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Le lesioni cerebrali occipitali in eta pediatrica rappresentano una sfida
diagnostica per 'ampia eterogeneita eziologica e la sovrapposizione clinica. 11
riconoscimento precoce é essenziale per ridurre deficit neurologici, soprattutto
nei piu piccoli. Questa revisione narrativa analizza cause malformative,
vascolari, genetico-metaboliche, infettive, infiammatorie e neoplastiche.

Si evidenzia un approccio multidisciplinare basato su neuroimaging,
neuropsicologia e test mirati. L'identificazione precoce dei disturbi visivi e
cognitivi e trattamenti tempestivi migliorano esiti a lungo termine.
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Introduzione

Le lesioni cerebrali occipitali possono determinare diverse
manifestazioni cliniche nei bambini, che variano da crisi
epilettiche a complesse alterazioni della percezione visiva. Il
riconoscimento precoce dei deficit cronici e progressivi puo
essere difficile, soprattutto nei bambini piu piccoli. I ritardi
nella diagnosi e nell'impostare un trattamento appropriato
sono frequenti. La molteplicita delle possibili eziologie -
malformative, vascolari, metaboliche, infettive, infiammatorie,
post-traumatiche, neoplastiche e neurodegenerative - complica
ulteriormente la diagnosi differenziale *.

Questa revisione narrativa si propone di aiutare i professionisti
dell'area medica neurologica dell’eta evolutiva a diagnosticare
le lesioni cerebrali occipitali, caratterizzare le loro conseguenze
cliniche e raccomandare un trattamento precoce e mirato per
migliorare la funzione visiva e I'esito globale. Per facilitare questo
obiettivo, abbiamo selezionato un campione rappresentativo
delle presentazioni cliniche, del neuroimaging, dei reperti
neurofisiologici e neuropsicologici per le dieci eziologie piu
comuni (Tab. I).

Materiali e metodi

Abbiamo condotto unaricerca su PubMed di tutte le pubblicazioni
dal 1992 a oggi, concentrandoci sulle possibili presentazioni
cliniche delle lesioni cerebrali occipitali e sugli strumenti
diagnostici chiave. Sono stati identificati 4.548 articoli, di cui
762 selezionati dopo un processo di screening approfondito.

Le eziologie pit comunemente riportate di lesioni occipitali nei
bambini sono state: ictus (224 articoli), tumori (115), malattie
demielinizzanti (98) e lesioni traumatiche (68). Le eziologie meno
comuni includevano: sindrome da encefalopatia posteriore
reversibile - PRES (46), malformazioni dello sviluppo corticale
(46), ipoglicemia neonatale (42), malattie metaboliche (41),
encefalopatia ipossico-ischemica (35), infezioni del SNC (31) e
malattia celiaca (16).

Abbiamo inoltre revisionato retrospettivamente le cartelle
cliniche di una serie di pazienti ricoverati presso il Dipartimento
di Neuroscienze e Genetica Umana dell’Azienda Ospedaliera
Universitaria Meyer IRCCS di Firenze per lesioni cerebrali
posterioridal 2007 ad oggi, e sintetizzato le presentazioni cliniche,
i dati di neuroimaging, elettrofisiologici e neuropsicologici, e
le strategie terapeutiche per dieci casi paradigmatici, uno per
ciascuna delle eziologie piu comuni (Tab. I).
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Dieci casi paradigmatici pediatrici di lesioni cerebrali occipitali.

Eziologia

MCD

POLG1

Sindrome di
Sturge-Weber

Ipoglicemia
neonatale

Ictus

DNET

TBI

PRES

Neurocisticercosi

ADEM

Presentazione
clinica

Crisi occipitale
(allucinazioni visive,
deviazione tonica dello
sguardo)

Crisi occipitale +
epilepsia partialis
continua, cecita
corticale

Crisi occipitale, deficit
campo visivo destro

Coma ipoglicemico
neonatale; crisi
ricorrenti

Cefalea post-sforzo
fisico, quadrantopsia
inferiore destra

Crisi focali con sintomi
visivi e secondaria
generalizzazione

Commozione cerebrale
1 anno; crisi tonico-
clonica 5 anni dopo

Cefaleaq, ipertensione,
crisi con deviazione
sguardo destra

Cefalea occipitale
severa; crisi con perdita
di coscienza

Cefalea, oftalmoplegia,
atassia; 7 anni dopo
epilessia visiva

Eta
esordio

4 anni

8 anni

5 anni

Neonatale

15 anni

13 anni

1 anno

7 anni

8 anni

1,5 anni

MRI

FCD occipitale
sinistra (7T)

Restrizione diffusa
nella corteccia
occipitale bilaterale

Angiomatosi piale,
alterazione WM
occipito-temporale

Iperintensita
T2 corticale
pericalcarina
bilaterale

Lesioni ischemiche
focali occipitali
sinistre

Lesione parieto-
occipitale destra
(DNET)

Aree multiple di
segnale alterato WM
occipitale/parietale/
frontale

Iperintensita WM
parieto-occipitale
sottocorticale

Singola formazione
rotonda occipitale
destra con
enhancement
periferico
Iperintensita WM
parieto-occipitale
bilaterale

Trattamento
efficace

CBZ, CNB

MDZ (acuto),
CLN, PB, CoQ10,
VitB1

Resezione polo
occipitale sinistro

LTG, CBZ

Aspirina,
chiusura PFO

Resezione
tumorale, CNB

Riabilitazione
intensiva

Prednisone,
Amlodipina

Desametasone,
CBZ, FLU

OXC

Esito

Epilessia
farmacoresistente;
valutazione
prechirurgica in
corso

Recupero
progressivo dalla
cecita corticale;
simultagnosia
residua

Libero da crisi (8
anni FU)

Disabilita
intellettiva lieve,
agnosia visiva,
deficit campo
visivo
Quadrantopsia
omogenea
inferiore destra
residua

Libero da crisi (FU
4 anni)

FU 20 anni:
nessun deficit
neurologico

FU 4 mesi: nessun
deficit, libero da
crisi, risoluzione
MRI

FU 8 anni: cefalee
sporadiche,
nessuna crisi

FU 8 anni: libero
da crisi, lieve
neglect spaziale
sinistro

ADEM: Encefalomielite Acuta Disseminata; CBZ: Carbamazepina; CLN: Clonazepam; CNB: Cenobamato; CoQ10: Coenzima Q10;
DNET: Tumore Neuroepiteliale Disembrioplastico; FLU: Flunarizina; FU: follow-up; LTG: Lamotrigina; MCD: Malformazioni dello
Sviluppo Corticale; MDZ: Midazolam; OXC: Oxcarbazepina; PB: Fenobarbital; PFO: Forame Ovale Pervio; POLG1: DNA Polimerasi
Gamma; PRES: Sindrome da Encefalopatia Posteriore Reversibile; TBI: Lesione Cerebrale Traumatica; WM: sostanza bianca.
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Discussione

Fisiopatologia

Ilobioccipitali includono la corteccia visiva primaria e associativa
e sono responsabili della percezione visiva. 1l loro apporto
vascolare é fornito dai rami dell’arteria cerebrale posteriore. La
corteccia visiva primaria si trova nel solco calcarino e trasmette
le informazioni attraverso due vie: il fascio dorsale (associato
alla localizzazione degli oggetti, verso il lobo parietale) e il fascio
ventrale (associato al riconoscimento degli oggetti, verso il lobo
temporale) 2.

Il danno neuronale in queste aree pud derivare da diverse cause *:
anomalie congenite come le malformazioni dello sviluppo
corticale ®, ipossia®, ipoglicemia neonatale®, disfunzione
metabolica /, lesioni occupanti spazio, processi infettivi® e
inflammatori *1°. Alcune condizioni hanno tropismo particolare
per i lobi occipitali: la polimicrogiria parieto-occipitale
bilaterale !, la encefalopatia mitocondriale con acidosi lattica
ed episodi stroke-like (MELAS)'? e la malattia celiaca con
coinvolgimento neurologico 3.

Presentazione clinica

I deficit del campo visivo si correlano strettamente alle strutture
anatomiche coinvolte . Lelesioni del labbro superiore della scissura
calcarina possono causare quadrantopsia inferiore controlaterale,
quelledellabbroinferiorelaquadrantopsiasuperiore controlaterale.
Danni piu estesi causano emianopsia controlaterale. Le lesioni
occipitali bilaterali causano cecita corticale. La Disabilita Visiva
Corticale si riferisce a una disfunzione visiva verificabile non
attribuibile a disturbi delle vie visive anteriori 5.

La valutazione dello sviluppo delle capacita visuospaziali e
fondamentale per una diagnosi precoce. Le funzioni corticali
come orientamento, rilevamento del movimento, binocularita
e visione dei colori si sviluppano tra 1 e 6 mesi di vita. L'acuita
visiva raggiunge i livelli adulti entro i 6-7 anni. Nei bambini
piccoli, i metodi di valutazione comportamentali forniscono dati
preliminari sull’entita dei deficit visivi, e richiedono follow-up
con test strutturati nel corso dello sviluppo .

Le crisi originanti dai lobi occipitali sono difficili da rilevare
clinicamente, soprattutto nei bambini piu piccoli o non verbali.
La semiologia include tipicamente sintomi visivi positivi e
negativi (allucinazioni visive, visione offuscata o perdita della
visione), fenomeni oculo-motori, ammiccamento rapido ripetuto
(flutter palpebrale), manifestazioni autonomiche e alterazioni
della coscienza 718,
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Immagini RM di 5 bambini con diversi tipi di lesioni cerebrali
occipitali. Immagini assiali (a) e sagittali (b) T2-FLAIR di un bambino
di 6 anni con sindrome da encefalopatia posteriore reversibile (PRES),
che mostrano un segnale iperintenso della sostanza bianca occipitale,
prevalente a destra. Immagini assiali (c) e coronali (d) T2-FLAIR di un
bambino di 16 mesi con encefalomielite acuta disseminata (ADEM),
che evidenziano un segnale iperintenso diffuso, bilaterale e confluente
della sostanza bianca parieto-occipitale. Immagini assiali (e) e sagittali
(f) 3D CUBE-FLAIR acquisite a 7 Tesla in un bambino di 11 anni, che
mettono in evidenza a sinistra perdita di definizione della giunzione
cortico-sottocorticale in sede occipitale associata a segnale iperintenso
della sostanza bianca, compatibile con displasia corticale focale.
Immagini assiali (g) e sagittali (h) T2-FLAIR di un bambino di 8 anni
con disturbo correlato a POLG-1, che mostrano segnale iperintenso
corticale e sottocorticale parieto-occipitale, prevalente a destra.
Immagini assiali (i) e sagittali (1) T2-FLAIR di un ragazzo di 17 anni
con storia di ipoglicemia neonatale ed epilessia farmacoresistente,
che mostrano un segnale iperintenso bilaterale della sostanza bianca,
prevalente a destra e assottigliamento della corteccia.

Valutazione e diagnosi

L'approccio alle lesioni cerebrali posteriori deve basarsi su una
combinazione di valutazione sistematica dei sintomi, anamnesi,
esame clinico, neuroimaging e test diagnostici mirati.

La Figura 1 esemplifica le caratteristiche di imaging di alcune
eziologie comuni, incluse la PRES, l'encefalomielite acuta
disseminata (ADEM), la displasia corticale focale, i quadri
anatomo-clinici legati a mutazioni POLG-1, e I'ipoglicemia
neonatale.

La Tabella II fornisce un riassunto di “perle cliniche” da
considerare nella valutazione di bambini con lesioni occipitali.

Valutazione neurologica e oftalmologica

La valutazione clinica iniziale deve includere un esame
neurologico completo, la valutazione dell’acuita e del campo
visivo. La valutazione oftalmologica e ortottica deve valutare
i movimenti oculari, le saccadi, la sensibilita al contrasto e il
campo visivo. La Tomografia a Coerenza Ottica (OCT) pud
rilevare segni di degenerazione trans-sinaptica, mentre l'eye
tracking (inseguimento oculare) pud misurare le anomalie
della fissazione. Una valutazione clinica approfondita di solito
e sufficiente per porre diagnosi di disabilita visiva corticale *°.
Questionari specifici sono stati creati per facilitare la diagnosi .

Studi elettrofisiologici

I potenziali evocati visivi (PEV) forniscono informazioni
sull'integrita funzionale delle vie visive, indipendentemente dallo
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Quadri neurologici con correlazione clinico-radiologica e genetico-laboratoristica.

Malformazioni dello sviluppo corticale: displasia corticale focale, lissencefalia, polimicrogiria, ulegiria

Presentazione: epilessia focale farmacoresistente con crisi occipitali

Neuroimaging: € necessaria una MRI ad alta risoluzione

* Aumento dello spessore corticale e sfumatura dell'interfaccia cortico-sottocorticale — DCF

* Segno transmantellare in T2-FLAIR — DCF IIb

* Aumento del segnale T2-FLAIR della sostanza bianca — MOGHE

e Agiria o pachigira — Lissencefalia

¢ Forme gravi di PMG coinvolgono estensivamente le regioni perisilviane bilateralmente estendendosi a uno o
entrambi i poli, con possibile coinvolgimento delle scissure di Silvio

* Malformazione a ciottolato che coinvolge le regioni corticali posteriori puo riscontrarsi nelle laminopatie

* Aspetto a fungo dei giri in zone a predominanza posteriore — Ulegiria da danno cerebrale ipossico-ischemico
perinatale

EEG: scariche epilettiformi intercritiche, burst ad alta frequenza con correlazione spaziale con la MCD

Outcome cognitivo: deficit nelle capacita visuospaziali; la disabilita intellettiva pud non essere presente all’esordio

Test genetici:

* DCFII — raccomandato pannello genetico per via MTOR, frequentemente associata a mosaicismo somatico.
Devono essere eseguiti su almeno due tessuti, incluso quello chirurgico, per rilevare mutazioni somatiche

» Lissencefalia — sequenziamento del gene LIS1 e DCX sono comunemente implicati nelle forme genetiche di
lissencefalia con gradiente di coinvolgimento postero-anteriore

¢ PMG — mutazioni in PIK3R2 devono essere indagate

* Displasia a ciottolato con predominanza posteriore (orientamento parieto-occipitale) — mutazioni in diversi
geni del gruppo laminina devono essere investigate

Malattie neuro-metaboliche: malattie correlate a POLG1, MELAS

Presentazione:
* POLGI1 — causa piu comune di malattia mitocondriale monogenica, responsabile di almeno sei sindromi
maggiori, con il tratto comune di una fase acuta in individui precedentemente sani
 Esordio infantile include:
* AHS (la manifestazione piu comune) — encefalopatia progressiva e grave a esordio infantile con epilessia
intrattabile e insufficienza epatica
* MCHS — ritardo dello sviluppo, acidosi lattica, miopatia e compromissione epatica
* Esordio adolescenziale include:
* MEMSA — spettro di disturbi con epilessia, miopatia e atassia, tipicamente senza oftalmoplegia
¢ ANS — inclusa atrofia multisistemica con SANDO e PEO, caratterizzata da debolezza progressiva dei muscoli
extraoculari con ptosi e oftalmoparesi senza coinvolgimento sistemico
* MELAS — episodi simil-ictus con emiparesi, emianopsia o cecita corticale; convulsioni, cefalea simil-emicrania,
vomito, perdita dell'udito e debolezza muscolare. 11 decorso recidivante-remittente € pii comune, con
disfunzione neurologica progressiva
Neuroimaging: le lesioni simil-ictus si manifestano come iperintensita T2/FLAIR confluite che coinvolgono aree
corticali e sottocorticali senza rispettare i territori vascolari, piu prevalenti nel lobo occipitale in MELAS e POLG1
¢ Il coefliciente di diffusione puo non essere sempre ridotto
* Le alterazioni in ADC possono migrare, fluttuare o risolversi
* Aumento del segnale T2 nel talamo, nei gangli della base, cervelletto con atrofia cerebrale diffusa e
coinvolgimento della sostanza bianca — riscontro piu comune in POLG1.
Test di laboratorio:
* MELAS — acidemia lattica marcata
* POLG-related — nessun marcatore ematico o urinario specifico. I livelli ematici periferici di lattato possono
essere modestamente elevati
* EEG: nelle malattie correlate a POLG il pattern EEG di RHADS con predilezione occipitale € specifico.
Aumentata suscettibilita a stato di male convulsivo e non convulsivo.
* Trattamento: il VPA e controindicato nei pazienti con malattia correlata a POLG1, in quanto puo precipitare
I'insufficienza epatica acuta; risposta relativa agli ASM focali e alle benzodiazepine e al fenobarbitale
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Test genetici:

* Test per mutazioni nel DNA mitocondriale o geni nucleari correlati alla funzione mitocondriale

* Sela diagnosi rimane incerta — WGS

» Se sisospetta miopatia mitocondriale — Biopsia muscolare per diagnosticare la miopatia mitocondriale (fibre
rosse frastagliate nella biopsia muscolare in MELAS)

Ipoglicemia neonatale

Presentazione: esordio neonatale con sintomi neuroglicopenici (scarsa alimentazione, pianto debole, alterazione
del livello di coscienza, crisi focali, ipotonia, sudorazione, irritabilita, tachicardia, pallore) e/o sintomi neurogenici
(tremore, sudorazione, irritabilita, tachicardia, pallore)

Neuroimaging: aree di iperintensita T2 nella corteccia pericalcarina, bilateralmente. Le regioni occipitale e
parietale sono le piu vulnerabili in condizioni di grave ipoglicemia, con alterazioni precoci nelle sequenze DWI
Outcome cognitivo: risultato variabile a seconda dell’estensione della lesione e dell’intervento precoce; 'agnosia visiva
puo essere presente (prosopoagnosia, simultaneoagnosia, anosognosia). Considerare follow-up neuropsicologico in tutti
i neonati con anamnesi di ipoglicemia neonatale per rilevare precocemente deficit del campo visivo

PRES

Presentazione: ipertensione, cefalea, deficit neurologici focali (emiparesi o afasia), crisi, disturbi visivi ed

encefalopatia; i sintomi della PRES tipicamente si manifestano con esordio rapido

* La PRES é associata a numerose condizioni:

* Ipertensione

* Insufficienza renale

* Eclampsia

¢ Uso di immunosoppressori

* Sepsi

* Disturbi autoimmuni

* Farmaci citotossici

Neuroimaging: edema vasogenico grossolanamente simmetrico, iperintensita in MRI T2-pesata e immagini FLAIR,

che coinvolge la sostanza bianca parietale e occipitale (98% dei casi) in assenza di restrizione della diffusione. 11

potenziamento post-contrasto si riscontra nel 38-50% dei pazienti. Frequente evidenza di emorragia intracranica

Sintomi visivi: cecita corticale, vari tipi di deficit del campo visivo, neglect visivo, allucinazioni e visione offuscata

Trattamento: nei pazienti con ipertensione acuta, l'obiettivo iniziale & abbassare la pressione diastolica a circa

100-105 mmHg, da raggiungere entro due-sei ore, con una riduzione iniziale massima della pressione arteriosa

non superiore al 25%, per evitare il rischio di ischemia cerebrale, coronarica e renale

* Antipertensivi di prima linea: nicardipina (5-15 mg/ora), labetalolo (2-3 mg/min) e nimodipina

¢ Gli agenti di seconda linea includono nitroprussiato di sodio, idralazina e diazossido

Outcome:

* Buon outcome generale e cognitivo se il trattamento & precoce e appropriato per la causa sottostante

* Sein trattamento con cure intensive per il monitoraggio o la gestione del supporto vitale, la mortalita € circa il
19%, e circa il 44% dei pazienti presenta gradi variabili di compromissione funzionale

Malattie demielinizzanti: ADEM, SM, NMOSD, MLD, X-ALD

Presentazione: irritabilita, alterazione della coscienza, cefalea, disturbi visivi, crisi, a volte compromissione

motoria

Neuroimaging:

* Lesioni della sostanza bianca grandi e confluenti - ADEM

* Lesioni piccole e ben definite — SM

* Mielite trasversa longitudinalmente estesa e coinvolgimento del nervo ottico - NMOSD

» Coinvolgimento bilaterale e simmetrico della sostanza bianca posteriore — presente in alcune Leucodistrofie
¢ Forma cerebrale infantile di X-ALD — predominanza parieto-occipitale delle anomalie della sostanza bianca
*« MLD — pattern “a tigre” di demielinizzazione, tronco encefalico e coinvolgimento del cervelletto
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Test di laboratorio:
* Analisi del CSF:
* Bande oligoclonali positive ed elevato indice IgG — SM
e Anticorpi anti-AQP4 elevati - NMOSD. Maggiore sensibilita nel siero (70-80%) rispetto al CSF (60-70%), per
diagnosi di NMOSD
¢ Anticorpi anti-MOG nel siero — presenti in un sottoinsieme di casi, spesso associati ad ADEM ricorrente. In
40-60% dei casi gli anticorpi anti-MOG si trovano nel siero ma non nel CSF
* Aumento dei solfatidi nelle urine e riduzione dell’attivita enzimatica ARSA nei leucociti o fibroblasti cutanei
coltivati - MLD
e Elevati livelli di VLCFA nel siero e nelle urine — X-ALD
* Cortisolo basso e ACTH elevato — insufficienza surrenalica primaria, che si osserva spesso nell’X-ALD
infantile
Outcome:
* ADEM: monofasica; buona guarigione nella maggior parte dei casi. Se associata ad anticorpi anti-MOG,
recidiva nel 20-30% dei pazienti
* POMS: il 98% dei pazienti presenta un decorso recidivante-remittente con buona ripresa dopo i primi attacchi.
Nel tempo, la RRMS puo evolvere in SPMS, con peggioramento progressivo delle funzioni cognitive e motorie
¢« NMOSD: decorso solitamente recidivante, sebbene alcuni casi possano essere monofasici, specialmente nelle
popolazioni pediatriche
* Forma cerebrale infantile di X-ALD: decorso rapido con progressivo deterioramento comportamentale,
cognitivo e neurologico, spesso con grave disabilita entro 3 anni
* MLD: declino progressivo neurocognitivo, che varia a seconda della forma:
» Esordio infantile tardivo: rapida e progressiva regressione delle tappe cognitive e motorie
» Esordio giovanile: progressione piu lenta, ma significativo declino cognitivo con demenza, perdita di memoria
e disinibizione
* Esordio adulto: progressione piu lenta, deterioramento cognitivo e psichiatrico progressivo con segni motori
minimi o assenti
Test genetici:
* [l testing per mutazioni bialleliche del gene ARSA € essenziale per la diagnosi di MLD
Il testing per mutazioni del gene ABCD1 X-linked ¢ particolarmente utile nei maschi con insufficienza
surrenalica e sintomi neurologici, per la diagnosi di ALD

Ictus

10

Presentazione: esordio acuto con cefalea, disturbi visivi focali (con risparmio maculare), emiparesi o crisi

Neuroimaging: MRI con sequenze DWI/ADC per rilevare lesioni ischemiche o emorragiche nel territorio dell’ACP.

Il risparmio maculare ¢ talvolta osservato per il flusso collaterale dal’ACM o dall’ACA alla rappresentazione della

macula nel lobo occipitale

Sintomi visivi: 'ictus e la causa piu frequente di perdita omonima acuta del campo visivo

Test di laboratorio:

* Se é presente Iperomocisteinemia — considerare mutazione MTHEFR e instaurare terapia con folati e B12

* Deficit di AT-IIT — rischio di TVP 16 volte maggiore

 Deficit di Proteina C — rischio di TVP 7 volte maggiore

* Fattore V Leiden (presente nel 2-5% della popolazione generale) — rischio di TVP 4-5 volte maggiore

Test genetici:

¢ Mutazioni COL4A1 e COL4A2 — malattia dei piccoli vasi e infarti lacunari, che colpiscono spesso la regione
occipitale

* Mutazioni FBN1 — Sindrome di Marfan, che predispone agli ictus cerebrovascolare e alla dissezione arteriosa,
potenzialmente coinvolgendo le arterie che irrorano il lobo occipitale

e Mutazioni NOTCH3 — CADASIL, una condizione che puo causare ictus ricorrenti che frequentemente
coinvolgono il lobo occipitale

* Mutazioni GAL — GLA

* Mutazioni HBB — Anemia Falciforme, correlata sia a malattia dei grandi che dei piccoli vasi, potenzialmente
conducente a ictus ischemico
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Sindrome di Sturge-Weber

* Presentazione: macchia a vino porto (fronte, volto e regioni mediane delle palpebre); esordio in infanzia con crisi,
episodi simil-ictus, cefalea, emiparesi e ritardo dello sviluppo
* Neuroimaging: calcificazioni subcorticali, atrofia corticale ipsilaterale, potenziamento leptomeningeo ipsilaterale
con Gadolinio nell'area interessata. In circa il 15% dei casi il coinvolgimento puo essere bilaterale, con peggiore
outcome generale
» Nei neonati e bambini piccoli ad alto rischio SSW e senza anamnesi di crisi o sintomi neurologici, lo screening
per il coinvolgimento cerebrale con SWI non € raccomandato
¢ La prima valutazione post-sintomatica dovrebbe essere una sequenza MRI ottimizzata pre- e post-contrasto (il
protocollo dovrebbe includere SWI)
* Selo sviluppo cognitivo del bambino € costante, le crisi sono controllate e non vi sono nuovi sintomi neurologici
progressivi, il follow-up di neuroimaging routinario non € necessario
e Sintomi visivi: perdita visiva principalmente dovuta a glaucoma, ambliopia o emangioma coroideale (condizioni
che possono essere trattate se rilevate precocemente con valutazioni oftalmologiche periodiche); emianopsia
dovuta a eventi ischemici occipitali
e Outcome cognitivo:
» Disabilita intellettiva progressiva
* Livello cognitivo normale in circa il 30% dei casi
e Trattamento:
* Farmaci anticrisi e/o chirurgia
¢ Flunarizina per cefalea cronica
* Laserterapia per la macchia a vino porto: migliori outcome possono essere ottenuti se i trattamenti iniziano in
eta precoce (importante per le conseguenze psicosociali)

Tumori sopratentoriali del SNC con possibile coinvolgimento del lobo occipitale: PXA, AA e LEAT
(DNET, GG, PLNTY)

* Presentazione: crisi focali occipitali, allucinazioni visive, cefalea, segni di ipertensione intracranica
* Neuroimaging: dopo i lobi temporale e frontale, la regione parieto-occipitale € la sede piu frequente di
localizzazione di queste neoplasie
* PXA — lesione solido-cistica ben circoscritta con iperintensita in FLAIR con potenziamento leptomeningeo al
contrasto come caratteristica distintiva
¢ AA — ipointensita in T1 e iper-T2-intensita con edema vasogenico circostante e aree nodulari di potenziamento
* DNET — forma a bolla multinodulare con basso segnale in T1 e alto segnale in T2 e FLAIR, con scarso
potenziamento al gadolinio
* GG — parzialmente cistico, con parete che si potenzia nodularmente, iso-ipointensita in T1 e iso- iperintensita in
T2, con calcificazioni nel 30%
¢ PLNTY — variabilita radiologica significativa
e Test genetici:
* Mutazioni BRAF(V600E) sono frequentemente coinvolte: 60-65% in PXA, 29,8-51% nei DNET, 18,2-57,7% nei GG,
37.5% nei PLNTY
* Mutazioni o duplicazione del gene FGFR1 sono documentate nel 58,1-81,8% dei DNET, 17,6% dei GG e 12,5-
37,5% dei PLNTY
¢ Mutazioni di p53 (in IDH1, TP53 e ATRX) sono le piu frequenti in AA (> 70%)

AA: Astrocitoma Anaplastico; ABCD1: Membro 1 della Sottofamiglia D del Trasportatore ABC; ACTH: Ormone Adrenocorticotropo; ADEM: Encefalomielite Acuta
Disseminata; AHS: Sindrome di Alpers-Huttenlocher; ALD: Adrenoleucodistrofia; ANS: Spettro Atassia-Neuropatia; Anti-AQP4: Anticorpi Anti-Acquaporina-4; Anti-
MOG: Anticorpi Anti-Glicoproteina della Mielina degli Oligodendrociti; ARSA: Arilsolfatasi A; ASA: Acido Acetilsalicilico; AT-III: Antitrombina III; ATRX: Sindrome
da Talassemia Alfa/Ritardo Mentale Legata all'’X; BRAF: Proto-Oncogene B-Raf, Serina/Treonina Chinasi; CADASIL: Arteriopatia Cerebrale Autosomica Dominante
con Infarti Sottocorticali e Leucoencefalopatia; CNS: Sistema Nervoso Centrale; COL4A1: Catena Alfa 1 del Collagene di Tipo IV; COL4A2: Catena Alfa 2 del Collagene
di Tipo IV; CSF: Liquido Cerebrospinale; DCX: Doublecortina; DNET: Tumore Neuroepiteliale Disembrioplastico; FBN1: Fibrillina 1; FCD: Displasia Corticale
Focale; FGFR1: Recettore 1 del Fattore di Crescita dei Fibroblasti; GG: Ganglioglioma; HBB: Subunita Beta dell’Emoglobina; IDH1: Isocitrato Deidrogenasi 1; LEAT:
Tumori Associati a Epilessia di Lunga Durata; LIS1: Lissencefalia 1; MCA: Arteria Cerebrale Media; MCD: Malformazioni dello Sviluppo Corticale; MCHS: Spettro
della Miocerebroepatopatia Infantile; MELAS: Encefalomiopatia Mitocondriale, Acidosi Lattica ed Episodi Simil-Ictus; MEMSA: Epilessia Mioclonica, Miopatia
e Atassia Sensoriale; MLD: Leucodistrofia Metacromatica; MOGHE: Malformazione Corticale con Iperplasia Oligodendrogliale; MRI: Risonanza Magnetica per
Immagini; MS: Sclerosi Multipla; MTHFR: Metilenetetraidrofolato Reduttasi; MTOR: Bersaglio della Rapamicina nei Mammiferi; NMOSD: Disturbo dello Spettro
della Neuromielite Ottica; NOTCH3: Proteina Omologa Notch del Locus Neurogeno 3; PCA: Arteria Cerebrale Posteriore; PEO: Oftalmoplegia Esterna Progressiva;
PIK3R2: Subunita Regolatoria 2 della Fosfoinositide-3-Chinasi; PLNTY: Tumore Neuroepiteliale Polimorfo di Basso Grado del Giovane; PMG: Polimicrogiria; POLG1:
DNA Polimerasi Gamma; POMS: Sclerosi Multipla a Esordio Pediatrico; PWB: Voglia a Porto di Vino; PXA: Xantoastrocitoma Pleomorfo; RHADS: Delta ad Alta
Ampiezza Ritmica con Punte Sovrapposte; RRMS: Sclerosi Multipla Recidivante-Remittente; SANDO: Atassia Sensoriale, Neuropatia, Disartria e Oftalmoplegia;
SM: Sclerosi Multipla; SPMS: Sclerosi Multipla Secondariamente Progressiva; TP53: Proteina Tumorale p53; VLCFAs: Acidi Grassi a Catena Molto Lunga; VPA: Acido
Valproico; VTE: Tromboembolismo Venoso; WGS: Sequenziamento dell'Intero Genoma; X-ALD: Adrenoleucodistrofia Legata all’X.
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stato di coscienza e attenzione. aumento dell’ampiezza dei PEV
con latenza e morfologia normali é stato osservato nell’epilessia
occipitale fotosensibile idiopatica?!. La latenza prolungata
dell'onda P100 ¢ associata ad anomalie strutturali nelle epilessie
occipitali??. I PEV sono inoltre utilizzati nel monitoraggio
intraoperatorio durante la chirurgia cerebrale occipitale 2.

Valutazione neuropsicologica

Una valutazione neuropsicologica formale puo svelare deficit
transitori e persistenti nella percezione visiva, nell’attenzione
visiva e nella memoria visiva. L'insieme dei disturbi visivi - dalla
lieve disfunzione visuospaziale alla profonda agnosia - non
e ancora chiaramente definito nella popolazione pediatrica.
Ad oggi non esistono batterie standardizzate per esaminare la
percezione visuospaziale nei bambini analoghe a quelle usate
per gli adulti?*?¢. Per l'identificazione precoce, alcune prove
possono essere utilizzate a partire dai 4-5 anni ?’: per esempio
I'elaborazione visiva di basso livello (discriminazione di forma,
dimensione, orientamento), di livello intermedio (silhouette,
viste insolite, figure sovrapposte) e di alto livello (denominazione
di oggetti, memoria visiva di volti e oggetti) .

E importante notare che i sintomi del deficit visivo nei bambini
possono essere erroneamente interpretati come immaturita
legata all’eta, gioco di fantasia, goffaggine motoria, ansia,
0 possono manifestarsi inizialmente come sospetti disturbi
psichiatrici e del neurosviluppo (Tab. III) #.

Trattamento

Trattamento medico e chirurgico

Oltre ai trattamenti medici diretti alla causa sottostante e ai
sintomi specifici, la chirurgia € talvolta indicata per lesioni
epilettogene correlate a ictus, sindrome di Sturge-Weber,
displasia corticale focale e tumori cerebrali. Sia il trattamento
medico che la chirurgia possono alleviare o controllare 'epilessia
e prevenire 'amplificazione dei deficit neuropsicologici *.

Riabilitazione e adattamento scolastico

La riabilitazione svolge un ruolo chiave nel recupero funzionale
per bambini con lesioni cerebrali occipitali *'. La riabilitazione
visiva si concentra su approcci compensativi o restitutivi come il
training di scansione visiva o il rilevamento della luce, insieme
all’'uso di tecnologie assistive (es. lettori di schermo, dispositivi
indossabili) e modifiche ambientali (regolazioni del contrasto-
illuminazione, marcatori tattili) 3234, adattamento scolastico e
una parte essenziale del processo riabilitativo nei bambini con
disturbi visivi acquisiti (Tab. IV) %.
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Domande utili per differenziare la disabilita visiva centrale da altre condizioni comuni

riscontrate nell’eta pediatrica.

Domande chiave Cosa potrebbe sembrare

Il bambino sembra avere difficolta nel | Disturbo dello Spettro Autistico
riconoscere le emozioni attraverso le (DSA)
espressioni facciali?

Il bambino sembra avere difficolta nel | Deficit visivo periferico, disabilita
nominare o discriminare i colori? intellettiva

Il bambino manifesta ansia quando Disturbo d’ansia
non riconosce i genitori in presenza

di altre persone, o ha paura in luoghi

affollati o situazioni/luoghi sconosciuti?

Il bambino avvicina gli oggetti agli Deficit visivi periferici
occhi?

Il bambino descrive scene, animali Gioco fantastico

o personaggi che non esistono nella

realta?

Il bambino non si accorge di oggetti ADHD
o persone vicine, o ha difficolta a
orientarsi in ambienti sconosciuti?

Il bambino ha difficolta con compiti Disabilita intellettiva, ritardo dello
di cura di sé di base come vestirsi, o sviluppo

riferisce difficolta nel percepire parti

del proprio corpo?

11 bambino ha difficolta nella lettura Dislessia
(ad es. saltando sillabe o parole
intere)?

Se é presente almeno uno dei sintomi sopra elencati

Richiedere una valutazione Richiedere una valutazione neuro-
neuropsicologica oftalmologica completa

Una combinazionedistrategie compensative, tecnologie assistive,
training percettivo e modifiche ambientali puo aiutare i soggetti
con lesioni cerebrali occipitali a recuperare 'indipendenza e
migliorare la qualita della vita. Terapie piu recenti come la
stimolazione cerebrale e il neurofeedback stanno emergendo
come potenziali strumenti per il recupero .

Conclusioni

Un approccio globale alle lesioni cerebrali occipitali pediatriche
e essenziale per identificarne l'eziologia e scegliere una strategia
terapeutica personalizzata. Una diagnosi precoce del danno
occipitale consente 'attuazione di interventi terapeutici tempestivi
e adattati all'eziologia. Sono necessarie ulteriori ricerche
per stabilire protocolli standardizzati, affinare gli strumenti

Approccio alla diagnosi e alla terapia delle lesioni cerebrali occipitali nei bambini

Cosa potrebbe essere

Prosopoagnosia

Acromatopsia

Simultaneoagnosia

Agnosia visiva

Allucinazioni visive o illusioni
visive

Difetti del campo visivo,
disorientamento visuospaziale,
neglect visivo

Difetti del campo visivo,
agnosia visiva

Agnosia visiva/neglect visivo

Se il deficit visivo e
confermato
Riferire il bambino a un centro

specializzato di riabilitazione
visiva per ulteriori interventi
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Raccomandazioni per le scuole e i piani educativi personalizzati.

Ambiente strutturato e
flessibile

Materiali didattici
multisensoriali

Istruzione speciale per
persone con disabilita visiva

Piani educativi
individualizzati

Valutazioni periodiche
Promuovere una cultura

scolastica positiva
Incoraggiare le interazioni
sociali

Gestire ansia e frustrazione

Coerenza tra casa e scuola

14

Creare un’aula ben organizzata con un'’illuminazione adeguata e ridotta confusione
visiva. Ridurre al minimo le distrazioni dovute a eccessivi stimoli visivi per aiutare il
bambino a concentrarsi

Coinvolgere gli altri sensi del bambino (ad esempio, uditivo, tattile) per rafforzare
I'apprendimento e supportare I'elaborazione visiva

Concentrarsi sul potenziamento della visione funzionale, della consapevolezza visuo-
spaziale e dello sviluppo delle competenze autonome

Gli educatori specializzati dovrebbero collaborare con il team sanitario del bambino
per progettare piani educativi individualizzati che affrontino sia le competenze
accademiche che quelle della vita quotidiana

Effettuare valutazioni periodiche per monitorare i progressi e adeguare gli interventi di
conseguenza

Favorire un ambiente inclusivo che supporti il benessere sociale ed emotivo e riduca lo
stigma

Offrire opportunita per attivita in piccoli gruppi al fine di migliorare la socializzazione

Offrire supporto emotivo per aiutare il bambino a far fronte alle sfide comuni,
promuovendo I'autostima e riducendo lo stress

Collaborare con i genitori per garantire 'utilizzo di strategie coerenti sia a scuola che a
casa per un supporto migliore

diagnostici e migliorare la comprensione della relazione tra
funzioni neuropsicologiche e deficit di elaborazione visiva, con
l'obiettivo di sviluppare protocolli riabilitativi personalizzati.
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