8.3
 LE EPILESSIE NELL’INFANZIA E NELL’ADOLESCENZA

Anna Filippini

L’epilessia(e) è più frequente di quanto comunemente si pensa, è la più comune malattia neurologica dell’infanzia e dell’adolescenza. “Chiunque sia coinvolto nell’educazione del bambino con epilessia dovrebbe ricevere un’appropriata informazione sulla malattia” (Libro Bianco sull’Epilessia in Europa (2002). Scopo di questo capitolo è cercare di dare alcune informazioni essenziali su questa malattia(e), rimandando ad eventuali successivi approfondimenti una conoscenza più dettagliata della complesse problematiche cognitive, educative e relazionali che si possono incontrare.

Cenni storici

Il  termine “epilessia” (E) deriva dal verbo greco “epilambanein”, che significa “essere sopraffatti, essere colti di sorpresa”: le crisi epilettiche sono infatti eventi improvvisi, non prevedibili, spesso drammatici. L’E. era documentata fin dall’antichità, e ritenuta espressione di forze divine, spesso punitive, il “male sacro”; per secoli molte  religioni hanno considerato le persone affette da E come “possedute”.  In tempi più vicini (XVII-XIX secolo) si è ritenuto che fosse una malattia infettiva, e quindi contagiosa, o una malattia psichiatrica. Nella maggior parte dei casi, sia nei tempi antichi che nei secoli successivi, le persone affette da questa malattia sono state vittime di pregiudizi, emarginazione, isolamento, oggetto di provvedimenti punitivi fino alla morte: alcune  streghe bruciate sul rogo erano affette da epilessia. Nel corso dell’800 fino ai primi decenni del ‘900 si afferma la “teoria della degenerazione”, secondo cui le malattie mentali sono espressione di un arresto dello sviluppo psichico dell’individuo, di una degenerazione, di una mutazione negativa, che determina un comportamento secondo schemi primordiali tipici di esseri inferiori nella scala gerarchica: l’E. è una delle manifestazioni della degenerazione, anzi il prototipo. In Francia, Italia e Germania questi concetti si sono affermati fino alle loro estreme conseguenze: leggi  che vietavano il matrimonio per i pazienti E (fine ‘800/inizio ‘900), legge della Germania nazista che prevedeva l’obbligo della sterilizzazione per gli epilettici(1936). Solo dalla fine del XVIII sec si è cominciato a considerare l’E. una malattia del funzionamento cerebrale, cone  passaggio definitivo dal dominio della psichiatria a quello della neurologia nell’800. E’ nel corso del XX secolo che sono stati realizzati i maggiori progressi nella conoscenza di questa malattia(e): per quanto riguarda la terapia (i primi due farmaci antiepilettici sono stati introdotti nel 1912 e nel 1938),  la diagnostica, la conoscenza della semeiologia clinica e dei meccanismi fisiopatologici. Ciononostante ci sono ancora molte idee sbagliate e le persone con E. continuano ad essere vittime di pregiudizi e discriminazione. Un breve, parziale elenco  di persone con E. che hanno ottenuto significativi risultati nella vita: Alessandro Magno, Pietro il Grande, Giulio Cesare, Richelieu, Carlo V, Napoleone, Giovanna D’Arco, Petrarca, Handel, Berlioz, Flaubert, Byron, Van Gogh, Dostoevsky, Gershwin. 
Epidemiologia

L’incidenza della malattia, cioè il numero di persone che si ammalano in un anno, è diversa nei paesi industrializzati e nei paesi in via di sviluppo, rispettivamente circa 24-53/100.000 e 100/100.000; nella fascia di età da 0 a 15 anni l’incidenza è più elevata, 50-100 nuovi casi /100.000, con un picco massimo nel primo anno di vita (fino a 145/100.000). Dal 46% al 60% di tutte le epilessie esordiscono, infatti, prima dei tre anni di età.  La prevalenza complessiva, cioè il numero di persone malate in un dato momento, includendo sia i pazienti con epilessia attiva sia i pz con E. controllata dalla terapia, è di 4-14/1000 se si considera la  popolazione da 0 a 15 anni. Ciò significa che in una scuola dove vi siano 6-7 classi ci sarà almeno 1 bambino affetto da epilessia. Di questi, circa il 75%  risponde adeguatamente alla  terapia e non ha più crisi da oltre 5 anni. Dal 1965 l’E. è stata inserita nel gruppo delle “malattie sociali”(DM 5/11/65, GU n 44 del 19/02/1966), nozione definita nel 1961 per altre malattie: una malattia viene definita “sociale” sulla base della frequenza, durata, grado di handicap per i malati, costo ed impatto sociale. Ciò ha reso possibile la costituzione di strutture specializzate per la diagnosi e il trattamento, i Centri di riferimento per l’Epilessia.

Descrizione clinica

L’Epilessia è una condizione cronica, o piuttosto un gruppo di condizioni, nella quale le crisi epilettiche tendono a verificarsi ripetutamente senza una causa immediatamente identificabile. Una crisi epilettica unica o la ripetizione di crisi nel contesto di una sofferenza cerebrale acuta non costituiscono una malattia epilettica: ad esempio in corso di infezione a livello cerebrale (encefalite) così come subito dopo un trauma cranio-encefalico sono possibili e relativamente frequenti crisi epilettiche (crisi epilettiche “provocate”), ma solo nel caso che queste si ripetano a distanza di tempo deve essere posto il sospetto di E.  Dal punto di vista clinico si distinguono molti tipi di E. e di crisi, classificati secondo i criteri proposti dalla International League Against Epilepsy (ILAE), che riunisce gli specialisti di tutto il mondo.

Che cos’è una crisi epilettica? E’ importante averne un’idea, perché può capitare di assistervi ed è importante non farsi prendere dal panico e avere un’idea di come reagire.

Una crisi  è un evento acuto, definito nel tempo, che modifica transitoriamente lo stato clinico del paziente. Una crisi epilettica è  un “evento transitorio di segni e/o sintomi dovuti ad un’attività neuronale anormale, eccessiva o sincrona nel cervello” . Le crisi epilettiche si diversificano da altri tipi di manifestazioni parossistiche per la loro espressione clinica e per il meccanismo sottostante (patogenesi). L’origine della crisi può essere paragonata ad una piccola “scarica” elettrica eccessiva e incontrollata, che inizia all’improvviso, finisce rapidamente e, nella maggior parte dei casi, non lascia nessuna conseguenza. E’ legata ad un’alterazione della trasmissione e ricezione dei messaggi elettrici e chimici a livello di neuroni e vie nervose. L’Elettroencefalogramma (EEG) è essenziale per la caratterizzazione delle crisi epilettiche e la diagnosi differenziale rispetto ad altri tipi di manifestazioni  parossistiche.    

Quando si riesce a effettuare l’EEG durante una crisi (EEG “critico”), nel caso si tratti di una crisi epilettica si registra una scarica epilettica definita come un cambiamento temporaneo e parossistico nell’attività EEG, che può essere diffuso o localizzato (fig.1,2,3).. 
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Fig 2: Esempio di scarica focale


Fig 3: Esempio di scarica generalizzata

La scarica epilettica è un fenomeno complesso che risulta dall’interazione di fenomeni eccitatori e inibitori di diversa origine neuronale, e che si risolve in una disorganizzazione parossistica di una o più funzioni cerebrali. Le crisi sono di solito brevi e durano da secondi a minuti: si definiscono “crisi autolimitanti”, cioè che terminano spontaneamente;  raramente possono essere molto lunghe, e non interrompersi spontaneamente: “crisi continue” o “stato epilettico” (vecchio termine:“stato di male epilettico”), evenienza grave ed in alcuni casi molto pericolosa. La semeiologia clinica dipende dall’origine topografica e dalla propagazione delle scariche neuronali: comparsa improvvisa di manifestazioni cliniche motorie, sensitive o psichiche, accompagnate o meno da perdita di coscienza o alterazione dello stato di vigilanza



Tabella 1: Tipi di crisi epilettiche
Lo stato di coscienza  è definito come la capacità della persona di rendersi conto e di rispondere a stimoli esterni: il grado di alterazione della coscienza durante una crisi può variare da profondo (es. quando una persona cade a terra svenuta o in coma) a molto lieve, quasi non identificabile. Nelle alterazioni più lievi, inoltre, la reattività (capacità del paziente di eseguire semplici comandi o movimenti volontari) e la consapevolezza dell’ambiente esterno (contatto del paziente con gli eventi durante la crisi e capacità di ricordarli) non sono necessariamente coinvolte nello stesso modo. Una persona può rimanere reattiva durante una crisi, ma non essere successivamente in grado di ricordare gli eventi accaduti (di solito nelle crisi con alterazione dello stato di coscienza c’è un’amnesia post-critica per quanto è avvenuto durante l’evento). Nel bambino può essere molto difficile o  impossibile determinare il livello di coscienza o reattività, tanto più  è piccolo e quando ancora non è stato acquisito il linguaggio e la capacità di raccontare. 
Le crisi generalizzate (tab.1) possono essere caratterizzate solo da alterazione dello stato di coscienza: è il caso delle “assenze” che durano in genere pochi secondi (generalmente da 2 a 15 sec, max 1/2 min) e sono caratterizzate principalmente od esclusivamente da una riduzione (obnubilamento della coscienza) o da una soppressione (perdita di coscienza) delle funzioni psichiche superiori. Dal punto di vista clinico si può verificare soltanto la sospensione di ogni atto motorio o psichico che il soggetto stava compiendo in quel momento. Il bambino diventa inespressivo, a volte con gli occhi e la bocca semiaperti ed uno sguardo vacuo.  Le assenze sono le crisi tipiche dell’E. con assenze dell’infanzia, conosciuta come “Piccolo Male” (termine che dovrebbe essere abbandonato), ma si possono verificare, con caratteristiche più o meno tipiche, anche in altre sindromi epilettiche. Le altre crisi generalizzate si accompagnano a fenomeni motori più o meno intensi, che possono essere osservabili come singole scosse muscolari brevi e improvvise (crisi miocloniche), scosse muscolari ripetute (crisi cloniche), perdita o diminuzione del tono muscolare (crisi atoniche), irrigidimento dovuto ad aumento del tono muscolare (crisi toniche). Questi fenomeni possono interessare la testa, il tronco, gli arti, tutto il corpo, essere più o meno intensi e prolungati, provocare movimenti bruschi di una parte del corpo, la caduta di oggetti tenuti in mano, la caduta a terra della persona (rovinosa e drammatica nel caso delle crisi atoniche), ed essere variamente associati tra loro, di solito in sequenza. L’esempio più tipico di sequenza di manifestazioni è la “crisi tonico-clonica”, conosciuta anche come crisi di Grande Male, caratterizzata da perdita di coscienza, contrazione tonica di tutta la muscolatura con arresto del respiro, tachicardia e cianosi intensa (fase tonica) e successivamente scosse bilaterali intense, simmetriche e generalizzate, che si distanziano progressivamente fino a cessare bruscamente (fase clonica); segue rilasciamento muscolare completo, respiro rumoroso, spesso sonno post-critico; la perdita di urine durante la crisi è frequente ma non costante. Nei bambini le crisi tonico-cloniche sono  meno frequenti di altre forme di crisi generalizzate, al contrario di quanto succede in età successive, e sono generalmente meno violente che nell’adulto. Durante alcuni tipi di crisi generalizzate il respiro si può interrompere per alcuni momenti (apnea > cianosi) ma a meno che questo non duri molti minuti (stato epilettico), non c’è pericolo per la vita.   

Le manifestazioni cliniche delle crisi focali  sono molteplici e polimorfe, e possono essere limitate sia per espressione che per intensità, oppure molto complesse per la successione di sintomi diversi e la compromissione dello stato di coscienza. I sintomi dipendono da quale area cerebrale è inizialmente interessata dalla scarica epilettica, e se e come questa si propaga ad altre aree. Ad esempio l’unica manifestazione può essere una sensazione particolare come un formicolio improvviso (parestesia) o una perdita di sensibilità, o una sensazione tipo mal di stomaco improvviso (crisi focali sensitive). Oppure si possono avere fenomeni motori analoghi a quelli sopradescritti, ma limitati ad una regione del corpo più o meno estesa e, soprattutto, ad un solo lato del corpo (crisi focali motorie); ci può essere una progressione delle manifestazioni a regioni vicine, ad esempio si possono verificare crisi con scosse limitate inizialmente ad una mano, che poi interessano l’avambraccio, il braccio, la spalla: si parla in questo caso di “marcia Jacksoniana” (rara nel bambino). Le crisi possono manifestarsi con sintomi più complessi e articolati come espressione di paura o terrore, illusioni o allucinazioni (rare nel bambino), perdita del contatto, comportamenti motori automatici anche molto complessi (più frequenti nell’adulto) (crisi focali motorie con automatismi). Una crisi può iniziare con sintomi focali e successivamente, per la diffusione della scarica ad entrambi gli emisferi, presentare le caratteristiche di una crisi generalizzata: si parla in questo caso di crisi secondariamente generalizzata. Un esempio: il sintomo iniziale può essere un improvvisa sensazione gastrica (in passato si parlava di “aura”), rapidamente seguita da una crisi tonico-clonica come quella sopradescritta. 

Nei bambini i fattori età, accrescimento e sviluppo sono di primaria importanza nel determinare non solo la comparsa o meno dell’epilessia, ma anche le manifestazioni cliniche ed EEG delle crisi, ed i tipi di crisi incontrate. Le crisi epilettiche nel bambino sono particolarmente polimorfe da un soggetto all’altro, e tendono a variare nel tempo anche nello stesso soggetto: un bambino che comincia ad avere crisi epilettiche a 1-2 anni, successivamente, se la terapia non controlla completamente le crisi, a 5-6 anni può avere delle crisi diverse. Con l’aumentare dell’età, e quindi con la progressiva maturazione del S.N.C., che si completa nell’arco di alcuni anni, le crisi tendono infatti a diventare più complesse e organizzate, e quindi più facilmente identificabili. Nei neonati, nei lattanti, nei bambini piccoli (2-3 anni) può essere molto difficile riconoscere le crisi, poiché la semeiologia è spesso minima e difficile da evidenziare, per esempio può limitarsi ad una semplice diminuzione o assenza di attività motoria o comportamentale, oppure al comparire di una postura asimmetrica. Ma si può verificare anche la situazione opposta: alcune epilessie gravi esordiscono  nel bambino piccolo con crisi generalizzate o unilaterali di lunga durata fino allo stato epilettico. Alcuni tipi di crisi si verificano solo nell’infanzia e non  in eta’ adulta, come ad esempio gli spasmi; viceversa alcuni tipi di crisi frequenti nell’adulto non si osservano, o solo raramente, prima dell’età scolare. Un paziente, a seconda dell’età e del tipo di epilessia, può presentare un solo tipo o più tipi di crisi. 

In base all’eziologia (le cause di una malattia) si distinguono E. “genetiche”, “da causa strutturale o metabolica”, “da causa sconosciuta”. Le E. genetiche sono il diretto risultato di un difetto genetico, conosciuto o supposto; le crisi sono il sintomo essenziale e spesso unico del disturbo. Fino ad oggi la maggior parte di queste E. sono considerate malattie “idiopatiche” = malattie che non si accompagnano ad altri processi morbosi e di cui non si conosce la causa (es. l’Epilessia con Assenze dell’infanzia). Nelle E da cause strutturali o metaboliche esiste una condizione strutturale sottostante (es. una lesione) o un’altra malattia, dimostrata, che si associa ad un aumentato rischio di sviluppare  epilessia (sinonimi: E. sintomatiche, E. secondarie). Condizioni o Malattie frequentemente associate ad E.: lesioni cerebrali ischemiche, anossiche o infettive  verificatesi in epoca prenatale o perinatale, malformazioni cerebrali, malattie neurocutanee,  malattie neurometaboliche, infezioni postnatali (meningite, encefalite), tumori, traumi cerebrali.
Nelle E. da causa sconosciuta (dette anche “criptogenetiche” o “probabilmente sintomatiche”), non è ancora stata individuata l’etiologia, 
probabilmente perchè sfugge ai nostri mezzi di investigazione: la maggior parte delle Encefalopatie Epilettiche rientrano in questo gruppo.

La classificazione delle E è complessa, e comprende E. con caratteristiche e denominazioni ben definite (Sindromi), E. definite in base alla localizzazione ed alla causa, condizioni particolari, ecc. Con il termine “sindrome epilettica” si descrivono un complesso di segni e sintomi elettro-clinici che, associati tra loro, definiscono una condizione clinica caratteristica: a- i differenti tipi di crisi, caratterizzate per fenomenologia clinica, gravità, frequenza; b- le caratteristiche specifiche dell’Elettroencefalogramma (EEG); c- l’età di esordio dell’E; d-eventuali altri disturbi, neurologici ed extraneurologici, associati all’E.. Sono numerose le sindromi E. identificate, altre sono in corso di studio.  Con il termine “encefalopatia epilettica” si indicano condizioni in cui  all’E si associano disturbi cognitivi e comportamentali di gravità variabile,  almeno in parte causati ed aggravati dall’E. stessa. Le epilessie più frequenti nell’infanzia e nell’adolescenza sono le E. “idiopatiche”: circa i 2/3 dei bambini epilettici sono bambini che non hanno nessun altro disturbo oltre l’E.. Sono di solito caratterizzate da crisi epilettiche facili da trattare o che non richiedono trattamenti, e che spariscono senza ricadute (sindrome benigna di epilessia). All’estremo opposto vi sono  le Encefalopatie epilettiche, che esordiscono nei primi anni di vita (anche primi mesi), sono malattie molto gravi che rispondono solo parzialmente alle terapie, e sono caratterizzate da un alterazione progressiva delle funzioni cerebrali.  
Diagnosi  e Diagnosi differenziale
E’ fondamentale arrivare ad una corretta diagnosi di epilessia, perché ciò è determinante per la scelta della terapia; quando è possibile è importante stabilire una diagnosi precisa del tipo di crisi, e successivamente cercare di arrivare a definire il tipo di sindrome e l’eventuale eziologia; questi elementi sono importanti per scegliere il trattamento con maggiori probabilità di efficacia, e per la prognosi.

La diagnosi di crisi epilettica e di epilessia è, prima di tutto, una diagnosi  clinica (centrata sui sintomi), e si basa sulla storia del disturbo  riferito dal paziente o da un testimone; nel caso dei bambini sono spesso i genitori, i nonni o gli insegnanti ad assistere alle crisi. 
A volte può essere difficile stabilire, fin dall’inizio, una diagnosi corretta in quanto diverse condizioni possono simulare una crisi epilettica e, viceversa, il racconto di una crisi epilettica può essere simile a quello di un evento non epilettico. La diagnosi è competenza del Medico Specialista e si basa essenzialmente sulla anamnesi (descrizione dettagliata dei sintomi, della durata e della frequenza degli attacchi sospetti per crisi epilettiche), sull’osservazione diretta delle crisi (raramente possibile a meno che il paziente non abbia molte crisi), sull’esame neurologico, sull’EEG. La raccolta di informazioni è di primaria importanza: deve essere effettuata  principalmente con i genitori, e con i bambini stessi quando è possibile in relazione all’età, alle competenze cognitive e relazionali. E’ importante cercare di non influenzare le risposte, ma anche fare domande alla ricerca di segni e sintomi “minori”, molto frequenti in età evolutiva ma spesso misconosciuti o mal interpretati; i genitori tendono spesso, infatti, a riferire solo le manifestazioni più drammatiche, quali la perdita di coscienza e le manifestazioni motorie generalizzate. E’ importante definire: lo stato al momento della crisi (sonnolenza, sonno, risveglio, veglia quieta, veglia attiva), la frequenza delle crisi la successione e la durata  dei sintomi, la presenza di circostanze o fattori scatenanti, i sintomi successivi alla crisi (es. sonno post-critico). 

Se in base ai dati raccolti il Medico formula l’ipotesi di crisi epilettiche viene effettuato l’EEG. Questo è l’esame strumentale fondamentale, che consente di identificare eventuali alterazioni dell’attività elettrica cerebrale; queste, se presenti, devono essere correttamente interpretate in rapporto ai sintomi, dato che è possibile trovare alcune anomalie anche nella popolazione generale “sana”; le anomalie parossistiche all’EEG non sono sufficienti per fare diagnosi di Epilessia. Viceversa un EEG normale non esclude la diagnosi di E.: le alterazioni elettriche, infatti, in alcuni casi possono essere evidenziate soltanto durante la crisi (EEG “critico”) ed il 15% dei pazienti con E. non presenta mai anomalie “intercritiche” (cioè al di fuori delle crisi) in EEG di routine. Di solito nel bambino si registra l’EEG sia in veglia che sonno (30-60 minuti); in alcuni casi sono necessarie registrazioni prolungate e/o registrazioni  Video-EEG (il paziente viene ripreso da una telecamera sincronizzata con la registrazione EEG). Per accertare o escludere cause specifiche (diagnosi eziologica) ci si avvale di esami che permettono di vedere la conformazione del cervello: la Risonanza Magnetica (RM) e la Tomografia Assiale Computerizzata (TAC), ed eventualmente di successivi altri esami  specialistici.  

Le crisi epilettiche devono essere distinte da altri tipi di manifestazioni parossistiche non epilettiche, che in età evolutiva sono particolarmente frequenti (circa l’80% delle manifestazioni parossistiche): i terrori notturni (pavor nocturnus) e il sonnambulismo, gli spasmi affettivi, le sincopi, il mioclono neonatale benigno e il mioclono benigno della prima infanzia, il torcicollo parossistico, la vertigine parossistica benigna, ecc. La maggior parte di queste situazioni vengono diagnosticate dal Pediatra e non richiedono trattamento farmacologico, ma in alcuni casi la diagnosi differenziale con crisi epilettiche può essere anche complessa. Ad esempio le crisi tipiche dell’E. con assenze dell’infanzia (Piccolo Male), le assenze, possono essere indistinguibili da momenti in cui il bambino è distratto, pensieroso o assorto: è importante quindi sapere che un bambino che “dorme ad occhi aperti” o “è sempre tra le nuvole” potrebbe essere un sognatore, un bambino svogliato, ma anche un bambino depresso, con difficoltà di apprendimento, o affetto da epilessia, condizioni che devono essere affrontate in maniera diversa e specifica.

In età evolutiva, inoltre, sono molteplici le possibili  cause acute di manifestazioni critiche epilettiche che, una volta risolte, non sono seguite da ulteriori crisi e che quindi non sono considerate “Epilessia”: si classificano infatti come crisi che non implicano necessariamente diagnosi di epilessia. L’esempio più tipico è rappresentato dalle crisi febbrili. Le Convulsioni febbrili (CF) sono crisi di natura epilettica ad eziologia sconosciuta, che compaiono in occasione della febbre in lattanti o bambini di età compresa tra i 6 mesi e i 5 anni (picco di incidenza tra 18 e 22 mesi); sono molto frequenti: si calcola che dal 2 al 5% dei bambini minori di 5 anni presenti almeno una CF. Si distinguono le CF “semplici”, le più frequenti (60-70%), di breve durata, e a prognosi  eccellente, e le CF “complesse”, crisi focali o generalizzate prolungate, di durata superiore ai 15 minuti, oppure ripetute nelle 24 ore. La probabilità che bambini con CF sviluppino epilessia è più o meno uguale a quella dei bambini che non ne hanno mai sofferto (~ 0,5%). 

Le CF devono essere differenziate dalle crisi epilettiche scatenate dalla febbre in bambini affetti da Epilessia. 

Epilessia e funzioni mentali

Da molti anni è conosciuta l’associazione tra E. e  alterazione dell’efficienza mentale, della vita emotiva, della capacità di adattamento sociale. Una volta si parlava addirittura di “personalità epilettica”, caratterizzata da impulsività, diffidenza, egocentrismo; tale definizione si basava su concetti psichiatrici  ormai obsoleti che correlavano l’E. alla malattia mentale. Tuttavia in nessun’altra malattia esiste un legame così indissolubile tra fattori neurogenetici e psicogenetici: l’E. è una malattia cronica particolare e diversa da altre patologie croniche in quanto coinvolge il cervello, cioè  le strutture biologiche e psichiche del soggetto. E’ quindi fondamentale non fare generalizzazioni superficiali e cercare di capire meglio i numerosi aspetti del problema.

Il carattere imprevedibile della comparsa delle crisi, o dei periodi di peggioramento, l’origine in un organo fragile e misterioso, la necessità di un trattamento prolungato, sono spesso associate ad un’intensa sensazione di fragilità ed insicurezza ed a difficoltà a sviluppare meccanismi di adattamento Una crisi è un evento senza senso: per il paziente, che cessa di pensare durante la crisi; per chi la osserva e desidera sfuggire al disagio della situazione; per il medico, più occupato a tentare di inquadrare il caso che ad ascoltare il paziente. E’ un evento imprevedibile e incontrollabile, è una perdita del controllo di sé, sul corpo e/o sulla mente, con possibili vissuti di modificazione dell’immagine di sé, della percezione e della rappresentazione del proprio corpo, vissuti  che sono personali e specifici per ogni individuo. Le crisi con perdita o alterazione della coscienza prolungate evocano facilmente, sia nei pazienti che in coloro che assistono alla crisi, fantasmi e angosce legate a temi di morte o di una sessualità incontrollata: perdere conoscenza è un po’ come “essere inghiottiti nel buio della crisi”, e per chi assiste è come osservare la “morte transitoria” dell’altro.   In età evolutiva queste esperienze si innestano sulle tematiche caratteristiche delle diverse fasi di sviluppo della personalità, condizionandole. La malattia epilettica con la sua realtà ma, soprattutto, con le angosce ed i fantasmi che evoca, può influire ed interferire con l’organizzarsi della personalità. Molteplici sono gli elementi rilevanti: l’età di comparsa delle crisi, il tipo e la frequenza, la risposta alla terapia, la prognosi, e, fondamentale, la personalità e l’attitudine relazionale dei genitori. L’età di comparsa delle crisi è molto importante nell’orientare, anche in senso patologico, le diverse modalità organizzative della personalità. Il significato profondo della prima crisi in età evolutiva può costituire un evento traumatico originario che influisce sullo sviluppo della personalità; è importante che questo venga riconosciuto e condiviso, con i genitori e con il bambino, dal medico che si occupa della diagnosi e della terapia. La comparsa della prima crisi appare come “un fulmine a ciel sereno” che sollecita il riaffiorare alla coscienza dei genitori di emozioni e affetti riguardanti il lutto: il bambino non può più essere il figlio fantasticato, e può diventare il simbolo del loro fallimento (“Io penso che mamma e papà un po’ si vergognano di me. E’ per questo ho anche paura che mi possa venire una crisi davanti ai parenti, davanti a tutti”). La personalità dei genitori, la qualità delle relazioni genitore/figlio/a e di coppia prima dell’esordio dell’E. sono determinanti cruciali di come verrà vissuta e affrontata la malattia, con il suo carattere di imprevedibilità e con i pregiudizi di cui è carica a livello sociale. La gravità ha invece un ruolo meno rilevante: talora il momento della diagnosi di E., anche se trattasi di forma a prognosi benigna, si accompagna ad angosce massive che influiscono pesantemente sulla relazione genitore/bambino, con conseguenze anche gravi per lo sviluppo affettivo e relazionale. All’altro estremo la comparsa di un’epilessia grave e farmaco-resistente, nei primi mesi o anni di vita, periodo cruciale per l’organizzazione mentale, ha conseguenze devastanti sul piano cognitivo e, di conseguenza, relazionale. Il percorso di separazione-individuazione è coinvolto in modo complesso, l’eccessiva dipendenza dall’adulto è più frequente nell’E. rispetto ad altre malattie.
La relazione che il Medico Specialista è in grado di stabilire con i genitori fin dalla prima visita e quindi fin dall’inizio del percorso diagnostico e terapeutico è fondamentale: è necessario che vi sia tempo e possibilità di spiegare in termini semplici e comprensibili quello che sta accadendo al bambino, che cos’è l’E. o, meglio, che vi sono tante possibili epilessie, che spesso la terapia può controllare la situazione, ecc, ma, soprattutto, è molto importante saper ascoltare e comprendere. I genitori devono essere sempre aiutati a comprendere la malattia, ed ascoltati senza minimizzare o banalizzare. Se si tratta di un’E. trattabile (il caso più frequente) l’efficacia della terapia si vede dopo le prime somministrazioni e questo è di grande aiuto nella maggior parte dei casi, poiché il bambino sta bene, e può fare una vita assolutamente normale. Nel caso invece di una risposta solo parziale al trattamento, oppure di un’E. caratterizzata dall’alternarsi di periodi di benessere e periodi di peggioramento, la situazione è assai più complessa ed è necessario aiutare i genitori ed il bambino o adolescente ad imparare a convivere con tale condizione.  

Un altro aspetto rilevante riguarda le competenze cognitive ed il rendimento scolastico. L’idea che l’E condizioni sempre il rendimento scolastico è un fraintendimento, così come l’ipotesi che il rendimento scolastico del bambino non ne sia mai condizionato. In realtà sono molti i bambini con E che non hanno difficoltà scolastiche mentre, d’altra parte, un significativo numero di bambini le incontra (dal 25 al 50% dei bambini con E. a seconda degli studi). In molti casi queste sono in relazione  con la  compromissione di specifiche funzioni quali l’attenzione, la memoria, i tempi di reazione; in altri casi si tratta invece di un disturbo cognitivo globale: circa il 20% dei bambini E hanno anche un’Insufficienza mentale di grado variabile. Quando è presente, il deficit delle funzioni cognitive ha spesso un’origine multifattoriale, in cui l’uso cronico dei farmaci (necessario) e le conseguenze psico-sociali della malattia sembrano determinanti maggiori rispetto agli altri fattori. Le più frequenti E. ad esordio in età infantile  non si associano a deficit cognitivi quando sono a decorso benigno, rispondenti ai farmaci e “tipiche” nelle loro caratteristiche. Nelle E. sintomatiche  molto dipende dalla patologia alla base della malattia, mentre le Encefalopatie epilettiche si caratterizzano per una drammatica impossibilità di nuove acquisizioni. Nelle E. focali sintomatiche si possono verificare deficit specifici legati alla localizzazione del focolaio (focolaio sn ( linguaggio, memoria verbale e lettura; focolaio dx ( memoria spaziale, seriazione, funzioni percettivo-visive, analisi e ragionamento analogico). 
Dal 50 al 75 % dei bambini affetti da E. non ha alcuna difficoltà di apprendimento o, se queste sono presenti, non dipendono dall’epilessia ma da altri elementi che devono essere correttamente valutati. E’ importante che gli insegnanti ed il personale educativo abbiano delle conoscenze corrette su questo argomento al fine di modificare gli atteggiamenti negativi e le idee sbagliate e le paure che circondano l’epilessia ed i farmaci che agiscono “sul cervello”. E’ importante che vi siano comunicazioni corrette delle informazioni, per capire le difficoltà ed i bisogni del singolo bambino (adolescente), che non può e non deve essere identificato con la malattia o visto come “diverso”: non “il bambino epilettico”, ma i tanti bambini/adolescenti affetti da Epilessia, così come da altre possibili malattie croniche (es. il diabete) . Troppo spesso succede, infatti, che la preoccupazione per la malattia e per  la sua imprevedibilità fa perdere di vista il fatto che per la maggior parte del tempo, la maggior parte dei bambini con epilessia ha una vita normale.  Matteo:  “Epilessia? Ma è una malattia gravissima, è una malattia che rende i bambini strani. Eppure sembravi normale, giocavi normale, scherzavi normale”. Francesco: “Ma io sono normale. Sono uguale a te, a Barbara, a Lucia. Anzi a scuola sono più bravo di voi tre…”( dialogo tra due bambini di 8 anni) . Solo quando gli attacchi epilettici vanno fuori controllo o quando un bambino va in stato epilettico cambia la prospettiva, così come quando un bambino si ammala in modo acuto o necessita di trattamenti di emergenza. I genitori sono di solito le persone più adeguate per dare le informazioni necessarie agli insegnanti, e solo nei casi più gravi può essere necessario un incontro allargato anche al personale sanitario che cura il bambino.
I bambini con Epilessia possono venir svalutati non intenzionalmente sia dalla società, sia dal non poter avere accesso alle opportunità ed esperienze dei coetanei, dal non essere trattati con rispetto e con onestà, come individui con i propri diritti: “le persone spesso mi umiliano a causa della mia epilessia. Pensano che io sia stupido o incapace di fare le cose. Non mi piace il loro atteggiamento. Sono stanco di essere lasciato da parte, sorpassato e ignorato per la mia epilessia”.
Trattamento

L’epilessia richiede sempre un trattamento farmacologico protratto, e un esito favorevole è subordinato a molteplici circostanze: tipo di epilessia, assunzione regolare della terapia, abitudini di vita sufficientemente regolari, eliminazione di eventuali fattori scatenanti le crisi. Il fine del trattamento è il controllo totale delle crisi o, più raramente, parziale nelle epilessie gravi, con il minor numero di farmaci e di possibili effetti collaterali. Poiché la  terapia antiepilettica è sempre una terapia cronica, di durata pluriennale (minimo 2-3 anni), dovrebbe essere iniziata solo quando si è sufficientemente sicuri della diagnosi di crisi epilettiche, e non prima di avere escluso una condizione di base, trattabile con altri farmaci o terapie.  La scelta di quali e quanti farmaci utilizzare dipende da molteplici elementi: tipo di crisi, tipo di epilessia, età del paziente, profilo di efficacia del farmaco, tollerabilità in termini di possibili effetti collaterali, condizioni di vita del paziente, affidabilità del paziente e, per i bambini, dei genitori (compliance), possibilità di eseguire un adeguato follow up. E’ pertanto fondamentale un approccio personalizzato alla scelta del/dei medicinali ed alla posologia (dose quotidiana), che in età evolutiva è sempre calcolata in base al peso corporeo. La monoterapia, cioè il trattamento con un solo farmaco, è efficace in circa il 70% dei pazienti con epilessia di recente insorgenza. Se il primo farmaco usato non è efficace in genere si sostituisce con un altro, ma se anche questo non risulta efficace o lo è solo parzialmente, in genere si usano due o più farmaci insieme (politerapia). Sfortunatamente circa il 25-30% delle persone con E. non risponde a trattamenti antiepilettici adeguati, spesso in politerapia: si parla in questi casi di E. farmacoresistente.

I farmaci antiepilettici attualmente disponibili sono numerosi, e nuovi preparati sono in corso di sperimentazione. La terapia di solito viene iniziata a bassi dosaggi, gradualmente aumentati fino a raggiungere la minima dose sufficiente a controllare le crisi epilettiche. E’ necessario sottolineare come ogni farmaco possa essere efficace per un paziente e non per un altro, anche quando viene dato correttamente; lo stesso vale per gli effetti collaterali, che non sono costanti in tutti i pazienti, anche a parità di dose. Gli effetti collaterali possono essere transitori, all’inizio del trattamento, o da iperdosaggio (effetti tossici acuti), allergici (indipendenti dalla dose), cronici. possono essere lievi o gravi. All’inizio del trattamento si possono verificare nausea, sonnolenza, rallentamento psicomotorio o, viceversa, nei bambini piccoli, agitazione e vertigini: di solito questi effetti scompaiono nel giro di pochi giorni o settimane. Gli effetti collaterali dovuti a dosi troppo elevate (effetti tossici) sono rappresentati da disturbi dell’equilibrio (atassia), della visione (diplopia), e alterazioni ematologiche. Altre possibili manifestazioni indesiderate sono le reazioni allergiche (idiosincrasiche), variabili per frequenza e gravità, imprevedibili, di solito circoscritte a livello cutaneo, più raramente generalizzate. Gli effetti tossici cronici sono solo parzialmente dose-correlati, e possono essere effetti cognitivi negativi quali un generico rallentamento nelle abilità esecutive, ridotta concentrazione, disturbo delle funzioni mnesiche. Di importanza maggiore, nelle donne in età fertile, gli effetti teratogeni. Ogni farmaco ha comunque delle caratteristiche specifiche sia per quanto riguarda l’efficacia, sia per la frequenza ed il tipo di possibili effetti collaterali, sia per rapporto tra efficacia e tollerabilità.

La prognosi (probabile esito futuro o decorso) per il controllo delle crisi è in generale molto buona. Con una adeguata e tempestiva terapia, prolungata nel tempo,  oltre il 75% dei pazienti con E. non ha più crisi, molti di loro entro 5 anni dalla diagnosi; il 25% circa dei pazienti può non rispondere ad alcun tipo di terapia, o rispondere solo parzialmente. 

In base all’età del paziente ed al tipo di E., dopo un periodo dai 2 ai 5 anni libero da crisi si può prendere in considerazione la possibilità di sospendere il trattamento. In questo caso la riduzione della terapia viene fatta gradualmente nel corso di mesi; la probabilità di ricomparsa delle crisi è in funzione di diversi fattori, tra cui il tipo di epilessia. Nella maggioranza delle forme di E. del bambino la terapia farmacologica è efficace nel controllare le crisi fino alla guarigione definitiva ed alla sospensione completa di ogni trattamento. In altri casi la terapia farmacologica è efficace nell’impedire la ricomparsa delle crisi, ma deve essere continuata per tutta la vita: si parla di E. in controllo clinico. Nelle Epilessie farmaco-resistenti, che sono circa il 25% del totale, la terapia non permette di ottenere un controllo soddisfacente delle crisi; si devono allora valutare altre possibilità di trattamento: l’impianto di uno stimolatore del nervo vago (VNS), la dieta chetogena, la chirurgia dell’epilessia. Quest’ultima consiste nell’asportazione della regione cerebrale da cui originano le scariche epilettiche (se si è dimostrata un’origine focale) o nell’interruzione delle vie nervose che trasmettono e diffondono le scariche epilettiche. E’ un trattamento molto delicato, efficace solo in un numero limitato di pazienti, e attuabile solo in Centri di altissima specializzazione. 

Cosa si deve fare una persona nel caso si trovi ad assistere ad una crisi epilettica? E’ sempre importante cercare di mantenere la calma ed evitare che il bambino (la persona) si faccia del male. Se la crisi non comporta caduta o manifestazioni motorie importanti non è necessario fare niente: tutte le manifestazioni (fissità dello sguardo, irrigidimento o scosse di un arto, ecc) terminano spontaneamente con la fine della crisi; se il bambino cammina o si muove durante la crisi non deve essere fermato a meno che non vi sia una situazione di pericolo. Il comportamento è simile anche nel caso di crisi con caduta o convulsioni dove è maggiore la possibilità che la persona si faccia male ed è quindi importante fare spazio intorno, sostenere la testa, liberare il collo da eventuali indumenti stretti. Solo se la crisi epilettica dura più di 3-4 minuti è necessario intervenire farmacologicamente: se c’è già un’indicazione medica e, di conseguenza, un farmaco a disposizione, somministrarlo con le modalità indicate dal medico; oppure far intervenire direttamente un medico il più presto possibile. Al termine della crisi è opportuno tranquillizzare il paziente, raccontargli quanto avvenuto e metterlo in condizione di poter riposare se necessario.  Durante una crisi epilettica non  si deve: cercare di interrompere le scosse muscolari, cercare di alzare o di sedere la persona a terra,  inserire oggetti tra i denti,  dare da bere fino a quando la coscienza sia stata ristabilita completamente.

Se una crisi importante si verifica in classe, è opportuno cercare di spiegare ai bambini che cosa è accaduto, cercando di ridimensionare la drammaticità apparente della situazione del loro compagno/a.

L’E. (le Epilessie) è una malattia della persona, una malattia cronica di lunga durata. Se una persona, un bambino, un adolescente, si ammalano, è  necessario e fondamentale che ne vengano riconosciuti i molteplici  bisogni, è indispensabile cioè una presa in carico globale degli aspetti sanitari, educativi, relazionali, abilitativi/riabilitativi, assistenziali. Nel caso dei bambini è necessario non dimenticare che accanto ad un bambino ci sono degli adulti che se ne prendono cura:  genitori, insegnanti, educatori. E’ sempre importante, quindi, valutare e curare ogni paziente con attenzione alle dinamiche relazionali, nel contesto allargato (dalla famiglia alla scuola), senza perdere di vista i correlati neurofunzionali della malattia e dell’inevitabile terapia farmacologica. 
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Questionario di autoriflessione
LE EPILESSIE NELL’INFANZIA E NELL’ADOLESCENZA

A.
Durante una crisi epilettica:

1. si verifica sempre la perdita di coscienza con possibile caduta a terra

2. non sempre si verifica la perdita di coscienza, ma comunque c’è un’alterazione del contatto con l’ambiente

3. a seconda del tipo di crisi si può avere perdita di coscienza, alterazione del contatto con l’ambiente, mantenimento dello stato di coscienza

B.
I bambini affetti da Epilessia:

1. hanno sempre difficoltà di apprendimento scolastico, secondarie alla malattia ed al trattamento farmacologico

2. nella maggior parte dei casi non hanno difficoltà di apprendimento scolastico, ma in un certo numero di casi  sono presenti e secondarie alla malattia 

3. nella maggior parte dei casi non hanno difficoltà di apprendimento scolastico

C.
Il fine del trattamento è:

1. il controllo totale delle crisi

2. il controllo totale, o più raramente parziale, delle crisi con il minor numero di farmaci e di possibili effetti collaterali

3. la guarigione dell’epilessia

Fig 1: Esempio di attività EEG normale








In base alle caratteristiche delle manifestazioni cliniche si possono distinguere molti tipi di crisi, che vengono differenziate in due grandi gruppi, le crisi “generalizzate” e le crisi “focali” Nelle crisi generalizzate la scarica parossistica coinvolge fin dall’inizio i due emisferi cerebrali, anche se alcune aree corticali possono essere interessate più o meno di altre; le manifestazioni motorie, se presenti, sono subito bilaterali e simmetriche. Nelle crisi focali la scarica parossistica interessa inizialmente un’area limitata di un solo emisfero, da cui può propagarsi ad aree vicine dello stesso emisfero o diffondere ad entrambi gli emisferi: in tal  caso si verifica una generalizzazione secondaria. I fenomeni clinici iniziali della crisi sono di solito limitati ad una regione somatica, con possibile successione di sintomi diversi in rapporto alla diffusione della scarica in aree cerebrali diverse. 


Non tutte le crisi, sia generalizzate che focali, si accompagnano a perdita di coscienza, anche se frequentemente si può  verificare un’alterazione del contatto con l’ambiente.


 





Tipi di crisi autolimitanti


  Crisi generalizzate





      Tonico-cloniche


		


      Assenze:	tipiche


		atipiche 				miocloniche


		mioclonie palpebrali


	


      Miocloniche: miocloniche


		    mioclono-atoniche


		    mioclonico toniche


	


      Cloniche


	


      Toniche


	


      Atoniche





Crisi focali*





Crisi focali, generalizzate, o con inizio  non definito


      Spasmi Epilettici





* La precedente classificazione che distingueva diversi tipi di crisi è considerata superata, ma  non vi è accordo su come classificare le crisi focali, che vengono quindi, per ogni paziente, descritte dal punto di vista semiologico. 











