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INQUADRAMENTO CLINICO-DIAGNOSTICO, 
EPIDEMIOLOGIA, FISIOPATOLOGIA E 

COMPLICANZE



La Malattia di Huntington

• Impersistenza motoria

• Movimenti involontari

• Ereditarietà

• Disturbi psichiatrici



La Malattia di Huntington

<26 triplette -> range normale

 27-35 -> range instabilità meiotica

 36-39 -> range patologico penetranza ridotta

 >40 -> range patologico penetranza completa

CAG Citosina-Adenina-Guanina



Gusella & MacDonald, 2009

Prevalenza nella popolazione Caucasica

5.96-13.7/100,000
Baig et al, 2016

La Malattia di Huntington

N CAG risponde del 50–70% 

della varianza nell’età di 

insorgenza



Ross & Tabrizi, 2011

Progressiva morte cellulare dei neuroni dello striato (-95% 

neuroni GABAergici che proiettano sul pallido e la substantia 

nigra) + atrofia della corteccia cerebrale, sostanza bianca 

sottocorticale, talamo, specifici nuclei dell’ipotalamo e altre 

regioni cerebrali. 



Triade sintomatologica

Disturbo del 

movimento
Deficit cognitivi

Alterazioni 

comportamentali

Corea                                  

Distonia

Bradicinesia

Incoordinazione

Mioclono

Rigidità

Impersistenza motoria

Motricità fine alterata

Instabilità posturale

Dist. oculomozione

Disfagia

Disartria

Demenza

Funzioni esecutive

deficitarie

Difficoltà

nell’apprendimento

di nuove

competenze

motorie

Scarsa flessibilità

Depressione

Disforia

Irritabilità

Comportamento ossessivo compulsivo

Ansia o agitazione

Apatia

Scarsa cura della propria persona



Sintomi psichiatrici

20-50% pazienti

Disinibizione

Depressione

Euforia

Aggressività

5-12% pazienti

Delirio

Disturbo compulsivo

<5% pazienti

Ipersessualità 

Allucinazioni

Walker, Lancet, 2007





Pazienti portatori di espansione CAG mostrano minor consapevolezza rispetto 
ai pazienti CAG negativi

La consapevolezza si riduce quanto più il paziente è vicino all’esordio motorio



Storia naturale e famigliare di malattia



Malattia della Famiglia

▪ Considerare il vissuto precedente

▪ Casi di «rifiuto» della diagnosi

▪ Tema della genitorialità

▪ Famiglia come punto di forza per la nostra presa in carico





Forma giovanile/pediatrica

FORMA CLASSICA esordio intorno ai 40 anni, movimenti involontari agli 
arti, volto e tronco

FORMA ESORDIO GIOVANILE esordio prima dei 20 anni, movimenti 
involontari agli arti, volto e tronco, con maggior frequenza possono 
dominare sintomi ipocinetici (rigidità e bradicinesia)

FORMA PEDIATRICA generalmente >80 CAG, esordio come ritardo nello 
sviluppo psico-motorio (deambulazione, linguaggio, apprendimento), 
assenti movimenti coreici, presenti distonie (posture) degli arti e tronco, 
a volte presenti anche lentezza, rigidità, crisi epilettiche e sintomi dello 
spettro autistico



Forma pediatrica

Finalità:

1) aiutare le famiglie colpite dalla malattia a 

riconoscere e comunicare il possibile rischio 

genetico ai più giovani;

2) consentire un’osservazione competente e 

discreta, fuori da un ambito ospedaliero, da parte 

di specialisti esperti di malattia di Huntington e di 

disturbi neurologici e neuropsichiatrici nei bambini.



Diagnosi di MH

1) evidenza di CAG>36

2) sintomi motori con UHDRS motoria



Unified Huntington’s Disease Rating Scale
UHDRS I Total Motor Score

Punteggio maggiore = Maggiore gravità

Huntington Study Group, 1996



UHDRS II Cognitiva

Huntington Study Group, 1996

Unified Huntington’s Disease Rating Scale



UHDRS III Comportamentale

Punteggio maggiore = Maggiore gravità

Huntington Study Group, 1996

Unified Huntington’s Disease Rating Scale



Unified Huntington’s Disease Rating Scale
UHDRS IV Funzionale

Huntington Study Group, 1996



Unified Huntington’s Disease Rating Scale
UHDRS V Indipendenza

Huntington Study Group, 1996



UHDRS VI Capacità funzionale (TFC)

Punteggio maggiore = Minore gravità

Huntington Study Group, 1996

Stadi

TFC 13-11 stage I 

TFC 10-7 stage II

TFC 6-3 stage III

TFC 2-1 stage IV

TFC 0 stage V

Shoulson & Fahn, 1979

Unified Huntington’s Disease Rating Scale



REGISTRY Investigators of the European Huntington's Disease Network 
Rodrigues et al, 2017

Cause di morte Sopravvivenza mediana 24 anni dalla diagnosi e 

35 anni dall’inizio dei sintomi



Heemsker & Ross, 2012

Cause of death N %

Penumonia 81 55.1

Suffocation 6 4.1

Pulmonary embolism 6 4.1

Cachexia 11 7.5

Cardiac diseases 16 10.9

Other neurological 
diseases

3 2.0

Shock/sepsis 7 4.8

Suicide 2 1.4

Euthanasia 5 3.4

Other causes 10 6.8

38/81 with autopsy

16 aspiration pneumonia

17 possible aspiration pneumonia

5 primary infectious pneumonia

Cause di morte



Ospedalizzazioni

Più comuni cause di ospedalizzazione:

- peggioramento dei sintomi neurologici

- peggioramento della corea

- parkinsonismi

- problem nel cammino con ricorrenti cadute

- disfagia

Peball et al, 2022



Malnutrizione

n=5,821 pazienti dallo studio Enroll-HD
van der Burg et al, 2017

Multifattoriale:

- Disfunzione metabolica e mitocondriale

- Movimenti involontari

- Atrofia muscolare

- Disfagia

BMI decline in the HD group began to 

accelerate compared to controls 

approximately 5.7 years after the 

reported age of motor onset (95% CI: 

4.7–6.9). 

 

Ogilvie et al, 2021



Funzionalità respiratoria

Jones et al, 2016



Sperimentazioni

https://lirh.it/it/sperimentazioni-terapeutiche



Terapia farmacologica

Terapia sintomatica

SINTOMI PSICHIATRICI neurolettici e antidepressivi

SINTOMI MOTORI tetrabenazine



Terapia farmacologica

NEUROLETTICI

- Possibile efficacia anche su corea

- Effetti indesiderati: discinesia orofaciale e disordini ipocinetici

POSSIBILI EFFETTI DETRIMENTALI SULLA DEGLUTIZIONE



37 pazienti con HD valutati con CSE

“Ten patients were treated with neuroleptics at the
moment of inclusion. However, both the BSAS scores and
DOSS levels were not significantly different between
patients under neuroleptics therapy and patients free
from them (ANOVA with BSAS scores as factor: F 1.23
n.s.; DOSS as factor: F 1.18, n.s.)”

“Although half of the patients were taking neuroleptics 

for the control of chorea, no significant difference in the 

severity of dysphagic symptoms was noted between the 

treated and untreated groups”

MA OUTCOME SECONDARIO E MANCANZA DI DATI PRE-POST 



Terapia farmacologica

TETRABENAZINE (TBZ) 

- Per controllare i movimenti coreici

- Possibile effetto sedative, con conseguenze potenziale
inibizione/riduzione del riflesso di deglutizione



5%



Tremor Other Hyperkinet Mov 2013; 3



Terapia farmacologica

TETRABENAZINE (TBZ) 

- Per controllare I movimenti coreici

- Buona tolleranza

DISFAGIA COME EVENTO AVVERSO O NORMALE PROGRESSIONE DI 
MALATTIA?

VERIFICARE CASO PER CASO EVENTUALI EFFETTI DETRIMENTALI 
SULLA DEGLUTIZIONE



Enroll-HD

Studio clinico osservazionale sui 5 continenti

L’obiettivo dello studio è quello di comprendere 
l’evoluzione naturale della malattia.

A chi acconsente a partecipare viene richiesto di 
sottoporsi ad una visita annuale, che consiste in 
un monitoraggio medico e psicologico, nella 
somministrazione di test per la valutazione del 
comportamento, del movimento, dello stato 
emotivo e della qualità della vita e ad un prelievo 
di sangue, che NON è un test genetico.

https://www.enroll-hd.org/



La Disfagia nella Malattia di Huntington





La Disfagia nella Malattia di Huntington

1. Qual è la prevalenza della disfagia nella malattia di 
Huntington? 

2. Quali sono le caratteristiche, i fenotipi ed i meccanismi 
fisiopatologici della disfagia nella malattia di Huntington? 



12 HD patients with swallowing difficulties

11/12 moderately advances HD







Disfagia e progressione della malattia

Schindler et al, 2020

Stage I-II Stage III Stage IV



Disfagia e progressione della malattia
2024



Fisiopatologia e stadio di malattia

Figura Frequenza relativa ai fenotipi di disfagia per ciascuno stadio di malattia

Pizzorni et al, 2024

Pattern caratteristici osservabili in 

FEES tra pazienti con la stessa

diagnosi che possono essere

associate ai principali meccanismi

di disfagia in questa popolazione

Warnecke et al, 2021



14 HD patients with swallowing complaints

FEES
- delay in swallowing initiation in 7 patients

- premature spillage in 12 patients

- solid pharyngeal residues in 8 patients

- penetration and/or aspiration in 2 patients



Swallowing impairment in Huntington’s disease: videofluoroscopic
findings. Heemskerk A, Marinus J, Roos R, Verbist B  
2015, Leiden University Repository

45 HD patients

35 diagnosed as dysphagic in VFSS

 32 difficulties with solids

 30 difficulties with liquids



Heemskerk et al, 2015, Leiden University Repository

Tempo di transito orale -

Tempo di transito faringeo +

Fisiopatologia della disfagia



Durata del whiteout

Figura Confronto tra durata del whiteout

nei soggetti MH e sani per le variabili di

consistenza e volume

*p<0,05

* * *

Unpublished data



Motor skill

▪ Alterazioni della sequenza motoria deglutitoria

▪ Pattern motori irregolari con ampia variabilità nella performance 
deglutitoria e nell’attivazione muscolare (EMG, HRM)

▪ Impersistenza motoria

Burnip Emma, doctoral thesis, 2020



Disfagia e Correlati neurali

I pazienti con MH e ridotta sicurezza
deglutitoria presentano una
significativa atrofia a livello parieto-
talamo-cerebellare (processamento
sensoriale e integrazione
sensorimotoria) rispetto ai pazienti
con MH con adeguata sicurezza
deglutitoria, mentre non è stata
trovata un’associazione tra l’atrofia a
livello striatale (controllo motorio) e
la sicurezza deglutitoria



Riprocudibilità della deglutizione
17 pz con HD (14/17 early stage) vs controlli
Misurazione dell’attività della muscolatura sottomentoniera tramite sEMG

Solo ad alta intensità (EMST al 75%) si osserva una differenza 
nell’attivazione della m. sottomentoniera. Tuttavia, i pazienti con 
MH mostrano maggiore variabilità tra trial deglutitori diversi Reyes et al, 2014



Corea

https://www.youtube.com/watch?v=mV6XfsUkDXU

COREA FACIALE



“Dysphagia was a descending phase-type 
misdeglutition caused by difficulty in descent 
of the larynx. Involuntary movements occurred 
when the larynx was at a high position, and 
these were thought to be the cause of difficulty 
in descent. Tongue protrusion at the beginning 
of deglutition and cough at the beginning of 
phonation were thought to be the movements 
to obtain high muscle activity, after which the 
adequate activity of the muscles can be 
obtained.”



LA VALUTAZIONE DELLA DISFAGIA



Quando valutare?

Schindler et al, 2020



Quando valutare?

Schindler et al, 2020

IDEALMENTE TUTTI I PAZIENTI CON MALATTIA DI HUNTINGTON SIN 

DAGLI STADI PIU’ PRECOCI



Quando valutare?

▪ Segni e/o sintomi di disfagia orofaringea

▪UHDRS I ≥36,5

▪ Compromissione dello stato cognitivo

▪ Alterazioni nei movimenti linguali

▪ Infezioni delle vie aeree di causa non nota

▪ Significativa perdita di peso involontaria

▪Modificazioni della dieta e delle abitudini alimentari

▪ Pasto come fonte di stress



Quando rivalutare?

Keage et al, 2020

7 pazienti

mean time between 

VFSS was 652.57 days 

(SD 347.75, range 231–

1115 days)



Quando rivalutare?

Unpublished data

t0 t1 p

PAS L5 1 (1-5) 5 (2-8) 0,018

PAS L10 1 (1-5) 3 (1-8) 0,225

PAS L20 1,5 (1-5) 2 (1-5) 0,854

PAS SS5 1 (1-2) 1 (1-1) 0,317

PAS SS10 1 (1-5) 1 (1-4) 0,655

PAS SS20 1 (1-5) 1 (1-8) 0,655

PAS S 1 (1-1) 1 (1-2) 0,317

YPRSRS v L5 2 (1-3) 2 (1-3) 1

YPRSRS v L10 2 (2-3) 2 (2-3) 0,564

YPRSRS v L20 2 (1-3) 2 (2-2) 0,564

YPRSRS v SS5 3 (2-4) 3 (2-4) 0,414

YPRSRS v SS10 3,5 (2-5) 3 (2-4) 0,257

YPRSRS v SS20 4 (3-5) 4 (2-5) 0,655

YPRSRS v S 3 (2-5) 2 (1-5) 0,143

YPRSRS s L5 2 (1-3) 2 (2-3) 0,180

YPRSRS s L10 2 (1-3) 2 (2-3) 0,157

YPRSRS s L20 2 (1-3) 2 (2-3) 0,083

YPRSRS s SS5 2 (2-4) 2 (1-3) 0,527

YPRSRS s SS10 2 (1-4) 3 (2-3) 0,257

YPRSRS s SS20 3 (2-4) 3 (2-4) 0,480

YPRSRS s S 2 (1-3) 2 (1-4) 0,589

t0 t1 p

TOMASS Degl 2 (1-6) 2 (2-3) 0,317

TOMASS Mor 2 (1-8) 3,5 (1-7) 0,180

TOMASS Mast 46 (31-102) 43,5 (28-63) 0,414

TOMASS Sec 125 (44-177) 56 (36-142) 0,593

IOPI Forza 22,5 (14-31) 20 (15-28) 0,102

FOIS 5 (4-7) 5 (4-7) 0,655

EAT-10 4 (0-28) 4 (1-18) 0,528

HDDS 22 (15-33) 21 (15-27) 0,351

MAS Sicurezza 3 (0-6) 4 (1-7) 0,589

MAS Efficacia 3 (1-12) 3 (0-6) 0,307

MAS Minuti 25 (20-45) 21 (12-30) 0,034

MNA 21 (14,5-26) 20 (15-26) 0,893

BMI 22 (19,5-27,3) 22 (19-24,8) 0,173



Quando rivalutare?

▪ Aumento dei segni e sintomi di disfagia

▪ Necessità di modificazioni al pasto

▪ Complicanze polmonari

▪ Perdita di peso involontaria

La frequenza dipenderà anche dallo stadio della malattia e 

dalla gravità della disfagia nelle valutazioni precedenti



Anamnesi medica

▪ Storia famigliare di malattia

▪ Riconoscimento della diagnosi

▪N triplette CAG

▪ Durata della malattia e tempo dalla diagnosi

▪ Terapia farmacologica in corso

▪Gravità della malattia (UHDRS)

▪ Perdita di peso nell’ultimo anno, BMI, eventuale screening di 
malnutrizione

▪ Complicanze polmonari



Valutazione clinica

▪ Disartria -> precisione articolatoria, prosodia, coordinazione
pneumofonoarticolatoria

▪ Linguaggio -> stereotipie verbali

▪ Incoordinazione respirazione/deglutizione

▪ Coordinazione dei movimenti linguali

▪ Preparazione orale



TOMASS – Paziente 1

N morsi 3 ok

N deglutizioni 6 >

N masticazioni 51 ok

Tempo 149s  >

Cicli masticatori/morso 17 ok

Deglutizioni/morso 2 >

Tempo/morso 49,67 >

Tempo/cicli masticatori 2,92 >

Tempo/deglutizione 24,83 >

Bradicinesia, ridotta ampiezza dei movimenti masticatori



TOMASS – Paziente 2

N morsi 1 <

N deglutizioni 2 ok

N masticazioni 18 <

Tempo 33s ok

Cicli masticatori/morso 18 <

Deglutizioni/morso 2 ok

Tempo/morso 33 >

Tempo/cicli masticatori 1,83 
>

Tempo/deglutizione 16,5 >

Movimenti del capo e del tronco, tendenza al sovraffollamento orale, 

difficoltà a seguire le indicazioni



Sensibilità della valutazione clinica

Uno studio su 29 pazienti con HD riporta insufficiente accuratezza 
diagnostica rispetto all’identificazione della penetrazione e 
dell’aspirazione misurate in FEES

Schradt et al, 2014



OD Phenotype Present Absent Mann Whitney U 

test

n (%) Endurance (s) n (%) Endurance (s) U p

Protective deficit 7 (37) 1 (0-3) 12 (63) 2 (1.25-5.5) 28 0.261

Posterior oral incontinence 18 (95) 2 (1-4) 1 (5) 0 16.5 0.211

Delayed pharyngeal phase 16 (84) 2 (0.25-4) 3 (16) 2 (2-2) 24 1

Oropharyngeal dyspraxia 18 (95) 2 (0.75-4) 1 (5) 1 13 0.632

Propulsion deficit 12 (63) 1 (0-2.75) 7 (37) 4 (2-28) 12.5 0.010

Resistive issue 10 (53) 2 (0-10) 9 (47) 2 (1-3.5) 48.5 0.780

OD Phenotype Present Absent t-test

n (%) MTP (kPa) n (%) MTP (kPa) t p

Protective deficit 7 (37) 25.14±5.18 12 (63) 32±5.46 0.835 0.415

Posterior oral incontinence 18 (95) 31.11±3.77 1 (5) 0 -1.892 0.076

Delayed pharyngeal phase 16 (84) 26.75±4.17 3 (16) 44±7.57 1.682 0.111

Oropharyngeal dyspraxia 18 (95) 30.33±4.05 1 (5) 14 -0.925 0.368

Propulsion deficit 12 (63) 21.83±4.03 7 (37) 42.57±5.40 3.097 0.007

Resistive issue 10 (53) 28.3±6.85 9 (47) 30.78±3.76 0.307 0.762

Valutazione delle pressioni linguali 
mean MTP 28.47±3.93 kPa (range 0-60)

MPT 53% <10° percentile (Vanderwegen et al, 2013)

median tongue endurance 2 seconds (IQR 1-4)

17/19 (89.5%) <10 seconds

Pizzorni et al, 2024



Pizzorni et al, Under review

Receiver operating characteristic curve for the ability of the MTP to identify (A) 
penetrators (PAS>2) and (B) aspirators (PAS>5)

≤37.5 kPa ≤21 kPa

Valutazione clinica 

Tongue pressure measurements according to the HD stage

Indice di impersistenza motoria?

p<0.05

p<0.05



Valutazione Strumentale della Deglutizione

Ci sono differenze nella fattibilità e accuratezza diagnostica tra la FEES e la VFSS nei 
pazienti con Malattia di Huntington?



FEES

Fattibilità tra 95%* e 100%
Manor et al, 2019; Schindler et al, 2020

L’esperienza 
dell’esaminatore potrebbe 
influenzare la fattibilità

*1 rifiuto per paura, 2 pz stadio 5 solo 
valutazione statica

Valutazione Strumentale della Deglutizione

VFSS

Mancanza di dati sulla 
fattibilità

Potenziale difficoltà a 
osservare l’intero atto 
deglutitorio per movimenti 

I movimenti coreici limitano la fattibilità dell’esame strumentale?

È importante, ove possibile, evitare di limitare i movimenti per migliore 

approssimazione della vita quotidiana



Valutazione Strumentale della Deglutizione

La presenza di iperestensione del tronco, movimenti involontari
della testa e degli arti e la corea linguale limitano l’affidabilità
delle misure VFSS 

Burnip Emma, doctoral thesis, 2020



Quale ruolo possono avere la PHRM e l’EMG nella valutazione dei 
pazienti con HD?

Un case report sull’applicazione della PHRM nell’HD (Lee et al, 
2012)

Nessuno studio sull’EMG con finalità di valutazione -> difficoltà di 
interpretazione dei dati per movimenti involontari

Indicazione per casi selezionati se clinicamente rilevante

Valutazione Strumentale della Deglutizione



FEES

Stadio IV, durata malattia 12 anni, CAG 43



FEES

Stadio I, durata malattia 1 anno, CAG 66



Il pasto del paziente con MH

VIDEO PASTI



Mealtime assessment scale 

Pizzorni et al, 2019



Osservazione del pasto
Checklist aggiuntiva

▪ Tachifagia

▪ Tendenza all’affollamento orale

▪Difficoltà nella fase di preparazione orale 

▪ Inspirazioni improvvise nel pasto

▪Difficoltà di controllo del capo e del tronco

▪Difficoltà nell’autoalimentazione



Pizzorni, PhD dissertation, 2020

FE
ES

M
EA

LT
IM

E
OSSERVAZIONE DEL PASTO



Autovalutazione

Heemskerk et al, 2014; Pizzorni et al, in corso



Fornisce informazioni sulla consapevolezza del paziente delle 
difficoltà di deglutizione

Utile una compilazione parallela da parte del caregiver

"Agreement between the patients' and partners' HDDS scores was low, which 
indicates that relatives have a quite different perception of the patient's 

swallowing difficulties than the patients themselves”

Heemskerk et al, 2014

Il livello cognitivo influenza l’affidabilità dell’autovalutazione

Carlozzi et al, 2018

Autovalutazione



Fear of chocking

Are you afraid of chocking?

Kalkers et al, 2022



HRQoL



IL TRATTAMENTO DELLA DISFAGIA



Condizione di salute

AttivitàFunzioni & Strutture 
corporee

Partecipazione

Fattori ambientali Fattori personali

International Classification of Functioning, Disability and Health (ICF, WHO, 2001)

MANGIARE E BERE
DEGLUTIRE

SOCIAL EATING

Obiettivo del trattamento



Trattamento della disfagia nella MH

Approccio compensativo
➢ Modificazioni della dieta

➢ Strategie di gestione del pasto

Approccio riabilitativo
➢ Rinforzo muscolare

➢ Skill training



APPROCCIO COMPENSATIVO: tecniche

▪ POSTURE e MANOVRE DI COMPENSO

▪MODIFICAZIONI DIETETICHE

▪MODIFICAZIONI AMBIENTALI/COMPORTAMENTALI AL PASTO

▪MODIFICAZIONI MODALITA’ DI ALIMENTAZIONE



APPROCCIO COMPENSATIVO: tecniche

▪ POSTURE e MANOVRE DI COMPENSO -> Applicabili?

▪ Movimenti involontari del capo

▪ Livello cognitivo

▪ Capacità di coordinazione motoria e sequenziamento



APPROCCIO COMPENSATIVO: tecniche

▪MODIFICAZIONI DIETETICHE

▪ Doppie consistenze

▪ Coesione 

▪ Facilità di masticazione

▪ Volume dell’alimento

▪ Salienza sensoriale (temperatura, gusto, piccante, acido, gassato)



Strategie di gestione del pasto 
Procedure

Controllo della dimensione del bolo/dei bocconi

Assumere piccoli bocconi
Preparazione orale e velocità del pasto

Masticare il bolo finché non sarà pronto per essere deglutito

Assumere un nuovo boccone solo dopo aver deglutito il precedente
Interruzione del pasto

Interrompere il pasto in caso di marcata affaticabilità

Interrompere il pasto in caso di comparsa di importanti segni indiretti di disfagia (es. tosse, 
variazioni della voce, schiarimenti di gola, abbondanti ristagni di cibo all’interno della bocca)



Quale aderenza?

▪ Scarsa consapevolezza

▪ Impulsività

▪ Influenza degli aspetti attentivi

▪ Considerare preferenze alimentari ed i loro cambiamenti nel corso 
della malattia



▪ Scelta condivisa degli obiettivi e delle strategie per raggiungerli

▪ Visione condivisa degli esami strumentali e di video dalla 
valutazione clinica/del pasto per aumentare la consapevolezza

▪ Counseling informativo

▪ Counseling addestrativo

▪Osservazioni al pasto con il caregiver

▪ Strutturazione dell’ambiente per favorire l’aderenza

Favorire l’aderenza alle raccomandazioni



▪ Tagliare gli alimenti in pezzi di piccole/medie dimensioni prima di 
servire il piatto

▪ Suddividere la portata in più parti presentando una piccola 
quantità alla volta

▪Minimizzare le situazioni potenzialmente pericolose al pasto (es. 
togliere i noccioli dalla frutta, ridurre la dimensione del bolo per 
alimenti di difficile masticazione)

Strategie di gestione del pasto 
Alimenti



Utilizzare ausili di piccole dimensioni per evitare il sovraffollamento 
orale

Utilizzo della cannuccia per controllare la dimensione del sorso

Strategie di gestione del pasto 
Ausili



▪ Evitare distrazioni al pasto (es. spegnere la tv)

▪ Evitare di conversare mentre il paziente ha la bocca piena mentre 

sfruttare le pause tra le portate per parlare

Strategie di gestione del pasto 
Ambiente



▪ Fare spuntini tra i pasti principali per regolare l'eccessivo senso di fame a 

inizio pasto

▪ Avere a disposizione un tempo adeguato per consumare il pasto senza fretta

▪ Adattare la difficoltà e la lunghezza del pasto in base al momento della 

giornata o alla socializzazione (es. prediligere pasti più facili e veloci con poco 

tempo a disposizione o eccessiva stanchezza o fuori casa con amici) 

▪ Suddividere ogni piatto in piccole porzioni

▪ Programmare in anticipo i pasti (menù e tempo disponibile per cucinare)

Strategie di gestione del pasto 
Organizzazione dei pasti



I fisioterapisti dovrebbero garantire che i piani di assistenza per le persone 
con MH in fase terminale includano cambi posturali e posture sedute 
appropriati, movimento attivo, posizionamento, esercizi respiratori e 
formazione. L’educazione della famiglia e del caregiver, al fine di fornire 
strategie per il mantenimento di un'adeguata attività e partecipazione il più a 
lungo possibile, è un obiettivo importante per il team di fisioterapia come 
parte dell'assistenza nello stadio terminale.

Quinn et al, 2020 https://ehdn.org/wp-content/uploads/2021/07/HD-Clinical-
Guidelines_professional-Summary-FINAL-Europe-ITA.pdf

LG fisioterapia nella MH



Family-centered Care



Nutrizione enterale 

Valutazione individualizzata caso per caso in equipe multidisciplinare considerando
➢Situazione clinica

➢Stato cognitivo

➢Stato nutritionale

➢Impatto atteso sulla qualità di vita

➢Preferenze del paziente e dei caregiver

ESPEN guidelines on artificial enteral nutrition, Löser et al, 2005



Nutrizione enterale 
Quali evidenze per la Malattia di Huntington?

Studio retrospettivo su flussi informativi 
statunitensi dal 2000 al 2010

5,12%



Nutrizione enterale 
Quali evidenze per la Malattia di Huntington?

Compared to inpatient ALS gastrostomies, HD patients had longer length of stay 

(OR 1.14, 95% CI: 1.02–1.28) and greater skilled nursing facility discharge (p < 

0.0001 for Wald chi square test) but less inhospital mortality (OR 0.35, 95% CI: 

0.16–0.77).

TUTTAVIA

- nessun dato sulla gravità 

della malattia

- timing dell’aspiration 

pneumonia rispetto alla 

PEG non chiara

- nessun dato sulla 

sopravvivenza

- nessun dato su 

complicanze legate alla 

PEG (es autorimozione)



L’impatto psicologico della PEG

▪ Indagare precedenti vissuti famigliari

▪Non presentarla come l’ultima spiaggia 

▪ Introdurre il tema prima che sia necessaria ma non troppo 
precocemente (sintomi depressivi)

▪ Illustrare possibili ricadute positive sulla HRQoL

▪ Sottolineare che la scelta finale è della famiglia



Monitoraggi

1. Informare del rischio

2. Diminuire il  rischio di complicanze (igiene orale)

3. Monitorare lo stato nutrizionale

4. Eseguire TC polmonari seriate (1/anno)

5. Consultare il pneumologo

6. Rivedere il paziente periodicamente (6 mesi)

7. Confronti periodici di team con il neurologo dopo ogni visita

Fornire indicazioni sin 
dalle prime visite in 
quanto l’accesso alle 
cure odontoiatriche per 
molti di questi pazienti è 
limitato



Trattamento della disfagia nella MH

Approccio compensativo
➢ Modificazioni della dieta

➢ Strategie di gestione del pasto

Approccio riabilitativo
➢ Rinforzo muscolare

➢ Skill training ?



Approccio proattivo nella MH

8 studi inclusi (2RCT, 6 case-series)

    6 studi su trattamento deglutitorio standard intensivo 

    1 studio su Inspiratory and Expiratory Muscle Strenght Training

    1 studio su stimolazioni sensoriali

CARATTERISTICHE

➢ Pazienti a vari stadi di malattia, ma nella maggior parte

dei casi HD lieve/moderato

➢ Interventi intensive

➢ Scarsa descrizione della maggior parte degli interventi

➢ Outcome valutati solo nel breve termine, no dati a lungo

termine



Approccio proattivo nella MH

8 studi inclusi (2RCT, 6 case-series)

    6 studi su trattamento deglutitorio standard intensivo 

    1 studio su Inspiratory and Expiratory Muscle Strenght Training

    1 studio su stimolazioni sensoriali

CONCLUSIONI

➢ Evidenze insufficienti per supportare il trattamento 

riabilitativo della disfagia nei pazienti con Malattia di 

Huntington nella pratica clinica

➢ Evidenze preliminari di potenziali benefici a breve termine 

sulla funzione deglutitoria e sulla qualità di vita nei pazienti 

in stadio precoce/moderato di malattia, ma derivante da 

studi con elevato rischio di bias e assenza di una 

valutazione strumentale

➢ Negli studi longitudinali non sono stati riportati effetti 

detrimentali significativi

➢ Riportata buona aderenza al trattamento ma non misurata.



Evidenze sulla funzione motoria

▪ Buona tolleranza

▪ Miglioramenti riportati nel funzionamento durante le ADL e nella HRQoL

▪ Alcuni miglioramenti nelle funzioni di cammino e equilibrio dopo interventi
multidisciplinari

Bilney et al, 2003; Fritz et al, 2017; Quinn & Busse, 2017; Dolbow et al, 2019



LG fisioterapia nella MH

Quando consultare un fisioterapista:

Le persone con MH dovrebbero consultare un fisioterapista subito dopo la diagnosi in modo che

possa essere prescritto un programma di esercizi personalizzato. Questo consentirà di mantenere

il più a lungo possibile le capacità di svolgere le attività della vita quotidiana. Il fisioterapista può

anche aiutare a rispondere a domande sulla frequenza, il tipo e l'intensità degli esercizi. Se la

persona con MH presenta problemi a camminare, sedersi o alzarsi dalla sedia, salire e scendere

dal letto o tende ad inciampare o a cadere dovrebbe consultare un fisioterapista per un

trattamento più prolungato (ad esempio 8-10 settimane) al fine di realizzare un programma

personalizzato per migliorare queste problematiche.

Quinn et al, 2020 https://ehdn.org/wp-content/uploads/2021/07/HD-Clinical-Guidelines_professional-
Summary-FINAL-Europe-ITA.pdf



Approccio proattivo della deglutizione

Ad oggi la possibilità di potenziare la funzione deglutitoria è da 
considerarsi sperimentale nella MH.

Qualora si proponesse al paziente è importante:

1. Informare della mancanza di evidenze

2. Verificarne la fattibilità

3. Monitorare eventuali effetti detrimentali

4. Monitorare strumentalmente la funzione deglutitoria per verificarne 
l’efficacia

5. Mirare gli esercizi agli specifici deficit biomeccanici già presenti o 
che ci si attende sulla base del fenotipo tipico della malattia (skill 
e/o strength?)



Approccio proattivo della deglutizione

Ad oggi la possibilità di potenziare la funzione deglutitoria è da 
considerarsi sperimentale nella MH.

Qualora si proponesse al paziente NEGLI STADI PRECOCI è importante:

1. Informare della mancanza di evidenze

2. Verificarne la fattibilità

3. Monitorare eventuali effetti detrimentali

4. Monitorare strumentalmente la funzione deglutitoria per verificarne 
l’efficacia

5. Mirare gli esercizi agli specifici deficit biomeccanici già presenti o 
che ci si attende sulla base del fenotipo tipico della malattia



Rinforzo linguale?



Impersistenza motoria e variabilità

Allenamento al mantenimento di una 
contrazione muscolare stabile (a bassa intensità) 
per un tempo progressivamente più prolungato 
e consistenza della contrazione muscolare in 
deglutizione

+ controllo motorio
+ consapevolezza

Reyes et al, 2014



Impersistenza motoria e variabilità

Utilizzo del BIOFEEDBACK:

- IOPI

- sEMG

- Specchio

VIDEO



Preparazione orale

▪Alterazioni nella velocità (+ o -)

▪Movimenti poco ampi

Esercizi di masticazione con alimenti a difficoltà crescente 
lavorando su:
• Ampiezza -> specchio, marker sul mento
• Ritmo -> battito di mani, cronometro



Contenimento orale

Esercizi di contenimento orale 
con liquidi, meglio se 
percettivamente salienti (freddo, 
gusto), a volumi crescenti, per 
tempi crescenti e con posture 
del capo via via più sfavorevoli



Timing della deglutizione

Esercizi di deglutizione di saliva, 
bevande o alimenti a specifiche 
tempistiche



Skill-based training

1 ora x 5 giorni x 2 settimane

BiSSkiT software

Target 30-70% della media di 5 deglutizioni forzate

Dimensione del target variabile
1 atto deglutitorio a secco ogni 30 secondi
8 sessioni x 10 deglutizioni

Burnip E, doctoral thesis, 2020

12 pz con HD da stadio II a stadio IV



Skill-based training

VFSS: miglioramento del tempo di transito con 
liquidi. Chiusura vestibolo laringeo, durata 
dell’apertura dello UES, metriche manometriche di 
pressione e durata più vicini ai dati normali (ma 
non significativi cambiamenti)

Nessuna differenza su TWST and TOMASS

5 pazienti riportanto miglioramento soggettivo
della disfagia

13/17 misure di outcome mostravano una minore
variabilità dopo la terapia (non significativa)



Protezione delle vie aeree inferiori

Esercizi di coordinazione 
respirazione-deglutizione

Respiratory-swallow Training Protocol 
(Martin-Harris et al, 2023)



Protezione delle vie aeree inferiori

Training della tosse:
• Volontaria
• Riflessa 



CI test genetico positivo, espressione clinica verificata
(UHDRS-TMS ≥5) e capacità di comprendere e 
rispondere alle istruzioni.

Esclusi i pz con difficoltà a mantenere il sigillo labiale 
sul device e/o con eccessivi movimenti coreici della 
lingua durante i test della funzione polmonare sono 
stati esclusi.

Expiratory/Inspiratory muscle strength training

2 x 5 set x 5 ripetizioni x 6 giorni/sett x 4 mesi

Sham resistenza costante

Real resistenza dal 30% al 75% (+15% al mese)



Expiratory/Inspiratory muscle strength training

Aderenza 100%

Tutti i pazienti con incremento del 15% al mese

Nessun evento avverso

50ml water 

swallow test
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