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EZIOLOGIA SCOLIOSIEZIOLOGIA SCOLIOSI

Eziologia 
nota

congenite

acquisite
• dinamiche

• statiche

• patologiche

• neurogene

• miogene



EZIOLOGIA SCOLIOSIEZIOLOGIA SCOLIOSI

Eziologia 
sconosciuta Idiopatiche

(75%)

• infantile

• giovanile

• adolescenziale



Esame clinicoEsame clinico

In decubitoIn decubito
In In ortostatismoortostatismo
In flessione anterioreIn flessione anteriore
Bending testBending test





Valutazione RxgraficaValutazione Rxgrafica

1.1. Esatta sede delle curveEsatta sede delle curve
2.2. Misurazione angolare delle curve(metodo di Misurazione angolare delle curve(metodo di 

Coob)Coob)
3.3. Misurazione rotazione vertebrale(metodo Misurazione rotazione vertebrale(metodo 

Nash&Moe)Nash&Moe)
4.4. Individuare la curva principale e secondariaIndividuare la curva principale e secondaria
5.5. Test di RisserTest di Risser
6.6. Angolo costo vertebrale ( angolo di Metha )Angolo costo vertebrale ( angolo di Metha )
7.7. Angolo ileoAngolo ileo--lombarelombare



Misurazione angolare secondo Coob



Rotazione vertebrale secondo Rotazione vertebrale secondo Nash&MoeNash&Moe



Test di Risser



TerapiaTerapia

Potenziamento muscolarePotenziamento muscolare
Corsetto gessatoCorsetto gessato
Corsetto ortopedico (Milwaukee, Corsetto ortopedico (Milwaukee, 
Lionese )Lionese )

















CifosiCifosi
esito di osteonecrosi dei corpi esito di osteonecrosi dei corpi 
vertebrali, M. di Scheuermannvertebrali, M. di Scheuermann

Accentuazione della Accentuazione della 
fisiologica curva sagittale fisiologica curva sagittale 

dorsaledorsale,rigida.,rigida.



Dorso curvoDorso curvo
atteggiamento posturaleatteggiamento posturale

Accentuazione della fisiologica curva Accentuazione della fisiologica curva 
sagittale dorsale, sagittale dorsale, correggibile correggibile 

attivamenteattivamente



Esame obiettivoEsame obiettivo

1)1) Osservare il bambino in APLLOsservare il bambino in APLL
2)2) Ricercare una retrazione degli ischioRicercare una retrazione degli ischio--crurali o una crurali o una 

flessione dellflessione dell’’anca, che determina una iperlordosi, anca, che determina una iperlordosi, 
che aggrava la cifosi.che aggrava la cifosi.

3)3) Valutare la correggibilitValutare la correggibilitàà clinica della cifosi in piedi, clinica della cifosi in piedi, 
da seduto e in decubito.da seduto e in decubito.

4)4) RX: RX: -- misurare i gradi.misurare i gradi.
-- valutare eventualmente cuneizzazione valutare eventualmente cuneizzazione 
dei corpi vertebrali.dei corpi vertebrali.



TrattamentoTrattamento

Dorso curvoDorso curvo rinforzo muscolarerinforzo muscolare
ginnastica ginnastica posturaleposturale
corsetticorsetti

Cifosi                        Cifosi                        corsetticorsetti antigravitariantigravitari









OSTEOCONDROSIOSTEOCONDROSI

Necrosi asettica cartilaginea ed ossea, che 
colpisce diversi centri di ossificazione, epifisi, 
nuclei ossei ed apofisi nel periodo di massima 

attività di crescita



eziopatogenesieziopatogenesi

MicroMicro--traumatismi ripetuti      crisi traumatismi ripetuti      crisi 
ischemicaischemica

Substrato predisposto da alterazioni Substrato predisposto da alterazioni 
circolatoriecircolatorie



osteocondrosiosteocondrosi

rimodellamentrimodellament
oo

riparativariparativaIII faseIII fase

frammentazioframmentazio
nene

necrosinecrosiII faseII fase

metallizzazionmetallizzazion
ee

degenerativadegenerativaI faseI fase

Anatomia pat. RX



Sedi piSedi piùù colpitecolpite

Vertebre dorsali centrali: M.di ScheuermannVertebre dorsali centrali: M.di Scheuermann
Testa femorale: M.di LeggTesta femorale: M.di Legg--CalvCalvèè--PerthesPerthes
TuberositTuberositàà ant.della tibia: M.di ant.della tibia: M.di OsgoodOsgood--
SchlatterSchlatter
ScafoideScafoide tarsaletarsale: M.di : M.di KohlerKohler II
Testa del IITesta del II--III metatarsale: III metatarsale: M.diM.di KohlerKohler IIII--
FriebergFrieberg
Apofisi post. del calcagno: M.di Apofisi post. del calcagno: M.di HaglundHaglund



Osteocondrosi vertebre dorsali: 

M. di Scheuermann



ParalisiParalisi cerebralicerebrali
infantiliinfantili



Paralisi cerebrali infantiliParalisi cerebrali infantili

DEFINIZIONE:DEFINIZIONE:

La paralisi cerebrale infantile La paralisi cerebrale infantile èè una patologia non evolutiva del una patologia non evolutiva del 
sistema nervoso centrale conseguente a lesioni cerebrali sistema nervoso centrale conseguente a lesioni cerebrali 

prenatali, prenatali, neonatalineonatali o o postnatalipostnatali di varia originedi varia origine

La lesione cerebrale provoca anomalie  della funzione motoria coLa lesione cerebrale provoca anomalie  della funzione motoria con n 
disturbi del movimentodisturbi del movimento

E può comprendere anche disturbi sensoriali, emozionali e E può comprendere anche disturbi sensoriali, emozionali e 
psicologicipsicologici



Paralisi cerebrali infantiliParalisi cerebrali infantili

CLASSIFICAZIONE DEI DISTURBI DEL MOVIMENTOCLASSIFICAZIONE DEI DISTURBI DEL MOVIMENTO

-- spasticitspasticitàà
-- atetosiatetosi
-- atassiaatassia
-- rigiditrigiditàà
-- disturbi mistidisturbi misti



Paralisi cerebrali infantiliParalisi cerebrali infantili

SPASTICITASPASTICITA’’ :: si manifesta con un incremento del tono muscolare e consi manifesta con un incremento del tono muscolare e con
un esagerato riflesso allo stiramentoun esagerato riflesso allo stiramento dei muscoli scheledei muscoli schele--
tricitrici

Al movimento passivo di unAl movimento passivo di un’’articolazione si ha una sensazione tipo articolazione si ha una sensazione tipo ““ coltellocoltello
a serramanico a serramanico ““

Secondo la distribuzione dei disordini motori possiamo avere:Secondo la distribuzione dei disordini motori possiamo avere:
-- monoplegia : monoplegia : se interessano un solo artose interessano un solo arto
-- paraplegia o diplegia :paraplegia o diplegia :se interessano entrambi gli arti inf. se interessano entrambi gli arti inf. 

(con minimo coinvol(con minimo coinvolgimento di quelli gimento di quelli supsup.).)
-- emiplegiaemiplegia : se interessano gli arti sup. ed inf. dello stesso lato: se interessano gli arti sup. ed inf. dello stesso lato
-- tetraplegiatetraplegia o duplice emiplegia : o duplice emiplegia : se interessano i quattro artise interessano i quattro arti

sisimmetricamentemmetricamente



Paralisi cerebrali infantiliParalisi cerebrali infantili

Emiplegia spastica sin.Emiplegia spastica sin.
Spalla sin Spalla sin intraintra--ruotataruotata, gomito flesso, , gomito flesso, 
avambraccio avambraccio pronatopronato e polso flesso; piede e polso flesso; piede 
flesso flesso plantarmenteplantarmente, ginocchio semiflesso., ginocchio semiflesso.
Nessuna delle deformitNessuna delle deformitàà èè rigida, ma in rigida, ma in 
seguito lseguito l’’equinismoequinismo lo diventerlo diventeràà..



Paralisi cerebrali infantiliParalisi cerebrali infantili

ATETOSIATETOSI :: caratterizzata da anomali ed involontari movimenti dei caratterizzata da anomali ed involontari movimenti dei 
muscoli degli arti interessati (discinesie) .muscoli degli arti interessati (discinesie) .
Sono movimenti lenti incessanti aggravati dalSono movimenti lenti incessanti aggravati dalla fatica e dallela fatica e dalle
emozioni ; si attenuano nel riposo e scompaioemozioni ; si attenuano nel riposo e scompaiono nel sonno.no nel sonno.

Le forme piLe forme piùù comuni sono : comuni sono : -- distoniadistonia
-- coreacorea
-- ballismoballismo

Tensione Tensione atetosicaatetosica : risoluzione della tensione scuotendo l: risoluzione della tensione scuotendo l’’artoarto



Paralisi cerebrali infantiliParalisi cerebrali infantili

AtetosiAtetosi
LL’’atteggiamento degli arti atteggiamento degli arti èè variabile.variabile.
Sono presenti deformitSono presenti deformitàà obbligateobbligate



Paralisi cerebrali infantiliParalisi cerebrali infantili

RIGIDITARIGIDITA’’ :: caratterizzata da resistenza ai movimenti passivi di uncaratterizzata da resistenza ai movimenti passivi di un
segmento di arto, resistenza che si manifessegmento di arto, resistenza che si manifesta    ta    
immediatamente e rimane abbastanza costanteimmediatamente e rimane abbastanza costante..
Si incontra resistenza nel riportare lSi incontra resistenza nel riportare l’’arto alla sua arto alla sua 
posizione originale.posizione originale.

Può essere Può essere -- ipertonicaipertonica : : se la resistenza al movimento passivo se la resistenza al movimento passivo èè
continua.continua.

-- a ruota dentata :a ruota dentata : se la resistenza al movimento passivose la resistenza al movimento passivo
èè interrotta da rilassamenti ritmici interrotta da rilassamenti ritmici 



Paralisi cerebrali infantiliParalisi cerebrali infantili

ATASSIAATASSIA : : caratterizzata dalla perdita del senso di equilibrio e dicaratterizzata dalla perdita del senso di equilibrio e di
posizione nello spazioposizione nello spazio

Si ha di solito Si ha di solito ipotoniaipotonia dei muscoli perifericidei muscoli periferici



Paralisi cerebrali infantiliParalisi cerebrali infantili

TIPO MISTOTIPO MISTO : : presenta una mescolanza di presenta una mescolanza di spasticitspasticitàà ed ed atetosiatetosi

N.B. importante riconoscere la mescolanza ai fini terapeutici inN.B. importante riconoscere la mescolanza ai fini terapeutici in quanto :quanto :
-- la la spasticitspasticitàà risponde agli interventi chirurgici sui muscolirisponde agli interventi chirurgici sui muscoli
-- in presenza di in presenza di atetosiatetosi la chirurgia muscolare può aggravare le la chirurgia muscolare può aggravare le 

deformitdeformitàà



Paralisi cerebrali infantiliParalisi cerebrali infantili

INCIDENZAINCIDENZA

Nei paesi occidentali  : due casi ogni milleNei paesi occidentali  : due casi ogni mille nati                                nati                                



Paralisi cerebrali infantiliParalisi cerebrali infantili
EZIOLOGIAEZIOLOGIA

Deriva da una lesione  cerebrale, pertanto non Deriva da una lesione  cerebrale, pertanto non èè una malattia ereditaria euna malattia ereditaria e
non non èè progressiva .progressiva .
Può essere provocata da  :Può essere provocata da  :

-- FATTORI  PRENATALI :  FATTORI  PRENATALI :  -- irradiazione della madre nei primi 3 mesiirradiazione della madre nei primi 3 mesi
-- infezioni viraliinfezioni virali
-- anossia prenatale dovuta ad anomalie della placenta, anossia prenatale dovuta ad anomalie della placenta, 

anossia maternanossia materna, anomalie del cordone ombelicale eda, anomalie del cordone ombelicale ed
emorragie duraemorragie durante la gravidanza.nte la gravidanza.

-- PREMATURITAPREMATURITA’’ E BASSO PESO ALLA NASCITA E BASSO PESO ALLA NASCITA 

-- FATTORI PERINATALI : FATTORI PERINATALI : -- anossia fetale da travaglio prolungatoanossia fetale da travaglio prolungato

-- FATTORI POSTNATALI :FATTORI POSTNATALI : -- infezioni cerebrali virali o battericheinfezioni cerebrali virali o batteriche
-- traumi cranici ( maltrattamento del bambino )traumi cranici ( maltrattamento del bambino )



Paralisi cerebrali infantiliParalisi cerebrali infantili

ANATOMIA PATOLOGICAANATOMIA PATOLOGICA

SpasticitSpasticitàà risultato di una degenerazione o di una displasia corticale.risultato di una degenerazione o di una displasia corticale.
tetraplegiatetraplegia se entrambi gli emisferi sono interessatise entrambi gli emisferi sono interessati
emiplegia se  emiplegia se  èè interessato un solo emisfero.interessato un solo emisfero.

RigiditRigiditàà risultato di una degenerazione corticale  associata a danni risultato di una degenerazione corticale  associata a danni 
dei gangli della base.dei gangli della base.

Atetosi  Atetosi  risultato di un danno al risultato di un danno al globusglobus palliduspallidus ..

Atassia  Atassia  risultato di anomalie cerebrali.risultato di anomalie cerebrali.



Paralisi cerebrali infantiliParalisi cerebrali infantili

DIAGNOSIDIAGNOSI
-- Anamnesi accurata :Anamnesi accurata :

-- presenza di eventuali fattori presenza di eventuali fattori eziologicieziologici traumatici prenatali,traumatici prenatali,
perinatali o perinatali o postnatalipostnatali

( non necessariamente la presenza di tali fattori implica ( non necessariamente la presenza di tali fattori implica che si che si 
sviluppi una paralisi cerebrale infantile )             sviluppi una paralisi cerebrale infantile )             

-- Valutazione dello sviluppo mentale e motorioValutazione dello sviluppo mentale e motorio (valutando un eventuale (valutando un eventuale 
ritardo, tenendo presente le tappe dello sviluppo di un bambiritardo, tenendo presente le tappe dello sviluppo di un bambino normale)no normale)



Paralisi cerebrali infantiliParalisi cerebrali infantili

SVILUPPO MENTALE DI UN BAMBINO NORMALESVILUPPO MENTALE DI UN BAMBINO NORMALE

a 4a 4--6 settimane : inizia a sorridere6 settimane : inizia a sorridere
a 8a 8--10 settimane : inizia a vocalizzare10 settimane : inizia a vocalizzare
a 3 mesi : inizia a girarsi verso un suonoa 3 mesi : inizia a girarsi verso un suono
a 6a 6--10 mesi : inizia ad imitare10 mesi : inizia ad imitare
a 10a 10--12 mesi : inizia a pronunciare parole singole con significato12 mesi : inizia a pronunciare parole singole con significato
a 21a 21--24 mesi : inizia a mettere assieme 2 o 3 semplici parole24 mesi : inizia a mettere assieme 2 o 3 semplici parole
a 15 mesi : inizia a maneggiare una tazza senza rovesciarla,a 15 mesi : inizia a maneggiare una tazza senza rovesciarla,

inizia ad indicare la necessitinizia ad indicare la necessitàà di svuotare la vescica di svuotare la vescica 



Paralisi cerebrali infantiliParalisi cerebrali infantili

SVILUPPO MOTORIO DI UN BAMBINO NORMALESVILUPPO MOTORIO DI UN BAMBINO NORMALE

a 3 mesi : inizia a tenere la testa sua 3 mesi : inizia a tenere la testa su
a 5 mesi : inizia a cercare un oggetto e prenderloa 5 mesi : inizia a cercare un oggetto e prenderlo
a 6 mesi : inizia a trasferire un oggetto da una mano alla 6 mesi : inizia a trasferire un oggetto da una mano all’’altra,altra,

inizia a sedersi senza aiutoinizia a sedersi senza aiuto
a 9a 9--10 mesi : inizia a stare in piedi10 mesi : inizia a stare in piedi
a 12a 12--18 mesi : inizia a camminare in maniera autonoma18 mesi : inizia a camminare in maniera autonoma

Se non assume la stazione eretta allSe non assume la stazione eretta all’’etetàà di 16 mesi allora deve essere di 16 mesi allora deve essere 
ricercata la causa  del ritardo dello svilupporicercata la causa  del ritardo dello sviluppo



Paralisi cerebrali infantiliParalisi cerebrali infantili

N.B.N.B.
In alcuni bambini , la paralisi cerebrale infantile viene dIn alcuni bambini , la paralisi cerebrale infantile viene diagnosticataiagnosticata
durante ldurante l’’infanzia per anomalie del passo causate di solito da unainfanzia per anomalie del passo causate di solito da una
lieve emiplegia o diplegialieve emiplegia o diplegia
Un bambino con una lieve diplegia  può infatti avere un noUn bambino con una lieve diplegia  può infatti avere un normale livellormale livello
di sviluppo ; tuttavia i genitori possono riferire che il di sviluppo ; tuttavia i genitori possono riferire che il bambino habambino ha
preferito una mano rispetto allpreferito una mano rispetto all’’altra fin dalla nascita.altra fin dalla nascita.

EE’’ pertanto importante lpertanto importante l’’osservazione dellosservazione dell’’andatura del bambino e andatura del bambino e 
della sua corsa della sua corsa 



Paralisi cerebrali infantiliParalisi cerebrali infantili

ESAME OBIETTIVOESAME OBIETTIVO
Es.Es. neurologiconeurologico : : -- valutazione dei riflessi primitivivalutazione dei riflessi primitivi

(la loro persistenza (la loro persistenza èè patologica )patologica )
-- valutazione di alcune risposte valutazione di alcune risposte posturaliposturali
-- valutazione di alcuni riflessi patologicivalutazione di alcuni riflessi patologici

Es.Es. delldell’’ampiezza dei movimenti  articolari passiviampiezza dei movimenti  articolari passivi
( importante per differenziare le limitazioni funzion( importante per differenziare le limitazioni funzionali spastiche ali spastiche 

dalle limitazioni reali o statiche )dalle limitazioni reali o statiche )
Es. della Es. della spasticitspasticitàà dei muscolidei muscoli
Es.Es. della forza sia dei muscoli spastici che di quelli non spasticidella forza sia dei muscoli spastici che di quelli non spastici
Es.Es. della postura del bambinodella postura del bambino



ParalisiParalisi cerebrali infantilicerebrali infantili

ESAME NEUROLOGICOESAME NEUROLOGICO

Riflesso di Moro:Riflesso di Moro:
Scompare nel bambino normale a 6 m.Scompare nel bambino normale a 6 m.
Con il bambino in posizione supina il Con il bambino in posizione supina il riri--
flesso viene evocato causando un suonoflesso viene evocato causando un suono
improvviso od un brusco movimento delimprovviso od un brusco movimento del
letto.   Il bambino risponde con lletto.   Il bambino risponde con l’’abduabdu--
zionezione e le l’’estensione delle braccia a cuiestensione delle braccia a cui
segue la segue la circomduzionecircomduzione e la flessione.e la flessione.
In presenza di emiplegia o paralisi del In presenza di emiplegia o paralisi del 
plesso brachiale, il braccio coinvoltoplesso brachiale, il braccio coinvolto
non rispondernon risponderàà alla stessa maniera delalla stessa maniera del
braccio normale. braccio normale. 

-- riflessi primitiviriflessi primitivi

ESAME OBIETTIVO :



Paralisi cerebrali infantiliParalisi cerebrali infantili

ESAME NEUROLOGICOESAME NEUROLOGICO

Riflesso tonico asimmetrico del colloRiflesso tonico asimmetrico del collo::
Con il  paziente supino, ruotando la teCon il  paziente supino, ruotando la te--
sta da un lato, si otterrsta da un lato, si otterràà ll’’estensioneestensione
degli arti di quel lato e la flessione deldegli arti di quel lato e la flessione del
gomito e del ginocchio gomito e del ginocchio controlateralicontrolaterali
((““posizione dello schermidoreposizione dello schermidore””))
Sebbene una minima presenza di Sebbene una minima presenza di 
questo riflesso possa essere presente questo riflesso possa essere presente 
sino ai 7 mesi di etsino ai 7 mesi di etàà, essa , essa èè decisadecisa--
mente anormale dopo tale etmente anormale dopo tale etàà..

-- riflessi primitiviriflessi primitivi
ESAME OBIETTIVO :



Paralisi cerebrali infantiliParalisi cerebrali infantili

Riflesso tonico asimmetricoRiflesso tonico asimmetrico



Paralisi cerebrali infantiliParalisi cerebrali infantili

ESAME NEUROLOGICOESAME NEUROLOGICO

Riflesso tonico simmetrico del collo:Riflesso tonico simmetrico del collo:
EE’’ presente fino a 6 mesi di etpresente fino a 6 mesi di etàà e si evie si evi--
denziadenzia con il bambino in posizione carponi:con il bambino in posizione carponi:
Se si flette la testa il bambino fletterSe si flette la testa il bambino fletteràà i i 
gomiti ed estendergomiti ed estenderàà le ginocchia.le ginocchia.
Se la testa viene invece estesa il bambinoSe la testa viene invece estesa il bambino
estenderestenderàà i gomiti e fletteri gomiti e fletteràà completacompleta--
mente le ginocchia e le anche.mente le ginocchia e le anche.

Se questo riflesso Se questo riflesso èè presente il bambinopresente il bambino
non riesce a camminare.non riesce a camminare.

-- riflessi primitiviriflessi primitivi

ESAME OBIETTIVO :



Paralisi cerebrali infantiliParalisi cerebrali infantili

ESAME NEUROLOGICOESAME NEUROLOGICO

Riflesso di raddrizzamento del collo:Riflesso di raddrizzamento del collo:
Viene valutato con il bimbo in posizioneViene valutato con il bimbo in posizione
supina : quando il capo viene ruotato dasupina : quando il capo viene ruotato da
una parte, il corpo ruota dalla stessa una parte, il corpo ruota dalla stessa 
parte (tronco che rotola o log parte (tronco che rotola o log rollingrolling).).
Il riflesso Il riflesso èè presente alla nascita sinopresente alla nascita sino
ai 6 mesi di etai 6 mesi di etàà..

-- riflessi primitiviriflessi primitivi

ESAME OBIETTIVO :



Paralisi cerebrali infantiliParalisi cerebrali infantili

ESAME NEUROLOGICOESAME NEUROLOGICO -- riflessi primitiviriflessi primitivi

Riflesso di posizionamento del piede :Riflesso di posizionamento del piede :
Viene valutato tenendo il bimbo sospesoViene valutato tenendo il bimbo sospeso
per il torace.  Quando il dorso del piedeper il torace.  Quando il dorso del piede
del bimbo viene portato a contatto del del bimbo viene portato a contatto del 
bordo di un tavolo o di una sedia, eglibordo di un tavolo o di una sedia, egli
solleversolleveràà il piede mettendolo sulla loroil piede mettendolo sulla loro
superficie.superficie.
Questa risposta Questa risposta èè usualmente presenteusualmente presente
in tutti i bambini e, di solito, scomparein tutti i bambini e, di solito, scompare
tra i 3 ed i 4 anni di ettra i 3 ed i 4 anni di etàà..

ESAME OBIETTIVO :



Paralisi cerebrali infantiliParalisi cerebrali infantili

ESAME NEUROLOGICO  ESAME NEUROLOGICO  -- risposte risposte posturaliposturali

Spinta estensoria :Spinta estensoria :
EE’’ una risposta anomala presente nei neonatiuna risposta anomala presente nei neonati
e nei bambini con spasticite nei bambini con spasticitàà ma mai nei ma mai nei bambam--
bini normali.bini normali.
Il bambino deve essere sollevato verso lIl bambino deve essere sollevato verso l’’altoalto
tenendolo per il torace e poi abbassato di tenendolo per il torace e poi abbassato di 
modo che il piede tocchi la superficie del modo che il piede tocchi la superficie del tata--
Volo : il bambino normale fletterVolo : il bambino normale fletteràà le gambele gambe
Mentre il bambino con Mentre il bambino con spasticitspasticitàà irrigidirirrigidiràà
Gli arti inferiori ed il tronco in estensioneGli arti inferiori ed il tronco in estensione
forzataforzata

ESAME OBIETTIVO :



Paralisi cerebrali infantiliParalisi cerebrali infantili



Paralisi cerebrali infantiliParalisi cerebrali infantili

ESAME NEUROLOGICO  ESAME NEUROLOGICO  -- risposte risposte posturaliposturali

Reazione del paracadute :Reazione del paracadute :
Non Non èè presente nei neonati, ma si sviluppapresente nei neonati, ma si sviluppa
nei bambini normali prima dei 12 mesi di nei bambini normali prima dei 12 mesi di 
etetàà ; tenendo sospeso il bambino, prono ed; tenendo sospeso il bambino, prono ed
inclinandolo poi velocemente con la testa in inclinandolo poi velocemente con la testa in 
gigiùù verso un tavolo od un letto, egli verso un tavolo od un letto, egli estenesten--
derderàà entrambi gli arti per proteggere laentrambi gli arti per proteggere la
testa ed il corpo.testa ed il corpo.
La reazione che può essere presente La reazione che può essere presente monomono--
lateralmente nel bambino con emiplegia olateralmente nel bambino con emiplegia o
paralisi del plesso brachiale, paralisi del plesso brachiale, èè ancora ancora consiconsi--
deratoderato normale se lnormale se l’’altro arto risponde altro arto risponde 
adeguatamente.adeguatamente.

ESAME OBIETTIVO :
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ESAME NEUROLOGICO  ESAME NEUROLOGICO  -- risposte risposte posturaliposturali

Riflesso di Landau :Riflesso di Landau :
AllAll’’etetàà di 6 sett. un bambino normale tenuto indi 6 sett. un bambino normale tenuto in
sospensione ventrale sospensione ventrale èè capace di sollevare il capace di sollevare il 
capocapo

In un bambino con paralisi cerebrale questoIn un bambino con paralisi cerebrale questo
riflesso mancariflesso manca

ESAME OBIETTIVO :
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ESAME NEUROLOGICOESAME NEUROLOGICO -- valutazione di alcuni riflessi tendineivalutazione di alcuni riflessi tendinei

Es.:   Es.:   -- riflessi tendinei profondiriflessi tendinei profondi
( che potranno essere aumentati o celati se il ba( che potranno essere aumentati o celati se il bambino ha una mbino ha una 
grave grave spasticitspasticitàà o rigidito rigiditàà )     )     

EsEs.:   .:   -- segno di segno di BabinskiBabinski
Si ottiene strisciando lungo la parte laterale Si ottiene strisciando lungo la parte laterale della pianta del della pianta del 
piede, iniziando dal calcagno e procedendo in piede, iniziando dal calcagno e procedendo in avanti verso avanti verso 

ll’’avampiedeavampiede..
Tale riflesso Tale riflesso èè normalmente presente nel bambino, ma deve normalmente presente nel bambino, ma deve 
scomparire tra 1 e 2 anni di etscomparire tra 1 e 2 anni di etàà

ESAME OBIETTIVO :
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PROGNOSI DEAMBULATORIAPROGNOSI DEAMBULATORIA

Teoria di Teoria di BleckBleck ( 1988 ) : basato sugli automatismi infantili e sui riflessi( 1988 ) : basato sugli automatismi infantili e sui riflessi
posturaliposturali conservati nel primo anno di etconservati nel primo anno di etàà

Egli assegna 1 punto per ogni automatismo infantile  persistEgli assegna 1 punto per ogni automatismo infantile  persistente edente ed
1 punto per ogni riflesso 1 punto per ogni riflesso posturaleposturale assente assente 

Punteggio 0

Prognosi buona
Punteggio  1

Prognosi discreta

Punteggio 2 o più

Prognosi cattiva
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PROGNOSI DEAMBULATORIAPROGNOSI DEAMBULATORIA

Teoria di Teoria di BleckBleck ( 1988 ) : basato sugli automatismi infantili e sui riflessi( 1988 ) : basato sugli automatismi infantili e sui riflessi
posturaliposturali conservati nel primo anno di etconservati nel primo anno di etàà

Egli assegna 1 punto per ogni automatismo infantile  persistEgli assegna 1 punto per ogni automatismo infantile  persistente edente ed
1 punto per ogni riflesso 1 punto per ogni riflesso posturaleposturale assente assente 

Punteggio 0

Prognosi buona
Punteggio  1

Prognosi discreta

Punteggio 2 o più

Prognosi cattiva
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ESAME OBIETTIVO :ESAME OBIETTIVO :
ESAME DELLA EVENTUALE ESAME DELLA EVENTUALE SPASTICITASPASTICITA’’ DEI MUSCOLIDEI MUSCOLI

Dopo aver valutato il grado di accorciamento assoluto, ad esempiDopo aver valutato il grado di accorciamento assoluto, ad esempio, deglio, degli
adduttori delladduttori dell’’anca, attraverso uno stiramento passivo lento per evitareanca, attraverso uno stiramento passivo lento per evitare
il riflesso di stiramento, lo stesso test il riflesso di stiramento, lo stesso test èè ripetuto il piripetuto il piùù rapidamente rapidamente 
possibile per provocare il riflesso da stiramento massimo.possibile per provocare il riflesso da stiramento massimo.
La La spasticitspasticitàà coscosìì prodotta limita lprodotta limita l’’ampiezza del movimento.ampiezza del movimento.

Se lSe l’’ampiezza del movimento ampiezza del movimento èè > dei 2/3 dell> dei 2/3 dell’’ampiezza totale :ampiezza totale :
spasticitspasticitàà leggeraleggera

Se lSe l’’ampiezza del movimento ampiezza del movimento èè tra la mettra la metàà e i 2/3 delle i 2/3 dell’’ampiezza totale :ampiezza totale :
spasticitspasticitàà moderatamoderata

Se lSe l’’ampiezza del movimento ampiezza del movimento èè tra 1/3 e la mettra 1/3 e la metàà delldell’’ampiezza totale:ampiezza totale:
spasticitspasticitàà gravegrave
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ESAME OBIETTIVO :ESAME OBIETTIVO :
ESAME DELLA FORZA MUSCOLAREESAME DELLA FORZA MUSCOLARE

Si attua facendo eseguire un movimento volontario di unSi attua facendo eseguire un movimento volontario di un’’articolazionearticolazione
in assenza di gravitin assenza di gravitàà e contro resistenzae contro resistenza
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ESAME OBIETTIVO :ESAME OBIETTIVO :
ESAME DELLA POSTURAESAME DELLA POSTURA

La valutazione deve essere fatta in condizioni ottimali  iLa valutazione deve essere fatta in condizioni ottimali  in modon modo
da evitare eccessiva tensione ed irritabilitda evitare eccessiva tensione ed irritabilitàà nel bambinonel bambino
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ESAME DELLESAME DELL’’ANCAANCA

Le maggiori deformitLe maggiori deformitàà delldell’’anca sono in :anca sono in :

-- flessioneflessione
-- adduzioneadduzione
-- rotazione internarotazione interna

Si valuta   Si valuta   -- ll’’ampiezza dei movimenti passiviampiezza dei movimenti passivi
-- la la spasticitspasticitàà
-- la forza muscolarela forza muscolare
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VALUTAZIONE DEL GRADO DI VALUTAZIONE DEL GRADO DI 
FLESSIONE DELLFLESSIONE DELL’’ANCAANCA

-- A ginocchio flesso :A ginocchio flesso :
la limitazione della flessione indicala limitazione della flessione indica
una contrattura del grande gluteouna contrattura del grande gluteo

-- A ginocchio esteso :A ginocchio esteso :
(sollevando la gamba in (sollevando la gamba in totototo ))
la limitazione della flessione indicala limitazione della flessione indica
una una retrazioneretrazione degli ischiodegli ischio--cruralicrurali
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VALUTAZIONE DELLVALUTAZIONE DELL’’ESTENSIONE DELLESTENSIONE DELL’’ANCA  per cuiANCA  per cui
DEL GRADO  DI CONTRATTURA IN FLESSIONE DELLDEL GRADO  DI CONTRATTURA IN FLESSIONE DELL’’ANCAANCA

I muscoli che contribuiscono alla flessione dellI muscoli che contribuiscono alla flessione dell’’anca sono :anca sono :
-- m. m. ileopsoasileopsoas
-- m. retto femoralem. retto femorale

mediante :mediante :

-- Manovra di Manovra di ThomasThomas ( in alcuni pazienti con ( in alcuni pazienti con spasticitspasticitàà questoquesto
test può non esstest può non essere eseguito con precisione)       ere eseguito con precisione)       

-- Test di Test di StaheliStaheli
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Manovra di Thomas

Eseguita con il bambino in posizione
supina: l’anca opposta a quella da
esaminare è flessa sufficientemen-
te da appiattire la colonna lombare.
L’anca da esaminare viene portata
in massima flessione sino al punto
di resistenza, che indica il grado
di contrattura in flessione.
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Test di Staheli

Il bambino viene posto in posizione prona 
con le spine iliache anteriori sull’estremità
del lettino da visita e gli arti inferiori
pendenti al di fuori del letto.
L’esaminatore tiene l’arto da valutare con una
mano, mentre mette l’altra mano sul bacino.
L’arto da esaminare viene delicatamente es-
teso finchè la mano posta sul bacino avverte
il movimento, il che indica la massima esten-
sione dell’anca ;
L’angolo che l’arto inferiore forma con il cor-
po quando il bacino inizia a muoversi rappre-
senta il grado della contrattura in flessione
dell’anca.
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VALUTAZIONE DELLVALUTAZIONE DELL’’ABDUZIONEABDUZIONE
DELLDELL’’ANCAANCA

Viene valutata nel miglior modo con lViene valutata nel miglior modo con l’’anca ed il ginocchioanca ed il ginocchio
estesi, poichestesi, poichéé in questa posizione i muscoli che piin questa posizione i muscoli che piùù
comunemente contribuiscono alla deformitcomunemente contribuiscono alla deformitàà in flessionein flessione
( ( gracile, adduttore lungo, adduttore brevegracile, adduttore lungo, adduttore breve ) sono ) sono 
posti in massima tensione.posti in massima tensione.
Durante lDurante l’’esecuzione del test, la posizione delle spineesecuzione del test, la posizione delle spine
iliache iliache anteroantero superiori deve essere evidenziata dallasuperiori deve essere evidenziata dalla
punta delle dita dellpunta delle dita dell’’assistente , in modo tale che il assistente , in modo tale che il 
grado di limitazione dellgrado di limitazione dell’’abduzione di ciascun anca abduzione di ciascun anca pospos--
sa essere riconosciuto.sa essere riconosciuto.
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VALUTAZIONE DELLA ROTAZIONE DELLVALUTAZIONE DELLA ROTAZIONE DELL’’ANCAANCA

Può essere valutata : Può essere valutata : 
-- in flessionein flessione

-- in estensione ( in estensione ( èè pipiùù valida poichvalida poichéé indica la rotazione funzionale dellindica la rotazione funzionale dell’’ancaanca
in posizione eretta )in posizione eretta )

Può essere rilevata con il paziente in posiPuò essere rilevata con il paziente in posizione  zione  -- supinasupina
-- prona    prona    
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Valutazione della rotazione delle anche ad anche e ginocchia estese



Paralisi cerebrali infantiliParalisi cerebrali infantili

Valutazione della rotazione delle anche ad anche estese e ginocchia 

flesse a 90°
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ESAME DEL GINOCCHIOESAME DEL GINOCCHIO

La piLa piùù comune deformitcomune deformitàà del ginocchio del ginocchio èè quella in  quella in  -- flessioneflessione
associata sempre alla flessione dellassociata sempre alla flessione dell’’anca.anca.

Si valuta   Si valuta   -- ll’’escursione articolare     escursione articolare     
-- il grado di contrattura in flessioneil grado di contrattura in flessione

( estendendo il ginocchio ad anca compl( estendendo il ginocchio ad anca completamente estesaetamente estesa
con il paziente supino )con il paziente supino )

-- la la spasticitspasticitàà del muscolo retto femorale del muscolo retto femorale 
( test di ( test di ElyEly ))

-- la contrattura dei muscoli flessori posteriori della coscia la contrattura dei muscoli flessori posteriori della coscia 
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Valutazione della spasticità del retto femorale  : test di Ely

Il paziente è posto in posizione prona
con l’anca ed il ginocchio estesi.
Il ginocchio viene poi flesso velocemen-
te dall’esaminatore che preme con 
l’altra mano sull’emibacino omolaterale.
Se il retto femorale è contratto, il
bacino si solleva da quella parte.
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Test per la contrattura dei muscoli flessori posteriori della coscia

Il paziente è supino sul lettino .:
Sollevare l’arto inferiore da esami-
nare con l’anca flessa a 90° ed il gi-
nocchio flesso;
Mantenendo l’anca a 90° estendere il 
ginocchio lentamente fino al punto in 
cui si incontra resistenza.
A questo punto si misura “ l’angolo 
popliteo “, espressione del grado di 
contrattura dei muscoli flessori
del ginocchio.

N.B.  Talvolta alcuni gradi di deformità in flessione del ginocchio possono essere dovuti
alla brevità dei gastrocnemi ( fare valutazione di prova con piede in talo o in
equinismo
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ESAME DELLA CAVIGLIAESAME DELLA CAVIGLIA

La deformitLa deformitàà èè di solito in   di solito in   --equinismoequinismo
per contrattura del tendine dper contrattura del tendine d’’AchilleAchille

N:B:N:B:
Per la contrattura del tendine dPer la contrattura del tendine d’’Achille Achille èè importanimportan--
te esaminare la caviglia con il piede in inversionete esaminare la caviglia con il piede in inversione
per bloccare il per bloccare il mesopiedemesopiede e le l’’avampiede poichavampiede poichéé, se il, se il
piede piede èè in posizione neutra, il piede e la cavigliain posizione neutra, il piede e la caviglia
tendono ad assumere una posizione di valgismo e tendono ad assumere una posizione di valgismo e 
la dorsiflessione avviene allora a livello del la dorsiflessione avviene allora a livello del mesomeso--
piede anzichpiede anzichéé della caviglia.della caviglia.
Con il piede mantenuto in inversione, per determiCon il piede mantenuto in inversione, per determi--
narenare il grado di il grado di dorsiflessionedorsiflessione possibile deve possibile deve 
essere osservato il bordo laterale del piede essere osservato il bordo laterale del piede 
piuttosto che quello mediale. piuttosto che quello mediale. 
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La valutazione della dorsiflessione della
caviglia si deve eseguire con il ginocchio
in estensione ed in flessione
( test di Silfverskiold )

- Se il tendine d’Achille risulta contratto solo
con il ginocchio esteso allora è responsabile
solo il muscolo gastrocnemio

- Se il tendine d’Achille risulta contratto sia 
col ginocchio flesso che esteso allora i musco-
li responsabili sono sia il gastrocnemio che il
soleo
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ESAME DEL PIEDEESAME DEL PIEDE

DeformitaDeformita’’ di solito in di solito in valgismovalgismo del del retropiederetropiede

Deve essere valutato esaminando la posizione del calcagnoDeve essere valutato esaminando la posizione del calcagno sia in sia in 
stazione eretta che con il piede sollevato.stazione eretta che con il piede sollevato.
Deve essere valutata manualmente la motilitDeve essere valutata manualmente la motilitàà o meno del calcagnoo meno del calcagno
con movimenti di eversione ed inversionecon movimenti di eversione ed inversione

Può esserci a volte varismo del Può esserci a volte varismo del retropiederetropiede ( dovuto di solito a contrattura( dovuto di solito a contrattura
del tibiale posteriore ) o del tibiale posteriore ) o cavismocavismo del piede  del piede  
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Valgismo da equinismo
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Deformità in talismo e cavismo
in tetraplegia spastica
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Tetraplegia spastica:
deformità in adduzionee fles-
sione delle anche, flessione
delle ginocchia ed equinismo
dei piedi.
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ARTO SUPERIOREARTO SUPERIORE

Le deformitLe deformitàà pipiùù comuni sono:comuni sono:

-- adduzione ed adduzione ed intrarotazioneintrarotazione della spalladella spalla
-- flessione del gomitoflessione del gomito
-- pronazione dellpronazione dell’’avambraccioavambraccio
-- flessione del polsoflessione del polso
-- flessione ed adduzione del pollice  ( flessione ed adduzione del pollice  ( ““ quadro di pollice nel palmo quadro di pollice nel palmo ““))
-- flessione delle ditaflessione delle dita
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-- Il movimento passivo Il movimento passivo dellladellla spalla e del gomito possono essere valutati conspalla e del gomito possono essere valutati con
facilitfacilitàà

-- IL movimento passivo del polso può dipendere dallIL movimento passivo del polso può dipendere dall’’atteggiamento delatteggiamento del
gomito : la completa gomito : la completa estesioneestesione del gomito aumenta la tensione dei flessoridel gomito aumenta la tensione dei flessori

del polsodel polso

-- Il grado di flessione e di estensione passiva delle dita Il grado di flessione e di estensione passiva delle dita èè in relazione in relazione 
allall’’atteggiamento del polso : estendendo il polso di solito aumenta atteggiamento del polso : estendendo il polso di solito aumenta lala

tensione dei flesstensione dei flessori delle ditaori delle dita
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Quadro di “ pollice nella mano “
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ESAME DEL TRONCOESAME DEL TRONCO

Le deformitLe deformitàà coatte della colonna sono per lo picoatte della colonna sono per lo piùù limitate a queilimitate a quei
pazienti pazienti tetraplegicitetraplegici in particolare ai piin particolare ai piùù giovani, sofferenti digiovani, sofferenti di
danni neurologici gravi ed estesi al corpo in danni neurologici gravi ed estesi al corpo in totototo..
Abbiamo :Abbiamo :

-- cifosicifosi
-- lordosilordosi
-- lordolordo--scoliosiscoliosi

PiPiùù frequenti nei soggetti con frequenti nei soggetti con interessamantointeressamanto asimmetrico delleasimmetrico delle
anche : una addotta e lanche : una addotta e l’’altra altra abdottaabdotta come in una deformitcome in una deformitàà
““ a colpo di vento a colpo di vento ““
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Deformità scoliotiche
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Paraplegia spastica:
deformità in flessione e adduzione
dell’anca dx.
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Tetraplegia spastica:
l’anca dx è flessa, addotta, intraruotata
elussata in modo evidente
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Deformità multiple a carico degli arti superiori,  arti inferiori e colonna
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TRATTAMENTOTRATTAMENTO

Lo scopo del trattamento Lo scopo del trattamento èè quello di raggiungere la massima funzionalitquello di raggiungere la massima funzionalitàà
che il bambino con paralisi cerebrale che il bambino con paralisi cerebrale èè in grado di raggiungere in basein grado di raggiungere in base
al grado di lesione .al grado di lesione .



Paralisi cerebrali infantiliParalisi cerebrali infantili

BleckBleck ha definito le mete del trattamento per ottenere una vitaha definito le mete del trattamento per ottenere una vita
indipendente ottimale da adulti :indipendente ottimale da adulti :

-- comunicazione : orale o attraverso mezzi non oralicomunicazione : orale o attraverso mezzi non orali
-- attivitattivitàà della vita quotidiana : ldella vita quotidiana : l’’autosufficienza nellautosufficienza nell’’alimentarsi,alimentarsi,

lavarsi, lavarsi, vestirsivestirsi
-- mobilitmobilitàà : anche : anche vicariatavicariata con apparecchi ;con apparecchi ;

èè essenziale per lessenziale per l’’indipendenza e lindipendenza e l’’integrazione sociale integrazione sociale 
-- deambulazione         deambulazione         
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A questo scopo si propongono diverse A questo scopo si propongono diverse METODICHE RIABILITATIVEMETODICHE RIABILITATIVE
che devono abbinarsi fra loro :che devono abbinarsi fra loro :

-- fisioterapia costantefisioterapia costante --per  diminuire la gravitper  diminuire la gravitàà delle contratture muscolaridelle contratture muscolari
-- per il mantenimento dellper il mantenimento dell’’articolaritarticolaritàà passivapassiva

-- ll’’utilizzo di tutori ( gambautilizzo di tutori ( gamba--piede, di abduzione delle anche )piede, di abduzione delle anche )
-- per assicurarsi che la lunghezza dei tendini e dei muscoli sia per assicurarsi che la lunghezza dei tendini e dei muscoli sia mantenuta talemantenuta tale
-- per facilitare la deambulazioneper facilitare la deambulazione

-- ll’’utilizzo di gambaletti gessatiutilizzo di gambaletti gessati -- per ridurre lper ridurre l’’eccessiva attiviteccessiva attivitàà tonica tonica 
dei muscoli specialmente quelli del polpaccio, riducdei muscoli specialmente quelli del polpaccio, riducendo il riflesso da stiraendo il riflesso da stira--
mento dei muscoli mento dei muscoli ipertoniciipertonici

-- ll’’uso di uso di ortesiortesi bacinobacino-- cosciacoscia--gambagamba--piedepiede e   corsettie   corsetti
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Deambulazione consentita con tutore bacino-coscia-gamba-piede
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Tutori di abduzione
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scoliosi in spastica con corsetto
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TRATTAMENTO CHIRURGICOTRATTAMENTO CHIRURGICO

-- Allungamento chirurgico di un muscolo spasticoAllungamento chirurgico di un muscolo spastico prima che si prima che si 
sviluppino deformitsviluppino deformitàà secondarie ( es. lussazione dellsecondarie ( es. lussazione dell’’anca )        anca )        

allo scopo di indebolirlo diminuendo cosallo scopo di indebolirlo diminuendo cosìì il riflesso da stiramentoil riflesso da stiramento
riducendone cosriducendone cosìì la la spasticitspasticitàà

-- OsteotomieOsteotomie per correggere deformitper correggere deformitàà ossee che si sono createossee che si sono create
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prima                                             dopo
tenotomia bilaterale degli adduttori ed allungamento dell’ileo-psoas



DISTROFIE MUSCOLARIDISTROFIE MUSCOLARI
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DEFINIZIONEDEFINIZIONE

Le distrofie muscolari sono un gruppo di malattie ereditarLe distrofie muscolari sono un gruppo di malattie ereditarieie
del muscolo scheletrico, caratterizzate da una sua progressidel muscolo scheletrico, caratterizzate da una sua progressivava
degenerazione e conseguente iposteniadegenerazione e conseguente ipostenia
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Le varie forme di distrofia muscolare si riconoscono e si cLe varie forme di distrofia muscolare si riconoscono e si classificano    lassificano    
in base :in base :
-- alle differenti modalitalle differenti modalitàà di trasmissione geneticadi trasmissione genetica
-- al differente quadro clinicoal differente quadro clinico

non non in base alle alterazioni in base alle alterazioni istopatologicheistopatologiche in quanto, sebbene variabiliin quanto, sebbene variabili
per gravitper gravitàà, sono simili nelle varie forme, sono simili nelle varie forme

LL’’ importanza della classificazione di malattie di questo genere rimportanza della classificazione di malattie di questo genere risiedeisiede
nella prognosi di ogni forma e nella nella prognosi di ogni forma e nella disabilitdisabilitàà che essa comportache essa comporta
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CLASSIFICAZIONE  di CLASSIFICAZIONE  di WaltonWalton ( 1988 )( 1988 )
(  basata sugli aspetti genetici  )(  basata sugli aspetti genetici  )

1)1) FORME RECESSIVE legate al cromosoma X :FORME RECESSIVE legate al cromosoma X : ( le pi( le piùù frequenti )frequenti )

-- distrofia muscolare distrofia muscolare pseudoipertroficapseudoipertrofica di di DuchenneDuchenne ( prognosi grave )( prognosi grave )

-- distrofia muscolare di distrofia muscolare di BeckerBecker ( benigna )( benigna )

-- distrofia muscolare di Emery distrofia muscolare di Emery DreyfussDreyfuss ( benigna con tendenza a contratture( benigna con tendenza a contratture
precoci ) precoci ) 

2)2) FORME AUTOSOMICHE RECESSIVE :FORME AUTOSOMICHE RECESSIVE :
-- distrofia muscolare distrofia muscolare autosomicaautosomica recessiva benignarecessiva benigna
-- distrofia muscolare dei cingoli  distrofia muscolare dei cingoli  ( prognosi di media gravit( prognosi di media gravitàà ))

-- distrofia muscolare congenita  ( distrofia muscolare congenita  ( artrogriposiartrogriposi miopaticamiopatica ))



Distrofie muscolariDistrofie muscolari
CLASSIFICAZIONE di CLASSIFICAZIONE di WaltonWalton ( 1988 )( 1988 )

( basata sugli aspetti genetici )( basata sugli aspetti genetici )

3)3) FORME AUTOSOMICHE DOMINANTI :FORME AUTOSOMICHE DOMINANTI :
-- distrofia muscolare distrofia muscolare faciofacio--scapoloscapolo--omeraleomerale ( prognosi relativamente benigna )( prognosi relativamente benigna )
-- distrofia muscolare distrofia muscolare scapoloscapolo--peronealeperoneale
-- miopatia distalemiopatia distale

4)4) MIOPATIE OCULARIMIOPATIE OCULARI

4)4) MIOPATIE CONGENITEMIOPATIE CONGENITE
-- strutturali :strutturali : con specifiche alterazioni del muscolocon specifiche alterazioni del muscolo

““ central core diseasecentral core disease ““, , ““ mini core disease mini core disease ““, miopatia nemalinica ,, miopatia nemalinica ,
miopatie miotubulari , sprmiopatie miotubulari , sproporzione delle fibre , predominanzaoporzione delle fibre , predominanza
congenita delle fibre di tcongenita delle fibre di tipo I , anomalie ipo I , anomalie mitocondrialimitocondriali ..

-- metaboliche : metaboliche : glicogenosiglicogenosi



Distrofia muscolare Distrofia muscolare pseudoipertroficapseudoipertrofica
di di DuchenneDuchenne

Forma trasmessa in modo recessivo con il cromosoma XForma trasmessa in modo recessivo con il cromosoma X ::

ee’’ il risultato di una mutazione nel segmento Xpil risultato di una mutazione nel segmento Xp--21 del braccio corto21 del braccio corto
del cromosoma X , che codifica i 400 del cromosoma X , che codifica i 400 kilodaltonkilodalton della proteina della proteina distrofinadistrofina..

LL’’assenza totale di questa proteina determina una assenza totale di questa proteina determina una progressiva degeneraprogressiva degenera--
zionezione muscolare ed una perdita della funzionemuscolare ed una perdita della funzione

Si manifesta nei soggetti maschi  Si manifesta nei soggetti maschi  -- le donne sono portatrici sane le donne sono portatrici sane 
( poich( poichéé la malattia la malattia èè recessiva legata al cromosoma X, ogni donna portatrice ha un recessiva legata al cromosoma X, ogni donna portatrice ha un 
rischio del 50% di avere un figlio maschio malato ed un rischio rischio del 50% di avere un figlio maschio malato ed un rischio del 50% di avere unadel 50% di avere una
figlia femmina portatrice )figlia femmina portatrice )

INCIDENZA INCIDENZA -- 1 : 3500 maschi nati vivi1 : 3500 maschi nati vivi
Nel 70% dei casi vi Nel 70% dei casi vi èè familiaritfamiliaritàà
Nel 30% si verifica per una mutazione Nel 30% si verifica per una mutazione spontanea   spontanea   
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CARATTERISTICHE CLINICHECARATTERISTICHE CLINICHE

Esordio clinico nei primi tre anni di vitaEsordio clinico nei primi tre anni di vita
Deambulazione ritardata e difettosa :Deambulazione ritardata e difettosa :

-- il bambino compie i passi ondeggiandoil bambino compie i passi ondeggiando
( deambulazione ( deambulazione anserinaanserina ))

-- con larga base dcon larga base d’’appoggioappoggio
-- tende a camminare sulle punte dei pieditende a camminare sulle punte dei piedi

IperlordosiIperlordosi lombarelombare
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Distrofia Distrofia muscoleremuscolere pseudoipertroficapseudoipertrofica
di di DuchenneDuchenne

CARATTERISTICHE CLINICHECARATTERISTICHE CLINICHE

Cade frequentemente, talvolta in maniera improvvisa :Cade frequentemente, talvolta in maniera improvvisa :
-- allall’’inizio inizio èè in grado di rialzarsi facilmente dal pavimentoin grado di rialzarsi facilmente dal pavimento

Col tempo diviene progressivamente piCol tempo diviene progressivamente piùù difficoltoso rialzarsidifficoltoso rialzarsi
a causa della debolezza dei muscoli estensoa causa della debolezza dei muscoli estensori del cingolo ri del cingolo 
pelvico e per rialzarsi deve arrampicarsi spelvico e per rialzarsi deve arrampicarsi su su séé stessostesso
estendendo le anche con la spinta degli avaestendendo le anche con la spinta degli avambraccimbracci
sulle sulle cosciecoscie ( ( ““ segno di segno di GowersGowers ““ ))



Distrofia muscolare Distrofia muscolare pseudoipertroficapseudoipertrofica
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Segno di Gower :
arrampicata per passare
dalla stazione seduta a
quella eretta
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Segno di Gower
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CARATTERISTICHE CLINICHECARATTERISTICHE CLINICHE

Ha difficoltHa difficoltàà nel salire le scalenel salire le scale
Non Non èè mai in grado di correre normalmente e lo fa con ondeggiamentomai in grado di correre normalmente e lo fa con ondeggiamento
alla alla TrendelemburgTrendelemburg
Ha difficoltHa difficoltàà a stare in piedi su una sola gamba a stare in piedi su una sola gamba 

a saltare o a saltellarea saltare o a saltellare
Ha dolore da fatica ai polpacciHa dolore da fatica ai polpacci

Tutto ciò Tutto ciò èè dovuto alldovuto all’’indebolimento muscolare , il cui grado dipende indebolimento muscolare , il cui grado dipende 
dalldall’’etetàà del paziente.del paziente.
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La muscolatura prossimale si indebolisce prima di quella distaleLa muscolatura prossimale si indebolisce prima di quella distale, per cui :, per cui :

-- Inizialmente abbiamo Inizialmente abbiamo ipostenia dei muscoli glutei e dei quadricipitiipostenia dei muscoli glutei e dei quadricipiti poipoi
rapidamente interessa i flessori dorsali del piederapidamente interessa i flessori dorsali del piede
( quello che pi( quello che piùù a lungo conserva la propria forza a lungo conserva la propria forza èè il muscolo tibiale il muscolo tibiale 
posteriore : questa distribuzione dellposteriore : questa distribuzione dell’’ipostenia determina una deformitipostenia determina una deformitàà
in equinoin equino-- varismo del piede)varismo del piede)

-- I muscoli del polpaccio, a volte anche  il deltoideI muscoli del polpaccio, a volte anche  il deltoide possono restare possono restare 
particolarmente  pronunciati ed il loro rilievo, conferisce il tparticolarmente  pronunciati ed il loro rilievo, conferisce il tipico ipico aspetto aspetto 
pseudoipertroficopseudoipertrofico dovuto alldovuto all’’accumulo di tessuto adiposo e fibrosoaccumulo di tessuto adiposo e fibroso
( anche se aumentati di volume i muscoli non risultano pi( anche se aumentati di volume i muscoli non risultano piùù forti che diforti che di
norma e danno alla palpazione una tipica sensazione gommosanorma e danno alla palpazione una tipica sensazione gommosa e si mostranoe si mostrano
sporgenti quando si contraggono )sporgenti quando si contraggono )
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Pseudoipertrofia
dei polpacci
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-- Nel cingolo superioreNel cingolo superiore sono colpiti inizialmente la parte sono colpiti inizialmente la parte 
inferiore e media del m. trapezio, il gran dentato, i inferiore e media del m. trapezio, il gran dentato, i 
pettorali il grande dorsale  e pipettorali il grande dorsale  e piùù tardi i flessori del tardi i flessori del 
gomito.gomito.
LL’’indebolimento del cingolo scapolare può essere indebolimento del cingolo scapolare può essere 
provato con il provato con il ““ segno di segno di MeryonMeryon ““
( Il ( Il ““ segno di segno di MeryonMeryon ”” viene provocato sollevando il bambinoviene provocato sollevando il bambino
con un braccio posto intorno al torace. Un bambino normalecon un braccio posto intorno al torace. Un bambino normale
contrae i muscoli contrae i muscoli periarticolariperiarticolari della spalla per aumentaredella spalla per aumentare
la stabilitla stabilitàà articolare e facilitare il sollevamento. In unarticolare e facilitare il sollevamento. In un
bambino affetto da distrofia muscolare, invece, le bracciabambino affetto da distrofia muscolare, invece, le braccia
si si abduconoabducono a causa della grave ipostenia dei muscoli abduttoria causa della grave ipostenia dei muscoli abduttori
prima di cadere tra le braccia dellprima di cadere tra le braccia dell’’esaminatore, a meno che ilesaminatore, a meno che il
torace non venga stretto fortemente.)torace non venga stretto fortemente.)
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CARATTERISTICHE CLINICHECARATTERISTICHE CLINICHE

I riflessi I riflessi tendineitendinei mostrano unmostrano un’’insolita modalitinsolita modalitàà di interessamento :di interessamento :
.  i riflessi degli arti sup. ed il rotuleo scompaiono .  i riflessi degli arti sup. ed il rotuleo scompaiono precocementeprecocemente
.  il riflesso Achilleo .  il riflesso Achilleo èè conservato sino agli stadi tardivi e puòconservato sino agli stadi tardivi e può

apparire vivaceapparire vivace
.  il riflesso plantare resta in flessione  .  il riflesso plantare resta in flessione  

Il decorso della malattia Il decorso della malattia èè lento ma inesorabilelento ma inesorabile
Fra i 10Fra i 10--15 anni di et15 anni di etàà il paziente perde la capacitil paziente perde la capacitàà di deambulare edi deambulare e
viene confinato in una sedia a rotelleviene confinato in una sedia a rotelle
( la perdita della capacit( la perdita della capacitàà di deambulare spesso viene accelerata dalla necessitdi deambulare spesso viene accelerata dalla necessitàà
di un periodo pidi un periodo piùù o meno lungo di immobilizzazione derivante da una malattiao meno lungo di immobilizzazione derivante da una malattia
febbrile o dal trattamento di una frattura )febbrile o dal trattamento di una frattura )
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CARATTERISTICHE CLINICHECARATTERISTICHE CLINICHE

Una volta confinato in una sedia a rotelle il paziente sviluppa Una volta confinato in una sedia a rotelle il paziente sviluppa 
rapidamente rapidamente contratturecontratture dei m. flessori della anche, del gastrocnemiodei m. flessori della anche, del gastrocnemio
e in minor grado dei flessori del ginocchio.e in minor grado dei flessori del ginocchio.
E di conseguenza E di conseguenza deformitdeformitàà permanentipermanenti

-- in flessione dei gomiti, delle anche e delle ginocchiain flessione dei gomiti, delle anche e delle ginocchia
-- in equinoin equino--varismo dei piedivarismo dei piedi
-- scoliosi scoliosi ( inizialmente mobile e successivamente fissa )( inizialmente mobile e successivamente fissa )

deformitdeformitàà che sono probabilmente frutto di una combinazione diche sono probabilmente frutto di una combinazione di
effetti derivanti dalla postura e dallo squilibrio fra museffetti derivanti dalla postura e dallo squilibrio fra muscolicoli
antagonisti.antagonisti.
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CARATTERISTICHE CLINICHECARATTERISTICHE CLINICHE

Alla fineAlla fine anche la sedia a rotelle non anche la sedia a rotelle non èè pipiùù idonea ed idonea ed il bambino giaceil bambino giace
confinato nel letto con insufficienza muscolare estesa.confinato nel letto con insufficienza muscolare estesa.
Solo i muscoli della faccia, della respirazione e della degSolo i muscoli della faccia, della respirazione e della deglutizionelutizione
restano integri.restano integri.
Si associa un Si associa un modico grado di deficit psichicomodico grado di deficit psichico con un quozientecon un quoziente
intellettivo medio di 85%intellettivo medio di 85%
Verso la seconda decade di vita si verifica di solito Verso la seconda decade di vita si verifica di solito ll’’EXITUSEXITUS

-- per interessamento del muscolo cardiacoper interessamento del muscolo cardiaco
-- infezioni respiratorieinfezioni respiratorie
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DIAGNOSIDIAGNOSI

Caratteristiche clinicheCaratteristiche cliniche
Aumento degli enzimi plasmatici :Aumento degli enzimi plasmatici :

aldolasialdolasi
transaminasitransaminasi
creatinfosfochinasi ( creatinfosfochinasi ( CPK CPK ) in particolar modo) in particolar modo

Valori normali : < 3.5 micromoli di creatina formata per ora perValori normali : < 3.5 micromoli di creatina formata per ora per ml di plasma    oml di plasma    o
60 UI (60 UI (micromolimicromoli//minmin) per litro) per litro

Nelle fasi precoci della malattia : centinaia di volte i livelliNelle fasi precoci della malattia : centinaia di volte i livelli normali e normali e 
possono gipossono giàà essere elevati precocemente dopoessere elevati precocemente dopo
la nascitala nascita prima dei segni di debolezza muscolareprima dei segni di debolezza muscolare
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DIAGNOSIDIAGNOSI

Biopsia muscolareBiopsia muscolare : presenza di fibre degenerate e necrotiche: presenza di fibre degenerate e necrotiche
assieme a    fibre rigeneratassieme a    fibre rigenerate e e e 
depositi di tessuto depositi di tessuto fibroadiposofibroadiposo

( questi dati sono presenti ancora prima dei segn( questi dati sono presenti ancora prima dei segni clinici )  i clinici )  
ElettromiografiaElettromiografia ( EMG )( EMG ) : mostra un pattern caratterizzato da bassa: mostra un pattern caratterizzato da bassa

ampiezza, breve dampiezza, breve durata e potenzialiurata e potenziali
polifasicipolifasici

( ( èè un valido mezzo diagnostico aggiuntivo nei casi dubbi )un valido mezzo diagnostico aggiuntivo nei casi dubbi )
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TRATTAMENTOTRATTAMENTO

Non esiste un trattamento specifico, sebbene il riconoscimentoNon esiste un trattamento specifico, sebbene il riconoscimento delladella
distrofia come mancanza di una proteina apra la prospettiva dedistrofia come mancanza di una proteina apra la prospettiva dellalla
correzione dellcorrezione dell’’anomalia muscolare in futuro.anomalia muscolare in futuro.

EE’’ utileutile
-- il mantenimento della completa motilitil mantenimento della completa motilitàà passiva delle articolazionipassiva delle articolazioni

per rallentare la progressione verso le deformazioni dello schelper rallentare la progressione verso le deformazioni dello scheletroetro
conseguenti alle contrattureconseguenti alle contratture

-- esercizi attivi concentrati sui muscoli piesercizi attivi concentrati sui muscoli piùù debolideboli
EE’’ PIUPIU’’ FACILE MANTENERE LA CAPACITAFACILE MANTENERE LA CAPACITA’’ DI DEAMBULARE, PIUTTOSTODI DEAMBULARE, PIUTTOSTO
CHE RECUPERARLA, UNA VOLTA PERDUTA.CHE RECUPERARLA, UNA VOLTA PERDUTA.

-- incoraggiamento a ridurre al minimo i periodi di immobilitincoraggiamento a ridurre al minimo i periodi di immobilitàà
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TRATTAMENTOTRATTAMENTO

-- prevenzione dellprevenzione dell’’obesitobesitàà con adeguati provvedimenti dieteticicon adeguati provvedimenti dietetici
-- utilizzo di docce per la notte per assicurare una posizione coutilizzo di docce per la notte per assicurare una posizione correttarretta
-- utilizzo di tutori leggeri per consentire la deambulazioneutilizzo di tutori leggeri per consentire la deambulazione

quando il bambino quando il bambino èè ancora in grado di mantenere la posizione eretta,ancora in grado di mantenere la posizione eretta,
ma riesce a camminare solo con grande difficoltma riesce a camminare solo con grande difficoltàà..

-- tenotomietenotomie o allungamenti o allungamenti tendineitendinei
per correggere deformitper correggere deformitàà in flessione delle anche, delle ginocchia edin flessione delle anche, delle ginocchia ed
in equinoin equino--varismo dei piedivarismo dei piedi
N.B. N.B. –– prima dellprima dell’’intervento sono necessarie prove di funzionalitintervento sono necessarie prove di funzionalitàà

respiratoria e cardiacarespiratoria e cardiaca
-- ll’’anestesia con anestesia con succinilcolinasuccinilcolina e e alotanoalotano deve essere evitata per deve essere evitata per 

possibilitpossibilitàà di arresto cardiaco da di arresto cardiaco da iperpatassiemiaiperpatassiemia
-- adeguato supporto psicologico al paziente e alla famigliaadeguato supporto psicologico al paziente e alla famiglia


