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Background

» Spettro sindromico eterogeneo sia sul
piano genetico (>90 loci) che sul piano
patogenetico (molteplici vie metaboliche
coinvolte) e clinico (per esordio, corteo
sintomatologico, evoluzione)

* Eta di esordio piu avanzata associata
significativamente a piu precoce perdita del
cammino (hazard ratio [HR]10 years
51.676, confidence interval [Cl] 51.538-
1.842, p<0.001 (Schule 2016)




Background

* Attualmente non sono disponibili specifici trattamenti

modificanti la malattia; 'approccio generale prevede
interventi multidisciplinary incluso l'uso di ortesi per
gestire sintomi come crampi, spasmi,
spasticita,deformita (Orlacchio 2022)

Non c’e né un consenso né un protocollo terapeutico
validato per il trattamento della HSP (Lallemant-Dudek
2020)

* Vari appprocci di terapia fisica sono stati testati negli

ultimi anni, incluse stDCS, TMS, idroterapia, training del
cammino robotico, realta virtuale. Le forme di SPG
incluse sono eterogenee, le numerosita variabilida 1 a
40, con risposte isolatamente positive in alcuni degli
indicatori (e.g. Ashworth, 10mWT) e assenti in altri, con
livelli di forza di raccomandazione massimo B e livello di
evidenza da ll a V (Di Ludovico 2023)



*  Gabapentin: antiepileptic and antinociceptive drug
*  Progabide: GABA receptor agonist

* Dalfampridine (4-Aminopyridine): potassium channel blocker
» Botulinum toxin injection: for focal spasticity

* L-Dopa: dopamine precursor
*  Cholesterol-lowering drugs: targeting oxysterol
» Betaine and folinic acids: to overcome MTHFR deficiency

Orlacchio 2022




Bisogni di salute, aspettative, utilizzo di
servizi/trattamenti, effetti percepiti

Coorte Olandese di 109 soggetti adulti (eta media 52,8 aa) con HSP pura (Kerstens 2021)

Interrogati con questionario per:
* Bisogni:

e cammino (80%), spasticita (72%), problemi di equilibrio/cadute (65%)
Aspettative:

* Miglioramento nel cammino (63%), maggiore sicurezza (32%)
Trattamenti effettuati

* Non farmacologici

* Farmacologici: 38% non hanno mai ricevuto offerta di trattamento farmacologico
Effetti percepiti
Modalita di feedback sugli effetti dei trattamenti

e Colloquio (41%), Telefono (18%) Nessuna richiesta di feedback (35%)



Interventi e effetto atteso

Proposed interventions by physician % of
participants Expected effect % of

participants

Non-pharmacological interventions

Physiotherapy 81 Improved gait 63
Orthopedic footwear 55 Improved self-confidence 32
Splints 28 Improved well-being 27
Postural exercises E Enjoying leisure time and hobbies 26
Massage 15

Psychological support 12 Improved self-care 22
No intervention 10 Returning to previous routines 20
Ankle—foot surgery 9 Absence of pain 19
Hip surgery 4 Improved night rest 15
Stress reduction 2 Absence of spasticity 15
Education 2 Being able to work 13
Occupational therapy 2 Better performance of simple tasks 12
Knee surgery 2 Driving a car 9
Social work ]

Osteopathy ]

Fatigue management 1

Lower spine surgery 1

Pharmacological interventions
Oral spasmolytic drugs 41
Intramuscular botulinum toxin injections 26 Kerstens 2021

Intrathecal baclofen 5




Studio clinico:
chemodenervazione focale +
FKT intensiva

* 19 soggetti HSP (11 con diagnosi molecolare)
« Chemodenervazione mirata sotto guida EMG
con dose individualizzata su 85 muscoli
* |Ischiocrurali (28), retto femorale (28),
gemelli (13) adduttori (8), soleus (6)
e Successivo programma di FKT intensiva
* 2h diex 10 sessioni

 Valutazionea 1 e 3 mesi

 MAS, SPRS, 1T0MWT, TUG, VAS, NRS,
Walking Handicap Scale
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Effetto sulle scale

Scale First injection
T1vs. T2 T1vs. T3 T2 vs. T3

1OMWT 0.0002 0.0012 0.5335
ZMWT 0.0080 0.0012 0.2907
TUG 0.1408 0.0364 0.3731
WHS 0.1408 0.0084 0.1616
VAS 0.2472 0.0084 0.0949
NRS 0.0012 0.0002 0.1616
SPRS 0.0111 0.0004 0.0984
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