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Summary. 56 cases of SD have been enrolled in the Italian re-
gister in order to better define the clinical spectrum. Almost all
presented the hallmark of pancreatic insufficency and hemato-
logic cytopenia. 78% tipical and 41% atypical osseous impai-
rement, 73% hepatic dysfunction (mostly non persistent), 50%
short stature, 45% severe infections, 20% neurological or intel-
lectual impairement , 12% renal disfunctions and 5% endocrine
problems.

INTRODUZIONE

La Sindrome di Shwachman (SS) a distanza di piu di 30 anni
dalla prima segnalazione presenta ancora oggi molti aspetti
poco noti. E’ una sindrome genetica multi-organo, il cui gene
candidato si colloca nel cromosoma 7, e la cui ampia varia-
bilita clinica e I’evolvere o il regredire di alcuni sintomi con
I’eta rendono spesso problematica la diagnosi e la prognosi.
La SS ¢ caratterizzata da una disfunzione del pancreas eso-
crino e da alterazioni ematologiche variamente associate ad
alterazioni ossee, bassa statura, alterazioni epatiche, ritardo
psicomotorio. Altri sintomi vengono descritti in pazienti af-
fetti ma con frequenza pil bassa e non ¢ ancora noto se si
tratti di caratteristiche proprie della SS o associazioni casua-
li. La patogenesi non ¢ nota e resta da chiarire cosa leghi un
danno a organi e tessuti tanto diversi.

E’ quindi necessario allargarne la conoscenza attraverso una
sorveglianza descrittiva multicentrica.

CASISTICA

I casi sinora arruolati sono 56 (32M, 24 F) con una eta me-
diana alla diagnosi di 1 anno, ma con un range larghissimo (
0,1-15,9) che ne documenta la grande variabilita clinica.

DESCRIZIONE

Nella quasi totalita dei casi, alla diagnosi erano presenti sia
una disfunzione pancreatica sia un difetto ematologico, in ge-
nere la neutropenia. Il 78% dei pazienti presentava le alte-
razioni ossee tipiche (displasia metafisaria, alterazioni della
gabbia toracica), mentre il 41% presenta anomalie osse ati-
piche (clinodattilia, coxa vara, ginocchio varo/valgo, cifosi,
scoliosi, micrognazia, anomalie vertebrali e pelviche); 73%
presenta alterazioni della fuzionalita epatica, che pero tendo-
no spesso a regredire e si ritrovano, al follow-up sono nel 22%
dei casi; meno della meta dei casi ha una bassa statura; 45%
soffre di infezioni severe (polmoniti, ascessi, sepsi); meno
frequente ¢ la presenza di ritardo psicomotorio e insufficien-
za mentale; piul rare ancora le alterazioni cutanee. Sporadiche
o0 quasi le anomalie e le disfunzioni renali (acidosi renale in
3 casi, ipercalciuria in uno, anomale morfologiche in 3), le
anomale dentarie (4 casi); rari i disturbi endocrini (diabete,
1 caso, ipotiroidismo 1 caso, criptorchidismo e ipospadia , 1
caso). Un difetto uditivo & stato riscontrato in 2 casi.



