 pancreatici nelle fect (chimotripsi-
na tecale), nel sangue (soamilasi, h-
pasi e tripsina) ¢ nel succo duodenale
(volume, pH, bicarbonato), dopo sti-
molazione con secretina e colecisto-
hlmna -pancreozimina.
o R del torace, e prove di tunzio-
nalita respiratoria ¢ 'emogasanalisi
SONO necessarle per una corretta sti-
ma delle alterazioni della funziona-
lita respiratoria.
Sono 1oltre disponibili test per lo
screening neonatale: 1l test del meco-
nio, che si basa sul rilievo di albumina
non digerita nelle prime feci eliminate
e il test fondato sul dosaggio della tri-
psina nel sangue dei neonati (elevata
net soggetti affetti da cistica).

» Diagnosi genetica prenatale

Oggl e possibile effettuare una dia-
gnosl prenatale nelle famiglie con ca-
st not1 di FC. Lo studio genetico vie-
ne fatto su DNA trofoblastico prele-
vato intorno alla 10° settimana trami-
te biopsia transaddominale det villi
coriali. La mutazione piu frequente e
la A 508 e quasi il 100% det soggetti
omozigoti per questa mutazione pre-
senta insufficienza pancreatica.

» Azospermid

La letteratura riporta che 1l 97% degli
uomini atfetti da MV e azospermico a
causa del mancato sviluppo dei dotti
di Wolff. La funzione sessuale non ri-
sulta solitamente alterata. Tuttavia,
dal colloquio con il nostro paziente c1
viene riferita una progressiva 1mpo-
tentia coeundi e un calo del desiderio.
Tale condizione sembrerebbe essere
dovuta sia a problemi di tipo fisico le-
gati alle ditficolta respiratorie sia a
problemi di tipo psicologico. M. ci ri-
ferisce di sentirsi I un certo senso
“menomato” a causa della malattia.
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M. viene ricoverato nel gennaio 2005
per valutare il grado di invalidita ¢ per
identificare la giusta terapia. Gli ven-
gono prescrittl: vaccini anfi-streptococ-
co e anti-influenzale, antinhhammators
per via inalatoria e sistemica, fisiotera-
pia con PEP-mask, dieta ipercalorica ¢
normolipidica, supplementazione sali-
na, antibioticoterapia per via inalatoria
contro i Gram negativi, cich di tre set-
timane di terapia aerosolica con un
cortisonico e antibiotici ev In occasione
di riacutizzazioni broncopolmonari.
Utili risultano anche il clima marino,
ambienti umidificati e una buona idra-
tazione dell’organismo. E stato inoltre
dimostrato che esiste una stretta rela-
zione tra alterazioni dello stato nutri-
zionale e deterioramento della fun-
zione respiratoria. La dieta deve esse-
re ipercalorica, normolipidica, ad alto
contenuto vitaminico. La sommuini-
strazione di enzimi pancreatici per 0s
viene valutata in rapporto alla presen-

za o assenza di steatorrea. Recente-
mente st & dimostrato utile 'acado uro-
desossicolico per mighorare gl indici
di funzionalita epatica. Le perdite clo-
ro-sodiche con il sudore non richiedo-
1o abitualmente terapta, ma in alcun
casi ¢ consigliabile un supplemento di
sale con la dieta. Intine, non bisogna
dimenticare che, poiche [a MV puo es-
sere una malattia molto mmvalidante,
sarebbe opportuno associare anche un
supporto di tipo psicoterapico.
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Presentando questo caso abbiamo voluto sottolineare limportanza che il Mmg riveste nel seguire
il proprio assistito durante I'evoluzione della malattia. La MV si presenta fin dai primi moment
~della vita di una persona. condizionandone l'intera esistenza It Mmg deve avere un ruole attive
~di counsellor portando if paziente all‘accettazione della sug situazione clinica e dovra monitorariu
' con un continuo follow-up. Un altro aspetto che puo condizionare in modo significativo 1a vita di-—
queste persone ¢ la sterilita. Riteniamo che nei nostri ambulatort ogni paziente debba sentirst a suo

B Quunli aunt civra aicorg

[a storia di M. rappresenta uno di
quei casi dove una corretta diagnos
precoce $1 dimostra in erado di mo-
dificare i modo sostanziale Vevolu
zione e la prognosi detla matattia,
Tuttavia, non ¢ possibile fare una sti
ma dell’aspettativa di vita di M., por-
ché dipende da troppi fattori, soprat-
tutto esterni, che possono spostare
‘ago della bilancia da una parte piut-
osto che dall’altra.
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agio anche nell'affrontare tematiche di tipo sessuale. A seguito di formazione Specifica, nel Nostro
studio questo aspetto viene gestito serenamente con un counselling sufficiente, che nNa permesso
a M. di affrontare e in parte superare il problema. Oggi & papa di uno spiendido bambino asiatico.
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