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INTRODUZIONE

Cosa puo accomunare una cefalea persistente e una crisi
epilettica focale in eta pediatrica? Possono davvero due
sintomi diversi avere una radice comune, nascosta € spesso
silenziosa per lungo tempo? Addentriamoci nel labirinto
delle diagnosi neurologiche pediatriche.

CASO CLINICO

La maschera della cefalea

Un bambino di 12 anni si presenta ripetutamente in
Pronto Soccorso di un centro periferico per una cefalea in-
gravescente, profonda, localizzata in sede perioculare sini-
stra e irradiata alla fronte, talora con episodi di vomito.
Nessuna risposta alla terapia analgesica, ma nemmeno se-
gni di disfunzione neurologica evidente. L ennesimo epi-
sodio lo porta al nostro Centro ¢ tutto sembra indicare un
mal di testa ostinato... finché dall’anamnesi non emerge un
dettaglio che si rivelera interessante: uno zio con deriva-
zione ventricolo-peritoneale per presenza di angioma ca-
vernoso cerebrale. Decidiamo pertanto di ricoverarlo per
approfondire.

Gli esami ematici risultano nella norma, ma gli esami di
imaging neuroradiologico (RM encefalo e angioRM) rive-
lano la presenza di cavernomi cerebrali multipli, uno pit
voluminoso in sede frontale sinistro con recente sanguina-
mento, associato a edema e discreto effetto massa (Figure
1 e 2). Necessario quindi trasferimento in Neurochirurgia
per intervento e in programma consulenza genetica.

11 fulmine epilettico

Un bambino di 11 anni arriva in PS dopo un episodio cri-
tico: perdita di coscienza, clonie al braccio destro, deviazione
del capo e fissita dello sguardo. L’EEG mostra asimmetria del
tracciato con ipovoltatura emisferica sinistra € numerose se-
quenze di onde theta aguzze nelle derivazioni temporali sini-
stre, suggestive per attivita epilettiforme focale.

Figura 1. RM encefalo: scansione assiale T2 pesata, le-
sione intra-assiale in sede frontale sinistra di 30x40x58
mm delimitata alla periferia da un cercine di emosiderina.

Figura 2. AngioRM encefalo: lesione intra-assiale in sede
frontale sinistra. Core con aspetto polilobulato a segnale
disomogeneo, conseguente alla presenza di prodotti ema-
tici di differenti stadi evolutivi del processo di degrada-
zione dell’emoglobina.
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Si impone RM encefalo: lesioni multiple compatibili con
cavernomi cerebrali, la maggiore in sede parietale me-
siale posteriore sinistra, con segni di sanguinamento suba-
cuto-cronico (Figure 3 ¢ 4).

Previa esclusione di blocco atrio-ventricolare viene av-
viata terapia antiepilettica con lacosamide con buona tolle-
ranza e richiesta consulenza neurochirurgica. Nessuna ur-
genza chirurgica: si conferma terapia antiepilettica e si pro-
grammano consulenza genetica e percorso di follow-up
neurologico e strumentale.

Figura 3. RM encefalo: scansione sagittale T2 pesata; le-
sione iuxtacorticale della corteccia parietale mesiale po-
steriore di 18x14 mm con concamerazioni e livelli idro-se-
dimentairi compatibili con microsanguinamento in fase su-
bacuta; cercine emosiderinico; non edema perilesionale.

Figura 4. RM encefalo: scansione assiale 3D Swan; plu-
rime lesioni caratterizzate da sanguinamento subacuto -
cronico compatibili con angiomi cavernosi multipli.

DISCUSSIONE

Le malformazioni cavernose cerebrali (CCM) sono le-
sioni vascolari caratterizzate dalla presenza di capillari di-
latati a basso flusso, a carattere sporadico o familiare. Studi
recenti mostrano che le forme familiari sono spesso piu vo-
luminose, con progressione pitl rapida'? e associate a mu-
tazioni in KRIT1, CCM2, PDCD10. Nuove frontiere gene-
tiche chiamano in causa anche PIK3CA e¢ MAP3K3,

specialmente nelle forme sporadiche*.

Le forme familiari costituiscono circa il 20-25% dei casi
totali di CCM nella popolazione generale’. Nonostante
I’epidemiologia nei bambini rimanga poco definita, meta-
analisi recenti suggeriscono che circa un terzo delle CCM
totali si manifestano in eta pediatrica e che la gestione e
I’esito dipendono dall’eta, dalla localizzazione delle lesioni
e dalla severita iniziale®’.

In eta evolutiva, sebbene spesso il riscontro sia inciden-
tale, la presentazione clinica include crisi epilettiche, emor-
ragie intracraniche, difetti neurologici®. Queste due storie
ci ricordano che la stessa patologia puo parlare lingue di-
verse. Nei bambini, la CCM pud manifestarsi in modo
sfuggente, mimetico, camuffata da sintomi comuni e solo
uno sguardo attento e un approccio multidisciplinare orien-
tato alla ricerca della causa possono svelare la verita dietro
il sintomo. Perché, a volte... sintomi diversi condividono le
stesse radici.
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