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Transizione all’età adulta

Titolo riga 1
Titolo riga 2

Sottotitolo



➢Maggiori conoscenze sulla storia naturale di alcune 

condizioni

➢Prevenzione delle complicanze note sindrome-

specifiche

➢Maggiore attenzione alla prevenzione ed alla cura 

delle complicanze mediche più tipicamente associate 

alla disabilità (nutrizionali, pneumologiche, 

gastroenterologiche ecc) 

Diminuzione della mortalità

 DEI MALATI RARI

Aspettativa media di vita delle persone  con DI 68,6 

anni



Dal 2000 ……………….



❑ Continuità assistenziale con l’ambito pediatrico nei pz 
con sindrome di Rubinstein Taybi in cui la diagnosi è stata  

posta nel periodo  infantile 

❑ Diagnosi tardiva di sindrome di Rubinstein-Taybi

Gestione in età adulta delle persone 

con sindrome di Rubinstein Taybi



Continuità assistenziale



➢ Sovrapposizione di cause ambientali

➢    ( sofferenza neonatale, cerebropatia secondaria 

a infezioni in età infantile etc.)

➢ Presenza di problematiche mediche comuni nella 

popolazione generale

➢ Scarsa conoscenza della Sindrome di Rubinstein-

Taybi

➢ Presenza di segni sfumati della patologia

Cause di diagnosi tardiva



Diagnosi eziologica di un soggetto con pat complessa  nel 

passato

❑ Sviluppo della genetica medica  dopo gli anni 1960 

❑ Problemi materni durante la gravidanza

❑ Sofferenza peri-neonatale 

❑ Cerebropatia secondaria ad infezioni in età infantile

Raramente queste ipotesi venivano supportate da documentazione 

clinica o strumentale precisa (IUGR, prematurità, TAC cerebrale etc..)



Inquadramento diagnostico in età adulta

➢ Individuare patologie genetiche anche in assenza di 

una completa e corretta storia anamnestica 

familiare o personale

➢Verifica delle diagnosi poste nel passato

➢ Riconoscimento di patologie sindromiche 

    grazie all’utilizzo di nuove tecniche di laboratorio



Diagnosi  eta’ ADULTA

Casi familiari  - Ampia espressività variabile

Fenotipo sfumato



E’ importante la diagnosi?

➢ Definizione della prognosi

➢ Programmazione di un follow up assistenziale specifico

➢ Consulenza genetica genitori e familiari

➢ Miglioramento della conoscenza della storia naturale 

della malattia rara

➢ Certificazione della Malattia rara e relative tutele 

sociali

➢ Contatto con Associazione di Famiglie con la stessa 

MR



61 pazienti ( 32 M, 29 F)   popolazione americana

                  range età  18-67 anni 

10 pazienti sopra 35 anni



Altezza media femmine 151 cm

Altezza media maschi 162.6 cm

25 %  sovrappeso

33 %   obesità 

72 %   F versus 61% M

Parametri Auxologici



➢ Sviluppo puberale nella norma lievemente 

posticipato

➢ Età media menarca 14 anni

➢ Metrorragia, ipermenorragia (uso pillola 

contraccettiva)

➢ Fertilità femminile normale 

➢ Non noti dati sulla fertilità maschile

Sviluppo puberale



Problematiche mediche Adulti



➢ Uso di lenti correttive per difetti refrattivi (80%) 

➢ Disfunzioni retiniche (60%)

➢ Strabismo (33%)

➢ Coloboma (9-11%)

➢ Glaucoma (11%)

➢ Ostruzione dotto lacrimale (38-47%)

VALUTAZIONE OFTALMOLOGICA E ESAMI ELETTROFISIOLOGICI

Problematiche visive (79%)



Cheloidi (57%)

➢Cicatrizzazione ipertrofica (16%)

➢Paronichia dita delle mani (9%)

➢Paronichia dita dei piedi (44%)

Problematiche dermatologiche



➢ Crisi apnee in 15/61 pz (25%)

associato a sovrappeso o obesità

Trattamento 

   11 pz sottoposti a adenoidectomia e tonsillectomia

     1  pz tracheostomia

     2  pz ossigenoterapia notturna

      

Problemi respiratori



                    Scoliosi, cifosi, lordosi (49%)

                             (10/29 pz uso ortesi o intervento chirurgico)

➢  

Dislocazione patella (22%)

    (10/13 pz sottoposti a intervento chirurgico)

➢Iperlassità legamentosa (46%)

➢Anomalie vertebrali

Valutazione ortopedica periodica

Difetti scheletrici



Importante una valutazione audiologica periodica

➢  18/61 pz con deficit uditivo

➢ 5/18 necessità di  protesi acustiche

Problematiche uditive 30%



PROBLEMATICHE DENTALI NEGLI ADULTI  CON RTS

Parents report problems in daily tooth care in 43% mainly due to

inadequate brushing because of irregularly formed and placed

teeth [Hennekam et al., 1990a]. There is an increased rate of

caries in individuals with RTS (15–36%).

Raccomandato iter preventologico per cura igiene orale

-Talon cusps (73%)

-Ipoplasia dello smalto

-Anomala dentizione permanente

Denti



Non è previsto un protocollo di screening per il rischio 

oncologico

Gli individui con sindrome di 

Rubinstein-Taybi hanno un rischio 

maggiore di sviluppare particolari 

tumori benigni rispetto alla 

popolazione generale (i.e. 

meningiomi e pilomatricomi)

Review della letteratura: 132 tumori descritti in 115 individui (di cui 

45 con più di 18 anni) con sindrome di Rubinstein-Taybi

In linea generale, non è stato 

possibile evidenziare un rischio 

aumentato per tumori maligni 

nei pazienti presi in esame



➢ Disturbi di attenzione (72%)

➢ Impulsività (56%)

➢ Resistenza ai cambiamenti (62%)

➢ Facile suscettibilità (60%)

➢ Disturbi del sonno (28%)

➢ Appetito eccessivo (52%)

➢ Paure eccessive-ansia (33%)

➢ Auto e eteroggressività (22%)

Disturbi comportamentali



Autonomie



Gruppo di lavoro multidisciplinare di 8 partecipanti da 7 Stati Europei e Nord 

America

Collaborazione con due rappresentanti di Associazioni Famiglie RTS

Questionario

 61 domande strutturate in nove aree tematiche

Informazioni generali

Problematiche  gastrointestinale

Problematiche cutanee

Disturbi sonno

Disturbi comportamentali

Disturbi psichiatrici

Altri problematiche mediche

Vita quotidiana





Vita quotidiana



Problematiche gastroenterologiche



Problematiche dermatologiche



Disturbi del sonno



Coinvolgimento delle figure professionali



Coinvolgimento delle figure professionali



Interventi chirurgici



Disturbi comportamentali



Epoca prenatale

Epoca 

prenatale
Età 

pediatrica

Età 

adolescenziale

Età adulta

Esperienza della Fondazione IRCCS Ca’ Granda Ospedale 

Maggiore Policlinico 



MEDICO INTERNISTA 

Pediatra DI 
FAMIGLIA

PSICHIATRA

MEDICO MEDICINA 

GENERALE

PASSAGGIO DI CONSEGNE 

NPI

Pediatra

Pediatra DI 

FAMIGLIA



Percorso SCOLASTICO

Bisogni sociali delle persone con RSTS

Percorso  di Autonomia
Inserimento lavorativo 

Inserimento sociali

SERVIZI DI 

RIABILITAZIONE

SCUOLA

CENTRI DIURNI

COLLOCAZIONI 

CATEGORIE 

PROTETTE

ISTITUTI 

PROFESSIONALI

TEMPO LIBERO



@PoliclinicoMI PoliclinicoMI

mariafrancesca.bedeschi@policlinico.mi.it

Ospedale Policlinico di MilanoOspedale Policlinico di Milano

Grazie per l’attenzione
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