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RIASSUNTO - Attualmente non esistono trattamenti farmacologici in grado di modificare il corso della malattia relativo
alle atassie ereditarie croniche, pertanto e cruciale stabilire strategie riabilitative efficaci per migliorare i sintomi e, di
conseguenza, la qualita della vita. Il Centro Nazionale Prevenzione delle Malattie e Promozione della Salute dell’lstituto
Superiore di Sanita (ISS), in collaborazione con il Dipartimento di Neuroscienze, ha condotto una revisione delle evidenze
disponibili nei database PubMed, Web of Science e Cochrane sull'utilizzo di videogiochi, exergame e applicazioni per la
riabilitazione, la diagnosi e la valutazione delle persone con atassie. Nonostante il numero esiguo di studi, tutti riporta-
vano miglioramenti di valori motori e qualita della vita, evidenziando come I'uso di queste tecnologie per il trattamento
dell'atassia sia estremamente promettente.
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SUMMARY (Use of new mobile and gaming technologies for the assessment and rehabilitation of persons with ataxia) -
Currently, there are no available disease-modifying pharmacological treatments for most ataxias. Thus, effective reha-
bilitative strategies are crucial to help improve symptoms and quality of life. The National Center for Disease Prevention
and Health Promotion of the Italian National Institute of Health, in collaboration with the Department of Neurosciences,
performed a review of the evidence on PubMed, Web of Science, and the Cochrane databases, on the use of videogames,
exergames, and apps for the rehabilitation, diagnosis, and assessment of people with ataxias. Despite the small number
of trials, all evidence reported an improvement of motor outcomes and quality of life, showing how promising these

technologies are in the treatment of ataxias.
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' atassia, definita come deficit o progressi-
va perdita della coordinazione muscolare
volontaria, ha una prevalenza complessiva

di circa 26 casi su 100.000 nella popolazione pedia-
trica europea (1), 8,4 casi su 100.000 (IC 95% da
7,2 a 11,6) per atassia cerebellare idiopatica a esor-
dio tardivo (Late Onset Cerebellar Ataxia, LOCA)
e 1,8 casi per 100.000 (IC 95% da 0,8 a 2,7) per
LOCA ereditaria (2). Sulla base della popolazio-
ne residente in Europa, si possono stimare circa
525.000 casi in tutte le eta (1.300 nella popolazione
pediatrica e 431.200 e 92.500 rispettivamente per
LOCA idiopatica ed ereditaria) (https://ec.europa.

eu/eurostat).
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L'atassia ¢ un sintomo neurologico comune, che
potrebbe essere dovuto a diverse condizioni neurolo-
giche, inclusi tumori cerebrali, lesioni cerebrali, ictus,
infezioni, intossicazioni o cause genetiche. La sua
evoluzione puo essere acuta, subacuta, episodica o
cronica, con quest'ultima che include forme sia pro-
gressive che non progressive. La diagnosi della causa
sottostante ¢ un passaggio cruciale, che puo, in alcuni
casi, essere un processo lungo in caso di atassie cro-
niche o episodiche, a causa della raritd e complessita
di queste condizioni. L'atassia cerebellare ¢ tra le piu
frequenti forme di atassia cronica con sintomi che
causano limitazioni delle capacita motorie, dei movi-
menti oculari, dell'equilibrio e della coordinazione, »
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influenzando in modo significativo le attivita della
vita quotidiana (Activities of Daily Living, ADL). In
alcune condizioni ereditarie, l'atassia ¢ associata ad
altri sintomi multi-sistemici, che possono includere
disabilitd intellettiva e/o altri sintomi neurologici,
deformita della colonna vertebrale - come la scoliosi
- /o altri disturbi a carico di diversi organi (ad esem-
pio, cardiomiopatia, cataratta congenita, atrofia del
nervo ottico, distrofia retinica e sordita).

Approccio riabilitativo e fisioterapico

Attualmente non esistono trattamenti farmacolo-
gici in grado di modificare il corso della malattia per la
maggior parte delle atassie ereditarie croniche, quindi
¢ cruciale stabilire strategie abilitative/riabilitative
efficaci per migliorare i sintomi e, di conseguenza, la
qualita della vita.

A oggi le sperimentazioni cliniche sugli interventi
abilitativi/riabilitativi e fisioterapici per il trattamento
di persone con diverse atassie sono sempre piu fre-
quenti. Studi precedenti hanno dimostrato che tratta-
menti basati su esercizi di deambulazione ed equilibrio
possono aumentare la stabilitd posturale e portare a
ridurre la dipendenza dei pazienti dagli ausili per la
deambulazione, aumentando cosi la loro indipenden-
za nelle ADL.

Uso dei videogiochi, exergame e applicazioni
per il trattamento delle atassie

Alcuni studi recenti hanno dimostrato che 1'uso
di console per videogiochi pud risultare efficace per
il trattamento di persone con atassie progressive
(3). Negli ultimi anni, il mercato dei videogiochi
ha aumentato sensibilmente lofferta di exergame,
videogiochi progettati per essere utilizzati come stru-
menti di allenamento pit facili e pit divertenti
rispetto ad alcuni programmi di esercizio tradizionali.
L'exergaming viene definito come attivita fisica guida-
ta dalla tecnologia, in cui si richiede all’utente di essere
fisicamente attivo per poter giocare (4).

Una revisione sistematica relativamente recente
(5) ha sottolineato I'efficacia della riabilitazione nel
migliorare la funzione motoria, i sintomi atassici e
I'equilibrio nei pazienti con atassie croniche. Di soli-
to, gli exergame includono elementi di coordinazione
ed equilibrio, ma possono essere adattati a specifici

obiettivi sia di training che riabilitativi. Cuso in ambi-
to riabilitativo di exergame si ¢ dimostrato efficace
nel migliorare i sintomi motori e cognitivi in diverse
malattie neurologiche e neurodegenerative (6, 7). Gli
exergame sono specificamente strutturati per mas-
simizzare la partecipazione e il coinvolgimento del
giocatore e quindi, dal momento che la riabilitazione
per le persone con atassia pud essere impegnativa,
questo tipo di giochi potrebbe rivelarsi uno strumen-
to estremamente utile per migliorare gli interventi
riabilitativi nei pazienti (8). In questottica, l'uso
terapeutico di exergame disponibili in commercio e di
applicazioni per smartphone e tablet puo anche avere
un impatto positivo sulla qualita della vita, preservan-
do importanti aspetti sociali e riducendo al minimo
la percezione della disabilita, specialmente in pazienti
di giovane eta.

Considerato, inoltre, che gli exergame risultano
facilmente reperibili, poco costosi e, solitamente,
estremamente divertenti e di facile utilizzo (tanto da
non richiedere la presenza costante di un trainer per
monitorare l'attivitd), includere questo tipo di gio-
chi nel programma di riabilitazione potrebbe anche
aiutare a spostare interamente I'intervento, o parte di
esso, da un contesto clinico a un ambiente domestico,
aiutando a trasformare una sessione di riabilitazione
in attivita pil piacevoli, in particolare nei bambini. In
questottica, l'utilizzo degli exergame potrebbe aiutare
a raggiungere un numero maggiore di pazienti, ridu-
cendo sia i costi che l'accesso alle strutture del sistema
sanitario.



Atassia: uso di nuove tecnologie

Revisione sistematica delle evidenze

Il Centro Nazionale Prevenzione delle Malattie
e Promozione della Salute dell'Istituto Superiore di
Sanita (ISS), in collaborazione con il Dipartimento
di Neuroscienze, sulla base delle evidenze pregresse
e considerando la mancanza di revisioni sistematiche
e meta-analisi sull'efficacia di questo tipo di tecno-
logia nei pazienti con atassie croniche, ha condotto
una revisione con l'obiettivo di raccogliere, valutare
qualitativamente e sintetizzare, sia narrativamente
che attraverso una meta-analisi, i risultati di tutte le
evidenze a oggi disponibili sull'uso di videogiochi,
exergame e applicazioni per tablet e smartphone per la
diagnosi, la riabilitazione e la valutazione delle perso-
ne con diverse forme di atassia.

A seguito di una ricerca strutturata sui principali
database di letteratura biomedica, nella revisione siste-
matica sono stati inclusi 6 studi - 4 studi sperimentali
(trial) e 2 di tipo diagnostico - che arruolavano un
numero totale di partecipanti compreso tra 9 e 28 nei
trial e tra 70 e 248 negli studi diagnostici.

Gli studi inclusi sono stati valutati qualitativa-
mente utilizzando checklist standardizzate e la qualita
complessiva ¢ risultata medio-bassa. Il motivo di tale
valutazione, cosi come dell'ampia variabilita nella
numerosita dei campioni arruolati, risiede nel fatto
che la maggior parte erano studi di piccole dimensio-
ni, non randomizzati e non condotti in doppio cieco.
Tali problemi metodologici, tuttavia, pur costituendo
una limitazione all’affidabilita delle prove, sono legati
alla natura del contesto in cui sono condotti gli studi
in esame. Le atassie croniche, infatti, sono malattie
rare, pertanto riuscire ad arruolare un gran numero
di partecipanti puo risultare una sfida estremamente
impegnativa. Inoltre, il fatto che numerose sindro-
mi atassiche possano presentarsi con fenotipi molto
differenti, che determinano sintomi multisistemici
decisamente rilevanti anche con gravi livelli di disa-
bilita, puo limitare in modo considerevole il numero
di soggetti eleggibili per un trattamento basato sui
videogiochi, che richiedono ur’interazione attiva con
la console. Cid a scapito di una generalizzabilitd dei
risultati ottenuti.

Nel campo delle malattie rare, infatti, esistono
numerose problematiche che limitano la conduzione
di studi clinici e, in particolare, di sperimentazioni.
Una delle barriere principali ¢ la difficolta di reclutare

partecipanti a causa della raritd delle patologie e, di
conseguenza, della dispersione dei pazienti in aree
geografiche anche molto lontane tra loro. Inoltre, a
oggi, la conoscenza delle caratteristiche e della storia
naturale di molte di queste malattie rare ¢ ancora
limitata. Per lo stesso motivo, riuscire a raggiungere
una diagnosi accurata ¢ spesso ancora un processo
complesso, cosi come avere a disposizione misure
affidabili e appropriate per valutare i risultati degli
interventi (ad esempio, scale cliniche e biomarcatori)
(9, 10). A causa di queste difficolta pitt della meta dei
trial registrati vengono interrotti o non arrivano a pro-
durre risultati o a essere pubblicati (11). Questo dato
ha spinto la comunita scientifica a supportare la defi-
nizione di iniziative e network globali, come I'Interna-
tional Rare Diseases Research Consortium - IRDiRC
(https://irdirc.org/), per coordinare 'arruolamento
multicentrico di pazienti con malattie rare e facili-
tare cosl la conduzione di sperimentazioni essenziali
per garantire ai pazienti la possibilitd di identificare
cure sicure ed efficaci (9, 11). La presenza di registri
e network di patologie rare potrebbe costituire una
risorsa preziosa, consentendo di raccogliere dati clinici
uniformi e, di conseguenza, facilitare la definizione di
misure di esito condivise, nonché il coinvolgimento e
la comunicazione tra clinici e stakeholder (10).
Nonostante tali limitazioni metodologiche, gli
studi inclusi nella revisione della letteratura hanno
univocamente mostrato lefficacia degli interventi
riabilitativi con exergame nel migliorare i sintomi
motori e, pilt in generale, la qualita della vita. In
particolare, i risultati sono stati misurati con alcune p
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scale specifiche, come: la Scale for the Assessment
and Rating of Ataxia (SARA) per la misurazione di
andatura, posizione seduta, uso della parola, movi-
menti alternati veloci; la Berg Balance Scale (BBS),
un test clinico che mira a valutare I'equilibrio statico
e dinamico; il Diziness Handicap Inventory (DHI),
utilizzato per la valutazione della qualita della vita nei
pazienti con vertigini acute; e la 36-Item Short Form
Health Survey (SE-36), utilizzata per valutare lo stato
di salute globale.

Conclusioni

Nonostante le criticita metodologiche legate alla
difficolta di condurre sperimentazioni nel campo delle
malattie rare e nonostante |'eterogeneita del tipo di
giochi e tecnologia adottati negli studi considerati, i
videogiochi - in particolare gli exergame - non solo si
sono dimostrati strumenti sicuri ed efficaci nella riabi-
litazione dei pazienti con malattia di Parkinson (12),
migliorandone I'equilibrio e la fatica (13), e nei bam-
bini con paralisi cerebrale (14), ma sembrano essere
strumenti promettenti nella costruzione di interventi
riabilitativi per persone con atassie croniche. |

Dichiarazione sui conflitti di interesse

Gli autori dichiarano che non esiste alcun potenziale conflit-
to di interesse o alcuna relazione di natura finanziaria o persona-
le con persone o con organizzazioni, che possano influenzare in
modo inappropriato lo svolgimento e i risultati di questo lavoro.
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