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Nota per gli utilizzatori

Le linee guida permettono il trasferimento delle conoscenze, elaborate dalla ricerca biomedica e 
socio sanitaria, nelle pratiche assistenziali.
Sono il prodotto di un processo di revisione sistematica della letteratura e dell ’opinione di 
esperti e rappresentano uno strumento utile per operatori clinici, ricercatori, operatori di sanità 
pubblica e del sociale, pazienti e familiari in termini sia di organizzazione sistematica sia di 
aggiornamento delle conoscenze.
La misura dell ’applicazione delle raccomandazioni contenute nelle linee guida rientra 
nell ’area di competenza dell ’operatore, del paziente e dei familiari e rappresenta 
l ’irrinunciabile confronto tra le conoscenze e le caratteristiche specifiche e i bisogni 
dell ’individuo. 
Nell ’ambito delle malattie rare, il numero esiguo di casi rende complessa la realizzazione 
di studi epidemiologici in grado di fornire prove di efficacia sulla diagnosi, sul trattamento 
e sugli aspetti socio sanitari. Tutto ciò è causa di profonda incertezza in ambito clinico e 
organizzativo, sia per i malati e i loro familiari sia per chi è preposto alla gestione clinico 
medica dei pazienti. 
Il razionale di questi documenti non può pertanto poggiare su prove scientifiche ma quasi 
esclusivamente su pareri motivati e condivisi dal panel multidisciplinare degli esperti che 
partecipano alla stesura della linea guida.
Secondo la metodologia di elaborazione delle linee guida, condivisa in ambito internazionale, 
è opinione comune che un documento che contiene raccomandazioni fondate su pareri di esperti 
sia da considerare una linea guida con un livello di forza debole. È nostra convinzione, invece, 
che nell ’ambito delle malattie rare, proprio a causa della scarsità di informazioni evidence 
based, le linee guida possano costituire un valido strumento per garantire l ’appropriatezza 
clinica e l ’equità assistenziale. 
Pur essendo in disaccordo con il metodo proposto dal manuale metodologico del Sistema 
nazionale per le linee guida, che assegna alle raccomandazioni valore e forza in base alle 
caratteristiche degli studi inclusi come prove, il lavoro di stesura del documento, condotto e 
condiviso dai massimi esperti per ciascuna malattia rara – ovvero da coloro che in prima 
persona assistono i malati e sostengono le loro famiglie – si traduce in un pregio unico che 
orienta il documento alla via verso l ’implementazione.
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Presentazione

L’emiplegia alternante è una malattia caratterizzata da sintomi neurologici parossistici 
(attacchi emiplegici) e da sintomi neurologici stabili (per esempio distonia, coreoatetosi, crisi 
epilettiche nel 40% dei casi).

È una malattia classificabile come “rarissima”, con una prevalenza di circa 1/1.000.000 di 
abitanti nella popolazione europea, ben al di sotto della prevalenza di 5/10.000 abitanti che 
rappresenta la soglia delle malattie rare. La sua eziopatogenesi è sconosciuta.

La rarità della malattia incide sulla possibilità di effettuare una diagnosi appropriata e 
tempestiva su base clinica. Inoltre attualmente non sono stati individuati esami strumentali 
o di laboratorio (biochimici o genetici) in grado di evidenziare un quadro patognomonico ed 
esclusivo. A oggi, infine, sono stati valutati numerosi farmaci per la profilassi e la terapia della 
sintomatologia parossistica e dei sintomi neurologici stabili, di solito senza il sostegno di prove 
scientifiche di efficacia.

L’emiplegia alternante presenta quindi, in aggiunta alla bassa prevalenza, tutte le altre 
caratteristiche della malattia rara: patogenesi non definita e quindi generale carenza di tera-
pie causali, diagnosi difficile, andamento cronico ed esiti invalidanti.

Nelle malattie rare in generale e nell ’emiplegia alternante in particolare è importante che 
le scarse conoscenze disponibili vengano sistematizzate e diffuse attraverso linee guida, che 
rappresentano un valido strumento per il trasferimento delle conoscenze elaborate dalla ricerca 
biomedica e socio sanitaria nelle pratiche assistenziali.

Inoltre l ’incertezza degli atti clinici e socio sanitari, che deriva da bassi livelli di prova, ha 
la necessità di essere governata non solo dalla raccolta della letteratura disponibile, ma anche 
dal consenso razionale, esplicitato e supportato degli esperti.

La linea guida per l ’assistenza alle persone con emiplegia alternante e ai loro familiari 
è stata realizzata con il coordinamento del Centro nazionale malattie rare dell ’Istituto su-
periore di sanità, in collaborazione con l ’Associazione italiana per la sindrome di emiplegia 
alternante – AISEA Onlus e con il supporto metodologico del Sistema nazionale per le linee 
guida. Rappresenta il risultato del lavoro di un panel multidisciplinare di esperti selezionati 
sia per la funzione svolta all ’interno del Servizio sanitario nazionale sia per il curriculum sia 
per le competenze specifiche.

La presente linea guida – che include raccomandazioni focalizzate non solo sugli aspetti 
sanitari ma anche su altre realtà quali la scuola, i luoghi di lavoro e in generale gli ambiti co-
munitari – rappresenta uno strumento che, oltre a consentire il trasferimento delle conoscenze 
nell ’assistenza alle persone con emiplegia alternante e ai loro familiari, è in grado di favorire 
l ’integrazione socio sanitaria delle prestazioni a essi dedicate. 



4

Assistenza alle persone con sindrome da emiplegia alternante e ai loro familiari

Inoltre, l ’attenzione ad aspetti sociali che varcano i confini della malattia specifica a cui la 
linea guida è dedicata, fa sì che l ’utilità di questo documento non sia limitata alla patologia 
specifica ma investa il rapporto più ampio tra la disabilità e le diverse realtà sociali.

È stata infine considerata la dimensione organizzativa (in termini di strategie di sanità 
pubblica) dalla cui analisi scaturisce la motivazione per la definizione del gruppo “malattie 
rare” e per lo sviluppo di reti per l ’assistenza e la ricerca finalizzate a contrastare queste pa-
tologie. 

 Domenica Taruscio
 Centro nazionale malattie rare
 Istituto superiore di sanità 
 
 Maria Rosaria Vavassori
 Associazione italiana per 
 la sindrome di emiplegia alternante
 AISEA Onlus
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I

Guida ai livelli di prova e alla forza delle raccomandazioni

Nelle linee guida le raccomandazioni sono qualificate sulla base dei livelli di prova e della forza 
delle raccomandazioni.
I livelli di prova rappresentano il grado di validità degli studi condotti sull’argomento. Definiscono 
la probabilità, desunta dal disegno e dalla conduzione dello studio, che le conoscenze che da 
esso scaturiscono siano valide e prive di errori sistematici.
La forza delle raccomandazioni deriva dai livelli di prova disponibili e quindi dalla validità delle 
prove di efficacia. Rappresenta la probabilità che l’applicazione della raccomandazione nella 
pratica assistenziale determini un miglioramento dello stato di salute della popolazione a cui la 
raccomandazione è rivolta.

Prove ottenute da più studi clinici 
controllati randomizzati e/o da revisioni 
sistematiche di studi randomizzati.

Prove ottenute da un solo studio 
randomizzato di disegno adeguato.

Prove ottenute da studi di coorte con 
controlli concorrenti o storici o loro 
metanalisi.

Prove ottenute da studi retrospettivi tipo 
caso-controllo o loro metanalisi.

Prove ottenute da studi di casistica 
(“serie di casi”) senza gruppo di 
controllo.

Prove basate sull’opinione di esperti 
autorevoli o di comitati di esperti come 
indicato in linee guida o in consensus 
conference, o basate su opinioni 
dei membri del gruppo di lavoro 
responsabile di questa linee guida.

L’esecuzione di quella particolare 
procedura o test diagnostico è 
fortemente raccomandata (indica una 
raccomandazione sostenuta da prove 
scientifiche di buona qualità, anche se 
non necessariamente di tipo I o II).

Si nutrono dei dubbi sul fatto che quella 
particolare procedura/intervento debba 
sempre essere raccomandata/o, ma 
si ritiene che la sua esecuzione debba 
essere attentamente considerata.

Esiste una sostanziale incertezza a 
favore o contro la raccomandazione di 
eseguire la procedura o l’intervento.

L’esecuzione della procedura o 
dell’intervento non è raccomandata.

Si sconsiglia fortemente l’esecuzione 
della procedura o dell’intervento.

Livelli di prova

II

III

IV

V

VI

A

B

Forza delle raccomandazioni

C

D

E
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Metodi 

Metodo per il raggiungimento del consenso: il metodo Delphi

Nato nel 1948, il metodo Delphi è una tecnica di ricerca che permette di organizza-
re la comunicazione all’interno di un gruppo di testimoni privilegiati (o “esperti”) allo 
scopo di ottenere la loro opinione in modo sistematico e di raggruppare i giudizi sog-
gettivi; ha inoltre il vantaggio di consentire a ciascun partecipante di esprimere il pro-
prio parere in forma anonima fornendo tuttavia l’opinione di un intero gruppo.

Il suo funzionamento, di semplice comprensione e basato sulla ripetizione in succes-
sione di diversi “round” di interviste o questionari su quesiti o problemi, è flessibile per-
ché consente ai ricercatori di realizzare il numero opportuno di fasi, aggiustato secon-
do le necessità dello studio e reiterato finché il consenso tra esperti qualificati di diver-
si settori non sia raggiunto. 

Le linee guida che riguardano le malattie rare, diversamente da quanto solitamente 
accade per i documenti elaborati in ambito clinico terapeutico e assistenziale, sono pe-
nalizzate da una forte carenza di prove di letteratura e necessitano pertanto dell’inte-
grazione del parere di esperti. L’approccio metodologico offerto dal metodo Delphi ri-
sulta adeguato per l’elaborazione e la stesura delle raccomandazioni di linee guida sulle 
malattie rare e, in questo caso, sulla sindrome da emiplegia alternante.

Il processo è stato applicato così come rappresentato nello schema della figura 1.

Metodi

1. Definizione del 
quesito/problema

2. Costituzione di un
gruppo di lavoro

3. Elaborazione di 
raccomandazioni sulla 

base delle aree 
di competenza

4. Valutazione da parte 
del gruppo di lavoro

7. Stesura finale8. Disaccordo

6. Consenso definitivo

5. Accordo

Figura 1. Il metodo Delphi
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Definizione del quesito o problema e costituzione del gruppo di lavoro

Seguendo il metodo Delphi, la prima fase, quella della definizione del quesito o pro-
blema, ha determinato la conseguente selezione della patologia emiplegia alternante e di 
alcuni suoi aspetti specifici, tra cui la diagnosi, il trattamento e il sostegno socio econo-
mico. La scelta, operata dal Centro nazionale malattie rare (CNMR), è stata effettuata 
sulla base dei seguenti criteri:
• incertezza nelle decisioni in ambito clinico, sociale e di gestione in sanità pubblica;
•  ricaduta sul possibile miglioramento della qualità di vita e dell’assistenza socio sani-

taria;
•  richieste specifiche pervenute al Centro nazionale malattie rare da parte di cittadini, 

operatori sanitari, pazienti e loro familiari.

In una seconda fase, realizzata con il contributo del Centro nazionale malattie rare e 
dell’Associazione italiana per la sindrome di emiplegia alternante (AISEA Onlus), è sta-
to costituito un gruppo di lavoro multidisciplinare formato da clinici, operatori di sani-
tà pubblica, operatori sociali, rappresentanti di pazienti e loro familiari, la cui individua-
zione è stata possibile grazie a un’analisi della letteratura scientifica disponibile sul tema 
e a seguito di contatti diretti con operatori del settore. 

Il Centro nazionale malattie rare ha quindi concordato con il gruppo di lavoro le fonti 
informative da consultare e ha suggerito le parole chiave da utilizzare per reperire il ma-
teriale bibliografico necessario per l’elaborazione delle raccomandazioni.

Criteri di inclusione e di esclusione degli studi

Il gruppo di lavoro ha stabilito i criteri di eleggibilità e di esclusione per la selezio-
ne degli studi reperiti mediante le ricerche bibliografiche, tenendo presente però che ta-
li criteri potevano essere riconsiderati se il numero degli studi ottenuti per ciascun que-
sito fosse risultato troppo ampio o insufficiente.

Sono stati considerati eleggibili gli studi clinici (revisioni sistematiche, metanalisi, 
trial clinici, studi diagnostici, descrittivi, qualitativi e quantitativi) con le seguenti carat-
teristiche:

1. OGGETTO DELLO STUDIO:
• patogenesi, diagnosi e trattamento dell’emiplegia alternante;
•  ruolo degli esami clinici e strumentali nella ricerca sulla patogenesi, diagnosi e valu-

tazione della risposta ai trattamenti terapeutici e riabilitativi;
•  ruolo dei metodi (clinici, strumentali e socio sanitari) utilizzati per valutare il follow 

up delle strategie terapeutico assistenziali;

Metodi



11

Assistenza alle persone con sindrome da emiplegia alternante e ai loro familiari

2. OUTCOME PRIMARI:
• sopravvivenza globale e libera da malattia;
• ricorrenza e gravità degli episodi acuti;
• tassi di complicanze;
• riproducibilità e validità degli esami clinici e strumentali utilizzati;
• valutazione della storia naturale della malattia;

3. OUTCOME SURROGATI, IN MANCANZA DI STUDI CON OUTCOME PRIMARI.
 Non sono state poste limitazioni nella selezione per quanto riguardava la data e la 
lingua di pubblicazione degli studi.

Ricerche di letteratura

Per raccogliere le prove necessarie per la valutazione è stato elaborato un filtro di ri-
cerca principale che consentisse di indirizzare la ricerca solo sugli studi relativi all’emi-
plegia alternante. Successivamente tale filtro è stato opportunamente combinato con al-
tri termini specifici per ogni quesito da affrontare e la ricerca è stata poi ripetuta su tut-
te le basi di dati selezionate in origine dal gruppo di lavoro, ciascuna con il proprio lin-
guaggio o interfaccia di consultazione.

Le fonti informative disponibili online consultate sono le seguenti banche dati bi-
bliografiche:
• PubMed
• Embase
• Cochrane Library

Come filtro di ricerca di principale è stato utilizzato il seguente:
#1 hemiplegia, alternating 
#2 “alternating hemiplegia” 
#3 (#1 OR #2)

Gli articoli selezionati, in forma di full text e/o di abstract, sono stati resi disponibili 
nella sezione Documenti del sito dedicato (vedi paragrafo Uso della web community e del 
sito dedicato e figura 2, pagina seguente).

Metodi
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Ricerca di documenti primari
Nel maggio 2006 sono state consultate le basi di dati con strategie di ricerca diversi-

ficate per ciascun quesito stabilito dal panel.
L’esito della consultazione ha fornito materiale in scarsa quantità, soprattutto per alcu-

ne aree tematiche e per i relativi quesiti, e ciò ha creato difficoltà nel reperire dati utili.
Tutti gli studi selezionati, se ritenuti pertinenti e metodologicamente validi, sono sta-

ti analizzati e valutati nel loro contenuto. 
Per ciascun quesito è stato poi elaborato un testo sintetico.

Altre ricerche
La letteratura scientifica non è stata ottenuta solo da banche dati biomediche, ma an-

che da fonti istituzionali e da opinioni di esperti. 
In fase di elaborazione finale, al momento della presentazione del testo prelimina-

re, alcuni componenti del panel hanno segnalato materiale bibliografico interessante non 
emerso dalle ricerche per motivi diversi. In caso di segnalazione accolta e di parere fa-
vorevole del resto del gruppo di lavoro, nonostante in alcuni casi si fosse in presenza di 
una violazione dei limiti imposti dai criteri di inclusione stabiliti in origine, tali studi so-
no stati inseriti in bibliografia.

Metodi

Figura 2. Menu principale del sito web per le linee guida sulla sindrome da emiplegia alternante
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 Uso della web community e del sito dedicato 

L’elaborazione delle linee guida è stata realizzata mediante un sistema online. Nel-
la sezione Linee guida del sito web del Centro nazionale malattie rare (http://www.iss.
it/cnmr) è presente un’area riservata alla linea guida in corso di elaborazione. L’accesso a 
tale area è limitato ai componenti del gruppo di lavoro autorizzati da credenziali (user-
name e password) fornite dal Centro stesso.

L’area è costituita da tre sezioni: 
•  raccomandazioni: contiene i testi delle raccomandazioni elaborate dai singoli esperti 

del gruppo di lavoro, ciascuno per la propria area di competenza, e valutate in un se-
condo tempo dall’intero gruppo mediante il metodo Delphi;

•  newsletter: costituisce l’archivio dei vari documenti (verbali di riunioni, cronogrammi, 
eccetera) prodotti dal gruppo di lavoro e utili ai fini organizzativi;

•  documenti: qui sono inseriti i riferimenti bibliografici utilizzati per la stesura delle 
raccomandazioni.

L’uso del sito dedicato ha consentito una migliore e più rapida visualizzazione, analisi e 
valutazione delle raccomandazioni e ha anche facilitato lo scambio di commenti, proposte 
e le eventuali modifiche dei testi delle raccomandazioni all’interno del gruppo di lavoro.

Nel sito web sono state inoltre riportate le misure statistiche relative alle opinioni 
espresse su ciascun quesito (media, mediana e range) e il numero percentuale dei com-
ponenti del gruppo di lavoro che hanno fornito un’opinione, per quantificare la valuta-
zione di ogni raccomandazione e il livello di adesione del gruppo.

In generale si è notato che l’uso della web community ha permesso la condivisione 
delle conoscenze tecnico scientifiche su ciascuno degli aspetti specifici della malattia da 
parte dell’intero gruppo di lavoro.

Si tratta di un elemento importante per il corretto svolgimento e la riuscita del per-
corso di lavoro, considerando che le malattie rare sono spesso caratterizzate da un coin-
volgimento multisistemico tale da richiedere l’intervento di diversi specialisti clinici e di 
figure professionali non mediche (assistenti sociali, educatori, operatori sociali in gene-
rale, economisti, statistici), oltre che naturalmente dei pazienti e dei loro familiari. Infi-
ne, un insieme di competenze diverse ha il vantaggio di offrire un confronto costrutti-
vo anche sul piano della comprensibilità e della fruibilità delle raccomandazioni, obiet-
tivi primari di tutte le linee guida.

Va sottolineato inoltre che la multidisciplinarietà non rappresenta solo l’espressione 
di professionalità e punti di osservazione differenti, ma anche l’integrazione delle diverse 
dimensioni: organizzativa, economica ed etica. In relazione a questo ultimo punto risulta 
rilevante l’integrazione del punto di vista e dei valori dei paziente e dei familiari. 

Metodi
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Metodo Delphi: fase finale

Concluse le due fasi descritte in precedenza di ricerca delle fonti e di elaborazione 
attraverso il sito web, ha preso il via una terza fase del processo in cui il testo delle rac-
comandazioni formulate da ciascun esperto è stato redatto in forma di documento (ve-
di figura 3) contenente:
•  quesito di partenza;
•  popolazione target; 
•  raccomandazione;
•  obiettivo della raccomandazione.

Metodi

Figura 3. Raccomandazioni per la diagnosi clinica nella persona con emiplegia alternante

In accordo con la fase 4 del metodo Delphi (vedi figura 1 a pagina 9), ogni membro 
del gruppo di lavoro ha quindi espresso una valutazione del testo attribuendo un voto 
compreso tra 0 (completo disaccordo) e 10 (completo accordo). 

In caso di accordo (fase 5), il documento è stato rielaborato in forma testuale e sot-
toposto al gruppo di lavoro per un consenso definitivo (fase 6). A questa fase è seguita la 
stesura del documento finale (fase 7).

Per valutazioni uguali o inferiori a 7 è stato necessario proporre una versione alter-
nativa del testo, motivando il parere negativo. In assenza di un accordo (fase 8), il do-
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cumento è stato inviato nuovamente agli autori della raccomandazione con i commenti 
del gruppo di lavoro (fase 3) per apportare le opportune modifiche e sottoposto nuova-
mente agli esperti partecipanti (fase 2). 

Raggiunto l’accordo dopo successivi round, il documento in forma di testo prelimi-
nare è stato elaborato e sottoposto al giudizio dell’intero gruppo di lavoro per il consen-
so definitivo. 

Aggiornamento

In accordo con le indicazioni del Manuale metodologico del Sistema nazionale per 
le linee guida (SNLG-ISS) queste linee guida saranno aggiornate presumibilmente ogni 
due anni, eccetto nei casi in cui vi siano stati errori, omissioni importanti ovvero quan-
do la base delle prove sia mutata in maniera tale da rendere le raccomandazioni o il lo-
ro grading obsoleti.
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Definizione, epidemiologia, 
eziologia e patogenesi

Definizione

La sindrome da emiplegia alternante è una malattia per lo più sporadica a eziologia 
sconosciuta. Esordisce prima dei 18 mesi di vita ed è caratterizzata da episodi parossi-
stici di tipo emiplegico o distonico risolti dal sonno.

Sono stati descritti anche pazienti con emiplegia alternante benigna notturna1 in 
cui gli attacchi emiplegici esordiscono nel sonno e portano al risveglio. Si tende oggi a 
considerare l’emiplegia alternante benigna notturna come un’entità nosologica diversa 
rispetto alla sindrome da emiplegia alternante.

Epidemiologia

La sindrome da emiplegia alternante è una malattia rara della quale si conoscono 
circa 500 casi nel mondo e circa 40 in Italia. Si tratta di una malattia sporadica, tut-
tavia sono stati descritti pochi casi familiari e in una famiglia è stata dimostrata una 
nuova mutazione del gene ATP1A22,3.

Eziologia e patogenesi

L’eziologia e la patogenesi della sindrome da emiplegia alternante non sono cono-
sciute. Sono state fatte, tuttavia, alcune ipotesi.

Malattia genetica
Tale ipotesi è basata sul riscontro di casi familiari di sindrome da emiplegia alter-

nante4-6, con modalità di trasmissione di tipo autosomico dominante. È stata identifi-
cata in particolare una mutazione del gene ATP1A2, codificante per la pompa ionica 
Na+-K+, in quattro pazienti affetti nella stessa famiglia2,3. Tuttavia quasi tutti i casi 
conosciuti di sindrome da emiplegia alternante sono sporadici e la mutazione descritta 
del gene ATP1A2 non è stata ritrovata in altri pazienti con la stessa patologia7.

Disturbo cerebrovascolare
L’ipotesi è basata principalmente sui risultati degli studi condotti mediante tomo-

grafia computerizzata a emissione di fotoni singoli (SPECT), che hanno tuttavia pro-
dotto risultati contrastanti. Per esempio, mentre uno studio del 1993 ha descritto la 

Definizione, epidemiologia, eziologia e patogenesi
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presenza di aree multiple di ipoperfusione cerebrale in fase intercritica8, altri ricercatori 
hanno rilevato la presenza durante l’attacco emiplegico di una ipoperfusione contro-
laterale al lato emiplegico, con recupero completo della perfusione cerebrale una volta 
risolta l’emiplegia9. In quest’ultimo caso è possibile che la riduzione del flusso cerebrale 
controlaterale al lato emiplegico rappresenti solamente un epifenomeno della mancan-
za di movimento.

L’ipotesi che nell’eziologia della sindrome da emiplegia alternante possa avere im-
portanza un disturbo di tipo vascolare è stata rilanciata più recentemente da uno studio 
che ha messo in luce la presenza di alcune anomalie dei piccoli vasi sulla cute di quattro 
pazienti affetti10 .

Malattia mitocondriale
Alcune caratteristiche cliniche della sindrome da emiplegia alternante, quali la 

comparsa improvvisa di una emiplegia associata talora a crisi epilettiche, ricordano 
quanto osservabile nelle encefalomiopatie mitocondriali, in particolare nella MELAS 
(Mitochondial Encephalopathy with Lactic Acidosis and Stroke-like episodes). La presenza 
di anomalie del metabolismo mitocondriale nella sindrome da emiplegia alternante è 
stata supportata principalmente da studi condotti con la risonanza magnetica spet-
troscopica (RMS) del fosforo sul muscolo e sul cervello11,12. Tuttavia lo studio della 
catena respiratoria mitocondriale non ha mai rilevato delle alterazioni delle attività 
enzimatiche.

Particolare tipo di emicrania
Il carattere parossistico delle manifestazioni emiplegiche della sindrome da emiple-

gia alternante ha portato a considerare questa malattia come una forma di emicrania. 
Anche se una cefalea è presente solo in alcuni pazienti, i primi casi di sindrome da 
emiplegia alternante sono stati descritti come varianti dell’emicrania emiplegica13. Con 
l’avanzare delle conoscenze scientifiche sulle basi molecolari dell’emicrania emiplegica 
sono state ricercate mutazioni degli stessi geni implicati in quella patologia anche in 
bambini con sindrome da emiplegia alternante. Un successo in tal senso è stato otte-
nuto con la scoperta di una mutazione del gene ATP1A2, codificante per la pompa 
Na+-K+ e implicato nella patogenesi dell’emicrania emiplegica familiare di tipo 2, nei 
soggetti affetti di una famiglia greca2,3. Mutazioni dello stesso gene non sono state tut-
tavia trovate in altri bambini con sindrome da emiplegia alternante14, così come è stata 
fallimentare la ricerca di mutazioni del gene CACNA1A, implicato nella patogenesi 
dell’emicrania familiare di tipo 115.

Disturbo del movimento
La presenza di posture distoniche e di movimenti coreoatetosici rappresenta uno 

dei caratteri fondamentali della sindrome da emiplegia alternante.
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Epilessia idiopatica
In alcuni, ma non in tutti i pazienti con sindrome da emiplegia alternante si ma-

nifestano delle crisi epilettiche. Per questo motivo la presenza di crisi epilettiche non 
rientra nei criteri diagnostici fondamentali della patologia16.

Alcuni studi hanno provato a definire le caratteristiche neurofisiologiche della sin-
drome da emiplegia alternante. 

Nonostante dati contrastanti presenti in letteratura, i pazienti con questa sindrome 
sono caratterizzati da una normale funzionalità delle vie somestesiche e motorie, sia 
centrali sia periferiche, non solo in fase intercritica ma anche durante l’attacco emi-
plegico17. Particolarmente interessante appare il dato secondo cui non vi è un ridotta 
attività delle vie piramidali ipsilaterali all’emiplegia in fase ictale.

Ciò che da un punto di vista neurofisiologico sembra caratteristico dei pazienti 
con sindrome da emiplegia alternante è l’aumento della latenza e la riduzione del-
l’ampiezza della risposta R2 del blink reflex17,18. La componente R2 del blink reflex è 
una risposta polisinaptica originata a livello del troncoencefalo, pertanto la sua anor-
malità suggerisce la presenza di una disfunzione troncoencefalica nella sindrome da 
emiplegia alternante. È stato inoltre dimostrato che durante l’attacco acuto vi è una 
riduzione della latenza della componente R2, che suggerisce una tendenza alla “nor-
malizzazione” dell’attività troncoencefalica nell’attacco emiplegico17. Da questo punto 
di vista, dunque, l’attacco emiplegico potrebbe rappresentare una fase di reset di una 
disfunzione troncoencefalica (primaria o secondaria), così come nell’emicrania l’attac-
co emicranico determina probabilmente una “normalizzazione” dell’eccitabilità della 
corteccia cerebrale18.
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Quadro clinico

 Premessa

La sindrome da emiplegia alternante esordisce entro i 18 mesi di vita ed è caratte-
rizzata da sintomi neurologici parossistici e da sintomi neurologici stabili.

Tra i primi, i più caratteristici sono i cosiddetti attacchi emiplegici che possono 
rappresentare l’esordio della malattia o costituire il sintomo che porta il paziente al-
l’osservazione del medico. Spesso, tuttavia, nei mesi precedenti l’esordio degli attacchi 
emiplegici può essere presente un modesto ritardo dello sviluppo motorio o altri sinto-
mi neurologici quali nistagmo, episodi di apnea, episodi di ipertono focale o genera-
lizzato o crisi distoniche.

 
I sintomi parossistici sono rappresentati da: 

•  attacchi ricorrenti di emiplegia che interessano in modo alternante i due lati del 
corpo. L’ipomobilità può essere più o meno grave, da semplice debolezza a totale 
assenza di movimenti;

•  episodi di emiplegia bilaterale sia per interessamento contemporaneo dei due lati 
sia per progressivo coinvolgimento dell’emilato controlaterale a quello interessato 
all’inizio dell’attacco. In questi casi è spesso coinvolto anche il distretto orale con 
anartria, disfagia, scialorrea e singhiozzo; 

•  crisi toniche, accessi distonici, deviazione laterale del capo e degli occhi, alterazione 
unilaterale o bilaterale della motilità oculare (strabismo, paralisi di sguardo), ni-
stagmo unilaterale o bilaterale, alterazioni del ritmo del respiro con apnea o tachi-
pnea, disturbi vegetativi (iperemia, pallore, vomito). Questi sintomi possono essere 
associati alle crisi di plegia o manifestarsi in modo indipendente.

Tipicamente gli attacchi si risolvono con il sonno, ma possono ricomparire pochi 
minuti dopo il risveglio.

I fattori scatenanti più comuni sono: malattie intercorrenti a carico delle alte vie 
respiratorie, stress emotivi o fisici, luci intense, condizioni meteorologiche particolari 
(vento, variazioni di temperatura), contatto con l’acqua.

Nell’evoluzione a lungo termine si manifestano chiaramente i sintomi neurologici 
stabili, rappresentati da distonia e coreoatetosi, ritardo mentale di gravità variabile, de-
ficit attentivi e di integrazione visuo spaziale. A questi sintomi possono essere associati 
disturbi comportamentali caratterizzati da aggressività o depressione, mentre le crisi 
epilettiche compaiono nel 40% circa dei pazienti, di solito nella seconda infanzia.

Quadro clinico
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Nel corso della malattia si possono riconoscere tre stadi. Il primo stadio, che dura 
circa un anno, è caratterizzato da un ritardo di sviluppo psicomotorio, da episodi di 
nistagmo e di alterazione della motilità oculare e dalla presenza di accessi distonici. 
Durante il secondo stadio, che dura da 1 a 5 anni, compaiono episodi di emiplegia e 
quadriplegia, si osserva un arresto o una regressione dello sviluppo psicomotorio e si 
manifestano i disturbi neurologici stabili. In questo stadio può comparire la sintoma-
tologia epilettica. Nel terzo stadio la fenomenologia parossistica si riduce per frequenza 
e intensità, mentre i segni neurologici deficitari diventano stabili. 

La prognosi sembra legata alla precocità di esordio, al numero e alla gravità degli 
attacchi di plegia. 

È descritta una variante benigna dell’emiplegia alternante caratterizzata dalla com-
parsa di episodi di emiplegia al risveglio, non associati ad altri sintomi parossistici né 
a ritardo psicomotorio.

Quesiti e raccomandazioni

Quesito 1  Quali elementi clinici sono da considerare per la diagnosi di sindrome 
da emiplegia alternante?

Raccomandazioni
Le seguenti raccomandazioni sono indirizzate ai medici di base e ai medici specialisti.

Al fine di effettuare una diagnosi appropriata e tempestiva, si raccomanda di includere nella 
valutazione clinica i seguenti elementi: 
• la malattia esordisce entro i 18 mesi;
•  gli attacchi di plegia possono rappresentare l’esordio della malattia o costituire il sintomo 

che porta all’osservazione del medico, ma in alcuni casi nei mesi precedenti agli attacchi 
di plegia possono essere presenti sintomi come ritardo dello sviluppo motorio, nistagmo, 
episodi di apnea, episodi di ipertono focale o generalizzato, crisi distoniche.

Si raccomanda di considerare, nell’ambito della variabilità clinica della malattia, che gli 
attacchi di plegia possono: 
•  interessare in modo alternante i due lati del corpo; l’ipomobilità può variare da semplice 

debolezza a totale assenza di movimenti;
•  coinvolgere contemporaneamente i due lati; in questi casi sono di solito associati ad 

anartria, disfagia, scialorrea e singhiozzo.

V/A

V/A
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Si raccomanda di considerare che, nel corso delle crisi di plegia o in modo indipendente, 
possono presentarsi altri segni o sintomi: episodi di ipertono, accessi distonici, deviazione 
laterale del capo e degli occhi, alterazione unilaterale o bilaterale della motilità oculare 
(strabismo, paralisi di sguardo), nistagmo unilaterale o bilaterale, alterazioni del ritmo del 
respiro con apnea o tachipnea, disturbi vegetativi (iperemia, pallore, vomito).

Sempre al fine di ottenere una diagnosi appropriata e tempestiva, si raccomanda di 
includere nella valutazione clinica un’analisi dei fattori scatenanti l’attacco di plegia (malattie 
intercorrenti a carico delle alte vie respiratorie, stress emotivi o fisici, luci intense, condizioni 
meteorologiche particolari quali vento o variazioni di temperatura, contatto con l’acqua).

Si raccomanda di considerare che gli attacchi di plegia si risolvono con il sonno.

Al fine di valutare l’evoluzione della patologia e acquisire elementi utili a scopo prognostico, si 
raccomanda di considerare i seguenti elementi nell’evoluzione clinica della malattia:
•  persistenza degli episodi di plegia, che si riducono per frequenza e intensità dopo 5-6 anni 

dall’esordio;
•  comparsa di sintomi neurologici stabili (distonia e altri disordini del movimento, ritardo 

mentale di gravità variabile);
•  comparsa di crisi epilettiche nel 40% circa dei pazienti.

Quesito 2  Quali elementi clinici è necessario rilevare per avere indicazioni sulla 
prognosi della malattia?

Raccomandazioni
Le seguenti raccomandazioni sono indirizzate ai medici di base e ai medici specialisti.

Al fine di valutare l’evoluzione della patologia e acquisire elementi utili a scopo prognostico, 
si raccomanda di considerare che la prognosi è legata alla precocità di esordio, al numero e 
alla gravità degli attacchi di plegia.

Si raccomanda inoltre di considerare che esiste una variante benigna di emiplegia alternante 
caratterizzata dalla comparsa di episodi di plegia al risveglio, non associati ad altri sintomi 
parossistici né a ritardo psicomotorio.

V/A

V/A

V/A

V/A

V/A

VI/A

Quadro clinico
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Accertamenti diagnostici

Premessa

Nella sindrome da emiplegia alternante non sono state individuate finora indagini 
strumentali in grado di confermare la diagnosi. 

Anche le indagini effettuate nel corso degli attacchi di plegia non hanno evidenzia-
to alterazioni specifiche. L’elettroencefalogramma (EEG) eseguito nel corso di un at-
tacco può rilevare, in fase avanzata, la presenza di attività theta-delta a carico dell’emi-
sfero controlaterale all’attacco. L’EEG intercritico è in genere normale; tardivamente 
nel corso della malattia compaiono anomalie lente a localizzazione variabile.

Lo studio dei potenziali evocati somatosensoriali, dei potenziali evocati motori e 
del blink reflex evocato da stimolo singolo, eseguito sia nella fase critica sia in quella 
intercritica, ha fornito indicazioni sulla localizzazione prevalentemente sottocorticale 
dell’alterazione neuronale, ma non riveste valore diagnostico. Gli studi con tecniche di 
immagine funzionale, quali la tomografia computerizzata a emissione di fotoni singoli 
(SPECT) e la tomografia a emissione di positroni (PET), mostrano in fase critica 
un’asimmetria interemisferica di perfusione o captazione di significato non specifico.

 
In assenza di indagini di valore diagnostico significativo, solo l’evoluzione può con-

sentire di giungere alla diagnosi certa di emiplegia alternante quando la sintomatolo-
gia include la presenza dei sintomi parossistici più caratteristici, in particolare degli 
attacchi di plegia. È quindi essenziale l’osservazione longitudinale dei pazienti e il 
monitoraggio attraverso semplici esami non invasivi come l’EEG, sulla base dei quali 
verrà stabilita l’opportunità di indagini più invasive o l’ampliamento della diagnostica 
a indagini morfologiche o biochimiche.

 
In presenza di un quadro clinico completamente espresso, sia per quanto riguarda 

la fenomenologia parossistica sia per quanto concerne i deficit neurologici stabili, la 
diagnostica di base deve comprendere un’accurata valutazione dell’obiettività generale 
e neurologica e dello sviluppo psicomotorio, l’EEG in veglia e in sonno con eventua-
le registrazione degli episodi accessuali, gli esami oculistici, la risonanza magnetica 
(RM) e, quando possibile, l’angio RM e il cariotipo. 

Quando il quadro clinico non è completamente espresso o nelle fasi iniziali della 
malattia, la diagnostica deve includere indagini nell’ambito di malattie metaboliche ad 
andamento intermittente o ricorrente con esordio nella prima infanzia.

Accertamenti diagnostici
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Accertamenti diagnostici

Anche in un paziente in cui è stata posta diagnosi di emiplegia alternante, la com-
parsa di segni neurologici non tipici della malattia o la modificazione dei reperti stru-
mentali dovrà far riconsiderare la diagnosi, includendo le malattie metaboliche ad an-
damento intermittente o ricorrente con esordio nella prima infanzia. 

V/A

VI/A

Quesiti e raccomandazioni

Quesito 1  Quali accertamenti diagnostici è utile effettuare per la diagnosi di 
emiplegia alternante?

Raccomandazioni
La seguente raccomandazione è indirizzata ai medici specialisti.

Perché sia appropriata e tempestiva, si raccomanda di effettuare la diagnosi sulla base 
del quadro clinico, in quanto non sono attualmente disponibili indagini strumentali e/o di 
laboratorio in grado di confermarla. 

Quesito 2  Quali accertamenti diagnostici è utile effettuare per la diagnosi 
differenziale?

Raccomandazioni
Le seguenti raccomandazioni sono indirizzate ai medici specialisti.

Quando il quadro clinico non è completamente espresso (per quanto riguarda la 
fenomenologia parossistica e i deficit neurologici stabili) o nelle fasi iniziali della malattia, si 
raccomanda di includere nella diagnostica indagini nell’ambito di malattie metaboliche ad 
andamento intermittente o ricorrente con esordio nella prima infanzia, in particolare: 
•  esami di funzionalità epatica;
•  enzimi muscolari;
•  emogasanalisi;
•  lattato, piruvato e alanina plasmatici;
•  gascromatografia degli acidi organici urinari;
•  dosaggio degli aminoacidi plasmatici e urinari.
 
In presenza di segni dismorfici per malattie di accumulo, si raccomanda di effettuare il 
dosaggio plasmatico degli enzimi lisosomiali (betagalattosidasi, betaesosaminidasi).

VI/A
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In presenza di un quadro clinico completamente espresso, al fine di aumentare la specificità 
diagnostica e di orientare al meglio il trattamento, si raccomanda di eseguire:

una valutazione standardizzata dello sviluppo psicomotorio;

uno studio EEG in veglia e in sonno;

una RM dell’encefalo;

una valutazione oculistica (acuità visiva, fundus oculi, motilità oculare);

il cariotipo;

il video EEG degli episodi accessuali;

l’angio RM.

Quesito 3  È possibile che la comparsa di nuovi segni clinici possa mettere in 
dubbio una diagnosi precedentemente effettuata?

Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata ai medici specialisti.

In caso di comparsa di segni neurologici non tipici della malattia o di modificazione dei 
reperti strumentali, si raccomanda di riconsiderare la diagnosi includendo nella diagnosi 
differenziale le malattie metaboliche ad andamento intermittente o ricorrente con esordio 
nella prima infanzia.

V/A

V/A

V/A

V/A

V/B

VI/C

V/A

V/A

Accertamenti diagnostici
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Diagnosi differenziale

Premessa

Nelle fasi precoci della sindrome da emiplegia alternante, quando i sintomi di tipo 
distonico, le alterazioni dei movimenti oculari o i disturbi vegetativi possono prevalere 
sugli attacchi di emiplegia, la diagnosi è difficile e la diagnostica differenziale deve 
comprendere molte condizioni diverse. 

In particolare devono essere considerate la possibilità di sintomatologia epilettica 
e le malattie a prevalente manifestazione distonica, sia primarie (distonia idiopatica, 
distonia responsiva alla dopa, discinesie parossistiche) sia secondarie a malattie pro-
gressive (glutarico aciduria, gangliosidosi, malattie mitocondriali) o statiche da danno 
congenito o acquisito dei nuclei della base.

Quando il quadro clinico si presenta con attacchi emiplegici e ritardo mentale la 
diagnosi differenziale deve includere anche la possibilità di una patologia cerebrova-
scolare acquisita o congenita (per esempio la malattia di Moya Moya).

In molti casi la diagnosi di emiplegia alternante arriva per esclusione e spesso non 
può essere posta alla comparsa dei primi sintomi, ma richiede un periodo di osserva-
zione anche di mesi o di anni.

Quesiti e raccomandazioni

Quesito 1  Quella di emiplegia alternante è una diagnosi di esclusione che 
richiede un’osservazione nel tempo?

Raccomandazione
La presente raccomandazione è indirizzata ai medici di base e ai medici specialisti.

Perché sia appropriata, si raccomanda di considerare la diagnosi di sindrome da emiplegia 
alternante come una diagnosi di esclusione che può richiedere un periodo di osservazione 
anche di mesi o di anni; una diagnosi certa è possibile di solito solo dopo che sono comparsi 
i sintomi più caratteristici, ossia gli attacchi di emiplegia a lato alterno.

VI/A

Diagnosi differenziale
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Quesito 2  Quali sono le patologie con cui più frequentemente si effettua la 
diagnosi differenziale?

Raccomandazione
Le presenti raccomandazioni sono indirizzate ai medici di base e ai medici specialisti.

Al fine di effettuare una diagnosi appropriata e tempestiva, si raccomanda di considerare 
che nelle fasi precoci della malattia i sintomi di tipo distonico, le alterazioni dei movimenti 
oculari o i disturbi vegetativi prevalgono sugli attacchi di plegia e che quindi nelle diagnosi 
differenziale vanno considerati:

•   epilessia;
•   disordini parossistici del movimento;
•   disordini dei neurotrasmettitori;
•   malattie progressive.

Al fine di effettuare una diagnosi appropriata e tempestiva, si raccomanda di considerare 
che, quando il quadro clinico presenta attacchi emiplegici e ritardo mentale, la diagnosi 
differenziale deve includere la possibilità di una patologia cerebrovascolare acquisita o 
congenita.

V/A
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Assistenza medica in corso di malattie 
intercorrenti, procedure chirurgiche, 
manovre odontoiatriche e vaccinazioni 

Premessa

In termini generali non esistono controindicazioni ai trattamenti medici e chirur-
gici nelle persone con emiplegia alternante.

D’altra parte le malattie intercorrenti, soprattutto se comportano stati febbrili, pos-
sono favorire la comparsa di attacchi di emiplegia e vanno pertanto prevenute e trattate 
tempestivamente, per quanto possibile. Non esistono dati che controindichino l’im-
piego dei farmaci di uso comune; naturalmente nella prescrizione di terapie mediche 
per malattie intercorrenti deve essere considerata la loro possibile interazione con i 
medicinali assunti dal paziente, per esempio i farmaci antiepilettici.

In caso di intervento chirurgico non vi sono provvedimenti particolari da adottare: 
in particolare, non vi sono controindicazioni all’anestesia generale né dati che sug-
geriscano l’impiego di alcune sostanze anestetiche rispetto ad altre. Naturalmente è 
necessario informare l’anestesista della malattia e degli eventuali farmaci assunti.

Anche nel caso di procedure odontoiatriche non vi sono accorgimenti particolari 
da prendere. Per interventi particolarmente complessi o di lunga durata può essere 
consigliabile il trattamento in anestesia generale o in sedazione profonda, per evitare lo 
stress derivante dalla procedura.

Non vi sono, infine, motivi per ritenere che le vaccinazioni comportino nelle perso-
ne con emiplegia alternante un rischio di complicanze superiore a quello della popola-
zione generale. Nella scelta se eseguire o meno le vaccinazioni devono quindi valere i 
criteri generali, cioè l’elevato rischio di contagio a cui sono esposti i pazienti inseriti in 
comunità (asilo, scuola, centri sociali) e la consapevolezza che le malattie per le quali 
le vaccinazioni sono proposte e le loro complicanze anche neurologiche sono più gravi 
dei possibili effetti negativi dell’immunizzazione. 

Nei bambini con emiplegia alternante l’indicazione alle vaccinazioni obbligatorie e 
facoltative si basa anche sulla nozione che la presenza di febbre (per esempio in corso 
di malattia esantematica) può favorire la comparsa degli attacchi di plegia.

Assistenza medica
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VI/A

VI/A

VI/A

Quesiti e raccomandazioni

Quesito 1  Come trattare le patologie intercorrenti nelle persone con emiplegia 
alternante?

Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata ai familiari di persone con emiplegia alternante, ai 
medici di base e ai medici specialisti.

Al fine di ridurre il più possibile la frequenza degli attacchi di plegia, si raccomanda di 
prevenire e di trattare rapidamente le malattie intercorrenti, soprattutto se febbrili.

Quesito 2  Esistono controindicazioni ai farmaci di uso comune nelle persone 
con emiplegia alternante?

Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata ai familiari di persone con emiplegia alternante, ai 
medici di base e ai medici specialisti.

In presenza di malattia intercorrente, si raccomanda di effettuare le terapie indicate nel 
caso specifico, sapendo che non esistono controindicazioni all’impiego dei farmaci di uso 
comune. Nella prescrizione della terapia è necessario considerare la possibile interazione con 
i medicinali che il paziente assume in modo cronico (per esempio i farmaci antiepilettici).

Quesito 3 Esistono precauzioni particolari in caso di intervento chirurgico?

Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata ai familiari di persone con emiplegia alternante, ai 
medici di base e ai medici specialisti.

In caso di intervento chirurgico, si raccomanda di informare il chirurgo e l’anestesista della 
malattia e degli eventuali farmaci assunti, segnalando la possibilità che una procedura 
stressante possa favorire la comparsa di un attacco di emiplegia, che non vi sono 
controindicazioni all’anestesia generale né dati che suggeriscano l’impiego di alcune 
sostanze anestetiche rispetto ad altre.

Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata ai chirurgi e agli anestesisti.

Assistenza medica
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VI/A

VI/A

VI/B

Si raccomanda di considerare, in accordo con i familiari, l’opportunità di sedazione profonda 
o di narcosi, anche nel caso di interventi minori abitualmente effettuabili in anestesia locale, 
al fine di prevenire il rischio di un attacco di plegia indotto da stress chirurgico.

Quesito 4 Esistono precauzioni particolari in caso di cure odontoiatriche?

Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata ai familiari di persone con emiplegia alternante, ai 
medici di base e ai medici specialisti.

Nel caso di cure odontoiatriche, si raccomanda di informare il medico della malattia e degli 
eventuali farmaci assunti, segnalando la possibilità che una procedura stressante possa 
favorire la comparsa di un attacco.

Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata agli odontoiatri e agli anestesisti.

In accordo con i familiari, si raccomanda di considerare l’opportunità di sedazione profonda o 
di narcosi, per evitare lo stress derivante dalla procedura.

Quesito 5  Esistono particolare cautele o controindicazioni all’effettuazione 
delle vaccinazioni?

Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata ai familiari di persone con emiplegia alternante, 
ai medici di base, agli operatori dei servizi di igiene e sanità pubblica, dei consultori e dei 
distretti sanitari.

Si raccomanda di sottoporre il bambino con sindrome da emiplegia alternante alle 
vaccinazioni. Non esistono infatti prove di una loro controindicazione ed è noto che la gravità 
delle malattie per le quali le vaccinazioni sono proposte è maggiore rispetto alle possibili 
complicanze dell’immunizzazione.

Fonti delle raccomandazioni
Le raccomandazioni riportate in questo capitolo si basano su pareri motivati e condivisi dal 
panel multidisciplinare degli esperti che hanno partecipato alla stesura della linea guida.

VI/A
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Trattamento farmacologico

Premessa

Gli obiettivi della terapia farmacologia nella sindrome da emiplegia alternante sono 
mirati essenzialmente al controllo degli attacchi parossistici non epilettici, altamente 
disturbanti, attraverso:
•  una terapia di profilassi per ridurre la frequenza, la durata e l’intensità degli episodi 

parossistici non epilettici;
•  l’interruzione dell’attacco parossistico una volta iniziato, di solito attraverso l’indu-

zione del sonno, che spesso ha l’effetto di bloccare la crisi.

La farmacoterapia nella sindrome da emiplegia alternante è rivolta a curare l’epiles-
sia eventualmente presente e a ridurre i disturbi cronici del movimento associati (di-
stonia, spasticità, atassia, tremore). La letteratura scientifica non riporta tuttavia studi 
specifici a riguardo e, in attesa di nuove conoscenze sulla patogenesi della sindrome, 
non c’è motivo di ritenere che la terapia debba differire da quella antiepilettica usuale 
o da quella volta a curare i disturbi del movimento in età pediatrica.

Profilassi

A partire dalla descrizione clinica della sindrome, avvenuta nel 19711, diversi farmaci 
antiepilettici e antiemicranici sono stati utilizzati nel tentativo di effettuare una profilassi 
degli attacchi parossistici non epilettici, considerate anche le similitudini della malattia 
con l’epilessia e l’emicrania, in particolare con l’emicrania emiplegica familiare2-4.

A parte l’occasionale efficacia della fenitoina, del clonazepam e del diazepam, i 
farmaci antiepilettici non sempre si sono dimostrati utili5. Solo in alcuni casi è stato 
impiegato con successo il topiramato6,7.

Analogamente, nessun miglioramento significativo è stato ottenuto con i farmaci 
antiemicranici, a eccezione della flunarizina assunta da sola. Il farmaco – un bloccan-
te non selettivo dei canali del calcio e del sodio voltaggio dipendenti utilizzato nella 
profilassi dell’emicrania – è stato usato per la prima volta nell’emiplegia alternante nel 
19848. L’attività farmacologica potrebbe essere in parte dovuta alla riduzione delle 
correnti sinaptiche spontanee nella neocorteccia, soprattutto in condizioni di attività 
neuronale aumentata9,10. La flunarizina è attualmente il farmaco maggiormente usato 
nei pazienti con emiplegia alternante nel trattamento a lungo termine degli episodi 
parossistici non epilettici. La sua efficacia è stata verificata da diversi studi clinici pub-
blicati in letteratura11-16.

Trattamento farmacologico
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1. In uno studio collaborativo del 198711, 12 pazienti con emiplegia alternante furo-
no trattati per 4 mesi con flunarizina: tutti i pazienti a eccezione di uno presentarono 
una risposta favorevole con riduzione della frequenza, dell’intensità e della durata degli 
episodi parossistici non epilettici, diminuzione dei disturbi intercritici e miglioramen-
to dello sviluppo psicomotorio.

La dose raccomandata fu di 5 mg a giorni alterni, 3 volte a settimana, per bambi-
ni con peso inferiore a 20 kg e di 5 mg/die per bambini con peso superiore ai 20 kg. 
Molti bambini al di sotto dei 20 kg tuttavia furono trattati con una dose giornaliera 
di 5 mg, e 2 pazienti, di 21 kg e di 10 kg, con una dose di 7,5 mg/die. La riduzione 
mediana del parametro “frequenza per durata” a distanza di 4 mesi fu dell’85%, con 
valore statisticamente significativo a partire dal primo mese in poi. Il valore mediano 
di riduzione della frequenza risultò di –53%, quello della durata di –81%. La severità 
dell’attacco si ridusse in 9 pazienti su 12. In molti pazienti fu notata una scomparsa o 
un netto miglioramento dei sintomi intercritici, e in 4 su 12 un miglioramento del tono 
dell’umore e della socialità. Il ritardo motorio, cognitivo e del linguaggio migliorò in 9 
pazienti su 11, in 2 su 7 e in 7 su 10 rispettivamente.

Nove di questi pazienti presero parte in seguito a uno studio randomizzato con-
trollato con placebo, in doppio cieco, della durata ulteriore di 4 mesi; 6 furono trattati 
con placebo e 3 con flunarizina. Un peggioramento da lieve a importante fu notato in 
5 dei 6 pazienti trattati con placebo; dei 3 pazienti trattati con flunarizina, uno con-
tinuò a migliorare, uno presentò un lieve peggioramento e il terzo un peggioramento 
marcato. Gli autori attribuirono tale risultato a un disegno dello studio inadeguato e 
al ruolo dello stress e della tensione (fattori scatenanti degli attacchi in molti pazienti), 
comparsi nel momento di passaggio allo studio in doppio cieco.

2. In uno studio retrospettivo del 199312, 9 pazienti furono trattati con una dose 
media di 12,8 mg/die (range: 5-25) di flunarizina. In 7 soggetti si ottenne una ridu-
zione della durata degli attacchi dell’85%. In un solo paziente si ottenne la scomparsa 
completa degli attacchi, che persistette per oltre un anno, con un parallelo miglio-
ramento dello sviluppo psicomotorio. Una riduzione in frequenza, con valore medio 
del 55% si ottenne in 3 pazienti su 9. Un paziente presentò un numero maggiore di 
attacchi durante il trattamento con flunarizina. Non furono notati particolari effetti 
collaterali in alcun soggetto.

3. Un altro studio retrospettivo condotto su 44 pazienti15, rilevò una risposta favo-
revole al trattamento (definita come una riduzione clinica della frequenza o della seve-
rità degli attacchi tale da giustificare la prosecuzione della terapia) nel 78% dei casi. In 
un solo paziente si verificò la scomparsa completa degli attacchi. 

4. In un ulteriore studio retrospettivo effettuato su 28 pazienti16, i ricercatori stabi-
lirono di considerare efficace il trattamento con flunarizina se il numero degli attacchi 
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fosse diminuito di più della metà rispetto alla situazione precedente al trattamento. 
Gli autori paragonarono inoltre il gruppo dei pazienti in cui il trattamento era risultato 
efficace con quelli in cui non aveva prodotto una diminuzione degli attacchi superiore 
al 50%. Furono somministrate dosi comprese tra 5 e 15 mg/die. 

Diciotto pazienti presentarono una risposta favorevole: ci fu una riduzione della 
durata e dell’intensità degli attacchi in 7 casi, una diminuzione della frequenza in 5, 
mentre 6 pazienti presentarono un aumento della frequenza e della durata degli attac-
chi a seguito dell’interruzione della terapia con flunarizina.

Nel gruppo di pazienti in cui il farmaco risultò non efficace si dimostrò un livello 
intellettivo maggiormente compromesso, una situazione neurologica più severa e una 
frequenza più alta di attacchi. Due pazienti non responsivi svilupparono una demenza 
progressiva e una insufficienza respiratoria cronica, mentre alcuni pazienti con risposta 
positiva al farmaco mostrarono un miglioramento neurologico.

La flunarizina è quindi da considerare il primo farmaco da prescrivere, alla dose 
di 5-10 mg/die, nei pazienti con diagnosi di sindrome da emiplegia alternante. È im-
portante ricordare che gli antiepilettici aumentano il metabolismo della flunarizina, 
pertanto sono consigliabili dosi maggiori di farmaco (10 mg/die anche in soggetti di 
peso inferiore a 40 kg) in caso venga associata la terapia anticomiziale.

Solo in una minoranza di pazienti è stata segnalata la completa scomparsa degli at-
tacchi parossistici, mentre sono stati riportati effetti benefici anche sul comportamento 
e sulla progressione dello sviluppo psicomotorio nei pazienti con una buona riposta, 
sebbene l’utilizzo del farmaco non sembri modificare l’evoluzione a lungo termine o gli 
aspetti intercritici della malattia.

La dose di 5 mg/die sembra essere efficace nella maggioranza dei pazienti, mentre 
dosi maggiori di 10 mg non sembrano essere maggiormente efficaci.

Gli effetti collaterali segnalati più spesso sono l’aumento di peso e la sedazione.

Nel caso di scarsa o mancata efficacia della flunarizina, possono essere sommini-
strati altri farmaci, la cui efficacia è supportata da segnalazioni singole o limitate:
•  amantidina e memantina, antagonisti non competitivi dei recettori NMDA per il 

glutammato (alla dose di 2 mg/kg incrementata lentamente fino a 7 mg/kg/die per 
il primo e 20 mg/die per il secondo)17,18;

•  aloperidolo, neurolettico (alla dose di 0,05-0,1 mg/kg/die, con riduzione della fre-
quenza e dell’intensità degli episodi emiplegici in 4 pazienti su 6)19,20;

•  nimodipina, calcio antagonista21;
•  clonazepam16,22;
•  associazione di flunarizina (5 mg/die) e topiramato (da 1 a 4 mg/kg/die)7;

Trattamento farmacologico
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•  associazione di flunarizina, acetazolamide e acido acetilsalicilico23. 

Alcune segnalazioni sporadiche riguardano la possibile efficacia, completa ma con 
breve remissione degli episodi, del betametasone24 e dell’anestesia generale con pro-
pofol25,26. Recentemente l’aripiprazolo, un antipsicotico atipico con parziale attività 
agonistica dopaminergica, è stato impiegato con successo per la profilassi in un caso di 
emiplegia alternante27. 

Terapia dell’attacco

Data la frequenza degli attacchi e la loro persistenza negli anni, si riconferma in-
nanzitutto l’opportunità di individuare e controllare i fattori scatenanti.

Come terapia dell’attacco acuto, il cloralio idrato, la niaprazina e il diazepam sono 
risultati efficaci nel risolvere l’episodio, se somministrati all’inizio dell’attacco o entro 
10 minuti dall’esordio.

1. Uno studio del 200116 rilevò l’efficacia del diazepam nell’interrompere l’attacco 
in 10 casi su 26, mentre il cloralio idrato fu efficace in 3 casi su 26.

2. Altri ricercatori28 verificarono l’efficacia del cloralio idrato in 3 pazienti su 3 (in 
un paziente senza induzione del sonno), in assenza di effetti collaterali.

3. In uno studio retrospettivo italiano 29,30 la niaprazina, alla dose singola di 10-20 
mg, si dimostrò efficace nell’interrompere l’attacco o nel ridurlo dell’85% in durata in 
2 pazienti su 3, senza induzione del sonno.

Il cloralio idrato (600 mg per via rettale) risultò in grado di interrompere l’attacco 
di emiplegia in 2 casi su 2, con induzione del sonno.

Il diazepam può essere usato per via rettale – alle dosi di 5 mg al di sotto dei 3 
anni di età e di 5-10 mg per età superiori – o per via orale. Le dosi ipnotiche possono 
determinare effetti collaterali come depressione del respiro e, al risveglio, ipotonia, 
sonnolenza, irritabilità.

La niaprazina è un antagonista dei recettori istaminergici H1 ampiamente usato in 
età pediatrica a scopo sedativo e ipnotico. Gli effetti collaterali sono rappresentati da 
sonnolenza diurna e malessere con ipotonia.

Alle dosi ipnotiche il cloralio idrato è invece in grado di deprimere l’attività dei cen-
tri vegetativi bulbari e può provocare bradipnea, bradicardia, ipotensione e ipotermia. 
A causa dell’azione irritante locale, è possibile che si manifesti una proctite a seguito 
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della somministrazione per via rettale. Gli effetti collaterali includono inoltre atassia, 
malessere, incubi, hang-over mattutino sebbene questi insorgano meno frequentemen-
te rispetto a quanto osservato con barbiturici e benzodiazepine a lunga durata d’azione. 
Alle comuni dosi e per trattamenti brevi la tossicità è comunque decisamente contenu-
ta. In Italia deve essere preparato dalle farmacie e ha una breve durata di efficacia.

I principali vantaggi della niaprazina rispetto al cloralio idrato sono legati alla 
maggiore stabilità, alla mancata induzione del sonno e alla minore incidenza degli ef-
fetti collaterali. Pertanto, considerata la sua maneggevolezza, la niaprazina può essere 
considerata il farmaco di prima scelta nella terapia dell’attacco acuto. 

Per tutti e tre i farmaci l’uso è indicato negli episodi maggiori e l’efficacia deve es-
sere valutata singolarmente e con ricerca della dose minima efficace.

Quesiti e raccomandazioni

Quesito 1 Quali farmaci utilizzare per la profilassi degli attacchi parossistici?

Raccomandazioni
Le seguenti raccomandazioni sono indirizzate ai pediatri curanti e ai neuropsichiatri infantili.

Per ridurre la frequenza degli attacchi parossistici non epilettici e favorire un maggior 
benessere del bambino e una progressione dello sviluppo psicomotorio, si raccomanda di 
somministrare la flunarizina come primo farmaco, il più precocemente possibile, alla dose 
minima efficace di 5-10 mg/die.

In caso sia stabilita un’efficacia scarsa o nulla della flunarazina nella prevenzione degli 
attacchi parossistici, si raccomanda, dopo un periodo di almeno 6 mesi, di prescrivere altri 
farmaci tra quelli segnalati in letteratura, in aggiunta a essa (topiramato, acetazolamide 
e acido acetilsalicilico) o in alternativa (amantidina e memantina, aloperidolo, nimodipina, 
verapamil).

V/A

Trattamento farmacologico
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Quesito 2 Quali farmaci utilizzare per interrompere l’attacco all’esordio?

Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata ai pediatri curanti e ai neuropsichiatri infantili.

Per gli episodi di maggiore intensità, di solito riconoscibili dai familiari e talora dai soggetti 
stessi, si raccomanda di interrompere l’attacco all’esordio con l’utilizzo dei farmaci induttori 
del sonno segnalati (niaprazina, diazepam, cloralio idrato), ricercando la dose minima 
efficace.

Quesito 3  La riduzione degli attacchi parossistici si ottiene solo 
farmacologicamente?

Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata ai familiari di persone con emiplegia alternante, ai 
pediatri curanti, ai neuropsichiatri infantili, agli insegnanti e agli operatori socio sanitari.

Si raccomanda di individuare e ridurre i numerosi fattori individuali scatenanti gli attacchi 
(tensione, stress emotivi, eccitazione, bagno, luci intense o forti rumori, malattie intercorrenti 
– vedi capitolo La gestione degli attacchi emiplegici, pagina 46).

Quesito 4  Come intervenire per ridurre gli effetti a lungo termine della 
malattia?

Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata ai pediatri curanti e ai neuropsichiatri infantili.

Per migliorare gli esiti a lungo termine della malattia, favorire un maggior benessere del 
bambino e una progressione dello sviluppo psicomotorio, si raccomanda di inserire la terapia 
farmacologica in un progetto abilitativo a lungo termine, mirato alla presa in carico dei deficit 
cognitivi e motori dei pazienti con emiplegia alternante, attualmente non prevenuti dalla 
terapia farmacologica (vedi capitolo Riabilitazione e sostegno psicologico, pagina 75).
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Quesito 5 Come trattare i disturbi neurologici concomitanti?

Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata ai pediatri curanti e ai neuropsichiatri infantili.

Si raccomanda di curare l’epilessia e i disturbi cronici del movimento eventualmente presenti 
senza differire dalle terapie usate abitualmente per trattare questi disturbi in età pediatrica, 
non essendo disponibili studi scientifici che riguardino specificamente questo tema.
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Premessa

Ogni famiglia impara a conoscere quali sono i fattori scatenanti gli attacchi e come 
prevenirli. Come regola generale vanno evitati gli sforzi fisici prolungati, gli stress 
emotivi e le situazioni di sovreccitazione. 

Tra i fattori esterni riconosciuti come dannosi vi sono l’immersione in acqua, i ru-
mori forti, la luce diretta, gli sbalzi di temperatura e il vento.

D’altra parte è importante consentire al bambino di vivere quanto più possibile le 
esperienze proprie della sua età, indispensabili per uno sviluppo corretto e regolare. 
Per questo si deve ricercare un equilibrio tra normalità di vita e misure di prevenzione, 
evitando il ricorso eccessivo all’intervento medico o all’uso di farmaci per la gestione 
degli attacchi. I genitori di un bambino affetto da sindrome da emiplegia alternante 
devono quindi stabilire di volta in volta se il valore di una nuova esperienza superi il ri-
schio che questa scateni un attacco, cercando di non lasciarsi condizionare dalla paura 
e dalla naturale resistenza del figlio di fronte alle novità.

Il comportamento da parte dei genitori di fronte a una nuova situazione è infatti 
un riferimento molto importante per il bambino e per questo non dovrebbe essere ca-
ratterizzato da ansia, tensione o eccitazione: è fondamentale per i genitori mantenere 
un atteggiamento sereno, non crearsi troppe aspettative e non lasciarsi prendere dalla 
frustrazione ai primi insuccessi.

In generale vale la regola della tempestività e della gradualità nell’esporre il bambi-
no a una nuova esperienza: a eccezione dei casi più gravi, per esempio, è consigliabile 
inserire il bambino nella scuola materna nei tempi regolari, iniziando però la frequenza 
solo con un numero minimo di ore e aumentando gradualmente il tempo di permanen-
za in classe solo quando si ritiene che il bambino si sia tranquillizzato e sia pronto ad 
affrontare un nuovo cambiamento. In questo processo è fondamentale la collaborazio-
ne e la disponibilità di tutto il personale scolastico.

Anche se il contatto con l’acqua è una delle cause scatenanti principali di un attac-
co, poiché il nuoto è un’attività fisica molto benefica e può costituire un ottimo mezzo 
di socializzazione, è opportuno che i genitori inizino prima possibile a creare occasioni 
di contatto tra il bambino e l’acqua, per esempio portandolo al mare durante le vacanze 
estive, possibilmente in compagnia di coetanei. Anche in questo caso è necessario un 
approccio molto graduale, senza forzature, e un coinvolgimento emotivo ridotto al 
minimo possibile da parte dei genitori.

Gestione degli attacchi emiplegici
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Bisogna inoltre considerare che la frequenza e la durata degli attacchi hanno un loro 
naturale andamento a prescindere dalla causa contingente che può scatenare il singolo 
episodio. È perciò abbastanza probabile che, anche dopo aver evitato ogni possibile fat-
tore scatenante con tutta la cura e l’attenzione possibile, l’attacco si verifichi comunque 
spontaneamente, senza una causa apparente. Quindi, oltre alla terapia farmacologica 
giornaliera e alla costante, ma non assillante, attenzione nell’evitare i principali fattori 
di rischio, è molto importante creare per il bambino un clima sereno e il più possibile 
stimolante, pur nel rispetto delle sue limitate risorse fisiche ed emotive.

Nella gestione quotidiana del rischio di attacchi può essere molto utile un soste-
gno psicologico per i genitori, per evitare sensi di colpa, paure eccessive e angosce che 
possono ripercuotersi negativamente sul bambino. Questo tipo di aiuto, tuttavia, può 
essere efficace solo se fornito da specialisti che conoscano a fondo la malattia in tutte 
le sue implicazioni.

 
Una volta che l’attacco si è scatenato, nella grande maggioranza dei casi non sono 

necessari interventi medici. Nel caso di un attacco emiplegico, in generale i pazienti 
possono continuare a interagire con l’ambiente circostante e a svolgere la maggior par-
te delle loro attività, anche se con una mobilità ridotta. Se un bambino ha un attacco 
emiplegico a scuola, per esempio, di solito può rimanere in classe e continuare a seguire 
le lezioni, eventualmente sistemato nel proprio passeggino o sedia a rotelle.

Molto diverso è il caso di un attacco bilaterale, nel corso del quale il paziente non 
può muoversi né parlare né interagire con l’ambiente circostante, può avere difficoltà 
respiratorie e irrigidimenti a volte anche molto dolorosi. In queste situazioni, il provve-
dimento più importante è cercare di abbreviare la durata dell’attacco, favorendo il rilas-
samento e il sonno. È quindi necessario che il paziente stia in un ambiente tranquillo, 
poco luminoso e silenzioso e che sia e rassicurato con un tono di voce calmo. 

Data la peculiarità di ogni caso, non esiste una condotta unica per tutti i pazienti. 
Molti genitori, per esempio, per favorire il rilassamento e il sonno, soprattutto nei 
bambini più piccoli, chiudono loro delicatamente le palpebre oppure ricorrono alle 
mascherine apposite per il sonno.

Se il paziente non si addormenta spontaneamente, per interrompere un attacco di 
durata troppo lunga o particolarmente doloroso, può essere necessario indurre il sonno 
con le benzodiazepine o la niaprazina. L’indicazione a indurre il sonno farmacologico 
e la scelta del farmaco devono essere concordate tra i genitori e il medico curante. 

Nei pazienti con apnee frequenti è necessaria la valutazione specialistica e può esse-
re indicato l’impiego di apparecchiature che consentano di mantenere sotto controllo 
l’attività respiratoria.
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Con il progredire dell’età, in molti casi il paziente affetto da sindrome da emiplegia 
alternante è in grado di diventare più autonomo nella gestione degli attacchi, riuscendo 
per esempio a raggiungere da solo la camera da letto o comunque un luogo adatto a 
favorire il rilassamento nell’imminenza di un attacco. Inoltre, aumentando la propria 
consapevolezza e le proprie capacità espressive, un paziente giovane o adulto è di solito 
in grado di dare personalmente istruzioni a chi dovrà assisterlo in caso di attacco, in-
dicando preventivamente le manovre da effettuare. 

Lo sviluppo di questa autonomia, per quanto parziale, dovrebbe essere assecondato 
e favorito da parte dei genitori e degli assistenti.

Potrebbe essere inoltre opportuno per un giovane paziente iniziare a sperimentare 
i vari metodi di rilassamento più conosciuti, per verificare se qualcuno possa aiutarlo a 
calmarsi nella fase di esordio di un attacco e a superarlo più facilmente.

Tutti gli operatori professionali che hanno in carico pazienti con sindrome da emi-
plegia alternante (insegnanti, educatori, assistenti) devono essere informati riguardo 
alle caratteristiche degli attacchi, a come prevenirli e a come gestirli una volta scatena-
ti, seguendo le indicazioni dei genitori e dei familiari, che meglio di tutti conoscono le 
peculiarità del paziente.

Riguardo infine all’eventuale terapia farmacologica, gli operatori non sanitari (per 
esempio il personale scolastico), oltre a richiedere la necessaria prescrizione del medico 
curante, devono concordare preventivamente con i genitori o con il legale rappresen-
tante le modalità di somministrazione.

Quesiti e raccomandazioni

Quesito 1 Come agire per ridurre gli attacchi parossistici? 

Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata ai familiari di persone con emiplegia alternante e 
agli operatori professionali che li hanno in carico. 

Al fine di prevenire gli attacchi riducendone la frequenza, si raccomanda di evitare di esporre 
il paziente a sforzi fisici prolungati, a stress emotivi eccessivi e a tutti i fattori chiaramente 
riconosciuti come scatenanti di un attacco.
Si ricorda che le cause scatenanti più comuni sono il contatto con l’acqua, le luci intense, i 
luoghi rumorosi e affollati, anche se di solito queste variano da paziente a paziente.
Deve comunque essere sempre ricercato il miglior compromesso tra normalità di vita e 

Gestione degli attacchi emiplegici
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misure di prevenzione, evitando di porre eccessivi limiti a una vita normale e di ricorrere 
troppo spesso all’intervento medico o all’uso di farmaci per prevenire gli attacchi (terapia in 
cronico) o per interrompere velocemente quelli già in atto (terapia in acuto). 

Quesito 2  Come avviare il bambino con emiplegia alternante a nuove 
esperienze che possano esporlo al rischio di un attacco parossistico? 

Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata ai familiari di persone con emiplegia alternante e 
agli operatori professionali che li hanno in carico.

Si raccomanda di adottare un approccio tempestivo e graduale nell’esporre il paziente a ogni 
nuova esperienza che, se da un lato può causare degli attacchi, dall’altro può essere utile per 
il regolare sviluppo del bambino e per un equilibrio psicofisico che garantisca una qualità di 
vita il più possibile normale.
Si indica come elemento fondamentale per questo scopo la stretta collaborazione tra i 
familiari e gli operatori che, nel tempo, devono sostituirsi alla famiglia nell’educazione e 
nell’assistenza al paziente nelle varie situazioni (scuola, tempo libero, lavoro, vita adulta).

Quesito 3 Come prevenire e affrontare un attacco parossistico? 

Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata ai familiari di persone con emiplegia alternante o 
ai legali rappresentanti.

Si raccomanda di informare tutti gli operatori professionali che hanno in carico il paziente 
(insegnanti, educatori, assistenti) riguardo alle caratteristiche degli attacchi, a come prevenirli 
e a come gestirli una volta scatenati.

Raccomandazioni
Le seguenti raccomandazioni sono indirizzate agli operatori professionali che hanno in carico 
pazienti affetti da sindrome da emiplegia alternante.

Si raccomanda di seguire le indicazioni dei genitori e dei familiari, che meglio di tutti 
conoscono il paziente, le sue difficoltà ed esigenze specifiche e la sua sensibilità.

VI/A
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Si raccomanda di somministrare correttamente la terapia farmacologia di prevenzione degli 
attacchi (terapia in cronico). I farmaci si trovano normalmente in commercio, anche se con 
l’indicazione per altre patologie, sono molto maneggevoli e facilmente somministrabili, di 
solito per via orale. 
Possono quindi essere somministrati anche da personale non sanitario, per esempio 
a scuola. È necessaria la prescrizione del medico specialista ed eventualmente anche 
un’autocertificazione da parte dei genitori o del legale rappresentante.

Raccomandazioni
Le seguenti raccomandazioni sono indirizzate ai familiari di persone con emiplegia alternante 
e agli operatori professionali che li hanno in carico.

Quando l’attacco si è scatenato, si raccomanda di favorire il rilassamento e il sonno per 
diminuirne la durata e l’intensità. È necessario sistemare il paziente in un ambiente tranquillo, 
al riparo dalla luce e dai rumori e rassicurarlo parlandogli con tono calmo e leggero. 
Nel caso di un attacco emiplegico, non è di solito necessario effettuare interventi particolari, 
se non aiutare il paziente nello svolgimento delle normali attività, dato che la sua mobilità è 
ridotta: per esempio può essere utile far sedere e trasportare il paziente nel suo passeggino 
o sedia a rotelle, scrivere al posto suo se non riesce più a usare la penna o la tastiera del 
computer e imboccarlo. In generale, comunque, non sono necessari interventi medici.

La terapia farmacologica di urgenza per interrompere velocemente un attacco (terapia 
in acuto) non è indicata né in caso di attacco emiplegico né in caso di attacco bilaterale. 
Solo per attacchi bilaterali prolungati o particolarmente dolorosi può essere opportuno 
somministrare dei farmaci specifici per indurre il sonno (benzodiazepine, niaprazina). 
L’indicazione a indurre il sonno farmacologico e la scelta del farmaco specifico da utilizzare 
devono essere sempre concordati tra i genitori (o il legale rappresentante) e il medico 
specialista curante.
È opportuno che gli operatori professionali non sanitari (per esempio il personale scolastico) 
somministrino tali farmaci solo dopo aver consultato telefonicamente i genitori (o il legale 
rappresentante). Per la somministrazione di questi farmaci è necessaria la prescrizione del 
medico specialista curante ed eventualmente un’autocertificazione da parte dei genitori (o 
del legale rappresentante). È quindi molto importante un preciso accordo preventivo tra gli 
operatori e i genitori (o il legale rappresentante).

VI/A

VI/A

VI/A
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Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata ai familiari di persone con emiplegia alternante, ai 
legali rappresentanti, ai medici di base e ai medici specialisti.

Per i pazienti con apnee frequenti si raccomanda una valutazione in ambito specialistico. In 
questi casi può essere indicato l’impiego di apparecchiature che consentano di monitorare 
l’attività respiratoria.

Fonti delle raccomandazioni
Le raccomandazioni riportate in questo capitolo si basano su pareri motivati e condivisi dal 
panel multidisciplinare degli esperti che hanno partecipato alla stesura della linea guida.
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Premessa

Per i bambini e i ragazzi con sindrome da emiplegia alternante è opportuno l’in-
serimento nella scuola normale – secondo le modalità previste dalla Legge N. 104/92 
per gli alunni disabili – nei tempi regolari, evitando di trattenere l’alunno nella stessa 
classe per più anni e soprattutto di ritardare i passaggi alle scuole di ordine superiore. 
Solo nel caso in cui il bambino non raggiunga i prerequisiti necessari al termine della 
scuola materna, è preferibile rimandare l’inserimento alla scuola elementare, facendo-
gli frequentare un anno di saldatura, piuttosto che trattenere il bambino nella stessa 
classe o forzarne la promozione agli anni successivi. 

In generale, se inseriti in modo adeguato, i bambini e ragazzi con sindrome da 
emiplegia alternante possono frequentare la scuola regolarmente e con profitto fino 
all’ordine secondario di secondo grado (ex scuola media superiore).

L’inserimento scolastico dovrà essere ispirato al miglior compromesso tra il rispetto 
delle capacità individuali e la necessità di favorire l’autonomia e l’inserimento nel grup-
po. A questo scopo, nella maggior parte dei casi è necessario pianificare un programma 
educativo individualizzato, da concordare tra gli insegnanti e gli specialisti (neurop-
sichiatra, psicologo o pedagogista) dell’Azienda sanitaria locale (ASL) di competenza 
territoriale che hanno in carico il bambino, con il coinvolgimento diretto dei genitori. 

Il programma dovrà prevedere momenti di lavoro e di gioco collettivi e momenti di 
lavoro individuale, calibrati sulle reali abilità dell’alunno e sui suoi tempi, tenendo con-
to della frequente necessità di interrompere le attività a causa della facilità del bambino 
a stancarsi e dell’insorgere degli attacchi.

Per tutti gli alunni con emiplegia alternante è raccomandata la presenza di un in-
segnante di sostegno per il massimo delle ore possibili; in alcuni casi è necessario af-
fiancare anche l’assistente personale o l’educatore. L’eventuale presenza di queste figure 
deve essere concordata tra il Comune o l’ASL di competenza territoriale, la scuola e i 
genitori dell’alunno.

L’insegnante di sostegno e l’eventuale educatore dovranno lavorare in stretta colla-
borazione con gli insegnanti curricolari per la definizione collegiale di un programma 
educativo che sia al tempo stesso personalizzato e il più possibile integrato con il pro-
gramma della classe. Per quanto possibile, è bene che l’alunno lavori all’interno della 
classe di appartenenza.

Inserimento scolastico
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Tutti gli alunni con sindrome da emiplegia alternante dovrebbero avere a disposi-
zione un computer, da usare in aula durante le lezioni, sia per facilitare l’apprendimen-
to iniziale della scrittura sia in sostituzione della penna. Infatti, anche negli alunni con 
deficit cognitivi particolarmente lievi, la capacità di scrittura è penalizzata dal disturbo 
della motricità fine, sempre presente, che rende difficile e a volte impossibile l’impiego 
della penna.

Nei bambini con particolare difficoltà di movimento possono essere necessari com-
puter e banchi scolastici opportunamente modificati, che vengono prescritti dal medi-
co specialista sulla base della compromissione motoria del bambino.

Anche l’orario settimanale dovrà essere definito, in collaborazione con i genitori, 
prevedendo se necessario una minima riduzione delle ore complessive.

L’edificio scolastico dovrà essere privo di barriere architettoniche e i locali in cui 
l’alunno lavorerà dovranno essere scelti in modo da evitare spostamenti troppo lunghi. 
La scuola, inoltre, dovrà mettere a disposizione un locale appartato e silenzioso dove 
il bambino possa riposare durante un attacco di plegia bilaterale, mentre nel caso di 
un attacco unilaterale non è di solito necessario allontanare l’alunno dalla classe (vedi 
capitolo Gestione degli attacchi emiplegici, pagina 46).

I bambini con sindrome da emiplegia alternante possono partecipare alle gite scola-
stiche, anche di più giorni, accompagnati dal proprio insegnante di sostegno, dall’edu-
catore o dall’assistente personale.

Il trasporto tra l’abitazione e la scuola è assicurato dal Comune di residenza e, tran-
ne nei casi più gravi, non è necessaria la presenza di un accompagnatore personale.
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Quesiti e raccomandazioni

Quesito 1  Come favorire l’inserimento scolastico del bambino con emiplegia 
alternante?

Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata ai familiari di persone con emiplegia alternante o 
ai legali rappresentanti.

Si raccomanda:
•  di iscrivere i propri figli alla scuola normale e nei tempi regolari, richiedendo la presenza 

di un insegnante di sostegno per il massimo delle ore ed eventualmente di un educatore 
o di un assistente personale, secondo quanto previsto dalla Legge 104/92 riguardo 
l’inserimento scolastico di alunni disabili;

•  di partecipare attivamente alla definizione di un programma educativo individualizzato, 
in grado di fornire al bambino una formazione adeguata e la possibilità di sviluppare una 
valida autonomia personale e relazionale e una migliore integrazione sociale. 

Raccomandazioni
Le seguenti raccomandazioni sono indirizzate agli insegnante di sostegno, agli insegnanti 
curricolari e agli specialisti (neurologo, neuropsichiatra, pedagogista o psicologo) dell’ASL di 
competenza territoriale che hanno in carico l’alunno con sindrome da emiplegia alternante.

Si raccomanda:
•  di evitare di trattenere l’alunno con sindrome da emiplegia alternante per più anni nella 

stessa classe e di ritardarne il passaggio alle scuole di ordine superiore;
•  di rimandare di un anno l’inserimento alla scuola elementare (anno di saldatura) solo nel 

caso in cui il bambino non abbia raggiunto i prerequisiti al termine della scuola materna, 
per evitare forzature e traumi causati da un inserimento troppo precoce;

•  di concordare un’eventuale riduzione dell’orario scolastico settimanale adeguata alle 
limitate risorse fisiche ed emotive del bambino.

Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata agli specialisti (neurologo, neuropsichiatra, 
pedagogista o psicologo) dell’Azienda sanitaria locale (ASL) di competenza territoriale che 
hanno in carico l’alunno con sindrome da emiplegia alternante.

VI/A

Inserimento scolastico
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Allo scopo di definire gli obiettivi didattici adeguati e le modalità più opportune per 
conseguirli, si raccomanda:
•  di redigere nei tempi corretti il profilo funzionale dell’alunno, specificando l’eventuale 

necessità di un insegnante di sostegno per il massimo delle ore;
•  di partecipare attivamente alla definizione del programma educativo individualizzato in 

collaborazione con il corpo docente e con i genitori, tenendone sotto controllo l’attuazione 
durante tutto l’anno scolastico, fornendo consulenza ai docenti e, se necessario, 
applicando le opportune modifiche.

Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata ai dirigenti scolastici e ai Provveditorati agli studi.

Al fine di assistere adeguatamente l’alunno con emiplegia alternante nello svolgimento 
dell’attività scolastica, si raccomanda:
•  di garantire all’alunno la presenza dell’insegnante di sostegno per le ore richieste nel profilo 

funzionale redatto dallo specialista territoriale;
•  di concordare con il Comune ed eventualmente con l’ASL di competenza territoriale la 

disponibilità aggiuntiva di un educatore o di un assistente personale.

Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata agli insegnanti di sostegno e agli eventuali 
educatori.

Al fine di favorire l’integrazione con la classe, la crescita delle capacità relazionali e sociali e 
l’acquisizione di un’identità di ruolo e di appartenenza da parte del bambino con sindrome da 
emiplegia alternante, si raccomanda:
•  di lavorare in stretta collaborazione con gli insegnanti curricolari per la definizione collegiale 

di un programma educativo il più possibile personalizzato e allo stesso tempo integrato con 
il programma della classe;

•  di consentire, per quanto possibile, che l’alunno lavori all’interno della classe di 
appartenenza.

Raccomandazioni
Le seguenti raccomandazioni sono indirizzate ai dirigenti scolastici, agli insegnante di 
sostegno e agli insegnanti curricolari.

Per favorire la corretta attuazione del programma educativo individualizzato e per assicurare 
il raggiungimento degli obiettivi didattici in esso specificati, si raccomanda:
•  di coinvolgere nella definizione del programma i genitori dell’alunno con emiplegia 

VI/A

VI/A

VI/A
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alternante e gli specialisti dell’ASL di competenza territoriale che lo hanno in carico. 
Il programma dovrà prevedere sia momenti di lavoro e gioco collettivo e sia attività 
individuali, stabiliti in base alle capacità e ai tempi del bambino e dovrà tenere in 
considerazione la necessità di interruzioni frequenti dovute al sopraggiungere della 
stanchezza o degli eventuali attacchi;

•  di individuare tra gli specialisti dell’ASL di competenza territoriale un responsabile a cui fare 
riferimento per l’implementazione del programma educativo nel corso dell’anno scolastico;

•  di organizzare nel corso dell’anno scolastico delle riunioni collegiali, con la presenza dei 
genitori, per verificare la corretta implementazione del programma educativo, identificare e 
applicare gli eventuali correttivi necessari.

Per aiutare l’alunno con emiplegia alternante nella scrittura e favorire lo svolgimento delle 
regolari attività scolastiche nella propria classe, si raccomanda:
•  di mettere a disposizione dell’alunno un computer, da usare possibilmente in aula durante 

le regolari lezioni, sia per facilitare l’apprendimento iniziale della scrittura sia in sostituzione 
della penna;

•  di fornire ai bambini con particolari difficoltà motorie dei computer modificati (per esempio 
con tastiera semplificata, con mouse o track-ball particolari, con touch-screen o con 
comando vocale) prescritti dal medico specialista;

•  di dotare la scuola, su prescrizione del medico specialista, di banchi modificati sulla base 
della compromissione motoria del bambino.

Si raccomanda:
•  di provvedere affinché l’edificio scolastico sia privo di barriere architettoniche;
•  di collocare i vari locali in cui l’alunno con emiplegia alternante dovrà lavorare (inclusi 

il locale mensa e la palestra) in modo da minimizzare le distanze relative ed evitare la 
necessità di spostamenti troppo lunghi;

•  di mettere a disposizione dell’alunno con emiplegia alternante un locale appartato e 
silenzioso dove possa riposare durante un attacco di plegia bilaterale. Nel corso di un 
attacco unilaterale, invece, non vi è di solito la necessità di allontanare l’alunno dalla classe 
(vedi capitolo Gestione degli attacchi emiplegici, pagina 46);

•  di tenere presente che gli alunni con emiplegia alternante possono partecipare alle gite 
scolastiche, anche di più giorni, eventualmente accompagnati dal proprio insegnante di 
sostegno o dall’assistente personale.

Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata ai Comuni di residenza degli alunni con emiplegia 
alternante.

VI/A
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VI/A Si raccomanda di fornire il servizio di trasporto tra la scuola e la casa del bambino (di solito 
non è necessario un assistente personale per il viaggio).

Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata ai familiari di persone con emiplegia alternante, 
agli specialisti coinvolti nella definizione del programma educativo individualizzato e agli 
insegnanti che seguono l’alunno.

Si raccomanda di contattare l’Associazione italiana per la sindrome di emiplegia alternante–
AISEA Onlus e con i suoi centri specialistici di riferimento.
– Indirizzo: via Sernovella, 37 – 23878, Verderio Superiore (LC)
– Telefono e fax: 039 9518046
– e-mail: info@aiseaonlus.org
– sito web: www.aiseaonlus.org
 
Il contatto con l’associazione, oltre a permettere la condivisione di esperienze di inserimento 
scolastico di alunni con emiplegia alternante e lo scambio di informazioni e collaborazioni, 
può rappresentare un tramite con i centri di riferimento che possono fornire consulenza 
educativa, pedagogica, riabilitativa e supporto per una migliore definizione del programma 
educativo individualizzato e un inserimento scolastico efficace.

Fonti delle raccomandazioni
Le raccomandazioni riportate in questo capitolo si basano su pareri motivati e condivisi dal 
panel multidisciplinare degli esperti che hanno partecipato alla stesura della linea guida. 

VI/A
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Pratica sportiva

Premessa

La persona con emiplegia alternante deve condurre una vita quanto più possibile 
normale, assecondando i propri interessi, pur nei limiti posti dalla presenza della ma-
lattia. In questo senso anche l’attività sportiva va favorita e lo sport da praticare do-
vrebbe essere scelto in accordo con il desiderio e le attitudini individuali del paziente.

Nella pratica sportiva, come in tutte le altre attività, va ricercato il miglior com-
promesso tra normalità di vita e misure di prevenzione. È noto infatti che sforzi fisici 
prolungati, immersione in acqua, stress emotivi e situazioni di sovreccitazione, nonché 
fattori esterni quali luce intensa, rumori forti, sbalzi di temperatura e vento possono 
facilitare la comparsa di attacchi. D’altra parte la pratica di un’attività fisica di tipo 
ludico (comunque non alternativa alla fisioterapia, quando indicata) garantisce al bam-
bino la possibilità di divertirsi e di socializzare, oltre al benefico fisico generale e al 
miglioramento delle capacità di coordinazione motoria.

È fondamentale la collaborazione dei genitori, degli istruttori e degli allenatori, che 
devono mantenere un atteggiamento sereno e rassicurante anche nel caso di insuccessi 
o al comparire di un attacco. A questo scopo è importante che l’istruttore o l’allenatore 
sia informato della malattia del bambino, dei possibili fattori scatenanti e sia istruito 
su come gestire l’inizio di un attacco. 

Quesiti e raccomandazioni

Quesito  Come avviare all’attività sportiva i bambini con emiplegia 
alternante? 

 
Raccomandazioni
Le seguenti raccomandazione sono indirizzate alle persone con emiplegia alternante e ai loro 
familiari.

Si raccomanda di scegliere una pratica sportiva gradita al bambino e adatta alle sue attitudini 
psico fisiche, avendo comunque cura di evitare o limitare le attività che implicano esposizione 

Pratica sportiva
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a fattori scatenanti gli attacchi, e di avere un approccio graduale in modo di favorire 
l’adattamento alla nuova esperienza.

Si raccomanda
•  di informare insegnanti, istruttori e allenatori sportivi della malattia del bambino e dei 

possibili fattori scatenanti
•  di istruirli sulle modalità di gestione degli attacchi, ricordando in particolare che nel caso 

di un attacco completo (con tetraplegia, difficoltà di deglutizione, scialorrea, eccetera) è 
necessario favorire il rilassamento e il sonno.

Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata ai familiari di persone con emiplegia alternante, 
agli insegnanti, agli istruttori e agli allenatori sportivi.

Per favorire l’attività ludico sportiva ricercando il miglior compromesso tra normalità di vita e 
misure di prevenzione, si raccomanda di mantenere un atteggiamento sereno e rassicurante 
anche nel caso di insuccessi o in presenza di un attacco.

Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata agli insegnanti, agli istruttori e agli allenatori sportivi.

Si raccomanda:
•  di concordare con i familiari gli interventi da effettuare in caso di attacco, compreso un 

eventuale trattamento farmacologico;
•  di sistemare il paziente, in caso di un attacco emiplegico, in un ambiente tranquillo, al 

riparo dalla luce e dai rumori e di rassicurarlo parlandogli con tono calmo e leggero e 
ricordando che non sono necessarie altre misure. 

Fonti delle raccomandazioni
Le raccomandazioni riportate in questo capitolo si basano su pareri motivati e condivisi dal 
panel multidisciplinare degli esperti che hanno partecipato alla stesura della linea guida. 

VI/A

VI/A
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socio sanitari, presa in carico dei pazienti

Premessa

Poiché l’emiplegia alternante è una malattia cronica e invalidante che comporta un 
handicap grave, i pazienti che ne soffrono hanno diritto al riconoscimento dell’invali-
dità civile al 100% e ai sostegni economici che ne derivano, primo fra tutti l’indennità 
di accompagnamento (Legge N. 18/80 e Legge N. 508/88).

Infatti gli attacchi di emiplegia sono in generale molto frequenti (compaiono più 
volte in un giorno e per più giorni) e prolungati (possono durare anche intere giornate), 
e possono insorgere in qualsiasi momento e senza alcun preavviso anche nei pazienti 
che presentano solo lievi segni di sofferenza neurologica al di fuori degli attacchi (cioè 
periodo intercritico). La valutazione necessaria per la concessione dell’indennità di 
accompagnamento, quindi, non deve essere basata esclusivamente sull’osservazione dei 
pazienti mentre si trovano in tale periodo, perché quando si verifica un attacco bila-
terale il quadro clinico cambia completamente, aggravandosi in modo significativo e 
rendendo il paziente del tutto non autosufficiente. Questo limita pesantemente l’auto-
nomia del paziente e rende necessaria un’assistenza continua in tutti i casi. 

L’assistenza è necessaria anche nel periodo intercritico: anche i pazienti con lievi 
difficoltà motorie e intellettive, infatti, hanno sempre bisogno di essere aiutati nella 
gestione delle proprie limitate risorse fisiche ed emotive per ridurre il più possibile il 
rischio di un attacco. 

Con il riconoscimento dell’invalidità civile, il paziente ha inoltre diritto alla for-
nitura di ausili ortopedici (passeggini, carrozzine, deambulatori, eccetera), tecnologici 
(computer con periferiche adattate) e di altri tipi di attrezzature (pannolini, alimenti 
speciali, eccetera). Possono essere erogati contributi economici per l’acquisto degli au-
sili, pari al loro costo totale o a una parte di esso, oppure le attrezzature possono essere 
fornite direttamente dalle Aziende sanitarie locali (ASL) di competenza territoriale o 
dai Comuni di residenza.

In base alla Legge N. 104/92, i pazienti con emiplegia alternante hanno diritto 
al riconoscimento dello stato di handicap grave, che implica anche la possibilità di 
usufruire di due anni di aspettativa retribuita e di permessi retribuiti periodici per i 
genitori che lavorano e che hanno necessità di assistere il proprio figlio in caso di ma-
lessere o di visite mediche. 

La Legge N. 162/98, inoltre, prevede importanti forme di assistenza – economica e 
specialistica – specifiche per i disabili sensoriali (ciechi, ipovedenti, sordi, ipoacusici). 

Sostegni economici
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Poiché di solito i pazienti affetti da emiplegia alternante soffrono di disturbi visivi 
importanti, qualora un controllo neuro oculistico approfondito accerti la conseguente 
ipovisione, è possibile richiedere l’erogazione di questi servizi.

In età adulta, infine, l’invalidità civile e l’handicap grave consentono l’ingresso nel 
mondo del lavoro attraverso corsie riservate e con modalità protette (Legge N. 68/99).

Di solito è possibile ottenere contemporaneamente il riconoscimento dell’invalidità 
civile (con indennità di accompagnamento), dello stato di handicap grave, della even-
tuale disabilità sensoriale e della disabilità lavorativa presentando un’unica richiesta 
all’Ufficio disabili o invalidi della propria ASL.

In base alle Leggi 104/92 e 162/98, infatti, la persona disabile viene presa in carico 
congiuntamente dagli enti locali (Comune, Provincia) e dall’ASL di competenza ter-
ritoriale: questi organismi devono lavorare in collaborazione per la definizione di un 
piano socio sanitario e assistenziale individualizzato per la persona disabile, che preve-
da servizi per l’inserimento scolastico (consulenza specialistica, assistenza personale), 
la riabilitazione, la mobilità (trasporto a scuola, parcheggi riservati), l’inserimento in 
strutture residenziali o in centri socio assistenziali diurni, l’inserimento nel mondo del 
lavoro, l’assistenza domiciliare.

Quest’ultimo servizio, previsto anche dalla Legge Quadro N. 328/00, comprende 
a seconda dei casi prestazioni infermieristiche, riabilitative e socio assistenziali (sport, 
tempo libero, didattica, eccetera). Nella maggior parte dei pazienti l’assistenza domici-
liare deve avere finalità principalmente educative e di integrazione sociale, anche se non 
deve mai mancare la funzione di prevenzione e di gestione degli attacchi emiplegici.

In base alle leggi nazionali citate, la competenza legislativa per la fornitura dei 
servizi socio assistenziali è assegnata alle Regioni e questo fa sì che sia la tipologia e la 
qualità di questi servizi, sia le modalità di erogazione siano molto disomogenee sul ter-
ritorio. Per questo motivo è consigliabile che il paziente in possesso delle certificazioni 
di legge si rivolga ai servizi di segretariato sociale del proprio Comune (Assessorato e 
assistente sociale) per richiedere un aiuto nel valutare i servizi disponibili nel proprio 
territorio e nel capire le modalità per usufruirne.

Inoltre, poiché si tratta di una malattia complessa, cronica, che provoca disabilità 
motoria, intellettiva e sensoriale e che richiede quindi un approccio multidisciplinare 
il più possibile integrato, è opportuno che il paziente richieda che venga identificato 
ufficialmente un operatore professionale (nel Comune o nell’ASL) responsabile del 
proprio piano socio sanitario e assistenziale. A questa figura spetterà il compito di in-
dividuare, in collaborazione con il paziente e con la famiglia, gli interventi che di volta 
in volta si renderanno necessari e di coordinarne la realizzazione.
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Un’ulteriore possibilità di sostegno economico è offerta dalla Legge N. 13/89 per 
l’abbattimento delle barriere architettoniche. Il finanziamento periodico di questa 
Legge è però a carico delle Regioni che quindi ne dispongono a loro discrezione. 
Anche l’informazione sulla disponibilità di questi fondi deve essere quindi richiesta ai 
servizi di segretariato sociale del proprio territorio. 

Quesiti e raccomandazioni

Quesito  Come accedere ai sostegni economici, alle agevolazioni e ai servizi 
socio sanitari? 

Raccomandazioni
Le seguenti raccomandazioni sono indirizzate alle persone con emiplegia alternante e ai loro 
familiari.

Si raccomanda di richiedere il riconoscimento di:
•  stato di invalidità civile (con indennità di accompagnamento) in base alle Leggi 18/80 e 

508/88;
•  stato di handicap grave in base alla Legge 104/92;
•  stato di disabilità sensoriale in base alla Legge 162/98, in caso di ipovisione o di cecità 

accertata;
•  stato di disabilità lavorativa in base alla Legge 68/99.
Di solito è possibile presentare un’unica domanda all’ufficio competente della propria ASL 
(Ufficio disabili o invalidi).
Alla domanda deve essere allegata la relazione del medico specialista territoriale (neurologo 
o neuropsichiatra) attestante l’impossibilità per il paziente di effettuare gli atti propri della vita 
quotidiana e la conseguente necessità di assistenza continua.
Per ottenere il riconoscimento della disabilità sensoriale, è necessario allegare un certificato 
attestante l’ipovisione o la cecità redatto da un neuro oculista territoriale.

Al fine di ottenere una descrizione realistica e chiara dei vari servizi socio sanitari e 
assistenziali disponibili sul territorio e delle modalità con cui ottenerne l’erogazione, si 
raccomanda di contattare i servizi di segretariato sociale (assessore, assistente sociale) del 
proprio Comune di residenza e, se necessario, della propria Provincia e Regione.

Si raccomanda di fare esplicita richiesta all’ente competente della propria ASL (Ufficio disabili 

VI/A

VI/A
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o invalidi) o del proprio Comune, Provincia o Regione perché venga identificato ufficialmente 
un operatore professionale responsabile del piano socio assistenziale del paziente, che 
individui in collaborazione con il paziente stesso e con la famiglia gli interventi necessari nel 
corso del tempo e ne coordini la realizzazione.

Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata ai componenti delle Commissioni di invalidità.

Ai fini della concessione dell’indennità di accompagnamento, si raccomanda:
•  di informarsi correttamente sulle caratteristiche cliniche della malattia e sul tipo di disabilità 

e di problemi che essa comporta;
•  di tenere in considerazione che gli attacchi di emiplegia sono in generale molto frequenti 

e prolungati e che possono insorgere in qualsiasi momento e senza alcun preavviso 
anche nei pazienti che, se esaminati nel periodo intercritico, presentano solo lievi segni di 
sofferenza neurologica;

•  di considerare che quando si verifica un attacco il quadro clinico si aggrava 
significativamente rendendo il paziente non autosufficiente e bisognoso di assistenza 
continua;

•  di includere nella valutazione il fatto che l’assistenza è necessaria anche nel periodo 
intercritico, per aiutare il paziente a gestire le proprie risorse fisiche ed emotive e ridurre il 
rischio di un attacco.

Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata ai medici di base, ai medici specialisti, agli 
operatori socio sanitari territoriali e, in particolare, ai responsabili del piano socio assistenziale 
del paziente.

Si raccomanda di collaborare con gli enti specialistici e di ricerca per ottenere indicazioni 
specifiche per la diagnosi, il trattamento farmacologico e riabilitativo e la definizione del piano 
educativo e didattico per i pazienti con emiplegia alternante.
Un punto di riferimento è anche l’associazione nazionale, che collabora con alcuni istituti e 
centri specialistici sponsorizzando progetti di studio e di ricerca finalizzati alla formazione di 
consulenti specializzati nella gestione della malattia in tutti gli ambiti citati.

Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata ai familiari di persone con emiplegia alternante, 
ai medici di base, ai medici specialisti e agli operatori professionali che hanno in carico i 
pazienti.

VI/A
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VI/A Si raccomanda di contattare l’Associazione italiana per la sindrome di emiplegia alternante–
AISEA Onlus e i suoi centri specialistici di riferimento.
– Indirizzo: via Sernovella, 37 – 23878, Verderio Superiore (LC)
– Telefono e fax: 039 9518046
– e-mail: info@aiseaonlus.org
– sito web: www.aiseaonlus.org

Il contatto con l’associazione è utile per:
•  ottenere indicazioni riguardo alla gestione quotidiana della malattia;
•  reperire informazioni sulla disponibilità di sostegni economici e di servizi socio sanitari e 

assistenziali necessari per un’adeguata gestione quotidiana della malattia e sulle modalità 
per ottenerli;

•  mettersi in contatto con i centri di riferimento che forniscono consulenza e supporto per 
una migliore presa in carico dei pazienti.

La raccomandazione ha l’obiettivo di aiutare a ottenere i sostegni economici e i servizi 
socio sanitari e assistenziali, limitare l’onere finanziario, fisico e psicologico a carico della 
famiglia e garantire un migliore sviluppo psicologico e sociale al paziente affetto da emiplegia 
alternante, aumentando il più possibile il suo livello di benessere complessivo, la sua 
autonomia e integrazione sociale.

Fonti delle raccomandazioni
Le raccomandazioni riportate in questo capitolo si basano su pareri motivati e condivisi dal 
panel multidisciplinare degli esperti che hanno partecipato alla stesura della linea guida. 

Sostegni economici
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Lavoro e vita adulta

Premessa

La persona con emiplegia alternante più anziana che si conosca nel mondo fino a 
oggi ha poco più di 50 anni; in Italia i pazienti di età compresa tra i 20 e i 45 anni sono 
meno di 15. 

Nella maggior parte dei casi i pazienti adulti vivono ancora in famiglia, assistiti 
dai genitori anziani o dai fratelli; solo pochissimi hanno un’attività lavorativa, anche 
solo a tempo parziale. Le rare esperienze di lavoro e di vita indipendente riguardano 
tutte pazienti che risiedono all’estero, in nazioni dove esiste una mentalità più incline 
a favorire l’abbandono del nucleo familiare da parte dei giovani in generale e quindi 
anche da parte dei giovani disabili.

In Italia vi è stato un unico caso di esperienza lavorativa, peraltro temporanea; 
molto probabilmente questo è dovuto a una mentalità differente, alla generale carenza 
di strutture residenziali per disabili, alla mancanza di conoscenza della malattia e delle 
esigenze specifiche di chi ne soffre.

Tutto questo provoca sfiducia nei genitori e riduce la loro già scarsa propensione nei 
confronti di un progetto di vita autonoma per i loro figli. 

Tuttavia, anche se solo in linea teorica, non sembra vi siano particolari impedimenti 
a una vita indipendente per le persone con sindrome da emiplegia alternante, che po-
trebbero invece beneficiare di un aumento dell’autostima e del senso di realizzazione 
personale attraverso il distacco dal nucleo familiare e l’inserimento nel mondo del 
lavoro. Questo potrebbe anche avere una ricaduta benefica sullo stato generale di salute 
e in particolare sulla frequenza degli attacchi.

Al termine della carriera scolastica è quindi opportuno che il giovane venga inserito 
nel mondo del lavoro. Il riconoscimento dell’invalidità civile e soprattutto dello stato 
di handicap garantiscono l’iscrizione a liste speciali per il collocamento e l’inserimento 
nel mondo del lavoro come categoria protetta (vedi capitolo Sostegni economici, agevola-
zioni, servizi socio sanitari e presa in carico dei pazienti, pagina 60). Il lavoro a domicilio 
dovrebbe essere riservato solo ai casi di particolare gravità. 

Come l’attività scolastica, anche l’inserimento lavorativo deve essere ispirato al mi-
glior compromesso tra autonomia, socializzazione e rispetto della disabilità. Può essere 
necessario, per esempio, prevedere un orario ridotto e flessibile o escludere posti di 
lavoro con caratteristiche ambientali controindicate nel paziente. In particolare vanno 
evitate tutte le possibile cause scatenanti di un attacco, che possono variare da paziente 
a paziente (vedi capitolo Gestione degli attacchi emiplegici, pagina 46) e occorre informa-
re il personale sul posto di lavoro riguardo alla malattia, alla natura degli attacchi e a 

Lavoro e vita adulta
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come gestirli. Sarebbe opportuno inoltre dare al paziente e ai familiari l’opportunità di 
effettuare un sopralluogo del posto di lavoro per valutarne le caratteristiche ambientali 
e stabilirne l’idoneità.

In base alla Legge N. 68/99, molte Regioni hanno già istituito dei corsi di inseri-
mento al lavoro per disabili e attivato progetti specifici di orientamento professionale, 
anche in ambito scolastico. Queste iniziative sono di solito finanziate a livello regionale 
o provinciale, o almeno in parte da privati, e realizzate in convenzione da cooperative e 
associazioni di volontariato. Le informazioni sull’esistenza di questo tipo di iniziative 
sono reperibili presso i centri provinciali di formazione professionale.

Dal punto di vista della scelta del tipo di lavoro, i familiari dovrebbero individuare 
già nel corso del periodo scolastico i possibili interessi, le attitudini e le difficoltà spe-
cifiche del proprio figlio. Un’azione tempestiva e coordinata tra la scuola e i servizi di 
segretariato sociale, con una consulenza sanitaria specializzata, potrebbe poi mettere 
in grado i genitori e i pazienti di individuare per tempo le possibili soluzioni, in base 
anche all’offerta disponibile.

Raggiunta l’età adulta, inoltre, il paziente con emiplegia alternante dovrebbe avere 
l’opportunità di vivere al di fuori della famiglia di origine, in contesti adeguati al li-
vello di disabilità.

Per le persone con maggiori necessità di assistenza può essere valutata la possibilità 
di un inserimento in piccole comunità alloggio.

Per i pazienti con disabilità media o lieve, invece, è possibile una maggiore autono-
mia in una residenza di propria scelta, con uno o al massimo due compagni e con un 
supporto esterno per i servizi domestici e per la mobilità.

Anche in questo caso le Leggi di settore N. 104/92 e 162/98 e la Legge Quadro N. 
328/00 prevedono l’attivazione di progetti specifici che coinvolgono i servizi provin-
ciali e comunali e le associazioni no profit locali.

In queste situazioni è fondamentale l’intervento degli enti sanitari e socio assisten-
ziali locali a sostegno del paziente e della famiglia, in particolare un supporto psico-
logico che aiuti il paziente a raggiungere una migliore presa di coscienza delle proprie 
possibilità e i familiari ad abbandonare un atteggiamento eccessivamente protettivo.

Per favorire l’autonomia può essere utile individuare, già nel periodo dell’adolescen-
za, delle iniziative che prevedano il soggiorno del ragazzo per più giorni lontano dai 
familiari, per esempio i campi estivi. 

Infine, poiché ogni nuova esperienza di questo tipo rientra ancora in una fase spe-
rimentale, un ruolo importante può essere svolto dall’associazione nazionale, non solo 
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VI/A

per l’erogazione di fondi a copertura parziale di progetti locali specifici per la vita au-
tonoma dei pazienti, ma anche per la promozione di iniziative in questo campo e come 
riferimento per la condivisione di idee e di esperienze.

Quesiti e raccomandazioni

Quesito  Come promuovere l’inserimento lavorativo e l’autonomia nelle 
persone adulte con emiplegia alternante? 

Raccomandazioni
Le seguenti raccomandazioni sono indirizzate alle persone con emiplegia alternante, ai loro 
familiari, agli enti sanitari e ai servizi sociali territoriali.

Al fine di aumentare l’autostima e la realizzazione personale dei pazienti con emiplegia 
alternante, si raccomanda:
•  di collaborare nella ricerca di tutte le opportunità disponibili per l’inserimento lavorativo 

e per il raggiungimento di una vita il più possibile autonoma e indipendente, costituite 
principalmente da progetti specifici finanziati da Regioni, Province e privati e realizzate in 
convenzione da associazioni di volontariato e cooperative;

•  di collaborare nella ricerca delle possibilità di vita indipendente offerte dal territorio (Leggi 
N. 104/92 e 162/98 e Legge Quadro N. 328/00), per esempio:
– inserimento in piccole comunità alloggio (per i pazienti con maggiore necessità di 
assistenza);
– convivenza con uno o due compagni in una residenza di propria scelta, con un aiuto per i 
servizi domestici e per la mobilità (per i pazienti con gravità media o lieve);
– partecipazione a iniziative che prevedano il soggiorno per più giorni senza l’assistenza dei 
familiari, in un contesto di normalità (per esempio i campi estivi).

Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata agli enti sanitari e ai servizi sociali territoriali.

Si raccomanda di supportare, anche psicologicamente, i pazienti affetti da emiplegia 
alternante e i loro familiari nella ricerca delle opportunità di inserimento lavorativo e di vita VI/A

Lavoro e vita adulta
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VI/A

indipendente. Ciò determinerebbe il superamento della barriera psicologica costituita per 
il paziente da una scarsa autostima, per i familiari da un eccessivo protezionismo e per 
entrambi dalla paura nei confronti della malattia.

Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata ai familiari o ai legali rappresentanti di persone 
con emiplegia alternante.

Si raccomanda:
•  di fare richiesta all’ufficio competente della propria ASL di iscrizione alle liste speciali 

per il collocamento nel mondo del lavoro all’interno delle categorie protette (Legge N. 
68/99), dopo aver ottenuto il riconoscimento dello stato di handicap (legge N. 104/92; 
vedi capitolo Sostegni economici, agevolazioni, servizi socio sanitari e presa in carico dei 
pazienti, pagina 60);

•  di considerare che l’eventuale indennità di accompagnamento (Leggi N. 18/80 e 508/88) 
non è incompatibile con l’attività lavorativa.

Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata alle Commissioni per l’accertamento dell’idoneità 
lavorativa.

Per un corretto e adeguato inserimento nel mondo del lavoro, si raccomanda di garantire 
alle persone con emiplegia alternante l’inclusione nelle liste speciali per il collocamento 
al lavoro dei disabili (previste dalla Legge N. 68/99), tenendo conto che, anche se per il 
momento in linea solo teorica, non esistono impedimenti all’attività lavorativa riconducibili 
specificatamente a questa malattia.

Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata ai responsabili scolastici, ai centri di formazione 
professionale, agli enti sanitari e ai servizi sociali territoriali.

Si raccomanda:
•  di attivare già in ambito scolastico dei progetti specifici di orientamento e di preparazione 

al lavoro, individuando le possibilità offerte dal territorio, selezionando le più adatte al 
paziente e integrandole nel proprio programma didattico ed educativo;

•  di avviare, se necessario, nuovi progetti specifici in collaborazione con altri istituti 
scolastici, anche di grado superiore;

•  di realizzare corsi di formazione professionale per disabili e di garantire la possibilità di 
partecipazione alle persone con emiplegia alternante.

VI/A

VI/A
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Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata agli enti sanitari, ai servizi sociali territoriali e alle 
aziende che impiegano lavoratori con emiplegia alternante.

Si raccomanda:
•  di escludere i posti di lavoro con caratteristiche ambientali controindicate (per esempio 

le possibili cause scatenanti di un attacco: luci e rumori intensi, affollamento eccessivo, 
bruschi sbalzi di temperatura); 

•  di offrire al paziente e ai familiari la possibilità di effettuare un sopralluogo sul posto di 
lavoro per verificarne l’idoneità;

•  di prevedere un orario di lavoro ridotto e flessibile, riservando il lavoro a domicilio solo ai 
casi più gravi;

•  di informare accuratamente il datore di lavoro e il personale della sede lavorativa in merito 
alle caratteristiche della malattia, alla natura degli attacchi e a come gestirli.

Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata agli enti sanitari, ai servizi sociali territoriali, alle 
associazioni no profit e alle cooperative impegnate in progetti locali di promozione della vita 
indipendente e dell’inserimento lavorativo.

Si raccomanda di coordinare le proprie attività con l’Associazione italiana per la sindrome di 
emiplegia alternante – AISEA Onlus e con i suoi centri specialistici di riferimento.
– Indirizzo: via Sernovella, 37 – 23878, Verderio Superiore (LC)
– Telefono e fax: 039 9518046
– e-mail: info@aiseaonlus.org
– sito web: www.aiseaonlus.org

Il contatto con l’associazione consente non solo di ottenere fondi a copertura parziale 
di progetti specifici per la vita autonoma di pazienti con emiplegia alternante realizzati 
localmente, ma anche di promuovere iniziative di questo tipo e di condividere idee ed 
esperienze.

Fonti delle raccomandazioni
Le raccomandazioni riportate in questo capitolo si basano su pareri motivati e condivisi dal 
panel multidisciplinare degli esperti che hanno partecipato alla stesura della linea guida.

VI/A

Lavoro e vita adulta



70

Assistenza alle persone con sindrome da emiplegia alternante e ai loro familiari

Assistenza: strategie di sanità pubblica

Premessa

Le malattie rare, tra le quali rientra l’emiplegia alternante, sono un gruppo di pato-
logie caratterizzate da una bassa frequenza nella popolazione: a livello europeo si defi-
nisce rara una patologia che ha una prevalenza minore di 5 casi ogni 10.000 abitanti.

Le stime sul loro numero sono varie, ma si ritiene che vi siano almeno 5.000 entità 
nosologiche distinte.

La definizione del gruppo delle malattie rare sulla base di una misura epidemio-
logica ha la sua motivazione nella convinzione che le iniziative di sanità pubblica de-
dicate a queste malattie nel loro insieme abbiano un rapporto costi/benefici più basso 
rispetto agli interventi indirizzati alle singole patologie. Questa convinzione deriva 
principalmente dal fatto che le malattie rare presentano criticità analoghe per ciò che 
riguarda l’assistenza e la ricerca scientifica.

Per quanto concerne gli aspetti assistenziali, i punti critici riguardano:
•  la difficoltà per i pazienti di ottenere una diagnosi appropriata e tempestiva;
•  la patogenesi non definita e quindi la generale carenza di terapie causali;
•  l’andamento cronico e gli esiti invalidanti;
•  l’onerosità del trattamento. 

Sul versante della ricerca scientifica è da rilevare che la maggior parte delle malattie 
rare è di natura genetica. In alcuni casi, anche in relazione alla rarità della malattia, la 
ricerca sulla patogenesi è complicata dalla difficoltà da parte dei ricercatori di acquisire 
un numero sufficiente di campioni biologici per poter effettuare gli studi.

Il numero limitato dei pazienti influisce anche sugli aspetti tecnico scientifici ed 
economici della ricerca: infatti i piccoli numeri influenzano negativamente sia gli studi 
eziologici sia quelli clinici; d’altro canto, per gli investitori privati come le aziende far-
maceutiche la scarsa numerosità corrisponde all’esiguità di mercato.

Tra le azioni di sanità pubblica da realizzare per affrontare questi aspetti critici 
sono particolarmente rilevanti la creazione e lo sviluppo di network in grado di assicu-
rare tutte le fasi dell’assistenza.

In particolare devono essere individuati centri sanitari di riferimento (ospedali, 
cliniche universitarie, istituti di ricovero e cura a carattere scientifico) presso di questi 
devono essere inviati i pazienti per la diagnosi e la definizione dei protocolli terapeuti-
ci. La concentrazione di esperienze cliniche presso il centro di riferimento può infatti 
rappresentare una garanzia di qualità nell’assistenza, tanto più preziosa quanto più 
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Assistenza: strategie di sanità pubblica

scarse sono le prove scientifiche disponibili per i protocolli e le linee guida di diagnosi e 
trattamento, come spesso accade per le malattie rare. Il centro sanitario di riferimento 
deve essere in grado di effettuare la diagnosi con la maggiore specificità possibile o 
essere collegato con strutture in possesso delle necessarie professionalità e dotazioni 
strumentali (per esempio laboratori per la genetica molecolare o la citogenetica). 

Molto spesso, inoltre, i centri sanitari di riferimento sono coinvolti nell’attività di 
ricerca patogenetica e clinica e questo rappresenta un ulteriore motivo per inviare i 
pazienti presso queste strutture.

Non tutte le fasi dell’assistenza devono però far capo al centro di riferimento. Le 
attività assistenziali che coinvolgono il paziente nella sua quotidianità devono svolgersi 
altrove, in prossimità dei luoghi in cui la persona vive e quindi in coerenza con i prin-
cipi della continuità assistenziale. Inoltre, l’utilizzo di centri sanitari di riferimento per 
attività che possono essere svolte presso strutture meno specializzate comporta uno 
spreco delle risorse disponibili. 

Anche in questo caso è necessario costruire relazioni funzionali tra i centri di riferi-
mento e le strutture sanitarie che si prendono cura del paziente nella sua quotidianità. 
Il network assistenziale deve comprendere i livelli distrettuale e territoriale, che garan-
tiscono un ambito assistenziale molto importante per la qualità della vita delle persone 
con una malattia rara e dei loro familiari, per esempio l’assistenza domiciliare integrata 
e i centri per il recupero e la riabilitazione funzionale.

All’interno del network assistenziale le diverse fasi dell’assistenza devono essere il 
più possibile condivise e formalizzate attraverso protocolli e linee guida. 

Da diversi studi effettuati in Italia è risultato che l’informazione sulle malattie rare 
rappresenta uno dei punti critici sui quali è necessario intervenire per migliorare la 
qualità dell’assistenza. Un’informazione chiara ed esaustiva sul proprio stato di salute 
e sulla disponibilità di servizi di assistenza è un diritto del cittadino. L’informazione 
deve quindi essere considerata una fase dell’assistenza (essendo un diritto, anzi, do-
vrebbe essere inclusa nei livelli essenziali di assistenza) e quindi garantita dal network 
assistenziale, soprattutto per quanto riguarda alcune questioni:
•  spesso le informazioni sulle malattie rare sono reperibili presso i centri sanitari di 

riferimento che svolgono attività clinica e di ricerca; gli operatori sanitari che si 
occupano di malattie rare rappresentano una preziosa sorgente di informazioni che 
devono essere “messe in rete”;

•  alcune informazioni riguardano le prestazioni erogate, i regimi di esenzione, ecce-
tera: la rete deve quindi essere in grado di rispondere ai bisogni informativi a livello 
di Azienda sanitaria locale e/o di Azienda ospedaliera;

•  è indispensabile un raccordo per l’integrazione delle conoscenze scientifiche e delle 
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informazioni sulle prestazioni sanitarie presso strutture che abbiano sviluppato un 
settore di studio e di documentazione e siano in grado di erogare le informazioni 
(che abbiano, cioè, strumenti e personale dedicato); il livello di queste strutture 
deve essere regionale e nazionale;

•  in questo ambito deve essere realizzato un raccordo funzionale con le associazioni 
di pazienti.

La realizzazione dei network assistenziali deve includere la registrazione dei pa-
zienti, delle prestazioni sanitarie e degli atti amministrativi e lo sviluppo di una rete 
informativa, in quanto:
•  il paziente deve essere seguito in tutto il suo percorso all’interno della rete da par-

te di tutte le strutture coinvolte nell’assistenza. Il centro di riferimento sanitario 
che ha stabilito la terapia, per esempio, deve essere costantemente aggiornato sul-
l’andamento della malattia ed essere in grado di inviare informazioni ai settori 
dell’assistenza che si occupano degli aspetti amministrativi per l’erogazione delle 
prestazioni sanitarie;

•  il network assistenziale deve essere considerato un’unità funzionale la cui attività va 
tenuta sotto controllo costante per apportare eventuali modifiche di strutture, at-
tività o relazioni funzionali: per esempio per riconvertire ad altra attività un centro 
sanitario di riferimento con un flusso molto basso di pazienti o per rilevare carenze 
riguardanti fasi specifiche dell’assistenza (per esempio tempi di attesa molto lunghi 
per la riabilitazione).
 
È auspicabile che la registrazione dei pazienti, utile per migliorare sia l’assistenza 

erogata al singolo sia l’efficienza del network nel suo insieme, sia integrata con la regi-
strazione epidemiologica, cioè lo sviluppo di strumenti ad hoc per definire la prevalenza 
o l’incidenza della malattia e la raccolta di dati a scopi di sanità pubblica e scientifici 
(per esempio la definizione della storia naturale della malattia). Inoltre, un registro 
epidemiologico permette aggregazioni di dati tali da poter contrastare la criticità rap-
presentata dai piccoli numeri che incidono su tutte le fasi della ricerca. Il livello di 
aggregazione raccomandato è nazionale/internazionale.

Il raccordo tra registri epidemiologici e strutture in grado di raccogliere campioni 
biologici, inoltre, rappresenta un valore aggiunto.

Infine, per tutte le attività sia in ambito assistenziale sia nel campo della ricerca 
è importante realizzare un collegamento tra istituzioni, operatori di sanità pubblica, 
clinici e associazioni di pazienti e loro familiari.

Assistenza: strategie di sanità pubblica
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VI/A

Quesiti e raccomandazioni

Quesito  Come realizzare, sviluppare e valutare programmi di sanità pubblica 
rivolti alla tutela delle persone con emiplegia alternante 

  e dei loro familiari?

Raccomandazioni
Le seguenti raccomandazioni sono indirizzate ai professionisti della sanità pubblica e della 
politica sanitaria.

Al fine di garantire ai pazienti con emiplegia alternante e ai loro familiari la migliore 
assistenza socio sanitaria, si raccomanda di realizzare e sviluppare un network assistenziale 
che sia in grado di assicurare tutte le fasi dell’assistenza e la loro integrazione.

Si raccomanda di identificare i centri sanitari di riferimento (ospedali, cliniche universitarie, 
istituti di ricovero e cura a carattere scientifico) per la diagnosi e la definizione dei protocolli 
terapeutici; il centro di riferimento deve fornire la diagnosi con la maggiore specificità 
possibile o realizzare relazioni funzionali con strutture in possesso di professionalità e 
dotazioni strumentali adeguate.

Per favorire le relazioni funzionali tra i centri di riferimento e le strutture sanitarie che si 
prendono cura del paziente nella sua quotidianità, si raccomanda di includere nel network 
assistenziale il livello distrettuale e quello territoriale, in grado di fornire servizi importanti per 
la qualità della vita dei pazienti dei loro familiari (assistenza domiciliare integrata, centri per il 
recupero e la riabilitazione funzionale).

Si raccomanda di includere tra le attività erogate dal network assistenziale (a cura di ASL, 
centri sanitari di riferimento, Regioni, Istituto superiore di sanità) anche l’informazione, da 
considerare come una fase dell’assistenza (anzi da includere all’interno dei livelli essenziali di 
assistenza, poiché si tratta di un diritto del paziente).

Raccomandazione
La seguente raccomandazione è indirizzata ai medici di base e ai medici specialisti.

Al fine di migliorare la qualità dell’assistenza medica e di incentivare la ricerca patogenetica e 
clinica, si raccomanda di inviare i pazienti con il sospetto diagnostico di emiplegia alternante 
presso i centri sanitari di riferimento.

VI/A
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Raccomandazioni
Le seguenti raccomandazioni sono indirizzate ai professionisti della sanità pubblica e della 
politica sanitaria, agli operatori sanitari e ai ricercatori.

Allo scopo di definire misure epidemiologiche, ottenere informazioni sull’andamento della 
malattia, costituire una base per la ricerca eziopatogenetica e clinica, si raccomanda di 
realizzare e sviluppare la raccolta epidemiologica dei dati dei pazienti.

Si raccomanda di realizzare e sviluppare un sistema di raccolta di campioni biologici 
collegato al registro epidemiologico.

Si raccomanda di mantenere e sviluppare, sia nell’ambito dell’assistenza sia in quello della 
ricerca, il contatto con l’Associazione italiana per la sindrome di emiplegia alternante – AISEA 
Onlus e con i suoi centri specialistici di riferimento.
– Indirizzo: via Sernovella, 37 – 23878, Verderio Superiore (LC)
– Telefono e fax: 039 9518046
– e-mail: info@aiseaonlus.org
– sito web: www.aiseaonlus.org

Fonti delle raccomandazioni
Le raccomandazioni riportate in questo capitolo si basano su pareri motivati e condivisi dal 
panel multidisciplinare degli esperti che hanno partecipato alla stesura della linea guida.

VI/A

VI/A
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Riabilitazione e sostegno psicologico 

Premessa

La riabilitazione è un processo complesso che ha lo scopo di  promuovere nel bam-
bino con emiplegia alternante e nella sua famiglia la migliore qualità di vita possibile. 
Con azioni dirette e indirette si occupa dell’individuo nella sua globalità fisica, mentale, 
affettiva, comunicativa e relazionale, coinvolgendo il suo contesto familiare, sociale e 
ambientale. Si realizza attraverso la definizione del progetto riabilitativo e dei program-
mi terapeutici nell’ambito della rieducazione, dell’assistenza e dell’educazione.

La definizione degli obiettivi riabilitativi perseguibili deriva da una valutazione qua-
litativa e quantitativa del profilo delle competenze, in una mediazione che costituisce la 
sfida di ogni trattamento riabilitativo. L’individuazione delle caratteristiche delle fun-
zioni, dei punti di forza, delle strategie da rinforzare, degli stimoli da fornire e del per-
corso da seguire, dei compensi e del livello di collaborazione porta alla definizione dei 
contenuti, delle modalità (tipologia di trattamento, frequenza, eccetera) e della durata 
del progetto di riabilitazione.

L’emiplegia alternante è una malattia neurologica caratterizzata da un’elevata varia-
bilità nel tempo e nell’entità della compromissione, con ricadute a livello funzionale, 
cognitivo e comportamentale. L’eziologia e la patogenesi sono sconosciute, e si sospetta, 
anche se non vi sono conferme, che abbia un andamento progressivo.

La valutazione finalizzata alla definizione di un progetto riabilitativo è sempre per-
sonalizzata e lo diventa, se possibile, ancora di più in questo caso per la necessità di 
acquisire dati relativi non solo alle caratteristiche specifiche del singolo paziente ma 
anche ai diversi momenti dell’evoluzione della malattia. In questo senso ogni valuta-
zione assume un significato ancora maggiore nella sistematica ripetizione longitudinale 
nel tempo.

Alcune caratteristiche della valutazione e della realizzazione dei progetti riabilitativi 
sono comuni ad altre patologie dell’ età evolutiva a coinvolgimento multisistemico e con 
variabilità di andamento nel tempo:
•  necessità di individuare con valutazioni multispecialistiche ripetute i diversi aspetti 

clinici, per poter elaborare un progetto personalizzato e flessibile nel tempo;
•  importanza di prevedere un raccordo e un’interfaccia con gli altri ambiti specialistici; 
•  maggiore efficacia degli interventi effettuati precocemente; 
•  importanza di prevedere un raccordo adeguato con le persone (per esempio i refe-

renti territoriali sia clinici sia, se possibile, scolastici) e con le strutture  con cui il 
paziente viene in contatto nella vita quotidiana.

Riabilitazione e sostegno psicologico
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Queste premesse rendono particolarmente difficile stilare delle raccomandazioni sui 
possibili interventi terapeutici riabilitativi, considerando anche che il quadro clinico è 
caratterizzato sia da disturbi parossistici sia da fenomeni non parossistici di inabilità 
cronica. È in particolare su questi ultimi che agisce l’intervento riabilitativo, anche se 
è opportuno tenere in considerazione anche la componente accessuale della malattia. 
Infatti la presenza dei disturbi parossistici va considerata per almeno due motivi:
•  nel corso degli interventi riabilitativi devono essere evitate, per quanto possibile, le 

manovre che possono scatenare o favorire la comparsa degli attacchi (vedi capitolo 
Gestione degli attacchi emiplegici, pagina 46);

•  la presenza di movimenti oculari anomali può interferire con gli aspetti riabilitativi 
sia oftalmologici sia neuropsicologici relativi alle competenze visuo spaziali.

Infine, poiché l’emiplegia alternante è una patologia cronica particolarmente invali-
dante, oltre alla riabilitazione è importante offrire al paziente e ai familiari un sostegno 
psicologico con caratteristiche che potranno cambiare nel corso del tempo e in base alle 
variazioni del quadro clinico.

Quesiti e raccomandazioni

Quesito 1 Come effettuare la riabilitazione ?

Raccomandazioni
Le seguenti raccomandazioni sono indirizzate agli operatori sanitari coinvolti nella 
riabilitazione delle persone con emiplegia alternante.

Nei primi 3 anni di vita del bambino si raccomanda:
•  di considerare che, al di fuori degli attacchi parossistici, il problema principale è 

spesso rappresentato dal ritardo nel raggiungimento delle diverse tappe dello sviluppo 
neuromotorio;

•  di impostare un intervento riabilitativo di tipo fisiochinesiterapico per favorire l’acquisizione 
del migliore assetto posturale e l’avvio dei corretti passaggi motori fino al raggiungimento 
della deambulazione;

•  di sostituire successivamente questo tipo di intervento con un trattamento di 
neuropsicomotricità, finalizzato non solo al mantenimento e al rafforzamento delle 
competenze motorie acquisite ma anche allo sviluppo e all’ampliamento degli aspetti di 
comunicazione (capacità di relazione, linguaggio verbale e non verbale).

Riabilitazione e sostegno psicologico
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VI/A Dopo i 3 anni e fino all’ingresso nella scuola elementare si raccomanda:
•  di considerare che il problema principale è rappresentato dal ritardo neuropsichico che si 

esprime sotto forma di ritardo nelle competenze cognitive, prassiche e del linguaggio;
•  di proseguire il trattamento di psicomotricità, eventualmente  affiancato o sostituito da un 

trattamento logopedico;
•  di favorire la socializzazione con adulti diversi dai familiari e con coetanei, se le condizioni 

generali lo permettono, attraverso l’inserimento nella scuola materna con le modalità 
opportune (vedi capitolo Inserimento scolastico, pagina 52).

Nel ciclo della scuola dell’obbligo (7-14 anni) si raccomanda:
•  di considerare che l’utilità di proseguire gli interventi riabilitativi individualizzati (psicomotricità 

o logopedia) deve essere valutata caso per caso in base a obiettivi specifici;
•  di affrontare la presenza di un ritardo mentale (con deficit specifici per quanto riguarda 

l’attenzione, le competenze visuo spaziali  e grafiche) tramite trattamenti di tipo 
neuropsicologico;

•  di elaborare un progetto didattico individualizzato con obiettivi specifici che tengano conto 
delle difficoltà cognitive e neuropsicologiche. In questa fase è fondamentale la presenza 
di un insegnante di sostegno che segua la programmazione personalizzata (vedi capitolo 
Inserimento scolastico, pagina 52).

Nell’adolescenza e in età adulta si raccomanda:
•  di considerare che con gli anni i disturbi parossistici diventano meno frequenti, mentre 

prevalgono gli aspetti deficitari: il problema principale è rappresentato dal ritardo cognitivo 
e dagli eventuali disturbi del comportamento collegati;

•  di elaborare, in accordo con la famiglia, un progetto esistenziale che tenga in 
considerazione sia le capacità residue del ragazzo sia le risorse presenti nel territorio di 
appartenenza. L’acquisizione e il mantenimento dell’autonomia personale e sociale devono 
essere perseguiti attraverso l’inserimento in realtà educative e lavorative più o meno 
protette (vedi capitolo Lavoro e vita adulta, pagina 65).

Per quanto riguarda l’uso di tutori e ausili si raccomanda:
•  di considerare che nel corso della vita, con finalità differenti e in più occasioni, è possibile 

il loro impiego;
•  se necessario al fine di prevenire l’instaurarsi di deformità muscolo scheletriche nel 

singolo paziente, di prescrivere il tipo più adatto di tutore;
•  di indicare, a seconda dell’età del paziente e della gravità del disturbo motorio, l’uso di 

passeggini, carrozzine e biciclette ortopedici per favorire lo spostamento. 

VI/A

VI/A

VI/A
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Per favorire l’inserimento scolastico e l’accesso alla scrittura, si raccomanda:
•  di prescrivere l’uso di computer modificati (per esempio con tastiera semplificata, 

con mouse o track-ball particolari, con touch-screen o con comando vocale), quando 
sostenibile sul piano delle competenze cognitivo linguistiche (vedi capitolo Inserimento 
scolastico, pagina 52);

•  di prescrivere ausili opportuni, sia informatici sia ottici, per i pazienti ipovedenti.

Quesito 2 Come effettuare il sostegno psicologico?

Raccomandazioni
Le seguenti raccomandazioni sono indirizzate agli operatori sanitari coinvolti nella riabilitazione 
e agli altri operatori del Servizio sanitario nazionale che hanno in carico il paziente.

Trattandosi di una patologia cronica particolarmente invalidante, si raccomanda di:
•  offrire al paziente e ai familiari un sostegno psicologico. Le caratteristiche dell’intervento e 

“l’oggetto” delle cure potranno variare in funzione dell’età del paziente, del quadro clinico 
e dell’andamento più o meno evolutivo della malattia;

•  di considerare il paziente e la famiglia da cui proviene come entità uniche e differenti 
da tutte le altre, sfruttando le conoscenze e le competenze legate alla malattia e alla 
sua evoluzione per decidere di volta in volta come metterle a disposizione delle persone 
coinvolte e impostando il proprio intervento non tanto all’acquisizione di prestazioni quanto 
al raggiungimento di una condizione di massimo benessere.

Al momento della prima diagnosi, oltre a fornire spiegazioni il più possibile dettagliate sulle 
caratteristiche della malattia, su come affrontarla, sulle possibilità terapeutiche e sugli aspetti 
prognostici, si raccomanda:
•  di dare spazio all’ascolto dei genitori, per far emergere fantasie e preoccupazioni che una 

patologia parossistica come l’emiplegia alternante inevitabilmente evoca;
•  di indirizzare il sostegno psicologico verso l’elaborazione dei sensi di colpa che sempre si 

accompagnano alla diagnosi e di stimolare l’emergere di risorse positive e riparatorie.

Nelle prime fasi dello sviluppo si raccomanda:
•  di dedicare l’attenzione in particolare alla coppia madre-bambino, pur risultando opportuna 

una presa in carico di tutta la famiglia;
•  di sostenere successivamente il nucleo familiare nell’accettare le difficoltà e i limiti del 

bambino, cercando di creare un’alleanza il più possibile proficua che porti a sfruttare 
al meglio le capacità del paziente e a impostare un programma riabilitativo adeguato e 
personale.

VI/A

VI/A
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VI/A Con l’ingresso nell’adolescenza si raccomanda:
•  di impostare il sostegno alla famiglia in modo da creare un clima di interazione e di non 

dipendenza, al fine di sviluppare un’autonomia progressivamente crescente del paziente;
•  di fornire al paziente un supporto finalizzato all’accettazione della malattia e dei limiti che 

comporta e, parallelamente, al sostegno alle funzioni dell’Io e alla guida per un inserimento 
sociale commisurato alle sue risorse.

Fonti delle raccomandazioni
Le raccomandazioni riportate in questo capitolo si basano su pareri motivati e condivisi dal   
panel multidisciplinare degli esperti che hanno partecipato alla stesura della linea guida.
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L I N E A  G U I D AIl Sistema nazionale per le linee guida (SNLG)

In Italia, l’elaborazione di linee guida e di altri strumenti 
di indirizzo fi nalizzati al miglioramento della qualità 
dell’assistenza avviene all’interno del Sistema nazionale per le 
linee guida (SNLG).
La legislazione vigente propone l’adozione di linee guida come 
richiamo all’utilizzo effi  ciente ed effi  cace delle risorse disponibili 
e come miglioramento dell’appropriatezza delle prescrizioni.
Queste sono le fi nalità del SNLG con i compiti specifi ci di:
•  produrre informazioni utili a indirizzare le decisioni degli 

operatori, clinici e non, verso una maggiore effi  cacia e 
appropriatezza, oltre che verso una maggiore effi  cienza 
nell’uso delle risorse;

• renderle facilmente accessibili;
•  seguirne l’adozione esaminando le condizioni ottimali per la 

loro introduzione nella pratica;
• valutarne l’impatto organizzativo e di risultato.
Gli strumenti utilizzati per perseguire questi fi ni sono appunto 
linee guida clinico-organizzative, documenti di indirizzo 
all’implementazione e documenti di indirizzo alla valutazione 
dei servizi.

Nel caso delle linee guida per le malattie rare, delle quali questo 
testo fa parte, gli strumenti descritti diventano un mezzo 
volto soprattutto all’ottimizzazione della gestione clinica e 
assistenziale del paziente. La collaborazione creata tra Centro 
nazionale malattie rare (CNMR) e Sistema nazionale per le linee 
guida (SNLG) persegue il raggiungimento di questi obiettivi 
in una cornice metodologica standardizzata, nella ricerca di 
un’assistenza appropriata e attuale all’interno del Servizio 
sanitario nazionale.
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