
    

Statement  

 
 

AISiDiR - Associazione Italiana Sindromi Disimmuni Rare del Sistema Nervoso Centrale APS 

Via A. Gramsci 1 – 10028 Trofarello (Torino) | tel. +39 375 6295266 | www.encefalitidisimmuni.it 

CF 94090740013 

 
 
 

 
L’Associazione Italiana Sindromi Disimmuni Rare del Sistema Nervoso Centrale – 
AISiDiR APS è composta da persone con encefalite autoimmune, da loro familiari e caregiver, 
da operatori/enti che si occupano di tali sindromi e da sostenitori simpatizzanti e vuole 
essere la casa che accoglie le persone con encefalite autoimmune (AE). 
 
L’associazione si pone l’obiettivo di migliorare la qualità di vita delle persone con AE 
assicurando una corretta diffusione delle informazioni e favorendo un approccio scientifico 
multidisciplinare integrato nelle attività di ricerca e di cura. 
 
Le attività che mettiamo in atto per raggiungere il nostro obiettivo sono: fornire supporto e 
informazione, sensibilizzare, promuovere e collaborare alla ricerca sull'encefalite 
autoimmune. Alcune attività a titolo esemplificativo: 
• incontri tra persone con AE e loro famigliari, caregiver per momenti di confronto 

reciproco, socializzazione, scambio di esperienze; 
• incontri formativi e informativi sulla patologia, sui diritti in ambito scolastico e lavorativo; 
• gruppi di sostegno allo studio, doposcuola attraverso l’ausilio di metodi e strumenti 

multimediali e mirati; 
• azioni di sensibilizzazione e advocacy per: 

o promuovere la conoscenza e lo studio delle AE allo scopo di sensibilizzare l’opinione 
pubblica e le Istituzioni nazionali, europee e internazionali; 

o promuovere e sostenere l’inserimento nel Registro Nazionale delle Malattie Rare per una 
migliore mappatura dei casi e per l’elaborazione di dati epidemiologici, clinici e 
assistenziali;  

o promuovere il riconoscimento legislativo della gratuità delle cure e dei farmaci; 
o promuovere l’adozione di Linee guida, a livello nazionale e internazionale, sulle AE; 
o favorire l’inclusione scolastica e lavorativa delle persone con AE.  

 
Cosa sono le AE? Per encefaliti autoimmuni si intende un ampio gruppo di sindromi 
disimmuni rare che colpiscono il sistema nervoso centrale: sono patologie infiammatorie del 
cervello con manifestazioni eterogenee che comprendono disturbi della coscienza, cognitivi,  
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del movimento, psichiatrici, della vigilanza, crisi epilettiche e disautonomia che le pongono in 
diagnosi differenziale con comuni malattie neuropsichiatriche e degenerative. 

Sono spesso associate alla presenza nel sangue o liquor di autoanticorpi contro proteine 
neuronali o gliali del sistema nervoso (anti-SNC) con target intracellulare (Ex: anti Hu, Yo, 
GFAP...) o di superficie (NMDAR, LGI1, CASPR2...) e talvolta possono essere 
paraneoplastiche, spesso precedendo la diagnosi di tumore. 

La nosologia delle AE è stata recentemente definita grazie alla pubblicazione di criteri 
diagnostici condivisi da un consensus di esperti, che ha raggruppato diverse entità 
precedentemente definite dalla specificità auto anticorpale all’interno di un unico gruppo 
con simile iter diagnostico-terapeutico1. Alcune di queste forme codificate all’interno del 
consensus possono avere anche un coinvolgimento mielitico concomitante. 

Ci sono diversi tipi di AE quali ad esempio: Encefalite da autoanticorpi contro il recettore 
NMDA, Encefalite da autoanticorpi contro LGI1/CASPR2, Encefalite da autoanticorpi contro 
GAD65, Encefalite da autoanticorpi contro Hu, Encefalite limbica, Encefalomielite acuta 
disseminata (ADEM), Encefalopatia di Hashimoto …. 

Le AE possono presentare un decorso recidivante. Le recidive riguardano il 12-20% delle AE 
anti-NMDAR e il 35% delle AE con anti-LGI12. La mortalità delle AE rimane del 5-10% e la 
maggior parte dei pazienti sviluppa sequele (soprattutto cognitive) che possono avere un 
rilevante impatto sulla qualità di vita3. La prevalenza dell’AE è di circa 13.7 casi/100000 
abitanti, mentre l’incidenza è di circa 0.8/100000 persone-anno, con valori simili a quelli delle 
encefaliti virali4.  

Non esistono al momento linee guida per il trattamento5 è stato recentemente pubblicato un 
consensus di esperti italiani che ha proposto un approccio condiviso6.   

 

 
1 Graus F et al. PMID: 26906964 
2 van Sonderen et al. PMID: 27590293 
3 Heine J. Et al. PMID: 34595771 
4 Dubey D et al. PMID: 29293273 
5 Sono in fase di produzione le linee guida sul trattamento dell’European Academy of Neurology. 
6 Zuliani L. et al. PMID: 311613399 
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I trattamenti utilizzati includono terapie immunomodulanti: steroidi endovenosi ad alto 
dosaggio, immunoglobuline endovenose, ciclofosfamide e il rituximab, azatioprina, 
metotrexato, micofenolato mofetile, oltre a delle terapie sintomatiche e riabilitative 
necessarie al benessere del paziente. 

I pazienti con AE necessitano di follow-up a lungo termine in quanto: a) presentano sequele 
neurologiche e cognitive; b) possono recidivare; c) vengono sottoposti a trattamenti 
immunosoppressivi cronici che necessitano monitoraggio. Le AE sono patologie orfane che 
rispecchiano la definizione di malattia rara, come riconosciuto dal loro inserimento 
all’interno del registro Orphanet (ORPHA:622014).  La mancanza di classificazione delle AE 
all’interno del SSN comporta diverse limitazioni sia ai clinici che trattano queste malattie, sia 
ai pazienti. 

Ci sono altre sindromi disimmuni del sistema nervoso centrale che possono presentare segni 
e sintomi simili all’AE ma che non sono inclusi nel nostro mandato e che hanno altri 
riferimenti associativi verso i quali si invitano i pazienti a riferirsi, quali ad esempio: PANDAS, 
Sclerosi multipla, Mielite trasversa, Fatica cronica, Encefalopatie anossiche, Meningite, 
Encefalite mialgica, Encefalite lyme, Fibromialgia… 
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