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EPIDEMIOLOGIA, EZIOLOGIA E PATOGENESI

La prevalenza di PCI varia molto in base alla geo-
grafia ¢ al periodo storico in esame, E pil alta nei
Paesi in via di sviluppo, mentre nei Paesi indu-
strializzati ha visto una progressiva riduzione nel
secondo dopoguerra, per toccare il minimo negli
anni '60-"70 e poi di nuovo aumentare nei '70-'80.
Attualmente si attesta intomo a 2 per mille nati vi-
vi (anche in Italia), facendo della PCI la principale
causa di disabilith motoria grave in etd pediatrica.
Alcune popolazioni di neonati sono a rischio parti-
colarmente alto: I'incidenza infatti aumenta di 70
volte nei neonati di peso <1500 g, per lo pilr pre-
termine di alto grado (sotto le 31 settimane di etd
gestazionale). Proprio I'incremento numerico e la
maggiore probabilitd di sopravvivenza dei nati
pretermine sembrano i principali responsabili del-
'aumento della prevalenza di PCI a partire dagli
anni ‘80. Cio si riflette anche in un cambiamento
nella distribuzione fra le diverse forme cliniche.
con una riduzione delle tetraparesi spastiche e di-
stoniche legate a gravi e diffuse sofferenze neona-
tali (infezioni connatali, asfissie, traumi da parto,
ittero) e un aumento delle diplegie ed emiplegie da
lesione della sostanza bianca profonda, tipiche del
nato pretermine (vedi pib avanti). Attualmente le
forme spastiche sono circa 1'80% delle PCI, le 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 (7%) (Himmelmann et al, 2010),
La PCI, come abbiamo visto, non & definita
sul piano eziopatogenetico, bensi su quello clini-
co. Tuttavia, la precocita ¢ la non progressivita del
disturbo ne circoscrivono in qualche modo la
gamma di possibili cause. Il criterio cronologico
permette di classificare i principali quadri anato-
mo-patologici, che come si vedrii sono fortemente
correlati all’epoca di insorgenza, ovvero al timing
della lesione. Cosi, anche nel caso frequente in cui
non si riesca a risalire con certezza alle cause, sa-
rit sempre possibile tentare un ragionamento sulla
cronologia dei meccanismi patogenetici a partire
dalla storia e dalle immagini neuro-radiologiche,
Conviene distinguere quattro grandi periodi,
con parziali sovrapposizioni ed eccezioni: 1) i pri-
mi due trimestri di gestazione: 2) la parte iniziale
del terzo trimestre (24-36 settimane); 3) I'epoca
intorno al termine (36-44 settimane); 4) I'epoca
post-natale (fino al secondo-terzo anno di vita),

Disturbi ad insorgenza nei primi due
trimestri di gestazione

In questo periodo avviene la maggior parte dei
processi citogenetici e istogenetici a carico di neu-
roni e cellule gliali. I quadri che si possono in-
staurare, che siano ad eziologia genetica o acqui-
sita (tossica, infettiva, ipossico-ischemica, etc.),
sono di tipo malformativo e si classificano in base
al processo che & stato interrotto o alterato al mo-
mento dell’insulto, Lo sviluppo corticale, o corti-
cogenesi, consta di tre grandi fasi: 1) proliferazio-
ne e differenziazione neuronale e gliale (terzo-
quarto mese); 2) migrazione dalla matrice germi-
nativa ventricolare dei neuroni destinati alla cor-
teccia (quarto-quinto mese); 3) organizzazione
della corteccia cerebrale (dalla fine del secondo
trimestre. con alcuni processi come la sinaptoge-
nesi che proseguono per molti anni).

11 disturbo della proliferazione pia spesso as-
sociato a PCI & I'emimegalencefalia, che coinvol-
ge un intero emisfero e si presenta con emiparesi,
ritardo mentale ed epilessia grave. Molti casi fan-
no parte di sindromi genetiche (es. sindromi neu-
rocutanee). Il ritardo mentale, 1 disturbi neuropsi-
cologici e I'epilessia dominano clinicamente an-
che la maggior parte dei disturbi della migrazione.
Le forme diffuse, come quelle dello spettro lissen-
cefalia-eterotopia sottocorticale a banda-pachigi-
ria, sono spesso di origine genetica (soprattutto da
mutazioni dei geni LIS1 o DCX) e si presentano
con gravi quadri di tipo ipo- 0 aposturale. Le for-
me localizzate, come le eterotopie nodulari sotto-
corticali, possono dare origine a quadri emiplegi-
ci o diplegici, in genere complicati da epilessia fo-
cale. I disturbi dell’organizzazione corticale sono
in maggioranza caratterizzati dalla polimicrogiria,
ovvero una corteccia sottile ¢ formante numerosi
piccole circonvoluzioni. Esistono polimicrogirie
generalizzate, quasi sempre associate a epilessia.
grave ritardo mentale ¢ tetraparesi di vario grado,
Le polimicrogirie focali invece, pitl comuni, sono
di due tipi: con o senza schizencefaha, Le forme
senza schizencefalia possono essere asintomati-
che o associarsi a epilessia focale. segni motori ¢
neuropsicologici, che dipendono dall’estensione
dell'anomalia. Le forme con schizencefalia (mol-
to probabilmente di origine vascolare) si presenta-
no spesso con epilessia ed emiparesi (se unilatera-
Ii) 0 tetraparesi (se hilaterali) di tipo spastico. Le
displasie corticali focali sono anomalie corticali
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localizzate, talora invisibili alla RM encefalo, che
possono includere disturbi dell'organizzazione,
della migrazione e anche della proliferazione neu-
ronale. Spesso asintomatiche, possono essere as-
sociate a epilessia farmaco-resistente, costituendo
in questo caso una buona indicazione per |'inter-
vento neurochirurgico, di cui la PCI puo rappre-
sentare un esito secondario.

Alcune infezioni virali intrauterine, in partico-
lare da citomegalovirus, se abbastanza precoci,
possono produrre quadri malformativi aspecifici
pill 0 meno estesi e complessi. Essi combinano
generalmente vari aspetti istologici, ma reperti ca-
ratteristici sono la polimicrogiria ed eterotopie
nodulari multifocali.

Un capitolo a parte ¢ rappresentato infine dal-
le malformazioni cerebellari. La maggior parte di
esse riguardano 'intera fossa posteriore, non so-
lo il cervelletto e in alcuni casi anche strutture so-
pratentoriali. Per questi e altri motivi le manife-
stazioni cliniche sono eterogenee ¢ quasi mai le-
gate al solo deficit della funzione cerebellare (ve-
di descrizione delle PCI atassiche). La classifica-
zione ¢ complessa e distingue due grandi gruppi:
1) le agenesie/ipoplasie del verme cerebellare; 2)
le aplasie/ipoplasie del cervelletto. 11 primo grup-
po, quello vermiano, ¢ dominato da due spettri:
quello della malformazione di Dandy-Walker e
quello della sindrome di Joubert, quadri rari la
cui trattazione esula dagli scopi di questo capito-
lo. 11 gruppo delle aplasie/ipoplasie cerebellari &
ancora pil eterogenco, con molte rare anomalie
di varia natura. In questi casi & importante un’ac-
curata diagnosi differenziale, dato che molte sup-
poste malformazioni si possono successivamente
rivelare espressione di malattie degenerative (e
quindi non PCI),

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

E questo un periodo molto delicato. sia sul piano
dello sviluppo cerebrale che su quello ostetrico,
unendo una particolare vulnerabilita dell encefalo
con la possibiliti di una nascita pretermine. E
un’epoca in cui architettura del cervello resta
globalmente immutata, ma si hanno importanti
processi organizzativi corticali e gliali (fra cui la
maturazione degli oligodendrociti ¢ la mielinizza-
zione). Regredisce gradualmente la matrice ger-

minativa ventricolare, ormai cessato il suo ruolo
proliferativo. Rilevante & poi la maturazione del
sistema vascolare, in particolare la migrazione
delle cosiddette “zone di confine™ (border zones):
si tratta delle aree irrorate dai rami terminali, pid
piccoli e fragili, delle arterie cerebrali, che nella
vita fetale si collocano lungo le pareti dei ventri-
coli laterali, spostandosi poi progressivamente
verso la corteccia. Oltre a questi cambiamenti
anatomici, il sistema cerebrovascolare mette 4
punto meccanismi fisiologici di regolazione del
flusso ematico e della pressione arteriosa intrace-
rebrali, al fine di proteggere I'encefalo da even-
tuali sbalzi pressori e volemici.

Tutti questi processi hanno solo inizio nel pe-
riodo in esame, proseguendo e in parte comple-
tandosi verso I'epoca del termine. La conseguen-
za principale & la particolare vulnerabilita del
cervello in questo periodo, soprattutto in quella
sostanza bianca periventricolare che & contem-
porancamente zona di confine \'ascolar.c e di tar-
diva mielinizzazione. Tutto questo avviene men-
tre il sistema respiratorio & ancora di tipo fetale.
vincolato alla placenta e non ancora pronto alla
vita extra-uterina. Ecco perché la nascita preter-
mine pud costituire I'evento avverso ;?il‘l §|gn|ﬁ-
cativo del periodo e predisporre a lesioni _molto
caratteristiche, ovvero le lesioni ipossico-ische-
miche ed emorragiche della sostanza bianca pro-
fonda. In alternativa, o pill Spesso in associazio-
ne, alla prematuranza i ANNOVErano NUMEros:
altri fattori eziologici prenatali: infezioni mater-
ne o fetali, corioamniositi, stati pm-lrombollc_l 0
pro-emorragici, scompensi cardigvuscoI?n 0
metabolici (p. es.. diabete. gestosi). insufficienze
placentari di varia natura, acute (p. €S.. cglum-
psia, embolia, distacco) 0 croniche. etc. Il ritardo
di crescita intrauterino & un rilievo frequente ¢
costituisce un fattore di rischio indi[‘)‘cndcnlu".
Cosi. le lesioni “tipiche del pretermine Sono ri-
scontrabili anche in bambini nati a termine €on
fattori di rischio pre-natali. -

Veniamo ora ai principali quadri lesionali del
periodo: la leucomalacia periventricolare ¢ gh
esiti dell emorragia intraventricolare. La leuco-
malacia & un rammollimento defla sostanzi hl_;m-
ca secondario a ipossia e/o ischemia ed ¢ c'lusslcal-
mente bilaterale. L emorragia imru\‘e_nlrlmla_nrc.
pitt spesso unilaterale o comungue u.snmmcmca.
origina dalla rottura dei fragili plessi arteriost del-
la matrice germinativa in via di regressione.
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Un’emorragia estesa pud causare compressione
sulle pareti ventricolari ¢ sulle vene periventrico-
lari, con conseguente infarto venoso periventri-
colare. Il sangue pud inoltre defluire nel sistema
ventricolare e raggiungere gli spazi subaracnoi-
dei, causando idrocefalo. L'infarto venoso ¢ la
leucomalacia condividono alcune caratteristiche:
la gliosi riparativa, la perdita di sostanza bianca
con espansione ventricolare ex vacuo e, nei casi
pil tipici, la successiva formazione di cavitd ci-
stiche, Inoltre, entrambi tendono a colpire due
importanti gruppi di fibre: il fascio corticospinale
(piramidale) e, se posteriori, le radiazioni ottiche,
Le fibre motorie pil spesso colpite sono quelle
che passano pill vicino ai ventricoli, ovvero quel-
le dirette all’arto inferiore; seguono le fibre per
I'arto superiore e infine quelle per la regione oro-
faciale (Fig. 8-4). Come si vedra pil avanti, le
manifestazioni cliniche di queste lesioni sono di-
retta espressione della loro anatomia: PCI spasti-
che bilaterali o unilaterali, pii frequentemente di-
plegie oppure emiplegie a prevalente interessa-
mento dell”arto inferiore. Le forme unilaterali so-
no pib spesso legate a infarto venoso. Molto fre-
quenti, soprattutto nelle forme bilaterali, sono i
disturbi visivi,

La diagnosi di lesione nel nato pretermine si av-
vale prevalentemente dell’ecografia cerebrale tran-
sfontanellare. di cui costituisce il principale campo
di applicazione. Questo strumento permette infatti
un’ottima visualizzazione delle anomalie della so-

@amba
fronco

stanza bianca e delle immagini cistiche, cosi carat-
teristiche di questo periodo, Le principali classifi-
cazioni della leucomalacia periventricolare ¢ del-
I'emorragia intraventricolare sono su base ecogra-
fica e sono, rispettivamente, quella di de Vries e
quella di Volpe (vedi Cioni ¢ Mercuri, 2007). La
conferma della diagnosi neuro-radiologica avviene
poi in genere con |'esecuzione di una RM encefalo
in etd pill avanzata (come conferma definitiva a
mielinizzazione completata, almeno dopo 1 due an-
ni di vita), La RM & un esame che deve essere ese-
guito, almeno una volta in tutti i bambini con cer-
tezza o sospetto di PCI, anche ai fini della diagnosi
differenziale (o di doppia diagnosi, lesionale e ge-
netica), ma anche prognostico-funzionale. L'osser-
vazione della motricita spontanea ¢ lo strumento di
valutazione precoce dal potere prognostico piu cle-
vato e deve sempre essere associato all’esame neu-
rologico e alle indagini strumentali.

Disturbi ad insorgenza intorno al termine

Il nato a termine non presenta la vulnerabilita del
pretermine, ma in alcuni casi puo 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 s€ ¢ un evento potenzialmente stressan-
te, che puo slatentizzare situazioni di rischio pree-
sistenti oppure, ormai raramente nei paesi indu-
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Fig. 8-4. Rappresentazione schematica di una sezione cerebrale coronale con il decorso dei fasci cortico-spina-
i, La tipica sede della leucomalacia periventricolare é rappresentata dai due cerchi punteggiati.
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strializzati, provocare complicanze traumatiche.
Bisogna comunque sottolineare che I'eziopatoge-
nesi delle lesioni nel nato a termine €& generalmente
meno chiara rispetto a quella del pretermine. La
diagnosi di lesione in questo periodo si pud inoltre
avvalere con minore affidabilita dell’ecografia ce-
rebrale, dato che i quadri coinvolgono spesso zone
difficili da visualizzare (come i nuclei della base),
S0Mo pill raramente cistici ¢ sono mascherati in fa-
se acuta da edema e alterazioni infiammatorie. La
RM encefalo neonatale & la tecnica di prima scelta,
I quadri lesionali tipici del nato a termine so-
no: I'infarto cerebrale e le forme bilaterali di en-
cefalopatia ipossico-ischemica.
Lo stroke, o infarto cerebrale, sebbene infrequen-
te in etd pediatrica, ha nel neonato un picco di inci-
denza che ne fa la prima causa di emiplegia del bam-
bino. Ne parliamo riguardo al neonato a termine. di
cui ¢ la lesione piii frequente. ma pud colpire anche il
pretermine. Puo essere di tipo arterioso (70% dei ca-
s1) 0 venoso (da trombosi dei seni venosi, diverso da
quello secondario a emorragia intraventricolare).
L'infarto arterioso ha una prevalenza di 1/4000 nati
vivi, colpisce tre volte su quattro I'emisfero sinistro ¢
due volte su tre il territorio dell’arteria cerebrale me-
dia. Fra i principali fattori di rischio dell’infarto arte-
rioso sono le condizioni pro-trombotiche: anomalie
della crasi ematica o della coagulazione di varia ori-
gine, per lo pill genetica o autoimmunitaria, per le
quali esistono oggi protocolli diagnostici includenti
indagini ematochimiche, molecolari ¢ reumatologi-
che. Lo stroke € ancora oggi una diagnosi molto spes-
so tardiva, posta solo dopo la messa in evidenza del-
I"'emiparesi. La sua presentazione pid frequente,
quando non ¢ asintomatico, sono le convulsioni neo-
natali. L'osservazione di pattern patologici di motri-
cita spontanea neonatale permette di anticipare molto
la diagnosi di PCI unilaterale,
L'encefalopatia ipossico-ischemica bilaterale
del nato a termine ha un'eziologia molto variabile e
spesso controversa: molti Autort hanno chiamato in
causa fattori pre-natali predisponenti, ma nella mag-
gioranza dei casi ¢ comunque riconoscibile una sof-
ferenza perinatale. La condizione definita come
“asfissia neonatale™, ovvero Iassociazione di ipos-
sia e segni persistenti di compromissione neurologi-
ca. ¢ levento avverso piu frequentemente riscontra-
to nella storia di questi bambini. Di contro, la pro-
gnosi dell’asfissia @ favorevole nella maggioranza
dei casi. Losservazione della motricitil spontanea si
¢ nivelata anche in questo caso di grande aiuto per

aumentare il potere prognostico dell’esame neuro-
logico neonatale, guidando e coadiuvando I'iter dia-
gnostico strumentale (RM encefalo, EEG).

La classificazione anatomo-patologica dell’en-
cefalopatia ipossico-ischemica distingue forme con
necrosi neuronale selettiva, che interessano seletti-
vamente la sostanza grigia dei nuclei della base e
della corteccia (soprattutto perirolandica, quindi
moltoria ¢ sensitiva primaria) e lesioni dei territori
spartiacque, ovvero delle zone di confine vascola-
re, che nel nato a termine sono soprattutto nella cor-
teccia parasagittale e nella relativa sostanza bianca
sotto-corticale. Il coinvolgimento dei nuclei della
base pud estendersi ai talami e alle capsule interne.
In alcuni neonati la lesione riguarda solo la sostan-
za bianca ed esistono quadri a confine fra la leuco-
malacia periventricolare e quella sotto-corticale. La
prognosi dipende molto dal numero delle strutture
coinvolte; anomalie lievi della sola sostanza bianca
possono avere un esito di normalita. anomalie gra-
vi della sostanza bianca producono quadri spastici
bilaterali simili a quelli del pretermine (sono pidl
frequenti perd le tetraparesi). le lesioni parasa.gittn:
li sono generalmente associate a tetraparesi (in cul
I'interessamento degli arti superiori pud essere
maggiore o uguale a quello degli arti inferiori), I.c
lesioni dei nuclei della base possono dare PCI d?-
stonico/discinetiche. se isolate, o forme miste di-
stonico-spastiche. se associate a danno della capsu-
la interna /o anomalie pid diffuse. Una particolare
forma di lesione isolata dei nuclei della base. oggt
molto rara, & il kernicterus, dovuto all’accumulo di
bilirubina in casi gravi di ittero neonatale.

Disturbi ad insorgenza in epoca
post-natale

Rappresentano secondo la maggior parte degli stu-
di circa il 10% delle PCI. L eziologia € mf)lto vil-
riabile. con una maggiore prevalenza di fattori
esterni. come il trauma cranico, le infezion! acqui-
site in comunita (es.. meningo-encefaliti batteri-
che, encefaliti virali e post-infettive) e gli interven-
ti neurochirurgici, rispetto alla vita intrauterin.
Ancora molto rappresentato & 1'infarto. che in que-
st'epoca pud essere un’espressione t;m‘iu-'u degli
stessi fattori costituzionali gia visti per il ‘nc.:nnum
(es.. stati pro-trombatici), oppure una recidiva (lo
stroke neonatale recidiva nel 3-5% dei casi) o infi-
ne secondario a eventi nuovi, come I'embolia che
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puo frequentemente complicare un intervento car-
dio-chirurgico. Cid che distingue maggiormente le
lesioni post-natali da analoghi insulti perinatali &
la risposta dell'encefalo: se da una parte la sua vul-
nerabilita ¢ infatti notevolmente diminuita, lo sono
parimenti le sue capacita di recuperare con mecca-
nismi di plasticitd e riorganizzazione. Per questo
un’emiplegia a insorgenza post-natale avri carat-
teristiche molto simili a quelle dell’emiplegia
adulta. Superati i primi due-tre anni di vita, quan-
do anche la miclinizzazione & completata, cessa
I'epoca del “cervello immaturo”, ciog vulnerabile
e plastico: una lesione pil tardiva non rientrerd
pertanto nella definizione di PCI.

CLINICA

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

Emiplegie spastiche

E la forma di PCI oggi piit frequente. E definita
neurologicamente dalla presenza unilaterale dei
classici segni di lesione del primo motoneurone
(fascio cortico-spinale): paresi (deficit di forza, di
selezione spaziale e temporale e di iniziazione del
movimento), anomalie costanti del tono muscola-
re (ipertono spastico), dei riflessi osteo-tendinei
(iperreflessia. clono) ¢ superficiali (segno di Ba-
binski. abolizione dei riflessi cutanei addominali).
Si possono associare deficit di sensibilita agli arti
paretici, soprattutto della sensibilith propriocetti-
va e tattile discriminativa, Alcuni Autori contem-
plano la possibilita che segni sfumati siano rileva-
bili anche al lato “sano”, purché esso non ne sia
ostacolato funzionalmente (la disabilitd deve co-
mungue essere unilaterale).

Le classificazioni cliniche (della manipolazio-
ne e del cammino) sono riportate nel paragrafo
classificazioni, ma 'emiplegia si presta partico-
larmente a una classificazione di tipo eziopatoge-
netico, ovvero in base al timing della lesione.
Questo & il principio della classificazione di Cioni
¢ coll. (Ferrari e Cioni, 2005) (Tab. 8-3).

Anche se, come abbiamo visto, si tratta di un
criterio valido per tutta la patologia cerebrale con-
genita, nel caso dell’'emiplegia si ha una piu netta
differenziazione delle manifestazioni cliniche in
funzione del timing. L'impegno dell’arto inferiore,
ad esempio, & in proporzione maggiore nelle forme
prenatali (da infarto emorragico o leucomalacia
della sostanza bianca profonda) rispetto a quelle
pilt tardive. L'epilessia ha un’incidenza elevata nel-
le forme malformative precoci, bassa nelle prenata-
li, medio-bassa nelle connatali ¢ intermedia nelle
acquisite. Il ritardo mentale & presente soprattutto
nelle forme malformative, etc. Un'altra importante
ragione & la plasticita cerebrale del feto: le lesioni
focali precoci (fino all’epoca del termine) consen-
tono meccanismi di riorganizzazione impensabili
in un insulto analogo acquisito in epoca post-natale
o addirittura adulta. Senza entrare nel dettaglio, per
cui si rimanda al capitolo dedicato alla riabilitazio-
ne e alla bibliografia (Chalupa et al, 2011 Ferrari e
Cioni, 2005) & utile ricordare i due fondamentali
pattern di riorganizzazione della corteccia motoria
feto-neonatale: peri-lesionale (la corteccia sana in-
torno alla lesione vicaria la funzione della corteccia
lesionata), pit favorevole: ¢ contro-lesionale (il
controllo motorio del lato plegico si trasferisce
all'emisfero sano), con prognosi peggiore, La PCI
emiplegica ¢ stata addirittura paragonata a una for-
ma di “ambliopia” della corteccia motoria, in quan-
1o la riorganizzazione peri-lesionale appare contra-
stata dalla maggior funzionalita dell’emisfero inte-
£ro, con conseguenze negative sul controllo moto-
ri0. Questo potrebbe ispirare nuovi modelli di in-

(

Tab. 8-3. CIasslfkazipne proposta da Cioni dell'emiplegia spastica
(vedi testo e Ferrari e Cioni, 2005).

Forma |

Forma Il
mesi di gestazione

Forma lll
Forma IV

Comunemente dovuta a malformazioni cerebrali nei primi mesi di gestazione
Comunemente dovuta a lesioni nella sostanza bianca periventricolare negli ultimi

Comunemente dovuta ad infarti dell'arteria cerebrale media in neonati a termine
Dovuta a lesioni cerebrali in epoca post-natale
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tervento nei primissimi mesi di vita, mirati a man-
tenere attiva la corteccia peri-lesionale.

La diagnosi di emiplegia congenita viene posta
ancora oggi in molti casi solo quando i genitori si
accorgono di un’asimmetria nell’afferramento,
quindi non prima dei 4-5 mesi. Il periodo prece-
dente, una volta detto “di latenza”, ¢ in realtd se-
gnato da una motricitd spontanea di ridotta qualita
¢ asimmetria dei movimenti segmentali distali, che
& importante saper riconoscere. La prognosi gros-
so-motoria ¢ deambulatoria della PCI emiplegica &
quasi sempre buona. L'acquisizione del cammino
autonomo avviene nella maggior parte dei casi en-
tro i I8 mesi e il cammino viene sempre usato co-
me modalita preferita di spostamento. Le compli-
canze muscolo-scheletriche all’arto inferiore non
sono perd assenti: sono possibili retrazioni musco-
lo-tendinee, ipometria dell’arto plegico, deformita
del piede (per lo pili in varo) e, nei casi pilt gravi ma
rari, sub-lussazione o lussazione dell"anca,

L.a funzione cardine per la stesura del piano ria-
bilitativo dell’'emiplegico & perd la manipolazione.
1l deficit della funzione manuale investe le seguen-
ti componenti (vedi Fedrizzi, 2009): pianificazione
dell’attivita (asimmetrica per 'esclusione del lato
plegico anche in assenza di deficit sensoriali), stra-
tegie di scelta delle sequenze (ripetitive e “costose”
per la tendenza a privilegiare gesti unimanuali), re-
pertorio di schemi (quantitativamente povero e po-
co modulabile al lato plegico. con liberta di scelta
spesso limitata a due o tre sinergie come flessione
ed estensione), meccanismi di compenso (talora
controproducenti), utilizzo delle informazioni per-
cettive per il monitoraggio dell’azione (spesso ri-
dotto). La classificazione della mano plegica di

Ferrari aiuta a compiere scelte terapeutiche sulla
base della prognosi e quindi degli obiettivi specifi-
ci di ogni forma. Le complicanze muscolo-schele-
triche all’arto superiore sono meno frequenti che
all’inferiore e in genere prevenibili con la terapia
fisica. ortesica e farmacologica. Un’osservazione
condivisa da molti terapisti ¢ confermata da alcuni
studi recenti ¢ che lo sviluppo della funzione ma-
nuale al lato plegico tenda a raggiungere un plate-
au intorno a 5-6 anni, dopodiché il bambino sarcb-
be spontaneamente incentivato ad iperspecializzare
la mano sana. Alcuni recenti modelli di intervento,
come la constraint-induced movement therapy ¢ la
terapia motoria osservativa (basata sullattivazione
dei neuroni mirror), tentano di dare una risposta al-
la difficolta di mantenere la progressione evolutiva

arricchendo le risorse dell’esercizio terapeutico
(vedi capitolo sul trattamento del presente volume).

Molto studiati sono i disturbi cognitivi e lingui-
stici dell’'emiplegico. La PCI emiplegica, infatti,
per la precocita ¢ la focalita delle lesioni, & un mo-
dello sperimentale naturale di riorganizzazione
neuropsicologica, adatto a vagliare le diverse ipote-
si sullo sviluppo intellettivo. Molto dibattuta &
Iipotesi dell’equipotenzialita emisferica, secondo
la quale entrambi gli emisferi cerebrali sarebbero in
grado di assumere la dominanza e il controllo del
linguaggio, apparentemente confermata dal feno-
meno del verbal sparing: la tendenza alla preserva-
zione delle abilita verbali negli emiplegici congeni-
ti destri. Al verbal sparing fa spesso da contraltare
il fenomeno del crowding: 1'affollamento di fun-
zioni nella corteccia sana finisce per “sacrificare”
le funzioni non verbali (visuo-spaziali e visuo-pras-
siche), che nell'emiplegico sOno Spesso riflouc.
Nonostante questi principi generali, un lieve ritardo
del linguaggio, sottili difficolti nei compiti verbali
pill raffinati e difficolti di apprendimento scolasti-
0 SONo piuttosto comuni in tutte I«_e PCI emlp!cgn-
che. La presenza di epilessia, quadri malformativio
estese lesioni cortico-sottocorticali SONO tutts asso-
ciati con una prognosi peggiore.

Diplegie spastiche

La PCI diplegica rientra fra le forme spaslichc.bxlzf-
terali, & la forma pit frequente di PCI dopo I"emi-

legia ¢ la pid comune nei bambini nati preterming.
E caratterizzata da un impegno prevalente 0 esclu-
sivo degli arti inferiori, elemento ({he la distingue
dalla tetraparesi spastica. Anche se il gonﬁr're fra le
due forme & molto labile (esistono diplegie gravi
con arti superiori compromessi ¢ tetraparest lievi
con accesso alla manipolazione). essd € g:usuﬁcum
(Cioni et al. 2008): 1) dall’anatomia lesionale. che
vede la diplegia strettamente legata alle anomalic
bilaterali della sostanza bianca e in particolare
leucomalacia periventricolare. mentre la lgjtr;xpaﬁ-
si riconosce un pitl ampio spettro di lesiont: 2) dal-
la diversa prognosi funzionale, che giusul.:cu. gmr}
parte dell’investimento riabilitativo sulla lun.f'lfn;g
cammino nella diplegia. non nella tetraparest. - )
dalla diversa incidenza di disturbi associati. in par-
ticolare deficit cognitivi medio-gravi. disartria. Ql-
sfagia, alterazioni autonomiche ¢ compln"unzg m-
ternistiche, che nelle diplegie sono assenti o dien-

alla
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tith limitata mentre nelle tetraparesi possono domi-
nare il quadro clinico. Ovviamente, esistono molte
eccezioni e casi borderline, ma nessuna classifica-
zione pretende di sostituire la valutazione del sin-
golo individuo, sempre necessaria per impostare il
trattamento. Un buon principio di demarcazione,
come indicava Milani-Comparetti (Ferrari ¢ Cioni,
2005) & la disponibilita di una valida reazione di so-
stegno agli arti superiori, che consenta perlomeno
|'accesso alla deambulazione autonoma con ausili.

Da un punto di vista neurologico, la diplegia
spastica presenta agli arti inferiori le classiche
anomalie delle lesioni dei fasci cortico-spinali, gia
elencate per I'emiplegia. Da un punto di vista fun-
zionale e riabilitativo possiamo invece vedere la
diplegia come una condizione che restringe la
funzionalita di tre grandi sistemi: il sistema moto-
rio, con particolare interessamento della funzione
cammino; il sistema visivo: il sistema cognitivo,

A livello motorio i diplegici presentano un ri-
tardo in tutte le acquisizioni posturali ¢ grosso-
motorie, mentre € pid variabile il ritardo nella ma-
nipolazione. Per la diagnosi precoce ¢ fondamen-
tale I'esame neurologico del neonato e del lattan-
te, di cui I'osservazione della motricita spontanea
rappresenta |"elemento pil predittivo. La diagnosi
di diplegia & generalmente abbastanza precoce in
quanto se ne conoscono bene i principali fattori
eziopatogenetici, che riguardano soprattutto la
popolazione dei nati pretermine di alto grado (ve-
di paragrafo precedente). Nel primo anno di vita,
quando ancora pud non essere evidente la spasti-
cita, sono tipiche la predominanza dello schema
in triplice estensione agli arti inferiori, la discre-
panza nel repertorio motorio fra arti superiori ¢ in-
feriori e la difficoltd a dissociare i movimenti dei
due arti inferiori, che condiziona ad esempio gli
schemi posturali ¢ di spostamento ostacolando
schemi alternati. Generalmente colpisce la discre-
panza fra il ritardo e le difficolta grosso-motorie
da una parte e la vivacita psichica, relazionale ¢
spesso anche manipolatoria dall’altra. Sono rari i
disturbi alimentari e della regolazione autonomica
(sonno, temperatura corporea, digestione, etc.),
mentre ¢i possono essere un lieve ritardo cogniti-
vo-linguistico ¢ difficolti articolatorie, che perd
raramente compromettono la comunicazione,

1l cammino & acquisito da circa il 90% dei di-
plegici, L'eta media di acquisizione ¢ 5 anni ¢ il
limite superiore. oltre il quale diventa molto dif-
ficile acquisirlo, & circa 8 anni. In realta, quasi

tutti i diplegici, almeno in una fase della loro vi-
ta ¢ in contesti facilitanti, raggiungono una qual-
che forma di deambulazione. Piu difficile ¢ valu-
tare |'efficacia del cammino come strumento di
spostamento: alcuni lo esercitano solo in terapia,
molti lo usano a casa e in ambienti familiari intra
moenia, altri anche extra moenia ¢ in ambienti
non familiari. L'uso di ausili per ghi arti superio-
ri & poi molto variabile, anche perché lo stesso
bambino pud cambiarli rapidamente: Ia maggior
parte non ne hanno bisogno, una minoranza co-
spicua utilizza bastoni, tripodi 0 quadripodi. una
parte pil piccola necessita del deambulatore.
Questi ultimi tendono spesso a perdere la deam-
bulazione indipendente con I'avvento di compli-
canze muscolo-scheletriche. stanchezza e dolo-
re. La prognosi locomotoria ¢ fondamentale per
il piano riabilitativo: se favorevole, infatti, molti
dei nostri sforzi saranno indirizzati a favorire ¢
mantenere il cammino (senza tralasciare glhi altri
aspetti e contemplando sempre la possibilita di
fornire anche strumenti alternativi di spostamen-
to, come la carrozzina), Studi longitudinali mo-
strano correlazioni significative fra il ritmo di
acquisizione di competenze pre-locomotorie nei
primi due anni e I'acquisizione del cammino en-
tro i 5 anni (Fedrizzi, 2009). I diversi pattern di
cammino nella diplegia spastica sono stati illu-
strati nel paragrafo sulla classificazione.

Un discorso a parte riguarda le forme con di-
sturbo percettivo ( “sense of movement™ disorder,
vedi paragrafo sulla classificazione): il bambino
che non riesce a tollerare e utilizzare correttamen-
te le informazioni percettive sembra sempre “li Ii
per”, ovvero in procinto di accedere a una nuova
funzione motoria, ma di fatto si arresta a un livel-
lo prestazionale inferiore, come bloccato da una
particolare forma di evitamento ansioso (tipico ¢
il bambino che cammina con il contatto del geni-
tore ma non riesce mai a staccarsi).

Fondamentale & la valutazione delle funzioni
visive, colpite in ragione di diversi fattori sia a li-
vello periferico che centrale (Ferrari ¢ Cioni,
2005; Cioni e Mercuri, 2007), 1 difetti di rifrazio-
ne sono pit frequenti che nella popolazione sana.
La retinopatia del prematuro € la prima causa di
ipovisione in eta pediatrica ¢ per ovvie ragioni si
associa spesso alla diplegia. Lo strabismo conco-
mitante ha fra i diplegici una prevalenza elevatis-
sima ¢ pud causare ambliopia. oltre alla perdita
della stereopsi. Disturbi dei movimenti di sguardo
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causano una ridotta esplorazione visiva e difficol-
ta di coordinazione motoria. L'acuita visiva di ri-
soluzione ¢ di contrasto, il campo visivo e la per-
cezione di colori, forme e movimento possono es-
sere ridotti per un Central Visual Impairment
(CVI) o disturbo visivo centrale, dovuto alla le-
sione della corteccia visiva occipitale. Disturbi vi-
sivi complessi discendono dalla lesione delle aree
visive associative: occipito-temporali (percezione
e identificazione di forme, oggetti, volti) o occipi-
to-parietali (percezione dei rapporti spaziali e del
movimento). L'influenza del sistema visivo sullo
sviluppo motorio, cognitivo ¢ relazionale non ri-
schia mai di essere sovrastimata e andrebbe sem-
pre considerata per un training specifico.

I deficit cognitivi nella diplegia sono raramen-
te gravi e generalizzati, ma alcune difficolth 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, pil compromesse.
Le prove pil legate alla percezione visiva e alle
prassie sono in genere le piti deficitarie, ma pos-
sono instaurarsi anche difficolta pits integrative, di
ragionamento analogico e di problem solving, se
la cognizione non ¢ sufficientemente sostenuta dai
punti di forza. ovvero dal linguaggio. Per questi ¢
altri fattor: (legati pin in generale alla disabilita,
alla dipendenza dall’adulto e alle dinamiche rela-
zionali 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 ¢ al
distanziamento del vissuto corporeo, visivo ed
cmotivo,

Tetraplegie spastiche

Le forme tetraplegiche. o tetraparetiche, compren-
dono i casi pitr gravi di PCI. Si pud trattare di for-
me da lesione della sostanza bianca profonda. pit
tipiche del pretermine ¢ afferenti allo stesso spettro
delle diplegie, di cui rappresentano un’estensione
verso il busso nella scala di impairment; oppure di-
scendere da quadri malformativi estesi o lesioni
cortico-sottocorticali bilaterali, pitt tipici del nato a
termine. clinicamente eterogenei. spesso pill gravi
Lanatomia lesionale rende ragione della clinica;
nei quadri tipict del pretermine ¢°¢ una corrispon-

denza molto stretta fra estensione della lesione,
progressione in senso craniale del livello motorio ¢
grado complessivo di impairment funzionale. An-
che il deficit cognitivo, quasi sempre presente. &
tanto maggiore quanto pil sono interessati gli arti
superiori ¢ il distretto oro-faciale. mantenendo le
caratteristiche qualitative del profilo gii visto per
la diplegia. Analogamente, sono frequentissimi i
deficit visivi. Le lesioni cortico-sottocorticali pos-
sono invece colpire i quattro arti, i fasci cortico-
bulbari, le vie visive ¢ le funzioni superiori in mi-
sure variabili, benché la paresi resti sempre gene-
ralizzata. Non sono rari, in questi casi, dei quadri
misti spastico-distonici, in ragione della vulnerabi-
lith dei nuclei della base al danno ipossico-ische-
mico intorno all'epoca del termine (vedi eziopato-
genesi). L'epilessia & spesso presente € talora si
configura come una vera e propria enct:falog‘)amf
epilettogena. che limita in maniera sigmﬁcau_va i
margini di recupero. Disartria. disfagia, alterazioni
autonomiche ¢ complicanze internistiche sono ele-
menti comuni a tutte le forme tetraplegiche e de-
vono essere attentamente diagnosticate ¢ ‘lmttz_m.:.
potendo rappresentare i bersagli terapeutici decisi-
vi per il benessere del paziente. _

Da un punto di vista strettamente motorio.
I'organizzazione del tetraplegico ruota intorno
alla funzione antigravitaria. La classificazione di
Ferrari & basata proprio sui pareri poslurgh an-
tigravitari ¢ la gestione riabilitativa deve n pri-
mo luogo favorire un assetto pnsu{r;‘xlc ottimale
per la prevenzione delle deformita musc.ulo-
scheletriche, I'esplorazione percettivad .dcll am-
biente e. dove possibile, la comunicazione ¢ l.a
manipolazione. Alcuni soggetti tctraplcgncn‘p_o.s.-
sono accedere alla deambulazione con ausili. il
che tuttavia non & mai la modalitd prctgrcnznqle
di spostamento al di fuori della stanza di terapia.
Pud tuttavia essere un mezzo di esplorazione. fa-
vorire la mineralizzazione ossed e_rapprescplnr_c
un auspicio difficilmente negoziabile della t:\'n;l‘-
glia. Un qualche livello di competenza manud «.
anche ¢lementare (ruggiungimemu/nlIonmn.n-
mento di un oggetto), & al cuntruri_o uni rlsorlsﬂ
da prendere sempre in considerazione per pro-
muovere 'interazione con 1'ambiente. Di lond:ll.-
mentale importanza & infine la prevenzione c :l
cura delle complicanze muscolo-scheletriche.
estremamente frequenti e invalidant (scn!m.\l.
cifoscoliosi. lussazione dell anca. defornita do-
lorose der predi, ete. ),
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Forme discinetiche

Le PCI discinetiche nel complesso sono caratte-
rizzate da posture e movimenti abnormi, fluttua-
zioni del tono muscolare e persistenza di reazioni
motorie “primitive” che determinano un'incapa-
citd di organizzare ed eseguire movimenti volon-
tari e a mantenere la postura. Tali manifestazioni
sono notoriamente associate alla lesione dei nu-
clei della base (vedi paragrafo sui quadri anato-
mo-patologici). Si distinguono due forme princi-
pali: la coreoatetosica ¢ la distonica. La prima €
dominata dai movimenti involontari (discinesie) e
si presenta globalmente come un eccesso di movi-
mento in un bambino che non riesce, per contro, a
selezionare ed eseguire movimenti finalizzati effi-
caci, Le discinesie sono di vario tipo ¢ si classifi-
cano a loro volta in base alle caratteristiche cine-
matiche: la corea & un flusso continuo di movi-
menti rapidi e caotici, di piccola ampiezza ¢ pre-
valenti alle articolazioni prossimali. L'atetosi ¢ un
movimento lento, distale, con componenti torsio-
nali, di aspetto vermicolare. La distonia & una co-
contrazione sostenuta di muscoli agonisti ¢ anta-
gonisti (quindi, una postura piii che un movimen-
t0). Meno frequenti, ma di possibile riscontro in
associazione alle precedenti, sono il mioclono, il
ballismo e il tremore. Nella PCI distonica domi-
nano invece le fluttuazioni del tono muscolare,
che oscilla fra il rilasciamento eccessivo ¢ la co-
contrazione, intensa e sostenuta, di muscoli ago-
nisti ¢ antagonisti, con il risultato dell'assunzione
di posture abnormi, sovente in torsione assiale ¢
riflesso tonico-asimmetrico del collo. La distin-
zione fra le due categorie non & perd netta, cosi
come non lo & fra forme distoniche e spastiche:
sul piano strettamente neurologico € infatti abba-
stanza raro descrivere in un paziente un unico tipo
di disturbo motorio. Il concetto di “disturbo moto-
rio prevalente” puo essere in questi casi d'aiuto.
Sul piano funzionale e riabilitativo, & importan-
te individuare, al di la della descrizione neurologi-
ca, aleune caratteristiche strutturali dellorganizza-
zione posturo-motoria. La PCI discinetica si diffe-
renzia dalle forme spastiche per una variabilita
molto maggiore dei pattern motori patologici. Si ri-
cordi che Milani-Comparetti descriveva la forma
“distonico-atetoide™ come un disturbo di integra-
zione dei pattern, che si susseguono in modo caoti-
¢o ¢ non permettono la finalizzazione del movi-
mento, La variabilita dell’errore (evidente nella

manipolazione), piuttosto che costituire una ric-
chezza, complica ulteriormente il compito del tera-
pista di correggerlo ¢ fornire compensi stabili. Un
altro elemento differenziale & il tipo di raddrizza-
mento, importante soprattutto nelle tetraparesi: lad-
dove lo spastico, pur compromesso, segue la tipica
direzionalita cefalo-caudale (il primo segmento
raddrizzato & il capo), il distonico raddrizza prima i
segmenti caudali e per ultimo, se ci riesce, il capo.
Inoltre, prevale lo schema rotatorio-derotativo su
quello flesso-estensorio, per cui ogni tentativo di
raddrizzamento verticale produce posture asimme-
triche, con influenza persistente del riflesso tonico-
asimmetrico del collo. La coordinazione fra con-
trollo posturale e manipolazione ¢ particolarmente
complicata e conviene sempre separare le due fun-
zioni in terapia. L'inibizione o lo scaricamento dei
movimenti involontari su una parte del corpo non
coinvolta nell'azione & spesso un passo necessario
per liberare il movimento volontario, scbbene talo-
ra i riflessi patologici siano inseriti con destrezza in
schemi volontari per raggiungere comunque lo sco-
po (ad es., riflessi di grasping e avoiding per affer-
rare e rilasciare un oggetto). Le discinesie sono co-
munque un buon bersaglio per la terapia farmaco-
logica e il loro controllo medico pud notevolmente
migliorare il controllo motorio volontario.

Forme atassiche

Le forme atassiche di PCI rientrano nel gruppo
pitt esteso delle atassie croniche infantili. di cui
rappresentano le forme non progressive. La non
progressivita non € tuttavia sempre certa ¢ un at-
tento follow-up clinico e neuroradiologico ¢ spes-
s0 necessario per confermare la diagnosi. Si tratta
quasi sempre di malformazioni. rare le lesioni
ipossico-ischemiche ed emorragiche. Si distin-
guono generalmente: atassie pure. in cui 1"atassia
¢ I'unico sintomo: sindromi atassiche, in cui
I"atassia si associa variamente a ritardo mentale,
dismorfismi somatici, epilessia ¢ altri segni neu-
rologici o internistici: arassie acguisite, esito di
lesioni infettive, vascolari o chirurgiche (sovente
da resezione di neoplasie), L'eterogeneita della
patologia rende difficile trattare il quadro clinico
come unitario. ma se ne possono delineare almeno
i principali aspetti motori.

L'atassia cerebellare puo includere una serie
di segni neurologici classici: la dismetria (errore
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nella direzionalita delle traiettorie), I'ipo- e iper-
metria (errori nella lunghezza delle traicettorie),
I"adiadococinesia (difficolta ad alternare rapida-
mente ['attivazione di agonisti e antagonisti), la
dissinergia (difficoltd a coordinare schemi motori
simultanei), la discronometria (errore di timing),
il tremore intenzionale, il disequilibrio. Si posso-
no distinguere segni atassici del gesto, della mar-
cia e della postura, sottesi da diverse strutture ce-
rebellari: il verme per le funzioni posturali e di
equilibrio, gli emisferi per il controllo del gesto.
Inoltre, i difetti di base, che possono essere pill 0
meno rilevanti, affliggono in misura diversa le tre
grandi funzioni motorie (ad es., la dismetria ¢ il
tremore sono molto evidenti nel gesto, il disequi-
librio nella statica, pitt © meno tutti si esprimono
nella marcia e nei passaggi posturali), 1l cammino
atassico € caratterizzato da base dappoggio allar-
gata, congelamento dell*asse capo-tronco, arti su-
periori a guardia alta, notevoli oscillazioni, shan-
damenti ¢ correzioni su tutti i piani dello spazio,
schema del passo caotico e variabile con scarsa
calibrazione delle escursioni articolari.

Il quadro clinico descritto, derivato dalla pato-
logia adulta e da tenere presente come modello teo-
rico, quasi mai si presenta nel bambino in questa
forma. Innanzitutto, molte PCI atassiche sono do-
minate pit dall'ipotonia e dal ritardo mentale che
dai segni neuromotori specifici. molto difficili pe-
raltro da osservare nel primo anno di vita, anche nei
casi pill tipici, in quanto mascherati dalla cosiddet-
ta “atassia fisiologica™, ovvero legata all apprendi-
mento in corso. Il ritardo nelle acquisizioni. soprat-
tutto il ritardo del cammino, & spesso il primo se-
gnale di allarme. La prognosi locomotoria & varia-
bile: i casi lievi possono raggiungere |'indipenden-
Za INtorno ai tre anni. i pit gravi intomo ai 7-10 an-
ni o mai. Molto importante per I'esercizio terapeu-
tico ¢ I"attento studio dei compensi spontanet (for-
temente influenzati dal livello cognitivo) ¢ la dota-
zione di strategie di compenso efficaci.

DIAGNOSI E PROGNOSI PRECOCE

Come abbiamo visto, la storia naturale delle di-
verse forme di PC1 segue un processo evolutivo di
riorganizzazione anatomica e funzionale, varia-
mente influenzata da fatton organici e ambientali.
E perd forse necessario ribadire che la descrizione
delle diverse forme. basata su casi prototipici e

funzionalmente maturi (si descrive ad esempio il
cammino del diplegico solo dopo che tale funzio-
ne € stata consolidata), & solo un modello di riferi-
mento, difficilmente applicabile nei primi anni di
vita, quando i sistemi coinvolti non hanno ancora
trovato un’organizzazione stabile. Gli stessi segni
neurologici, apparentemente cosi lineari e affida-
bili, sono in realta solo I'espressione meno inco-
stante della patologia, ma non per questo esenti da
ampie variazioni nel breve ¢ nel lungo periodo (si
pensi al variare del tono muscolare con la vigilan-
za, la postura, la temperatura, il contesto ambien-
tale, lo stato mentale, etc.). Una delle principali
conseguenze di questa mutevolezza & la tradizio-
nale difficoltd nel porre la diagnosi di PCI nel
bambino piccolo. Nessuno dei segni neurologici
classici & infatti evidente nel neonato e nel lattan-
te, al punto che in molti casi nel passato, ma anche
in testi recenti, si parla di “periodo di lathza": per
esempio, I"emiplegia spastica talvolta & diagnosti-
cata solo dopo 'emergere di chiare asimmetrie
nell’afferramento e nella manipolazione. Del re-
sto, proprio I'emiplegia. come accennato ngl para-
grafo precedente, offre nei primissitpi.mcm ‘,h vita
gli esempi piit straordinari di plasticith e riorga-
nizzazione, stimolando la comunita scientifica ¢
terapeutica a costruire modelli di intervento pre-
coce capaci di incentivare e indirizzare tali pro-
cessi. Risulta a questo punto chiara ["urgenza del-
la diagnosi precoce. come passaggio obbhgmo"per
una presa in carico riabilitativa veramente effica-
ce del bambino con PCIL. .
Come accennato nelle pagine precedenti.
I'obiettivo della diagnosi precoce & Stato reso ac
cessibile negli ultimi decenni dal grande sviluppo
delle tecniche di assessment clinico ¢ Strl.lmel-lm.k‘-
Quando si parla di diagnosi precoce..é utile dlSlI.fl-
guere due aspetti: la diagnosi di lesionc € la'.dm-
gnosi di disturbo. La diagnosi di lesione ¢l m.swn\?
di procedure che mirano ad accertare la pm%“la "»
I'eventuale natura di anomalie morfologiche cgr'g-
brali. La diagnosi di disturbo mira invece & indivi-
duare definite e stabili anomalic del comportamen-
to motorio, tentandone possibilmente anche un ni-
ziale caratterizzazione descrittiva ¢ prognosticd
(quale sard la forma di PCI, quali funz}um sumnn.u
interessate ¢ con quale livello di impairment). Ov-
viamente, lesione ¢ funzione sono ampiamente cor-
relate, ma @ utile tenere distinti i due aspetit. sn:
pratiutto nei primi anni. quando le discw_pam/c e le
incertezze nella correlazione anatomo-funzionale
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sono massime. E ad esempio frequente diagnosti-
care precocemente una leucomalacia periventrico-
lare grazie all'ecografia cerebrale, mentre per valu-
tarne le ricadute funzionali sono necessarie una
tempistica ben pitt lunga e competenze molto di-
verse, come si vedra a breve. Per la prognosi fun-
zionale, infine, I'osservazione clinica & general-
mente pil informativa e affidabile dei dati anatomi-
ci, anche se solo I'integrazione fra i due approcci
pud consentire il massimo della predittiviti.

Per quanto riguarda la diagnosi di lesione, &
utile tenere in mente il criterio cronologico gia
esposto in precedenza. Sono infatti i fattori di ri-
schio, differenziati in base al fiming, a determina-
re il nostro approccio diagnostico. 1 quadri mal-
formativi precoci si presentano in genere in un na-
to a lermine senza una storia suggestiva. L'even-
tuale sofferenza fetale nei primi due trimestri pud
infatti essere asintomatica o dare sintomi aspecifi-
ci. La diagnosi di lesione seguiri in questi casi la
comparsa di manifestazioni cliniche in epoca po-
stnatale e si avvarrd 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
respiratorio neonatale, Questi quadri costituisco-
no oggi la grande maggioranza dei casi sottoposti
a programmi di screening e follow-up neurologico
nei primi mesi di vita, per cui ¢ difficile che sfug-
gano alla diagnosi di lesione, la quale tenderd a
precedere quella funzionale. La tecnica di prima
scelta ¢ I'esecuzione di ecografie cerebrali seriate,
in grado di documentare molto bene la tipica evo-
luzione delle lesioni della sostanza bianca profon-
da. La RM encefalo in questi casi & eseguita in ge-
nere a mielinizzazione pilt avanzata per conferma
¢ studio pid accurato del quadro. Le lesioni del-
I'epoca intorno al termine sono clinicamente pit
eterogence. L'asfissia neonatale, per definizione,
¢ clinicamente evidente e rientra sempre nei pro-
grammi di follow-up neurologico. L'infarto cere-
brale pud essere sintomatico, dando ad esempio
crisi epilettiche neonatali. ma anche asintomatico.
specie se ha insorgenza prepartum. In quest’ulti-
mo caso sari diagnosticato solo dopo 'emergenza
di segni clinici. La metodica di scelta per la dia-
gnosi di lesione nel nato a termine ¢ la RM ence-
falo, data la non sufficiente sensibilita dell’eco-
grafia in questo periodo. Le lesioni post-natali

danno generalmente una sintomatologia acuta ¢
richiedono I'esecuzione 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 valutazione definitiva).
L'EEG nconatale merita una menzione a parte in
quanto, oltre al tradizionale ruolo nell’epilessia,
ha ricevuto negli ultimi vent'anni una grande at-
tenzione come strumento prognostico, in quanto
capace di monitorare la maturazione dell’attivita
elettrica cerebrale. In questo senso pud essere
considerato uno strumento pit di assessment fun-
zionale che per la diagnosi di lesione.

La diagnosi di disturbo poggia prevalentemente
sull’osservazione clinica. 1l ruolo dell’esame neuro-
logico del neonato e del lattante si ¢ notevolmente
aceresciuto € definito grazie alla messa a punto di
protocolli standardizzati altamente predittivi del-
I'evoluzione funzionale. Tradizionalmente 'esame
del neonato era basato sulla valutazione della postu-
ra, del tono muscolare e dei cosiddetti “riflessi ar-
caici”. Mancavano pero studi analitici sull affidabi-
lita e la predittivita dei singoli segni e dei protocolli
nel loro complesso. Proprio studi di questo tipo han-
no permesso di sancire lo scarso valore di molti item
tradizionali, a partire dalle reazioni riflesse. metten-
do in luce I'importanza di aspetti pin globali ¢ adat-
tivi del comportamento, come |"adattamento del to-
no alle variazioni di postura o la vivacita delle con-
dotte di esplorazione sensoriale.

Sono nati cosi numerosi protocolli di asses-
sment standardizzati e validati. fra cui i pit noti e
diffusi a livello internazionale sono probabilmen-
te I"'Hammersmith Neonaral Newrological Exami-
nation ¢ " Hammersmith Infanr Neurological
Examination (vedi Cioni e Mercuri. 2007). Questi
protocolli sono relativamente semplici. affidabili
e predittivi. Degli item tradizionali hanno mante-
nuto solo quelli statisticamente significativi. ag-
giungendone di nuovi sul comportamento sponta-
nco, l'interazione con 'ambiente ¢ le funzioni
sensoriali. Sono noltre strumenti validati in di-
verse popolazioni cliniche di bambini a rischio
neurologico. sia nati pretermine che a termine. per
cui se ne conoscono approfonditamente e pro-
prieta chinimetriche: ad esempio quali fitem sono
pit predittivi alle varie et e a quali configurazio-
ni di segni corrispondono con pia probabilita for-
me diverse di PCLL

La neurologia del bambino piccolo ha ricevuto
un particolare sviluppo dal gruppo i Groningen.



8 - PARALISI CEREBRALE INFANTILE: CLINICA

135

fondato da Heinz Prechtl, che & stato fra i primi a
porre I"accento sulla variabiliti del comportamen-
to motorio individuale e sul suo significato etiolo-
gico di adattamento eti-specifico alle richieste del-
I"ambiente. La ricerca di risposte stereotipate e
passive come i riflessi ha lasciato cosi il posto alla
valutazione dell’adeguatezza del repertorio moto-
rio all’etd ¢ al contesto funzionale, Prechtl ha quin-
di segnalato la presenza, nel feto, nel neonato e nel
lattante, di una ricca attivith motoria spontanea,
cio€ non riflessa, composta in gran parte da movi-
menti generalizzati. ovvero pattern di movimento
globale variamente coinvolgenti tutte le parti del
corpo. Lo studio dei movimenti generalizzati ne ha
permesso la classificazione in diversi pattern, nor-
mali e patologici, specifici per I'eta (vedi Cioni e
Mercuri, 2007). Ogegi il metodo di Prechtl di as-
sessment dell’attivith motoria spontanea del neo-
nato ¢ del lattante ¢ lo strumento clinico precoce
pit sensibile per la diagnosi di PCI. Sebbene il me-
todo sia basato su un riconoscimento globale. ge-
staltico, della normalitd o anormalitd (cioe. si valu-
ta la qualita del movimento nel suo complesso), al-
cuni elementi specifici 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, ete.) (Ferrari e Cioni. 20035).
La diagnosi di emiplegia pud essere cosi anticipa-
ta addirittura ai tre mesi di vita, prima dell’emer-
gere del reaching. 1 analisi accurata del repertorio
motorio spontanco si & dimostrata inoltre correlata
con il futuro livello di impairment funzionale in
misura maggiore a qualsiasi altra tecnica, soprat-
tutto nei nati pretermine.

L'uso integrato delle moderne tecniche di neu-
roimaging . neurofisiologia e assessment clinico
permette oggi la diagnosi precoce di PCI, sia da
un punto di vista lesionale che funzionale, La dia-
gnosi precoce ¢ fondamentale per fornire informa-
zioni affidabili alla famiglia, 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, &
oggi un onizzonte possibile ¢ di fondamentale im-
portanza per tentare di modificare la storia natura-
le della patologia fin dai meccanismi iniziali di
riorganizzazione post-lesionale. 11 concetto di
neuroprotezione, una volta limitato a principi far-
macologict Mvi in vitro contro la morte neurona-
le. abbraccia ogei sempre pio strategie di inter-

vento organico ¢ funzionale in grado di prevenire
lo sviluppo di disabilita.

CONCLUSIONI

La PCI & un quadro clinico di grande complessita,
ricco di sfaccettature, di opportunita valutative e ria-
bilitative. E necessario per il clinico spostare 1"accen-
to dalla patologia cerebrale, reale o presunta, oggi
molto pid accessibile di prima grazie alle tecniche di
newroimaging, ma comungue per sua natura impene-
trabile all'intervento diretto, all’espressione funzio-
nale, dinamica, mutevole, adattiva, dell’organismo.
Si sono potuti cosi moltiplicare i punti di vista e gli
strumenti a disposizione per riconoscere, valutare, in-
terpretare e tentare di modificare le molteplici d?st"un-.
zioni sottese dalle diagnosi. La varieta di termini, di
definizioni ¢ di proposte classificative testimonia la
ricchezza di un campo, quello della neurologia dellp
sviluppo. di antica fondazione ma in continua ¢ rapi-

da evoluzione. E necessario attivare sempre un rigio-

namento fisiopatologico longitudinale che parta dai

meccanismi di danno cerebrale fino alla comp!essa

interazione fra i sistemi dell’organismo ¢ dcll. am-

biente nel contesto di vita attuale: segni ¢ sintomi non

dovranno essere pertanto solo descritti e raggruppati

in insiemi sindromici. ma interpretati qualll chiavi (!1

accesso a possibili meccanismi adattivi e ncflucatu\'.l.

La scoperta recente di processi di straordinaria plasti-

citi del tessuto cerebrale ha esteso il concetto di rior-

ganizzazione dall'ambito funzionale a quc;llo anato-

mico, incentivando la produzione di nuovi strumenti

di diagnosi ¢ intervento precoce.
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