La comunicazione della diagnosi di sindrome di Klinefelter al bambino e ai suoi genitori

Obiettivi

L’'obiettivo del presente lavoro e quello di sensibilizzare i clinici - medici e psicologi - circa I'importanza che
riveste il momento della comunicazione della diagnosi di sindrome di Klinefelter per il piccolo paziente e i suoi
genitori, considerando le conseguenze sul vissuto della malattia derivanti dalla mancanza di un’adeguata cura e
attenzione da parte di chi svolge il delicato momento della comunicazione diagnostica.

Ci si propone pertanto di fornire indicazioni utili circa tempi e modalita di comunicazione della suddetta
diagnosi facendo riferimento a quanto presente in letteratura e considerando quanto finora emerso
dall’esperienza clinica con pazienti e familiari.

Introduzione

La sindrome di Klinefelter (SK) & il pilt comune disordine dei cromosomi sessuali (1) con una prevalenza di 1:600
nati maschi ed & una frequente forma di ipogonadismo e infertilita maschile (2,3). Solo il 10% dei pazienti
riceve la diagnosi prima della puberta (4) e, nonostante I’alta incidenza, questa sindrome risulta ampiamente
sottodiagnosticata (5), tanto che si stima che il 75% dei maschi affetti non ne verranno mai a conoscenza
(6,7,8). La cronicita che caratterizza questo quadro genetico ha delle ripercussioni ampiamente diversificate
sullo sviluppo della persona e tale variabilita sembrerebbe essere riconducibile a una molteplicita di fattori
quali la gravita della malattia, il supporto sociale e psicologico garantito al paziente e alla famiglia, I’accessibilita
ai servizi, I'efficacia del trattamento e il grado di accettazione della condizione di «cronicita» dei familiari prima
e da parte della comunita poi (9).

Quando e Come comunicare

La modalita in cui i genitori ricevono la diagnosi influenza la loro reazione iniziale (10) e i loro atteggiamenti
successivi. | genitori, cosi come anche i pazienti, sperimentano una reazione di shock nel ricevere una diagnosi
inaspettata di sindrome cronica (11). Inoltre, nello specifico della SK I'assenza di linee guida definite non rende
facile a genitori e professionisti della salute discutere della condizione di malattia, tanto che spesso si arriva a
nascondere la verita al paziente per lungo tempo (12). |l modo in cui i genitori vivono il momento della
comunicazione diagnostica influenza notevolmente il vissuto che il bambino avra della malattia.

Un momento particolare della comunicazione diagnostica ai genitori € quello che avviene in epoca prenatale.
Le coppie di futuri genitori che ricevono una diagnosi prenatale (DP) di SK sono in crescente aumento.
L'accesso per tutte le donne, indipendentemente dall'eta materna o dalla soglia di rischio, ai test di screening
prenatali, dal test combinato al Non Invasive Prenatal Testing (NIPT), un‘analisi cromosomica svolta sui
frammenti di DNA libero fetale circolanti nel sangue materno, comporta infatti che siano sempre di piu coloro
che si confrontano con questa inattesa diagnosi di sindrome genetica nella prole (13).

La diagnosi prenatale, svolta con lo scopo di ricercare trisomie autosomiche (principalmente le trisomie 21, 18
e 13) responsabili di fenotipi clinici gravi dominati da disabilita intellettiva e malformazioni multiple, individua
anche la SK come reperto incidentale poiché la maggior parte delle metodiche di laboratorio impiegate fornisce
un esito relativo anche ai cromosomi sessuali. Sebbene raccomandazioni e linee guida indichino di svolgere un
counselling pre- e post-test di DP, molte coppie arrivano a ricevere questa diagnosi prenatale senza essere a
conoscenza del fatto che indagando sindromi gravi nel nascituro potessero incorrere nell' individuazione della
SK.

Non sempre i professionisti hanno preparato la coppia a una tale evenienza e spesso sono essi stessi
impreparati nel gestire un tale riscontro.

| futuri genitori si trovano cosi a ricevere informazioni diverse e confondenti sullo stato di salute del nascituro:
mentre da un lato possono essere rassicurati del fatto che il feto non sia affetto da una sindrome a prognosi
grave, dall'altro lato apprendono che & presente una condizione che conserva il preoccupante nome di



sindrome, della quale nulla sapevano o, ancor peggio, in merito alla quale potrebbero ricevere informazioni
inesatte o approssimative se il personale sanitario non & adeguatamente preparato. Ricevere un'informazione
inattesa puo avere effetti destruenti, condizionando fortemente la scelta di proseguire o meno la gravidanza.
La coppia si sente disorientata e confusa e perde la fiducia verso il medico che non li aveva adeguatamente
preparati. E quindi evidente quanto sia importante svolgere un adeguato counselling pre-test, forse ancor pit
di quello post-test.

Rispetto a questo scenario, oggi esiste un'ulteriore differenza data dalla possibilita per le coppie di accedere al
NIPT liberamente, anche senza l'intermediazione del medico. La coppia € ancor pilu sola e mal informata e
affida al web il ruolo di consulente per capire se quell'esito di alto rischio di SK corrisponda alla reale presenza
della sindrome e quale sia lo scenario clinico da attendersi nel figlio. Le informazioni tratte dal web saranno la
guida al sentire della coppia di futuri genitori rispetto alla sindrome di Klinefelter cosi prospettata,
condizionando fortemente la scelta di proseguire o interrompere la gestazione.

Se sottoporsi al NIPT senza il relativo counselling risulta dunque molto rischioso, d'altro canto proprio questo
tipo di test di screening, quando somministrato da un professionista preparato che informi sulle caratteristiche
della SK, & I'occasione per evitare che la diagnosi di SK sia un incidente di percorso, poiché il test permette alla
coppia di scegliere a priori se voler indagare o no i cromosomi sessuali della prole. Se quindi fino a pochi anni fa
la diagnosi prenatale della sindrome di Klinefelter era un "incidentaloma", oggi puo essere una scelta
consapevole della coppia.

Il counselling pretest & un passaggio imprescindibile, la coppia va affidata a professionisti che conoscano le
conseguenze della presenza di un extra X su tutte le fasi dello sviluppo del nascituro, sulle caratteristiche
cliniche fino all'eta adulta e sugli aspetti riproduttivi (13). Ci saranno poi altri fattori a condizionare la scelta
conservativa o meno della coppia, dalla volonta che c'era dietro quella gravidanza, all'incertezza riguardo i
possibili quadri clinici che potrebbero interessare il nascituro, alla consapevolezza dei problemi fisici e
comportamentali e degli interventi a breve e lungo termine da attuare.

Altro momento altrettanto rilevante ¢ il passaggio di informazioni nel counselling post-test, laddove

anche l'intonazione della voce e I'enfasi con cui si illustrano i diversi aspetti clinici della sindrome potranno
condizionare la scelta della coppia. Fornire informazioni complete, che includano le percentuali di rischio di
sviluppo di disturbi specifici della condizione, in modo non direttivo e scevro dal giudizio personale del
consulente sara d'aiuto affinché la coppia compia una scelta riproduttiva autonoma e consapevole.
Maggiormente complesso e definire quando e come comunicare la diagnosi a un bambino che ne & affetto (12).
La mancata comunicazione di una diagnosi puo diffondersi in una famiglia come segreto e questo puo
promuovere un ambiente di sfiducia e tensione (14). | bambini sono spesso in grado di percepire che qualcosa
non va e possono immaginare per il non detto una causa piu dolorosa di quella effettiva (15,16,17,18) e
un'atmosfera di segretezza potrebbe scoraggiarli dal fare domande (19). Di contro, rivelare una diagnosi spesso
diminuisce l'incertezza e I'ansia che il bambino sperimenta (20) e il venirne a conoscenza aumenta il
coinvolgimento dello stesso nelle cure e negli interventi necessari per la sua salute (21). E questo anche il
momento in cui la persona del paziente deve strutturarsi in modo da rendere la malattia parte costitutiva di sé,
parte integrante della propria immagine mentale. Il coinvolgimento dei genitori &€ fondamentale nel processo di
comunicazione della diagnosi al figlio; discutere insieme ai genitori stessi delle loro preoccupazioni prima della
comunicazione della diagnosi al proprio figlio aiuta a identificare i loro bisogni e quelli del loro bambino (12).
Per i pazienti che ricevono una diagnosi precoce si raccomanda un graduale e personalizzato processo di
comunicazione che abbia luogo trai5 e i 13 anni (12). Nelle Tabelle 1 e 2, sono riportate diverse indicazioni che
potrebbero aiutare i professionisti della salute e i genitori nella comunicazione della diagnosi. Tali indicazioni
sono state elaborate a partire da quanto riportato in letteratura (12,22,23). Una precoce identificazione di
aneuploidia cromosomica sessuale consente al bambino di beneficiare in modo ottimale di screening e
trattamenti anche per quanto concerne difficolta che potrebbero interessare i domini linguistici, le funzioni
cognitive ed esecutive, la sfera dell’apprendimento e quella emotiva (24). Rispetto allo sviluppo dei profili
evolutivi dei piccoli pz con SK si sottolinea il riscontro di una significativa varieta e dunque I'impossibilita di
attribuire in modo trasversale caratteristiche che sono invece altamente soggettive, oltre che di possibile



riscontro anche nella popolazione generale. Non a caso in letteratura sono riportate percentuali variabili circa
la probabilita di osservare alcune difficolta associate alla sindrome; studi hanno rilevato ritardi del linguaggio
parlato nel 75% dei casi (25, 26), difficolta in diversi domini linguistici nel 50-75% (27, 28, 29) e difficolta di
apprendimento nel 65% (30). La valutazione del linguaggio parlato del bambino con SK dovrebbe essere
eseguita ogni anno per i primi tre anni di vita o non appena avvenuta la diagnosi e dovrebbe includere la
valutazione di tutti i domini linguistici (31). La presenza di difficolta di apprendimento, invece, giustifica
I'importanza di effettuare una valutazione neuropsicologica periodica per tutti i bambini con SK a partire dal
primo anno di scuola ripetendo la valutazione delle abilita cognitive e scolastiche approssimativamente ogni 3
anni dal momento che in alcuni casi i deficit non si manifestano finché il materiale non diventa piu complesso e
astratto (31). Viene resa evidente pertanto I'importanza di una presa in carico di tipo multidisciplinare che
dovrebbe includere logopedisti, psicologi clinici e dello sviluppo, medici di medicina generale, genetisti,
pediatri, endocrinologi, urologi e specialisti dell’infertilita (32).

Si raccomanda, inoltre, di non trasmettere visioni eccessivamente ottimistiche evitando, in tal modo, di
omettere informazioni importanti (23) laddove vi sia la necessita di adottare adeguate azioni preventive e/o
terapeutiche. E importante sottolineare la variabilita del fenotipo e identificare anche le risorse presenti in ogni
individuo (31).

Conclusioni

La capacita di accoglimento e accettazione che il paziente e i suoi familiari hanno della malattia ha un peso
preponderante non solo sul benessere psicologico della persona e sulla sua qualita di vita, ma anche sul grado
di compliance ai trattamenti e dunque sulla salute fisica del paziente.



TABELLA 1. Indicazioni per i professionisti della salute circa la comunicazione di una diagnosi di sindrome di Klinefelter ad
un bambino (12,22,23)

PRIMA DELLA COMUNICAZIONE

e Prima di parlare con i genitori, rivedere le informazioni aggiornate sulla sindrome di Klinefelter.

e Quando la diagnosi viene rivelata ai genitori (o poco dopo), discutere con loro su come intendono informare la loro famiglia e in
seguito, il loro bambino. Informare i genitori che un’adeguata comunicazione é parte dell'assistenza sanitaria del bambino e che le
diverse figure sanitarie sono li per aiutare se necessario. Questo e diverso in caso di diagnosi prenatale, in cui i genitori hanno tutto
il tempo di prepararsi, rispetto ad una diagnosi avuta durante I'infanzia o I'adolescenza.

e Chiedere ai genitori di spiegare, con parole proprie, cos'e la sindrome di Klinefelter. Se necessario, chiarire o aggiungere ulteriori
informazioni.

e |l supporto psicologico puo essere rilevante. Quando i genitori hanno familiarita con la diagnosi e la accettano sono pili preparati a
supportare il loro bambino.

e Offrire informazioni aggiuntive che potrebbero essere piu adatte ai genitori, come per esempio informazioni scritte sulla condizione
e risorse di rete. Anche I'incontro con altre famiglie, blog e/o forum possono essere utili.

e Chiarire di consultare siti internet con molta cautela senza mai sostituirli alla figura del clinico.

o Informare i genitori che la comunicazione dovrebbe essere personalizzata per la famiglia e il bambino. Ad esempio:

® puo essere eseguita in modo graduale;
e puo essere eseguita da loro in modo indipendente, dal professionista della salute in presenza dei genitori o insieme da
professionisti della salute e genitori.

e Quando i genitori decidono di posticipare la comunicazione chiederne le loro motivazioni e affrontare le loro preoccupazioni e
paure.

e Prima della puberta e prima di parlare della terapia ormonale sostitutiva parlare con i genitori delle possibili reazioni dei bambini
quando vengono informati di questi trattamenti. La terapia ormonale sostitutiva non dovrebbe essere somministrata ad un
bambino che non conosce la sua diagnosi.

e Molti bambini, e non solo quelli con sindrome di Klinefelter, fanno domande sul loro genere, sul proprio orientamento sessuale e
sulle loro capacita riproduttive. Tutti questi argomenti non dovrebbero essere affrontati con un bambino che non ¢ pronto.
Chiedere ai genitori quali preoccupazioni hanno riguardo il loro bambino.

DURANTE LA COMUNICAZIONE

e Seigenitori vogliono che sia il professionista della salute a comunicare la diagnosi occorre fissare un appuntamento con il bambino
e i suoi genitori. Assicurarsi di avere tutto il tempo per parlare della diagnosi con il bambino e supportarlo.

e Restare calmi e mostrarsi aperti. Chiedere al bambino di raccontare di sé stesso. Incoraggiarlo a porre domande e ad esprimere i
suoi sentimenti.

e Utilizzare un metodo teach-back: chiedere al bambino di spiegare con sue parole le informazioni che sono state discusse con lui. Se
necessario, chiarire o aggiungere informazioni.

e Alcuni aspetti della comunicazione possono essere affrontati seguendo il normale sviluppo del bambino:

e usare similitudini (es. il codice genetico come un ‘codice segreto personale’) e storie spesso aiuta il bambino a comprendere i
concetti biologici di base. L'uso di immagini colorate, bastoncini, corde o pasta modellabile potrebbe anche aiutare i bambini
piccoli a comprendere i cromosomi e le divisioni cellulari;

e per i bambini pit grandi: informare il bambino che questa condizione non cambiera il suo genere, la sua identita o il suo
orientamento sessuale. Spiegare che il cromosoma X aggiuntivo e parzialmente inattivo e che lui € un maschio come lo sono
gli altri ragazzi nella sua classe. Le condizioni mediche associate possono essere discusse in modo individualizzato con i
bambini pit grandi;

e per un adolescente: discutere i pro e i contro della terapia ormonale sostitutiva. Rassicurarlo che sara ancora un maschio
anche se lui decidesse di non assumere ormoni.

e Dire al bambino che né i suoi genitori né lui sono responsabili di questa condizione. Non c’é alcuna cosa che qualcuno avrebbe
potuto fare per impedirla.

Rassicurare il bambino che questa sindrome si verifica in modo casuale e che non & contagiosa.

Rassicurare il bambino che questa sindrome non lo fara morire e non peggiorera.

Essere onesti: se il bambino fa una domanda (ad esempio sull'infertilita) rispondere sinceramente.

Fare attenzione alle parole scelte. Parole come genetica, aneuploidia, sindrome, anormalita e malattia potrebbero essere fraintese.
Usare un vocabolario semplice e accertarsi che il bambino capisca le parole utilizzate.

DOPO LA COMUNICAZIONE
e Proporre un altro incontro se necessario. Rendersi disponibili con la famiglia qualora abbiano bisogno di porre ulteriori domande e




dare disponibilita ad essere contattati anche telefonicamente.

Chiamare i genitori un paio di settimane dopo la comunicazione: seguire le reazioni del bambino e dare chiarimenti se necessario.
Nel caso in cui il bambino abbia difficolta scolastiche che rimandano alla sindrome informare gli insegnanti potrebbe aiutarli a capire
le difficolta del bambino. Discutere di questo con i genitori e rendersi disponibili a parlare con gli insegnanti, se necessario.

Il supporto psicologico puo essere rilevante.

Offrire informazioni aggiuntive che potrebbero essere adatte al bambino e alla sua famiglia. Per esempio, libri scritti per bambini
sulle condizioni genetiche, siti web o blog per famiglie e incontri con altre famiglie potrebbero essere utili. Queste informazioni

sono spesso utili per aiutare il bambino a capire le conseguenze della sua diagnosi, a rendersi conto di non essere solo in questa
condizione e accettare la sua differenza.




TABELLA 2. Suggerimenti per i genitori sulla comunicazione della sindrome di Klinefelter al proprio figlio (12,22,23)

PRIMA DELLA COMUNICAZIONE
e Approfondire la conoscenza della diagnosi per una maggiore comprensione della sindrome e cercare le risposte alle proprie
domande prima di parlare con il proprio figlio. Altre famiglie e bambini che vivono con questa condizione potrebbero essere
d’aiuto. Chiedere al proprio medico consigli circa materiale informativo, associazioni di genitori, blog e forum oltre a siti web per
famiglie.
e Uno psicologo puo aiutare i genitori a comprendere le possibili reazioni del proprio bambino quando viene a conoscenza della
diagnosi.
e | professionisti della salute possono aiutare i genitori a parlare di questa condizione al figlio. Considerare dunque la possibilita di
includere un professionista di fiducia al momento della comunicazione o, se questa ha luogo a casa, a seguito della stessa.
o Sipuo parlare al proprio figlio della sindrome di Klinefelter in modo graduale aggiungendo informazioni man mano nel corso dello
sviluppo tenendo conto dell’eta del bambino e del suo livello di maturazione. Porsi queste domande:
e Quando dovremmo dirlo alla nostra famiglia? Quando dovremmo dirlo a nostro figlio?
e In che modo questo influenzera i nostri figli?
e Qualcuno dovrebbe saperlo a scuola e quando? Quando e come dovrebbe dirlo ai suoi amici?
e Vogliamo parlare di questo con lui senza il dottore? Preferiremmo parlare delle sue condizioni mediche alla presenza di un
clinico o preferiremmo che il clinico gli parlasse in nostra presenza?
e Riconoscere che ogni bambino e diverso per quanto riguarda i suoi bisogni, la capacita di comprensione, comunicazione e le abilita
di coping. | genitori conoscono piu di tutti il proprio figlio.

DURANTE LA COMUNICAZIONE

e Dovrebbero essere presenti entrambi i genitori al momento della comunicazione.

e Alcuni aspetti possono essere comunicati nel corso della crescita.

e | bambini spesso fanno domande sul corpo umano e sul loro genere. Si puo iniziare a parlare delle cellule del corpo, dei cromosomi
e del codice genetico. L'uso di similitudini (ad esempio il codice genetico come ‘codice segreto personale’) e storie potrebbe aiutare
il bambino a comprendere i concetti biologici. L'uso di immagini colorate, bastoncini, corde o pasta modellabile potrebbe anche
aiutare il bambino a capire i cromosomi e come le cellule si dividono.

e Quando il bambino fa domande relative alla sua salute o alle sue difficolta che possono essere associate alla sindrome (ad esempio
disturbi dell'apprendimento) fornire informazioni su come i cromosomi e la genetica influenzano lo sviluppo. Questo potrebbe
essere il momento giusto per parlare al bambino della sua storia personale e della sindrome.

e Quando i bambini sono piu grandi (solitamente tra i 10 e i 14 anni) possono fare domande sul loro genere, il loro orientamento
sessuale e le loro capacita riproduttive. Pensare in anticipo a come rispondere a queste domande.

e Per quanto concerne l'infertilita: a partire dall'infanzia e quando appropriato per il singolo bambino, introdurre nelle discussioni
quelli che sono i diversi modi in cui possono essere formate le famiglie per esempio tramite I'adozione, I'affido, la scelta di non
avere figli o I'impiego di varie tecniche riproduttive avanzate come le procedure medicalmente assistite e la donazione di gameti. Si
puo discutere di questo quando si presenta I'argomento nei libri, nei programmi televisivi o in riferimento ad amici o familiari.

e Seigenitori decidono di comunicare la diagnosi da soli € bene scegliere un momento tranquillo. Spegnere la televisione o la radio e
assicurarsi di avere tutto il tempo necessario per parlarne e di non essere interrotti da altri membri della famiglia, telefono o altro.

e Essere calmi, onesti e mostrarsi aperti. Incoraggiare il proprio bambino a fare domande e ad esprimere i suoi sentimenti. Anche se a
volte é difficile, non interromperlo e ascoltare tutto cio che ha da dire. Riconoscere le sue emozioni (es. dirgli: “sembri
preoccupato”). Dirgli che i suoi genitori sono |i per lui.

e Comunicare gradualmente le informazioni riguardanti la sindrome. Non & bene comunicare troppe informazioni
contemporaneamente.

e Usare il metodo teach-back: chiedergli di spiegare con parole sue cio di cui si & parlato con lui. Se necessario, chiarire o aggiungere
ulteriori informazioni.

e Fare attenzione alle parole che si sceglie di utilizzare; parole scientifiche come per esempio genetica, sindrome e malattia
potrebbero non essere chiare per il bambino.

e Non & necessario dire al bambino che ha ricevuto il cromosoma soprannumerario da uno dei due genitori.

e Fare attenzione al modo in cui vengono usati i termini sesso o cromosoma sessuale e al modo in cui il bambino potrebbe
interpretare questi termini. Alcuni genitori preferiscono parlare di "cromosomi X e Y " per evitare interpretazioni sbagliate (dando
cosi meno enfasi all’aspetto della sessualita). Spiegare che tutti (maschi e femmine) hanno un cromosoma X e il secondo
cromosoma (X o Y) che determina se si &€ femmina o maschio. Quando ulteriori cromosomi X e/o Y si aggiungono a questa coppia si
hanno aspetti medici caratteristici.

e |l bambino dovrebbe essere a conoscenza dei seguenti aspetti circa la sua condizione:

e non e mortale (lui non morira, questa non peggiorera);
e non c'e niente che i suoi genitori avrebbero potuto fare per impedirla;




e non e contagiosa;
e non e l'unico con questa condizione e non é rara.

DOPO LA COMUNICAZIONE

Quando il bambino e pil grande, discutere dei pro e dei contro della terapia ormonale. Rassicurarlo che sara ancora un maschio
anche se decidesse di non prendere gli ormoni.

Dopo che si & comunicata la diagnosi al proprio figlio fissare un appuntamento con un medico specialista per parlare della diagnosi
e dei possibili trattamenti.

Considerare la possibilita di informare gli insegnanti, questo potrebbe aiutarli a comprendere le difficolta del bambino (se presenti).
Ulteriori informazioni potrebbero essere d'aiuto per esempio libri scritti per bambini sulle condizioni genetiche, gruppi di sostegno
familiare e incontrare un altro bambino nella stessa condizione.

Chiedere al proprio figlio se vuole o ha intenzione di dire ad altri di questa condizione: fratelli e sorelle, amici, persone a scuola o
persone che frequenta in attivita extrascolastiche. Se si, offrirgli aiuto per farlo. Cosa dira? Come rispondera ad alcune domande?
Come reagira ad alcuni commenti? Sarebbe bene che siano i genitori ad informare gli insegnanti e/o gli altri adulti presenti nella
vita di loro figlio e che sia, invece, il bambino ad informare i suoi amici se ne ha intenzione. Per gli adolescenti rivelare la sindrome
quando c'é una relazione romantica puo essere difficile. Non spingere il proprio figlio a rivelare la sua condizione se non ¢ pronto.
Potrebbe essere necessario un supporto psicologico.
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