SIDS

Autopsia: che cosa escludere ?
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SIDS
e primariamente

una diagnosi di

ESCLUSIONE

Tabella 3. Diagnosi differenziale
della sindrome da morte improvvisa infantile

Aspirazione, ashssia, annegamento
Patologie cardiache (es. aritmie, alterazioni scrutturali)

Alrerazioni electrolitiche o disidratazione
Diferti congeniti del merabolismo
Infezioni (es. meningite, sepsi, polmonite)
Avvelenamenti

Traumi




SIDS
e primariamente

una diagnosi di
ESCLUSIONE

‘ Ipotesi di reato | ‘ Svariate cause patologich4



SIDS

e primariamente
una diagnosi di

ESCLUSIONE

Livelli diagnostici
progressivi
per
raffinare le diagnosi
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M. VALDES -DAPENA D. S. HUFF

MANUALE
DELLE AUTOPSIE
PERINATALI

Si rendono necessari
protocolli specifici
che superino le normali
tecniche settorie
applicate in
patologia perinatale.




Causa mortis

e

segni della morte

Il “come si muore” ed i “segni della morte” non

devono rappresentare elementi confondenti le vere cause

di morte vale a dire il “perche e morto” .
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Figure 5-13. Thymic petechiae. 60x




Identificazione di cause I I I

patologiche molto
specifiche e peculiari per

I'’eta neonatale

U

Iter diagnostico particolare

Protocolli specifici

Diagnostica di livello specialistico
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ldentificazione di cause

patologiche rare

rete di diagnostica

Integrata di secondo livello
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Am J Forensic Med Pathd011 Dec;32(4):331-5.

Numerous cortical tubers and rhabdomyomas in a casaf sudden unexpected infant death.
Izevbayel, SunJ, FazollahL.

From the Department of Pathology, State Universitfiew York at Buffalo, Buffalo, NY.

Am J Forensic Med Pathol. 2011 Aug 3. [Epub ahegatiot]
Death of a 6-Month-Old Due to a Tracheal Bronchus.
Hansen-WElches L, Sabach R, Landrum JE, Prahlow JA.

Georgetown University Hospital, Washington, DC; {Elkhart County Coroner, Elkhart; 8Indiana
University School of Medicine-South Bend at the wémsity of Notre Dame; anfSouth Bend

From the *Indiana University School of Medicine, Indianapolis, IN; tDepartment of Anesthesiology,

Medical Foundation, South Bend, IN

Acta Paediatr. 2011 Jul 18. doi: 10.1111/j.1651722@11.02413.x. [Epub ahead of print]
Gliosis in neonatal SUDI case

Chiu M, Elder D, Zuccollo J.

Medical Student, University of Otago, Wellingtorgw Zealand Department of Paediatrics &
Child Health, University of Otago, Wellington, NeZealand Department Obstetrics &

S

Gynaecology, University of Otago, Wellington, Newafand

Ups J Med Sci.

Features of diaphragmatic myositis in a case of suddenfant death
Michael Eisenhut

Luton & Dunstable Hospital NHS Foundation Trust, Lytomited Kingdom

2011 August; 116(3): 220.

Ann Pathol.

[A rare cause of sudden cardiac failure: histiocytoid ardiomyopathy].

Coulibaly B, Piercecchi-Marti MD, Fernandez C, Wasié, Xiard L, Fraisse A, Figarella-Branger O
Leonetti G, Camboulives J, Paut O.

Service d'anatomie pathologique et de neuropathqlQgik) Timone,, Marseille, France.

2011 Apr; 31(2):93-7.




Pediatr Pulmonol. 2011 Oct;46(10):1041-4. doi: 002/ppul.21463. Epub 2011 Apr 25.
Portopulmonary hypertension secondary to congenitaéxtrahepatic portosystemic shunt with
heterotaxy and polysplenia: a cause of sudden deaitman infant.

Kobayashi D, Edwards HD, Sngh J, Nadkarni MD, Lantz PE, Cook AL.

Department of Pediatrics, Wake Forest Universityd®t of Medicine, Winston-Salem, North Carolina.

Am J Forensic Med Pathol. 2011 Jun;32(2):166-8.

Large multifocal cardiac myxoma causing the suddennexpected death of a 2-month-old infant-

-a rapidly growing, acquired lesion versus a congetal process?: a case report.
Kure K, Lingamfelter D, Taboada E.

University of Missouri-Kansas City and Truman Mali€enters, Kansas City, MO, USA.

Nel 2011
pubblicati 115 lavori sulla

SIDS




|dentificazione di cause
patologiche

molto particolari

Centro di riferimento

diagnostico regionale




«_EeEaesn_
$8IU0|00 [BLBI0B] WaLOWIS0d
‘@sde||0d JejoRAlY
BlUOWNaud

——,

uopesdsy
SISejo8|a]e/uoNe|jUI 100d
. siijolyauolg
ebeyuowsy [eins|d
ewsasAydwz
‘sabeydoioepy
abeyuowsy [eideg
Bwepy
sbeyiioway Jejoanly
uonsafiuon
[BUWION

Bunn

aelyosled
[eWION
snwAyy

86 |ewioN
profAyL

1> abeuloway [enIUBAPY
1> ‘auBIqLIBW JUBWBSE] HIIUL
> sjydonnan
ot wnijayuda papnuag
62 ‘uolBWIWEYU|
oL B0z
eayoel]
o ot uoleLWE|U|

&t 65 |euloN
sio|Bid3y

% %
_wsuwmﬁ,ﬁ@cﬁ_nxw mmwmo,mﬂ_w“

a» SUIESQ paule|dx3 pue sase) SIS UoIRIBUIS 10} SapI|S 91d0ISOIDINN JO
mainay [aued Apms ABojoyled sy uo paseg sbuipuld [eaibojoyiedolsiH -0l 9jqeL




sisalodojewsay Are|npawenx.
sisolepisoway
S e
uonsabuoy
o
uaa|dg

sisolquy onskD
elsejdiadAy |80 19[s|
[BUION

sealoued

ewolbueweH
uonezijonoea Aweo
‘s8jA00¥N8| SNuUIS
S1S0.ql} [epOd
UOHBWWE}U [200
sIs012au Je|njj@oojeday
siedey
uabook|b [eulougy
spipel]
~abueypd Aneq
sisojodojeway Arejinpawelix3
uonsabuod
|ewiioN

43417

1> > ajedjjyul Jenjien

L :anwﬁgc_

15 : ‘ [BULON
uonounp [eabeydossosisen

86 8¢ [BULION
wbeiydeig

1> 1> Auejidestied ‘afeyiiowsy [ennsiei|

1> 1> syl onkooydwA

g € ‘oeIyoSled

e 2 Buussoiyy jeipreoopus

6 56 [ewion
HeaH

% %
syieeq peure|dx3 sase) SIS

penuiuo) y—01 8lgeL




. € > s||80 papoIS

o 16 L6 [BULION

. poo|g
g € L> SniuBpE 8}NoY

. L > uonsabuon

. 4 L uona|dep anAosoydwAi

" x» &8 €6 [EWLION

. apoN ydwA- auajuasap
. > 1> uopa|dap pioydwiA

" | 1> arely|iul oljiydouiso3

. v O e eise|diadAy proydwAii

g 16 G6 |eWwIoN

] wnaj|
| | > = wnijayide Jeingny jewixold Jo uopez||onoe

5 1> 1> snuydeauojeid

a 8 ¥ sysodap wnioeD

m L ya Aunreww aaieRy

" 0¢ 92 uonsebuo)

- 85 £9 |BWION

| Aaupry
: Z L uone|dep pidi

a 14 € abeyuowaH

g V. 124 reuaspeuad ‘ussald je} umolg

m ge op uonsabuon

. 6S 6S [ewiIoN

. |euaipy
i % %o

: syjeaq paule|dx3 sase) SdIS

FEEEEEEEEEE NSNS EEEEEEEEEEEEEEEEEE N EEEEEEEEEEEEEEEEEEEEEEE NSNS NN EEEEEEEEEENEEEEEEEEEEEEN



B

9
L}
9l
v8

<
€
9l
Vit
8c
06

Anpeww annejay
sebueyo a1xodAH
uonesye)

sbeLOWaY JenosenUsd

uonssbuoy
[BLLLON

sJseu [einau [ewApuadagns sseox3

vonewwEyU|




Possono essere cause concomitanti
associate clascuna puo essere necessdria

ma non sufficiente

U

Centro diagnostico molto dedicato che effettua

autopsie secondo specifici protocolli e in tempi

correttl tali consentire la raccolta delle informazioni.
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|. Microscopic sections (in addition to routine sections of
heart, lung, etc.)
a. Representative sections of brain including
1. Bilateral Hippocampus
2. Midbrain
3. Pons
4. Rostral Medulla
5. Cerebellumincluding Dentate
6. Basal Ganglia
/. Watershed Cortex
b. Thymus
c. Gastro-esophageal junction for signs of GER

ll. Retain as much brain tissue as possible in formalin



Ill. Specimens for ancillary testing

a. Blood & bile spots for metabolic testing

b. Urine and/or blood for toxicology

c. Vitreous electrolytes, VUN, creatinine

d. Microbiology specimens for culture/PCR when indicated
e. Fresh frozen tissue for further metabolic studies or

genetic studies (including channelopathie:)

V. Radiographs, preferably a detailed skeletal series and
photographs as indicate
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1.A— PRELIEVI DA EFFETTUARSI PRIMA DEL
RISCONTRO AUTOPTICO:

1.A.1) Per coltura microbiologica:

a) Un tampone nasale per ciascuna né

b) Un tampone del cavo orale

C) Un tampone anale

d) Un campione di liquor cefalo-rachidiano ottenutc

sterilmente con puntura lombare




1.A.2. — Per esami batteriologici o virologici:

1)
2)

Un campione di sangue

Un campione di midollo osseo ottenuto media

puntato sternale o biopsia della cresta iliaca

3)
4)
5)
6)
/)

Un campione di contenuto gastrico
Un campione di feci

Tampone faringeo

Tampone bronchiale

Tampone polmonare

nte



1.B. — PRELIEVI DA EFFETTUARSI IN CORSO DI
AUTOPSIA PRIMA DELLA RIMOZIONE O ALLATTO
DELLAPERTURA DEGLI ORGANI:

1.B.1. — Per esami tossicoloqici:

1) Un campione di contenuto gastrico

2) Un campione di materiale digesto presente nel duc
3) Un campione di materiale alimentare contenuto nell’i
4)  Un campione di feci

5) Un campione di bile

6) Un campione di urina

/) Un campione di sangue

leo







Virtual Autopsy: CT

-
1200000° 334"
-

vodd..




Virtual Autopsy: CT




Virtual Autopsy: CT

MPR: ricostruzione piano sagittale



1.B.2. — Per indagine genetica:

*Per laricerca di polimorfismi genetici:

Fissare in etanolo 90°-95° frammenti delle dimensioni di cirsa B¢ dei seguenti
organi, da conservare a temperatura ambiente:

1.midollo allungato (il frammento deve essere prelevato al di sdttolista inferiore,
mantenendo l'integrita della porzione superiore, al fine di consées@nme
istopatologico su sezioni seriate)

2.corteccia cerebellare

3.corteccia cerebrale in zona parie
4.parenchima epatico

5.miocardio comune

6.muscolo striato

*Per |0 studio delle varianti della sindrome del Q-T lungo
1) Un campione di sangue (congelato a —20°C)

2) Un campione di milza (congelato a —20°C)




Yonsei Med J. 2011 Nov 1;52(6):1035-8. doi: 10.384%.2011.52.6.1035.

Prenatal Diagnosis of Congenital Lipoid Adrenal Hyrplasia (CLAH) by Molecular
Genetic Testing in Korean Siblings.

Ko HS, Lee S, ChaeH, Choi K, KimM, Park 1Y, Suh BK, Shin JC.

Department of Obstetrics and Gynecology, Collegeledlicine, The Catholic University of
Korea, 505 Banpo-dong, Seocho-gu, Seoul 137-45f&0

Am J Med Genet A. 2011 Oct;155A(10):2512-5.

Report of a further family with dominant deafness-amychodystrophy (DDOD) syndrome.
White SM, Fahey M.

Genetic Health Services Victoria, Royal Childredsspital, Parkville, Australia.

Circ Cardiovasc Genet. 2011 Oct 1;4(5):510-5. Epotl Aug 11.

Loss-of-Function Mutations in the KCNJ8-Encoded Ki6.1 KATP Channel and Sudden
Infant Death Syndrome

Tester DJ, Tan BH, Medeiros-Domingo A, Song C, Makielski JC, Ackerman MJ
Departments of Medicine

Cardiology. 2011;119(1):21-33. Epub 2011 Jul 16.

Cardiac channelopathies and sudden infant death syinome.

Tfelt-Hansen J, Winkel BG, Grunnet M, Jespersen T.

Danish National Research Foundation Centre fori@arhythmia (DARC),
Copenhagen, Denmark

Physiol Genomics. 2011 Aug 24;43(16):974-80. Ep@bl2Jun 21.

Gene expression analysis characterizes antemorteitness and has implications for
establishing cause of death.

Jardine D, Cornel L, Emond M.

Department of Pediatrics, University of WashingtSaattle, WA 98195, USA.




1.B.3 — Per indaqgini metaboliche:

1) Urina in una provetta sterile. Anche una quarffta ml) puo essere
sufficiente. Se la vescica e vuota e non si ri@esi@cogliere I'urina e
necessario strofinare delicatamente sulla pareseicade 2 tamponi di coton
finché siano visibilmente bagnati e conservarpiovette sterili.

Il campione di urina o | tamponi vanno congelat?®°C appena possibile ¢
stoccati in B.I.T.-T

2) Circa 10 ml di sangue raccolto in provetta di fit@scontenent
EDTA. Congelare al piu presto a —20°C o stoccaf.im.-T

3) Un frammento di fegato (indicativamente un cub2-d,5 cm di lato)
congelato ed avvolto in foglio di alluminio a —20Gtoccato in B.I.T.-T

4)  Un frammento di muscolo scheletrico (indicativameeun cubo di 2-2°
cm di lato) congelato ed avvolto in foglio diwatiinio a —20° C o stoccato
B.I.T.-T

—

WA |
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J Clin Pathol. 2011 Nov;64(11):1005-9.

Tandem mass spectrometry findings at autopsy for dection of metabolic disease in infant
deaths: postmortem changes and confounding factors.

Pryce JW, Weber MA, Heales S, Malone M, Sebire NJ.

UCL Institute of Child Health, Great Ormond Streietspital for Children, London, UK

Forensic Sci Int. 2011 Jul 15;210(1-3):e1-3. EpObI2Apr 30.
Very long-chain acyl CoA dehydrogenase deficiencymch was accepted as infanticide.
Eminoglu TF, Tumer L, Okur I, Ezgu FS, Biberoglu G, Hasanoglu A.

Gazi University Hospital, Department of Pediatrigtiition and Metabolism, Ankara, Turkey




1.B.4. — Per indagine gas cromatografia:

 Per laricerca di componenti del fumo di sigaretta (nicotina e
cotonina)

Una ciocca di capelli della vittima e possibilmeai@cche di capelli dj
entrambi | genitori in provette di vetseparate e ben sigillate, da
conservare temperatura ambier.




Childs Nerv Syst.2011 Nov;27(11):1979-83. Epub 201/19.

Severe intra- and periventricular hemorrhage: role d arteriolosclerosis related to maternal smoke.
Matturri L, Mecchia D, Lavezzi AM.

Lino Rossi Research Center for the Study and Ptereaf Unexpected Perinatal Death and SIDS-
Department of Surgical, Reconstructive and Diagod&stiences, University of Milan, Milan, Italy.

BMC Pediatr. 2011 Jul 6;11:62.

Brain iron accumulation in unexplained fetal and irfant death victims with smoker mothers--
the possible involvement of maternal methemoglobimaia.

Lavezzi AM, Mohorovic L, Alfonsi G, Corna MF, Maitu L.

Lino Rossi Research Center for The Study and Ptereaf Unexpected Perinatal Death and SIC

Department of Surgical, Reconstructive and Diagn@tiences, University of Milan, Italy.




1.C — IL RISCONTRO DIAGNOSTICO

L'autopsia deve essere completa seguendo i prditedel
Istruzioni operative codificate a livello internaamale.

Ogni organo deve essere esaminato macroscopicamente
campionato per I'esame istologico.

In particolare, nel caso di sospetta S.I1.D.S. dovoeesser
prelevati con particolare cura:




1.C.1.- Encefalo in toto cosi da consentire prelievi mirati su:

1) Tronco encefalico per lo studio dei nuclei arcuati

2)  Sezioni seriate del bulbo (per lo studio dei centri di
regolazione cardiorespiratc

3) Prelievi a livello della corteccia frontale bilateralmente

4)  Prelievi dei nuclei della base




1.C.2. — Cuore in toto senza effettuare disseziosi da consentire
prelievi mirati secondo protocollo per :

A) Lo studio di eventuali malformazioni cardiache

B) Lo studio della conduzione cardiaca

1.C.3.— Vasi;

1) Segmenti a livello di strutture del SNA (gangiiellato e glomo
carotideo)

2) Segmenti bilaterali della biforcazione dellectml




Punti chiave

Sistema Nervoso Central



IS Fpos paypsinams s orey
ISR 1L
po surperdaoms o) paiefaa
eap wappns paivedisu,y

L T I U [L LR TR T T T T I

=L oE Spplelal B Wiy gy

pesd ymep pagsedaamn
UAPPNS JO ISED B Ul 3IBLINS AIR[OPajd [BLUay
3 Jo snidutuanroddsT nordumi-1 21912510

Py =] DU SOUEOs TIRARO D LR

F, : .r..-..u....... i

X

)

LT fem TE cuded 1JPIN) LI, D SHERY

odsy ased v meino|qo _—
E[UP3IL 3] Wl PRREIC] PN oPUICEuETIIH e
uE oF #p Meaq paoedisun pue osppns

iy ) PR RATEECY [ TRy )




WV EZapT “D uoanng 7 MInIei
TOOLO0Hd TVIINHDAL ¥V — (SOIS) IWNOWANAS HIVIT INVINT
NITANS ANV SSOT dIIITAXNIND TV IFNINIL 40 SOLLSONIFIAQ MM TOHIVAOHIEN §0d SINTIIALND =

ST-6b TGV "BOOT Yy SMOYINA

gor-6Cr rbrr ICpor jowying Wi £ ury WV EED] 5 MDIAang ] LUInOoR
HIVIA TVIVARTESS ONV INVANT T3 LOFdNTNT
NIOALS 50 SHISONIVIT TV HAdIHW-ISNITHOL ONF IDOTOHLVL NI VIEZLED Oy STNIO0INHIIL =

Seale Wa)suielq Jual=jpp £ asay) w pajedo] are (2ansa5ip addn ‘[esnole ‘Iejnosescipied
‘A1ojendser) suomouny [ejla SY) jo |onuod Y} Ul pasjoaul suomau jo sdnord wrew a8y

: @depms (JydLx) pesiop pue (3y2]) [enuaa ‘wmajsurelq 1) jo Surdures
w “ i ..__. x "_ :
I @u‘q —_—l .‘52: iy %l awH I

4
Fiy .-...l__;..-n....:

o llw..:. o
._x. . v
?,..ﬁ 36 o b__ ik,




SZE-TLE 166 ‘0007 |oyaedoinan epy 1SS0y 7] ‘OUNLIBK o ‘Opuoig g Lnpew
awoJpuls yjeaqg JUBUT UIPPNS
w sisAjeuy aaneujuend) :snapny ajenaay Aepgnpaw jo eisejdodAq asanas

£+ (60T “Z00C s2L)elpad 1SS0y 7] ‘SOWEY O'S TUSade) Y ZZeAeT WY oUW T Lunpew -]

Apms nbojoiped v :(sjuejur wioqyns)
peag |ejaq age] papadxaun wm snapny ajenday Aepynpaw Jjo eisejdodAy -

VISVIdOdAH SNTITONN ALVIOAV 4




Xpg qm_._-mtmmphw___..nﬁ

"Asanljap

X0G ‘elaueg-laanpy JEYE Yoz Lpeap uappns eixiydse alanas
95ED j0QuUod B Ul I8 Yim Syeam [+1{ 1B Woq ajeuoau e ul 43

= - e
[ 4 ' - I&.
e
..-.I. & .-_.I
a — i - =
LA
- .
g L]
BLb-E2E L POOE PRpE AS{] SRS npEyy 7] 1ES0y 7] e T WESAEL) T TEISAE] WY

« Y13 paulejdxaun supBINeNU| UBPPNS PUE BUIOIPUAS Y183 1UBU| USPPNS 01 8DUBIAIY
yum ‘xajpduwio?) asn4-rRNIION / IENIEIGEIEY UEUINH Byl JO 3iN1I8NYIIe0IAD ay1 uo ApniS Areuruiald,,

sijeap |ejeuocau Apea pue yuaiqios wnisedenu)
pawmepdxaun 1 pajpajap sem xajdwod asng-JayijoN [eneiqesed ayy jo eisejdodAy




"s50] [ejennsd A o 4 C7 U PAATISGO
sem offd s jo srsauadeerseidodAip
asmre

x2jdmos 1adurneg-aid o jo suonere
EuemdoEasp magm ssacoxd aanoapas
B Ol paquase 3q PpMmod medp e
papadoun uappng ‘suonouny [eNa [fE
JO [onuod [ 0) [ENUIssa ‘A@ATsuaixD
e i mq ‘WONEIIUIS umnpAT
Ssoqendsal m pasjoant Ao jou smoman
jo Qarea v suremod xapdmod 128urzog
-aad o ey sefEns momne g
melut Auo paednsaaut

Apmotaard “ssewedounping: Amopemdsar
0] [EONUD WSURL] [ JO IMManns
v ‘Eojdmoo 1Summog-ard oy uem
Ul AJOuapt o) JEIg o) ale sIomne L

9-01:(1)g< ‘gooz ASojopedoinay] LLINDY T pup 1zzaan T [y
[Ieap Juejul pue [eleuLd

paurepdxoun uappns 0} 20uUaIajaa Jenanred [ xajduroo
J23uzyog-2ad uenmij 21} JO AUIOJEUROINIU [BEUWOTJOUNL]




005-£ 6865 "F00E Sooudias [ENBojoINaN 4] JO jeUInNOf

7 LUNPEW "WV ZZoAET]

HIVIA Tvi134d AINIV IdXINM

NIAANS NI ONTAGNIH ININOTHS AYIA V XTTdWOD
IWIOVH- IVIOVIVH VY JH1 40 VISV IdOdAH

"sjewwew u xajdwoo sjabuizjog-ead ay) Jo suonouny
|eyA ay) jo sojesauab se)sew ay) pue Jabbiy ay) s1 xe)dwoo je1oejeled ay |




SUORID0SSEe Juanbad]

sipEap [EjEucau ANES 040G
E Em L= A ] .n._ LLLLLL
|

SIS %e9S
o
1 T, -
i /r.ﬂb .unuu,J A liNgse 20 Eﬁ_ﬁ..h"ﬂ.
1 I SOIS Y8

| Tk mlnﬂ. ——— L gnannu snEes aude SYMHIQIIOS BT
— & < { o - i
i b - ) Jlrll.#.fl ¥ disds asfairgg-aud

. . rﬂlluuu__.r B T TE S TR L 1) Bipiiie

.
nnnnnnnn ..\.\an

spagas wnuedenu ao0E
* spaq)ns winpedague gpbg

e




08-1L :PEr1 (L0087 say uinag aaq

SNIONU ST} JO Juaurdo[aA9p
) ul SUuDjouwrs 3))2Jae3 I} JO I[0d IJ[qISSO]
"ea(] paure[dxou() UIppNS JURJU] PUE [RJRULID]
Ul SNI[ILI20)) SN0 UeWINE S} JO SISA[euy
LLmpye ] ‘Quolsuly *Yy ‘TueiaenQ ‘9 ‘1ZzaAr WV

RN TV
BT T




Punti chiave

Sistema Nervoso Autonomo Periferico
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