Che cos’e la Sclerosi sistemica/Sclerodermia?

Etimologicamente Sclerodermia significa “pelle du-
ra”. Sitratta di una malattia cronica ed evolutiva, a patogene-
si autoimmune (cioé in cui il sistema immunitario aggredisce
in maniera anomala costituenti stessi dell'organismo). E carat-
terizzata da un indurimento ed ispessimento della cute. Ber-
saglio dell'aggressione autoimmunitaria sono considerate le
cellule endoteliali, che formano il rivestimento interno dei vasi
sanguigni. Questo fenomeno patologico comporta I'alterazio-
ne della microcircolazione e quindi della irrorazione sanguigna
nella cute e anche in altri organi, con conseguente stimolo al-
la maggiore produzione di collagene, una proteina costituente
il tessuto connettivo. A questa maggiore produzione di colla-
gene consegue la fibrosi degli organi colpiti che € la principa-
le particolarita della malattia.

La Sclerosi sistemica o Sclerodermia, in base all'entita
dell'interessamento cutaneo, ¢ distinta in due forme principali:

la forma limitata caratterizzata da esordio graduale, con
comparsa precoce del fenomeno di Raynaud, interessamen-
to della cute delle dita (sclerodattilia), talora degli avambrac-
ci e del viso. Frequente in questa variante un interessamento
del microcircolo polmonare, la cui riduzione comporta un au-
mento della pressione sanguigna nell'arteria polmonare e nei
suoi rami (ipertensione arteriosa polmonare). Raro & invece
I'interessamento renale e piuttosto lieve, se presente, la com-
promissione fibrotica polmonare. Un subset di pazienti con
la variante limitata puo presentare Calcinosi, fenomeno di
Raynaud, dismotilita e dilatazione Esofagea, Sclerodattilia, Te-
leangectasie (dilatazione dei piccoli vasi della pelle). Questo
insieme di manifestazioni & indicato con I'acronimo CREST;

la forma diffusa invece ha pili spesso un esordio acuto
o rapidamente progressivo con interessamento cutaneo e tra-
sformazione fibrotica della pelle estesa a tutto il corpo. Preco-
ce, e anche severo, € talora il coinvolgimento e la fibrosi degli

organi interni del polmone, del tubo digerente, del cuore. Nel 15%
dei casi & presente un interessamento renale con brusco aumento
della pressione sanguigna e rapida perdita della funzione dei reni
(crisi renale sclerodermica). Le manifestazioni tipiche della sindro-
me CREST possono essere presenti anche nella variante diffusa,
anche se piu raramente.

Dalla Sclerosi sistemica/Sclerodermia sopra descritta va tenuta di-
stinta la Sclerodermia Localizzata (morfea e lineare).

La morfea é caratterizzata da lesioni cutanee localizzate e dure,
spesso di colore biancastro, circondate da un alone rossastro e
pud determinare grave limitazione della motilita articolare nell'ar-
to coinvolto dalla chiazza sclerodermica e anche problemi estetici.
La sclerodermia lineare, invece, si manifesta con lesioni lineari o
a stria piu frequenti a livello degli arti o della nuca.

In queste forme localizzate non & mai presente una com-
promissione degli organi interni.

E utile precisare che la sclerodermia localizzata non si tra-
sforma mai nella sclerosi sistemica.

Come si riconosce
la Sclerosi sistemica/Sclerodermia?

| segni pit caratteristici sono I'indurimento e l'ispessimento del-
la cute, che sono preceduti, spesso anche da molti anni, dal feno-
meno di Raynaud. Questo sintomo si riscontra in circa il 95% dei
pazienti. E un disturbo vasospastico scatenato dall'esposizione al-
le basse temperature e/o dallo stress e si manifesta con pallore a
cui segue cianosi (colore violaceo della pelle). Coesistono torpore
e formicolii con perdita temporanea della sensibilita. Si localizza al-
le mani, piedi, naso ed orecchie.

All'inizio I'interessamento cutaneo € pil frequente alle mani e alle
dita. In seguito, e soprattutto nella forma diffusa, si estende anche
in altre aree. Sono frequenti ulcerazioni alle nocche e alla punta dei
polpastrelli delle dita. La pelle presenta perdita dei peli nelle zone
interessate, aspetto lucente, aderenza ai piani sottostanti, scom-
parsa graduale delle rughe, alterazione nel colore della pelle che
puo diventare spesso pill scura; raramente vi & perdita della pig-
mentazione con colore piu chiaro.

Altri sintomi sono
teleangeactasie
dolori articolari fino a vera artrite
debolezza muscolare;
difficolta a inghiottire cibo;
rallentata motilita gastrointestinale con difficolta digestive;
secchezza di occhi e bocca;
interessamento polmonare con difficolta respiratorie
interessamento del cuore con alterazione del ritmo cardiaco;
interessamento renale.
Spesso gli esami di laboratorio generali non sono molto indicati-
vi, mentre sono presenti autoanticorpi (anticorpi antinucleo ed in
particolare anti-centromero nella forma limitata, e anti-Scl70 nel-
la forma diffusa).

Chi si ammala?

La sclerosi sistemica ha una prevalenza (cio¢ una frequenza nel-
la popolazione generale) compresa fra 10-20 casi per 100000
persone e un'incidenza (comparsa di nuovi casi) di 1-2 casi per
100000 abitanti per anno. Colpisce per lo pit il sesso femminile
con un rapporto femmine/maschi di 10:1. Lesordio della malattia
awviene frai 15 ed i 44 anni.

Perche ci si ammala?

La causa & ancora ignota. In alcuni pazienti, sindromi analoghe so-
no state osservate dopo esposizione ad alcune sostanze tossiche
o a farmaci.

Come si cura?

Non esiste una cura risolutiva, ma esistono terapie utili a bloc-
care o rallentare I'evoluzione della malattia nel suo insieme o a
controllare alcuni degli aspetti piti specifici inerenti la compromis-
sione dei vari organi di volta in volta colpiti. In particolare terapie
specifiche sono utilizzabili per le manifestazioni articolari, I'interes-
samento dell'esofago e dello stomaco, il fenomeno di Raynaud,
I'interessamento dei polmoni, del cuore, dei reni. Alcune terapie

fisiche possono essere utili per mantenere e sostenere il tono
muscolare e la funzionalita articolare.

E stata dimostrata I'utilita della somministrazione endovenosa di
analoghi delle prostacicline sia per il fenomeno di Raynaud, che
per la sclerosi cutanea, e per i disturbi trofici della pelle (ulcere).
Piu recentemente nuovi farmaci sono stati sperimentati e poi uffi-
cialmente approvati per il trattamento delle complicanze piti gravi
della malattia, in particolare il bosentan, sitaxentan, ambrisentan
(inibitori recettoriali dell'endotelina) nel trattamento dell'iperten-
sione polmonare. Il Bosentan si & anche dimostrato efficace per
la prevenzione delle nuove ulcere nei pazienti sclerodermici. An-
che il Sildenafil & stato introdotto nel trattamento dell'ipertensio-
ne polmonare mentre un suo analogo il Tadalafil & ancora in fase
di studio.

Gli Ace-inibitori, che sono i farmaci antiipertensivi, sono impie-
gati da anni per il trattamento della crisi renale sclerodermica.
Nella fibrosi polmonare ha dimostrato una certa efficacia un far-
maco citostatico, la ciclofosfamide, ed ¢ in fase di studio I'ima-
tinib mesilato, un inibitore delle tirosinchinasi che potrebbe
anche essere efficace per la terapia della fibrosi cutanea e pol-
monare. Indispensabile, a questo proposito, sara I'esito degli
studi in corso. In alcuni casi selezionati, € stato tentato il trapian-
to di midollo autologo con cellule staminali periferiche.

Che ruolo ha la prevenzione?

In realta, non essendo nota la causa della malattia sclerodermi-
ca, & difficile se non impossibile parlare di prevenzione. Senza
dubbio I'approccio pit importante e rappresentato dalla diagno-
si precoce e quindi, trattandosi di una malattia rara, dal ricono-
scimento tempestivo dei primi sintomi.

In presenza di un fenomeno di Raynaud é consigliabile ri-
volgersi a medici specialisti reumatologi o immunologi. Bastano
pochi esami diagnostici per escludere o confermare la Sclerosi
sistemica/Sclerodermia.
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