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- Introduzione. La Distrofia Miotonica di Ɵpo 1 (DM1) è estremamente variabile clinicamente, con 
esordio che va dal periodo neonatale alla tarda età adulta. In tuƫ i casi si traƩa di una malaƫa che 
presenta un coinvolgimento mulƟsistemico, compreso il cervello. Gli aspeƫ cogniƟvo-
comportamentali della DM1 ad esordio in età adulta sono staƟ ampiamente descriƫ. Per il DM1 ad 
esordio in età pediatrica, al contrario, la traieƩoria dello sviluppo cogniƟvo-comportamentale e il 
coinvolgimento cerebrale non sono state ancora caraƩerizzate in modo approfondito. 

- Obieƫvi. Il workshop mira (i) a definire un insieme comune di test diagnosƟci per affrontare i 
problemi cogniƟvi e comportamentali nei bambini affeƫ da DM1 congenito e infanƟle che siano 
adeguaƟ all'età e (ii) a fornire un protocollo di test minimo da somministrare al basale e nel tempo per 
migliorare la cura dei pazienƟ; (iii) discutere potenziali biomarcatori del coinvolgimento cerebrale che 
potrebbero essere uƟlizzaƟ negli studi clinici sulla base delle prove aƩuali e del consenso degli esperƟ. 

- RisultaƟ.  Durante il workshop è stato raggiunto il consenso sulla definizione della patologia sulla base 
dell'esordio: la DM1 con esordio congenito è definito come esordio della malaƫa < 1 mese 
mentrel'esordio infanƟle è definito come esordio della malaƫa dopo 1 mese dalla nascita fino ai 18 
anni di età.  

Complessivamente, tuƫ i bambini di età <18 anni dovrebbero essere indicaƟ come DM1 pediatrico. Le 
revisioni della leƩeratura presentate hanno mostrato un profilo coerente di problemi cogniƟvo-
comportamentali, riconosciuƟ anche a livello clinico. Sono coinvolte in parƟcolare l’intelligenza 
generale, le funzioni visuospaziali, l’aƩenzione e le funzioni esecuƟve. È importante armonizzare la 
valutazione cogniƟvo-comportamentale per: (i) screenare i bambini a rischio, (ii) oƫmizzazione 
dell’assistenza internazionale e della gesƟone clinica per quanto riguarda il benessere cogniƟvo-



comportamentale durante le diverse fasi di sviluppo (iii) progeƩazione di risultaƟ affidabili, faƫbili e 
misure sensibili in previsione delle sperimentazioni cliniche.  

Anche se l’armonizzazione dei protocolli di test cogniƟvi si è rivelata impegnaƟva, è stato raggiunto un 
consenso su una baƩeria di test cogniƟvi di base da amministrare a livello internazionale. Il protocollo 
comprensivo dei test di base sarà diffuso aƩraverso un report completo del workshop e tramite 
documenƟ condivisi dalle associazioni dei pazienƟ. È stato inoltre riconosciuto che la combinazione di 
problemi di aƩenzione, comportamento e funzioni esecuƟve dovrebbe essere considerata come un 
sintomo di DM1 ad esordio infanƟle anche in assenza di debolezza muscolare. 

- ImpaƩo sui pazienƟ e sulle loro famiglie. L'armonizzazione della baƩeria di test cogniƟvi oƫmizzerà 
la cura e la gesƟone clinica a livello internazionale e consenƟrà il disegno di studi mulƟcentrici di storia 
naturale che forniranno una visione più approfondita del coinvolgimento cerebrale in quesƟ pazienƟ. 
Il punto di vista dei pazienƟ è stato preso in considerazione in tuƫ i passaggi di sviluppo del protocollo 
di valutazione. 

- Sviluppi futuri. Nel prossimo futuro verranno esplorate ulteriori baƩerie di test per valutare gli aspeƫ 
cogniƟvo-comportamentali dei pazienƟ con Distrofia Miotonica Ɵpo 1 a esordio in età pediatrica, 
compresi ulteriori test neuropsicologici, e verrà valutato anche il potenziale ruolo dell'imaging 
cerebrale come biomarcatore. I daƟ preclinici presentaƟ durante i workshop da diversi laboratori hanno 
fornito ulteriori approfondimenƟ sul ruolo delle anomalie della sostanza grigia e bianca nei soggeƫ 
affeƫ. Più specificamente, la ricerca mirerà a chiarire ulteriormente l'impaƩo del coinvolgimento del 
cervelleƩo e del corpo calloso nel profilo cogniƟvo-comportamentale nel DM1 ad esordio in età 
pediatrica. 

 

Il report completo verrà pubblicato su Neuromuscular Disorders (PDF) 

 

 

 


