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DI COSA DOBBIAMO 
(PRE)OCCUPARCI IN UN 
BAMBINO CON CDLS? 
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BISOGNI DI UN BAMBINO CDLS 

‣ bisogni comuni a tutti i bambini 

‣ bisogni particolari del singolo bambino 

‣ bisogni speciali legati alla CdLS 
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VACCINAZIONI 

‣ non ci sono motivi per pensare che un bambino CdLS abbia un 
rischio maggiore di manifestare complicanze in seguito alla 

somministrazione dei vaccini comunemente usati nella 
popolazione pediatrica 

‣ ci sono invece molte ragioni per suggerire che un bambino 

CdLS sia vaccinato secondo il calendario previsto 

BISOGNI COMUNI A TUTTI I BAMBINI 
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‣ allergie respiratorie 

‣ celiachia 

‣  ipertrofia adenoidea e tonsillare 

‣ appendicite 

‣  fratture 

‣ …………. 

BISOGNI PARTICOLARI DEL SINGOLO 
BAMBINO 
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DOLORE E PROBLEMI COMPORTAMENTALI 

‣  appendicite/occlusione 

intestinale 

‣  esofagite da RGE 

‣  otite/sinusite 

‣  problemi dentali 

‣  problemi alle anche 

‣  fratture 

CAUSE DI DOLORE 

‣  agitazione 

‣  iperattività 

‣  irritabilità 

‣  auto-eteroaggressività 

‣  disturbo del sonno 

PROBLEMI COMPORTAMETALI 

MANIFESTAZIONI 
DI DOLORE 
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BISOGNI SPECIALI LEGATI ALLA CDLS 

‣ problematiche malformative/mediche 
tipiche della condizione 

‣ complicanze mediche più frequenti 
rispetto alla popolazione generale 

‣ problematiche mediche trasversali 

legate alla disabilità  
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PROTOCOLLO DI STANDARD DI FOLLOW-UP 

international CdLS guidelines project 
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COSA FARE AL MOMENTO DELLA DIAGNOSI 

‣ screening malformazioni maggiori 

‣ screening delle problematiche funzionali 

‣  test genetico 
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SCREENING MALFORMAZIONI MAGGIORI 

‣ anomalie delle estremità (30%) 

‣ anomalie genitali (30%) 

‣ anomalie del palato (10%) 

VALUTAZIONE CLINICA 
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SCREENING MALFORMAZIONI MAGGIORI 

VALUTAZIONE CARDIOLOGICA CON ECOCARDIOGRAFIA 
 

‣  presenti in circa il 25-35% dei soggetti (stenosi polmonare, 

DIA, DIV) 

‣  cardiopatie complesse e molto severe sono rare 

‣  presenza di cardiopatia correla con severità clinica 

complessiva 

‣  presenza di cardiopatia non correla in modo specifico con 

genotipo 
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SCREENING MALFORMAZIONI MAGGIORI 

ECOGRAFIA ADDOME 

‣  anomalie rene e vie urinarie (30-40%) 

RX TUBO DIGERENTE 

‣  malrotazione intestinale (% non definita) 



12° Congresso Nazionale Sindrome di Cornelia de Lange - Pesaro, 29 aprile-1 maggio 2017 

URGENZE IN UN BAMBINO CDLS 

‣ occlusione intestinale da 
malrotazione 

‣ polmonite ab ingestis da RGE 

‣ gravi cardiopatie congenite 

‣ ernia diaframmatica 

‣ crisi convulsive 
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SCREENING MALFORMAZIONI MAGGIORI 

VALUTAZIONE NEURARDIOLOGICA (NON INDISPENSABILE) 



12° Congresso Nazionale Sindrome di Cornelia de Lange - Pesaro, 29 aprile-1 maggio 2017 

SCREENING DELLE PROBLEMATICHE 
FUNZIONALI 

VALUTAZIONE VISIVA 

‣  ostruzione dotti lacrimali 

‣  blefariti croniche 

‣  ptosi palpebrale 

‣  miopia (possibile miopia severa, 

distacco di retina) 

‣  strabismo 
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SCREENING DELLE PROBLEMATICHE 
FUNZIONALI 

VALUTAZIONE AUDIOLOGICA 

‣  ipoacusia neurosensoriale (20%) 

‣  ipoacusia trasmissiva da otite effusiva (80%) 
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COSA ASPETTARSI DAL TEST GENETICO 

‣  non	  dà	  una	  risposta	  patologica	  nel	  100%	  
dei	  casi,	  ma	  un	  esito	  nega?vo	  non	  significa	  

che	  la	  diagnosi	  sia	  scorreCa	  

‣  non	  fornisce	  indicazioni	  prognos?che	  
precise	  sulla	  severità	  del	  quadro	  clinico	  

complessivo	  e	  sull’outcome	  intelleHvo	  
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INDICATORI PROGNOSTICI 
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COSA ASPETTARSI DAL TEST GENETICO 

‣  può	  dare	  informazioni	  u?li	  per	  la	  

valutazione	  del	  rischio	  riproduHvo	  della	  

coppia	  e	  può	  fornire	  uno	  strumento	  da	  

u?lizzare	  in	  diagnosi	  prenatale	  



12° Congresso Nazionale Sindrome di Cornelia de Lange - Pesaro, 29 aprile-1 maggio 2017 

COUNSELLING GENETICO 

‣  valutazione	  del	  rischio	  riproduHvo	  di	  genitori	  o	  paren?	  

(fratelli,	  zii,	  cugini)	  di	  una	  persona	  con	  CdLS	  

‣  valutazione	  del	  rischio	  riproduHvo	  di	  una	  persona	  

affeCa	  da	  CdLS	  mild	  

PER CHI? 
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COUNSELLING GENETICO 

‣  autosomico	  dominante	  

(NIPBL,	  SMC3,	  RAD21)	  

‣  X-‐linked	  (SMC1A1,	  HDAC8)	  

MECCANISMI DI EREDITARIETA’ IN CDLS 
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COUNSELLING GENETICO 

TRASMISSIONE AUTOSOMICO DOMINANTE 
‣  mutazione	  in	  un’unica	  copia	  del	  gene	  determina	  espressione	  feno?pica	  

della	  malaHa;	  grande	  variabilità	  di	  espressione	  feno?pica,	  ma	  

penetranza	  completa	  

‣  maschi	  e	  femmine	  sono	  colpi?	  nello	  stesso	  modo	  (meccanismo	  

ereditarietà,	  espressione)	  

‣  una	  persona	  affeCa	  presenta	  il	  50%	  di	  probabilità	  di	  trasmeCere	  la	  

malaHa	  alla	  progenie	  in	  ogni	  gravidanza	  indipendentemente	  dal	  sesso	  

‣  la	  mutazione	  può	  essere	  insorte	  de	  novo	  (maggioranza	  o	  ereditata	  da	  un	  

genitore	  affeCo	  da	  una	  forma	  mild	  oppure	  da	  un	  genitore	  sano	  o	  da	  un	  

genitori	  apparentemente	  sano	  portatore	  della	  traslocazione	  a	  mosaico	  

(soma?co	  o	  germinale)	  
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COUNSELLING GENETICO 

rischio	  di	  ricorrenza	  per	  i	  genitori	  è	  basso,	  ma	  lievemente	  più	  alto	  rispeCo	  

alla	  popolazione	  generale	  per	  la	  possibile	  presenza	  di	  mosaicismo	  germinale	  

o	  di	  mosaicismo	  soma?co	  a	  bassa	  quota	  

PERSONA CON CDLS CON MUTAZIONE DE NOVO 
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COUNSELLING GENETICO 

persona	  CdLS	  mild:	  rischio	  di	  avere	  un	  figlio	  con	  CdLS	  è	  pari	  al	  50%	  per	  ogni	  gravidanza	  

fratelli	  o	  paren?	  sani	  (cugini,	  zii)	  non	  devono	  fare	  nessun	  test	  gene?co	  

preconcezionale	  o	  prenatale,	  il	  loro	  rischio	  è	  pari	  a	  quello	  della	  popolazione	  generale	  

PERSONA CON CDLS CON MUTAZIONE DE NOVO 
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COUNSELLING GENETICO 

mutazione a mosaico 

persona	  CdLS	  mild:	  rischio	  di	  avere	  un	  figlio	  con	  CdLS	  è	  difficilmente	  calcolabile	  con	  

precisione,	  ma	  può	  arrivare	  fino	  al	  50%	  per	  ogni	  gravidanza	  

PERSONA CON CDLS CON MUTAZIONE IN UN GENE AD 
(NIPBL, SMC3, RAD21) 

genitori,	  fratelli	  o	  paren?	  sani	  (cugini,	  zii)	  non	  devono	  fare	  nessun	  test	  gene?co	  

preconcezionale	  o	  prenatale,	  il	  loro	  rischio	  è	  pari	  a	  quello	  della	  popolazione	  generale	  
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COUNSELLING GENETICO 

mutazione ereditata da un genitore con 
fenotipo lieve e mutazione omogenea 

rischio	  di	  ricorrenza	  per	  i	  genitori	  è	  pari	  al	  50%	  per	  ogni	  gravidanza	  

PERSONA CON CDLS CON MUTAZIONE IN UN GENE AD 
(NIPBL, SMC3, RAD21) 

mutazione ereditata da un genitore con 
fenotipo lieve e mutazione a mosaico 

rischio	  di	  ricorrenza	  per	  i	  genitori	  può	  arrivare	  fino	  al	  50%	  per	  ogni	  gravidanza	  
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COUNSELLING GENETICO 

TRASMISSIONE X-LINKED RECESSIVA 

‣  maschi:	  hanno	  un’unica	  copia	  dei	  geni	  X-‐linked	  (eredita?	  dalla	  

madre),	  se	  muta?	  manifestano	  la	  malaHa	  

‣  femmine:	  hanno	  due	  copie	  dei	  geni	  X-‐linked	  (ereditate	  una	  dalla	  

madre	  e	  una	  dal	  padre),	  se	  una	  copia	  è	  mutata	  possono	  essere	  

portatrici	  sane	  o	  manifestare	  la	  malaHa	  in	  modo	  lieve	  
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COUNSELLING GENETICO 

GENI CDLS X-LINKED (SMC1A, HDAC8) 

‣  maschi:	  feno?po	  CdLS	  moderato-‐severo	  

‣  femmine:	  portatrici	  sane,	  feno?po	  CdLS	  lieve,	  

feno?po	  CdLS	  moderato-‐severo	  

‣  mutazioni	  de	  novo	  (maggior	  parte	  dei	  casi)	  o	  

ereditate	  dalla	  mamma	  portatrice	  sana	  o	  con	  

feno?po	  lieve	  
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COUNSELLING GENETICO 

mutazione ereditata da madre portatrice sana 
o con fenotipo lieve 

rischio	  di	  ricorrenza	  per	  i	  genitori:	  

-‐  se	  figlio	  maschio	  rischio	  di	  trasmeCere	  la	  mutazione	  50%,	  feno?po	  CdLS	  moderato-‐severo	  

-‐  se	  figlia	  femmina	  rischio	  di	  trasmeCere	  la	  mutazione	  50%,	  ma	  imprevedibilità	  del	  feno?po	  

(portatrice	  sana,	  feno?po	  CdLS	  lieve,	  feno?po	  CdLS	  moderato-‐severo	  	  

PERSONA CON CDLS CON MUTAZIONE IN UN GENE X-LINKED 
(SMC1A, HDAC8) 
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COUNSELLING GENETICO 

mutazione ereditata da madre portatrice sana 
o con fenotipo lieve 

-‐  sorella	  sana:	  rischio	  del	  50%	  di	  esser	  portatrice	  sana	  della	  mutazione	  familiare,	  test	  

gene?co	  preconcezionale	  in	  età	  adulta	  per	  definizione	  del	  rischio	  riproduHvo	  

-‐  fratello	  sano:	  non	  c’è	  necessità	  di	  fare	  test	  gen?ci,	  rischio	  riproduHvo	  pari	  a	  quello	  

della	  popolazione	  generale	  

PERSONA CON CDLS CON MUTAZIONE IN UN GENE X-LINKED 
(SMC1A, HDAC8) 
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COUNSELLING GENETICO 

rischio	  di	  ricorrenza	  per	  i	  genitori	  deve	  essere	  considerato	  basso	  anche	  se	  

lievemente	  superiore	  a	  quello	  della	  popolazione	  generale	  di	  pari	  età	  

PERSONA CON CDLS  
SENZA DIFETTO GENETICO IDENTIFICATO 
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COUNSELLING GENETICO 

il	  counselling	  è	  importante	  per	  i	  genitori,	  i	  fratelli	  e	  i	  familiari	  

nella	  maggior	  parte	  dei	  casi	  il	  rischio	  di	  ricorrenza	  per	  i	  genitori	  e	  per	  i	  familiari	  di	  una	  persona	  

con	  CdLS	  è	  basso,	  ma	  ci	  può	  essere	  una	  grande	  differenza	  in	  base	  allo	  specifico	  difeCo	  gene?co	  

la	  caraCerizzazione	  gene?ca	  è	  fondamentale	  per	  fare	  un	  preciso	  counselling	  familiarer	  

	  

IN SINTESI 
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COSA FARE DOPO LA DIAGNOSI 

‣  monitorare	  la	  crescita	  del	  bambino	  

‣  seguire	  l’evoluzione	  delle	  problema?che	  

cliniche	  note	  

‣  valutare	  la	  possibile	  insorgenza	  di	  
complicanze	  mediche	  (specifiche/

trasversali/comuni)	  

VALUTAZIONI PEDIATRICHE E SPECIALISTICHE PERIODICHE 
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VALUTAZIONE PEDIATRICA 

‣  curve	  di	  crescita	  specifiche	  

‣  valutare	  lo	  stato	  nutrizionale	  

‣  valutare	  la	  possibile	  presenza	  di	  
problema?che	  nell’alimentazione	  

MONITORAGGIO ACCRESCIMENTO STATURO-PONDERALE 
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PROBLEMATICHE ALIMENTARI/NUTRIZIONALI 

‣  problema?che	  trasversali	  molto	  frequen?	  

nei	  bambini	  con	  disabilità	  

‣  grande	  impegno	  per	  la	  famiglia	  

‣  possono	  essere	  causa	  di	  importan?	  

complicanze	  secondarie	  
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PROBLEMATICHE ALIMENTARI 

‣  rifiuto	  del	  cibo	  

‣  disagio	  o	  irritabilità	  durante	  o	  
dopo	  il	  pasto	  

‣  durata	  eccessiva	  del	  pasto	  

‣  tosse,	  respirazione	  rumorosa,	  

apnee	  

‣  vomi?,	  rigurgi?	  

COSA VALUTARE 

‣  difficoltà	  di	  suzione	  

‣  difficoltà	  alimentari	  rispeCo	  alla	  

consistenza	  del	  cibo	  

‣  posizione	  del	  bambino	  durante	  il	  

pasto	  

‣  difficoltà	  di	  mas?cazione	  

‣  disfagia	  
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PROBLEMATICHE NUTRIZIONALI 

VALUTAZIONE	  

‣  esame	  obieHvo	  

‣  indici	  nutrizionali/antropometrici	  

‣  valutazione	  dei	  fabbisogni	  e	  degli	  introi?	  

‣  patologie	  associate	  

TRATTAMENTO	  

‣  garan?re	  fabbisogni	  idrici	  e	  
calorici	  

‣  garan?re	  fabbisogni	  
nutrizionali	  e	  vitaminici	  

‣  nutrizione	  assis?ta	  
(bambino	  che	  non	  mangia	  

abbastanza/bambino	  che	  

non	  deve	  mangiare)	  



12° Congresso Nazionale Sindrome di Cornelia de Lange - Pesaro, 29 aprile-1 maggio 2017 

VALUTAZIONE PEDIATRICA 

PROBLEMATICHE GASTROENTEROLOGICHE 

‣  malaHa	  da	  reflusso	  gastro-‐esofageo	  

‣  s?psi	  

‣  malrotazione	  intes?nale	  
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PROBLEMATICHE GASTROENTEROLOGICHE 
MALATTIA DA REFLUSSO GASTRO ESOFAGEO 

circa 70% dei pazienti CdLS con correlazione con severità clinica complessiva 

‣  laringospasmo	  

‣  broncospasmo	  

‣  polmoni?	  ricorren?	  

‣  apnee	  

‣  pianto	  inconsolabile	  

‣  problema?che	  comportamentali	  

‣  rigurgito/vomito	  

‣  irritabilità	  

‣  rifiuto	  del	  cibo	  

‣  malnutrizione	  

‣  anemia	  sideropenica	  

‣  esofagite	  
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PROBLEMATICHE GASTROENTEROLOGICHE 

MALATTIA DA REFLUSSO GASTRO ESOFAGEO 
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VALUTAZIONE PEDIATRICA 

PROBLEMATICHE RESPIRATORIE 

‣  polmoni?	  da	  aspirazione	  (dall’alto	  o	  dal	  basso)	  

‣  broncospasmo	  ricorrente	  (irritazione	  da	  RGE)	  

‣  scarso	  riflesso	  della	  tosse	  

‣  anomalie	  scheletriche	  (scoliosi)	  

‣  inges?one	  di	  corpi	  estranei!!!	  
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PROBLEMATICHE GASTROENTEROLOGICHE 

MALATTIA DA REFLUSSO GASTRO ESOFAGEO - DIAGNOSI 

‣  anamnesi	  

‣  esami	  ematochimici	  

‣  radiologia	  

‣  phmetria/impedenzometria	  

‣  fibroscopia	  

‣  EGDS	  con	  biopsie	  
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PROBLEMATICHE GASTROENTEROLOGICHE 

MALATTIA DA REFLUSSO GASTRO ESOFAGEO 

terapia conservativa terapia medica terapia chirurgica 

‣  latti speciali, 
addensanti, riduzione 

volumi 

‣  provvedimenti posturali 

(capo rialzato di 30°, 

posizione prona) 

‣  misure dietetiche 

(ispessimento pasti) 

‣  fundoplicatio ‣  procinetici non hanno 
indicazione terapeutica 

(domperidone) 

‣  inibitori di pompa 

(omeprazolo) 
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PROBLEMATICHE GASTROENTEROLOGICHE 

STIPSI 

‣  adeguato	  apporto	  di	  fibre	  e	  liquidi	  

‣  traCamento	  delle	  ragadi	  

‣  rammollitori	  fecali	  

‣  inadeguata	  assunzione	  di	  cibo	  e	  
liquidi	  

‣  inadeguata	  assunzione	  di	  fibre	  

‣  scarso	  movimento	  

‣  ridoCo	  s?molo	  alla	  defecazione	  

trattamento 
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VALUTAZIONE PEDIATRICA 

PROBLEMATICHE ORTOPEDICHE 

‣  scoliosi/aCeggiamento	  cifo?co	  

‣  problemi	  alle	  anche	  (malaHa	  di	  Perthes)	  

‣  retrazione	  tendinea	  	  
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VALUTAZIONE PEDIATRICA 

PROBLEMATICHE DEL SONNO 
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VALUTAZIONE SPECIALISTICHE 

AUDIOLOGICA/ORL 
secondo necessità se deficit uditivo 

screening annuale fino ai 6 anni 

‣  evoluzione	  del	  deficit	  udi?vo	  
neurosensoriale	  (spesso	  miglioramento	  

nei	  primi	  anni	  di	  vita)	  

‣  monitoraggio	  deficit	  udi?vo	  trasmissivo	  

(o?te	  catarrale)	  

‣  segni	  indireH	  di	  RGE	  
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VALUTAZIONE SPECIALISTICHE 

OCULISTICA 
secondo necessità se deficit uditivo 

screening annuale fino ai 6 anni 

‣  evoluzione	  delle	  problema?che	  presen?	  

‣  blefari?	  croniche	  

‣  monitoraggio	  difeH	  rifraHvi	  (miopia)	  
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VALUTAZIONE SPECIALISTICHE 

ODONTOIATRICA 
screening semestrale-annuale 

‣  scarsa	  igiene	  orale	  	  

‣  carie/prevenzione	  carie	  

‣  malposizione	  dentale	  



12° Congresso Nazionale Sindrome di Cornelia de Lange - Pesaro, 29 aprile-1 maggio 2017 

DOPO LA DIAGNOSI 

PERCORSO DI CURA COSTRUITUO 
SULLA BASE DEI BISOGNI SPECIFICI DI UN 

SINGOLO BAMBINO E DELLA SUA 
FAMIGLIA 
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GRAZIE 

PER ME L’ASSOCIAZIONE DE 
LANGE È QUEL POSTO DOVE 

POSSO FARE IL DOTTORE 
VENENDO CHIAMATA PER NOME 


