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Da un’indagine sulla qualità della vita condotta in un’ampia 
casistica di soggetti con discinesia ciliare primaria (DCP) è 
emerso che la tosse rappresenta una manifestazione molto 
frequente in questa condizione. Infatti, il 48,7% dei pazien-
ti interrogati, indipendentemente dalla loro età, ha riferito 
di soffrirne quasi tutti i giorni dell’anno, anche durante la 
stagione estiva. Dall’indagine è emerso, inoltre, che abitual-
mente la tosse si associa alla presenza di muco e che questo 
tende ad aumentare con il passare degli anni.
Sebbene, come è facilmente comprensibile, il motivo per cui 
i soggetti con DCP presentano tosse sia rappresentato dal 
ristagno di secrezioni in ogni distretto delle vie respiratorie 
per l’alterazione del trasporto muco-ciliare, la tosse tende 
ad assumere caratteristiche diverse a seconda dell’età e in 
rapporto al quadro clinico prevalente. 
Nelle prime epoche della vita i sintomi respiratori sono, in-
fatti, per lo più legati ad un impegno flogistico-infettivo del 
distretto aereo superiore con la presenza di ostruzione na-
sale e rinorrea. Così, il muco tende a gocciolare, copioso, 
dalle fosse nasali posteriori sul retrofaringe, particolarmente 
quando viene modificata la postura del bambino, ovvero 
quando lo si corica o gli si fa assumere la posizione orto-
statica. In accordo con l’interessamento infettivo delle prime 
vie aeree, il bambino con DCP frequentemente va incontro 
a sinusite e ad otiti medie ricorrenti-recidivanti, sviluppando 
un’ipoacusia di tipo trasmissivo. 
Abitualmente, solo in una fase successiva, a partire cioè dai 
5-6 anni e più facilmente dopo i primi 10 anni, come risultato 
di ripetute e prolungate infezioni delle basse vie aeree, si ha 
lo sviluppo di bronchiectasie, che divengono sede di ristagno 
privilegiato delle secrezioni, la cui mobilizzazione può essere 
determinante per lo sviluppo della tosse di tipo catarrale. 
La tosse secca e stizzosa, invece, si accompagna abitualmente 
alla presenza dell’ostruzione bronchiale che può manifestarsi 
nel corso di ogni infezione broncopolmonare, soprattutto nelle 
prime epoche della vita per le caratteristiche anatomiche e fisio-
logiche del bambino (incrementata resistenza delle vie aeree 
periferiche, diminuita pressione di recoil elastico del polmone, 
deficit dei canali collaterali di ventilazione, instabilità della 
gabbia toracica e meccanica diaframmatica svantaggiosa). 
In rapporto a questi fattori la tosse è presente con maggiore fre-
quenza nei diversi momenti della giornata. In particolare, quan-
do essa è dovuta ad un interessamento delle vie aeree superiori 
si manifesta prevalentemente al mattino, al risveglio, oppure alla 
sera, dopo che il bambino si corica. Quando, invece, è legata 
alla presenza di bronchiectasie, tipicamente si manifesta in rap-
porto all’attività fisica e, quindi, di solito verso metà giornata o 
addirittura nel pomeriggio o alla sera. Poiché la tosse è dovuta 
al muco, nei primi anni di vita può accompagnarsi a vomito di 
secrezioni e dopo i primi anni ad espettorazione.
Quanto detto rende conto della variabilità del quadro cli-
nico nei soggetti con DCP, alla quale può corrispondere 
un’ampia varietà di alterazioni ciliari, con la possibilità che 
diversi fenotipi vengano attualmente compresi in un’unica 
denominazione. Infatti, gli assonemi ciliari sono strutture 

molto complesse, coinvolgendo verosimilmente più di 1000 
prodotti genici, e le mutazioni che causano la DCP possono 
interessare geni implicati nell’assemblaggio, oppure nella 
struttura ciliare vera e propria (sia codificanti per proteine 
puramente strutturali, sia con funzioni metaboliche), o anco-
ra geni implicati nella trasmissione del segnale. In tal modo, 
la DCP può essere causata da geni dell’assemblaggio, i cui 
prodotti non si trovano nelle ciglia, e da mutazioni che cau-
sano un malfunzionamento di ciglia strutturalmente normali. 
Oltre al fatto che mutazioni in geni specifici possano essere 
responsabili della maggiore o minore severità della malat-
tia, altri meccanismi genetici potrebbero essere in grado di 
determinare un diverso fenotipo clinico. Tra questi va con-
siderato il meccanismo dell’allelismo multiplo, per cui se il 
prodotto proteico generato dal DNA mutato è troncato o 
incompleto, questo è di solito non funzionante e potrebbe 
associarsi ad una condizione più severa, mentre la presenza 
di più di una mutazione missenso, in cui un singolo nucleo-
tide è cambiato per la sostituzione di un unico aminoacido, 
potrebbe essere responsabile di un fenotipo più lieve. Un 
altro meccanismo invocato per spiegare quadri fenotipici di-
versi è la possibile presenza di mutazioni recessive in geni 
diversi, che da soli sono insufficienti a determinare la malat-
tia, ma che insieme possono farlo, oppure la possibilità, in 
certi casi, di un recupero, almeno in qualche funzione, per 
una seconda mutazione. Infine, come avviene nella fibrosi 
cistica (FC), eventuali geni modificatori, ovvero mutazioni 
recessive aggiuntive, possono influenzare il fenotipo clinico. 
Nei pazienti collaboranti la tosse posta sotto il controllo 
della volontà può essere utilizzata per mobilizzare le secre-
zioni soprattutto nei distretti bronchiali più centrali. Infatti, 
se i colpi di tosse vengono eseguiti in sequenza sono in 
grado di drenare porzioni sempre più distali delle vie aeree, 
determinandone una spremitura progressiva. In tal modo il 
punto di ugual pressione, ovvero il punto in cui la pressione 
all’esterno del bronco (pressione pleurica) uguaglia quella 
all’interno (pressione pleurica più pressione elastica), col 
procedere dell’espirazione, si sposta verso la periferia e con 
esso il punto di collabimento (Fig. 1). Va, tuttavia, sottoline-

Fig. 1. I colpi di tosse in sequenza possono drenare porzioni 
sempre più distali delle vie aeree, determinandone una spre-
mitura progressiva. In tal modo il punto di egual pressione col 
procedere della espirazione si sposta verso la periferia e con 
esso il punto di collabimento.
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ato che la tosse non è in grado di drenare le piccole vie ae-
ree poiché il flusso di aria e quindi il potere espulsivo della 
tosse è inversamente proporzionale al calibro globale delle 
stesse ed alla periferia la superficie di sezione di tutte le vie 
aeree supera di gran lunga quella delle prime diramazioni 
bronchiali. Pertanto, la tosse può essere impiegata insieme 
alla PEP Mask (dispositivo costituito da una maschera facia-
le dotata di un resistore espiratorio in grado di mantenere 
una pressione espiratoria positiva entro le vie aeree) che, 
utilizzando il respiro diaframmatico, prevede un’espirazione 
contro resistenza, attiva ma non forzata, fino alla capacità 
funzionale residua dopo un’inspirazione maggiore del volu-
me corrente, in modo da ottenere un prolungamento della 
fase espiratoria e una onda pressoria di ritorno in grado 
di mantenere pervie vie aeree instabili come in presenza di 

bronchiectasie. L’impiego della PEP Mask è in grado così di 
facilitare la mobilizzazione espiratoria del muco nelle vie 
aeree più periferiche mediante l’incremento di flussi aerei 
collaterali verso distretti precedentemente non ventilati per 
la presenza di secrezioni che ne determinano l’ostruzione 
(Fig. 2). 
Rendendo possibile l’espettorazione la tosse volontaria per-
mette anche il campionamento del muco e l’esecuzione di 
esami utilizzabili nel monitoraggio della condizione respira-
toria e per assumere eventuali decisioni terapeutiche. Infatti, 
l’infiammazione delle vie aeree, di cui il muco è espressione, 
gioca un ruolo fondamentale nella progressione della malat-
tia polmonare e la colonizzazione delle vie aeree insieme 
ad uno squilibrio tra deposizione e degrado della matrice 
extracellulare possono essere, come per i pazienti con FC, 
correlati al deterioramento funzionale e decisivi nello svilup-
po di alterazioni strutturali delle vie aeree e del parenchima 
polmonare. 
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Fig. 2. Effetto della PEP, attraverso la ventilazione collaterale 
sull’ostruzione.

Ansia materna in gravidanza e sviluppo 
della dermatite atopica
F. Cipriani, G. Ricci

Il costante aumento della prevalenza dell’atopia e delle ma-
lattie allergiche osservato nelle ultime decadi, a dispetto del 
miglioramento delle terapie e della conoscenza di tali ma-
lattie, è un dato ormai di fatto. Le evidenze più recenti iden-
tificano nei fattori ambientali e nello stile di vita i principali 
determinanti di tale incremento. 

Sebbene nell’eziopatogenesi della dermatite atopica stia as-
sumendo sempre più peso quella che è la componente gene-
tica, in particolare l’alterazione di geni (come la filaggrina) 
che intervengono nella funzione di barriera della cute, ciò 
non esclude l’importanza dei fattori ambientali nell’espres-
sione della malattia. La conoscenza di tali fattori è un requi-
sito fondamentale per prevenire lo sviluppo della malattia 
nei soggetti geneticamente predisposti.
Negli ultimi 10 anni oggetto di grande interesse è stato lo 
studio del potenziale ruolo nello sviluppo dell’atopia e della 
dermatite atopica dei fattori ambientali che intervengono in 
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