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In 20 anni



 modesta sindrome diventilatoria
restrittiva

 Normali valori MIP e MEP
 Normale funzionalità cardiaca



Paziente e famiglia

• Comprensione della Diagnosi
• Ricerca di cura e di «persone» in grado di 

prendersi cura di lui/lei
• Ricerca di persone con cui «condividere»
• Accettazione dei lenti cambiamenti

• Accettazione della Malattia?



Medico

• Conoscenza «vera» della malattia
• Disponibilità a collaborazione e  confronto con 

altri specialisti
• Capacità di ascoltare (il paziente, la famiglia, il 

team di colleghi, gli Insegnanti, gli Assistenti 
sociali, le strutture territoriali…………..)



organizzazione di una rete di valutazioni e di 
servizi che coprano l’intero ciclo di vita del 

paziente 



Medicina 
generale

nutrizionista

ortopedico

Terapista 
occupazionale

/ortesi
Loterapista
(modalità 

alimentazione
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Servizi 
sociali

Neurologo/NPI/ 
neuropatologo

fisioterapista

Cardiologo/
pneumologo

Paziente con 
LGMD

MULTISCIPLINARY APPROACH 

infermiere



A. Dieta adeguata  alle diverse fasi 
della malattia

B. Problematiche  neurologiche 
«d/nell’alimentazione

C. Alimentazione come possibile 
terapia

ALIMENTAZIONE



 Adeguato apporto calorico: nelle distrofie muscolari la 
spesa energetica a riposo è più bassa rispetto a soggetti 
sani (?)

 Apporto «aggiuntivo» d proteine ed aminoacidi (creatina, 
taurina, glutammina, L-arginina) (Escolar 2005, 
Pearlman 2006)  ancora in discussione

 Adeguato apporto di carboidrati complessi
 Bilanciato apporto di diversi nutrienti
 Attenzione a diete povere di sostanze specifiche



Metabolismo 
osseo

Bushby K, Neurology 2009



B. Problematiche  neurologiche 
n/dell’alimentazione



 Lunghezza del pastoDifficoltà nella masticazione, 
deglutizione e tosse

 Stress familiare durante il pasto
 Capacità di nutrirsi in maniera autonoma
 Numerosità di infezioni vie respiratorie

Possibili soluzioni:
 Variazione consistenza del bolo
• Frequenza dei pasti
• Adeguata postura durante il pasto

Argomenti chiave



C. alimentazione come possibile terapia

• distrofie muscolari secondarie anomalie biochimiche
tissutali e cellulari che accelerano i processi di
invecchiamento e che possono essere contrastate con
approcci terapeutici farmacologici ma anche
nutraceutici.

• una dieta orientata su alimenti antinfiammatori e
antiossidanti, integrata con specifici aminoacidi come
la creatina e la leucina, arricchita con vitamina D e
calcio e bilanciata sia a livello energetico che proteico
miglioramento della qualità di vita »migliorando» la
forza e la resistenza muscolare

• alimentazione «mirata «prevenzione di obesità e
osteoporosi, dovute alla riduzione del movimento.





NUTRACEUTICA e NUTRIGENOMICA

• Correlazione tra cibo e DNA

• Medicina molecolare: rapporti tra nutrizione e patrimonio 
genetico individuale in singolo individuo

• Cibo può accendere o spegnere geni o modulatori di geni, 
modificandone l’espressione

• DNA non si può cambiare ma si può intervenire su meccanismi 
con cui dieta può attivarlo o disattivarlo

• -studi di genomica nutrizionalecome diversi cibi possono 
portare sollievo e cura in malattie genetiche

• Studio ed uso di cibi funzionali-nutraceutici

• 14 Ottobre 2013 – LA NUTRACEUTICA NELLA PREVENZIONE DELLE MALATTIE 
DISMETABOLICHE E NEURODEGENERATIVE

entro Dino Ferrari-Università degli Studi di Milano





Sostanze Sicure      Sostanze da Non Usare                                                                         

  

- Protossido d’azoto      - Alotano e Alogenati                                                               

- Propofol                                   - Succinilcolina e analoghi * 

- Ketamina                                                    - Fenotiazine          

- Diidrobenzoperidolo                                       - Aloperidolo        

- Oppioidi                                                     - Anticolinesterasici 

- Barbiturici   

- Benzodiazepine (a breve emivita)°                  

- Miorilassanti Non Depolarizzanti°       

- Anestetici Locali^  





Gravidanza in LGMD
• Migliori trattamenti
• Maggior sopravvivenza
• Maggiore sensazione di benessere

• desiderio di maternità
• Messa alla prova di propria forza durante la 

gravidanza

Reale consapevolezza di possibili 
complicanze mediche?



1. Diagnosi genetica definita e counselling
genetico

2. comunicazione chiara tra medici curanti 
e paziente

3. assistenza adeguata per crescita del 
bimbo  

4. Comunicazione e collaborazione tra 
neurologo curante, ostetrica e ginecologo 
, genetista medico

Cautele pre -gravidanza



Cautela gravidanza e parto

Ipostenia muscolatura volontaria
• Ipostenia musc addominale, del cingolo pelvico e scapolare, reg. 

lombare  dolori lombari, compressioni radicolari, perdita 
cammino. Forza non sempre recuperata

• Anomalie presentazione del neonatoParto pretermine
• Durante parto difficoltà espulsione, doglie prolungate, stress 

fetale e materno
• Assenza di contrazioni uterine nel post-parto emorragie 

materne

parto cesareo rischi complicanze anestesiologiche, 
Rischio di ipertermia maligna

• Ipostenia post-parto  difficoltà cura bimbo



Disturbi cardiaci
• Gravidanza aumenta carico cardiaco, soprattutto 

negli ultimi mesi

• Difficoltà attività di pompa difficoltà placentari
deprivazione fetale di nutrienti ed O2

• Donna in ipossia rischia parto pretermine

• Durante il parto: ogni contrazione aumenta carico 
cardiaco aggiustamenti farmacologici e O2 
continui per madre e bimbo



Disturbi respiratori
• Aumento fisiologico di volume corrente  e di consumo 

di ossigeno

• Attenzione particolare a donne con LGMD e FVC< 1 
lNIV

• Ultimo trimestre gravidanza: elevato rischio di ab 
ingestis a causa di aumentata pressione intra-
addominale

• Riduzione del tono dello sfintere esofageo

• Aria a livello gastrico da NIV



"Quando curi una malattia puoi vincere 
o perdere. Quando ti prendi cura di una 
persona vinci sempre"
Patch Adams
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