Paralisi cerebrale infantile: clinica

G. Cioni, V. Belmonti

DEFINIZIONE

La Paralisi Cerebrale Infantile (PCL) & una condi-
zione clinica di difficile definizione. dai confini
nosografici ampi ¢ variabili secondo le epoche e
le scuole di pensiera. Cit & vero anche per altr di-
sturbi, ma la storia del concetto di PCI appare par-
ticolarmente travagliata, forse a causa della gram-
de warieta di condizioni che tradidonalmente vi
vengono fate rientrare, Si fa generalmente risali-
rie Ta “scoperta” della PCIa un ortopedico inglese,
Sir John Little, che nel 1862 individud una serie di
pazienti con deformita scheletriche congenite di
vario tipo, accomunati dalla presenza di segni
neurologici centrali ¢ da una storia di sollerenza
in gravidanza o al parto, Obiettivo di Little era di-
stinguere quest pazienti da quelli con esit di po-
liomiclite (allora largamente maggioritari nella
popolazione clinica) o con deformiti non neurolo-
giche. Le difficolti successive nel definire e inter-
pretare i molteplici disordini sottesi da guesta dia-
gnosi deriveranno in gran parte dalla sua imposta-
zione iniziale: la PCI resteri sempre una calegoria
“ad omhbrello”, includente in pratica tott § guadri
neurologict centrali non progressivi ad insorgenza
precoce.

Fu Freod, nel tentative di individuare quadri
anatomo-patalogic cerebrali riconoscibili e cor-
relabili alle diverse manifestazioni cliniche il pri-
mo ad esplicitare Mestrema eterogeneitd della pa-
tologia, arrivande a denunciare Uinadeguatcsza
dell’ espressione stessa “PCET. La storia successi-
va vedri una grande varietd di proposte di defini-
zione influenzate dalle diverse scuole neurologi-
che e dai diversi obiettivi dei ncercatori, Un mo-
mento decisivo Tu il 1957, quando a Londra ven-
ne fondato il Lisde Club con il [ine dichiarato di
pervenire a termini e eriteri descrittivi pit accura-

ti e condivisi. La definizione del Little Club, pub-
blicata da Bax nel 1964, resta una delle pib brevi
e conosciute; «Cerebral Palsy is a disorder of
mavement aid posture dive 1o a defect or lesion of
thee immature brains, Sié a lungo disquisito sul-
I"efficacia c I'csaustivith di questa definizione, i
tenuta da molti troppo sintelica, vaga nei termini
e limitata ai soli aspetti motori, Molte di queste
critiche sono state discusse in un workshop mter-
nazionale tenutosi nel 2004 a Bethesda, USAL da
cui & scaturita la seguente proposta di definizio-
ne, ormai divenuta di riferimento; «Cerelrral pal-
sy (CPhdeseribes a grong of permanent disorders
of the development of movement and posture,
causing activity limitation, that are aiributed 1o
non-progressive distwrbances that occurred in
the developing fetal or infane brain. The maotor
diserders of cerebral palsy are ofien accompe-
aied by disturbances of sensation, percepiion. co-
enition, communication, and behaviour, by epi-
fepsy, and by secondary muscuwloskeletal pro-
Blenss (Rosenbaum et al, 2007),

Della definizione internazionale vanno chiari-
ti alcuni aspetti. L'espressione “PCIT (Cerebral
Palsy in inglese) non viene abbandonata, come
suggerito a pii riprese da molt, ma diviene un
contenitore di condizioni diverse (un “gruppo di
disturbi”). I termine “permanenti”™ sottolinea che
il disturbo dura tutta la vita, & una condizione co-
stituzionale della personz, non una malattia ¢ un
accidente transitorio. Questo non deve tuttavia far
pensare a una situazione immutabile, dato che la
spinta evolutiva, le complicanze ¢ gli interventi
modificane continuamente il guadro clinico. Al
centro di questo quadro viene posto, come da tra-
dizione, lo sviluppo posturo-motorio: la PCI ¢
gquindi un insieme di disturbi “dello sviluppo™
{analopamente al Ritardo Memtale, all” Autismo,
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ai Disturbi del Linguageio, ai Disturbi dell” Ap-
prendimento, ete.) interessanti primariamente e
funzioni motorie. “Che causano una limitazione
dell’awivith” & coerente con la delinizione interna-
aonale di disahiliti, per cui il soggetto deve esse-
re effettivamente limitato in gualche funzione e
non solo “diverso” rispello i una Supposta norme.
“Non progressive” specifica un importante ele-
mento di diggnosi dilferenziale vispetto a witi @ di-
sturhi neurolosici del bambine in cui ¢’ una, sep-
pur lenta, evoluzione della patologia cerebrale
(disturbi peuro-metabolici ¢ nearo-degenerativi).
“Cervello in via di sviluppo™ indica volutamente
un'epoca indefinita ma comungue caratierizzata
dall’incompleta maturazione cerebrale, prerequi-
sito essenziale per gli imponenti fenomeni di pla-
sticith e rioroanizzazione tipici delle lesioni fetali
¢ infantili, Infine, anche se come corollario. viene
finalmente riconosciuta I'importanza dei distorbi
non motori: sono indicati genericamentle come
“accompagnanti” (i disturbi motori). ma in realtd
possono rappresentare in alcuni casi la problema-
tica clinica e riubilitativa principale.

CLASSIFICAZIONE

La secelta di mantenere in vita un’etichetta diagno-
stica cosi eterooenea come guella di PCL ne rende

Per pitt di un secolo, prima dell’avvento delle
neuroimmaaini, i sistemi di classificazione si so-
ni basati esclusivamente su critert clinico-descrit-
tivi, un'opzione resa indispensabile dall"indispo-
nibilith di informazioni exiopatogenetiche affida-
bili. La storia delle classificazioni & persino pid
complessa di quella delle definizioni ¢ non pud
essere qui affrontata per intero (vedi Cioni ¢ Bel-
monti, 2011). E tuttavia utile almeno distinguere
due grandi filoni di pensicre che "hanno alimen-
tata, rispondenti a esigenze diverse ¢ complemen-
tari, tuttora esistenti: da una parte guelle diggno-
stiche, che hanno fatto predilipere la chiarerza ¢
I*affidabilith dei criteri: dall’altea quelle riabilina-
tive, pil esigenti riguardo alla completerza ¢ al si-
enificato funzionale delle informarioni. Riassu-
meremo di seguito | contributl pid attuali.

La classificazione diagnostica a lungo pit po-
polare & ancora ogpei molw diffusa & quella svede-
se di Hagherg (Hagherg et al. [975), che seguire-
mo anche noi nel paragrafo sulla descrizione cli-

nica, Essa distingue le PCL in tre macro-gruppi in
base al disturbo motorie prevalente, ovvero alla
tipologia dei segni neurologici (tone muscolare,
riflessi, coordinarione, equilibrio): le forme spa-
stiche, le forme distonico-discinetiche ¢ le forme
atassiche. Le forme spastiche sono suddivise
base alla distribuzione twpografica della paralisi e
della spasticita. | wermini tradizionali “emiplegia™,
“diplegia”™ ¢ “tetraplegia™ sono usat per indicare
rispettivamente le forme spastiche unilaterali, le
forme che interessano prevalememente gli arti in-
ferior @ le forme che interessano 1 guattro art, Le
PCT distomico-discinetiche sono inveee distinte in
“distoniche™ e “corco-ateloidi™ in base alla preva-
lenza di distonie posturali, nelle prime, o di movi-
menti involontari parassiti, nelle seconde. Le for-
me alassiche sono infing: 1" “alassia congenita
semplice”, cormispondente alla maggior parte del-
le atassie congenile non progressive {in genere
dovute a mallormazioni cerebellari). ¢ la “diple-
gia atassica”, in cui concomitano elementi pareti-
co-spastici agli arti inferiori con un’atassia preva-
lentemente posturale ¢ della marcia (forma questa
che & tradizionalmente attribuita a encefalopatia
ipossico-ischemico-emorragica complicata da
idrocefulo, vedi paragralo sull eriopatosenesi).

Le classificarioni diggnostico-descrillive co-
me quella di Hagherg sono da sempre usate anche
a fini epidemiologici ¢ di ricerca clinica grazie al-
la loro relativa sempliciti ¢ alla correlazione con i
Fattori exologici. Tuttavia, alcuni criteri sono sta-
ti criticati dagli epidemiologi in quanto ritenuti
ambigui o non del twitto condivisi a livello interna-
zionale. 11 gruppo per la Surveillance of Cerebral
Palsy in Europe (SCPLE, 2000)), formato da 14
centri specializzati curopei, ha elaborato un siste:
ma classilicativo operativa a partire da quello di
Hagberg (Fig, 8-1),

Le innowvazioni pin significative sono Uelimi-
nazione dei termini tradizionali “emiplegia™, “di-
plegia™ ¢ “letraplegia™ in favore di “PCIE spastica
unilaterale™ ¢ “bilaterale”, Se la forma unilaterale
corrisponde in pieno alla vecchia emiplegia, la
forma bilaterale rinnisce insieme diplegic e tetra-
plegie, abbattendo cosi un confine labile & molto
dibattuto, La distinzione fra PCl “distoniche™ e
“corec-atetoidi” viene mantenuta, mentre le for-
me atassiche sono riunite in un’unica categoria,
SCPE prescrive inoltre la codifica a parte di ttti i
disturbi associati. Gl studi sull”affidabilith dei
criteri SCPE indicano tre principali ditficolei: 1)
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casl “acquisit”, ovvero quelli in cui il disturbo in-
sorge dopo il periodo necnatale. che erroncamen-
te alcuni clinici non diagnosticano come PCL; 2)
le patelogie neurologiche lentamenie progressive,
che possono simulare una PCI ed essere erronca-
mente disgnosticate come tali fino all’eti scolare
od oltre; 3) le forme miste, in cui non si riesce a
individuare il disturbo motorio prevalente (gene-
rulmente tetraplegie con spasticith ¢ insieme di-
stonia), Olire a preoccupare per le indagini epide-
miclogiche, queste difficolth possono avere una
ricaduta clinica, in quanto diagnosi errate possono
suggerine und gestione inappropriata del paziente,
La classilicazione SCPE & molto affidabile ma
nont sempre soddisfacente. 1 punto di vista moto-
rie & in assoluto primo piano e viene tradizional-
mente impostato sulla semeiotica neurologica
classica (in primis tono muscolare ¢ riflessi).
L'abaolizione del gruppo delle “diplegie™ & in par-
te criticabile (Ciom et al, 2008). Le indicazioni
riabilitative che s¢ ne possono rarme sono scarse ¢
la correlazione con I eziopatogenesi e le neuroim-
magini. quando possibile, non pud che essere
grossolana. Dal workshop di Bethesda del 20004,
oltre a una nuova definizione (vedi paragrafo pre-
cedente), ¢ emersa anche una nuova proposta di
classificazione internazionale (Tab. 8-1).

Fig. B-1. Flow-chart classificative defla PCI proposta da Surveillance of Cerebral Palsy in Europe (2000),

St tratta i un complesso schema multiassiale
in cui ogni aspetto della patologia & trattato indi-
vidualmente ed ampiamente. Il primo asse resta
quelle motorio, ma oltre al disturbo prevalente &
necessario indicare il livello di impairment. E
questo un concetto funzionale corrispondente a
guella “himitwzione dell"attivid™ sottolineata nella
definizione di PCL che vuole dare la dimensione
del reale impatto sulla vita del paziente. 51 vedri a
breve come esistono a questo scopo classificazio-
ni aid frore, che quantificano ciog proprio il livello
di impairment. 11 secondo asse riguarda 1 disturbi
non motori, che cosi guadagnano un posto futto
loro, sebbene non siano individuati dei profili spe-
cifici. Dati come il guoziente intellettivo, il profi-
lir neuropsicologico, i disturbi sensoriali ¢ percet-
tvi, Plepilessia ¢ le deformitd muscolo-scheletri-
che dovrebbero essere tulti attentamente riportati,
1 tereo asse & quello “anatomico™, in cui la topo-
erafia del disturbo motorio ¢ la topografia delle
anomalie neuro-radiologiche sono messe in conti-
auith per favorire correlazionl anatomo-lunziona-
li. Una radicale novita & costituita infine dal quar-
o ¢ ultimo asse, dove viene raccomandata la co
difica dell’eziopatogenesi ¢ soprattulto del fiming
della lesione, ovvero 'epoca di insorsenya delle
anomalie encefaliche. E guesto un orizzonte nuo-
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/ Tak. 8-1. Classificazione internazionale della PCl (vedi testo e Rosenbaum et al 2007).

1. Anomalie motorie

stonia o |"atetosi,

2. Disturbi concomitanti

gli individui con paralisi cerebrale Infantile.

3. Aspetti anatomici e neuro-radiologici

teressate da disturbi motori o limitazioni.

va, aperto dall’inlegrazione dei dati anamnestici,
clinici e di neuroimaging, ma non sempre [acile
da individuare: alcuni quadri anatomo-clinici so-
no effettivamente ricorrenti & nconoscibali (vedi
paragrafo seguente), mentre altri appaiono molto
pitn individuali & complessi,

Come gii accennato, esiste tutto un altro filo-
ne di ricerca che si & concentrato pii sulla funzio-
ne che sulla semeiotica. La principale classifica-
zione funzionale dedicata alla PCL & probabilmen-
te il Cross Motor Function Classiftcation System
(GMECS) di Palisano e coll. (2008). 1 GMFECS
definisce cingue “livelli di impairment™ articolan-
doli su cingue fasce d'eth (nella versione Expan-
ded & Revisedyda( a 18 anni. Cocrentemente con
le sue premesse fondanti. il GMFCS non include
alcuna considerazione sulla tpologia di disturbo
motorio (spastico, distonico ete.), sull interpreta-
rione dei segni, sui disturbi associati o sull’czio-
patogenesi. Esso si limita a classificare il grado di
limitazione imposto dalla patologia all”attivitd
grosso-motoria del bambino, valutata rispetto a
quella attesa per un soggetto normale di pari eta. 11
GMFECS ha reso possibile la creazione di grandi
banche dati funeionali. dal cul studio longitudina-

A Matura e tipologia del disturbo motorio: le anomalie del tono rilevate all'esame clinico (ad es.,
ipertonia o ipotonia) ¢ i disturbi del movimento diagnesticati, come la spasticita, I"atassia, la di-

B, Ahilita funzionali motorie: 'estensione delle limitazioni al funzionamento motorio in cascuna
parte del corpo, ivi inclusa la funzione oro-motoria e articolatoria.

La presenza o assenza di complicazioni muscolo-scheletriche efo di disturbi non motori dello svi-
luppo neuropsichico o sensoriali, quali crisi cpilettiche, difetti uditivi o visivi o difficolta attentive,
comportamentali, comunicative efo cognitive e I'importanza delle interazioni fra i vari disturbi ne-

A. Distribuzione anatomica: le parti del corpo {quali gli arti, il tronco, la regione bulbare, ecc.) in-

B. Reperti neuro-radielogici: i reperti neurcanatomici alle immagini di tomografia computerizza-
ta o risonanza magnetica dell'encefalo, quali ad esempio un ampliamento ventricolare, la per-
dita di sostanza bianca o anomalie morfologiche cerebrali.

4. Cause e cronologia degli eventi patogeni (timing)
Sa ' una causa ben identificata, come generalmente accade nei casi di PCI a insorgenza post-na-
tale (ad es, da meningite o trauma cranico) o in presenza di malformazioni cerebrali e il presunto
arco temporale durante il quale il processo lesivo & avvenuto, se noto.

le & possibile ricavare indicazioni per la gestione
riabilitativi. Ad esempio, mettendo in relavione |
cingue livelli del GMFCS con i punteggi ottenuti
dagli stessi bambini al Gross Mator Function
Measure (GMEM]), test creato dallo stesso gruppo
che attribuisce un punteggio alle abilith grosso-
motorie, si possona oftenere curve di sviluppo ti-
piche per ciascun livello di fmpairment (Fig. 8-2).

Lohicttive & prognostico ¢ di monitoraggio
terapeutico: conoscendo infatti guale dovrebbe
essere Pevoluzione tipica per il suo livello di im
pasirment, sard possibile prevedere o comungue
inlerpretare eventuali progressi o regressi funzio-
nali mostrat dal singolo paziente.

Appare necessario qui ricordare 1 numerosi al-
tri metodi i elassifcazione dell” impairment pro-
post per le diverse funzioni motorie, di cui citia-
mo. per la manipolazione, il Bimanial Fine Motor
Function Seale (BEMF) e il Manual Ability Clas-
sification Svstem (MACS) (per una descrizione i
questi ed altri test sulla manipolazione, vedi Sgan-
durra e Cioni, 20101},

Una menzione particolare meritano infine le
classificazioni funzionali orientate allinlerpreta-
zione dei segni ¢ dei compensi in chiave riabilita-
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Fig. 82, Curve di sviluppo tipiche di ciascun livello di impairment del Gross Motor Function Classification Sy-
stem (GMFCS) in rapporto allo sviluppo valutato con la Gross Motor Function Measure (GMFM) (vedi Palisano

et al, 2008),

tvi Esse ambiscono a individuare sruppi di pa-
zientl omogenci, non solo per tipo di disturbo o
per livello gquantitative di impairment, ma anche
per meccanismi di funzionamento, L obiettivo &
quelio di formire indicaziont specifiche al rerapi-
sta, al medico niabilitatore efo al chirurgo, nonché
di permettere una valularzione pid significativa o

accurata degli interventi, 51 tratta ovviamente di
classificazioni pit settoriali ed esposte a un mag-
mior rischio di soggettivith, ma alcuni di questi si-
stermni sono stat soltoposti a stodi di validazione ¢
sono risultati sufficientemente validi ¢ aflidabili.
Lin esempio e la classificazione di Ferrari ¢ Cioni
(2005) per le forme spastiche di PCI{Tab. 8-2).

ff,l_'ab. 8-2, Classificazione proposta da Ferrari delle PCI spastiche (vedi testo e Ferrari & Cioni, 2005).

A antigravitd orizzontale; prevalenza dello schema estensorio ai guattro arti

Tetraparesi Aposturale: assenza o estrema scarsita di schemi pasturali e maotori
Acinetica: monoposturalita rigida in Tlessione
Con antigravita a tronco verticale.

Farme Bambino "Cado-cado”

dispercettive Bambing "Tirat su”

Diplegia Prima forma {"Propulsivi™)
Seconda forma (“Gonna stretta®)
Terza forma ("Funamboli®)
Quarta forma {(“Temerari”)

Emiplegia Mano integrata
Mano semi-funzionale

{pattern i Mano sinergica

manipolazione)  Mano prigioniera
Mano esclusa
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La sua principale originalith consiste nello sce-
glivre funzioni diverse per le diverse forme neuro-
logiche, partendo dal presupposto che ogni forma
investe in modo e in misura differenti le varie fun-
zioni. Cosi, se per Uemiplegia ¢ particolarmente
pregnante classificare Iorganizeazione della mano
paretica nella manipolarione, per fa diplegia & pin
sigmificativo classilicare Morganizzazione della
marcia, mentre la tetraplegia sard caratterizzata in
primo lwogn dall organizzazione del controllo po-
sturale iFerrari ¢ Cioni, 2005). Aliro elemento ori-
ginale & I'ipotesi avanzata da Ferrar sull’esislenza
nella PCL di disturbi primariamente “percettivi™,
ovvero che riguardano la percerione della postura
e del movimento del proprio corpo {chiamati “sen-
seaf meventent " diverders dal ttolo di un libro del
nevrofisiologo Alain Berthoz, 2007). Dato che in
alcuni soggetti i segni attribuibili ai distarbi per-
ceflivi appaiono primart ¢ preminenti nell’ ostaco-
lare Uespressione delle potenzialith motoric, Fer-
rari ha introdotto due forme di PCT prevalentemen-
te “dispercettive™ 1 “Cado-cado™ e i *Tirati-su™. |
primi soffrirebbero di “intolleranza percettiva™,
ovvero di un’incapaciti a selexionare ¢ integrare
informazioni percettive (soprattulto cinestesiche)
provenienti da canali diversi (visivo, propriocetti-
vo, vestibolare, ete.), che nisulterchbero pertanto
distorte, eccessive o discordanti, generando rea-
zioni di paura e congelamento posturale (Ira cui la
tipica esclamarione: «Cado! Cadol»). [ Tirati-su”
adotterebbero invece Ia strategia della “soppres-
sione percettiva’, per certi versi opposta all’intal-
leranza, ma probabilmente anche compensatoria
rispetlo ad essa: le informazioni cimestesiche e gra-
vicettive sarehbero in questo caso soppresse, risul-
tando in una perdita del controllo posturale anti-
gravitario. La natura dispercettiva di guesta ipopo-
sturalith sarebbe indicata dal pronto recupero della
funzione antigravitaria non appena si richiama
I"attenzione del hambino sulla propria postura (ti-
picamente dicendogli, come suggerisee il nome
della forma; «Tirati suls). Oltre che nelle due for-
me dispercettive, varic gradazioni di intolleranza e
di soppressione perceltiva possono ritrovarsi nelle
altre forme di PCI (influiscono ad esempio sul pat-
tern di cammine der diplegici).

Gli schemi di classificazione dedicani al cam-
mino meriterchbero da soli un capitolo a parte. 11
primo & quello di Winters ¢ Gage. che nel 1987
ivedi Gage, 2000) hunno proposto la prima classi-
lcarione cinematica del cammino spastico, limita-

ta all’'emiplegia. Winters ¢ Gage distinguono guat-
tro tipi di emiplegia basandosi sulla cinematica an-
golare delle tre principali articolazioni dell"arto in-
leriore plegico, viste sul piano sagittale. 1] tipo 1 &
individuato dal salo drop foor, ovvero dalla man-
cata dorsiflessiome della caviglia in fase di sospen-
sione per deficit del tibiale anteriore /o eccesso di
attivith fuord (ase dei muscoli plantiflessor, 1] tipo
2 presenta sia drop foor in sospensione che ridotta
dorsiflessione durante la fase di supporto. da con-
trattura o retrazione dei plantiflessori (soleo e gra-
strocnenua), Il tipe 3 interessa, oltre alla cavigha
come nel tipo 1 o 2. anche il ginocchio, con limita-
ta escursione articodare sia in flessione (in fase di
sospensione) che in eslensione (in fase di sospen-
sione terminale e di supporto). 1 tpo 4 & il pib gra-
ve & coinvolze anche Panca, himitata sopratiutto
nella sua estensione in fase di supporto terminale.
con conseguente aumento dellantiversione di ba-
cine, I limiti principali di questa classilicazione
sono: 1) che considera solo 1l plano sagittale: 2)
che non include Miperestensione di ginocchio in
fase di supporto (genn recurvarumt), anomalia in-
vece pinttosto frequente; 3) che ¢ limitata alla ci-
nematica, non interrozandosi sulle anomalie del-
I"attivith muscolare e deil momenti di Torza da essa
prodotii. i quali non sempre si esplicitano in movi-
menti articolari (1 attivita di un muscolo pud nfat-
t1 essere bilanciata da muscolt antagomsi ¢ da mo-
menti di forza esterni, prodottl dalle inerzie, dalla
oravith e dalle [oree di reazione al suolo).

Una classificazione cinematica del cammino
spastico piit estesa & quella di Rodda ¢ Graham
del 20010 (vedi Gage, 2009} (Fig. 8-3). Lssa inclo-
de sia partern unilaterali (emiplegia) che bilatera-
li (diplegia), aggiunge un pattern con iperesten-
sione al ginocchio, nonché Manalisi su piani diver-
i dal sagittale (in particolare. Mintrarotazione ¢
"adduzione d’anca e la rotazione pelvica present
nelle forme pit compromesse). Sono cosi indivi-
duati cingue tipi per Uemiplegia (simili ai quatiro
di Winters e Gage, con sdoppiamento del tipo 2
in: 24 ovvero solo equinismo; ¢ 2B, ovvero equi-
nismo pio iperesiensiong di ginocchio) e cingue
gruppi per la diplegia (1: equino vero; 11 jump
gait, con equino vero pit flessione di ginocchio ¢
d anca: I1: equino apparente, in cui la tibiotarsica
& neutra ma appare in equino per la (lessione di gi-
nocchio ¢ anca: TV: crowch gaie, in cui €& unec-
cessiva flessione in tutte le sedic Vo lorme asim-
metriche, ad esempio 1T da un lato e TH dall™altro).
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Tipo 1 Tipo 24 Tipo 2B Tipo 3 Tipo 4
Drop foot  Equinovero  Equing vero/ Equino veral  Eguino vero/  Reotazione di bacino,
genu recurvatum  jump knee  jump knee  anca flassa, addotta
& intraructata

v %

-, o, .,
¥ ¥ ¥
a=00" o =90” o =80" o =90° a=>30"
= -5 G-5 5-5 E-5
- — — Ischincrurali/RF IschiocruraliRF
— - - - Paoas/Addultod
Tutore G-P Tutore G-P Tutare G-P Tutore G-P Tutore G-F solido o dinamico
arficolato articolato articolato articalato Deteotomia femorale dertativa
Gruppo | Gruppa Il Gruppo Il Gruppo IV Gruppo V
Equino vero  Jump gait Equing Crouch gait Cammino asimmetrico
apparente
R AL

a =00" o =a0" o =90 o =30" PER ESEMPIO
G=-5 G-5 G-2 -
= lschiocruralfRF  IschiocruraliRF  lschiocrurallRF  Equino apparente Jump gait
=, Psopas Psoas Psoas
Tutore G-F Tutore G-F Tutore G-P Tutore G-P
articolato articolato sotido dinamico

Fig. 83, Classificazione cinematica del cammino del bambino affette da paralisi cerebrale spastica secondo
Rodda e Graham (vedi testo e Gage, 2010). G-§ = Gastrocnemio-solea.

Sono formite. associute a ciascun pattern, indica-  zioni sconlinano nell interpretazione individuale
zioni di massima per Iintervento, sebbene un’in- dei dati di gait analvsis, dal momento che cia-
lerpretazione funzionale del singolo caso siasem-  scuna anomalia della meceanica del passo pud
pre raccommandata. risultare centrale nel singolo paziente e costitui-

Infine. & qui possibile solo accennare alle pill re un target dell’intervento. Una competenza
recenti classificazioni del cammino basate sul-  molto specifica & quindi necessaria per selezio-
I"analisi cinetica ed elettromivgrafica (pattern di. nare le informazioni salienti e metterle pel giusto
allivazione muscolare), per le quali si rimanda  ordine logico, al fine di individuare correttamen-
alla hibliografia (Gage, 2009), Queste classilica-  te le anomalie da trattare.
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EPIDEMICLOGIA, EZIOLOGIA E PATOGENESI

La prevalenza di PCI varia maolto in base alla geo-
grafia e al periodo storico in esame. E pii alta nei
Paesi in via di sviluppo, mentre nei Paesi indu-
strializzati ha visto una progressiva riduzione nel
secondo dopoguerra, per toccare il minimo negh
anni "60-"70 ¢ pod di nuovo aumentare nei “70-"8(0.
Adtualmente si attesta intomo a 2 per mille nati vi-
vi {unche in Nalia), lacendo della PCL 1a principale
causa di disabilith motoria grave in eth pediatrica.
Alcune popolazioni di neonati sono a rischio parti-
colarmente alto: Iincidenza infatti aumenta di 70
volte nei neonati di peso <1500 g, per Lo pid pre-
terming di alto grado (sotto le 31 settimane di etd
gestazionale). Proprio Pincremente numerico € la
maggiore probabilith di sopravvivenza dei nati
pretermine sembrano i principali responsabil del-
Paumento della prevalenza di PC1 a partire daghi
anni “80). Cid si riflette anche in un cambiamento
nella distribuzione fra le diverse forme cliniche,
con una riduzione delle tetraparesi spastiche ¢ di-
stoniche legate a gravi ¢ difTuse sofferenze neona-
tali {infezioni connatali, asfissic, tmumi da parto,
ittero) ¢ un aumento delle diplegie ed emiplegic da
lesione della sostanza bianca profonds, tipiche del
nato pretermine (vedi pit avanti). Attualmente le
forme spastiche sono circa 1'80% delle PCL, e di-
scinetiche il 10-15% e le atassiche il 5-10%. Fra le
spastiche, il primo posto tocca all’ emiplegia (385%
delle PCI), il secondo alla diplegia (32%) e il terzo
alla tetraplegia (79 ) (Himmelmann et al. 2010),
La PCI, come abbiamo visto, non ¢ delinita
sul piano eziopatogenetico, bensi su quello clini-
co. Tuttavia, la precocita e la non progressivita del
disturbo ne circoscrivono in gualche modo la
gamma di possibili cause. 11 eriterio cronologico
permette di classificare i principali quadri anato-
mo-patologici, che come si vedri sono fortemente
correlati all’epoca di insorgenza, ovvero al timing
della lesione. Cosi, anche nel caso frequente in cui
non 1 ricsca a risalire con certerza alle cause, sa-
rit sempre possibile tentare un ragionamento sulla
cronologia dei meccanismi palogenetici a partire
dalla storia e dalle immagini neuro-radiologiche.
Conviene distinguere quattro grandi periodi,
con parziali sovrapposizioni ed eccezioni: 1)1 pri-
mi due trimestri di sestazione; 2) la parte iniziale
del terzo trimestre (24-36 settimane): 3) 'epoca
intorno al termine (36-44 settimane): 4) 'cpoca
post-natale ( [ino al secondo-terzo anno di vita).

Disturbi ad insorgenza nei primi due
trimestri di gestazione

In guesto periodo avviene [a maggior parte dei
processi citogeneticl ¢ istogenetici a carico di neu-
roni ¢ cellule ghiali. 1 guadri che si possono in-
stavrare, che siano ad exiologia genctica o acqui-
sita (tossica, infettiva, ipossico-ischemica, cle.).
sono di tipo mallormativo e s classificano m base
al processo che & stato intermotto o alterato al mo-
menta dell“insulto. Lo sviluppo corticale, o corti-
cogenesi, consta di tre grandi fasi: 1) proliferazio-
ne ¢ differenziazione neuronale e gliale (terzo-
quarto mesel: 2) migrazione dalla matrice germi-
nativa ventricolare del neuroni destinati alla cor-
teccia (quarto-quinto mese): 3) organizzatione
della corteccia cerebrale (dalla fine del secondo
trimestre, con alcuni processi come la sinaploge-
nesi che proseguono per molti anni).

11 disturbo della prodiferazione pil spesso as-
sociato o PCL e emimegalencefalia, che coinvol-
o un intero emisfero e si presenta con emiparesi,
ritardo mentale ed epilessia grave. Mol casi fun-
no parte di sindromi genetiche (es. sindromi neu-
rocutanee), 1 ritardo mentale, i disturbi neuropsi-
cologici ¢ epilessia dominano clinicamente an-
che la magaior parte dei disturbi delia migrazione,
Le forme diffuse. come guelle dello spetiro lissen-
cefalia-eterotopia sottocorticale a banda-pachigi-
11, sona spesso di origine genetica (sopratiutio da
mutazioni dei geni LIST o DOX) ¢ s presentano
con gravi quadri di tipo ipo- o aposturale. Le for-
me localizzate, come le eterotopie nodulari solto-
corticali, possono dare origine a guadri emiplegi-
ci o diplegici, in genere complicati da epilessia fo-
cale. 1 disturbi dell’ organizzazione corticale sono
in maggioranza caratterizzati dalla polimicrogiria,
OVVETD una corteccia sottile ¢ formanie numerosi
piceole circonvoluzioni. Esistono polimicrogirie
generalizzate, quasi sempre associate a epilessia,
grave ritardo mentale ¢ tetraparesi di vario grado,
Le polimicrogirie focali invece, pill comuni, sono
di due tipi: con 0 senza schizencefalia, Le forme

che o associarsi a epilessia focale, segni motori ¢
neuropsicologici, che dipendono dall’estensione
dellanomalia, Le forme con schizencefalia {mol-
Lo probabilmente di origine vascolare ) si presenta-
no spesso con epilessia ed emiparesi (se unilatera-
1iy o tetraparesi (se bilaterali) di tipo spastico. Le
displasie corticali focali sono anomalie corticali
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localizzate, talora invisibili alla RM encefalo, che
possone includere disturbi dell’organizeazione,
della migrazione e anche della proliferazione neu-
ronale. Spesso asintomatiche, possono cssere as-
sociate a epilessia farmaco-resistente, costituendo
in gquesto caso una buona indicazione per inter-
venlo neurochirurgico, di cui fa PCI pud rappre-
senlire un esito sccondario.

Alcune inlesioni virall intrautering, in partico-
lare da citomesalovirus, se abbastanza precoci,
possono produrre quadri malformativi aspecifici
pin 0 meno estesi e complessi. Essi combinano
generalmente vari aspetti istologict, ma repert cu-
ratteristici sono la polimicrogiria ed elerotopic
niodufar multifocali.

Un capitolo a parte & rappresentato infine dal-
le mallovrmazioni cerebellari. La maggior parte di
esse riguardano Uintera fossa posteriore, non so-
lo il cervelletto e in alcuni casi anche strutture so-
pratentoriali. Per questi ¢ altri motivi le manife-
stazioni cliniche sono elerogence ¢ guasi mai fe-
gate al solo deficit della funzione cerebellare (ve-
di descrizione delle PCHatassiche ), La classifica-
siome & complessa e distingue due grandi gruppi:
1} le agenesie/ipoplasie del verme cerchellare; 2y
le aplasiefipoplasie del cervelletto. 1 primo grup-
po, quello vermiano, ¢ dominato da due spetiri:
quello della malformazione di Dandy-Walker ¢
guello della sindrome di Joubert, quadri rari la
cul trattazione esula dagli scopi di questo capito-
lo. Il gruppo delle aplasiefipoplasie cerebellari &
ancora pid eterogenco, con molie rare anomalic
di varia natura, In questi casi ¢ importante un’ac-
corata diagnosi differenziale, dato che molie sup-
poste malformazioni si possono successivamente
rivelare espressione di malattie degencrative (¢
quindi non PCI).

Disturbi ad insorgenza nella parte iniziale
del terzo trimestre (24-36 settimane)

E guesto un periodo molto delicato, sia sul piano
dello sviluppo cerchrale che su guello ostetrico,
unendo una particolare vulnerabilita dell’encetalo
con la possibilita di una nascita pretermine. E
un‘epoca in cul architetiura del cervello resta
slobalmente immutata, ma 51 hanno importanti
processi organizzalivi corticall e gliali (fria cui Ia
miaturazione degli oligodendrociti ¢ la miclinizza-
zione). Regredisce graduslmente la matrice ser-

minativa ventricolare, ormai cessato il suo roolo
proliferativo. Rilevante & poi la maturazione del
sislemna vascolare, in particolare la migrazione
delle cosiddette “zone di confine™ (barder zones):
si tratta delle aree irmorate dai rami terminali, pid
piccoli ¢ fragili, delle arterie cerebrali. che nella
vila fetale s1 collocano luneo le pareti dei ventri-
coli laterali, spostandosi pol progressivamente
verso la corteccia. Oltre a guesti cambiament]
anatomici, il sistema cerebrovascolare mette a
punto meceanismi fisiologict di regolazione del
Musso ematico e della pressione arteriosa intrace
rebrali, al line di proteggere 'encefalo da even-
tuali shala presson e volemici,

Tutti questi processi hanno solo inizio nel pe-
ricdo in esume, proseguendo ¢ in parte comple-
tandosi verso Uepoca del termine. La conseguen-
za principale & la particolare vilnerabilitd del
cervello in questo periodo, soprattutto in quella
sostanza bianca periventricolare che & contem-
porancamenic zona di confine vascolare e di tar-
diva mielinizeazione. Tutto questo avviens men-
tre il sistema respiratorio & ancora di tipo fetale,
vincolato alla placenta ¢ non ancora pronto alla
vila extra-ulerina. Ecco perché la nascita preter-
mine pud costituire Mevento avverso pid signifi-
cativo del periodo ¢ predisporre o lesioni molto
caratteristiche, ovvero le lesioni ipossico-ische-
miche ed emorragiche della sostanza bianca pro-
fonda. In alternativa, o pill spesso in associazgio-
ne, alla prematuranza S1 aAnnNoverano numerosi
altri Tattori exiologici prenatali; infezioni mater-
ne o fetali, coricamniositi, stati pro-trombotici o
pro-cmarragici, scompensi cardiovascolar o
metabolici (p. es., diabete, gestosi), insufficienze
placentari di varia natura, acute (p. es.. eclam-
psia, embolia, distacco) o croniche ete, 1 ritardo
di crescita intrauterino & un rilievo [requente ¢
costituisce un fattore di rischio indipendente.
Cosi, le lesioni “tipiche del pretermine” sono ri-
scontrabili anche in bambini nati a ermine con
fatori di rischio pre-natali.

Ventamo ora ai principali quadr lesionali del
pericdo: la lencomalacia periventricolare ¢ oli
esitl dell’emorragio iniraventricelare. La leuco-
malacia ¢ un rammollimento della sostanza bian-
ca secondario 4 ipossia efo ischemia ed & classica-
mente bilaterale. L'emorragia intraventricolare,
piil spesso unilaterale o comungue asimmelrica,
origina dalla rotiura dei fragili plessi areriosi del-
la matrice germinativa in via di regressione.
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Un'emorragia eslesa pud caulsare compressiong
sulle pareti ventricolari ¢ sulle vene periventrico-
lari, con conseguente infarto venoso periventri-
colare. 1l sangue pud inoltre defluire nel sistema
ventricolare e raggiungere gli spazi subaracnoi-
dei, causando idrocefulo. Linfarto venoso e la
leucomalacia condividono alcune caratteristiche:
la gliosi riparativa. la perdita di sostanza bianca
con espansione ventricolare ex vacko e, nei casi
pii tipici. la successiva formazione di cavita ci-
stiche. Inoltre. entrambi tendono a colpire due
importanti gruppi di fibre: 1l fascio corticospinale
{ piramidale) e, se posteriori, le radiazioni ottiche.
Le fbre motorie pii spesso colpite sono guelle
che passano pill vicino ai ventricoli, ovvero quel-
le dirette all’arto inferiore; seguono le fibre per
I"arto superiore ¢ infline guelle per la regione oro-
faciale (Fig. 8-4). Come si vedri pii avanti, le
manifestazioni cliniche di queste lesioni sona di-
retta espressione della loro anatomia: PCH spasti-
che bilaterali o unilaterali, pid [requentemente di-
plegic oppure emiplegic a prevalente interessa-
mento dell arto inferiore. Le forme unilaterali so-
no pill spesso legate a infarto venoso. Molto fre-
quenti, soprattutio nelle forme bilaterali. sono i
disturbi visivi.

La diazgnosi di lesione nel nato pretermine si av-
vale prevalentemente dell’eccografia cerebrale tran-
sfontanellare., di cui costituisee il principale campo
di applicazione, Questo strumento permette infatti
unollima visualizzarions delle anomalic della so-
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Fig. 8-4, Rappresentazione schematica di una sexiona cercbrale coronale con il decorso del fasci cortico-spina-

slanza bianca e delle immagini cistiche, cosi caral-
teristiche di questo periodo, Le principali classifi-
cazioni della leucomalacia periventricolare ¢ del-
'emorragia intraventricolare sono su base ceogra-
fica ¢ sono, rispettivamente. quella & de Vries ¢
quella di Volpe (vedi Cloni e Mercuri, 2007). La
conferma della diagnosi nenro-radiologica avviene
pai in genere con Fesecuzione di una RM encefalo
in eli pill avanzata (come conferma definitiva a
miclinizzazione completata, almeno dopo i due an-
ni di vita). La RM & un esame che deve essere ese-
ouito, almeno una volta in tutt @ bambini con cer-
terza o sospetto di PCL anche ai fini della diagnosi
differenziale (o di doppia diagnosi, lesionale ¢ ge-
netica), ma anche prognostico-funzionale. Losser-
varione della motriciti spontanes & lo strumento di
valutazione precoce dal potere prognostico pil ele-
vito e deve sempre essere associato all’esame neu-
rologico ¢ alle indagini strumentali.

Disturbi ad insorgenza intorno al termine

Tl mato a termine nom presenta la volnerabilith del
pretermine, ma in aleuni casi pud avere fattori di ri-
schio individuali, genetici, costituzionali o ambien-
tali, predisponenti agli stessi meccanismi patoge-
netici di base: ipossia, ischemia ed emorragia. 1
parto di per sé & un evento polenzialmente stressan-
te, che pud slatentizzare situazioni di rischio pree-
sistenti oppure, ormal raramente nei pacsi indu-
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li. La tipica sede della leucomalacia periventricolare & rappresentata dai due cerchi punteggiati.
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strializeatl. provocare complicanze traumatiche,
Bisogna comungue soltolineare che Peziopatoge-
nest delle lesioni nel nato a termine € seneralmente
meno chiara rispetto a quella del pretermine. La
diagnosi di lesione in questo periodo si pud inolere
avvalere con minore affidabilith dell’ecografia ce-
rebrale, dato che @ quadn coinvolgono spesso zone
difficili da visualizzare {come 1 nuclei della base),
5000 PiU raramente cistict ¢ sono mascherath in fa-
s¢ acuta da edema e alteradont infiammatorie. La
EM encelalo neonatale & la tecnica di prima scelta.

| quadri lesionali tipici del nato a termine so-
i infarto cerchrale e le torme bilaterali di en-
cefalopatia ipossico-ischemica,

Loy stroke, o miarto cerebrale, sebbene infrequen-
le in etd pediatrica, ha nel neonato un piceo di inci-
demza che ne G la prima cansa di emiplegia del bam-
bino. Ne pariamo riguardo al neonato a termine, di
cui & Ia lesione pit frequente, ma pud colpire anche il
pretermine, Pud essere di tipo anerioso (T0% dei ca-
si) o venoso (da rombosi dei seni venosi. diverso da
quello secondario a emorragia intraventricolare ).
Limbarto areriose ha una prevalenza di 14000 nati
vivi, colpisce tre volte su quattro Uemistero sinistro e
due volte su tre il territorio dell'arteria cercbrale me-
dia. Fra i principali fattor di rischio dell’infano ane-
rioso sono le condiziont pro-trombotiche: anomalic
della crasi ematica o della coagulazione di varia ori-
gine, per lo pit genetica o autoimmunitaria, per le
quah esistono ogel protocolli diagnostict incledenti
mdaging ematochimiche, molecolan ¢ reumatologi-
che. Lo stroke & ancora ozl una disgnosi molto spes-
so tardiva, posta solo dopo la messa in evidenza del-
PVemiparesi. La sua presentazione pid frequente.
quancdo non & asintomatico, sono le convalsioni neo-
natali. osservazione di pattern patologici di motri-
citi spomtanca neonatale permette di anticipare molto
la diagmost di PCL unilaterale.

Lencefalopatin ipossico-ischemica bilaterale
del nato a termine ha un’eziologia molto vanabile e
spesso controversa: molti Autori hanno chiamato in
cansa tattort pre-natali predisponenti, ma nella mag-
gioranza dei casi & comungue riconoscibile una sof-
ferenza perinatale. La condizione definita come
“aslissia neonatale™, ovvero PMassociazione di 1pos-
siae segni persistenti di compromissione neurologi-
ca, & I'evento avverso pil frequentemente riscontra-
to nella storia di quest bambini. D1 contro, la pro-
gnost dell asfissia & lavorevole nella maggioranza
der casi. Losservazione della motnieita spontanea si
e rivelata anche in questo caso di grande aiuto per

aumentare il potere prognostico dell’esame neuro-
logico neonatale, guidando e coadivvando |'iter dia-
onostico stumentale (BRM encefalo, EEG).

La classificazione anatomo-patologica dell’en-
cetalopatia ipossico-ischemica distingue forme con
necrost nenronale selettiva, che interessano seletti-
vamente la sostanza grigia dei noclel della base ¢
della corteccia (soprattutto perirolandica. quindi
maotoria ¢ sensitiva primaria) e lesiond ded territori
spartiaeaiee, ovvero delle zone di confine vascola-
re. che nel nato a termine sono sopratiutto nella cor-
teccia parasagittale ¢ nella relativa sostanza bianca
softo-corticale. 11 coinvolgimento dei nuclei della
base pud estendersi ai talami e alle capsule interne.
In alcuni neenati la lesione riguarda solo la sostan-
7a bianca ed esistono quadri a confine fra la leuco-
malacia periventricolare e quella sotto-corticale. La
prognosi dipende molto dal numero delle strotare
coinvolie: anomalie lievi della sala sostanza bianca
possono avere un esito di normaliti. anomalic ora-
vi della sostanza bianca producono quadst spastici
bilaterali simili a quelli del pretermine (sono pid
trequenti pert le retraparesi), le lesion parasagitia-
li sono generalmente associate a letraparesi {in cui
I"interessamento degli arti superiori pud essere
maggiore o uguale a quello deeli arti inferior), le
lesioni dei nucler della base possono dare PCT di-
stonicoddiscinetiche. se solate, o Torme miste di-
stonico-spastiche, se associate a danno della capsu-
la interna e/o anomalie pii diffuse. Una particolare
torma di lesione isolata dei nuclel della base. oggi
molto rara. & il kernicterus, dovuto all accumulo di
bilirubina in casi gravi di itlero neonatale.

Disturbi ad insorgenza in epoca
post-natale

Rappresentano secondo la maggior parte degli stu-
di cirea 1l 10% delle PCL. L'eziolozia & molto va-
riabile, con una maggiore prevalenza di fattori
esterni. come il trauma cranico, le infezioni acqui-
site in comuniti (2s,, meningo-encefaliti batteri-
che. encetaliti virali e post-infettive) e gli interven-
L neurochirurgicd, rispetto alla vita intrauterina.
Ancora molto rappresentato & Pinfarto, che in gque-
stepoca pui essere un’espressione tardiva degli
stesst fattor costituzionali gia visti per il neonato
{es., statl pro-trombotici). oppure una recidiva (lo
stroke neonatale recidiva nel 3-53% dei casi) o infi-
ne secondario 4 eventi nuovi, come 'embaolia che
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pud frequentemente complicare un inlervento car-
dio-chirurgico. Cid che distingue maggiormente le
lesioni post-natali da analoghi msult perinatali &
la risposta dellencefalo: se da una parte Ja sua vol-
parimenti le sue capaciti di recuperare Con mecci-
nismi di plasticita e forganizzazione. Per questo
un’emiplegia a insorgenza post-natale avred carat-
teristiche molto simili a quelle dell’emiplegia
adulia. Superati 1 primi due-tre anmi di vita. quan-
do anche la mielinizzazione & completata, cessa
'epoca del “cervello immature™, cioé vulnerabile
e plastico: una lesione pid tardiva non nentrera
pertanto nella delimcone di PCLL

CLINICA

Per la descrizione clinica si seguirid lo schema
classificativo di Hagherg (Hagherg et al, 1975).

Emiplegie spastiche

E la forma di PCT ogei pit frequente. E definita
nearologicamente dalla presenza unilaterale dei
classici segni i lesione del primo motoneurone
{fascio cortico-spinale): paresi (deficit di forza, di
selexione spazidle ¢ temporale e di infzazone del
movimento), anomalic costant del tono muscola-
re (ipertono spastico), dei rillessi osteo-tendined
(iperreflessia, clono) ¢ superficiali (sceno di Ba-
binski. abolizione dei riflessi cutanet addominali).
51 possono associare deficie di sensibilita agli arm
paretici, soprattutto della sensibilita propriocetti-
va e tattile discriminativa. Alcuni Autort contem-
plano la possibilith che seent sfumati siano nleva-
hili anche al lato “sano™, purché esso non ne sia
ostacolato Tunzonalmente (la disabilita deve co-
mungue essere unilaterale).

Le classificazioni cliniche (della manipolazio-
ne e del cammino) sono ripertate nel paragralo
classificazioni, ma Uemiplegia s1 presta partico-
larmente & una classificazione di tipo eziopatose-
netico, ovvero in base al tming della lesione:
Questo ¢ 1l principio della classificazione di Cioni
e coll. (Ferran e Cioni, 20035) (Tab. 8-3).

Anche se, come abbiamo visto. si tratta di un
criterio valido per tutta la patologia cerebrale con-
senita, nel caso dell’emiplegia si ha una pid netta
diftferenziazione delle manifestazioni cliniche in
funzione del timing. L'impegno dell’arto inferiore,
ad escmpio, & in proporaione maggiore nelle forme
prenatali (da mlarto emorragico o leucomalacia
della sostanza bianca profonda) rispetto a quelle
pil tardive. L'epilessia ha un’incidenza elevata nel-
le forme malformative precoct, bassa nelle prenata-
li. medio-bassa nelle connatali ¢ inlermedia nelle
acquisite, 1 ntardo mentale & presente soprathutto
nelle forme malformative, ete. Un"altra importante
ragione & la plasticita cerchrale del feto: le lesioni
focali precoct (Ino all’epoca del termine) consen-
tono meccanismi di forganizzazione impensabili
in un insulto analogo acquisito in epoca post-natale
o addirittura aduolta. Senza entrare nel dettaglio, per
cui 1 rimanda al capitolo dedicato alla riabilitazio-
ne e alla hibliografia (Chalupa et al, 2011 ; Ferrari e
Cioni, 2005) & utile rncordare 1 due fondamentali
pattern di tiorganizzazions della corteccia motoria
feto-neonatale: peri-lesionale (la corteccia sana in-
torno alla lesione vicaria la funzione della corteccia
lesionata), pia favorevole: e contro-lesionale (il
controllo motorio del lato plegico sitrasferisce
all’emistero sano), con prognost pegeiore. La PCE
emiplegica ¢ stata addiriltura paragonata a una for-
ma di “ambliopia” della corteccia motoria, in guan-
1o la riorganizzazione peri-lesionale appare contra-
stata dalla maggior funzionaliti dell’emisfero inte-
2ro, con conseguenze negative sul controllo moro-
rio. Questo potrebbe ispirare nuovi modelli di in-

( Tab. 8-3. Classificazione proposta da Cioni dellemiplegia spastica
{vedi testo e Ferrari e Cioni, 2005).
Forma | Comunemente dovuta a malformazioni cerebrali nei primi mesi di gestazione
Forma Il Comunemente dovuta a lesioni nella sostanza bianca periventricolare neglh ultimi
mesi di gestaziane
Forma Il Comunemente dovuta ad infarti dell’arteria cerebrale media in neonati a termine
Forma IV Dovuta a lesioni cerebrali in epoca post-natale
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tervenio net primissimi mesi di vita, mirati 2 man-
tenere attiva la corteccia peri-lesionale.

La diagnosi di emiplegia congenita viene posta
ancora ogzi in molti casi solo quando | senitori si
accorgono di un’asimmetria nell’afferramento,
quindi non prima dei 4-5 mesi. 1l periodo prece-
dente, una volta detto “di latenza™, & in realth se-
enato da una motricith spontanea di ridotta gualitd
e asimmietria dei movimenti segmentali distali, che
& importante saper riconoscere. La prognosi gros-
so-motoria ¢ deambulatoria della PCI emiplegica &
quasi sempre buena, Lacquisizione del camming
autonomo avviene nella mageior parte dei casi en-
tro 1 I8 mesi e il cammino viene sempre usato co-
e modaliti preferita di spostamento. Le compli-
canze muscolo-scheletriche all’arto inferiore non
5000 pero assentiz sono possibili retrazion musco-
lo-tendinee, ipometria dell’arto plegico, deformiti
del piede (per lo pid in varo) e, nei casi pit gravi ma
rari. sub-Tussazione o lussazione dellanca,

La funzione cardine per la stesura del piano ria-
bilitativo dell’emiplegico & perd la manipolazione,
Il deficit defla funzione manuale investe le sesuen-
L componenti (ved) Fedrizzi. 2009 panificazione
dell’attivita (asimmetrica per esclusione del lao
plegico anche in assenza di delicit sensoriali), stra-
tegie di scelta delle sequenze {ripetitive e “costose™
per la tendenza a privilegiare gesti unimanuali), re-
pertorio di schemi (guantitativamente povero e po-
co modulabile al lato plegico, con liberti di scelta
spesso limitata a due o tre sinergie come {lessione
ed estensiong), meccanismi di compenso (talora
controproducenti), utilizzo delle informazioni per-
cettive per il monitoraggio dell’azione (spesso ri-
dotto). La classificazione della mano plegica di
Ferrar aiuta a compiere scelte terapeutiche sulla
buse della prognosi e quindi degli oblettivi specifi-
ci di ogni Torma. Le complicanze muscolo-schele-
triche all’aro superiore sono meno Irequenti che
all’inferiore ¢ in genere prevenibili con la terapia
lisica, ortesica e farmacologica. Un’osservazione
condivisa da molti terapist ¢ conlermata da aleuni
stuci recenti ¢ che lo sviluppo della funzione ma-
nuale al Tato plegico tenda a raggiungere un plare-
et INLorno a1 5-6 anni, dopodiché il bambino sarch-
be spontancamente incentivato ad iperspecializzare
la mano sana. Aleuni recenti modelli di intervento,
come la constraint-induced movement therapy ¢ la
Lerupra moloria osservativa (basata sull” attivaione
det neuroni mirror), tentano di dare una risposta al-
la dilTicolti di mantenere Ia progressione evoluliva

arricchendo le risorse dell’esercizio terapeutico
{vedi capitolo sul rattamento del presente volume),

Mol studiati sono 1 disturbi cognitivi e lingui-
stict dell’emiplegico. La PCI emiplezica, infatti.
per lu precociti e la focalith delle desioni, & un mo-
dello sperimentale naturale di riorzanizzazione
neurepsicologica, adatio a vagliare le diverse ipote-
si sullo sviluppo intellettivo, Molto dibattuta &
Vipotesi dell’equiporenzialitg emisferica. secondo
la quale entrambi gli emisferi cerebrali sarebhera in
grado di assumere Ta dominanza ¢ il controllo del
linguaggio. apparentemente confermata dal feno-
mena del verbal sparing: latendenza alla preserva-
zione delle abiliti verbali negli emiplegici congeni-
ti destri. Al verbal sparing fa spesso da contraltare
il fenomeno del crovwding: Maffollamento di fun-
zioni nella corleceia sana finisce per “sacrificare”™
le funzioni non verbali (visuo-spaziali e visuo-pras-
siche), che nell’emiplegico sono spesso ridotte.
Monostante questi principi senerali, un lieve ritardo
del linguaggio, sottili difficolti nei compiti verbali
pit raffinati ¢ difficolté di apprendimento scolasti-
GO S0n0 piutlosto comuni in tutte e PCL emiplegi-
che. La presenza di epilessia, quadri malformativi o
estese lesioni cortico-sottocorlicali sono it asso-
crali con una prognosi peggiore.

Diplegie spastiche

La PCT diplegica ricntra ra le forme spastiche bila-
terali, ¢ la forma pilt frequente di PCL dopo 'emi-
plegia e Ta piit comune nei bambini nuti pretermine.
E caratterizzata da un impegno prevalente o esclu-
sivo degli arti inferion, elemente che la distingue
dalla tetraparesi spastica. Anche se il confine fra le
due forme & molto labile (esistono diplegic gravi
con arti superion compromessi ¢ tetraparesi licvi
con aceesso alla manipolazione), essa & giustificata
(Cioni et al. 2008): 1) dall anatomia lesionale, che
vede Ja diplegia strettamente legata alle anomalie
bilaterali della sostanza bianca e in particolare alla
levcomalacia periventricolare, mentre la tetrapare-
si riconosce un pio ampio spettro di lesioni; 2) dal-
la diversa prognosi funzionale, che giustifica gran
parte dell’investimento riabilitativo sulla funzione
cammina nella diplegia, non nefla tetraparesi: 3)
dalla diversa incidenza di disturhi associati. in par-
ticolare deflicit cognitivi medio-gravi, disartria, di-
sfagia, alterazioni autonomiche ¢ complicanze in-
ternistiche, che nelle diplegic sono assenti o di en-




130 SEZIONE Il - CLINICA E RIABILITAZIONE DELLE PATOLOGIE NEUROLOGICHE DELL'ETA EVOLUTIVA

tita limirata mentre nelle wiraparesi possono domi-
nare il quadro clinico. Ovviamente, esistono molte
ecceziont ¢ casi borderfine, ma nessuna classifica-
#iong pretende di sostituire la valutazione del sin-
solo individuo, sempre necessaria per impostare il
trattamento. Un buon principio di demarcazione
come indicava Milani-Compareit ( Ferrari ¢ Cioni,
200050 & la disponibilita di una valida reazione di so-
stegno agli arti superiori, che consenta perlomeno
I"accesso alla deambulazione autonoma con ausili.

D un punto di vista neurologico, la diplegia
spastica presenta agli arti inferiori le classiche
anomalie delle lesion dei Tasci cortico-spinali, i
elencate per Memiplegia. Da un punto di vista fun-
zionale ¢ riabhilitativo possiamo invece vedere la
diplegia come una condizione che restringe la
tunzionalita di tre grandi sistemi: il sistema moto-
rio, con particolare interessamento della fungione
camuming; il sistema visivo: il sistema cognitivo.

A livello motorio 1 diplegict presentano un ri-
Lardo i tatte le acquisizioni postarali ¢ grosso-
maotorie, mentre ¢ pit variabile il ritardo nella ma-
nipolazione. Per la diagnosi precoce ¢ fondamen-
tale "esame nevrologico del neonato ¢ del lattan-
te, di cui Posservazione della motricitd spontanea
rappresenta lelemento pio predittivo. La diggnos
di diplegia & generalmente abbastanya precoce in
guanto se ne conoscono bene 1 oprincipall Latlor
eziopatogenetict, che riguardano soprattutio la
popolazione dei natl pretermine di alto grado (ve-
di paragrafo precedente). Nel primo anno di vita,
quando ancora pud non essere evidente la spasti-
citd, sono tipiche lo predominanza dello schema
in triplice estensione aeli arti inferion, la discre-
panza nel repertorio motorio fra arti superion ¢ in-
ferior e la difficolia a dissociare 1 movimenti dei
due arti inferiori, che condiziona ad esempio gli
schemi posturali e di spostamento ostacolando
schemi alternati. Generalmente colpisce la discre-
panza Ira il ritardo e le difficolta grosso-motorie
da una parte ¢ la vivacith psichica, relazionale ¢
spesso anche manipofatoria dall”altra, Sono ran i
disturbi alimentan ¢ della regolazione autonomica
(sonno, tlemperatura corporea, digestione, elc.),
mentre ¢i possono essere un lieve ritardo cogniti-
vo-linguistico e difficoltd articolatorie, che perd
rarmente compromettono la comunicazione,

Il camming & acquisito da circa il 90% dei di-
plegici. L'eth media di acquisizione ¢ 3 anni e i
limite superiore, oltre il quale diventa malto dif-
ficile acquisirlo, & circa 8 anni. In realta, quasi

1

tutti i diplegict, almeno in una fase della loro vi-
tae in contesti Facilitanti, raggiungono una gqual-
che forma di deambulazione, Pid difficile & valu-
tare Tefficacia del cammino come strumento di

spostamento: alcuni lo esercitano solo in erapia.

molt lo usano a casa ¢ in ambienti familiar inira
moenic, altri anche extra moenia ¢ in ambienti
non familiart. Luso di ausili per gli arti superio-
ri ¢ pol molto vanabile, anche perché 1o stesso

bambino put cambiarli rapidamente: Ta maggior

parte non ne hanmo bisogno, una minoranza co-
spicua utilizza bastoni, tripodi o quadripodi, una
parte pin piceola necessita del deambulatore.
Questi ultimi tendono spesso a perdere la deam-
bulazione indipendente con Uavvento di compli-
canze muscolo-scheletriche, stancherza e dolo-
re. La prognosi locomotoria & fondamentale per
1l prana riabilitativo: se favorevole, infatti, molt
dei nostri sforzi saranno indirizzati a favorire e
mantenere il cammino {senza tralasciare gli altri
aspelti ¢ comemplando sempre o possibilita di
lornire anche strumenti alternativi di spostamen-
toy, come la carroezanal. Studi longitudinali mo-
strano correlazioni significative fra il ritmo di
acguisizione di competenze pre-locomotorie nei
primi due anni ¢ Vacquisizione del cammino en-
troo i 5 anni (Fedrizei, 20097, 1 diversi parern di
cammino nella diplegia spastica sono stati illo-
strati nel paragrafo sulla classificazione,

Un discorso a parte riguarda le forme con di-
sturbo percettivo (“sense af movement™ disorder,
vedi paragralo sulla classilicaxione): il bambing
che non riesce a tollerare e wilizzare correttamen-
e le informazioni percettive sembra sempre T 1
per”, ovvero in procinto di accedere o una nuova
funzione motoria, ma di fatto <i arresta g un livel-
o prestacionale inlferiore, come Bloccato da una
particolare forma di evitamento ansioso (tipico &
il bambino che cammina con il contatto del peni-
LOTE mMa Non riesce mal a slaccarsi ).

Fondamentale & la valutazione delle funzion
visive, colpite in ragione di diversi fattori sia o li-
vello periferico che centrale (Ferrari ¢ Cioni,
2005 Cioni ¢ Mercuri, 2007}, I difetti di rifrazio-
ne sono pin frequenti che nella popolazione sana.
La retinopatia del prematuro € la prima cansa di
ipovisione in etd pediatrica e per ovvie ragioni si
associa spesso alla diplegia. Lo strabismo conco-
mitante ha fra i diplegici una prevalenza elevans-
sima ¢ pud causare ambliopia, oltre alla perdita
della stereopsi. Disturbi dei movimenti di sguardo
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causano una ridotl esplorarione visiva ¢ difficol-
i di coordinazione maotoria. Lacuitd visiva di ri-
soluzione ¢ di contrasto, il campao visivo e la per-
cexione di colori, forme e movimento possono es-
sere ridotti per un Cenreal Visual lmpaivment
OV o disturbo visivo centrale, dovuto alla le-
siome della corteceia visiva occipitale. Disturhi vi-
sivi complessi discendono dalla lesione delle arce
visive associalive: occipilo-temporali (percezione
¢ identificazione di forme, oggetli, volti ) o occipi-
to-parictali (percezione det rapporti spaziali e del
movimento), L'influenza del sistema visivo sullo
sviluppo motorio, cognitivo e relazionale non ri-
schia mai di essere sovrastimata ¢ andrehbe sem-
pre considerata per un training specifico.

I defcit cognitivi nella diplegia sono raramen-
e gravi ¢ generalizzati. ma aleune difficolt spe-
cifiche, spesso sottostimate, sono quasi sempre
presenti. Tipico della diplegia associata a nascita
pretermine ¢ un profilo cognitivo disarmonico
con discrepanza fra competenze verbali, ben evo-
lute, ¢ competenze non verbali, pili compromesse,
Le prove pit legate alla percezione visiva e alle
prassie sono in genere le pin deficitarie, ma pos-
sono instaurarsi anche difficoltd pid integrative. di
ragionamento analogico e di problem solving, se
la cognizione non & sullicientemente sostenula dod
punii di forza, ovvero dal linguaggio. Per questi ¢
altri fattori (legati pid in generale alla disabilita,
alla dipendenza dall”adubto e alle dinamiche rela-
siomali precoci) anche lo sviluppo relazionale e
affettivo pud essere a rischio, soprattutto in pre-
senza di una disarmonia cognitiva molto forte che
induce all iperinvestimento del canale verbale e al
distanziamento del vissuto corporeo. visivo ed
emotivo.

Tetraplegie spastiche

Le forme tetraplegiche. o tetraparetiche, compren-
dono i casi pin gravi di PCL Si pud trattare di for-
me da lesione della sostanza hianca profonda, pii
tipiche del pretermine e afferenti allo stesso speltro
delle diplegic, di cui rappresentano un’estensione
verso il basso nella scala di impainment; oppure di-
scendere da guadr mallormativi estest o lesioni
cortico-sottocorticali bilateraln, pii tipici del nato a
terming, clinicamente clerngene, spesso pifl gravi,
Lanatomia lesionale rende ragione della clinica:
ned guadri tipici del pretermine ¢ una corrispon-

denga maolto stretta fra estensione della lesione,
progressione in senso craniale del livello motorio ¢
grado complessivo di impeivment Tunzionale, An-
che il deficit cognitivo. gquasi sempre presente. &
tanio maggiore quanio pill sono interessati gli arti
superiori e il distretto oro-faciale, mantenendo le
caratteristiche gualitative del profilo gid visto per
la diplegia. Analogamente, sono frequentissimi i
delicit visivi. Le lesioni cortico-sottocorticali pos-
s0no invece colpire | quattro arti, i fasci cortico-
bulkari, le vie visive e le funziond superior in mi-
sure variabili. benché la paresi resti sempre gene-
ralizzata. Non sono rari, in questi cosi, dei guadri
misti spastico-distonic, in ragione detla vulnerabi-
litd dei nueled della base al danno ipossico-ische-
mico intomo all epoca del termine (vedi eziopato-
genesi), Lepilessia & spesso presente e talora 51
configura come una vera e propria encefalopatia
epilettogena, che limila in manicra signilicativa i
margini di recupero. Disartria, disfagia, allerazioni
autonomuche ¢ complicanze internistiche sono ele-
menti comuni a tutte le forme tetraplesiche ¢ de-
Voo essere attemtamente d'[ugﬂl}h'ﬂi_'ﬂiﬂ' € rattate.,
potendo rappresentare i bersagli terapeutici decisi-
vi per il benessere del paziente.

Da un punte di vista strellamente molorio,
I"organizzaxione del tetraplegico ruota intorno
alla Tunzione antigravitaria. La elassificazione di
Ferrari ¢ basata proprio sui pattern posturali an-
tigravitari ¢ la gestione riabilitativa deve in pri-
mo luogo favorire un assetto posturale ottimale
per la prevenzione delle deformita muscolo-
scheletriche. esplorazione percettiva dell’am
brente e, dove possibile, la comunicarzione ¢ la
manipolazione, Alcuni soggetti tetraplegict pos-
somo accedere alla deambulazione con ausili, 1
che tuttavia non & mai la modalitd preferenziale
di spostamento al di fuort della stanza di terapia.
Puis tuttavia essere un mezzo i esplorazione, fa-
vorire la mineralizzazione ossea e rappresentare
un auspicio difficilmente negoxiahile delfla fami-
glia, Un qualche livello di competenza manuale,
anche elementare {raggiungimento/allontana-
menlo i un oggetod, & al contrario una risorsa
da prendere sempre in considerazione per pro-
muovere interazione con "ambiente. i fonda-
mentale importanza & infine la prevenzione ¢ la
cura delle complicanze muscolo-scheletriche,
estremamentye frequentt ¢ invalidanti (scoliosi,
ciloscoliosi, lussazione dell’anca, deformiti do
lorose ded predi, et ).
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Forme discinetiche

Le PCI discinetiche nel complesso sono caratte-
rizeate da posture ¢ movimenti abnormi, fluttua-
ziomi del twono muscolare ¢ persistenza Ji reazioni
maotorie “primitive’” che determinano un’incapa-
citd i organizzare ed eseguire movimenti volon-
tari ¢ a manienere la postora, Tali manifestuzion
sono notoriaments associate alla lesione del no-
clei della base (vedi paragrafo sui quadn anato-
mo-patologiciy. S5i distinguono due forme princi-
pali: la coreoatetosica ¢ la distonica. La prima &
dominata dai movimenti involontari (discinesie) e
s presenta globalmente come un eccesso di movi-
mente in un bambino che non riesce, per contro, a
selezionare ed eseguire movimenti finalizzati effi-
caci. Le discinesie sono di vario tipo e si classib
cano a loro volta in base alle caratteristiche cine-
matiche: la corea ¢ un flusso continuo di movi-
menti rapidi ¢ caotci, di piccola ampiezza e pre-
valenti alle articolaioni prossimali. Latetosi & un
movimento lento, distale, con componenti tarsio-
nali, di aspetto vermicolare. La disfonia & una co-
contrazione sostenuta di muscoli agonisti ¢ anta-
sonist (quindi, una postura pii che un movimen-
o). Meno lrequenti, ma di possibile riscontro in
associazione alle precedenti, sono il mioclone, i
bellisme ¢ il tremore. Nella PCL distonica domi-
nany inveee le flutivazioni del tono muscolare,
che oscilla fra il rilasciamento eccessivo e la co-
contrazione, intensa e sostenuta, di muscoli ago-
nisti ¢ antagonisti, con il risultato dell”assunzione
di posture abnormi, sovente in torsione assiale e
rillesso tonico-asimmetrico del collo. La distin-
ziome fra le due categorie non & perd nefia, cosi
come non o ¢ fra forme distoniche e spastiche:
sul piano strettamente neurologico & infatti abba-
stanza raro descrivers in un pazicnte un unico LUpo
di disturbo motorie. [ concetto di “disturbo molo-
rio prevalente” put essere in questi casi d'aluto.
Sul piano funzionale e riabilitativo, & importan-
te individuare, al di B della descrizione neurologi-
ca, aleune caratteristiche strutturali dell’organizea-
sione posturo-motoria, La PCH discinetica si diffe-
renzia dalle forme spastiche per una variabilith
malto maggiore dei pattern motori patologict, Siri-
cordi che Milani-Comparetti descriveva la forma
“distonico-atetoide™ come un disturbo di integra-
sione dei patrern, che si susseruons in modo caoti-
co e non permettono la finalizzazione del movi-
mento. La variabilitd dell’errore (evidente nella

manipolarione), piutiosio che costituire una ric-
chevya, complica ulteriormente il compito del tera-
pista di correggerlo ¢ lomire compenst stabili. Un
altro elemento differenziale & il tipe di raddnzea-
mento, importante soprattutto nelle tetraparesi: lad-
dove lo spastico, pur compromesso, scgue la lipica
direzionulity celalo-caudale (il primo segmento
raddrizeato & il capo). il distonico raddrizza prima i
segmenti caudali e per uliimo. se ci riesce, il capo.
[noltre, prevale lo schema rotatorio-derotativo su
guello Messo-cslensorio, per cul ogni tentativo di
raddrizzamento verticale produce postore asimme-
triche, con influenza persistente del nflesso tonico-
asimmetrico del collo. La coordinazione fra con-
trollo posturale ¢ manipolazione ¢ pariicolarmente
complicata ¢ conviene sempre separare le due fun-
womi in terapia. L'inibizione o lo scaricamento dej
moviment involontan su una parte del corpo non
colnvolta nell"arione & Spesso un passo Necessiro
per liberare il movimento volontario, sebbene talo-
ra i riflessi patologici siano inseriti con destresc
schemi volontar per raggivngere comungue 1o sco-
pofad es.riflessi di grasping e avoiding per affer-
rare ¢ rilasciare un ogeetto). Le discinesie sono co-
mungue un buon bersaglio per la werapia farmaco-
lozica e il loro controllo medico pud notevolmente
migliorare il controllo motorio volontario.

Forme atassiche

Le forme atassiche di PCI rientrano nel gruppo
piit esteso delle atassie croniche infanoli, di cui
rappresentand le forme non progressive. La non
progressiviti non ¢ twillavia sempre certa ¢ un at-
tento foflow-up clinico ¢ neuroradiologico & spes-
s0necessario per confermare la diagnosi, Sitratia
quasi sempre i malformazioni, rare le lesioni
ipossico-ischemiche ed emorragiche. 51 distin-
zuono generalmente: aiassie pure, in cui Patassia
¢ Punico sintomo: sindromi atassiche, in cui
IMatassia s associa varamente a ritardo mentale,
dismorfismi somatici, epilessia e altri segni neu-
rologict o internistici; arassie aoguisiie, esito di
lesioni infettive, vascolari o chirurgiche (sovente
da resezione di neoplasic). Leterogencith della
patologia rende difficile trattare il quadro clinico
come unitario, ma se ne possono delineare almeno
i principali aspetti motori.

L atassio cerchellare pud includere una seric
di seeni neurolosicn elassici: Ia dismelria (ermone

BB EYEBE GO ERE RAERRBLEPERREALE

EIE R &S




e

B - PARALISI CEREBRALE INFANTILE: CLINICA,

123

nella direzionaliti delle traietiorie), ipo- ¢ iper-
metria (errori nella lunghezza delle Lraiettorie),
IMadiadococinesia (difficoltd ad alternare rapida-
mente attivazione di asonisti ¢ antagonisti), la
dissinergia (difficolti a coordinare schemi motori
simultanei), la discronometria (errore & fiming),
il tremore intenzionale. i1 diseguilibrio. Si posso-
no distinguere seeni atassici del gesto, della mar-
cia e della postura, sotiesi da diverse strutture ce-
rebellari: il verme per le funzioni posturali e di
equilibrio, gli emisfert per il controllo del zesto,
Imoltre. i difetti di base, che possono essere pil o
meno rifevanti, alfligzono in misura diversa le tre
grandi [unzioni motorie {ad es.. la dismetra ¢ il
tremore sono mollo evidenti nel gesto, il disequi-
librios nella statica, pit o meno Wil si esprimono
nella marcia ¢ nei passagei posturali). 1 camming
atassico ¢ caratterizzato da base d'appoggio allar-
gata, congelamento dell"asse capo-tronco, arti su-
perior i suardia alta, notevoli oscillazion, shan-
damenti ¢ correzioni su tutti 1 pian dello spazio,
schema del passo caolico ¢ varabile con scarsa
calibrazione delle escursiond articolari.

1l quadro clinico descrito, derivato dalla pato-
logia adulta ¢ da tenere presente come modello weo-
rico, quasi mai siopresenti nel bambing i guesta
forma. Tnnanzitutto, molte PCT atassiche sono do-
minate pit dall’ipotonia ¢ dal mtardo mentale che
dai seeni neuromoton specifici, molto difficili pe-
raltro da osservare nel primo anno di vita, anche nei
casi pid tipici, in guanto mascherat dalla cosidder-
ta fatassia fisiologica”™, ovvero legata all"apprendi-
mento in corso, I ritardo nelle acquisizion:, soprat-
tutto il ritardo del cammino, & spesso il pimo se-
enale di allarme. Ta prognosi locomotoria & varia-
bile: i casi lievi possono raggivngere indipenden-
#a Intorng ai tre anni, 1 pit gravi intorno ai 7-10 an-
ni o mai. Mol importante per 'esercizio terapeu-
tico & atlento studio dei compensi spontanei (for-
temente influenzati dal livello cognitivo) e la dota-
wiome di strategic di compenso efficaci.

DIAGNOSI E PROGNOSI PRECOCE

Come abbiamo visto, la storia naturale delle di-
verse forme di PCT segue un processo evolutivo di
riorganizzazione anatomica e funzionale, varia-
mente influenzata da fattori oreanici e ambientali.
I peri forse necessario ribadire che la descrizione
delle diverse forme, basata su casi prototipici e

funzionalmente maturi (si descrive ad esempio il
cammine del diplegico solo dopo che tale funzio-
ne e stata consolidata), & solo un modello di riferi-
mento, difficilmente applicabile nei primi anni di
viti, quando i sistemi coinvolti non hanno ancora
trovalo un’organizzazione stabile, Gli stessi sezni
neurologici, apparentemente cosi lineari e affida-
bili, sono in realtia solo Mespressione meno inco-
stante della patologia, ma non per questo esenti da
ampie variazioni nel breve e nel lungo periodo (si
pensi al variare del tono muscolare con la vigilan-
wa, la postura, la temperatura, il contesto ambien-
lale, lo stato mentale, eic.). Una delle principali
conseguenze di questa mutevalesza & la tradizio-
nale difficolia nel porre la diagnosi di PCI nel
bambine piccolo. Messuno dei segni neurologici
classici & infatti evidente nel neonato e nel lattan-
Le, al punio che in molti casi nel passato, ma anche
in testi recent, si parla di “periodo di laenea™: per
esempio, Vemiplegia spastica talvolta & diagnosti-
cata solo dopo Uemergere di chiare asimmetric
nell"afferramento ¢ nella manipolazione, Del re-
sto, proprio 'emiplegia, come accennato nel para-
grafo precedente, offre nei primissimi mesi di vita
oli esempi pid straordinar di plasticith ¢ riorga-
nizzacione, stimolande la comunita scientifica e
terapeutica o costruire modelli di intervento pre-
coce capaci di incentivare ¢ indirizzare ali pro-
cessl. Risulta o questo punto chiara urgenea del-
la diagnosi precoce, come passaggio obbligato per
una presa in carico riabilitativa veramente effica-
ce del bambino con PCIL

Come accennato nelle pagine precedenti,
Fobiewtivo della diagnosi precoce ¢ stakoe reso ac-
cessibile negli ultimi decenni dal grande sviluppo
delle tecniche di assessment clinico e strumentale.
Cuando s parla di diagnosi precoce, & utile distin-
suere due aspetti; la diagnosi di lesione ¢ la dia-
anosi di disturho. La disgnosi di lesione & linsicme
di procedure che mirano ad accertare la presenza ¢
I"eventuale natura di anomalie morfologiche cere-
brali. La diagnosi di disturbo mira invece a indivi-
duare definite e stahili anomalie del comportamen-
to motorio, tentandone possibilmente anche un’ini-
wiale caratterizzazione descritliva e prognostica
{guale sard la forma di PCL, quali funzioni saranno
interessate ¢ con guale livello di impairment). Ov-
vigmente, lesione ¢ funzione sono ampiamente cor-
relate, ma & vlile tenere distinti @ due aspett, so-
prattutto nei primi anni, quando le discrepanze e le
incertezec nella correlazione anatomo-funzionale




134 SEZIONE Il - CLINICA E RIABILITAZIONE DELLE PATOLOGIE NEUROLOGICHE DELL'ETA EVOLUTIVA

sono massime, E ad esempio frequente diagnosti-
care precocemente una lencomalacia periventrico-
lare grazie all'ecografia cerchrale, mentre per valu-
tarme le ricadute funzionali sono necessaric una
tempistica ben pid lunga ¢ competenze molto di-
verse, come siovedrdl a breve. Per la prognosi fun-
sionale. infing, 'osservazione clinica & general-
miente pil informativi e alfidabile dei dati anatomi-
ci, anche se solo Nintegrazione fra 1 due approcei
pud consentire il massimo della predittivit,

Per quanto riguarda la dicgnosi di lesione, @
utile tenere in mente il eriterio cronologico gii
esposto in precedenza. Sono infatti 1 Fattord di ri-
schio, differenziati in base al fing . o determina-
re il nostro approccio diagnostico. 1 gquadri mal-
[ormativi precoci si presentano in genere in un na-
1o 4 lerming senza una storia sugeestiva, Leven-
tuale solferenza fetale nei primi duc trimestr puo
infatti essere asintomatica o dare sintomi aspecili-
ci. La diggnosi di lesione seguird in questi casi la
comparsa di manifestazioni cliniche in cpoca po-
stnatale ¢ s1 avvars della RM encefalo come stru-
mento di prima scelta, Se il sospetto & posto du-
rante la gravidanza, ¢ a volte possibile porre una
diagnosi prenatale per mezzo della RM fetale. Le
lesioni del terzo trimestre compaiono. general-
mente in neonati pretermine con segni di distress
respirutorio neonatale, Questi quadri costtuisco-
no ogwi fa grande maggioranza del casi sotlopost
a programmi di sereeniing ¢ follow-up neurologico
nei primi mesi di vita, per cui & difficile che sfug-
eano alla diagnosi di lesione, la guale tenderd a
precedere quella funzionale. La teenica di prina
seeltn & Uesecuzione di ecogralfie cerchrali seriale,
in grado di documentare maolto bene la Opica evo-
luriome delle lesioni della sostanya hianca profon-
da. Lu BM encefalo in questi casi & eseguila in ge-
nere a mielinizzazione pin avanzata per conferma
¢ studio pit accurato del quadro. Le lesioni del-
epoca intormo al termine sono clinicamente pii
eterowenee. L asfissia neonatale, per definizione,
& clinicamente evidente ¢ rientra sempre nei pro-
srammi di follenv-up neurologico. Llinfarto cere-
brale pui essere sintomatico, dando ad esempio
crisi epilettiche neonatali, ma anche asintomatico,
specie se ha insorgenza prepartum, In gquestulti-
mo caso sarh dingnosticato solo dopo Vemergenza
di segni clinici. La metodica di scelta per la dia-
gnosi di lesione nel nato a termine & la RM ence-
falo. data la nom sulficiente sensibilita dell’eco-
grafia in questo periodo, Le lesiont post-natali

danno generalmente una sintomatologia acuta e
richiedono Uesecuzione di TC cranio (in fase acu-
ta ¢ subacuta, molto importante ad esempio per
traumi ed emorragie intracraniche) e/o RM ence-
falo (necessaria per una valulazione definitiva).
L'EEG neonatale merita una menziong a parte in
guanto, oltre al tradizionale ruolo nell epilessia,
ha ricevuto negli ultimi vent’anni una grande al-
tenzione come sirumento prognostico, in quanto
capace di monitorare la maturazione dell’attivita
elettrica cerehrale. In questo senso pud essere
considerato uno strumento pit di assessment fun-
#ionale che per la diagnosi di lesione.

La diagnosi di disturbo pozgia prevalentemente
sull osservarione clinica. 1l roolo dell’esame neuro-
logico del neonato ¢ del lattante si & notevolmente
accresciuto ¢ delinito grazie alla messa a punto di
protocolli standardizzati altamente predittivi del-
I"evoluzione funzionale. Tradizionalmente 'esame
del neonato era basato sulla valotazione della posto-
rat, del tono muscolare ¢ dei cosiddett “nflessi ar-
caici™, Mancavano perd studi analiticn sull affidabi-
liti e la predittivith dei singoli segni e dei protocolli
nel loro complesso. Proprio studi di guesto tipo han-
no permesso di sancire lo scarso valore di molti frem
tradizionali, a partire dalle rearioni riflesse. metien-
do in luce Mimportanza di aspetti pitn globali ¢ adat-
tivi del comportamento, come Uadattamento del to-
no alle variazioni di postura o la vivacita delle con-
dotte di esplorwedone sensoriale.

Sono nati cosi numerosi protocolli di asses-
sorent standurdizeati e validati, Tra cui i pit noti ¢
diffusi a livello internazionale sono probabilmen-
te 1" Hammersmith Neonatal Newrological Exami-
nation e 1" Hammersmith {nfant Newrological
Evamination (vedi Cioni e Mercuri, 2007, Chuesti
protocelli sonoe relativamente semplic, affidubili
¢ predittivi. Degli ffem tradizionali hunno mante-
nuto solo guelli statisticamente significativi, ag-
siungendone di nuovi sul comportamento sponta-
neo, interazione con I'ambiente ¢ le funzioni
sensoriadi. Sono inolire strumenti validati in di-
verse popolazioni cliniche di bambini a rischio
neurnlogico, sia nati pretermine che a lermine, per
cui se ne conoscono approfonditamente le pro-
prieta clinimetriche: ad esempio quali frenr sono
piit predittivi alle varie eti ¢ a quali configurazio-
ni di segni corrispondono con pit probabilith for-
me diverse di PCLL

La neurologia del bambino piceolo ha ricevato
un particalare sviluppo dal gruppo di Groningen,
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fondato da Heing Prechtl, che & stalo fra 1 primi a
porre Maccento sulla varabilita del comportamen-
to motorio individuale ¢ sul suo signiflicato eliolo-
gico di adattamento eti-specifico alle richieste del-
Iambiente, La ricerca di risposte stercotipate ¢
passive come i riflessi ha lasciato cosi 11 posto alla
valutazione dell’adesuaterza del reperlonio moto-
rio all’eti e al contesto funzionale. Prechtl ha guin-
di segnalalo la presenza, nel feto, nel neonato e nel
Iattante, di una ricea altivitd motoria spontanca,
cioe non riflessa, composta in gran parle da movi-
menti peneralizzati, ovvero pattern di movimento
globale variamente coinvolgenti tutte le parti del
corpo, Lo studio dei movimenti gencralizzat ne ha
permesso la classificazione in diversi patiern, nor-
mali ¢ patolosici, specifici per Neth (vedi Cioni ¢
Mereuri, 2007). Oggi il metodo di Prechtl di as-
sessment dell™attivith motoria spontanca del neo-
nato e del lattante ¢ lo strumento elinico precoce
pil sensibile per la diagnosi di PCT, Sebbene 11 me-
todo sia basato su un riconoscimento globale, ge-
staltico, della normalith o anormalitd (cioé, si valo-
ta la qualith del movimento nel suo complesso), al-
cuni elementi specilici permettono anche di distin-
guere le forme spastiche unilaterali (asimmetria
dei movimenti segmentali distali) e le forme disci-
netiche (movimenti circolari degli arti, apertura a
ventaglio delle dita, etc.) (Ferrari ¢ Cioni, 20015},
La diagnosi di emiplegia pui essere cosi anticipa-
ta addivitturs ai tre mesi di vita, prima dell”emer-
gere del reaching . Lanalisi accurata del reperlono
motorio spontanco si & dimostrala inoltre cormelata
coit il foture livello di impairment funzionale in
misura maggiore a qualsiasi altra tecnica, soprat-
wilo nei nati pretermine,

L'uso integrato delle moderne weeniche di new-
redmeaging, neurohsiologia ¢ assessment clinico
permette oggi la diagnosi precoce di PCLL sia da
un punto di vista lesionale che funsionale. La dia-
gnosi precoce & fondamentale per formine informa-
zioni affidabili alla famigha, per programmare
adeguatamente il follow-up e la gestione medica
del caso, per iniziare una presa in carico riabilita-
tiva precoce. Llintervento precoce, a sua volta, ¢
ogei un orizzonte possibile ¢ di fondamentale im-
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portanza per tentare di modilicare la storia natura-
le della patologia fin dai meccanismi iniziali di
riorganizzazione post-lesionale. 1 concetto di
neuroprotezione, una volta limitato a principi Tar-
macologics attivi in vitro contro la morte neurona-
le, abbraceia osgi sempre pid strategie di inter-
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venlo organico ¢ funzionale in grado di prevenire
lo sviluppo di disabilith.

CONCLUSIONI

La PCL ¢ un quadro clinieo di grande complessita,
riceo di sfaccettature, di opportunicd valutative e ria-
hilitative. E necessario per il clinico spostare 1'accen-
to dalla patologia cercbrale, reale o presunta, oggi
maolto pit accessibile di prima grazie alle tecniche di
PCLVOIRG RIS, T COTUNGLE PEF SUE TIIULIE ITTPeTe-
trubile all’intervento diretto, all’espressione Tunzio-
nale, dinamica, mutevole, adattiva, dell’organismo.
5i sono potut cosi moltiplicare i punti di vista e 2li
strumenti a disposizione per riconoscere, valutare, in-
terpretare ¢ tentare di modificare le moleplici disfun-
woni sotlese dalle diagnosi. La varieta di termini, di
defintzion ¢ di proposte classificative estimonia la
riccherya di un campo, quello della neurologia dello
sviluppo, di antica fondazione ma in continga ¢ rapi-
da evoluzione. E necessario atlivare sempre un ragio-
namento lsiopatologico longitudinale che parta dai
meccanismi di danno cerebrale fino alla complessa
imerazione [t i sistemi dell’organismo ¢ dell®am-
bicnte nel contesto di vita attuale: seent ¢ sintomi non
dovranno essere perlanto solo descntt ¢ raggruppat
in Insiernd sindromict, ma interpretati quali chiavi di
accesso a possibili meccanismi adattivi ¢ deducativi,
La scoperta recente di processi di straordinaria plasti-
citivdel tessuto cerebrale ha esteso il concetto di rior-
sanizzazione dall’ambito funzionale a quello anato-
mico, incentivando la produsione di nuovi stroment
di diagnosi e mtervento precoce.
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