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Introduzione alla malattia: 

La sindrome di Sturge–Weber (SSW) è una malattia rara che si verifica in casi isolati con una frequenza di 1 

neonato su 20.000–50.000 nati l’anno. È causata da mutazioni somatiche (presenti solo in alcune cellule del 

corpo) a carico del gene GNAQ (sul cromosoma 9q21) o meno frequentemente del gene GNA11 (sul cromosoma 

19p13), responsabili della produzione delle subunità alfa-q e alfa-11 della proteina legante il nucleotide guanina.  

La sindrome di Sturge–Weber è una malattia neurocutanea che colpisce cute, cervello e occhi; i pazienti affetti 

presentano almeno 2 delle 3 seguenti caratteristiche fondamentali: macchia cutanea color vino che origina 

dalla malformazione dei vasi superficiali della cute, malformazione vascolare delle membrane che rivestono il 

cervello (meningi) e anomalie oculari.  

Le malformazioni dei vasi superficiali (malformazioni capillari, MC) si manifestano nello 0,5% di tutti i neonati 

come macchie ben delimitate, persistenti, di colore dal rosa al rosso presenti dalla nascita. La localizzazione di 

tali macchie in determinate regioni del viso induce al sospetto di SSW e alla ricerca di eventuale coinvolgimento 

neurologico e oculare. Le malformazioni capillari possono interessare anche la bocca (mucosa orale), con 

conseguenze sulla salute delle gengive e dei denti. In corrispondenza delle malformazioni vascolari su viso e 

bocca, in alcuni casi, si possono sviluppare dei noduli (granulomi piogenici) che possono sanguinare 

spontaneamente.  

Con il passare del tempo, le macchie si modificano diventando più scure e i tessuti sottostanti, comprese le 

ossa, possono andare incontro ad un anomalo aumento di dimensione che si verifica, nel 65% dei casi, entro i 

50 anni. L’accrescimento eccessivo della cute del viso e delle gengive può causare asimmetria facciale, 

sanguinamento gengivale e difficoltà masticatorie, richiedendo l’intervento del chirurgo plastico e del 

dentista/chirurgo maxillofacciale. 

Le malformazioni dei vasi possono essere presenti anche nelle membrane che rivestono il cervello, causando 

segni e sintomi neurologici estremamente diversi da un paziente all’altro, ma anche nello stesso paziente ad età 

diverse. Le manifestazioni più frequenti sono crisi epilettiche, episodi simil-ictus (“stroke-like”), mal di testa, 

riduzione della funzione motoria di un lato del corpo (emiparesi), alterazioni della vista (deficit del campo visivo), 

disabilità intellettiva e disturbi del comportamento o psichiatrici. L’origine e l’andamento di tali manifestazioni 

non è ancora ben compresa. Tuttavia, l’esordio dell’epilessia in età precoce, l’alta frequenza delle crisi 

epilettiche ed il coinvolgimento di entrambi gli emisferi cerebrali sono fattori che sembrano avere un impatto 

negativo sullo sviluppo delle abilità cognitive.  

A livello oculare possono esserci malformazioni dei vasi, differenza di colorazione dei due occhi (eterocromia 

dell’iride) e, più frequentemente, glaucoma, che colpisce dal 30% al 70% dei soggetti affetti. 

Nel complesso, la SSW ha un forte impatto sulla qualità di vita dei pazienti e delle loro famiglie.  

L’andamento della malattia è diverso da paziente a paziente ma rimane fondamentale la diagnosi precoce per 

poter fornire un adeguato trattamento. 

 

 

 

 

 



L’origine dello studio 

Le indicazioni per la gestione e il trattamento della SSW sono state sviluppate dalla Sturge–Weber Foundation 

nel 2018, ed implementate, nel 2021, da due lavori statunitensi che hanno fornito raccomandazioni pratiche per 

le manifestazioni cutanee, neurologiche e oculari della SSW. 

Il lavoro che presentiamo qui (Consensus) è il primo documento a livello italiano sulla gestione della SSW ed è il 

risultato del lavoro di un gruppo di specialisti esperti nella Sindrome (dermatologi, anestesisti, oculisti, 

neuropsichiatri infantili, neurologi, neurochirurghi, neuroradiologi, dentisti, chirurghi plastici, pediatri e 

psicologi) che ha sviluppato raccomandazioni pratiche multidisciplinari per la diagnosi, il trattamento e il 

monitoraggio (follow-up) di tutte le manifestazioni della SSW, in conformità con la legge italiana sulla cura delle 

malattie rare.  

Gli esperti provengono da tre centri di riferimento italiani (Ospedale Bambino Gesù di Roma, IRCCS Giannina 

Gaslini di Genova ed Ospedale Universitario di Verona), molti di loro fanno parte del Comitato Scientifico 

dell’Associazione Italiana Pazienti Sturge–Weber (https://sturgeweberitaliakia.org/). Inoltre, tutte le istituzioni 

partecipanti sono membri a pieno titolo di una Rete di Riferimento Europea (ERN) per le epilessie rare e 

complesse, EpiCARE (https://epicare.eu/), collegata alla gestione della SSW. Infine, l’Ospedale Pediatrico 

Bambino Gesù è anche membro di altre tre ERN coinvolte nella gestione della SSW: ERN-Skin per i disturbi 

cutanei rari e non diagnosticati (https://ern-skin.eu/), il gruppo VASCA di VASCERN per le anomalie vascolari rare 

(https://vascern.eu/groupe/vascular-anomalies/), e ERN-ITHACA per le sindromi malformative rare, i disturbi 

intellettivi e altri disturbi del neurosviluppo (https://ern-ithaca.eu/). 

 

Questo lavoro ha permesso di formulare 28 raccomandazioni inerenti 6 ambiti (dermatologia, neurologia, 

oculistica, chirurgia plastica, odontoiatria e pediatria). 

 

Raccomandazioni in ambito dermatologico 

1: In quale zona del viso si trova la macchia cutanea che fa porre 

il sospetto di sindrome di Sturge Weber? 

Le macchie rosso-violacee del viso compatibili con SSW sono 

prevalentemente localizzate a livello della fronte con o senza 

estensione alle tempie e possono essere presenti su un solo lato del 

viso o su entrambi. Meno frequentemente, si trovano al centro del 

volto, nella zona che va dalla fronte al naso.  

In particolare, una macchia cutanea localizzata in qualsiasi parte 

della fronte, delimitata in basso da una linea immaginaria che 

collega l’angolo esterno dell’occhio con la parte alta dell’attaccatura 

dell’orecchio, estesa alla palpebra superiore e alla prominenza 

frontonasale, deve considerarsi il più forte indicatore del rischio di 

SSW. 

È importante sapere che le macchie centrali, localizzate tra fronte e naso, devono essere distinte da un’altra 

condizione molto più comune e benigna chiamata nevus simplex, o macchia salmone. Quest’ultima può 

Fig. 1: Macchia rossa estesa su entrambi i 
lati del viso (causata dalla malformazione dei 
vasi superficiali tipica) in un neonato con 
sindrome di Sturge Weber che ha sviluppato 
epilessia nei primi mesi di vita. 

https://ern-ithaca.eu/


comparire in diversi punti del corpo, come sulle palpebre superiori, sulla nuca, sulla sommità del capo o sulla 

schiena. A differenza delle macchie associate alla SSW, il nevus simplex ha contorni poco definiti e tende a 

schiarirsi spontaneamente nei primi anni di vita. 

 

2: Qual è l’età più indicata per iniziare il trattamento con laser dye pulsato (PDL)? 

L’età più appropriata per iniziare il trattamento laser delle malformazioni vascolari è la prima infanzia.	 

Il laser dye pulsato è il trattamento di prima scelta per queste macchie e funziona grazie alla fototermolisi 

selettiva dell’emoglobina, una tecnologia che danneggia i vasi sanguigni superficiali malformati tramite la 

produzione di calore, emesso dalla luce del laser. Per ottenere risultati migliori sono necessarie più sedute, 

generalmente ogni 4–6 settimane. 

Il PDL è ritenuto sicuro ed efficace a tutte le età, ma i migliori risultati si ottengono se il trattamento inizia presto, 

in particolare nel primo anno di vita, quando le macchie sono ancora piccole (meno di 20 cm²). Infatti, con il 

tempo, molte macchie tendono a diventare più scure, più spesse e più grandi, fattori che rendono il trattamento 

meno efficace, mentre alla nascita la pelle è più sottile (circa il 40–60% in meno rispetto a quella adulta), più 

chiara (poiché dotata di minore quantità di melanina) e con meno peli: tutte caratteristiche che permettono 

una migliore penetrazione del laser. 

Il trattamento precoce può, pertanto, ridurre il numero di sedazioni o anestesie richieste, dato che la macchia 

tende a schiarirsi prima, e prevenire complicazioni future (formazione di noduli, granulomi o l’ispessimento dei 

tessuti molli del volto). Infatti, l’obiettivo principale del trattamento precoce è ridurre al minimo lo 

stigma associato alle macchie cutanee del viso e garantire una migliore qualità di vita ai pazienti e alle famiglie. Il 

trattamento può essere effettuato in due modalità: con sedazione o con crema anestetica. L’uso 

della sedazione è raccomandato perché permette di aumentare l’efficacia del trattamento e aiuta a evitare 

sofferenze fisiche e psicologiche ai bambini. 

Quando la zona da trattare si trova vicino agli occhi, la sedazione è indispensabile poiché è necessario che il 

bambino resti fermo. Studi recenti hanno riportato che il trattamento con laser è efficace e sicuro anche senza 

anestesia locale o generale nei neonati e nei lattanti, tuttavia, non è raccomandato poiché non si conoscono 

ancora gli effetti a lungo termine del dolore sulla memoria e sul benessere psicologico del bambino.  

 

3: Il trattamento con PDL senza sedazione è consigliato nel primo anno di vita? 

Nel primo anno di vita, l’esposizione al dolore deve essere evitata e l’uso di sedazione o anestesia generale per il 

trattamento delle malformazioni capillari con laser è la strategia più diffusa e raccomandata. Prima dei 18 mesi, 

lo stimolo doloroso risulta più intenso poiché i meccanismi che modulano la percezione del dolore non sono 

ancora completamente sviluppati. Il cervello del neonato, inoltre, si plasma sulle stimolazioni esterne, pertanto, 

l’esposizione al dolore può comportare lo sviluppo di una “memoria del dolore” e aumentare il rischio 

di alterazioni neurocomportamentali come disabilità fisica e psicologica a breve e lungo termine, disturbi 

cognitivi e alterazioni della sensibilità. L’obiettivo è che il bambino non provi dolore, pertanto, deve affrontare il 

trattamento sotto anestesia e, se necessario, ricevere terapia analgesica anche nel periodo post-operatorio. 

Nonostante l’indicazione a limitare l’uso degli anestetici, non ci sono ancora chiare evidenze che questi possano 

generare danni a lungo termine, tuttavia gli studi sono ancora in corso; non sembrano comunque esserci 



differenze nello sviluppo neurocognitivo tra i bambini sottoposti ad anestesia generale e quelli trattati con 

anestesia locale, nel periodo neonatale o nella prima infanzia.  

In considerazione di tali elementi, nella pratica clinica quotidiana, i trattamenti laser in sedazione o anestesia 

generale spesso si effettuano dopo i 6 mesi di età, pur lasciando la possibilità di iniziare alcuni trattamenti anche 

prima con la sola anestesia locale. Quest’ultima rappresenta un’opzione che si è dimostrata fattibile con risultati 

migliori se effettuata entro i 12 mesi, anche in considerazione della minore estensione dell’area cutanea 

interessata e della maggiore facilità nel mantenere il paziente fermo garantendone la sicurezza. Tuttavia, è 

importante considerare l’effetto generato dall’esposizione a stimoli dolorosi ripetuti nel tempo, che può 

comportare conseguenze negative a breve e lungo termine sul comportamento, atteggiamenti di chiusura nei 

confronti delle cure, stress e insoddisfazione nell’ambiente familiare.  

Pertanto, l’uso della sedazione o dell’anestesia generale nei bambini sotto l’anno di età deve 

essere una strategia valutata con attenzione da un gruppo multidisciplinare dedicato all’interno di un percorso di 

cura condiviso, e personalizzato in base alle condizioni cliniche e ai bisogni di ciascun paziente. 

 

4: Qual è la sedazione raccomandata per il trattamento con laser PDL? 

La sedazione di un paziente con sindrome di Sturge-Weber deve essere scelta in maniera individualizzata dopo 

una valutazione medica approfondita basata sulla storia clinica, l’esame obiettivo, gli esami ematochimici, 

radiologici e, nei pazienti in terapia anticonvulsivante, l’elettroencefalogramma dei 3 mesi precedenti. 

Se non ci sono stati sintomi neurologici nei tre mesi precedenti all’intervento, l’approccio anestesiologico non è 

diverso da quello utilizzato nei bambini sani della stessa età. 

Al contrario, nei pazienti con sintomi neurologici non controllati dalla terapia, la sedazione deve essere seguita 

da un’osservazione clinica di almeno 24 ore dopo la procedura. Nei pazienti con epilessia, la condizione di 

stabilità clinica con assenza di crisi nei tre mesi precedenti al trattamento è, quando disponibile, il dato più 

significativo per stabilire l’idoneità ad una sedazione in regime ambulatoriale. 

Il migliore approccio nei bambini non collaboranti consiste nella combinazione tra crema anestetica locale e 

farmaci sedativi per via respiratoria. 

Gli aspetti più importanti a cui prestare attenzione sono il mantenimento della funzionalità delle vie aeree 

(talvolta coinvolte dalla malformazione vascolare), della respirazione spontanea e di valori stabili di pressione 

arteriosa, intracranica e intraoculare, per evitare l’insorgenza eventi “stroke-like” o danni oculari acuti, e la scelta 

farmacologica, evitando l’utilizzo di farmaci con effetto pro-convulsivante. 

La strategia farmacologica combinata è efficace e consiste nell’utilizzo di un anestetico locale (lidocaina o 

prilocaina), che blocca il dolore nell’area da trattare, combinato ad una sedazione endovenosa 

con midazolam o dexmedetomidina. 

Il midazolam, somministrabile per via orale o intranasale, è un farmaco sedativo a breve durata d’azione 

che riduce l’ansia e elimina il ricordo di eventuali fastidi durante la procedura.  

La dexmedetomidina è un farmaco sedativo che agisce sul dolore e sull’ansia ed ha un effetto neuroprotettivo, 

riducendo l’infiammazione a carico del sistema nervoso. 

Questi due farmaci possono anche essere utilizzati in maniera combinata. Entrambi sono privi di effetti pro-

convulsivanti. 



Per garantire l’efficacia del trattamento e la sicurezza del paziente, è raccomandato un intervallo da 2 settimane 

a 3 mesi tra una seduta e l’altra. 

 

Raccomandazioni in ambito neurologico: 

5: La visita neurologica con elettroencefalogramma (EEG) è raccomandata nei bambini con sospetto 

clinico di sindrome di Sturge-Weber? 

Tutti i bambini con un sospetto di sindrome di Sturge Weber, anche in assenza di sintomi o segni neurologici 

(epilessia, ritardo dello sviluppo, episodi “stroke-like”) dovrebbero effettuare una valutazione neurologica ed un 

elettroencefalogramma precocemente, preferibilmente entro i primi 3 mesi di vita. Questo perché quando 

l'epilessia si sviluppa nel primo anno di vita, come spesso avviene nella sindrome di Sturge Weber, può avere 

conseguenze negative sullo sviluppo psicomotorio, che possono essere limitate solo dall’avvio precoce del 

trattamento.  Pertanto, è essenziale un riconoscimento precoce delle crisi epilettiche, considerando anche che 

la risonanza dell’encefalo nel primo anno di vita non sempre ci aiuta nell’identificare l’eventuale coinvolgimento 

neurologico. 

Durante la visita, infatti, il neurologo può descrivere ai genitori le varie manifestazioni dell’epilessia ed i fattori 

che possono scatenare le crisi e fornire consigli pratici su come riconoscerle e gestirle. 

L’EEG consente di diagnosticare una crisi epilettica solo nei casi in cui avvenga in corso di registrazione. In tutti 

gli altri casi, le caratteristiche del tracciato elettroencefalografico (rallentamenti, anomalie epilettiformi e 

asimmetrie) possono solo stimare il rischio di sviluppare epilessia e suggerire al clinico con che tempistica 

effettuare il successivo controllo strumentale. 

Per rendere più interpretabile il risultato dell'esame è importante che venga eseguito in sonno (per ridurre gli 

artefatti generati dal movimento), che duri almeno 30 minuti e che vengano utilizzati altri accorgimenti 

strumentali specifici (utilizzo di almeno 8 canali e poligrafia). Se il paziente non ha crisi, anche in presenza di un 

tracciato alterato, si suggerisce di posticipare l’esecuzione della risonanza dell’encefalo dopo i 12 mesi di vita 

per evitare risultati falsamente negativi e dover ripete l’esame successivamente. 

 

6: Nei bambini con diagnosi confermata di sindrome di Sturge Weber è raccomandato effettuare visite 

neurologiche di controllo? 

Nei bambini con diagnosi confermata di sindrome di Sturge Weber è raccomandato effettuare visite 

neurologiche comprensive di elettroencefalogramma ogni 6 mesi per i primi due anni di vita. Durante le visite 

vengono forniti consigli alle famiglie e viene monitorata l'eventuale insorgenza di crisi epilettiche o altri segni 

neurologici di allarme (alterazioni della vista, movimenti oculari anomali, uso preferenziali di un arto, ritardo o 

assenza di progressione dello sviluppo).  

Dopo i due anni di età, la cadenza dei controlli neurologici viene stabilita dallo specialista in base al quadro 

clinico e alle esigenze del paziente e della famiglia.  

 

 

 



7: La risonanza magnetica cerebrale è indicata per tutti i soggetti con sospetto di sindrome di Sturge-

Weber, anche in assenza di segni o sintomi neurologici?  

La risonanza magnetica con mezzo di contrasto (gadolinio) rappresenta lo strumento diagnostico principale 

(gold standard) per i pazienti con SSW, in quanto consente di evidenziare la presenza, l’estensione e la gravità 

del coinvolgimento intracranico. 

La risonanza magnetica cerebrale con mezzo di contrasto è indicata, in caso di sospetto di SSW, anche in 

assenza di segni/sintomi neurologici, preferibilmente dopo i 12 mesi di vita. All’esordio di segni o sintomi 

neurologici è indicato effettuare una risonanza encefalo con gadolinio nei pazienti che non l’abbiano mai 

eseguita e ripeterla nei pazienti risultati negativi ad un precedente esame effettuato prima dei 12 mesi di vita.  

Se il paziente non ha sintomi ed ha effettuato una risonanza prima dei 12 mesi, risultata negativa, è preferibile 

ripeterla in regime di collaborazione (solitamente dopo i 6 anni) per evitare una ulteriore sedazione. 

Queste indicazioni in merito alle tempistiche di esecuzione della risonanza cerebrale con mezzo di contrasto 

sono state stabilite tenendo in considerazione il rischio di ottenere risultati poco attendibili dagli esami effettuati 

precocemente, soprattutto prima dei 12 mesi di età.  

Nei primi mesi di vita infatti può non essere visibile la captazione del mezzo di contrasto a livello delle meningi 

(membrane che avvolgono il sistema nervoso centrale), elemento cardine per stabilire il coinvolgimento 

intracranico. Anche in questi casi, tuttavia, possono essere presenti altri segni indiretti, rilevabili senza 

somministrazione di mezzo di contrasto, che aiutano a stabilire l’interessamento cerebrale (ingrossamento del 

plesso coroideo omolaterale, inversione del segnale della sostanza bianca, atrofia cerebrale).  

Vi sono indicazioni tecniche, protocolli e sequenze dedicate per migliorare la precisione diagnostica nella 

rilevazione delle anomalie cerebrali tipiche della sindrome di Sturge-Weber (aree di sofferenza/ischemia 

cerebrale, depositi di sangue ed alterazioni vascolari). 

Nei centri di terzo livello in caso di neonati per i quali vi sia un forte sospetto di SSW, si può valutare di effettuare 

una prima risonanza magnetica entro le 4 settimane di vita, poiché in questo intervallo, si ha il vantaggio di poter 

utilizzare la tecnica “feed-and-wrap” che consiste nell’eseguire l’esame senza anestesia, durante il sonno dopo 

la poppata o con l’ausilio di basse dosi midazolam orale, monitorando in continuo i parametri vitali. Tale esame 

viene eseguito preferibilmente con scanner a 3 Tesla e senza mezzo di contrasto, per evitare il rischio di risvegli o 

movimenti improvvisi e il sovraccarico dei reni, ancora immaturi nei neonati. L’obiettivo è individuare 

precocemente un coinvolgimento intracranico, attraverso i segni indiretti, menzionati sopra, senza tuttavia 

dimenticare la possibilità di risultati falsamente negativi. Individuare precocemente un coinvolgimento 

intracranico, prima della comparsa delle manifestazioni neurologiche correlate (tra cui l’epilessia), offre 

l’opportunità ai medici di personalizzare il tipo e la tempistica dei controlli di follow-up e di istruire i genitori al 

riconoscimento precoce delle crisi epilettiche, alla prevenzione dei fattori scatenanti e alla predisposizione piani 

di trattamento d’emergenza.  



L’esito negativo di una RM encefalo con mezzo di contrasto effettuata dopo l’anno di vita, associato ad un esame 

neurologico negativo e all’assenza di crisi epilettiche, esclude in genere il coinvolgimento dell’encefalo nei 

pazienti con SSW. 

La risonanza dell’encefalo può essere utilizzata anche 

a scopo di ricerca o come mezzo per la pianificazione 

e l’esecuzione di un intervento chirurgico, utilizzando 

sequenze e tecniche specifiche. 

 

 

8: La tomografia computerizzata (TC) cerebrale è indicata nei pazienti con sospetto dermatologico di 

sindrome di Sturge-Weber? 

La TC cerebrale non è indicata di routine nei pazienti con sospetto di SSW perché espone il paziente a radiazioni 

ionizzanti e, rispetto alla risonanza magnetica, è meno affidabile nel rilevare il coinvolgimento 

cerebrale, soprattutto nei pazienti più piccoli. L’utilizzo della TC è giustificato quando la risonanza magnetica 

non è disponibile oppure in situazioni di emergenza, come in caso di trauma cranico o sospetto di emorragia. 

 

 

 

 

Fig. 2: Immagini di risonanza magnetica cerebrale di un paziente 
affetto da sindrome di Sturge Weber in diverse sequenze (A: 
assiale T1; B: assiale T2; C: suscettività magnetica; D: T1 dopo 
somministrazione di mezzo di contrasto. Si può osservare la 
riduzione delle dimensioni dell’emisfero sinistro (lato destro delle 
immagini) con corrispondente ampliamento dello spazio al di 
sotto delle membrane di rivestimento dell’encefalo (^). In figura C 
vediamo una riduzione del segnale nella sostanza bianca, 
indicativo di calcificazioni cerebrali (*). In D vediamo la presa di 
contrasto delle leptomeningi in sede anteriore frontale e 
posteriore parietale a sn (#) (lato destro della figura) e 
l’ingrandimento del plesso coroideo (°), struttura che produce il 
liquido presente nel cervello. 

Fig. 3: Immagine di Risonanza Magnetica dell’encefalo dopo 
somministrazione di mezzo di contrasto in un paziente con 
SSW. Si vede la tipica captazione del contrasto delle 
membrane che rivestono le regioni temporali posteriori a destra 
(^) dell’encefalo (lato sinistro della figura). Dallo stesso lato si 
vedono anche malformazioni a carico dei vasi coroidei (*) nel 
globo oculare. 



9: È necessario fare controlli di risonanza magnetica nei pazienti con sindrome di Sturge-Weber 

confermata? 

Nei pazienti con diagnosi confermata di SSW, la ripetizione della risonanza è indicata solo nel caso in cui si 

notino inattesi peggioramenti del quadro neurologico, per verificare se vi sia una progressione del danno 

intracranico (calcificazioni o atrofia). 

Inoltre, durante gli eventi acuti, come crisi epilettiche prolungate (stato epilettico), forti emicranie o episodi 

“stroke like”, la risonanza encefalo può aiutare a capire l’origine della sintomatologia ma non cambia la gestione 

del paziente. Pertanto, non c’è una indicazione stretta a ripetere l’esame in questi casi. Talvolta i traumi cranici 

possono comportare insorgenza di episodi “stroke like”, ma solitamente, anche in questi casi, la risonanza non è 

necessaria.  

 

10: È indicato l’avvio di terapia antiepilettica prima della comparsa delle crisi nei bambini con sindrome di 

Sturge-Weber? 

In alcuni casi, sì. Nei bambini con un coinvolgimento cerebrale esteso (tutto un emisfero cerebrale o entrambi), 

il rischio di sviluppare epilessia precocemente è elevato, pertanto, si può considerare l’uso di farmaci 

antiepilettici anche prima che compaiano le crisi. Questo perché alcuni fattori, come l’esordio precoce delle 

crisi, la loro frequenza e la presenza di anomalie all’elettroencefalogramma, sembrano associarsi ad un peggiore 

sviluppo cognitivo e motorio nei bambini con SSW. Inoltre, le crisi possono innescare episodi simili a ictus nelle 

aree cerebrale in cui la perfusione sia già compromessa. 

Questa scelta viene fatta caso per caso, spiegando bene alle famiglie che si tratta di un approccio basato 

sull’esperienza clinica (non su prove certe) e che i farmaci possono avere effetti collaterali. Infatti, alcuni studi 

che hanno coinvolto una piccola casistica di pazienti, suggeriscono che l’inizio di terapia antiepilettica, prima 

dell’esordio delle crisi, comporta un beneficio in termini di sviluppo cognitivo, intensità delle crisi e quadro 

neurologico globale. Tuttavia, mancano ancora studi controllati e affidabili che confermino questi risultati.  

In ogni caso, la cosa più importante è stabilire con le famiglie un piano di intervento d’emergenza personalizzato 

con somministrazione di diazepam rettale o di midazolam orale, in caso di crisi epilettiche prolungate o 

ravvicinate (“a grappolo”) da associare ad una corretta idratazione e gestione della temperatura corporea. 

 

11: Quali farmaci antiepilettici sono più indicati nei pazienti con SSW e crisi epilettiche? 

Nella gestione del paziente con SSW il controllo delle convulsioni è fondamentale, pertanto, la terapia 

antiepilettica è il trattamento di prima linea. La scelta del farmaco deve essere sempre personalizzata in base al 

tipo di crisi, all’età del paziente e alla presenza di eventuali altre comorbidità. 

Nella maggior parte dei casi, i pazienti con SSW hanno crisi epilettiche a partenza focale (cioè che iniziano in 

un’area specifica del cervello). Pertanto, i farmaci di prima scelta per questo tipo di crisi sono: Oxcarbazepina, 

Carbamazepina e Levetiracetam. Tra questi, l’Oxcarbazepina è spesso preferita perché tende a dare meno effetti 

collaterali. 

Se questi farmaci risultano inefficaci e se il paziente non può essere operato, si possono considerare altre 

terapie usate efficacemente nell’epilessia associata a SSW, da utilizzare in maniera alternativa o additiva, come: 

Lacosamide, Lamotrigina, Fenobarbital, Cannabidiolo (CBD), Topiramato, Clobazam, dieta chetogenica. Per i 



pazienti che soffrono anche di forti mal di testa è consigliato l’uso di Acido Valproico o Lamotrigina, poiché sono 

efficaci su entrambi i sintomi.  

La terapia antiepilettica comporta degli effetti collaterali da monitorare. Per esempio, Carbamazepina e 

Oxcarbazepina possono determinare ipotiroidismo, peraltro il funzionamento tiroideo può già essere ridotto nei 

pazienti con SSW. Il Topiramato non sembra aumentare il rischio di base che i pazienti hanno di sviluppare 

glaucoma.  

In caso di crisi prolungate o a grappolo i farmaci di scelta sono Midazolam (spray buccale o nasale) e Diazepam 

rettale. 

Il Sirolimus, farmaco che agisce sulle anomalie vascolari, recentemente è stato indicato come potenzialmente 

efficace nel ridurre la frequenza delle crisi epilettiche in un numero ristretto di pazienti con epilessia resistente. 

 

12: Quali farmaci usare per il mal di testa o l’emicrania nei pazienti con SSW? 

Nei pazienti con SSW, soprattutto nei bambini più grandi e negli adulti, sono molto comuni e invalidanti mal di 

testa ed emicrania (forma di mal di testa episodico caratterizzata da dolore tipicamente pulsante, a carico di un 

solo lato della testa, spesso di forte entità ed accompagnato da nausea e/o vomito, fastidio per le luci ed i 

rumori). 

Attualmente non esistono linee guida ufficiali per il trattamento. Tuttavia, nella pratica clinica si indicano il 

riposo, una corretta idratazione, Ibuprofene o Paracetamolo e farmaci antinausea (antiemetici). 

Nei bambini più piccoli quando si associano irritabilità, segni neurologici e crisi ravvicinate, può essere utile 

combinare alla terapia analgesica un breve ciclo di farmaci antiepilettici/sedativi (benzodiazepine) per ridurre 

l’intensità e la durata della fase acuta. Anche i Triptani possono essere utilizzati in acuto. I farmaci più utilizzati 

per prevenire il mal di testa sono la Flunarizina ed alcuni farmaci antiepilettici con azione antiemicranica 

(Valproato, Lamotrigina, Topiramato, Gabapentin). 

 

13: L'aspirina a basso dosaggio è indicata nei pazienti con SSW? 

Anche se mancano studi clinici controllati che ne confermino l’efficacia, l'aspirina a basso dosaggio (fino a un 

massimo di 100 mg al giorno) potrebbe essere consigliata nei pazienti in fase precoce della malattia, dopo la 

comparsa di sintomi neurologici. In particolare, viene indicata in caso di coinvolgimento cerebrale esteso e/o in 

caso di crisi epilettiche ravvicinate che comportino un peggioramento del quadro neurologico.  

La SSW si caratterizza per anomalie a carico dei vasi venosi (vene midollari, subependimali e profonde) che 

possono comportare un rallentamento del flusso sanguigno. Pertanto, l’utilizzo di aspirina a basse dosi, 

rendendo il sangue più fluido, avrebbe un ruolo nel ridurre l’incidenza di crisi epilettiche ed episodi “stroke like”, 

come confermano alcuni studi retrospettivi e dati provenienti da una casistica limitata di pazienti. Tuttavia, non 

vi sono evidenze che l’aspirina influenzi lo sviluppo neurologico e possa cambiare il decorso della malattia. 

Gli effetti indesiderati dell’aspirina a queste dosi sono rari e di lieve entità. I più comuni sono l’aumento di 

ematomi e di sanguinamento dal naso. 

Per questo motivo, molti specialisti ritengono che i potenziali benefici superino i rischi. Negli USA, quasi la metà 

dei pazienti (49%) con SSW viene trattata con ASA, mentre in Italia l’esperienza è più limitata.  

 



14: Quando è indicata una valutazione specialistica per il trattamento chirurgico dell’epilessia nella SSW? 

Nella SSW le crisi non sono responsive alla terapia farmacologica antiepilettica (epilessia farmaco-resistente) 

almeno nel 20-25% dei casi.  In questi casi la chirurgia dell’epilessia deve essere valutata, soprattutto nei 

bambini più piccoli e in cui siano già presenti ritardi dello sviluppo o deficit neurologici.  

Non c’è un approccio standard e il tipo di intervento va sempre valutato in un centro di terzo livello specializzato 

in chirurgia dell’epilessia. Gli interventi eseguiti maggiormente consistono nella disconnessione della regione 

del cervello che produce epilessia (area epilettogena) o nella sua rimozione. La scelta dipende dalla sua 

estensione e vicinanza con aree cerebrali deputate a funzioni essenziali. Quando l’area epilettogena è molto 

estesa si pratica la disconnessione di un intero emisfero (emisferotomia) o di molteplici aree cerebrali 

(disconnessioni multilobari); nei casi in cui l’estensione è ridotta si predilige la rimozione di un lobo o di una sua 

parte (resezioni lobari/sublobari). 

La chirurgia precoce, attraverso il controllo delle crisi epilettiche, avrebbe il ruolo di favorire lo sviluppo motorio 

e cognitivo.  

Tuttavia, quando la chirurgia è estesa a tutto l’emisfero, l’intervento è sempre seguito da emiparesi — cioè da 

una disfunzione permanente del lato del corpo opposto rispetto all’emisfero oggetto della procedura. Per questo 

motivo, tale approccio è preferibile nei primi 4 anni di vita, quando il cervello è più plastico e ci sono maggiori 

probabilità di recupero motorio parziale post-chirurgico, o nei pazienti che abbiano già un grave danno della 

funzione motoria nelle aree interessate dall’intervento. 

Alcuni esperti consigliano di eseguire tale intervento precocemente anche nei pazienti in cui sia atteso 

un peggioramento progressivo della motricità (emiparesi) oppure un declino cognitivo significativo. La rimozione 

dell’intero emisfero (emisferectomia), rispetto alla sua disconnessione, non presenta differenze statisticamente 

significative in termini di efficacia nel ridurre le crisi. 

Quando l’area epilettogena è più limitata, oltre alle resezioni sub-lobari o lobari, si possono praticare tecniche 

combinate in cui, grazie a disconnessioni mirate, si riduce ulteriormente l’area di tessuto cerebrale da 

rimuovere.  

Per coinvolgimenti più estesi che non interessino l’intero emisfero, si può ricorrere ad ampie disconnessioni 

multilobari. 

Nei pazienti con coinvolgimento di entrambi gli emisferi e crisi resistenti ai farmaci che abbiano un impatto 

significativo sulla qualità di vita, la chirurgia (emisferotomia dell’emisfero più epilettogeno o impianto di 

stimolatore del nervo vago) può essere proposta in casi selezionati con intento palliativo. 

 

15: Si deve fare una valutazione dello sviluppo psicomotorio e neuropsicologico nei bambini con SSW? 

Si, è fondamentale monitorare lo sviluppo nei bambini con sindrome di Sturge-Weber poiché 

presentano frequentemente disturbi cognitivi e comportamentali. Circa il 60% dei bambini con SSW ha 

una disabilità intellettiva; altre frequenti comorbidità sono ADHD (disturbo da deficit di attenzione e iperattività), 

disturbi dell’apprendimento, difficoltà comportamentali ed emotive, disturbo dello spettro autistico.  

Una valutazione dello sviluppo/neurocognitiva deve essere effettuata al momento della diagnosi, all’esordio 

delle crisi epilettiche, in caso di sospetto di ritardo nello sviluppo o in caso di presentazione di problemi 

comportamentali o cognitivi. 



Spesso i genitori non notano i primi segnali di un ritardo. Il pediatra deve seguire l’evoluzione del bambino e, se 

nota segnali di allarme, inviarlo ad una visita psicologica e valutazione neuropsicologica che preveda strumenti 

standardizzati (es. scale Bayley, Griffiths) al fine di attivare tempestivamente interventi riabilitativi e pianificare 

un progetto educativo personalizzato.  

 

16 Qual è l’impatto psicologico della SSW su pazienti e genitori? Come affrontarlo? 

L’impatto psicologico della sindrome di Sturge-Weber è spesso poco indagato e sottovalutato, ma può 

avere conseguenze importanti nei pazienti sia in età precoce (ritardo dello sviluppo, difficoltà emotive- 

comportamentali e disturbi dell’apprendimento) sia in età adulta (disturbi dell’umore, bassa autostima, disturbi 

della sfera emozionale, isolamento sociale). In particolare, il 50% dei pazienti adulti presenta un disagio 

psicologico come depressione, ansia, bassa autostima, senso di vergogna, difficoltà nella regolazione emotiva 

ed isolamento. Se si nota disagio emotivo è importante inviare	il	paziente	ad	una	valutazione psicodiagnostica, 

dalla quale possono essere valutati l’impatto estetico e lo stigma percepito dal paziente e dalla famiglia e 

l’eventuale necessità di sedute di psicoterapia, supporti sociali/educativi e counselling genitoriale. 

Anche se poco studiato, l’impatto psicologico è uno dei bisogni più trascurati dei pazienti con SSW e delle loro 

famiglie. Il disagio psicologico ed il rischio di suicidio sono reali e deve essere valutato con attenzione, anche 

nella scelta dei farmaci. 

 

Raccomandazioni in ambito oculistico 

17: Quali parametri bisogna analizzare per la diagnosi di glaucoma nei bambini con malformazione 

vascolare suggestiva di sindrome di Sturge-Weber? 

Circa il 50% dei pazienti con SSW presenta anomalie oculari, in genere dallo stesso lato della macchia cutanea. 

Le malformazioni vascolari possono colpire differenti strutture dell’occhio: palpebra, congiuntiva, episclera, 

retina e coroide. È inoltre elevato il rischio di sviluppare glaucoma, una malattia caratterizzata da incremento 

della pressione oculare con conseguente danno del nervo ottico che, se non adeguatamente trattata e 

monitorata, può portare alla perdita della vista. L’esordio avviene durante l’infanzia nel 60% dei casi.  

Quando il glaucoma si manifesta precocemente, tipicamente origina da una malformazione della parte 

anteriore dell’occhio che determina la chiusura dell’angolo irido-corneale, sede del drenaggio del liquido interno 

all’occhio (umor acqueo). Se non viene drenato correttamente il liquido si accumula, determinando un 

incremento pressorio acuto. Negli adulti, invece, di solito l’angolo irido corneale rimane pervio ma il drenaggio 

dell’umor acqueo è ostacolato dall’aumento della pressione venosa dei vasi superficiali.  

I parametri oculari alterati che fanno porre diagnosi di glaucoma sono: l’incremento della pressione intraoculare 

(IOP), l’ingrandimento del diametro della cornea (membrana superficiale dell'occhio) e della lunghezza 

dell’occhio (asse antero-posteriore) e l’aumento del rapporto tra la cavità e il disco ottico “cup-to-disc ratio” 

(parametro che indica un danno del nervo). I sintomi, quando presenti, sono: contrazione involontaria delle 

palpebre (blefarospasmo), lacrimazione eccessiva e fastidio per la luce (fotofobia). 

Se un neonato mostra segni di malformazioni vascolari compatibili con la SSW, è importante fare un controllo 

oculistico completo soprattutto per capire quanto è estesa la malformazione e se coinvolge le palpebre 

determinandone una caduta (ptosi palpebrale). In particolare, si esamina la porzione anteriore dell’occhio per 



valutare eventuali alternazioni dell’estensione e della trasparenza della cornea; successivamente, mediante la 

dilatazione della pupilla, si ricercano eventuali anomalie vascolari o danni a carico della retina.  

In assenza di reperti sospetti o patologici, è sufficiente ripetere l’esame una volta l’anno per tenere la situazione 

sotto controllo. Nei neonati in cui si sospetta il glaucoma, è opportuno effettuare la valutazione in anestesia 

inalatoria per facilitare l’esplorazione, la misurazione della pressione intraoculare, del diametro corneale 

trasverso e della lunghezza assiale. Tali parametri vengono utilizzati per monitorare la crescita oculare, che può 

risultare anomala in caso di glaucoma secondario alla sindrome di Sturge-Weber. Tale monitoraggio dovrebbe 

essere ripetuto 2 o 3 volte all’anno, finché la situazione non è sotto controllo	e sia possibile effettuare i test di 

monitoraggio in regime ambulatoriale. 

Per misurare con precisione la pressione oculare nei bambini, lo strumento più affidabile è il tonometro di 

Goldmann. Se il bambino ha una ptosi (la palpebra cade e copre parzialmente l’occhio), è importante rivalutare 

entro 3–6 mesi, perché c’è il rischio che si sviluppi un’ambliopia (cioè l’“occhio pigro”). 

 

18: I cambiamenti della retina si possono vedere con l’esame del fondo oculare? Quando è giustificato 

l’uso di esami diagnostici per la retina e quali strumenti si usano? 

Sì, l’esame del fondo dell’occhio (fundus oculi) in molti casi può rivelare alterazioni retiniche dovute 

a malformazioni vascolari. Tali malformazioni sono prevalentemente unilaterali ma possono essere bilaterali nel 

10-30% dei pazienti. Possono essere localizzate (visibili anche al fundus oculi come macchie arancioni) 

oppure diffuse (conferendo al fundus un colore rosso scuro, detto anche “fondo ketchup”).  

Nei neonati può essere utile eseguire l’esame in sedazione profonda. 

Per individuare e monitorare eventuali anomalie oculari, è importante fare esami diagnostici specifici. Uno di 

questi è la Tomografia a Coerenza Ottica (OCT), esame strumentale rapido e non invasivo, considerato il “gold 

standard” per lo studio di retina e coroide e per la caratterizzazione della sede e dell’estensione delle anomalie 

riscontrate in tali distretti.  L’angiografia con il colorante verde indocianina è un altro esame che può mettere in 

Fig. 4: Tomografia a coerenza ottica (OCT) di un paziente affetto da sindrome di Sturge Weber che mostra nella figura A una 
malformazione dei vasi dell’occhio, nella figura B la lesione del nervo ottico (escavazione) da glaucoma e il rigonfiamento dei vasi 
per l’incremento della pressione venosa dell’occhio. 



evidenza anomalie dei vasi della coroide e eventuali perdite di liquido (essudazione). Nei bambini o nei soggetti 

non collaboranti, quando vi sia il sospetto di essudazione, viene eseguita una fotografia del fondo oculare 

(retinografia) con eventuale angiografia. 

L’ecografia oculare serve invece a studiare la struttura interna della lesione, anche in caso di ispessimento della 

coroide. Nei bambini piccoli o in persone che non riescono a collaborare, questo esame può essere fatto con 

una leggera anestesia. Infine, a risonanza magnetica con gadolinio è utile per studiare meglio una lesione della 

coroide a forma di falce, che risulta più spessa nella parte posteriore dell’occhio più sottile nella parte anteriore. 

 

19 C’è indicazione ad effettuare controlli oculistici a vita nei pazienti con sindrome di Sturge-Weber? 

Poiché il rischio di sviluppare il glaucoma si mantiene per tutta la vita, il monitoraggio deve essere regolare e 

continuo. È consigliabile effettuare controlli almeno una volta all’anno sin dalla nascita, in assenza di 

complicanze. Viceversa, in presenza di anomalie (ambliopia, glaucoma o malformazioni vascolari retiniche) la 

cadenza delle visite viene personalizzata. La misurazione della pressione oculare (tonometria) viene eseguita 

mediante anestesia inalatoria fino a quando il paziente non diventi collaborante e possa effettuare il 

monitoraggio ambulatorialmente. Una valutazione oculistica pediatrica completa dovrebbe includere anche la 

misurazione dell’acuità visiva (definizione visiva misurata in base alla capacità di identificare lettere o numeri in 

una tabella ottotipica) e la refrazione in cicloplegia (esame che, mediante la dilatazione della pupilla, può 

individuare difetti rifrattivi come miopia, ipermetropia, astigmatismo e presbiopia). 

In età adulta, i controlli possono essere più frequenti a seconda del rischio clinico di sviluppare glaucoma, e 

devono comprendere l’esame del campo visivo che consente di stimare l’estensione e la progressione della 

perdita visiva periferica legata all’ ipertensione oculare. Inoltre, il danno anatomico del nervo ottico negli adulti  

può essere monitorato con l’OCT. 

 

20 La terapia farmacologica ha un ruolo nella gestione 

del glaucoma nei pazienti con SSW? 

Il glaucoma a esordio infantile richiede solitamente un 

trattamento chirurgico; la terapia medica viene utilizzata 

solo nella fase iniziale della malattia, in attesa 

dell’intervento. Nel glaucoma dell’adulto, la terapia 

farmacologica può essere impiegata, a seconda del grado di 

ipertensione oculare, secondo le linee guida internazionali. 

L’obiettivo della terapia medica è ridurre la pressione 

intraoculare, che rappresenta la causa principale del danno 

al nervo ottico. Nel caso di glaucoma nell’adulto, il 

trattamento iniziale prevede generalmente la 

somministrazione di un farmaco o di una combinazione di 

farmaci. Si utilizzano farmaci topici (colliri) appartenenti a 

diverse classi: beta-bloccanti, inibitori dell’anidrasi 

carbonica, analoghi delle prostaglandine e alfa-2 agonisti. 

Fig. 5: Immagine ottenuta con tomografia a coerenza 
ottica (OCT-angiografia) dell’occhio di un paziente con 
sindrome di Sturge-Weber che mostra il rigonfiamento 
dei vasi profondi. 



Se non si ottengono i livelli di pressione desiderati con terapia medica appropriata, e il quadro è peggiorativo o 

ha un impatto negativo sulla qualità di vita del paziente, si deve considerare l’intervento chirurgico. 

 

21 Quali sono le indicazioni per l’intervento chirurgico e quale tipo di chirurgia è più adatto per il 

trattamento del glaucoma nella SSW?  

La chirurgia è indicata quando la pressione intraoculare si mantiene elevata nonostante una terapia 

farmacologica appropriata e alla dose massima, quando vi sia intolleranza o allergia ai farmaci utilizzati per 

ridurre la pressione oculare oppure per scarsa aderenza al trattamento. La chirurgia ha l’obiettivo di creare una 

via alternativa per far defluire l’umor acqueo allo scopo di abbassare la pressione intraoculare. Ciò può essere 

ottenuto mediante procedure filtranti penetranti che creano un passaggio diretto dalla camera anteriore 

dell'occhio allo spazio sottocongiuntivale, tra queste le più utilizzate sono la goniotomia, la trabeculectomia, 

trabeculotomia combinata con trabeculectomia, la sclerotomia profonda e l’uso di dispositivi di drenaggio per il 

glaucoma. In caso di inefficacia, si possono utilizzare, come ultima risorsa, impianti valvolari detti sistemi di 

drenaggio retro-equatoriali. Le terapie laser, come il laser ad argon o la trabeculoplastica selettiva, non si 

utilizzano per il trattamento del glaucoma nei pazienti con SSW.  

 

22: Quando è indicato il trattamento laser per le malformazioni vascolari retiniche? 

Il trattamento laser delle malformazioni dei vasi della coroide può essere indicato in caso di rischio di 

complicanze quali emorragie, distacco della retina, accumulo di liquido con possibile formazione di edema 

maculare cistoide o sollevamento degli strati della retina. 

Lo scopo del laser è far regredire queste lesioni e ridurre i liquidi che si accumulano nell’occhio, cercando di 

proteggere il più possibile la parte sensibile della retina responsabile della visione. 

La decisione di intervenire dipende da quanto la lesione rischi di compromettere la vista e da quanto sia esteso il 

distacco della retina. Trattare queste malformazioni è spesso difficile, perché possono estendersi all’emergenza 

del nervo ottico (papilla ottica) o alla fovea (parte centrale della macula, regione della retina specializzata nella 

visione definita). 

Il trattamento con il laser ad argon può causare un calo della vista, tendenza alla recidiva dell’accumulo di 

liquido che comporta la ripetizione del trattamento o distacco della retina. Inoltre, se usato vicino al nervo ottico 

o alla macula, può provocare danni permanenti al campo visivo (scotomi).	 

 

Raccomandazioni in ambito odontoiatrico: 

23: Quando inviare il paziente con SSW dal dentista e come pianificare i controlli? 

Anomalie a carico della bocca, che siano di lieve entità o estese e complesse, interessano il 40–50% dei pazienti 

con SSW. Consistono in un modesto o grave iper-accrescimento delle gengive e/o nella formazione di noduli, 

correlati alle malformazioni capillari. 

A volte i noduli possono crescere così tanto da coprire completamente i denti, rendendone difficile la pulizia. 

L’incremento di dimensione delle gengive dato dalla malformazione vascolare, può essere ulteriormente 

peggiorato da alcuni farmaci antiepilettici, comunemente utilizzati per la SSW. Ciò favorisce l’accumulo della 

placca e lo stato infiammatorio che porta, a sua volta, al rigonfiamento gengivale e alla formazione di 



“pseudotasche”. Si possono, inoltre, verificare sanguinamenti gengivali spontanei, a causa della crescita 

anomala di nuovi vasi sanguigni (neoangiogenesi), o provocati da piccoli traumi durante la masticazione. 

In aggiunta, nei bambini con sindrome di Sturge Weber può esserci ritardo nei tempi di permuta  

dentale, presenza di denti di grandi dimensioni 

(macrodontia) e alterazione nel processo di crescita delle 

ossa del viso dallo stesso lato della malformazione 

capillare, che può generare una asimmetria del volto e 

malocclusione.  

La prima valutazione dovrebbe essere effettuata non 

appena viene posta la diagnosi per valutare precocemente 

eventuali lesioni vascolari della mucosa orale, alterazioni 

della conformazione dei denti e/o dei tempi di permuta e 

asimmetrie scheletriche. In assenza di un coinvolgimento 

odontoiatrico, le visite di controllo dovrebbero essere fatte 

ogni sei mesi.	In caso di lesioni, la rivalutazione dovrebbe 

avvenire ogni quattro mesi per monitorare lo stato di 

salute e le dimensioni delle gengive, la tendenza al 

sanguinamento spontaneo e le eventuali conseguenze 

scheletriche e funzionali. A seconda dell’età ci sono 

elementi da monitorare ad ogni visita di controllo. In tutti i 

casi, le tempistiche del monitoraggio vanno 

personalizzate in base al quadro clinico. 

 

24: Quali sono gli aspetti odontoiatrici da monitorare in relazione all’età nei pazienti? 

La valutazione odontoiatrica deve considerare aspetti specifici in base all’età del paziente. 

Da 0 a 3 anni: 

• Controllare se ci siano anomalie dei vasi in bocca o nelle regioni circostanti. 

• Verificare la simmetria del viso e l’eruzione dei denti da latte. 

• Impostare da subito un programma di prevenzione dentale adatto all’età del bambino, seguendo le 

raccomandazioni nazionali. 

Da 3 a 6 anni: 

• Proseguire i controlli indicati per la fascia precedente. 

• Monitorare le prime fasi della permuta dei denti e identificare eventuali asimmetrie nelle ossa del viso. 

Da 6 a 12 anni: 

• Proseguire i controlli indicati per la fascia precedente. 

• Monitorare il passaggio alla dentizione completa. 

• Fare una radiografia panoramica per individuare eventuali anomalie non riscontrabili clinicamente. 

• Controllare lo stato delle gengive. 

Fig.6: Caratteristiche del viso di una adolescente affetta da 
sindrome di Sturge–Weber: vediamo la macchia vascolare 
sul viso e l'asimmetria della faccia. Si può notare come la 
linea che unisce le pupille (linea nera) sia dritta e parallela 
allo sfondo, mentre la linea della chiusura dei denti (linea 
rossa) sia inclinata, a causa dell’asimmetria della mascella. 
uperiore. 
 



• Verificare la presenza di asimmetrie ossee e malocclusioni correlate a eventuali lesioni vascolari e 

la posizione della lingua. 

Dopo i 12 anni: 

• Monitorare le lesioni vascolari nella bocca. 

• Valutare la posizione dei denti e l’occlusione. 

• Controllare lo stato delle gengive. 

• Se necessario, è indicata una valutazione congiunta con il chirurgo maxillo-facciale per discutere le 

indicazioni al posizionamento di apparecchio ortodontico e/o alla chirurgia. 

Riconoscere precocemente le alterazioni a carico della bocca permette di ridurre il numero di accertamenti 

diagnostici da fare in urgenza. È molto importante eseguire una corretta igiene orale quotidiana e pulizie dentali 

professionali periodiche. Possono essere eseguiti interventi conservativi o estrazioni dei denti coinvolti 

dalla malformazione capillare. In caso di intervento chirurgico è importante adottare alcuni accorgimenti come 

il blocco temporaneo del flusso di sangue (embolizzazione) dei vasi principali (arterie mascellari) per ridurre il 

rischio di sanguinamento, il ricambio di aghi sterili ad ogni infiltrazione in corso di anestesia e il costante utilizzo 

di punti di sutura per facilitarne la guarigione delle ferite chirurgiche. 

Nei casi più gravi, può essere necessaria una trasfusione di sangue. È fondamentale valutare la presenza 

di asimmetrie nella crescita delle ossa e dei tessuti molli, che possono causare problemi nell’allineamento dei 

denti e della mascella ed effettuare una radiografia panoramica a completamento diagnostico. Nei casi di 

disallineamento, il posizionamento dell’apparecchio (terapia ortodontica) deve essere pianificato tenendo 

conto dell’età e della capacità di collaborazione. In alcuni casi, non è consigliabile cercare una perfetta 

compensazione dentale, soprattutto se ci sono gravi asimmetrie ossee che devono essere valutate anche dal 

chirurgo maxillofacciale.  

Fascia di 

età 

Coinvolgimento 

orale 

Frequenza del 

follow-up 
Punti focali 

0 – 6 anni No Ogni 6 mesi Crescita dei denti decidui, igiene orale, presenza di carie 

 Sì Ogni 3–4 mesi 
Lesioni della mucosa orale, crescita dei denti decidui, igiene orale, 

presenza di carie 

6 – 12 anni No Ogni 6 mesi Permuta dei denti, igiene orale, presenza di carie e malocclusioni 

 Sì Ogni 3–4 mesi 
Lesioni della mucosa orale, permuta dei denti, igiene orale, carie, 

malocclusioni 

> 12 anni No Ogni 6 mesi Dentizione permanente, stato delle gengive, carie, malocclusioni 

 Sì Ogni 3–4 mesi 
Lesioni della mucosa orale, dentizione permanente, stato delle 

gengive, carie, malocclusioni 

 

 

 

Tab. 1 – Tempistiche e valutazioni delle visite di monitoraggio oro-dentale nei pazienti affetti da sindrome di Sturge–Weber 

 



25: Il laser può essere efficace nel trattamento delle lesioni vascolari della bocca? 

Si, il laser consente di rimuovere il tessuto gengivale in eccesso (gengivectomia) ed effettuare una pulizia 

profonda in modo non invasivo. L’utilizzo del laser ha ridotto le complicanze chirurgiche in quanto garantisce: 

• Assenza di punti di sutura. 

• Minore invasività rispetto alla chirurgia tradizionale. 

• Minor sanguinamento, anche in presenza di vasi anomali. 

• Meno dolore dopo l’intervento. 

• Maggiore collaborazione del paziente e buon rapporto costo/beneficio. 

 

Per questo motivo, oggi è considerato il trattamento di prima scelta. I laser più usati sono: Laser CO₂, Laser 

Nd:YAG e Laser a diodo. La scelta del tipo di laser e dei parametri di utilizzo dipende dall’intervento da eseguire. 

 

26: Quando ricorrere alla chirurgia per il ripristino del corretto allineamento delle ossa mascellari 

(chirurgia ortognatica)? 

I soggetti con adeguato sviluppo neuro-cognitivo possono richiedere di sottoporsi al trattamento per la 

correzione della malocclusione, che si verifica frequentemente nei pazienti con iper-accrescimento delle 

gengive e anomalie a carico della mascella. In passato non si eseguivano interventi di chirurgia ortognatica a 

causa del rischio di sanguinamento intraoperatorio. Tuttavia, grazie ai buoni risultati ottenuti negli ultimi anni, le 

indicazioni all’intervento attualmente sono le stesse dei soggetti sani. 

 

 

 

 

 

 

27: Qual è il ruolo della chirurgia plastica nei pazienti con SSW che abbiano una malformazione capillare 

associata a iper-accrescimento tissutale? 

Il trattamento chirurgico, un tempo considerato controindicato per il rischio di sanguinamento, è oggi 

ritenuto sicuro e affidabile. 

Le indicazioni chirurgiche includono: 

Fig. 7: Radiografie di due pazienti con sindrome di Sturge-Weber. 
A: L’immagine del cranio di un adolescente, vista da davanti, mostra delle differenze asimmetrie tra i due lati del cranio, in particolare la 
cavità aerea (seno) frontale, la parte dell’osso temporale vicino all’orecchio e il bordo inferiore della mandibola non sono simmetrici. 
B: L'immagine mostra una panoramica di un bambino di 8 anni con una macchia vascolare sul lato destro del viso. Da notare che la 
permuta dei denti sta avvenendo in maniera più rallentata a destra (lato sinistro dell'immagine) rispetto a sinistra (lato destro 
dell'immagine). 



• Il rimodellamento (debulking) delle aree, in corrispondenza delle malformazioni vascolari, caratterizzate 

da marcato iper-accrescimento tissutale (soprattutto le labbra). 

• la rimozione di noduli maggiori o minori. 

• il sanguinamento ricorrente. 

Lo scopo della chirurgia plastica nei pazienti con SSW è ridurre l’impatto sociale della malformazione, ridurre la 

crescita dei noduli e l’eccessivo rigonfiamento dei tessuti molli. 

Il gold standard per prevenire e trattare i noduli proliferanti resta la terapia laser, ma alcuni possono non 

rispondere al trattamento.  

L’intervento sui noduli maggiori viene effettuato agendo su singole aree del volto che hanno in comune le stesse 

caratteristiche estetiche, e rispettando le linee di tensione cutanea. 

A seconda del numero di aree coinvolte, il trattamento può richiedere più fasi chirurgiche. 

È ovviamente essenziale garantire supporto psicologico al paziente per affrontare questo percorso chirurgico 

complesso. 

 

Raccomandazione in ambito pediatrico 

28: Qual è il ruolo del pediatra nella cura dei bambini con SSW? 

Se il pediatra sospetta la sindrome di Sturge Weber deve inviare il bambino ad una valutazione presso un Centro 

di Riferimento.  

Il ruolo del pediatra è fondamentale per garantire la migliore qualità di vita del paziente e per aiutare le famiglie 

nella gestione della malattia. 

In particolare, è fondamentale che monitori la crescita e lo sviluppo neurologico del bambino e che identifichi 

precocemente eventuali deficit ormonali (soprattutto ormoni tiroidei e ormone della crescita). 

I bambini con Sturge Weber sviluppano frequentemente un ipotiroidismo centrale, condizione in cui la riduzione 

di ormoni tiroidei dovuta ad una disfunzione di una regione del cervello, ed una carenza dell’ormone della 

crescita. 

Poiché entrambe le condizioni richiedono un trattamento medico, è importante che il paziente venga monitorato 

durante le visite di controllo ed inviato all’endocrinologo quando necessario. 

Non ci sono controindicazioni alle vaccinazioni; il vaccino anti-influenzale annuale viene raccomandato da 

alcuni esperti. 

A seconda dell’organizzazione sanitaria del Paese di provenienza, i pazienti pediatrici con SSW vengono seguiti 

dal pediatra di libera scelta o dal medico di medicina generale, che, in entrambi i casi, deve prendere in carico il 

paziente in maniera globale e coordinarsi con il Centro di Riferimento per la gestione delle visite specialistiche di 

controllo. 

 

Considerazioni finali 

La Sindrome di Sturge-Weber è una patologia complessa, che richiede il coinvolgimento di più specialisti, 

formati e competenti, per garantire la migliore qualità di vita di questi bambini. L’ approccio multidisciplinare 

deve tenere in conto molti aspetti, tra i quali anche quelli odontoiatrici di cui abbiamo parlato. A seconda 

dell’organizzazione ospedaliera e delle esigenze del paziente, le singole valutazioni specialistiche possono 



essere erogate in varie modalità. È fondamentale, tuttavia, che la condizione del singolo paziente 

venga discussa in équipe, e che sia condiviso un piano di trattamento e follow-up comune. 

Questo è il primo documento ufficiale sulla gestione della SSW, elaborato da esperti di tre Centri di Riferimento 

Nazionali, membri del comitato scientifico dell’Associazione Italiana Sindrome di Sturge-Weber. 

È stato formulato con il metodo Delphi, tecnica di previsione che coinvolge un gruppo di esperti che vengono 

interpellati in maniera anonima per raggiungere un parere unanime su una determinata questione. Questo lavoro 

ha consentito di definire raccomandazioni pratiche per la presa in carico globale dei pazienti SSW, con l’obiettivo 

di uniformare le prestazioni nei Centri di Riferimento e migliorare la gestione anche nelle altre strutture 

ospedaliere o ambulatoriali. Sebbene nato in Italia, questo documento può essere adattato anche in altri Paesi 

europei. Infatti, in seguito alla Raccomandazione del Consiglio dell’Unione Europea del 2009, gli Stati membri 

europei hanno sviluppato e implementato piani specifici per migliorare l’assistenza ai pazienti affetti da malattie 

rare, come la SSW. 

Ci sono ancora numerose questioni controverse nella gestione e nel trattamento ottimale della malattia, che 

richiedono ulteriori studi per essere chiarite. Infatti: 

• Non esistono linee guida definitive sulle tempistiche di esecuzione della risonanza magnetica cerebrale, 

necessaria per valutare il coinvolgimento del cervello. 

• In caso di ampio coinvolgimento cerebrale, mancano studi approfonditi sull’efficacia del trattamento 

con farmaci antiepilettici prima dell’esordio delle crisi.  

• Non c’è un parere unanime in merito all’utilizzo del laser per le malformazioni capillari in anestesia 

generale/sedazione, soprattutto nei primi mesi di vita. 

 

Con questo documento, sono state elaborate le seguenti indicazioni: 

1. La risonanza magnetica (RM) nei pazienti asintomatici è raccomandata dopo i 12 mesi di età. 

2. L’uso preventivo (prima dell’esordio delle crisi) dei farmaci antiepilettici può essere considerato solo nei 

casi di malattia estesa, a rischio elevato di epilessia precoce. 

3. Il trattamento laser (PDL) delle malformazioni capillari va preferibilmente effettuato in 

sedazione durante il primo anno di vita. 

 

Si sottolinea che queste raccomandazioni derivano dall’opinione di esperti, poiché la letteratura scientifica 

disponibile non è ancora sufficiente per fornire prove certe. 

Un’ ulteriore limite è che non tutti i Centri di Riferimento italiani sono stati coinvolti nello studio. 
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