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INTRODUZIONE

L'epilessia e un disturbo neurologico cronico che colpisce oltre 50 milioni di persone in tutto
il mondo, caratterizzato dalla ricorrenza di eventi parossistici, le crisi epilettiche,
generalmente di breve durata, da pochi secondi ad alcuni minuti. La parola epilessia deriva
infatti dal greco “e’mAaupBa‘ver/’, il cui significato & “essere sopraffatti, colti di sorpresa. Le
crisi epilettiche possono manifestarsi con alterazione dello stato di coscienza e/o movimenti
involontari e si distinguono in crisi focali e crisi generalizzate (1,2). Esse, infatti, possono
manifestarsi in maniera estremamente eterogenea in base alla sede di origina dell’'eccessiva
scarica neuronale. Le cause dell’epilessia sono numerose e varie. Tra le piu comuni si
annoverano, traumi cranici, ictus cerebrali, encefaliti, neoplasie cerebrali, alterazioni
genetiche e patologie di natura inflammatoria. Nonostante i progressi nella ricerca, circa il
30-40% dei casi di epilessia rimane tuttora privo di una causa identificabile.
Le crisi epilettiche tendono a ripetersi con frequenza variabile nel tempo, conferendo alla
malattia il carattere di cronicita.
In Italia si stima che circa 600.000 persone siano affette da epilessia, di cui circa 22.000,
ovvero circa un terzo, presentano forme focali farmacoresistenti.
I criteri diagnostici per I'epilessia sono stati definiti nel 2014 dalla International League
Against Epilepsy (ILAE) e prevedono che la diagnosi possa essere posta in presenza di una
delle seguenti condizioni (3):

« Due o piu crisi epilettiche non provocate (o riflesse) che si verificano a distanza di

oltre 24 ore I'una dall’altra.



« Una singola crisi epilettica non provocata (o riflessa) associata a una probabilita di
recidiva pari o superiore al 60% nei successivi 10 anni, analoga al rischio di recidiva
dopo due crisi.

« Diagnosi di una sindrome epilettica specifica.

Data la complessita diagnostica dell’epilessia, la classificazione proposta dalla ILAE si &
evoluta nel tempo in un sistema multilivello. Questo approccio consente ai clinici di formulare
diagnosi piu precise e di impostare trattamenti maggiormente personalizzati. Il sistema
prevede inizialmente la classificazione del tipo di crisi epilettica, seguita dalla definizione
della tipologia di epilessia, fino ad arrivare, nei casi in cui sia possibile, alla diagnosi di una
specifica sindrome epilettica.

L'ultimissima classificazione (4), risalente all'aprile del 2025, ha inoltre introdotto sei
modifiche principali rispetto alla precedente del 2017 (5):

e Il termine “onset” & stato rimosso dalle denominazioni delle quattro principali
classi di crisi epilettiche.

e E stata introdotta una distinzione tra classificatori e descrittori: i classificatori
riflettono categorie biologiche con implicazioni dirette sulla gestione clinica,
mentre i descrittori caratterizzano specifiche caratteristiche all‘interno di un tipo
di crisi.

e Il termine “coscienza” ha sostituito “consapevolezza” come classificatore. La
coscienza € definita operativamente considerando sia la consapevolezza sia la
capacita di risposta.

e La dicotomia motorio vs. non motorio & stata sostituita dalla distinzione tra
manifestazioni osservabili e non osservabili.

e Le crisi epilettiche vengono ora descritte secondo la sequenza cronologica di
segni e sintomi, piuttosto che basarsi esclusivamente sul primo segno clinico.

e Il mioclono negativo epilettico € stato riconosciuto come una tipologia specifica

di crisi.
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FIGURE 1 Expanded version of the updated seizure classification-
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La diagnosi dell’epilessia si basa sulla valutazione clinica, elettrofisiologica (tramite
I'elettroencefalogramma associata alla registrazione video, se possibile anche prolungata),
e radiologica mediante I'utilizzo della risonanza magnetica (MRI). Nel 2020, La Task Force
per le Neuroimmagini in seno alla Commissione ILAE per le procedure diagnostiche, in carica
dal 2013 al 2017, ha deciso di formulare nuove raccomandazioni riguardanti I'uso della MRI
strutturale in epilessia, fornendo il protocollo HARNESS-MRI, che associato al postprocessing
ha la potenzialita di trasformare una MRI negativa in una MRI positiva, offrendo in tal modo

una maggiore possibilita di chirurgia dell’epilessia per molti pazienti. (6)

L'obiettivo principale della terapia nell'epilessia € il raggiungimento della completa liberta
dalle crisi senza effetti collaterali clinicamente rilevanti. Questo risultato € ottenibile in oltre
due terzi dei pazienti. Una diagnosi accurata delle crisi e, spesso, della sindrome epilettica
di appartenenza € una condizione essenziale per guidare scelte terapeutiche efficaci.

Un’ampia categoria di pazienti, soprattutto bambini, ma anche adulti (7) classificati come



affetti da condizioni che si risolvono spontaneamente tali da non richiedere generalmente
alcuna terapia profilattica. Al contrario, per altre condizioni, come molte sindromi da epilessia
generalizzata idiopatica (IGE) o forme focali sintomatiche non candidabili alla chirurgia, il

trattamento con farmaci anticrisi puo essere necessario a vita. (8, 9)

I pazienti affetti da epilessia farmacoresistente, ovvero in cui vi sia stato il fallimento di
almeno due farmaci anticrisi utilizzati ai corretti dosaggi (10), potrebbero essere candidati a
un intervento di chirurgia dell’epilessia. La maggior parte dei pazienti viene seguita presso
centri di riferimento di terzo livello. Tuttavia, nonostante la presenza di numerosi centri
specializzati, circa la meta dei pazienti € ancora gestita da neurologi generici, neuropsichiatri
infantili, pediatri o medici di medicina generale. Molti pazienti che potrebbero trarre beneficio
dalla chirurgia dell’epilessia, infatti, non vengono indirizzati tempestivamente alla

valutazione prechirurgica. (11)

1. SFIDE DIAGNOSTICHE E TERAPEUTICHE ATTUALI
1.1 LE EMERGENZE IN EPILETTOLOGIA

Tra le principali sfide nella gestione dell’epilessia vi sono le situazioni emergenziali, in
particolare lo stato epilettico, definito come una crisi prolungata oltre i cinque minuti o il
susseguirsi di crisi senza recupero dello stato di coscienza tra un episodio e l'altro. Lo stato
epilettico rappresenta un‘emergenza neurologica che richiede un trattamento rapido e
appropriato per prevenire danni neurologici permanenti e ridurre la mortalita. Nonostante i
protocolli terapeutici codificati, la gestione dello stato epilettico rimane complessa, sia per
la difficolta nella diagnosi tempestiva, sia per la variabilita della risposta ai trattamenti
farmacologici di prima e seconda linea. Inoltre, 'accesso alle terapie di ultima generazione
e ai centri specializzati puo essere limitato, contribuendo ad amplificare le disuguaglianze
nei tempi e nella qualita dell'intervento. Le ultime linee guida italiane risalgono al 2020 (12).
Il neuroimaging, futuri biomarcatori sierici, caratteristiche del trattamento (come il tempo
dall'esordio del SE all'inizio della terapia e |'uso di anestetici), la durata del SE, le complicanze
insorte durante il SE, nonché caratteristiche cliniche ed EEG nel periodo peri-ictale e post-
ictale, appaiono variabili promettenti da includere in futuri modelli per migliorare la qualita

e |'affidabilita delle previsioni. In quest’ottica, I'impiego di “big data” e di modelli di machine



learning potrebbe consentire I'integrazione di marcatori prognostici in sistemi di “medicina
personalizzata”. Infine, la realizzazione di nuovi punteggi prognostici clinico-biologici
implementabili in dispositivi elettronici, una volta sviluppati e validati, potrebbe favorirne

I'utilizzo nella pratica clinica. (13)
1.2 LA “TRANSITION” IN EPILESSIA

II termine “transition” indica il passaggio delle cure dal servizio di neuropsichiatria infantile
0 neurologia pediatrica a quello dell'adulto, un momento particolarmente critico per i giovani
pazienti con epilessia. Questo periodo, solitamente collocato tra i 16 e i 18 anni, € associato
a numerose sfide cliniche e organizzative. Spesso, i pazienti e le loro famiglie sperimentano
un senso di smarrimento dovuto alla perdita del rapporto consolidato con il team pediatrico
e alla necessita di adattarsi a un nuovo contesto assistenziale. La gestione della transition
richiede protocolli dedicati che garantiscano la continuita delle cure, una comunicazione
efficace tra i servizi e un coinvolgimento attivo del paziente per favorire 'autonomia nella
gestione della malattia. Si tratta di una fase imprescindibile per garantire una qualita di cura
di livello elevato nei giovani con epilessia. La mancata strutturazione di questo percorso pud
comportare una scarsa aderenza terapeutica, peggioramento del controllo delle crisi e un
impatto negativo sul funzionamento cognitivo e comportamentale e dunque sulla qualita di
vita. Sebbene linteresse della comunita scientifica verso il tema della transizione sia
cresciuto, nella pratica clinica essa € ancora considerata una questione delicata, in
particolare per i neurologi dell’adulto, che richiede un piano d’azione condiviso tra neurologi
pediatrici e dell'adulto, preferibilmente attraverso incontri multidisciplinari, oltre a una

maggiore formazione dei neurologi adulti sulle epilessie pediatriche. (14)

1.3 LO STIGMA SOCIALE E LE IMPLICAZIONI PSICOLOGICHE

Nonostante i progressi nella conoscenza scientifica, I'epilessia continua a essere gravata da
un forte stigma sociale, che si traduce in discriminazione e isolamento per i pazienti.
Questo stigma ha profonde ripercussioni psicologiche, contribuendo a elevati livelli di
ansia, depressione e bassa autostima. Le implicazioni sono particolarmente rilevanti nei
giovani adulti, nei quali I'epilessia puo influenzare negativamente il raggiungimento di

tappe fondamentali come l'inserimento scolastico, lavorativo e la formazione di relazioni



sociali stabili cosi come familiari. Gli interventi psicosociali, come programmi di educazione
pubblica, la formazione e il supporto psicologico individuale e familiare, sono fondamentali
per ridurre lo stigma e migliorare il benessere complessivo dei pazienti. E necessario
integrare sistematicamente il supporto psicologico nei percorsi di cura, ponendo attenzione
non solo alla gestione clinica delle crisi, ma anche agli aspetti emotivi e relazionali della
malattia. Sebbene alcuni studi evidenzino un miglioramento, nel tempo, degli
atteggiamenti nei confronti delle persone che convivono con I'epilessia, molto resta ancora
da fare per promuovere un cambiamento culturale piu profondo e per comprendere

appieno la reale entita della discriminazione che queste persone subiscono. (15)

In Italia inoltre da diversi anni ancora non si € riusciti a fare sintesi dei 4 disegni di legge a
tutela delle Persone con Epilessia. Il GDS Epilessia della SIN da anni lavora e cerca
assieme alle associazioni di pazienti di ottenere una legge definitiva a tutela della persone
con epilessia in particolare sostenendo i rimborsi per dosaggi ematici dei farmaci anticrisi,
la lotta allo stigma da rinforzare includendo anche l'inserimento in attivita ricreative, sport
e ludiche; implementare l'impegno per I'assistenza alla persona con epilessia su tutto il
territorio nazionale, con particolare attenzione al sud Italia, aumentare i centri per la
diagnosi e cura dell'epilessia che a tutt'oggi sono insufficienti, cercando una
regolamentazione ad hoc per i piani terapeutici dei farmaci anticrisi che variano tra le
regioni creando estremo disagio e difficolta ai pazienti che non si trovano nelle regioni di

residenza.

Di notevole importanza e anche il concetto di “guarigione” dalla malattia che non dovrebbe
comprendere solo I'aspetto patologico di malattia ma un ventaglio pit ampio di aspetti

biologici, esistenziali e dimensioni sociali. (16)
2. RACCOMANDAZIONI E PROSPETTIVE FUTURE

Nonostante i significativi progressi nella comprensione e nella gestione dell’epilessia,
persistono importanti criticita che limitano I'accesso equo a diagnosi precoci, trattamenti
efficaci e servizi di supporto adeguati. Alla luce delle sfide emerse, risulta fondamentale
delineare strategie operative che favoriscano un miglioramento strutturale dell’assistenza.
Un approccio sistemico, orientato alla standardizzazione dei percorsi di cura, alla

formazione continua dei professionisti e all'integrazione delle innovazioni tecnologiche,



rappresenta un passaggio imprescindibile per garantire una presa in carico efficace e

personalizzata. Di seguito vengono riportate alcune raccomandazioni operative e

indicazioni strategiche individuate e attuabili:

« Implementare percorsi diagnostico-terapeutici uniformi (PDTA) su base nazionale,

ai fini del miglioramento di servizi come la transition.

« Ampliare I'accesso ai centri di riferimento di terzo livello nei casi di epilessia

farmacoresistente.

« Potenziare la formazione dei medici di medicina generale e dei pediatri.

e Promuovere campagne di sensibilizzazione.

« Favorire l'inclusione di tecnologie digitali e telemedicina per il monitoraggio remoto.

o Incentivare la ricerca traslazionale e I'accesso a trial clinici innovativi.

Tabella 1 — Sintesi delle criticita nella gestione dell’epilessia in Italia, delle raccomandazioni

proposte e delle soluzioni operative

Ambito di intervento

Criticita

Raccomandazioni

Soluzioni

Accesso alle cure

Disparita nell’accesso ai
centri specialistici e ai

trattamenti avanzati

Rafforzare e uniformare
I'accesso ai centri di terzo livello

per |'epilessia farmacoresistente

Creare reti regionali integrate di
centri specialistici e semplificare

i percorsi di accesso alle cure.

Gestione dello stato

epilettico

Difficolta nella gestione
tempestiva e
appropriata delle

emergenze

Implementare protocolli
aggiornati e diffondere la
formazione continua sui

percorsi emergenziali

Sviluppare linee guida nazionali
per il trattamento dello stato
epilettico e programmi di

aggiornamento continuo.

Transition nei giovani
adulti

Carente strutturazione
del percorso di
transizione dall’eta

pediatrica all’eta adulta

Sviluppare programmi
strutturati di transition con
team multidisciplinari e

formazione dedicata

Implementare programmi di
transition con team dedicati e
piani condivisi tra neurologia

pediatrica e dell’adulto.

Stigma sociale e
supporto psicologico

Persistenza di stigma e
insufficiente supporto
psicologico per pazienti

e caregiver

Promuovere campagne di
sensibilizzazione e integrare il

supporto psicologico nei PDTA

Lanciare campagne di
educazione pubblica e integrare
il supporto psicologico nei servizi

specialistici.

Diagnosi precoce e
stratificazione del

rischio

Diagnosi tardiva e
mancanza di strumenti
per la stratificazione

prognostica

Migliorare i percorsi diagnostici
attraverso strumenti predittivi e

biomarcatori clinici

Introdurre biomarcatori
diagnostici nei PDTA e
sviluppare sistemi predittivi per

la stratificazione del rischio.




3. CONCLUSIONI

L'epilessia rappresenta ancora oggi una delle principali sfide per la neurologia, non solo
per la complessita della diagnosi e della gestione terapeutica, ma anche per l'impatto
sociale e psicologico che comporta. Nonostante i progressi compiuti negli ultimi anni in
termini di classificazione, diagnostica avanzata e innovazioni terapeutiche, persistono
significative criticita che limitano I'accesso equo alle cure e compromettono la qualita di

vita dei pazienti.

Le situazioni emergenziali, la gestione della transizione dall’eta pediatrica all’'eta adulta, e
lo stigma sociale associato alla malattia, evidenziano la necessita di un approccio
multidisciplinare, integrato e orientato alla persona. La standardizzazione dei percorsi
diagnostico-terapeutici, il potenziamento delle reti specialistiche, I'implementazione di
programmi educativi rivolti ai pazienti e alla popolazione generale e l'integrazione delle
nuove tecnologie digitali e della telemedicina rappresentano strategie fondamentali per

migliorare l'assistenza.

E indispensabile, inoltre, investire nella ricerca traslazionale e favorire I'accesso a studi
clinici innovativi, al fine di promuovere una medicina sempre piu personalizzata. Solo
attraverso un impegno sinergico tra istituzioni, societa scientifiche, associazioni di pazienti
e professionisti sanitari sara possibile garantire a tutte le persone con epilessia un futuro

caratterizzato da migliori opportunita diagnostiche, terapeutiche e sociali.
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