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INTRODUZIONE

La Sindrome di Down (SD) e la sindrome cromosonaica la maggiore prevalenza in Italia e la
causa principale di ritardo mentale; nel nostrospa& registrano circa 800 casi all’'anno, con una
prevalenza di un bambino ogni 600 nati vivi ed pnavalenza sulla popolazione generale di un
caso su 1500-2000 persone.

La patogenesi della SD € legata presenza di éraasomi, anziché due, nella coppia 21; quindi la
mappa cromosomica evidenzia 47 cromosomi in oghilaeanziché 46.

La possibilita di avere un bambino con SD aumeatal@aumentare dell’eta della madre e cresce in
modo evidente dopo i 35 anni.

Si ritiene che i geni responsabili di alcune mastdeioni della SD siano gli stessi che, in caso di
espressione alterata o mal regolata dall’organigmessono indurre svariate patologie, tra cui la
leucemia e la malattia di Alzheimer in individuirahenti sani.

Caratteristiche della sindrome, oltre al ritardontaée, sono le anomalie fenotipiche, le anomalie
cardiovascolari, ematopoietiche e le anomalie dé&timia muscoloscheletrico e nervoso.

Le alterazioni morfologiche della SD coinvolgonoche, ed in maniera consistente, il distretto
maxillo-facciale, la cavita orale e la dentiziof¥oblemi peculiari nel soggetto con SD sono la
pseudomacroglossia, le anomalie della dentizioaeridotta prevalenza di lesioni cariose, le
particolari condizioni parodontali, la dismorfosi astellare, la disfunzione globale della
muscolatura oro-facciale e la prevalenza di speafiadri di malocclusione; in particolare il terzo
medio del viso € sempre iposviluppato e la displasanio-facciale € congenita e si accentua con
l'eta.

In letteratura viene descritta un’aumentata prewaledell’overjet mandibolare, dell’openbite
anteriore, del crossbite posteriore e il palatm@ispesso descritto come molto stretto (1, 2).

Prima dei 3 anni I'80-90 % dei bambini con SD preaeuna diastasi linguale: la linea mediana
della lingua e rilevata e presenta fissurazioncisiscun lato; cido sembra essere in relazione ad un
difetto congenito delle fibre trasversali del musagenioglosso (3).

L’eruzione dei denti decidui é ritardata di circan@si e la sequenza eruttiva puo essere irregolare
con un’aumentata incidenza delle agenesie, sia delitatura decidua che permanente.
Solitamente i soggetti con SD presentano scardgaaimguistiche: nell’esprimersi verbalmente, i
bambini e gli adulti incontrano una difficolta asssaggiore di quanta non ne abbiano in qualsiasi

altro aspetto del loro sviluppo.
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La frequenza di infezioni nei canali auditivi, cona relativa perdita dell’'udito, puo essere collaga
a gquesto ritardo del linguaggio. Un’altra delle smpotrebbe essere una particolare difficolta a
coordinare i movimenti di lingua, labbra, mandib@ache in considerazione della ristrettezza del
palato.
Un’ulteriore causa potrebbe essere un deficit reiéta cognitive specifiche per I'apprendimento
del linguaggio. Un bambino puo avere un buon spitupnentale ed essere dotato nel campo
cognitivo, ma questo non significa che essendanpelligente sapra parlare meglio. Vi sono infatti
persone con SD che si esprimono con un linguaggroetto sia da un punto di vista della
grammatica che dell'articolazione, ma che nellerealaeree dello sviluppo non sono
necessariamente dotate e vi sono persone con Sedtd un punto di vista mentale, ma che si
esprimono con un linguaggio scarso e impreciso.
In ogni caso la "terapia” non e specifica perngliaggio, perché riguarda tutte le aree di sviluppo
che sono legate alle capacita psicomotorie del bamiQuando il bambino riuscira a collegare la
parola allimmagine che ha nella mente, all'inipotra esprimere il suo pensiero con i gesti, e
guesta fase puo essere piu prolungata nei bamirinsiodrome Down, poi con il tempo anche con
le parole.
Scopo della presente ricerca € mettere in evidenm&lazioni statisticamente significative tra le
caratteristiche cranio-facciali di soggetti con &2ta compresa trai 15 ed i 31 anni, con unddar
mentale medio, e le abilita prassiche della lonsoolatura oro-facciale confrontandole con le
rispettive competenze linguistiche analizzate engjfieate mediante specifici tests per il linguaggi
e per la valutazione delle abilita prassiche oawitali.
Il reclutamento di parte dei pazienti e la stesigaprotocolli di valutazione delle prassie motorie
orali e del linguaggio, & stato possibile grazie a&ollaborazione con I'’Associazione Genitori
Bambini Down (AGBD) di Verona che ha indirizzatedggetti di eta selezionata presso il Servizio
di Odontostomatologia per Disabili, Ulss 20, Verodiaetto da Prof. R. Cavaliere, per I'esecuzione
di una rx-cranio in L.L. e la valutazione delleapsie oro-buccali e ha messo a disposizione i
logopedisti dell’'associazione per I'esecuzionetdst del linguaggio.
Per quanto riguarda la valutazione delle carattehis cranio-facciali mediante la teleradiografia
del cranio in latero-laterale, si € utilizzata Bdisi cefalometrica computerizzata eseguita mediant
un software cefalometrico specifico (Nemoceph) &ltizeando i seguenti valori selezionati dai
tracciati di Jaraback, Roth e Gianni:

* lunghezza della base cranica anteriore (N-S: 68h§

* lunghezza della base cranica posteriore (S-Ar:-32 #im)

* lunghezza del corpo mandibolare (Go-Me: 64+/-8 mm)
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altezza del ramo mandibolare (Ar-Go: 44+/-5 mm)

angolo della sella (N-S-Ar: 123+/-5 °)

angolo articolare (S-Ar-Go: 141+/-6 °)

angolo goniaco (Ar-Go-Me: 130+/-5 °)

> dei tre angoli precedenti (396+/-5 °)

altezza facciale anteriore (N-Me:112,5+/-7,5 mm)

altezza facciale posteriore (S-Go: 77,5+/-7,5 mm)

SNA (80+/- 3°)

SNB (75+/-4°)

ANB (4+/-3°)

IMPA (90+/-2,5°)

angolo tra la base cranica e la mandibola (SN-G@2#/-5 °)
angolo tra la base cranica e il mascellare ( SNSma 14+/- 3 °)
angolo tra il mascellare e la mandibola ( Sna/Sofg@ 20+/-5 °)
distanza Ls-L-PgC (0+/- 1 mm)

distanza Li-L-PgC (0+/-1mm)

Scopo di questa ricerca € stato quello di valutarelazione tra assetto scheletrico cranio-faecial

(valutato in base all'analisi cefalometrica) e fiome prassica orofacciale ed abilita espressive.
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CAPITOLO |

CARATTERISTICHE DELLA SINDROME

Inquadramento storico ed epidemiologico

La SD non pu0 essere certo considerata una maldittrecente comparsa. Il fatto che fosse
conosciuta gia nell'antichita e dimostrato da uangr sassone del IX secolo che ha le stesse
dimensioni del cranio di un tipico paziente modeafifetto da SD e da una serie di ritratti del XV
secolo che raffigurano bambini con tratti del vismatteristici di questa malattia.

La storia della SD nasce nel 1866, quando l'inglédslken Langdon Down (1828-1896), medico
presso I'Earlswood Asylum nel Surrey, in Inghileerpubblico uno studio nel quale descrisse un
gruppo di bambini con caratteristiche fenotipicloenani che permettevano di distinguerli da altri
bambini con ritardo mentale; egli distinse i bambim “cretini’(affetti da ipotiroidismo) e
“mongoloidi” per la somiglianza che egli noto cdnapitanti della Mongolia; egli riscontro in tali
soggetti segni clinici caratteristici: pieghe epitehe delle palpebre, tratti del viso schiacciati,
solchi palmari insoliti, ipotonia muscolare e bastdura.

Ma la sua ipotesi che la sindrome fosse una regressd un primitivo ceppo etnico mongolico fu
presto respinta gia dal figlio Reginald, anch’egédico.

Intorno al 1960, i genetisti asiatici deprecaromuilizzo del termine “mongoloide” per definire il
particolare aspetto dei soggetti con SD e fu albw& si comincio a parlare di “Sindrome di Down”.
L’analisi della disabilita determinata dalla Sinc® di Down € stata realizzata attraverso la
definizione di alcune tappe fondamentali che indliano il percorso di vita: la prevalenza alla
nascita e la morbosita ospedaliera. Sono que$itefdsi fondamentali che consentono di cogliere
le differenze salienti fra persone affette dalltofmia e la popolazione generale.

La prevalenza alla nascita viene misurata considieral rapporto tra i casi accertati di SD (nati
vivi) ed il totale dei nati vivi. Occorre tener gente che una percentuale rilevante di casi di SD
sono individuati attraverso la diagnosi prenata®eseguentemente le gravidanze interessate non
vengono portate a termine.

La seguente tabella mostra la prevalenza dellalSID 900 nati vivi dal 1995 al 2003:
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| dati internazionali riferiscono un’incidenza dB00-1000 nati vivi.

Attualmente in Italia 1 bambino su 800 nasce coestpj condizione: questo vuol dire che ogni
giorno nascono quasi due bambini affetti da qusis@grome.

Si stima che oggi vivano in Italia circa 40.000gmere con la SD, si registrano 800 nati Down/anno,
pari a 14,7 casi su 10000 nascite.

| dati nazionali qui presentati, che si riferiscoaltanno 1999, provengono dalle Schede di
Dimissione Ospedaliere (SDO) la cui compilazioneokbligatoria nel caso di neonati che

presentano patologie. Il tasso di prevalenza stirdati 10,3 per 10.000 nati, con un valori piu bass
nel Centro Italia (8,3 per 10.000 nati) e piu altNord Italia (11,1 per 10.000 nati).

La diffusione dei centri di diagnosi prenatale eidbrso alle interruzione di gravidanza, a seguito
della diagnosi della sindrome di Down, sono pidtiasterogenei nel territorio nazionale. In Emilia

Romagna e in Toscana per ogni 10 gravidanze pataenine, con diagnosi di sindrome di Down,

si verificano 16 interruzioni di gravidanza. NelivBneto la proporzione scende a 8 interruzioni
ogni 10 nascite, mentre in Campania sono circatérruzioni di gravidanza per 10 nascite.

L’'occorrenza SD é correlata con I'eta materna, owvaumenta al crescere dell’eta materna in
particolare a partire dai 35 anni di eta. Per tatgivo la stima della prevalenza é influenzataedall

diverse strutture per eta e fertilita delle donedenvarie regioni. Purtroppo i dati delle SDO non

riportano I'etd materna e quindi di standardiz4anmisure di prevalenza in funzione dell’eta.
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Grazie allo sviluppo della medicina ed alle maggioire dedicate a queste persone la durata della
loro vita si € molto allungata cosi che si pu0 pealare di un’ aspettativa di vita di 62 anni,

destinata ulteriormente a crescere in futuro.

Alterazioni cromosomiche

Nel 95% dei casi la SD e caratterizzata da un tipaccon 47 cromosomi per la presenza di un

cromosoma 21 sovrannumerario gia a livello zigotiaa cromosomi del gruppo G (Fig. 1 e 2):

R B
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Fig. 1: cariotipo normale
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Fig. 2: cariotipo della Tr. 21

La causa della “non disgiunzione” del cr. 21 dusald meiosi non € conosciuta, ma é stata

chiaramente evidenziata una relazione significatioa I'eta materna, come dimostra la seguente

tabella (4, 5):
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ETA" MATERNA |RISCHIO DI SD | RISCHIO DI ANOM.CROMOSONCA
30 1/952 1/384
32 1/769 1/323
34 1/500 1/238
35 1/385 1/192
36 1/294 1/156
37 1/227 1/127
38 1/175 1/102
39 1/137 1/83
40 1/106 1/66
41 1/82 1/53

Riportiamo un grafico che ben rappresenta la peawzal dei nati con SD in Utah (USA), tra il 1995

ed il 2003), in relazione all'aumento dell’eta defjestante:

Birth Prevalence of Down Syndrome
in Utah, 1995-2003
(LR
50
E0
Pl
L]
0=
40
LY
0=
Wrg—— B =

ol L L L
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Prewalence per 10,000 Birtts

—m=—Among women 35 years or older
—@— Among women under 35
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Nella seguente tabella vengono riportate le carstitthe ultrasonografiche associate a feti con SD:

Ultrasonographic Findings Associated with Fetal Ddsyndrome

Diagnostic procedure Gestational age when testdome Risk of fetal loss
(weeks) (%)

Chorionic villus sampling 10to 12 0.5t0 15

Early amniocentesis 12 to 15 1.0t0 2.0

Second-trimester amniocentesis 15t0 20 0.5t01.0

Adapted from Kuller JA, Laifer SA. Contemporary apgches to prenatal diagnosis. Am Fam
Physician 1995;52:2277-83.

Nella non disgiunzione, la coppia di cromosomi aemalmente si separa nelle due cellule figlie
durante la meiosi non si divide correttamente:atiaa cellula figlia riceve o entrambi i cromosomi
0 nessuno. Le cellule che mancano di un cromosoesaitb muoiono.

Nel 4 % dei casi la SD é dovuta a “TraslocazionbéRizoniana”, cioe la traslocazione del cr 21, o
parte di esso, ad un cromosoma del gruppo D o G14,315, 21 o 22): mediante riarrangiamento
del materiale genetico, parte del cromosoma l14evssstituito da un cr 21 aggiuntivo; in questo
caso si parla di “trisomia 21 parziale” (dovutdraslocazione). Le traslocazioni che causano la
trisomia 21 possono essere ereditate in quant@nitoge pud essere portatore della traslazione.
Altri casi, circa I'1%, possono essere causati oesaicismo” genetico (6), caratterizzato dalla
presenza contemporanea di due linee cellulari sieyexlcune con un numero di cromosomi corretto
euploidi (46 cr), altre con la trisomia (47 cr); nhosaicismo viene evidenziato, solitamente,
mediante test genetico sulle cellule del sangueads$aicismo si manifesta quando alcune cellule
con trisomia perdono un cromosoma durante la r@gboe, o quando uno dei cromosomi 21 non
subisce la disgiunzione nella fase immediatamerdstzpgote. Nei casi con mosaicismo le
caratteristiche della SD si manifestano in moderatato. La seguente tabella riassume quanto
detto:

TIPO INCIDENZA CROMOSOMI CARATTERISTICHE
Trisomia 21 95 % Cr 21 in eccesso in ogni cellula ornfka comune
traslocazione 4 % Porzione in eccesso di cromosoma EZbme la forma
fissata ad un altro cromosoma in ogeomune
cellula
mosaicismo 1% Alcune cellule con un cromosoma 21 @aratteristiche fisiche
eccesso, altre cellule normali e deficit intellettivo
piu lievi
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La presenza di un cromosoma 21 aggiuntivo portared “overexpression” dei geni coinvolti; i
ricercatori hanno cercato di identificare queshigper-espressi caratterizzanti la SD.

Il cr 21 contiene soltanto 45 milioni di coppieldisi del DNA (su un totale di 3 miliardi di coppie
di basi nel nucleo di una cellula umana), ovveigd’per cento del totale del materiale genetico. Si
calcola che gli esseri umani abbiano circa 100d¥¥0 funzionali.

Assumendo che ogni segmento della molecola di Dhiitenga circa lo stesso numero di geni, si
puo calcolare che il cromosoma 21 abbia circa 1g#1l: solo una piccola parte di questi, qui di

seguito elencati, sono effettivamente associati SD:

Superossido_dismutasi (SOD1)la sua sovra-espressione pud causare invecchiamen

precoce e diminuita funzione del sistema immurotalli suo ruolo nel proteggere le cellule dei
mammiferi dai radicali liberi contenenti ossigereo Un significato fondamentale per il processo di

invecchiamento fisico e neurologico.

COLG6A1: la cui sovraespressione puo causare difetti aaicdi
ETS2: la cui sovraespressione causa anomalie schéletric
CAF1A: la cui sovraespressione causa alterata sinteBiNi&.

Cystathione Beta Synthase (CBS)a cui sovraespressione puo causare difetti rétaed

altarare i processi di riparazione del DNA.

DYRK : la cui sovraespressione causa ritardo mentale.

CRYAL: la cui sovraespressione € associate alla cataratt

GART : la cui sovraespressione pu0 causare alteragssimtriparazione del DNA, infatti codifica
per tre diversi enzimi coinvolti nella sintesi @eflurine.

IEFNAR : il gene per I'espressione dell'interferone, la savraespressione puo interferire con il
sistema immunitario cosi come con altri organi.

Altri geni che si sospetta siano coinvolti sdhBP, GLURS, S100B TAM , PEKL .

L’ aumento del rischio di insorgenza di catarati difetti del cristallino in soggetti affetti daD

puo anch’esso essere spiegato con 'espressionmaleodi una particolare proteina. | ricercatori
hanno, infatti, scoperto che il gene che codifiea a proteina alfa-A-cristallina, un componente
strutturale del cristallino, si trova sul cromosor@d nella regione g22. E’ d'obbligo pero
riconoscere che nessun gene e stato finora direttizntollegato a caratteristiche specifiche della
SD.
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Aspetti clinici generali

Alla nascita il neonato con SD viene riconosciudd skguenti segni e sintomi:

profilo facciale piatto (90%)

ipotonia (90%)

riflesso di Moro debole (85%)

iperflessibilita articolare (80%)

abbondanza di cute, soprattutto a livello del dersiella nuca (80%)
rime palpebrali oblique (80%)

displasia pelvica (70%)

anomalie del padiglione auricolare (60%)

displasia della falange media del VV° dito della m&0%)

solco palmare unico (45%)

Vi sono anche altre complicanze di ordine mediaregale associate alla SD:

ritardo mentale (>95%)

ritardo della crescita (>95%)

malattia di Alzheimer precoce (75% a 60 anni)

difetti cardiaci congeniti (difetto del canale atkientricolare, difetto del setto ventricolare,
difetto del setto striale, dotto arterioso beatgtalogia di Fallot: 40%)

difetti uditivi (correlati ad otiti medie ricorrein40-75 %)

disordini oftalmologici (cataratte congenite, glao@, strabismo: 60 %)

epilessia (5-10 %)

malformazioni gastro-intestinali (atresia duodenaialattia di Hirschsprung: 5%)
ipotiroidismo (5%)

leucemia (1%)

sublussazione atlanto-assiale con compressiondlarel¢< 1%)

aumentata suscettibilita alle infezioni (polmoniikjti medie, sinusiti, faringiti, malattia
parodontale)

sterilita (> 99% nei maschi e 30% delle femminezasovulazione)

Altri sintomi clinici associati sono: tono muscaadiminuito alla nascita, suture craniche non

saldate, asimmetria cranica, occipite piatto, nuefalia, bocca piccola, lingua protrusa, solco
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palmare unico, occhi a mandorla e rima palpebratdta verso I'alto, mani tozze e piccole, ritardo
di sviluppo e di crescita, ritardo mentale e dabdita sociali, macchie di Brushfield nell’occhio.

| tratti somatici piu evidenti dei bambini Down sphipotonia generalizzata con tendenza a tenere
la bocca aperta ed a protrudere la lingua, le fegsaipebrali sono oblique, il profilo facciale fpa

il collo apparentemente piu corto, le orecchie pie® spesso malconformate, le dita delle mani piu
brevi, la statura relativamente ridotta (Fig. e 4

Fig. 3

Fig. 4

Anomalie e malformazioni sono frequentissime; ledgatie congenite si riscontrano in circa un
40 % dei casi e sono responsabili dell’elevata alitétneonatale ed infantile; altre malformazioni
comuni sono le fistole esofago-tracheali e 'atxaBiodenale.

La maggior parte ha una massa cerebrale ridottaoki hanno una maggiore probabilita di
sviluppare cataratte o altri disturbi visivi a causi difetti del cristallino. Da un punto di vista
biochimico presentano elevati livelli di purine é&delle basi azotate che formano DNA e RNA),

una situazione che da sola pud portare ad anomalieologiche, ritardo mentale e difetti del
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sistema immunitario. Fra le ulteriori complicanzg@@ssono citare una maggiore predisposizione a
contrarre infezioni e un aumento variabile dal PBa% di sviluppare una leucemia.

Le malattie che creano i maggiori problemi nel oadglla vita sono le riniti croniche, le affezioni
del tratto respiratorio inferiore, la malattia pdoatale e le disfunzioni tiroidee.

Non rari sono i casi di leucemia, con un’incideastarno all’1%.

Sempre associato alla SD e il ritardo mentale ddgrvariabile da medio a grave ed ingravescente
nell’etd adulta. E’ stato da piu parti ripetutangerdimostrato che un miglior livello psico-
intellettivo ed una maggiore integrazione sociaraosottenibili in un ambiente familiare ricco di
stimoli ed affiancato, ma non sostituito da adegsatutture educative e di assistenza.

| problemi di salute nelle persone Down in eta tdabmprendono, in ordine crescente: anomalie
cardiache congenite e acquisite (30%), malattienpahri croniche (30%), epilessia (37%),
demenza presenile tipo Alzheimer (42%), osteoparos conseguente frattura delle ossa lunghe
(50%), deficit sensoriali acquisiti (50%) e problecomportamentali (50%), perdita delle abilita
cognitive (55%-75%).

Le persone affette dalla sindrome di Down presentam maggior frequenza una serie di patologie
quali: cardiopatie, degenerazione del sistema servipotonia e ritardo mentale. E interessante
valutarne la morbosita durante le fasi della \Attiraverso i dati delle SDO é possibile analiz4are
morbosita che comporta un ricovero ospedalieroi essiscono informazioni sia sulla patologia
principale della dimissione che sulle altre pat@agrcertate durante il ricovero. | dati si rifenso

ai ricoveri e pertanto lo stesso individuo puo apaiu volte in un anno nel computo dei ricoveri,
presentando diverse diagnosi.

Nel 1998 i ricoveri effettuati da persone con simde di Down sono stati 6.273, mentre nel 1999
sono saliti a 6.784.

| ricoveri sono stati raggruppati secondo le 24e@atie Diagnostiche Principali, risultato di una
classificazione delle diagnosi secondo il sistemargano interessato. Nel 36,7% dei casi la
sindrome di Down e stata riportata come diagnosicpgale. Tale percentuale e piu elevata nei
primi anni di vita e tende a diminuire nelle etallael Le categorie diagnostiche per le quali sono
piu frequenti i ricoveri, ad esclusione dei probldegati ai disturbi mentali, sono, nell’'ordine: il
sistema circolatorio, I'apparato respiratorio, @@o-naso-gola, il sistema nervoso e l'apparato
digerente e il sistema endocrino. Tuttavia il pedelle diverse cause di ricovero varia
considerevolmente nelle varie classi di eta perpcavalgono le patologie cardiache e quelle del
sistema respiratorio nelle eta estreme, mentre dmeguenti nelle eta intermedie i problemi

otorinolaringoiatrici e i disturbi del sistema neswo. In particolare nel primo anno di vita, in cui
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avvengono il 23,4% dei ricoveri, sono spesso i l@mbcardiaci che determinano il ricovero stesso,
essendo le malformazioni cardiache congenite fretgneente associate alla sindrome di Down.
L'instabilita atlanto-assiale caratterizza la SBJeva dire un’aumentata mobilita della | e della Il
vertebra cervicale a livello della giunzione attaassiale. Tra le possibili cause vengono riportate
anomalie dei legamenti deputati a mantenere intégracolazione atlanto-assiale e/o anomalie
delle vertebre cervicali. L'instabilita atlanto-ade diventa sintomatica quando la sublussazione é
cosi severa da danneggiare il midollo spinale mdoai € una vera e propria dislocazione a livello
della giunzione atlanto-assiale. | soggetti con PEsentano tale dislocazione (in forma
asintomatica) tra il 10 ed il 30 %, mentre e sirativa nell’ 1-2 % dei soggetti con SD. | sintomi
neurologici dell'instabilita atlanto-assiale soraffaticamento, difficolta a camminare, andatura
anormale, dolore al collo, torcicollo, capo inclimaincoordinazione e goffaggine motoria, deficit
sensoriali, spasticita, iperiflessia. La patologia restare stabile a lungo, ma occasionalmente
progredisce inesorabilmente fino a causare par@plemiplegia, quadriplegia e morte.

Nella seguente teleradiografia del cranio in ladaterale € possibile evidenziare I’ innesto di un
appoggio osseo per correggere l'instabilita edaegitesioni midollari (Fig. 5):

Fig. 5

| traumi raramente causano il manifestarsi o la
progressione dei sintomi. L'indagine radiografica
laterale del collo e consigliata di routine nel
soggetto con SD per prevenire eventuali
complicanze associate all'instabilita atlanto- algsi
soprattutto in occasione di pratica sportiva.

In caso di trattamento odontoiatrico ambulatoriale
in cui si scelga di contenere il paziente scarsaeen
collaborante, va sempre tenuto in considerazione in

rischio di traumi iatrogeni per l'instabilita atlan

assiale ed é quindi d'uopo utilizzare una deliczaez
estrema.

La letteratura internazionale degli anni 90 ha aktnato che nei soggetti con SD si manifesta con
un piu alto rischio la malattia celiaca rispettéagbopolazione generale e cio e da mettere in
relazione al piu alto rischio di patologie autoimmul 7-16 % dei soggetti con SD e celiaco.

Alto & anche il rischio di costipazione a causdifgetonia muscolare e della scarsa attivita fisica
la costipazione nel soggetto con SD si associaeaalth Malattia di Hirschsprung (il segmento del

colon subito sopra il retto e privo di terminazioervose) ed all’ipotiroidismo.
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Per quando riguarda le patologie ematologiche,snggetti con SD € comune la macrocitosi, in
relazione ad un alterato metabolismo dei folatifaimente ad alterazioni strutturali di membrana
dei globuli rossi. Comunque, a meno che non siasgbanemia, la macrocitosi non va trattata.

Nei neonati con SD (10 %) si riscontra un aumentathio di avere una leucemia transitoria che si
risolve spontaneamente in alcune settimane o rQessta condizione e considerata un fattore per
lo sviluppo in epoca successiva dell'infanzia daueucemia, infatti il 30 % sviluppa poi una
leucemia mielocitica nell’arco di 3 anni.

Il rischio di ammalare di leucemia nei soggetti c®D e maggiore di 10-30 volte rispetto alla
popolazione generale e questo rischio € massimerirei cinque anni di vita. Dopo i tre anni le
forme pit comuni sono la leucemia linfocitica ac{8@ %) e la leucemia non linfocitica (20 %).

Per quanto riguarda la conta piastrinica, nellaeSidmune la trombocitopenia e si riscontra invece
trombocitosi nel 20 % dei casi.

Anche le patologie dermatologiche sono un frequastentro nei soggetti con SD: acrocianosi alla
nascita per diminuita irrorazione sanguigna a negpiedi, associata a “cutis mormorata”, che non &
altro che una risposta dei capillare in presenzeutk fredda, cheiliti (per ristagno di saliva ai |
della bocca) spesso complicate da candidosi, deenadbpica, seborrea, ipercheratosi (palmo della
mano e pianta del piede), siringami, elastosi gerpsa perforante, vitiligine, acantosi nigra.
Frequenti sono anche le infezioni della cute: ¢oliti, scabbia, infezioni fungine e alopecia ssda
autoimmune.

Per quanto riguarda i disordini muscolo-scheletricitte le alterazioni scheletriche e delle
articolazioni originano da alterazioni del collageasssociate alla SD; il collagene tipo IV e infatti
codificato da un gene che si trova sul cr 21: Issita dei legamenti ne e la conseguenza.
Quest'ultima, associata all'ipotonia muscolare, seale patologie ortopediche associate alla SD
come l'instabilita atlanto-assiale, la scoliosi @, difetti alle anche (5-8 %); la sublussaziole a
anche comune nella SD tra i 3 ed i 13 anni & sggimaipale € I'andatura zoppicante, associata o
meno a dolore. Si riscontra inoltre una piu altaidanza della malattia di Legg-Calve-Pethers
caratterizzata dal fatto che la testa del femoos piu ben irrorata dal sangue, diventa fragile e
deforme; si riscontra anche epifisiolisi (la ted&l femore ruota e scivola sul collo del femore,
condizione spesso associata a obesita e/o iposinoa) e instabilita patellare (20 %) fino alla
sublussazione o dislocazione del ginocchio. Quasi it soggetti con SD hanno i piedi piatti e
ipermobilita articolare; inoltre con I'avanzare Itth € piu alta I'incidenza di artrite e/o artrdiga

di natura autoimmune.

Nel 5-10 % dei soggetti con SD si riscontra I'egdi@, con un primo picco nei primi due anni di

vita ed un secondo tra i 20 ed i 30 anni.
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La riduzione generalizzata del tono muscolare esp@oggetti con SD al rischio di ipotonia dello
sfintere esofageo inferiore, di reflusso gastrdapeo che pud a sua volta causare esofagiti e
polmoniti.

Studi hanno dimostrato che nella SD il 45 % deigstty € esposto al rischio di Sindrome delle
apnee ostruttive notturne (OSAS); l'appiattiment d1 medio del viso, il restringimento del
distretto naso-faringeo, l'ipotonia dei mm delleaiaeree superiori e lipertrofia adenoidea e/o
tonsillare ne rappresentano i principali fattorioéagici. In questi casi, la qualita del sonno arsa

e non permette il raggiungimento della fase REM conseguenti alterazioni del comportamento,
ipossiemia, ipercapnia, aumento della pressiongusgna nel circolo polmonare e ingrossamento
dell’'emilato destro del cuore.

Le disfunzioni tiroidee sono spesso riscontratdan8D; il problema piu comune € solitamente
un’insufficiente produzione di ormoni tiroidei (TI34): una reazione autoimmune e la conseguente
produzione di autoanticorpi contro la propria tii®io una tiroidite che provoca la sostituzione di
tessuto ghiandolare con tessuto fibroso ne somause principali. Un diminuzione degli ormoni
tiroidei si associa a diminuzione della crescitapocea, ritardo di sviluppo, ingrossamento della
lingua, diminuzione del tono muscolare, pelle seeceostipazione. E’ per questi motivi che |l
controllo periodico della funzionalita tiroidearaperativo nella SD (alla nascita, a 6 mesi, a Joann

e poi una volta all'anno).

Presentiamo qui di seguito una tabella che riassunmntrolli medici consigliati di routine nel

soggetto con Trisomia 21:

Controlli ematologici Prelievo di sangue x l'anatiella Alla nascita
concentrazione e delle caratteristiche Da ripetere routinariamente
della componente corpuscolata

Controlli cardiologici Elettrocardiogramma, Alla nascita
ecocardiogramma A sei mesi se indicato

Routinariamente se
cardiopatia

Controllo funzionalita Prelievo di sangue X ricercare Alla nascita

tiroidea anticorpi anti-tiroide A sei mesi
A un anno e poi ogni anno

Controllo oculistico Es. specialistico Alla nascita

Entro un anno
Controlli a 3-6-8 anni
Controlli periodici

Controllo audiometrico Es. specialistico Alla naaci

Ogni sei mesi fino a 3 anni
Annualmente fino a 10 anni
Ogni due anni fino a 10 anni
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Controllo odontoiatrico Es. specialistico A 3 mesi
A due anni

Dopo i due anni ogni sei mesi
Poi annualmente

Rx controllo colonna Esame del rachide cervicale laterale & tre anni se ¢’ € instabilita
vertebrale posizione neutra, flessa ed estesa. SIS anni se attivita sportiva |a
spazio tra la | e la Il ver. cerv. E <|5ischio
mm e consigliata RMN

Caratteristiche fenotipiche

Nella maggioranza dei bambini affetti da SD, taladizione viene riconosciuta alla nascita o poco
dopo; il medico e certo della sulla base del sslzetto fisico del bambino, che sara poi confermata
dall’esame genetico.

Nella SD sono state descritte 120 caratteristichersie; molti bambini non ne possiedono piu di sei
0 sette, infatti uno degli aspetti caratteristiellal SD € la grande varieta delle sue manifestazion
nei singoli casi: con I'eccezione di un certo gratialeficit intellettivo, non esiste caratteristica
della sindrome che sia presente in tutti i soggeliiti.

VISO: visto di fronte, il bambino co la SD ha gealarente un viso arrotondato. Visto di lato, tende
ad avere un profilo piatto.

TESTA: vi € una costante tendenza alla brachicefali

OCCHI: gli occhi di quasi tutti i bambini ed aduttbn la SD sono lievemente obliqui verso I'alto.
Inoltre, vi & una piccola plica cutanea che coedigalmente fra I'angolo interno dell’occhio ed il
dorso del naso; questa e conosciuta come “pliczagpca” o “epicanto”. Gli occhi possono avere
delle chiazze bianche o gialle intorno al bordol'idele chiamate “macchie di Brushfield”.
Entrambe queste caratteristiche non interferisammola qualita del visus.

CAPELLI: i capelli sono in genere morbidi e lisci.

COLLO: i neonati con la SD possono avere della ouiccesso sulla nuca; i bambini piu grandi e
gli adulti tendono ad avere un collo corto e largo.

BOCCA: il cavo orale e piu piccolo del normale ditgua leggermente piu grande e protrusa fra le
arcate.

MANI: le mani tendono ad essere larghe, con ditdecdl mignolo talvolta possiede soltanto una
articolazione, anziché due. Questo dito pu0 eskmygermente incurvato verso le altre dita,
caratteristica chiamata “clinodattilia”. Il palmelth mano pud essere attraversato soltanto da un
solco, oppure, se ve ne sono due, entrambi posgtaversare tutta la mano.
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PIEDI: i piedi tendono ad essere tozzi e ad avacegpazio fra il primo ed il secondo dito; cio puo
essere associato ad un breve solco sulla piantpie@é, che inizia da questo spazio e decorre
all'indietro per un paio di centimetri.

TONO MUSCOLARE: gli arti ed il collo dei bambini nda SD sono spesso ipotonici ( il tono
muscolare ¢ la resistenza offerta dai muscoli alimento passivo quando sono rilassati, mentre la
forza muscolare richiede una contrazione attivand@scoli). La forza muscolare € generalmente
normale nei bambini con la SD; vale a dire che sooli sono flaccidi, ma non deboli.

DIMENSIONI CORPOREE: i bambini con la SD hanno diite un peso inferiore alla media alla
nascita e spesso anche la lunghezza e diminuitta fdaciullezza essi crescono costantemente, ma
lentamente e la loro altezza da adulti &€ generakniafieriore a quella che ci s attenderebbe nella
loro famiglia. In genere, si trova al limite infere della norma ed e fra i 145 ed i 168 cm nell’'oom

etrai 132 edi 155 cm nella donna.
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CAPITOLO Il

PRINCIPI DI CRESCITA CRANIO-FACCIALE

La differenziazione dei tessuti facciali si verdiprecocemente nel corso del periodo embrionale ed

in particolare tra la quinta e le settima settimaloa faccia inizia a caratterizzarsi, prendendo

origine dai primi due archi branchiali e dai tesswottostanti al prosencefalo a partire dal 11l mes

di gravidanza (1).

Nel periodo embrionale il rapporto craniofaccial®m@rrivare a 40:1, diminuendo a quattro mesi a

5:1 a causa della crescita differenziale piu ragidavore della faccia durante questo periodo. In

sequito, il cranio cresce piu velocemente finoggangere il rapporto di 8:1 alla nascita; la citasc

facciale successiva ridurra il rapporto in eta tdalcirca 2:1.

Per capire la crescita delle varie parti del carpeecessario conoscere:

- i siti eicentri di crescita,;

- il tipo di crescita che avviene in ogni localizzaze;

- i fattori che determinano o controllano quella crtes

Per motivi di praticita, il complesso craniofaceighud essere suddiviso in quattro aree che si

sviluppano in modo piuttosto differente:

1) la volta cranica, cioé le ossa che coprono la $igpeesterna e superiore del cervello;

2) la base cranica, cioe il pavimento osseo che gatsotto il cervello e che rappresenta anche la
linea divisoria tra il cranio e la faccia;

3) il complesso nasomaxillare, costituito da naso, ii@e& dalle piccole ossa associate;

4) la mandibola e articolazione temporomandibolare.

Istogenesi dei tessuti ossei

L’ossificazione delle diverse componenti scheléiclel cranio avviene sostanzialmente attraverso
due meccanismi : 1) ossificazione diretta 0 memidsan2) ossificazione indiretta o encondrale (2).
L'ossificazione diretta 0 membranosa e tipica dalemponenti del desmocranio ed avviene
mediante la secrezione di matrice ossea all'intelgloconnettivo embrionale, senza formazione di
tessuto cartilagineo. Le unita scheletriche chgim@ino secondo questa modalita compongono |l

neurocranio e lo splancnocranio, vale a dire il sitaso facciale (Fig 6).
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Fig. 6

L'ossificazione indiretta o encondrale & invecectpdelle unita scheletriche del condrocranio: il

tessuto osseo si forma da un precursore che deaiviamesenchima embrionale; la crescita avviene

per sostituzione a livello delle sincodrosi e dedlgure. Anche alcune unita scheletriche del

neurocranio (ossa della base) e dello splancnacr@necchio medio e processo stiloideo) hanno

un’ossificazione encondrale (Tab. 1).

NEUROCRANIO

Ossificazione menbranosa

Occipitale, parietali, frontali

Ossificazione encondrale

Occipitale (non interparietale),
temporali (petro-mastoidea),
sfenoide (corpo, piccole ali, radice
grandi ali), etmoide e cornetto
inferiore

SPLANCNOCRANIO Ossificazione membranosa

Nasali, premascellare, mascellare,
lacrimali, vomere, zigomatici,
palatini, sfenoide (proc. pterigoideo,
grandi ali), temporali (squamose),
temporali (timpaniche)

Ossificazione encondrale

Mandibola, ossicini dell'udito,
temporali (proc. stiloidei). loide,
cart. della laringe

Tab.1

Meccanismi di crescita cranio-facciale

L’intero processo della crescita ossea € la rigtdtdi due meccanismi fondamentali: apposizione e

riassorbimento; ogni superficie ossea, internasterea, &

e ricoperta da strutture molli o cartilagin

con attivita osteogenetica: i luoghi di crescitdcuhi luoghi di crescita, denominati “centri di

crescita”, hanno una propria forza intrinseca dscita e giocano un ruolo particolare nella crascit
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di alcune ossa: condilo mandibolare, tuberositaceise, sincondrosi della base del cranio, suture
e processi alveolari.
La volta cranica e costituita da un numero di ossa piatte chersidoo direttamente dall’osso con

meccanismo di tipo intramembranoso, senza predwanilaginei (Fig. 7).

Figra 1;
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Dal momento in cui inizia l'ossificazione in un tenumero di centri deputati a definire 'abbozzo
dell'unita anatomica, il processo di crescita @iamente dovuto all’attivita periostale superfigial
delle ossa. Il rimodellamento e la crescita avveog@rimariamente a livello delle suture
scheletriche,aree di contatto rivestite da periostio tra le ossmiche adiacenti, ma l'attivita
periostale interviene modificando sia l'interno dresterno delle superfici di queste ossa piatte.
Alla nascita le ossa piatte del cranio sono ampmengeparate da tessuto connettivo piuttosto lasso.
Questi spazi aperti, le fontanelle, permettono cmasiderevole deformazione del cranio. Questo
fenomeno e importante per consentire alla testalesue grandi dimensioni, di passare attraverso
il canale del parto. Dopo il parto, I'apposizione asso in corrispondenza dei margini delle
fontanelle elimina piuttosto velocemente questizspgaerti; tuttavia le ossa rimangono separate per
molti anni da sottili suture rivestite da periostithe vanno incontro a fusione in eta adulta.
Nonostante le loro piccole dimensioni, 'apposiaali nuovo 0sso in corrispondenza delle suture

costituisce il meccanismo principale per la cresdilla volta cranica.
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Quindi, la crescita della volta cranica avviene nyaiiamente a livello suturale, ma
contemporaneamente si verifica un meccanismo dziome e apposizione ossea, rispettivamente
sulla superficie interna ed esterna della voltaiceastessa. Questo rimodellamento delle superfici
interne ed esterne consente modifiche morfologittirante la crescita.

Contrariamente alla volta cranica, le ossa délése cranica sono formate inizialmente da
cartilagine e sono piu tardi trasformate in ossaaneccanismo di ossificazione encondrale. Cio
si verifica soprattutto nelle strutture medianeod@dendo verso le strutture piu laterali, diventano
piu importanti i meccanismi di crescita suturaldi @modellamento superficiale, ma la base cranica
e prevalentemente una struttura mediana.

| centri di ossificazione appaiono precocemente gwidrocranio durante la vita embrionale,
indicando la localizzazione dell’occipitale, delffenoide e dell’etmoide che formano la base
cranica. Con la progressione dell'ossificazionendeadi cartilagine dette sincondrosi rimangono
interposte tra i centri di ossificazione.

Questi siti importanti di crescita sono rappresentialla sincondrosi sfeno-occipitaldra

I'occipitale e lo sfenoide, dallgincondrosi intersfenoideta le due parti dello sfenoide stesso e

dalla sincondrosi sfenoetmoidatea sfenoide ed etmoide. La sincondrosi presentareen centrale

d’iperplasia cellulare da cui si estendono in entya le direzioni bande di cartilagine in fase di
maturazione, le quali in seguito vengono sostitdéesso.

La base cranica pud essere immaginata come unlgingso lungo, provvisto di numerosi piatti
epifisari rappresentati dalle sincondrosi. Artiami fisse sono presenti anche a livello di tugte
altre ossa craniche e facciali, con I'unica ecaszidella mandibola.

La maxilla, dopo la nascita, si sviluppa interamente pefrfioagione intramembranosa.

La crescita non avviene per sostituzione cartilegimnma attraverso due principali meccanismi: (1)
per apposizione di osso a livello delle suture arenettono la maxilla alla base cranica e al cranio
(2) per rimodellamento superficiale. Al contrarielld volta cranica, nella maxilla i cambiamenti di
forma indotti dall’attivita periostale superficialeon sono meno importanti di quelli indotti
dall'attivita suturale. Il modello di crescita dellaccia prevede che essa cresca verso I'estedio al
sotto del cranio, il che significa che la maxillarainte la crescita deve portarsi in avanti e irsbas
percorrendo una notevole distanza rispetto al oranialla base cranica. Le suture posteriori e
superiori della maxilla sono disposte in modo idgaér consentire questo tipo di riposizionamento
(3).

Durante questo spostamento in basso e in avargpdeio che si viene a creare a livello suturale e
riempito da un’attiva proliferazione ossea. Le seitimangono percio della medesima ampiezza,

mentre i vari processi maxillari si allungano. Lpagizione d’osso, infatti, avviene su entrambi i
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lati della sutura, cosi che le ossa con cui la Heasi rapporta diventano a loro volta piu ampie.
Parte del bordo posteriore della maxilla & rappreda da una superficie libera a livello della
tuberosita. In questa zona si osserva un apposizguperficiale di osso che crea lo spazio
addizionale necessario per accogliere dapprima lammala latte e successivamente quelli
permanenti.

E importante notare che, mentre la maxilla crescbasso e in avanti, la sua superficie frontale
subisce un rimodellamento in cui il tessuto osseoesin gran parte rimosso dalla sua superficie
anteriore. L'intera superficie anteriore della nllaxrappresenta un’area di riassorbimento osseo e
non di apposizione. Sembrerebbe logico pensare shda superficie anteriore della maxilla si
sposta in basso e in avanti, in tale zona si dda&elvere un’apposizione ossea € non un
riassorbimento. In realta, invece, I'osso e ridsisordalla superficie anteriore della maxilla anche
se questa cresce in avanti (4).

Per capire questo paradosso € necessario spiegian@ questi due processi diversi si possono
verificare simultaneamente. La crescita compleseipresenta il risultato sia di un processo di
traslazione della maxilla in basso e in avanti dheun rimodellamento superficiale. L'intero
complesso osseo nasomaxillare esegue una tragtazédlo spazio in basso e in avanti rispetto al
cranio (5).

Per Enlow, i cui studi sullo scheletro faccialettagscono la base delle nostre attuali conoscenze,
la maxilla & assimilabile a una piattaforma su euathe viene tirata in avanti, mentre
contemporaneamente la sua superficie, rappresed&tanuro, viene distrutta nella sua parte
anteriore e ricostruita posteriormente, con un dellamento che si esplica in direzione opposta
alla crescita dell’intero complesso.

Non & sempre vero che il rimodellamento si oppdledirezione della traslazione. Cio dipende
dalla localizzazione specifica; in alcune sediaftif traslazione e rimodellamento si esplicandanel
stessa direzione con effetto additivo. Questo aeiper esempio, sulla volta del palato. Quest’area
si sposta in basso e in avanti con il resto delexilla, ma allo stesso tempo si osserva un
riassorbimento osseo a livello del pavimento nasalsn’apposizione sul versante orale, creando
cosi un effetto addizionale di spostamento in bassoavanti del palato. Tuttavia, nelle immediate
vicinanze, la parte anteriore del processo alveatastituisce un’area di riassorbimento, per cui la
rimozione di 0sso a questo livello tende ad annelfpearte dello spostamento in avanti della maxilla
dovuto alla sua traslazione complessiva.

A differenza della maxilla, la crescita defteandibola avviene attraverso un’attivita sia encondrale
che periostale (6). La cartilagine copre la superfidel condilo mandibolare a livello

dell'articolazione temporomandibolare. Sebbene tgueartilagine non sia simile a quella di un
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piatto epifisario o di una sincondrosi, tuttaviaosservano a questo livello iperplasia, ipertrafia
sostituzione ossea encondrale. Tutte le altre @edl mandibola sono formate e crescono
direttamente per apposizione e rimodellamento $icpe.

I modello di crescita della mandibola puo essappresentato in due modi: a seconda della
struttura scheletrica di riferimento, ambedue soowetti. Se la zona di riferimento € il cranio, il
mento si muove in basso e in avanti. D’altra pamediante le colorazioni vitali € possibile
osservare che i principali siti di crescita dellandibola sono rappresentati dalla superficie
posteriore del ramo e dai processi coronoide eitayedLungo la parte anteriore della mandibola si
rilevano piccoli cambiamenti. Il mento rappresemssito di crescita pressoché inattivo.

Esso si sposta in avanti e in basso come conseguletia crescita che si esplica a livello condilare
e del versante posteriore del ramo. Il corpo deiEndibola si allunga con un meccanismo di
apposizione ossea periostale nella sua parte mostementre il ramo diventa piu alto con un
meccanismo di sostituzione ossea encondrale doligehdilare e di rimodellamento superficiale.
Concettualmente possiamo immaginare che la maradg@posti in basso e in avanti mentre cresce
la sua dimensione in alto e indietro.

La traslazione della mandibola in avanti si accogmpaallo spostamento dei tessuti molli che
'avvolgono. Uno dei migliori esempi di rimodellamte dovuto a fenomeni di riassorbimento e
offerto dalla crescita in direzione posteriore id@ho della mandibola. La mandibola cresce in gran
parte per apposizione di 0sso sulla superficiegumst del ramo. Allo stesso tempo, grandi quantita
di osso sono rimosse dalla superficie anteriorerdelo. In sostanza, il corpo mandibolare si
allunga man mano che il ramo cresce in direzion@sia al mento; cio avviene per rimozione di
osso dalla superficie anteriore del ramo e depms&zdi 0sso sulla sua superficie posteriore.

Varie teorie sono state formulate sui fattori dnicollo della crescita ossea: da un lato si vable

il controllo genetico sia espresso direttamenigeld dell’osso e percio il suo centro € il petios
dall'altro che il controllo € a livello cartilagine mentre '0sso viene passivamente spostato; guest
controllo genetico indiretto e detapigeneticojinfine che il controllo sia mediato in larga misura
fuori dal sistema scheletrico e che la crescitadgliosso che della cartilagine sia controllata
epigeneticamente, come risposta a segnali provierdanaltri tessuti. Attualmente, si ritiene piu
probabile una sintesi della seconda e della teemia, mentre la prima, che era quella
predominante fino al 1960, e stata largamente alibeaata.

Per meglio comprendere le diverse teorie sul méscandi controllo della crescita € necessario
distinguere tracentri e siti di crescitaUn sito di crescita e soltanto una sede doveesmevia
crescita, mentre un centro € una sede (controljgtaeticamente) in cui la crescita avviene

indipendentemente. Tutti i centri di crescita sanche siti, mentre non € vero il contrario. La&eor
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secondo cui il tessuto che forma osso presentaaprip stimolo intrinseco viene dall’osservazione
che tutti i modelli di crescita craniofacciale sosignificativamente costanti. La costanza dei
modelli di crescita é stata interpretata come cgumseza del fatto che i siti di crescita sono imgra
parte anche centri. In particolare, le suture ér@dsa membranose del cranio e i mascellari sono
state considerate centri di crescita, insiemezaliee di ossificazione encondrale della base cranica
del condilo mandibolare.

La crescita, in questa prospettiva, rappresentsultato dell’espressione genetica di tutti i cedt
crescita. La traslazione della maxilla, quindi, pegsenterebbe il risultato della pressione
determinata dalla crescita a livello suturale, tdrederebbe a spostare le ossa stesse. Se questa
teoria fosse corretta, la crescita suturale avbbean gran parte indipendentemente dall'influenza
ambientale e pertanto a livello suturale sareblssipde intervenire molto poco sull’espressione
della crescita.

Nel periodo di massima diffusione di questa tegtiaortodontisti hanno fatto pochi tentativi per
modificare la crescita facciale, poiché erano comdell’inefficacia di questo approccio.

Sembra chiaro ora che le suture, e piu in gendrdkssuti periostali, non rappresentano i
determinanti principali della crescita craniofateia

La crescita e fortemente influenzata da fattori fes, ma anche dalle condizioni ambientali, cioe
dallo stato nutrizionale, dal grado di attivita itg, dalle malattie o dalla buona salute e da uargr
numero di altri fattori simili.

Dato che la maggior parte degli interventi ortodtmré richiesta per una crescita sproporzionata dei
mascellari, € necessario conoscere i fattori cfleenzano e controllano la crescita scheletrica per
capire i processi eziologici delle malocclusiordedle deformita dentofacciali. Grandi passi avanti
sono stati fatti negli ultimi anni nella comprenseodel controllo della crescita. Che cosa determini
esattamente la crescita dei mascellari, comungo@ne ignoto e continua a essere oggetto di

ricerche intense.

Teorie del controllo della crescita

E’ ormai accertato che la crescita suturale rispoadnfluenze esterne in varie circostanze. Se le
ossa craniche o facciali vengono sottoposte a i@z#éohe meccanica a livello suturale, si osserva
una neoformazione d’osso a questo livello.

Al contrario, se una sutura & compressa, la ceestijuel punto viene inibita.

Cosi le suture devono essere considerate areazione e non determinanti primari. Le suture della

maxilla, quindi, sono siti di crescita e non centri

Pagina 27 di 114 Alma Mater Studiorum Universita di Bologna



Tesi di Dottorato di Ricerca in Odontoiatria pes@hili D.ssa Elena Pozzani
Caratteristiche cranio-facciali ed abilitd espressiella Sindrome di Down  XVIII° Ciclo, A.A. 2006027

Risulta piu difficile, ma non impossibile, spiegdaecrescita della maxilla sulla base di una teoria
cartilaginea.

Sebbene non vi sia cartilagine nella maxilla steesaa € presente nel setto nasale e il complesso
nasomaxillare cresce come un’unica entita. | fautella teoria cartilaginea ipotizzano che il setto
nasale cartilagineo serva da determinante di w@eti della crescita maxillare.

Se, come pare, le suture della maxilla sono arattive, esse rispondono a questa traslazione
formando nuovo osso quando avvertono la forza alzidne della cartilagine in crescita. La
cartilagine settale subisce una riduzione quantgadurante il corso degli anni, ma persiste per
tutta la vita e quindi potrebbe certamente svolgguesto ruolo di determinante della crescita
maxillare.

La Teoria di crescita della matrice funzionale f&sce poiché, ammettendo che né I'osso né la
cartilagine siano determinanti per la crescitaaeitheletro craniofacciale, sembrerebbe che il
controllo debba essere attribuito ai tessuti madiacenti. Quest’ipotesi e stata formulata nel 1960
da Moss; egli sostiene che né la cartilagine cangliiné quella del setto nasale rappresentanoi fatto
determinanti per la crescita dei mascellari ed d@izzato che la crescita facciale avvenga in
risposta a necessita funzionali e che risulti mediai tessuti molli che circondano i mascellari.

In quest’ottica, sono i tessuti molli a crescerentre sia I'osso che la cartilagine reagiscono.

La crescita della volta cranica rappresenta urmosis diretta alla crescita cerebrale encefaliea. L
pressione esercitata dalla massa encefalica ctessepara le ossa craniche a livello suturale
causando la deposizione di huovo 0sso per adatalienensioni della scatola cranica a quelle del
cervello.

Questo fenomeno puo essere osservato nelluomaensduazioni naturali. Quando il cervello e
molto piccolo, il cranio lo € a sua volta e si gsaela cosiddetta microcefalia. La seconda
situazione é quella nota come idrocefalia. In questso, vi € un ostacolo al riassorbimento del
liquido cerebrospinale, per cui questo si accunala pressione endocranica aumenta. Questo
fenomeno impedisce lo sviluppo encefalico, fino ededminare nel paziente la presenza di un
cervello piccolo e di ritardo mentale; questa caimiie determina una crescita in eccesso della
volta cranica. In un’idrocefalia incontrollata itamio puo diventare due o tre volte piu grande del
normale, con ossa frontali, parietali e occipiggormemente allargate (8).

Questo e forse il piu chiaro esempio di una “matrignzionale” in attivita. Un altro esempio
eccellente consiste nella relazione tra la miseglidcchi e quella delle orbite.

Un occhio largo o piccolo si accompagna a una &amibitaria di pari proporzioni. In tal caso,

I'occhio rappresenta la matrice funzionale.
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Moss ha teorizzato che la crescita della maxilleka mandibola sia determinata principalmente
dall'allargamento delle cavita nasali e orale, chescono in risposta alle necessita funzionali. La
teoria non chiarisce come le necessita funziomatficstrasmesse ai tessuti circostanti la bocca e il
naso, ma afferma che le cartilagini condilari dadetnon rappresentano i principali determinanti
della crescita e che la loro perdita avrebbe sefsiti sulla crescita se fosse possibile mantener
inalterata la funzione.

Riassumendo, sembra che la crescita cranica siatalguasi interamente alla crescita encefalica.
La crescita della base cranica ¢ il risultato ppale della crescita encondrale e dell’apposizione
ossea a livello delle sincondrosi; questo poteazdil crescita € indipendente, ma forse risulta
influenzato anche dalla crescita del cervello. k@scita della maxilla e delle strutture associate
avviene per una combinazione di crescita suturafgererimodellamento diretto delle superfici
ossee. La maxilla trasla in basso e in avanti manarche la faccia cresce e nuovo 0sso viene
formato a livello delle suture. Il motivo per cuwa krescita della cartilagine del setto nasale
determina la traslazione della maxilla rimane ssondo, ma sia i tessuti molli circostanti che la
cartilagine probabilmente contribuiscono al ripasmamento in avanti della maxilla. La crescita
della mandibola avviene per proliferazione encoledia livello condilare e per apposizione e
riassorbimento superficiale di osso. Sembra chdm® la mandibola venga traslata nello spazio
dalla crescita dei muscoli e degli altri tessutiliraliacenti e che I'aggiunta di nuovo osso allive
condilare avvenga in risposta alla variazione égsati molli.

Riadattando tutte le considerazioni fatte a prdpodell'impatto funzionale sulla crescita facciale,
viene spontaneo concludere che migliorando glitasjpmzionali oro-motori del soggetto con SD,
avremo ricadute positive sulla crescita cranio4Eecnonche l'instaurarsi di un circuito funzionale

virtuoso che protrarra nel tempo gli effetti pogiid esso associati.
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Suture e sincondrosi

Le suture, dal punto di vista anatomo-istologiconas complessi cellulo-fibrosi costituiti da
componenti scheletriche separate da tessuto cormg).

A livello osseo si ha la contemporanea presenzesslo a fibre intrecciate, cioé 0sso immaturo
tipico delle fasi di crescita e osso lamellare, afp alla funzione di sostegno. La componente
connettivale é invece caratterizzata da un tegsuto di cellule con funzione osteogenica a livello
dell'interfaccia col tessuto osseo e da uno stesterno fibroso. Con il passaggio della sutura da
uno stato di sindesmosi ad uno di sinostosi, ilnetiivo viene progressivamente sostituito da
tessuto osseo; la sutura perde cosi la pecul@irégsere una zona di crescita, mentre conserva la
funzione meccanica di interruzione e ridistribuaatei carichi e delle forze.

Come gia detto, le suture rappresentano una vepeom@ia unita funzionale e si comportano,
secondo le teorie di Scott e Moss, come veri erpfopentri di crescita adattativi, cioe siti di
crescita attiva geneticamente determinata, ma anthesnzata dalle “matrici funzionali” del
cranio, dalle matrici periostee (vasi, ghiandolenascoli) e capsulari (massa neurale e cavita
orofaringea).

Attualmente e accertato che la risposta delle susille forze meccaniche viene influenzata dalla
durata, dall'intensita e dalla direzione delle froltre che dalla morfologia della sutura stessa e
dall’eta scheletrica del paziente.

Le suture dello splancnocranio a livello mascellsireividono in circum-mascellari (sutura naso-
fronto-mascellare, zigomatico-mascellare e frongmnatica) e in mascellari propriamente dette
(sutura palatina mediana e sutura maxillo-palatina)

Le sincondrosi sono elementi cartilaginei che gal® le unita scheletriche provenienti dal
condrocranio. A differenza delle suture, sono ¢ehtcrescita autonoma, cioe scarsamente soggette
a modifiche da parte di fattori ambientali. Si oigtiono la sincondrosi etmoido-sfenoidale, l'intra-

occipitale, I'intra-sfenoidale e la sfeno-occip&gl0).

Valutazione e misurazione della crescita scheletiac

Nel bambino la crescita € un indice molto sensitddlo stato nutrizionale e, piu in generale, dello
stato di salute: molte malattie croniche dell'irden sono infatti caratterizzate da un ritardo di

crescita.
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Un disturbo della crescita € una alterazione demade ritmo di sviluppo di un bambino. La
valutazione del peso e la statura in rapporto tallfpssono dare un'idea abbastanza precisa della
normalita dello sviluppo. Bambini normali dellasta eta generalmente presentano statura e peso
differenti: il concetto di crescita "normale” harde dei margini molto ampi e viene definito in
base alle deviazioni rispetto ai dati statisticio@ti su un gran numero di soggetti (statura infer

al 3° percentileyelocita di crescita inferiore al 25° percentileg\yasione staturale inferiore al range
familiare, eta ossea inferiore all’'eta staturale).

Prima della nascita, durante la vita fetale, lscita, oltre che da fattori genetici, e influenzdéa
fattori materni e dal livello di ossigenazione driapone del feto (11). Dopo il parto, dalla prima
settimana fino ai tre mesi i neonati dovrebbero entare di circa 150-200 grammi a settimana. |l
peso alla nascita dovrebbe raddoppiare intorningue mesi di eta.

Durante l'infanzia e I'adolescenza in genere kastaappresenta una base piu affidabile, risg@tto
peso, per la valutazione globale del processo esotta. L'andamento del processo di crescita
normale e rappresentabile sulle curve standardedicita e di velocita di crescita; queste vengono
solitamente utilizzate per seguire, nel tempojhamhica di crescita di un bambino.

Per il soggetto con SD, nella valutazione auxolagi@anno utilizzate specifiche tabelle percentili
sia per il peso, che per I'altezza, che per laociferenza cranica (diverse per maschi e femmine), i
relazione alla diversita di sviluppo fisico cheatégrizza questa sindrome; riportiamo qui di seguit

le tabelle percentili di peso ed altezza dei sdggeh SD, ovviamente diversificate per maschi e

femmine:
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Growth Chart for Gis with Down Syndrome (2-18 yrs)
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Growth Chart for Boys with Down Syndrome (2-18 yrs)
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L'utilizzo delle tabelle percentili rappresenta metodo facile e veloce per tracciare 'andamento
individuale della crescita ed accertarne il normatlduppo; esse consentono di visualizzare con
immediatezza I'eventuale discordanza tra i dati pgakiente in esame e quelli medi della

popolazione in esame.
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Nella valutazione dell’accrescimento corporeo usdedabelle percentili, € importante chiedersi se
l'altezza del soggetto in questione € nella norm@ce se sta crescendo in modo adeguato. Per
rispondere a tale domanda si inizia a misurarerat@mente il bambino e a "plottare” la sua altezza
e peso sui percentili di crescita. Se I'altezzhdi aotto del 5° percentile, si misurano i geni®si
plotta sulla sua curva di crescita (in corrisporadedell’eta di 18 anni) le altezze reali del padre,
della madre e l'altezza media dei genitori. Sett@mlazione ( si segue cioe l'altezza del soggetto
in esame fino a ricondurla all’'eta di 18 anni) @diézza del soggetto a 18 anni cade dentro 'area
compresa tra le due altezze dei genitori, probadibm il soggetto ha una bassa statura genetica. Se
I'altezza cade al di sotto dell’'altezza della madrémprobabile (ma non impossibile) che la bassa
statura sia familiare. Arrivati a questo punto eviegbbe cercare di ottenere misure passate per
determinare la velocita di crescita. Se i datitesis e la velocita di crescita tra i 5 e 10 anni é
inferiore ai 5 cm/anno ( intorno ai 2,5 cm per éfidit di GH), la probabilita che esista una
alterazione della crescita e piu alta. Se datiguenti non sono disponibili, si passa alla terza fa
che e quella del’anamnesi dettagliata. Si dovreditenere un’anamnesi accurata facendo domande
specifiche dirette a smascherare sintomi di patelagarico di tutti i sistemi d’organo del corpo .

In generale possiamo affermare che l'eta cronodogion € un dato sufficiente ad inquadrare |l
soggetto dal punto di vista auxologico e deterngindiming di crescita.

Se la natura del problema ancora non € chiaraas@ successivo e tleterminazione dell’'eta
ossea(E0). Tale determinazione spesso permette laifitasgone della bassa statura in bassa
statura dovuta a disturbo "primitivo" o a disturtsecondario”. Il riscontro di un’etd ossea che
concorda con l'eta cronologica, di regola, escldidéurbi secondari (acquisiti) a patologie d’organo
e dovrebbe far pensare piu a problemi congenitimosomici, genetici o sindromici. In questa
categoria si troveranno problemi come le displasteeletriche e cause che potrebbero determinare
ritardi di crescita intrauterina. Tuttavia esist&@accezione a questa regola rappresentata da una
patologia acquisita recentemente che non abbiaoateinpo sufficiente a determinare un
significante ritardo della maturazione scheletria. 'eta scheletrica e ritardata e la causa della
bassa statura non e evidente si dovrebbe considdargossibilita di una malattia di Crohn, malattia
celiaca, ipotiroidismo, malattia renale o craniofgioma. Queste 5 patologie possono manifestarsi
principalmente come problemi di crescita giacchéspaoo non dimostrare i segni tipici che le
caratterizzano. A questo punto si dovrebbero otéergli esami di laboratorio di screening che
possono essere alterati in queste patologie (emmucm® VES, anticorpi anti-endomisio, ormoni
tiroidei, esame urine e radiografia del cranio).

Infine € importante ricordare che le cause endeasponsabili di bassa statura sono meno del 5%

del totale. Per tale motivo, nella valutazione alélhssa statura, e piu utile che il medico diriga d
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prima i suoi sforzi verso l'identificazioni di patgie non-endocrine. Nella valutazione della bassa
statura, proprio perché essa puo essere |I'espnesdioqualsiasi malattia pediatrica, "acquisita" o
“congenita”, 'uso appropriato dellanamnesi e 'dsthme clinico, benché sembrino essere dei
metodi "semplici" da usare, riflettono, per il étia che li sa adoperare, una vasta conoscenza delle
varianti della crescita normale e delle patologadiptriche.
La determinazione dell'eta scheletrica basata dtorfabiologici individuali € fondamentale
nell’ortopedia dento-facciale, dato che gli effettaggiori degli apparecchi funzionali e ortopedici
si hanno quando il picco di crescita mandibolacem@preso nella durata del trattamento.
Le indagini che consentono, mediante un unico esaria un’unica seduta, la valutazione dell’'eta
ossea sono le radiografie del carpo, del ginoceldelle vertebre cervicali (12, 13).
Molti studi hanno dimostrato che esiste una cozretee significativa tra la crescita facciale e tpiel
staturale: un’accellerazione della crescita stégypeecede in media di un anno il picco di crescita
facciale.
Gli indici di crescita vertebrali possono essecavati dalla radiografia del cranio in latero-later
usata per la diagnosi ortodontica e lo studio @slog cid permette di non ricorrere ad ulteriori
radiogrammi.
Per quanto riguarda le vertebre cervicali (CSV:Moat Vertebrae Stages- Fig. 8) si riconoscono 6
livelli di maturazione:
* CVS 1. i margini inferiori dei corpi vertebrali sompiatti
* CVS 2: si sviluppa una concavita nel margine iieridella seconda vertebra
* CVS 3: si sviluppa una concavita nel margine ifieridel corpo della terza vertebra
 CVS 4: tutti i corpi hanno assunto una forma
rettangolare
 CVS 5: i corpi vertebrali diventano quadrati,
gli spazi sono piu piccoli e le concavita sono
evidenti
* CVS 6: tutti i corpi vertebrali sono aumentati
in altezza, sono piu alti che larghi e le

concavita approfondite.

Fig. 8
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Un altro metodo per la determinazione dell’'eta agzevede I'utilizzo della “radiografia carpale”;
esso € in grado di dimostrare la correlazioneé¢ta kcheletrica e I'eta cronologica; utilizza velii

di maturazione rilevati in 6 sedi anatomiche siuagl pollice, nel 1l dito, nel V dito, nel radid.
primo livello di maturazione riguarda l'allargamentlelle epifisi, il secondo l'ossificazione
dell’'adduttore sesamoide, il terzo e caratterizziidappiattimento dei margini laterali delle apif
verso le diafisi, il quarto dalla fusione tra egifie diafisi. Possiamo provare a schematizzare

I'evoluzione cronologica della maturazione schetatdella mano come segue:

v ?

13 a.

11 a. apofisi stiloide dell*ulna

In particolare, questa e I'evoluzione cronologicalduni nuclei di ossificazione ( Fig. 9):
6 anni: epifisi distale dell’'ulna (M e F);

6-9 anni: processo stiloideo dell'ulna

(prima F e poi M);

11 anni: sesamoide del pollice nella F;

11 anni: stiloideo dell'ulna nel M;

13 anni nelle F: saldatura dell’epifisi distal
della 1" falange del pollice;

13,5 anni nelle femmine si saldano le epifi

falangee (14).

Fig. 9
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CAPITOLO I

CARATTERISTICHE CRANIO-FACCIALI NELLA SINDROME DI D OWN

Nel soggetto con SD i tratti piu generali di unaligyo scheletrico deficitario e ritardato e di
un’ipotonia muscolare generalizzata si ripercuotorun notevole incisivita, anche a livello del
distretto maxillo-facciale, manifestandosi con t@ristiche alterazioni delle dimensioni e della
crescita dei mascellari, nonché del tono e dell&iniid della muscolatura oro-facciale.
Le modificazioni scheletriche coinvolgono eminengente il 3° medio del volto e sono legate ad un
ridotto sviluppo dimensionale del mascellare superie della base cranica(l); i valori che piu si
discostano dalla normalita in senso deficitariooson

* la profondita del 3° superiore della faccia (dig@itrago-nasion)

» la profondita del 3° medio (distanza trago-sottaigs

» lalarghezza della faccia (distanza bizigomatica)

» laltezza facciale superiore (Nasion-SNA)

* lalarghezza della mandibola (distanza gonion-gonio

* lalunghezza della base cranica anteriore (dist&e#la-Nasion)

* lalunghezza totale della base cranica (distanzanieBasion)

* lalunghezza del mascellare superiore (distanza SNIR)

* inclinazione degli incisivi centrali superiori.
Da uno studio francese (2) mediante valutaziont-pemtem su 1277 feti di cui 922 gruppo di
controllo e 355 con SD si e riscontrato che i é@in SD presentano sin dall’epoca prenatale peso
corporeo e diametro fronto-occipitale degli emistagrebrali destro e sinistro diminuiti; e stato
inoltre riscontrata ipoplasia cerebellare ed irntawza tutti i dati di questo studio hanno confeomat
la precocita delle espressioni fenotipiche dellassida morfologia craniofacciale, associate ad un
marcato ritardo di crescita del cervello ed inipgatare della parte sopratentoriale.
L’angolo della base cranica o angolo sfenoidaleéS(Ba), risulta aumentato (piu ottuso) in molti
studi rispetto ai valori medi della popolazione gethe e cio a dimostrazione della presenza di una
globale displasia della base cranica; inoltre laebaranica ed il Il medio del viso risultano
iposviluppati gia alla nascita (3, 4, 5).
Il deficit dimensionale del palato, gia risconitaballa nascita, sia saggitale che trasverso, si
accentua con la crescita. Anche l'altezza del palsulta relativamente ridotta e pud facilmente
essere riscontrata la presenza di un toro palatieoconferisce una caratteristica forma a “W”; cio

si associa frequentemente nella SD ad ostruziole de respiratorie superiori, tanto che

Pagina 37 di 114 Alma Mater Studiorum Universita di Bologna



Tesi di Dottorato di Ricerca in Odontoiatria pes@hili D.ssa Elena Pozzani
Caratteristiche cranio-facciali ed abilitd espressiella Sindrome di Down  XVIII° Ciclo, A.A. 2006027

'espansione rapida del palato produce in quesipstii un conseguente aumento del volume
nasale e della capacita di respirare col naso ladzer via orale (6).

Quintanilla e altri, in uno studio sulla morfologieanio-facciale di 39 soggetti con SD tra i 7 ed i
18 anni, hanno evidenziato: cross-bite anteriote38@1% dei casi, angolo interincisivo diminuito
nel 77% dei casi, biotipo mesofacciale, incivivieinori vestibolarizzati nell’'84,6 % dei casi ed i
superiori nel 77% del campione e lunghezza delt®e lwaanica anteriore diminuita nel 53,8% dei
casi (7).

E’ stata formulata l'ipotesi che (8) che gran pait deficit correlati alla SD non siano dovulti
direttamente al difetto cromosomico, ma ad unoupyib postnatale alterato come conseguenza
della ipossiemia causata dall'ostruzione delleaei@e superiori.

Pueschel (9) ha ricapitolato le circostanze cliaidsservate comunemente nella popolazione con
SD dall'eta infantile fino all'eta adulta. Nel seffg giovane prevalgono le anomalie congenite quali
le cataratte, le anomalie gastrointestinali e l#attia di cuore. Durante l'infanzia problemi comuni
sono le malattie infettive, la voracita alimentdeegengiviti e parodontiti, le apnee notturneandi
visivi, i deficit audiologici, la disfunzione delléiroide ed i problemi scheletrici. Durante I
adolescenza prevalgono le infezioni della pelldjsordini della tiroide e 'aumento ponderale,
nonché disturbi neurologici. L'eta adulta é spesm@tterizzata da un invecchiamento precoce e
dalla minaccia della malattia del Alzheimer.

Benda (10), nel 1960, ha dimostrato che l'effednegale dei cambiamenti genetici della SD puo
essere spiegato con un ritardo dello sviluppo detiairante le prime settimane di vita intrauterina.
Fra la sesta e dodicesima settimana di vita ireegna vi € una fase critica nei processi di
differenziazione e sviluppo e nella SD in questefai € un rallentamento dello sviluppo; questo
provoca un peso basso alla nascita ed un ritardaildppo di cervello, occhi, mani e cuore; Barden
ha precisato tuttavia che il ritardo prenataleviluppo non giustifica il marcato ritardo di svilpp
postatale (11).

Nella seguente tabella la linea superiore rapptadensviluppo normale mentre la linea piu bassa
rappresenta il rallentamento di sviluppo normati differenziazione riscontrati nella SD. Benda ha
indicato che la patologia iniziale si trova nellamanza di sviluppo della base cranica. Questo
accorciamento della base cranica e dovuto piu adswiluppo lento, che ad una fusione precoce
(Fig. 10).
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Lo sviluppo del neurocranio e del viscerocraniouseg percorsi indipendenti nei primi mesi di
vita di interuterina, ma sono collegati attraveilsoorpo dello sfenoide, quale struttura portante
centrale. Il corpo dello sfenoide € sede della putl notocorda embrionale ed il luogo di
convergenza di un gran numero di altre struttuamiche, vale a dire il cervello medio e cervello
esterno, il tentorio del cervelletto e la falce detvello. Esso si ossifica a partire da 14 cetitri
crescita, attraverso un elaborato programma diicasione.

Il temporaneo rallentamento della crescita schetefra la sesta e la dodicesima settimana di vita
intrauterina causa un deficit di sviluppo delladaganica.

Riassumendo possiamo affermare che:

» alla nascita il cranio del soggetto con SD é elmndi normali

» daallora in poi la volta si sviluppa lentamenfg&almente durante il primo anno di vita

» la circonferenza cranica rispecchia il modelloditppo normale, ma resta sempre piu piccola

di 4-5 cm in rapporto all'eta
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* la volta cranica smette di crescere circa all'éetd 4 anni, quando la relativa circonferenza
corrisponde a quella di un bambino normale di 3wdi a

» lalarghezza del cranio di un soggetto con SD darddi e quasi normale per quell'eta, quindi il
problema pricipale di sviluppo € dovuto alla prafarmancanza di sviluppo in lunghezza

* la sincondrosi sfeno-basilare € corta e non fusaptetamente nell’adulto con SD

» il seno dello sfenoide manca ed il corpo dello sige € ipoplasico

* l'assenza del seno frontale provoca una frontdal&iinfantile

» la base cranica é quasi in una linea retta, corheramio fetale

» per | assenza di diploe nelle ossa della volterahio sottile e radiotrasparente

* il nasion e ritratto ed il mascellare ipoplasico

* la sincondrosi sfeno-basilare e le articolazionienstetmoidali non si sviluppano
sufficientemente

» il forame magno € in alcuni casi piccolo e trasaknente ellissoidale.

Benda ha indicato che questi cambiamenti sono dount profonda mancanza di sviluppo di

lunghezza di tutto il massiccio facciale. Si risitaruna riduzione apprezzabile del diametro fronto-

occipitale del cranio ed & sempre corretto, in fjuasi, sospettare un deficit ormonale.

Il profilo radiografico della sella turcica € noate, ma I'immagine radiografica e indipendente

dalla forma dell’'ipofisi € non vi & rapporto traegt’ultima e le varie anomalie di sviluppo, quitai

mancanza di sviluppo non sembra essere dovutondisiioe pituitaria.

Tutte le zone del cranio nella SD sono carentivifuppo (12), ma specialmente le strutture che

mostrano lo sviluppo piu profondo dopo la nasctiag I’ etmoide, il naso, il mascellare e la

mandibola. Il mascellare risulta iposviluppato paa mancanza di crescita in avanti ed in basso e

cio provoca il persistere delle caratteristichalfetella faccia (Fig. 11).
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Latexakws of Normal and Down's Syndrome Skulls

Fig.11

Alla nascita (A) la cavita del cervello € grand®daccia € piccola. La distanza fra il bregma e la
radice del naso misura due volte quella dalla mdiasale alla cresta alveolare. Esiste inoltre
soltanto una breve distanza fra la cresta orbitdéxiore, la spina nasale e la cresta alveolage. L
mandibola infantile & quasi diritta.

La faccia dell'adulto giovane (B) € molto piu granth ragione della discesa verso il basso del
mascellare, quindi la distanza fra la cresta debitaferiore, la spina nasale e la cresta alveodare
aumentata considerevolmente. La mandibola € ad@amyoche se il cranio del soggetto adulto (C)
e simile come dimensione a quello di un soggettonate, in realta esso mantiene molte delle
relative proporzioni fetali. La faccia e piccolagnci mascellari iposviluppati e la mandibola e
ancora relativamente diritta (13).

Nell'individuo normale i seni con l'eccezione dehs sfenoidale compaiono durante il quarto-
guinto mese di vita fetale. Il seno sfenoidale careppresto dopo la nascita nella parte anteridre de
corpo dello sfenoide e si sviluppa progressivamentelirezione posteriore. | seni mascellari
normali alla nascita sono rappresentati soltantardaolco nella parete nasale di ogni osso. Nel
cranio con SD vi e un deficit nello sviluppo dedifenoide e sia i seni frontali che i seni mascellar
sono di dimensioni ridotte.

In uno studio cefalometrico condotto su 29 crarsagigetti con SD, tra gli 8 ed i 49 anni, nell’'83%
dei casi vi € una cospicua riduzione dei seni &lned i seni sferoidali presentano
pneumatizzazione ridotta nel 66% dei casi. Tuttiaitri seni, compresa la mastoide, inoltre hanno
alterazioni di forma. L'assenza dei seni frontaha caratteristica particolare della sindrome, ha
un'influenza considerevole sulla forma caratteréstelle ossa frontali e della fronte (14-15).

Il palato € piano all'interno dell’arco dentale, heaun' altezza dorso-ventrale nella media.
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Lo sviluppo del palato umano avviene normalmeraeldrsesta e la dodicesima settimana di vita
intrauterina: un ritardo durante questo periodogiiie essere responsabile di questi cambiamenti.
A sette settimane di gestazione il pavimento dsuts connettivo della capsula nasale embrionale
(la regione iniziale della bocca, del naso e dgllancia) € collegato alla parte cervicale del @nal
alimentare. Con lo sviluppo degli emisferi cerebial testa si stacca dal canale alimentare, ilequa
discende verso il torace con la laringe, la trachd@asso ioide. La capsula nasale, che viene a
trovarsi nel mezzo di queste forze avversariellsnga in direzione craniocaudale, come un anello
di gomma circolare allungato verticalmente. Ciopragenta il primo vettore di sviluppo che
delimita la bocca ed allinea le narici in direzioneniocaudale. Secondariamente la faccia
approfondisce in un senso (dorsoventrale) antetepose. Un altro vettore di sviluppo e
rappresentato dallo sviluppo dei processi palatannuclei mesenchimali precursori per formare il
palato duro, che separa il naso dalla bocca. @makione in questo vettore puo alterare la forma
del palato, della bocca e del naso. Spitzer (13)ptexisato che il palato alto-incurvato e la
riduzione del setto nasale contribuisce ad unagtriento considerevole dell’ antro nasale e quindi
limita lo sviluppo delle vie respiratorie superiofi causa dell'ostruzione di tali vie, i bambininco
SD sono costretti a respirare attraverso la loreccaced a mantenere una postura linguale bassa,
attivando cosi una “matrice funzionale” che ostaddisiologici processi di crescita cranio-faceial
descritti.

La mandibola e piccola e delimita il pavimento debocca; come conseguenza di questo e
dell'altarato sviluppo del palato, lo spazio intiale € insufficiente per la lingua: essa sporge
spesso tra le arcate dentarie. La sporgenza dedlaal non € dovuto ad aumentate dimensioni della
stessa, che e entro i limiti normali, ma e caudatia mancanza di spazio all'interno della bocca;
ci0 é inoltre collegato alla severa ostruzione elelle respiratorie superiore riscontrabile nel
bambino con SD.

La dentatura risulata alterata per uno sviluppardi®nico del sistema dentale immaturo. La
formazione della radice e ritardata con consegudatelo di eruzione dentale. | denti sono arréstat
nello sviluppo e le corone dentarie sono piu cerf@u piccole; si riscontra inoltre ipoplasia dello
smalto.

E’ interessante notare che la differenziazioneadielinina dentale per i denti permanenti si forma
verso la nona settimana di vita intrauterina e djuinle anomalie che colpiscono la dentizione
permanente potrebbero essere collegate al rallemtandi sviluppo del feto con SD descritto in
guel periodo: cid coincide con la fase critica in cprocessi di differenziazione e di sviluppo del
feto con SD rallentano (16, 17, 18).
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In relazione a quanto detto sopra vengono riporéteine foto extraorali ed intraorali di un
paziente con SD, di 21 anni, nel quale risulta melidente l'ipoplasia saggitale e frontale del

terzo medio facciale, nonché la malocclusione dv@rlll classe scheletrica e dentale (Fig. 12, 13,

14).

Fig. 12

Fig. 13
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Fig. 14

CARATTERISTICHE ODONTOSTOMATOLOGICHE DELLA SINDROMEDI
DOWN

Problemi peculiari del soggetto con SD sono la gemacroglossia, le anomalie della dentizione,
la ridotta prevalenza di lesioni cariose, le pafdd condizioni parodontali, la dismorfosi
mascellare, la disfunzione globale della musco#atuwp-facciale per marcata ipotonia muscolare in
particolare della lingua, liposviluppo del terzoedio facciale, liperlassita articolare e la
prevalenza di particolari quadri di malocclusioni.

La discinesia oro-facciale, cioé un insieme di mmamti abnormi ed involontari dei muscoli facciali
e/o dei muscoli della masticazione, ha un’alta glevza nella popolazione con SD e consiste in:
movimenti mandibolari, protrusione mandibolare lefioxismo. Per la marcata ipotonia oro-facciale
il soggetto con SD incontra fin dai primi anni diavnotevoli difficolta nel succhiare (18), degheti
parlare e masticare. Se questi problemi funziamatiorfologici non vengono precocemente corretti
mediante la terapia miofunzionale e/o I'uso di appehi ortodontici € improbabile che i soggetti
con SD possano sviluppare un’occlusione stabile @0). Le dimensioni del mascellare in
relazione a quelle della mandibola rendono impdssitaggiungere un’occlusione stabile e cio
impedisce ai muscoli masticatori di raggiungere posizione di riposo; quindi il soggetto con SD
cerchera inconsciamente una posizione di riposdéod@vole eliminando l'interferenza occlusale,
digrignando od adottando una anormale posizionedihalare, infine arrivando alla discinesia ed
al bruxismo.

Nei pazienti con SD con una buona tonicita museol@&d una moderata discrepanza

intermascellare, il bruxismo, dopo qualche anndtaga un’occlusione stabile. Per altri, invece,
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l'unica posizione stabile puo essere raggiunta ergdila massima protrusione della mandibola in
modo che il mascellare € completamente contendtiotedno della mandibola: la lassita dei
legamenti dell'articolazione temporo-mandibolarait@i questa posizione estrema. Spesso Si
riscontra lussazione mono- o bilaterale delle aldiioni temporo-mandibolari; questa posizione
puo essere sufficientemente stabile per la deghuiz ma poco confortevole, perché I'assenza di
guida dentale impedisce i movimenti di lateralitidn’altra strategia € quella di interporre la lingua
tra le arcate per stabilizzare la posizione marldibce compensare la discrepanza occlusale (22).
In ambito odontostomatologico, durante la fase aremtica, va considerata l'alta incidenza di
cardiopatie congenite: nella popolazione generaleidenza del prolasso della valvola mitralica e
del 5-15 % mentre nella popolazione Down e del 5@ Yuindi imperativo considerare la necessita
della profilassi dell’ endocardite batterica suliacie dell’ecocardiogramma in eta adulta
ogniqualvolta le manovre odontoiatriche lo richiedaVa sempre inoltre valutata I'eventuale
presenza di problemi medici associati: epilessaheate, leucemia, ipotiroidismo, alzheimer.
Il sistema immunitario del soggetto con SD é carettato da un numero minore di T-cells e quindi
sara piu alto il rischio infettivo a livello delwa orale (> incidenza di ulcere afose, candidoaleor
e gengivite ulcerativa necrotizzante).
A causa della riduzione generalizzata del tono wlase, anche a livello di guance e labbra, manca
un equilibrio tra la forza linguale e la forza @ethuscolatura facciale con il frequente manifestars
di un morso aperto associato a minore efficienzpiratoria ed minore autodetersione degli
elementi dentari.
Per linstabilita atlanto-assiale, cioé una moaikcessiva tra C1 e C2 (10-20 %) e importante dare
al paziente con SD una posizione confortevole spdiirona odontoiatrica in modo da evitare
traumatismi alla colonna vertebrale (23).
Il dentista deve conoscere il livello di comunicam del paziente, infatti la SD manifesta vari grad
di ritardo intellettuale spesso associato ad uereestardo di linguaggio.
Inoltre alto € il rischio di infezioni respiratorieoniche delle vie aeree superiori in relazione a:
respirazione orale obbligata, xerostomia, fissunaizilella lingua e delle labbra.
Per quanto riguarda le caratteristiche oro-facamasienso lato e riassumendo quanto gia detto, esse
sono:

* assenza o riduzione del seno frontale e mascellare

» ipoplasia del Ill medio per ipoplasia antero-pasier del mascellare ( il 54% presenta una

lll classe di Angle scheletrica, ipoplasia trasargdel mascellare e il 65 % ha un cross-bite
posteriore) (24)

* respirazione orale
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* macroglossia relativa

* palato stretto e ogivale

» fissurazioni delle labbra e della lingua causat&adaspirazione orale cronica

» Xerostomia

» chilite angolare

» alterazioni della forma e delle radici dei denti

» alta incidenza di agenesie dentali ( 20 volte pagdienti rispetto alla popolazione generale)

» discrepanze dento-dentali con difficolta di cooedilone interarcata

* open bite

» denti inclusi (canini inclusi 10 volte piu frequerispetto alla popolazione generale)

» denti trasposti (15% rispetto allo 0,3% della pegane generale)

» deglutizione atipica e postura linguale protrusaérarcate

« difficolta a masticare con rischio di soffocamento

* aumentata incidenza della malattia parodontale agite e rapidamente progressiva nel

soggetto adulto (90-96 %) (25).

Analizzando le peculiarita stomatologiche della S@ia alla nascita I'analisi cefalometrica
evidenzia una ipoplasia della base cranica e dsd tmedio della faccia (26). L’angolo SNA rimane
pressoché invariato, in quanto la base cranica mdscella hanno basso e simile potenziale di
crescita (27). Per quanto riguarda il palato, da studio di Laurisden ed altri su materiale
postmortem di feti con SD si evidenza che gia proedla nascita 'osso palatino e la porzione
palatina del mascellare sono significativamentsvgoppati (28).
L'inclinazione del piano mascellare € normale, nliaircisivi superiori sono protrusi a causa
dell'abnorme spinta linguale e dell'ipotonia delsnalo orbicolare. La lingua appare, nella maggior
parte dei casi, di dimensioni aumentate (macro@pssd appiattita sul pavimento della bocca.
Questa postura linguale scorretta sembra sia@zimeie all’ipotonia della muscolatura intrinseca ed
estrinseca della lingua, piu che a dimensioni mamcante aumentate (pseudomacroglossia). La
protrusione poi sarebbe da collegarsi alla flat&idella muscolatura delle guance e delle labbra ed
alla conseguente insufficienza del sigillo labige).
Si ritiene che la presenza nella SD di una lingioppo larga ed eccessivamente lunga sia
all'origine di una serie di difficolta respiratorigli alimentazione e di fonazione; la lingua
eserciterebbe inoltre un’azione sulle modalita airascimento dei mascellari. E’ per questo che,
secondo alcuni autori, sarebbero giustificati, &sicselezionati, specifici interventi di chirurgia
plastica riduttiva (30, 31). In letteratura € pepinione prevalente che la chirurgia sia solo

eccezionalmente proponibile e giustificata: le disieni della lingua sono infatti legate all'ipotani
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della muscolatura intrinseca ed estrinseca edflaltaidita della muscolatura delle labbra e delle
guance che ne determina l'appiattimento e la psaine. Le difficolta masticatorie sono legate
all'ipotonia ed all'incoordinazione motoria, piuehlle accentuate dimensioni della lingua.

Il deficit trasversale e saggitale che si viengeare a livello dell’arcata superiore, esita spesso
un Morso crociato posteriore mono o bilateralerednia inversione dei rapporti molari verso una
Il Classe con un morso inverso anteriore; a ciaggiunge una difficolta alla respirazione nasale
per l'ipoplasia del mascellare superiore e I'agpianto della radice del naso.

Caratteristica della SD e il ritardo di eruziona della dentatura decidua che permanente (32). Per
guanto riguarda la prima dentizione, si riscontnaritardo di almeno 6 mesi della comparsa in
arcata dei frontali, mentre i molari decidui erompon epoca pressoché corretta: si verifica quindi
che i denti decidui erompono in modo simultanea fra ed i

18 mesi (Fig. 15, 16). Precisamente I'eruzione lddente
deciduo avviene tra i 6 ed i 12 mesi nel 36 % dai € nel

64% dei casi avviene dopo I'anno di eta (33).

Fig. 15

Anche la frequenza di eruzione e spesso anomadl&08& dei casi erompono per primi l'incisivo
centrale superiore ed il primo molare. Inoltre,laelentatura decidua sono frequenti le agenesie,
I'affollamento e le malposizioni degli incisivi. Hdiametro mesiodistale degli incisivi, del canino e
del primo molare sono aumentati rispetto alla norggresente macrodonzia, a differenza di
guanto accade negli elementi permanenti.

Per quanto concerne la dentizione permanente, @ssdn’e ritardata in media di circa 12 mesi, ma
in misura variabile da soggetto a soggetto, inosiiat con il ritardo generalizzato di crescita. Dal
punto di vista strettamente dentario, ricorrenticséa microdonzia, per una sensibile diminuzione
delle dimensioni degli elementi dentari, sia in servestibolo-linguale che mesio-distale, ed
alterazioni morfostrutturali a carico delle coroaadelle radici. Come nella dentizione decidua,
frequenti sono le agenesie, anche multiple e Igpasa&ioni dentarie che concorrono ad aggravare |l

guadro disgnatico.
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La SD e associata ad una ridotta incidenza dinesiariosa rispetto alla popolazione generale; cio
pud essere messo in relazione al ritardo di erezicme riduce il tempo di esposizione degli
elementi dentari agli agenti cariogeni. Va comunsgpigolineato che, seppur diminuita, I'incidenza
della carie nel soggetto con SD non va mai trasaurin relazione alle problematiche
comportamentali che possono decisamente complitamcea.

L’incidenza della malattia parodontale, invecel|evatissima sia rispetto alla popolazione generale,
che a gruppi omogenei di controllo di disabili Hdawn . La gengivite si instaura gia all’eta della
dentizione decidua ed ha una rapida progressioaegravita della malattia parodontale non é
ugualmente distribuita fra i vari elementi dentdelle arcate: il gruppo anteroinferiore permanente
puo essere gia irrimediabilmente compromesso di@taldi 16-18 anni avendo come cofattore

aggravante la costante spinta linguale che vestilzah gli incisivi inferiori (Fig. 17).

Fig. 17

Le cause dell'esordio precoce e della rapida pssjpee della parodontopatia vanno attribuite ad
un complesso di fattori endogeni predisponesti angplificano gli effetti della aggressione
batterica; infatti fattori legati al cavo orale ¢jua protrusione linguale con incongruita del Bai
labiale, abitudini viziate, malocclusioni, riscligiati a maggior accumulo di placca e tartaro sepra
sottogengivali in relazione alla scarsa compligmeel’igiene orale quotidiana, non sono sufficienti

a spiegare I'enorme suscettibilita al danno partaler(Fig. 18).
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Fig. 18

Fra i fattori endogeni predisponesti rivestono uole importante le anomalie del collagene dei
tessuti di sostegno e del microcircolo, le turbd’atontogenesi che condizionano un alterato
rapporto corona-radice, una ridotta produzione aliva, ma soprattutto la scarsa efficacia dei
sistemi di difesa immunitaria, specifici ed aspetifil disturbo immunologico € complesso: sono
state descritte alterazioni qualitative dei leutggolimorfonucleati e dei monociti, quali ridotta
sensibilita alla chemiotassi ed alterata capacagoditaria; si associa inoltre un deficit
dell'immunita umorale con alterazioni della supadidi membrana dei linfociti ed in una tendenza
a livelli piu bassi di immunoglobuline, specie detllasse IgM. E’ stata inoltre descritta una turba
dellimmunita cellulare rappresentata da un rapiharemento delle funzioni T-mediate e della
reattivita dei linfociti T agli stimoli esogeni,partire dai 10 anni di eta (34).

Secondo Sohoel ad altri (35), la maggiore predigpo® dei soggetti con SD alla parodontite
marginale cronica e in relazione ad una eccess@pasta immunitaria legata all’espressione HLA
sulle cellule infammatorie e sui cheratinocitiltigditelie gengivale. E’ stata inoltre riscontrataa
precoce attivazione della metalloproteinasi di mat{MMP-8 e -9) nel fluido crevicolare dei
soggetti con SD, evento che spiega il precoce daganadontale e osseo anche negli stadi iniziali
della gengivite/parodontite (36).

Dal gran numero di implicazioni dentomaxillofaccialssociate alla SD, si evince quanto sia
opportuno eseguire, fin dai primi anni di vita,tt@nenti odontostomatologici multidisciplinari al
fine di limitare I'instaurarsi di patologie secom@aed indirizzare la crescita e lo sviluppo in raod
da sfruttare al meglio le potenzialita dei singolal fine di migliorarne la qualita di vita e
l'integrazione sociale.

Il piano di trattamento terapeutico va programneatso per caso mediante un approccio preventivo

sia per quanto riguarda la carie, che per la parogatia, sia per le disfunzioni della muscolatura
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oro-facciale, mediante esercizi, stimolazioni iotedi ed extraorali ed apparecchi funzionali per la
correzione precoce della funzione muscolare alerat

Per quanto riguarda la terapia ortodontica elemfartdamentale é la motivazione dei genitori alla
cura e la loro volonta di seguire da vicino il fogl

La correzione delle disfunzioni della muscolaturafacciale va fatta, quando possibile, assai
precocemente (2-3 mesi di vita), con la Placca akt€llo-Morales (37). Scopo di tale placca é
migliorare la motricitd spontanea, la posizioneagfiga della lingua e la sua funzione, influenzando
positivamente anche la muscolatura del labbro sangeper favorire il sigillo orale. La placca,
costruita in resina acrilica, presenta sulla sugiertoncava verso la lingua una “zona di stimolo”
che sporge di circa 4 mm dalla superficie, finaiaza modificare la postura linguale; esiste pai un
seconda zona di stimolo costituita da un inspesgimnerregolare sul versante vestibolare,
finalizzata a migliorare la competenza labiale. aipnte edentulo, la placca aderisce alla mucosa
palatina per effetto ventosa; la progressiva eneidegli elementi dentari porta a modificare
progressivamente la placca per creare gli spaziafleggiare i denti ed all’aggiunta di ganci
vestibolari in modo da poter utilizzare la placcete nei bambini nei quali non e stato possibile
fare un trattamento precoce. La placca deve egsgtata il maggior numero di ore possibile con
un graduale aumento, ma ad intervalli in modo daterere sempre attiva la stimolazione sulla
muscolatura.

La durata della terapia con la placca &€ mediandinteanno con un range di 8-24 mesi. Al termine
di questo periodo di cura, se indicato, si proceole altre metodiche ortodontiche deputate alla
correzione del complesso dentoscheletrico.

In uno studio di Backman e collaboratori (38,39)bd®bi con SD sono stati tenuti sotto controllo
dai 6 fino ai 18 mesi e trattati mediante stimadaziorali, logopedia e utilizzo di placche forndal
dentista e confrontati con un gruppo di bimbi cdh 1$n trattati con la placca ed un gruppo di
bimbi con sviluppo psico-fisico normale; gli autaffermano che I'applicazione della placca 2-3
volte al giorno per un totale di 15 minuti ha urie#b positivo sull’abilita motoria ed € un
prerequisito per l'articolazione verbale. Gli stemgtori hanno valutato il n° di denti erotti, izvi
funzionali, la morfologia linguale, I'espressioraetiale, il linguaggio in 37 bambini con SD di 4
anni di eta; essi hanno dimostrato che l'utilizatialplacca riduce la prevalenza del morso crociato
posteriore e del morso aperto anteriore ed inflagrusitivamente I'articolazione del linguaggio.
Carlstedt e al. hanno condotto uno studio per aedutefficacia della placca di Castello-Morales
sulla funzione orofaciale in 20 bambini con SD geali 9 trattati con la placca e la logopedia e 11

solo con la logopedia. Dopo 4 anni dalla sospemsidella terapia con la placca, la funzione
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orofaciale era migliorata significativamente neb&mbini trattati e specificamente in termini di
posizione della lingua ed attivita muscolare debla, rispetto al gruppo non trattato (40).

La letteratura internazionale ha in molteplici @ti affermato che un intervento precoce motorio
oro-facciale sia passivo (massaggi intra ed exatgpche mediante fasi attive di esercizi logopedi

e fisioterapici, sia mediante placche, come quaili@astillo-Morales che €& qui sotto riportata (Fig.
19, 20), migliorano le abilita motorie oro-faccjalnonché la funzione, nonché la crescita
scheletrica, mantenendo risultati stabili nel tepgwahe dopo la sospensione del trattamento attivo
(41,42).

Hohoff ed altri affermano che il trattamento conpiacca ha sicuramente un effetto positivo
sull’articolazione iniziale del linguaggio, ma perd suo significato se non viene supportato nel

tempo da interventi riabilitativi per la motricitdo-facciale (43).

Fig. 19

Fig. 20
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CAPITOLO IV

LE PRASSIE ORO-FACCIALI NELLA SINDROME DI DOWN

L’analisi della muscolatura orofacciale e mandib®la complicata da numerose relazioni esistenti
tra i denti, la lingua, le labbra, la muscolaturale, i muscoli masticatori e la faringe: spesso, i
guesto contesto, risulata difficile distinguerersegsintomi clinici.

Nella valutazione delle prassiepfaxis = azione, movimento) orofacciali risulta particof@nte
utile utilizzare test semplici e precisi.

Bloomer ha suggerito un test diadococinetico delpacita e del potenziale motorio orali: il
bambino ripete ciascuno dei seguenti suoni lentéenger raggiungere una perfetta fonazione e, in
seguito, con velocita crescente fino a ripeterpill possibile rapidamente possibile: puh, puh,
puh...tah, tah, tah..., kuh, kuh, kuh..., puh, tah, kutpuh, tah, kuh..., puh, tah, kuh.... L'eta
influenza la prestazione diadococinetica: i bamhmicui i movimenti orali sono al di sotto della
media per la loro eta, generalmente hanno unasagitonuncia, spesso presentano anomalie della
deglutizione e segni evidenti di disdiadococineflilnambino con anomalie della deglutizione e
della parola, ma non affetto da disdiadococingsi®, ottenere risultati migliori con la logopedia e
la bioterapia orale (1,2).

Le attivita della lingua e delle labbra sono spessegrate e sincronizzate: cosi, talvolta, si puo
dedurre una disfunzione della lingua dalle anonfaleionali dei muscoli mimici e delle labbra.

Se le labbra vengono tenute separate da uno sp#ochi se le guance vengono divaricate per
mezzo di detrattori, la normale attivita della liagpuo essere inibita e si adatta alla nuova
posizione delle labbra e delle guance.

Il problema paradossale dell’esame funzionale @iate la lingua senza alterare la sua posizione o
quella delle labbra. E’ importante valutare la postlinguale in posizione di riposo della
mandibola: in tale situazione il dorso della linglavrebbe sfiorare il palato e la punta riposare
sulle facce linguali o sui colletti degli incisivhferiori; cid0 pu0 essere agevolmente valutato
mediante una teleradiografia del cranio in latatedale. Oltre a cio, & utile osservare la lingua
durante le diverse deglutizioni: inconscia, voloiatadi saliva o acqua, e quella inconscia durémte
masticazione. Durante la fisiologica deglutiziortiléa, la punta della lingua tocca la curva del
palato appena dietro gli incisivi superiori. Falsiedtanto importanti sono I'osservazione del ruolo
linguale durante la masticazione e durante I'elogui

Nella SD complesse sono le alterazioni del toneladnotilita della muscolatura oro-facciale e

contribuiscono in modo sostanziale alla caratiessfacies” della SD.
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La lingua, come gia descritto, € apparentementegmasa e piu lunga perché lipotonia la rende
appiattita sul pavimento della bocca e spesso sptegsopra al labbro inferiore. Tipica € inoltre
l'ipotonia della muscolatura orbicolare delle ladbeche determina un’insufficienza del sigillo
labiale. Le principali influenze di questo anomaltieggiamento della lingua e delle labbra si
ripercuotono sulla respirazione e sullo sviluppdledarcate alveolo-dentarie. La respirazione é
spesso di tipo orale “obbligata” per la posizion#esdorizzata che assume il velo pendulo,
appoggiato sulla lingua cadente, per la ridottavipta della via aerea nasale legata
all'appiattimento della radice nasale ed all'ipgiadel mascellare. La lingua, cadente e protrusa,
non esercita alcuna azione sulla volta del palagule arcate alveolari, soprattutto su quella
mascellare, determinando un deficit sia trasverdagesaggitale, specie nell'arcata superiore, che s
manifesta, rispettivamente, con un morso crociaistgriore ed in un’inversione dei rapporti
alveolari con occlusione molare di Ill classe o ocoero e proprio progenismo ed evidente
inversione del morso anteriore.

Inoltre I'incompetenza labiale e la principale resgabile della frequente protrusione del gruppo
incisivo superiore.

Il controllo motorio orale e stato spesso assoaatoabilita di linguaggio e con i suoi deficit. Il
controllo orale del motore risulta compromessoria grande varieta di disordini dello sviluppo
psicomotorio, compresa la SD. Alcock ha studiatmiitrollo motorio orale in tre gruppi: adulti con
afasia acquistata, individui con disfasia dell'et@lutiva e bambini con sviluppo normale; egli ha
riscontrato che in individui con difficolta di uaggio il controllo controllo motorio della
muscolatura orale € sempre, ma in misura variadlilerato. | movimenti semplici e complessi

legati al linguaggio risultano ancora piu comprosn@s presenza di deficit della muscolatura
linguale. Da questo studio si evince che le ahilitétorie orali sono un precursore necessario per il
linguaggio (3). In un altro studio clinico-sperintale € stata confrontata I'articolazione verbale de
bambini con SD rispetto ad un gruppo di bambinnmeadr di pari eta usando un sonografo digitale;
gli autori affermano che le determinanti principdil linguaggio sono i fattori intellettivi central
piuttosto che i fattori periferici, come le prasbigccali e la riabilitazione oro-motoria orale (4).
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CAPITOLO V

L’ARTICOLAZIONE VERBALE-ESPRESSIVA

Fisiologicamente la funzione verbale si sviluppazgg alla particolarita anatomica dell'apparato
fonatorio e alla struttura neurale del cervellol'demo. Senza analogie nel mondo animale,
l'apparato vocale dell'uomo (denominatmtto vocale di Liebermar)’e costituito da cavita orale,
cavita nasale, laringe e faringe). Esso e capapeodiurre e modulare tutti i suoni distintivi delle
lingue ed é costituito in maniera tale da permettara sola funzione (respirazione, deglutizione,
fonazione ) per volta (1). Lo sviluppo del linguamgassa attraverso le seguenti fasi (2):

1) STADIO PRELINGUISTICO (0 - 10-12 mesi)

La studiosa Sinclair De Zwart H. specifica comepériodo prelinguistico e caratterizzato
dall'abilita di rappresentare mentalmente la realgd-4). Il bambino prima "pensa" l'oggetto e
'ambiente circostante e solamente in seguito idde; secondo un processo di scoperta, le varie
forme linguistiche con cui codificarlo. L'operatiicognitiva si nutre dell'attivita motoria del
bambino precedendo la produzione del linguaggioammprensione dello stesso.

Gli atti perlocutori (piangere, sorridere, succhiare, prendere, tocaase.) sono il principale
repertorio comunicativo, finalizzato a soddisfafgisogni primari: il bambino impara a riprodurli
consapevolmente e volontariamente con una espintéazionalitd comunicativa.

Mimica e gestualita posturale accompagnano le xziari@ di intonazione del ritmo vocale
caratterizzando la comunicazione.

Fino ai tre mesi il neonato si esprime attravelstvagito”, che rappresenta il primo tentativo
vocalico del neonato ed ha un valore progressivéanespressivo fino a giungere al dittongo, le
produzioni sonore sembrano essere casuali e nemziohali, in assenza di simbolizzazione.

Nei primi tre mesi la produzione vocalica si accagmea ed e scatenata dal movimento corporeo;
nelle rudimentali vocalizzazioni si riconoscono isiusia di tipo vocalico (prevalenza di “e” aperta)

sia di tipo consonantico (prevalenza di nasalilarj)g(5,6).

2) STADIO DEL CONTROLLO ARTICOLATORIO O DELLA LALLAZIONE (4/5 mesi-10/12
mesi)

Dal quarto mese in poi la migliorata coordinazianefaringea realizza, nella fusione di suoni e di
rumori, la ripetizione ludica di sillabe: la “laleone” (consonante + vocale, dal tedesco "lallen",
"balbettio"). E' la lallazione (ripetizione di sibe uguali, con ritmo respiratorio uguale a que#db

linguaggio articolato, senza contenuto designasipecifico, senza alcuna finalitd cosciente) che
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sviluppa e precisa il controllo motorio della pradne sonora portando il bambino a mutare,
esercitando, senza intenzionalita alcuna postureokari, realizzando suoni diversi, costruendo
sequenziali catene di movimenti articolatori in@igpabili per la fluenza, associando suoni e
posture degli organi della fonazioni grazie allessioni acustiche e propriocettive.

In questa fase il bambino inizia ad esercitare antrollo su alcuni elementi della produzione
vocalica in particolare nella durata e nell'intélyspermettendo alla mamma di riconoscere le varie
forme di pianto ( pianto dame pianto dicapriccio, ecc.).

Contemporaneamente il bambino sviluppa la capdcitacalizzare le sorgenti sonore, reagendo a
suoni armonici e distesi quali quelli della voce ama che riconosce (la madre). Esercita la
percezione e l'acuita sonora simultaneamenteadléione ed in seguito al parlare costituito.

Lo sviluppo articolatorio necessita sia della matione della percezione uditiva che della
coordinazione neuromuscolare-cordale (che procadati/azioni dinamiche quali la deglutizione,
la masticazione, la suzione, fino all'articolaziotelle parole). Il discriminare un suono e la
possibilita di costruirlo sono strettamente conaesdipendenti (7).

Lo stadio della lallazione puo essere cosi schemstt (8):

I° periodo 5.6 mesi
Interazione aritmica di sillabe
lI° periodo
Lallazione modulata. L'articolazione dei suoni dng piu chiara in entrata,
particolarmente con la madre, ma anche in uscita.
E' da precisare che il cervello del bambino é mdgrdi rappresentare ed evocare
oggetti e/o situazioni molto prima di essere indgrdi pronunciare una parola. :
. . . . . 7-9 mesi

In tale periodo il bambino, con la comparsa dedlgpresentazione mentatgunge
alla comprensione delle prime parole. Espandealmatrimonio comunicativo con
atti illocutori: offre, porge, indica, prende, edRealizza scambi verbali di tipo
ludico sia in sequenza che simultaneamente (adbwa), rafforzando il sentimento
di fiducia nell'altro.
[lI° periodo .
Lallazione comunicativa. Fase iniziale dell'imitze. 9-11 mesi
IV° periodo
Fonema affettivo. Un fonema particolare viene assocsempre alla stessa .

. A . L . . 11-12 mesi
gestualita. Si inaugura l'associazione indice-sumygetto. La comunicaziore
acquista un carattere spiccatamente volitivo, eeglibggetto e alla persona.
V° periodo
Fonema indicativo. Il linguaggio nelle sue pargérakntari acquista valore segnico,12-13 mesi
indicando un oggetto specifico. E' lo sviluppo déthse precedente.
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3) STADIO DELL’ ECOLALIA

Dalla ripetizione della stessa sillaba il bambirtbeae variazioni sonore grazie al prolungamento
della vocale, al rallentamento ed all' accelerazidal ritmo di emissione del fiato, giungendo alla
produzione di una sillaba del tutto nuova.

Durante la fase della lallazione o immediatamentgod esordisce il periodo dell'ecolalia
rappresentato dal tentativo del bambino di imitarsodelli sonori appena uditi. All'iniziale
“ecolalia tonematica” (centrata sull'intonazionegentazione e scelta di ritmi omogenei), seguono
melodie ritmiche diverse utilizzati per indicaregnzioni e desideri differenti. Il bambino vocabizz
le sue emozioni prima di potere esprimere i SUOBBi.

Grazie a repertori ritmici, a modulazioni di tono dé intensita il bambino raggiunge una
comunicazione piu intenzionale.

Questa progressiva maturazione del sistema vocatima schemi fondamentali per la
comunicazione che, anche se modificati durantedactta, verranno utilizzati per tutta la vita: il
sollievo dal disagio attraverso il pianto o il grid I'espressione delle emozioni attraverso zdi

di una particolare intonazione della voce (si pansegistri che il bambino utilizza a livello satz

per trasformare i propri enunciati in espressiomiallera, ansia, gioia, etc.).

Il sistema di coordinamento vocale, attraversooihtmllo uditivo e propriocettivo delle varie
posture del tratto vocale impegnato nella produziaoklle parole, consentono al bambino di

impadronirsi compiutamente del complesso sistemalégica della lingua.

4) STADIO INTERLINGUISTICO PRIMARIO (18-36 mesi)

Il inguaggio in questo periodo stimola ed orgaaifznzionalmente i pensieri e i suoi oggetti, senza
tuttavia consentire al bambino di utilizzarli pendiita operative e senza avere un riferimento
concreto. Molta di questa fase viene impiegataspduppare e consolidare il sistema fonologico e
sintattico ed il vocabolario, precisando i contémntali.

L'intenzione comunicativa del bambino si sviluppdi @rricchisce differenziandosi. Fra il 12° e il
20° mese il bambino tocca gli oggetti denominaddtiede aiuto attraverso il gesto, chiama per
attirare I'attenzione, saluta con la mano quan@dantana pronunciando la para@iao, risponde in
maniera elementare, resiste e protesta, ripeteloquble sente dire, esercitando ludicamente
nell'esercizio vocalico.

Il bambino, procedendo ancora, oltre inauguraadl slomandare” notizie sull'ambiente circostante,
gioca a far finta immaginando, tentando di raccenta®Aumentano i suoi contatti e scambi
comunicativi con gli altri, variando e modulando livello delle sue risposte e delle sue

comunicazioni a seconda delle persona o dellezdanain cui si trova.
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Dai due anni aumentano le frasimplessgl'utilizzo delle congiunzioni (e, ma, perché) sente di
costruire piu frasi semplici di seguito oppure wistare un pensiero nell'altro. Il bambino
comprende domande che comportano una rispostanafiea 0 negativa quando introdotto da
pronomi o avverbi interrogativi. Procedono invegéa gradualmente Idrasi negativerispetto a
guelle affermative, anche se nella fase olofraséicaresente nel bambino I'espressione di una
negazione (no latte!..).

La competenza comunicativa e le routine socialientano con quell'elementare conversazione tra
la mamma e il bambino, in cui la prima arricchiseeamplia i tentativi minimi del figlio
interpretandoli affettivamente e realisticamentadidlogo con i "grandi" indirettamente amplia e
modella la produzione verbale del bambino, mendreicsuoi pari assume piu le caratteristiche di
un soliloquio o monologo parallelo di tipo egocesdr(piagetiano).

Lo stadio interlinguistico primario € schematizzat quattro periodi:

I° periodo
Periodo della parola-frase (olofrase). |l bambino sérettamente legato
all'intelligenza linguistica e ai modelli di comgazione dei genitori.
Intorno ai dodici mesi inizia periodobaby-talk,che continua fino circa i trentasgi
mesi, dividendosi, secondo alcuni studiosi, in stagh. Il bambino impara a
produrre le prime parole comprendendo comandi Sengpoco articolati. Verso
diciotto mesi compaiono le prime parole senza acfisionomia fonologica &
semantica tipica del linguaggio adulto.
Nomi e interiezioni costituiscono insieme circd@60% del patrimonio verbale d
un bambino di circa 18 mesi, proporzione che deere®n il passare dell'eta.
Progressivamente aumentano la frequenza dei prom@niverbi, degli aggettivi
delle congiunzioni e preposizioni.

12-24 mesi

lI° periodo
Periodo dell'elaborazione delocutoria. Il bambirasla in terza persona, esprime ..

e o : . : - fino a 20/21
giudizi elementari, ricorda nomi e cose in loroesa. Al bambino, che tenta di mesi
parlare come i genitori, mancano la grammaticajnigassi e la precisione circa le
coordinate spaziali e temporali.

[ll° periodo

Periodo della frase grammaticale o del "linguaggistituito”. Il bambino pass
dalla terza alla prima persona, utilizzando il gmoreio. Costruisce frasi complete
acquistando gradualmente gli elementi grammateakintattici (unendo il verbo
con l'aggettivo in maniera conforme alle leggi aitithe). Inizia a comprendere
frasi che si riferiscono a oggetti e/o situaziominnpresenti nel su@ampo
percettivo

La produzione linguistica di questo periodo iniziehte & estremamente sintetica,
linguaggio telegrafico per la mancanza di elementi sintattici connettpur

procedendo l'arricchimento lessicale e la precesioell'articolazione dei suoni.

linguaggio consiste di nomi, verbi e aggettivi, @odosi pochi pronomi ¢
pochissime congiunzioni.

jS3)

oltre i due anni

1Y%
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IV° periodo
Periodo del PERCHE'. Il bambino assimila introiettale le forme sintattiche g
grammaticali attraverso un'incessante domandare,acticchisce il lessico e |l fino ai 3-4 anni
vocabolario. Questo periodo che inizia verso i dogi € legato alla qualita e alla
guantita dellgispostericevute dal bambino da parte dei genitori.

5) STADIO INTERLINGUISTICO SECONDARIO (3/4-7/8 anni

Dai 3-4 anni in poi il bambino dovrebbe raggiungerea normalita espressiva. Tale sviluppo
dipende piu di ogni altro dalla stimolazione denitiri e dalla situazione ambientale. Il modello
linguistico dei genitori, la frequenza serena dstlaola materna, il feedback affettivo e verbale co

i genitori, rappresentano fattori catalizzatorgqdesta maturita verbale.

I bambino diventa capace di padroneggiare straittlinguistiche complesse, come ['uso
dell'imperativo, del condizionale, ecc. La progresscomprensione e produzione delle frasi
interrogative manifesta la maturazione del linguagg

A rilento procede l'apprendimento delle frasi negatispetto a quelle affermative, anche se nella
fase olofrastica il bambino esprime normalmentgula volonta negativa e il suo rifiuto.

Lo sviluppo della socialita promossa dalla scolmizone materna ed elementare caratterizza
guesta fase di sviluppo. Il bambino attraversa dgunto di vista cognitivo l'ultimo stadio del
pensiero preoperatorio, dirigendosi verso la rebiita concettuale.

E' il periodo del “monologo egocentrico”, del pearsi ad alta voce (come lo interpreta Vygotskij),
che anticipando il linguaggio interiore aiuta lugheente, come principio regolatore, il pensiero e il
comportamento. Gradualmente il bambino diviene capdi mantenere l'argomento del suo
discorso nella conversazione, variandola a secdalifanterlocutore, mostrando di potere effettuare
congetture sull'altro. Il “gioco simbolico” gli ceante di interpretare ruoli sociali (il papa, la
mamma, la maestra, il dottore, ecc.).

L'ingresso nella scuola primaria espande e geaeealiuso delle principali funzioni interattive del
bambino; si perfezionano le modalita con cui scaniéiinformazioni e formula le domande; le
funzioni matetiche (immaginare, descrivere, comaentvalutare secondo riferimenti ad oggetti
concreti) emergono con sicurezza, sollecitate adalfiltare e dalla comprensione di narrazioni
fiabesche e di racconti illustrati.

| bambini di 4/6 anni, progredendo nella competeragnitiva, riescono a giungere anche a livelli
considerevoli di consapevolezza metalinguistica.

Lo sviluppo e l'espansione del lessico impegnaaihbino a coniugare le esigenze della sintassi

(prime regole) e l'organizzazione delle idee. Dast “interna fatica” e in coincidenza con questo
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sovraccarico sistemico possono presentarsi fenonigguistici scompensati quali esitazioni e

ripetizioni, in particolare nell'esordio della feagesponsabili di disfluenze.

6) STADIO LINGUISTICO (7-8 anni)

Completato il controllo del sistema fonologico, darproduzione chiara di fonemi complessi (quali
la consonante liquida / r /), dei gruppi policonsotici (es. / str /) e di parole di qualsiasi luegha,
l'acquisizione del linguaggio puo definirsi compiut

Il raggiungimento di questo stadio non e solo laziene all'eta, ma dipende anche dal pensiero e
dal suo livello di astrazione.

Apprendimenti quali la storia e la geografia sonegibili unicamente per la possibilita del bambino
di utilizzare lo strumento linguistico in assenzaf@rimenti spaziali e temporali concreti.

Il vocabolario si espande in assenza del riferim@nésperienze vissute.

Gli stili narrativi, descrittivo ed espositivo, tgp del discorso, si consolidano grazie alla
scolarizzazione e grazie all'acquisizione di umaassi versatile per I'uso dei modi verbali.

Verso gli 11-12 anni il codice linguistico pud catesarsi, da un punto di vista strutturale sia
fonologico che sintattico, evolutivamente compiuto; le modalita cognitive ‘espansione del
vocabolario rimangono invece in permanente evohgidurante tutto I'arco della vita (9, 10, 11,
12, 13, 14, 15,16).

7) STADIO DEL PENSIERO E LINGUAGGIO (SKINNER - PIAET — VYGOTSKIJ)

Per quanto riguarda I'analisi del rapporto tra fone cognitiva e funzione verbale nel quadro
evolutivo infantile, fondamentali sono gli studii dee studiosi contemporanei B.F.Skinner, J.Piaget
e L.S.Vygotskij.

Per Skinner (17) il linguaggio € un comportamergdoale acquisito allo stesso modo di qualsiasi
altro comportamento.

L'apprendimento linguistico del bambino si legauadh attivita di tipo motorio. In particolare i
bambini costruiscono i significati delle parole nmdme categorie astratte ma come fossero vere e
proprie etichette associate ad oggetti o situazieali.

Piaget considera come il presupposto base peul&zipne del linguaggio la capacita del bambino
di rappresentarsi mentalmente le azioni.

Solo dopo i due anni, raggiungendo il sottostadibadrappresentazione simbolica con il gioco del
far finta, il bambino comincia ad usare un oggetorappresentarne un altro. In seguito incomincia

a mettere insieme i fonemi per formare una paroeéaacsua volta rappresenta qualcos'altro.
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Piaget non sostiene che il linguaggio sia un pres#tg per lo sviluppo del pensiero ma che tra il
pensiero e il linguaggio esista una circolaritaedea in cui nessuna funzione é causa o effetto
dell'altra.

L'appoggio reciproco e necessario perché il pemseril linguaggio dipendono dall'intelligenza,
che € comunque anteriore al linguaggio.

Nel periodo preoperatorio, in cui le attivita dedngiero del bambino sono di tipo egocentrico,
anche il linguaggio ha caratteristiche egocentriehg@ncretiche ed é caratteristica da un punto di
vista linguistico la mancanza di rapporti sintatiia i componenti della frase.

Il linguaggio diventa “socializzato” solo quandignsiero acquista la caratteristica di reversabili

e consente il decentramento cognitivo.

Per Vygotskij (18) nella fase iniziale della vitaldbambino non c'é alcun legame tra pensiero e
linguaggio e nessun rapporto di reciproca dipenaeiha relazione tra questi si crea soltanto
durante lo sviluppo della coscienza ed e il lingyiagttraverso la comunicazione che organizza in
modo qualitativo le categorie del pensiero.

In particolare, il linguaggio durante la cresciieane a determinare maggiormente i contenuti del
pensiero, proprio per lI'importanza sociale delianmissione delle conoscenze.

Il linguaggio ed il pensiero, originariamente ingliplenti, finiscono cosi per integrarsi in un
processo d'interazione reciproca.

Riassumendo, inizialmente la maturazione della wiatara della bocca e la capacita di feedback
acustico (suono-orecchio) spingono il bambino adpre e provare forme articolari e suoni
inizialmente semplici ed isolate (ma - pa - ta.i) seguito sempre piu complesse (ma-ma / pa-pa /
ba-ba...).

Tali sequenze sonore non sembrano aver un sigaifigaguistico ma sono importanti ai fini
comunicativi perché esprimono, mediante modulazigtiniche e melodiche, stati emotivi
complessi (gioia, sofferenza, rabbia). La lallaeioealizza quell'interazione comunicativa genitore-
bambino motivo di gioco vocale reciproco quandoesempio, gli adulti imitano i suoni emessi dal
bambino cercando di sollecitarlo a produrne di mudlonostante i genitori credano di poter
individuare delle "parole" nella sequenza sonoadlptta dal bambino, in realta non é cosi.

Quando il bambino dice "mamama” non chiama an@mdmma ma rinforza e precisa, attraverso
produzioni verbali tecniche, la sua intenzionatitaichiamare I'attenzione. La produzione ripetuta
della stessa sillaba si sviluppa in concomitanzawgimportante abilitd motoria, quella di battere
ripetutamente con un oggetto. Il bambino aumentaréprie capacita imitative divertendosi a
provocare I'ambiente circostante. Sembra consapelallcontenuto emotivo del linguaggio adulto

soprattutto dei suoni relativi all'approvazione digieto. Per questo inizia a gradire le filastbe,
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guelle che contengono il suo nome ripetuto, quetie denominano, accompagnate da sensazioni
tattili, le varie parti del corpo o quelle che témano con un finale dinamico, accompagnato dal
cambiamento di intonazione vocale. Questi giochinattono al bambino di imparare molte parole
ed espressioni nuove, in quanto vengono ripetutéerwolte; consentono di aumentare la capacita
di ascolto e di comprendere anche il concettoatie't turno” (alternanza comunicativa).

Il bambino imparando queste filastrocche, in cuiagdurale una pausa prima delle battute finali,
"resta in attesa", si agita o produce dei suoniipdicare che vuole finire il gioco ed arrivareaall
parte piu divertente; solo al completamento déidetrocca, I'attesa del bambino e soddisfatta.
Verso la fine del primo anno le produzioni vocal dambino diventano sempre piu intenzionali e
significative e gli stessi genitori tentano di dadle interpretazioni precise. Si possono asa®ltar
veri e propri discorsi con melodie e suoni chiarateaurticolati, talvolta prodotti piu volte nel sor
della stessa giornata con significato non sempeeigw. Nel passaggio dalla fase prelinguistica a
guella linguistica sono molto frequenti sequenzeswni (vocali e consonanti) simili a parole
(protoparole), ma non sempre tuttavia si € in grddaar loro un significato. La parola deve
presentare, per chiamarsi tale, una coerenzasarni prodotti ed il significato loro attribuito Ida
bambino. Se, ad esempio, il bambino dice "quaqugi @olta che vuole indicare e denominare
acqua, questa € una parola, in quanto con Iaastesquenza di suoni intende sempre lo stesso
oggetto.

Il bambino, a differenza di quanto avviene perult impara a parlare con la sua fisicita e
corporeita. Prima di poter denominare correttamemteoggetto, il bambino deve farne la sua
conoscenza percettivo- sensoriale. Fin dall'inipiggetto si presenta a piu organi di senso: @yist
toccato, odorato, assaggiato, manipolato, agitédtip cadere. Queste attivita senso-motorie
permettono al bambino di fare esperienza dell'dggeti percepirlo spazialmente, di metterlo in
relazione con il proprio corpo, di valutarne lezieai nell'adulto.

Generalmente tra i 12 e i 15 mesi il bambino usarime parole, dotate di significato, sia per
denominare, che per richiedere. Spesso le paroleohih valore di vera e propria frase o possono
assumere piu significati se usati in contesti diver se prodotte con differente intonazione della
voce. Sebbene il bambino usi una sola parola @del;, possiede gia un'organizzazione mentale
della stessa. In questo periodo il linguaggio vierba quello gestuale vengono utilizzati
contemporaneamente ed il gesto puo sostituire forziare una parola od un verbo. Al contrario,
guando parola e gesto vengono utilizzati contempaamente ma ciascuno con diverso significato,
il bambino sta formulando una frase a due termguiando, ad esempio, porge le mani e

contemporaneamente dioelg in realta chieddammila mela
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Le successive tappe riguardano il passaggio dagestualita elementare alla strutturazione di
schemi gestuali combinati, che permettono al bamdindescrivere e rappresentare mimicamente
un avvenimento anche senza l'uso delle parole.dvfm#sto i bambini imparano ad usare alcune
parole-azionecome "dai, mostra, metti, dimmi, prendi, ..." emgwendono le principali forme
verbali che bloccano un'azionaa, fermo

Le prime combinazioni episodiche e spontanee dipdwele compaiono verso i due anni e sono del
tipo :

nome + nomg"papa casa" per segnalare l'arrivo del genitore).

nome + verbd"mamma vieni").

nome + aggettivq"palla verde").

Progressivamente il ricorso al gesto e alla geishuial genere comincia ad essere utilizzato sempre
meno. Aumenta il numero di parole che il bambingpana spontaneamente fuori dall'ambito
familiare, anche se talvolta ne pronuncia solodeaepiniziale e finale ed aumenta la comprensione
di parole e frasi.

Comunicare implica l'acquisizione di abilita daerife a quattro aree distinte:

fonologica (uso di suoni, vocali e consonanti daratici della lingua madre)

sintattica (utilizzo delle regole che permettonadatruzione della frase),

semantica (conoscenza del significato delle pagalelle frasi )

pragmatica (utilizzo del linguaggio a fini relaza).

Come qualsiasi altra abilita, anche la comunicazios educata ed il migliore sviluppo possibile si
realizza e si promuove quando il bambino sentevdieauna giusta collocazione e valore con gli
altri. Attraverso il coinvolgimento diretto acquese competenze comunicative e linguistiche
partendo da esperienze significative. Tali espegesono inizialmente collegate ai suoi bisogni
primari e, successivamente, ad avvenimenti neii quel impegnarsi ed interagire con altre figure
significative (familiari, coetanei, ecc.).

A differenza di quanto si pensava nei decenni gcérsrmai certo che il bambino impari prima
alcune parole e dopo utilizzi i suoni delle primargde per formarne delle nuove (competenza
fonologica). Questo spiega perché, talvolta, alocosonanti sono prodotte correttamente in una
parola e non in altre, ed anche perché, per iméneasulla “pronuncia” di un bambino & necessario
che egli abbia un vocabolario sufficientementeses{@9,20).

Dopo i tre anni il bambino struttura il suo sistefdaologico e, con grande creativita, produce
progressivamente suoni nuovi e sequenze sempresdifi@o a raggiungere la produzione adulta

corretta. Non tutti i suoni raggiungono la matuatéicolatoria con la stessa rapidita: le vocdie c
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nella lingua italiana sono piuttosto semplici, sacquisite velocemente, al contrario, i dittongii p
difficili.

Fra le consonanti, le bilabialip{ /b/ /m) sono le prime a comparire. La difficolta ad atére una
consonante non dipendono solo dal suono in seostessanche dalla posizione in cui si trova
all'interno della parola e dai suoni che lo precede® lo seguono. Questa maturazione é
strettamente legate a dinamiche interne ad ognbbramncon una grande differenza tra i bambini.
All'inizio della verbalizzazione le parole sonoligtiate insieme all'azione, solamente in seguito la
parola anticipa o evoca, ricordandola, un‘aziore.plrola € usata nelle fasi iniziali perché la
situazione la richiede e, come l'azione, e semare i un contesto ben determinato.
Successivamente il bambino si serve delle parolehaanfuori dal loro contesto abituale
decontestualizzandole, ad esempio quando pronuianparola /papa/ intende indicare l'auto di
papa, in quel momento assente, non specificareedtauto di papa. La condizione migliore per
I'espansione del lessico e della frase si reatizando si insegna il bambino contemporaneamente a
fare e a dire.

Durante il periodo dello sviluppo infantile il lingggio € contemporaneamente oggetto di
apprendimento e strumento di pensiero, intreccisindon gli input provenienti dall'ambiente
circostante e il clima emotivo che la relazione ifeare riesce ad esprimere (21, 22, 23).

Questo percorso fisiologico di maturazione deldiaggio e ritardato ed ostacolato, nel soggetto con
SD, da un lato dal deficit funzionale muscolaresponsabile anche dell’alterato sviluppo delle
strutture craniche e, dall’altro, dal ritardo méateorrelato alla sindrome.

Scopo di questo studio € dimostrare che, a paritdeficit intellettivo, I'espressione verbale é
migliore quando e migliore la funzione muscolare-facciale e lo sviluppo scheletrico cranio-
facciale.

Molti studi sull’articolazione del linguaggio neiapienti con SD sostengono che i disturbi di
articolazione dei fonemi sono causati da un ritatidonguaggio di natura neurologica.

Secondo alcuni autori, i disturbi comunicativire particolare, le difficolta di espressione e larsa
intelligibilitd sono ben poco legati a difetti pierici di articolazione, mentre e di gran lunga
prevalente il deficit fonologico centrale che im@ee la corretta pianificazione del linguaggio ed a
ci0 va aggiunto il deficit mentale; secondo talitaai) ci0 € dimostrato dal fatto che nella
popolazione generale analoghe variazioni delle dsiomi della lingua non provocano significative
alterazioni della capacita espressiva (24).

Alcock (25) ha di recente sostenuto, invece, I'gsotdi una stretta correlazione tra il controllo
motorio della muscolatura oro-facciale e I'abispressiva; egli, confrontando il controllo motorio

orale in adulti con afasia acquisita, in individwn disfasia evolutiva ed in bambini con sviluppo
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normale, ha riscontrato un stretta correlazionel ttantrollo motorio orale e I'abilita espressiva
particolare per quanto riguarda i movimenti comgiless questa correlazione si manteneva anche
guando veniva rimosso l'effetto dell’abilita cogaé globale: i bambini con scarsi movimenti orali
avevano problemi di linguaggio, mentre le abiligpressive erano migliori in presenza di una
buona funzione motoria orale. Egli conclude quiatfermando che I'abilitd motoria orale € un
precursore essenziale per il linguaggio.

Secondo Moura e altri (26), comunemente, gli irdlivicon il SD hanno difficolta espressive
verbali ed una qualita vocale insolita in relaziaie loro caratteristiche fenotipiche: l'ipotonia
muscolare generale, lipoplasia del terzo mediocitde e la macroglossia relativa. Queste
caratteristiche predispongono inoltre a alterazamistiche tipiche. Da questo studio € emerso che
la voce dei bambini con SD ha una frequenza fondgatee piu bassa rispetto alla popolazione
generale.

Il dentista , in particolare se si occupa di patziaffetti da alterazioni dello sviluppo psicofisic
come accade per i pazienti con SD, dovrebbe awernpatronanza di tecniche (possibilmente
semplici) di valutazioni della parola, se non aler poter collaborare attivamente con gli
specialisti della parola e per poter quantificareambiamenti successivi ad un trattamento
miofunzionale o ortognatodontico.

Ritardi dello sviluppo del coordinamento motoricaler e fattori neuropatologici, sebbene non
secondari alla malocclusione possono contribuireessh in modo significativo. Le anomalie
strutturali e le alterazioni funzionali secondati@la sede di articolazione, possono interferine co
I'emissione dei fonemi consonantici.

Per lo sviluppo del linguaggio e indispensabile efsta, udito, olfatto, gusto e tatto vengano
controllati e stimolati precocemente, poiché attrau la stimolazione di questi canali il bambino
possa conoscere, percepire, discernere e sceghdeediverse realta che lo circondano e costruire
la propria autonomia; il bambino sottoposto adnteisa stimolazione sensoriale utilizzara il prima
possibile il linguaggio per rispondere agli impigeruti dall’esterno.

La fonazione inizia dall’atto respiratorio, infatton I'espirazione viene prodotto il flusso d’aria
necessario i fonemi; la vibrazione delle corde Viad@e ne deriva e responsabile della produzione
iniziale del suono. L’originalita di ogni voce érgatita dalla diversa frequenza di vibrazione delle
corde vocali, dalla loro elasticita, tensione e saase modifiche della voce avvengono grazie alla
presenza di camere di risonanza come faringe,acaaiali e cavo orale. Essendo le cavita nasali di
grandezza costante durante la fonazione, ne defieale determinanti piu importanti per il

linguaggio sono la faringe ed il cavo orale; leattristiche dell’articolazione fonetica sono
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strettamente collegata alle seguenti strutture camahe: lingua, labbra, palato duro e molle,

processo alveolare e denti.

| fonemi si distinguono in “vocalici’(suono emessial flusso d’aria in uscita, senza alcuna

ostruzione a livello delle viee aeree e con comigalr vibranti), “consonantici” (suono emesso dal

flusso d’aria in uscita quando trova un ostacol@chea, laringe, faringe, cavita orale) e

“semivocalici” (simili ai vocalici in presenza dinudiminuito canale di passaggio per il flusso

d’aria).

| fonemi consonantici vengono classificati in base

1) MODALITA’ DI ARTICOLAZIONE DEL SUONO:

- Occlusivi(B,D,Gh, K, P, T: occlusione della corrente fonetdra le labbra).

- Fricativi (F, J, S, Sc, V: frizione della corrente fonateniaone specifiche).

- Liquidi (L, R: risonanza delle cavita aeree in presenzandapparato fonatorio relativamente
aperto).

- Nasali(M, N, Gn: passaggio di aria attraverso il hasésenanza tra le cavita nasali e quella
orale).

2) PUNTO DI ARTICOLAZIONE DEL SUONO :

- Bilabiali (M, B, P: dipendono dalla posizione delle labbreentre la lingua € in posizione di
rposo).

- Labio-dentali(F, V: dipendono dalla posizione delle labbra edéati anteriori).

- Linguo-dentali(T, D: dipendono dalla posizione della lingua ednti).

- Linguo-palatali(H, S, Z, L, R, C, Gn: dipendono dalla posizionérdjua e palato).

- Gutturali(G, C: dipendono dalla posizione della glottide).

3) TIPO DI SUONO PROVOCATO:

- Sonore(B, D, G, L, M, N: caratterizzate dalla risonamedla corrente fonatoria).

- Sorde(F, T: caratterizzate da scarsa risonanza).

Il linguaggio é reso poco comprensibile se la legnel pronunciare alcune consonanti (L, T, D,
N), fuoriesce dalla bocca. La pronuncia di B, MriBultera particolarmente complessa nei casi di
incompetenza labiale, dal momento che la pronudica, M, P & importante la forza muscolare
delle labbra, che devono contrarsi. La pronunciéadd ed N necessita di un minimo contatto
labiale e dell'uscita di aria dal naso, infattie$mnno come camera di risonanza primaria il naso.
La pronuncia di L, T, N, D ed R avviene appoggiataltingua nella sua posizione di riposo, cioé a
livello delle rughe palatine. Per la pronuncia @ K si stabilisce un leggero contatto degli ingisi

superiori con il labbro inferiore e tale pronuns@ra alterata in presenza di ipotonia del labbro
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inferiore. Per pronunciare i suoni Gn, Gl, Gi, @e, e Ci la parte centrale della lingua deve entrare
in contatto con la porzione posteriore del palato.

Per pronunciare Ga, Ghe, Ghi, Go, Gu, Ca, Che, Ghie Cu I'organo attivo é la parte posteriore
del dorso linguale. Per la S i denti restano sasthiil labbro inferiore € protruso e le labbra
contratte, mentre la base della lingua é rilas&ata

Bloomer (28), per la valutazione dell'articolazéodel linguaggio, propone una scheda facilmente

utilizzabile da parte dell’odontoiatra e che ripamo qui di seguito:

Nel test viene chiesto al
paziente di leggere o di
ripetere una piccola serie
di brevi frasi mentre
'esaminatore osserva e
annota se le eventuali
pronuncie inesatte
riguardano le consonanti
per cui la frase é stata
strutturata.

Deficit sensitivi orali e incapacita motorie orofzli possono essere responsabili di anomalie sia
della deglutizione che della pronuncia; tuttavia geesenza di deglutizione atipica non e
necessariamente indice di disfunzione linguale mterka produzione di fonemi.

Nellesame fonetico si deve fare molta attenziogk errori di articolazione nei casi di morso
crociato grave, di overjet molto aumentato, di moaperto anteriore e di evidente protrusione
interdentale della lingua durante la fonazionegueste malocclusioni la S e la Z sono facilmente
distorte (29).
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CAPITOLO VI

VALUTAZIONE DELLE CAPACITA’ COGNITIVE

Maatta e al. hanno valutato lo stato di salute alenti comportamenti adattativi e le abilita
intellettive di 129 soggetti con SD di eta comprigad 5 ed i 35 anni.

Le femmine hanno dimostrato abilitd cognitive epressive superiori ai maschi. Durante l'infanzia
sono stati riscontrati frequentemente agitazioredicil di attenzione ed iperattivita. Nell’adulto
sono stati di frequente riscontro depressione Bo@azione a ritardo mentale medio o lieve e
comportamento autistico in associazione a ritarémtale severo. Nei soggetti piu anziani & stato
evidenziato un decadimento dei comportamenti Seatttativi ed un alto rischio per una demenza
tipo malattia di Alzheimer. Gli autori hanno corsxtuche il range di capacita intellettive e
comportamentali adattative nelle persone con Sléorampio (1).

Esistono numerose scale in grado di misurare léaabognitive generali ed il quoziente intelletiiv
(Q.1.), e di valutare specifiche aree e competeagmitive (attenzione, memoria, linguaggio, visuo-
percezione, prassie, spaziali, pianificazione aagine e ragionamento).

Tra le scale che misurano il QI e le abilita cogeitgenerali possiamo citare: la Wechsler Adult
Intelligence Scale Revised (WAIS-R), il test LEITHRe il test Mental Structures ( MS) 4-8.

La WAIS-R e l'ultima versione della serie di scdiantelligenza per adolescenti ed adulti elaborata
da David Wechsler. Presenta una suddivisione staverbali e test di performance, permettendo di
ottenere sia il Quoziente Intellettivo Totale (QI$)a il Quoziente Verbale (QIV) sia il Quoziente
di Performance (QIP).

All'interno delle due differenti aree (Verbale e rfdéemance) vengono individuate specifiche
competenze.

L’'area Verbale € suddivisa nelle prove: InformagionMemoria di cifre, Vocabolario,
Ragionamento aritmetico, Comprensione e analogie.

L’area Performance e suddivisa nelle prove: Comapiento di figure, Riordino di storie figurate,
Disegno con cubi, Ricostruzione di oggetti, e Assadone di simboli e numeri.

Complessivamente il test e formato di 166 domametkzmnate attraverso I'analisi degli argomenti,
in modo da risultare altamente significative per lalutazione dell'intelligenza. La
somministrazione della WAIS-R é individuale e nsgasdi un tempo compreso tra un’ora e un’ora
e mezza. Il punteggio individuale conseguito eptessione di un comportamento complesso

derivante dall'interazione di molteplici fattori dipo cognitivo ed emozionale. L’ organizzazione
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della scala permette di ottenere ulteriori inforroaezriguardo alle capacita del soggetto nelle due
aree, un profilo cognitivo accurato e I'evidenzaleificit specifici.

Il LEITER-R valuta la abilita cognitive generali (Q

E’ un test che utilizza una scala non verbale: gdevia somministrazione attraverso modalita che
non richiedono l'uso d’istruzioni verbali da padell’'operatore e di risposte verbali da parte del
soggetto esaminato.

Esplora quindi la capacita intellettiva general@+werbale e permette di ottenere valutazioni che
non sono influenzate da eventuali disturbi delumggio. La scala e costituita da 20 subtest: 10
compongono la scala di visualizzazione e ragionaméi® la scala di memoria e di attenzione.

Il materiale utilizzato nella somministrazione astes in un’intelaiatura con un sostegno regolabile
per accogliere un cartoncino: nel corso della samstrazione vengono inseriti i 20 cartoncini
contenenti figure stampate.

Le prove vengono somministrate in successione lazimne all'eta del paziente e valutano
competenze tipiche dell'eta di riferimento come adempio: accoppiamenti di colori,
completamento di figure, analogie, calcolo numed@mmpletamento di serie.

Il Test MS 4-8 (i numeri indicano il periodo d’etansiderato, tra i 4 e gli 8 anni), consiste in un
manuale, corredato di materiale concreto e schedarevede la valutazione del passaggio dal
pensiero intuitivo a quello operativo-concreto suiiéndo quattro aree: seriazione, numerazione,
classificazione, conservazione.

Le prime tre fasi si riferiscono alle operazionigiche, l'ultima €& dedicata alle nozioni di
conservazione. Per ogni prova superata viene @twilnn punto e nessun punto in caso contrario. |l
totale del punteggio possibile € 24. Ciascuna preaede delle prove facili e prove piu difficili
(che normalmente vengono superate verso i 7-8 .aRg)mette di ottenere I'etd mentale del
soggetto.

Riassumendo, il ritardo mentale (RM) e lieve (858bahsi di RM) quando il QI va da 50-55 a 70,
medio (10% dei casi di RM) quando il QI va da 35a480-55, grave (3-4% dei casi di RM) quando
il QI va da 20-25 a 35-40 e gravissimo (1-2% dsi diRM) quando il QI inferiore e 20-25. Il RM
medio, caratteristica scelta come uno dei criterindlusione nel gruppo di studio, ha eziologia
organica e gli individui affetti da tale patologimangono ad un'eta mentale di 6/8 anni. Presentano
discrete capacita comunicative e con supervisioogsgno provvedere alla cura della propria
persona e allo svolgimento di lavori semplici. Hamelativa autonomia nei luoghi familiari e
possono discretamente adattarsi alla vita nel stmtgociale, imparando magari a spostarsi senza

aiuto impiegando mezzi pubblici (ma solo se prentsiaente abituati).
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CAPITOLO VI

MATERIALI E METODI

Questo studio e stato condotto selezionando unalaipne di soggetti con SD tra i 15 ed i 31 anni

(eta media=23,26 anni), 15 femmine e 16 mascha yitardo mentale medio.

Il campione e stato reclutato tra i pazienti a&fer al Servizio di Odontostomatologia per Disabili
dell'Ulss 20 di Verona e allAGBD
(Associazione Genitori Bambini Down) di Verona, zZieaalla collaborazione nata fra i due centri,

per la realizzazione de questo studio.

Obiettivo dello studio e la valutazione di una duale relazione tra caratteristiche cranio-faccial

dei soggetti con SD e la loro abilita espressivat&io utilizzato il seguente protocollo:

1)

2)

3)
4)

5)
6)
7)

Reclutamento dei pazienti. Criteri di inclusiond geuppo di studio, oltre alla presenza
della trisomia 21, sono un eta compresa tra i 15 3@ anni (circa) ed un ritardo mentale
medio (con Q.I. tra 35 e 55)

Informazione e ottenimento del consenso informaiotwtori legali all’esecuzione dell’'Rx-
cranio in LL e dei tests per le prassie e pendliaggio

Esecuzione dell’Rx-cranio in latero-laterale

Studio cefalometrico realizzato mediante softwaderhoceph” e rilevamento dei parametri
cefalometrici identificati; questo programma foods automaticamente le deviazioni
standard dei singoli valori cefalometrici

Esecuzione del test per le prassie oro-facciaigod centro Stomatologico citato
Esecuzione del test per il linguaggio presso 'AGBD

Suddivisione del gruppo oggetto dello studio in dwdtogruppi selezionati in base alla
deviazione standard di ogni valore cefalometria:ilsvalore € normale (N) o se la sua
deviazione standard € +x o —x, viene attribuito pumteggio pari a 1; per i valori di
deviazione standard +XX/+XXX/FXXXX/HXXXXX/HXXXXXXAX]-XXX-XXXX-XXXX-XXXXX/
-XXXXXX non viene attribuito alcun paggio. Vengono poi sommati i valori ottenuti da
ciascun paziente e creati 2 sottogruppd con “punteggio cefalometrico” tra5 e 11 e
I'altro tra 12 e 18. Il valori N, -x4& sono quelli che hanno determinato I'inserimangb
gruppo con caratteristiche cranio-fat@iu vicine alla media della popolazione getera
poiché nella popolazione generale lggiae dispersione dei dati si ha tra la mediaoce +

- una deviazione standard e quesiaténvallo di confidenza scelto per questo studio:

in questa fascia, come dimostra chiaramla successiva immagine, sono compresi i

valori piu simili alla media della pdaeione:
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Verificadistribzione gaussiana

0,35

0,3 1

0,25 -

0,2 4

0,15

0,1

0,05

8) Raccolta dei dati ed elaborazione statistica meeliaonfronto delle abilitd prassiche ed

espressive dei due sottogruppi per valutare seeasma correlazione significativa dal punto

di vista statistico tra migliori caratteristicheanio-facciali migliore capacita espressiva.
Volutamente non e stata fatta alcuna indagine arsticen su eventuali trattamenti ortodontici o
logopedici pregressi, poiché scopo del lavoro e sohfrontare i dati della cefalometria, che certo
saranno migliori nei soggetti gia sottoposti a cor®dontiche e mirate a migliorare la funzione
motoria orale, con il punteggio assegnato mediBesecuzione dei test descritti al linguaggio ed
alle prassie orali.
| valori cefalometrici scelti per lo studio derivaae sono stati scelti da tre diversi tipi di tratici
Jaraback, Roth e Gianni; questi parametri sono staetti per semplicita di identificazione e di
interpretazione; li elenchiamo qui di seguito matkaapposite iconografie ed evidenziandone la

rispettiva deviazione standard:
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659 7.4

E23

S-N: base cranica anteriore
68 +/- 3 mm

230 350

307

S-Ar: base cranica posteriore
32 +/- 3 mm

Go-Me: lunghezza del corpo
mandibolare
64 +/- 8 mm

E60 7RO
54.2

Pagina 71 di 114 Alma Mater Studiorum Universita di Bologna



Tesi di Dottorato di Ricerca in Odontoiatria pes@hili D.ssa Elena Pozzani
Caratteristiche cranio-facciali ed abilitd espressiella Sindrome di Down  XVIII° Ciclo, A.A. 2006027

Ar-Go: altezza ramo
mandibolare
44 +/- 5 mm

380 450
445

170 127.0

1102

N-S-Ar: angolo della sella
123° +/- 5°

1370 1430

1613

S-Ar-Go: angolo articolare
141° +/- 6°
Iper- o ipodivergente
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1230 1370
1189

Ar-Go-Me: angolo goniaco
130° +/- 5°
Crescita oraria o antioraria

SOMMA (3)) DEI TRE ANGOLI PRECEDENTI : 396° +/- 5°, crescita oraria 0 antioraria

105.0 1200

530

N-Me: altezza facciale
anteriore
1125 +/- 7,5 mm

700 850

7283

S-Go: altezza facciale
posteriore
77,5 +/- 7,5 mm
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80.0 a4.0

915

SNA: posizione mascellare
superiore

80° +/- 3°

Mascellare protruso o retruso

7RO 820

Ba0

SNB: posizione della
mandibola

75° +/- 3°

Mandibola protrusa o retrusa

ANB: classe scheletrica
4° +/- 3°
Classe scheletrica

Pagina 74 di 114 Alma Mater Studiorum Universita di Bologna



Tesi di Dottorato di Ricerca in Odontoiatria pes@hili D.ssa Elena Pozzani
Caratteristiche cranio-facciali ed abilitd espressiella Sindrome di Down  XVIII° Ciclo, A.A. 2006027

875 925

930

IMPA : inclinazione incisivi
inferiori

87°+/- 1°

Eso- o endoinclinazione inc.
inf.

270 370

178

SN-GoGn: angolo cranio-
mandibolare
32° +/- 5°

Sn-SnaSny: angolo cranio-
spinale
14° +/- 3°
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150 250

19.3

SnaSnf-GoGn: angolo
intermascellare
20° +/- 5°

L LPogC: posizione labbro
superiore
0 +/-1 mm

LiLPogC: posizione labbro
inferiore
0 +/-1 mm
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Per la valutazione della capacita espressiva statbudilizzati due tipi di valutazione ed il voto
finale & la somma dei voti ottenuta nelle singa®itazioni:

1) Test di valutazione dei fonemi stabili second&énzago e test di articolazione “per immagini’.
2) Prova di categorizzazione di suoni del linguaggi

Tali prove sono di uso comune presso '’AGBD di fexe vengono usate nella programmazione
del programma terapeutico e nella valutazione deltaefficacia a distanza.

Il test di articolazione “per immagini” usato peuegto studio € composto da 117 parole
rappresentate da immagini, scelte in prevalenzéedts di Battacchi, Mometti-Squizzato. La prova
consiste nellesaminare i fonemi consonantici @deali in posizione iniziale, intervocalica e nei
gruppi consonantici e stabilire quali fonemi somticalati correttamente, quali sostituiti, omessi 0
distorti, sia nella parola spontanea che nellaidjmane.

La denominazione puo essere sollecitata con senguimande, ad esempio “che cosa €?”, “che
cosa fuma il nonno?”, “con che cosa gioca il baroBin “dove gioca il bambino?”.

Tra gli errori di articolazione di un fonema si pogo rilevare: sostituzioni, omissioni, distorsioni
Per sostituzione s’intende la realizzazione di uong linguistico diverso da quello richiesto ma
appartenente all’Alfabeto Fonetico Italiano.

Per omissione si intende la mancata realizzaziona tbnema.

Per distorsione s’intende l'alterazione articoletodi un fonema che risulta non appartenere
all’Alfabeto Fonetico Italiano.

Nella tabella di valutazione dell’articolazioneaginotano nelle caselle relative ai singoli foneeni |
alterazioni rilevate con i segni:

e se CORRETTO

indicando il fonema con cui viene realizzata laisasgone se SOSTITUITO

@ se OMESSO

*se DISTORTO

In caso di nasalizzazione viene segnato nellaleasdfitiva al fonema distorto il segno ~ .

Le alterazioni evidenziate nella produzione di suerocata dalla presentazione di immagini si
segnano nella casella alla parola spontanea, mguélée evidenziate nella ripetizione di sillabe e
di parole si annotano nella colonna relativa afleofa ripetuta.

Per i bambini in possesso di un vocabolario scaagarova viene condotta sui vocaboli conosciuti.
Nei soggetti in eta scolare la valutazione delattzione pud essere piu completa in quanto si ha
la possibilita di esaminare la parola non soloanetinversazione spontanea ma anche nella lettura e

nel riassunto del brano letto.
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Tutte le altre alterazioni rilevate dall'atteggiam errato delle labbra, della lingua, dell'apeatur
del cavo orale, ecc., presenza di smorfie, corregaindella fronte, grimace, fuga d'aria nasale,
desonorizzazione, vari tipi di sigmatismo, in cooazione pneumo-fono-articolatoria saranno

riportate nelle osservazioni.

Questa ¢ la tabella (di Fonzago) utilizzata pecagliere i dati relativi all’articolazione fonetica

TABELLA DI VALUTAZIONE DELL’ARTICOLAZIONE

‘Nome

GORRETTO SOSTITUITO OMESSO

| srowmanen RIPETUTA. SPONTANEA RIPETUTA SPONTANEA RIPETUTA
;FIWHMM 00 | sews jprowc 6 ove | e faveae | o coes | eawe Jemeee | 6 cons | s

Eta

Scopo dei test del linguaggio € stabilire il numaireonemi stabili di ogni soggetto del gruppo di
studio.

Sempre per la valutazione del linguaggio é stataaata la “PROVA DI CATEGORIZZAZIONE

DI SUONI DEL LINGUAGGIO” utilizzata di routine pre® I’AGBD di Verona, che consiste nel
far riconoscere al soggetto in esame se due fqpanble) sono uguali o diversi; il voto assegnato
corrisponde al numero di risposte esatte dateasalfhinato.

E’ riportata la scheda relativa alla prova:
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Fonemal | Fonema 2 Uguali  Diversi
POLLO BOLLO m[0) ol
MANO NANO m[0) ol
FINO VINO m[0) ol
POLLO POLLO ol m(0]
LANA RANA m[0) ol
TOPO DOPO m[0) ol
CALLO GALLO m[0) ol
VINO VINO ol (0]
TASSA TAZZA m[0) ol
CALLO CALLO ol m(0]
MANGIA | MANCIA m[0) ol
LANA NANA m[0) ol
MANO MANO ol m(0]
RATE RADE m[0) ol
TAZZA TAZZA ol (0]
MALE MARE m[0) ol
CIELO GELO m[0) ol
RANA RANA ol (0]

Oltre alla prova di categorizzazione dei fonemi] nampione in esame, e stata valutata e
guantificata la stabilita dei fonemi prodotti. @arsono le teorie proposte per definire i criteri di
stabilita di un fonema.

L’inventario fonetico viene ricavato da un’analisidipendente della produzione linguistica: si
valuta quali fonemi della lingua il bambino e irado di produrre. Due sono i criteri di base da cui
dipende linventario fonetico: 1) il criterio diadtilita di un fonema; 2) le produzioni verbali.

In letteratura si rileva una discreta eterogenig#ipetto alla definizione di “stabilitd” di un fema.
Secondo Paul e Jennings (1), un fonema é stakaledgucompare in almeno tre enunciati diversi.
Secondo Stoel Gammon (2), un fonema e stabile gquaodrre in posizione iniziale e mediana in
almeno due parole diverse.

Ingram (3) propone una formula da cui & possiiskvare un indice di frequenza consonantica che
diviene il criterio di riferimento e di definizionéella stabilita dei fonemi in un campione

linguistico:
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n°tipi _di_ fonemi+ n° forme_ lessicali
2

Alcuni autori considerano stabile un fonema utditz da un bambino in una % = o superiore al

/123

50% rispetto al target lessicale.
Roberts e Rescorla considerano stabile un foneraadguviene prodotto per almeno 3 volte e in
piu di una posizione (4,5,6,7).
Bortolini definisce stabile un fonema quando oceddr volte in posizione iniziale e 3 volte in
posizione mediana (8,9).
La varieta di posizioni emerse dall’analisi dei#tératura e la difficile applicabilita clinica dicuni
dei criteri citati, rende complessa la scelta aeitério di stabilita” da utilizzare. Ne deriva che
definizione del criterio di stabilita dei fonemigalotti non potra essere che variabile e correlata
all’ampiezza della produzione linguistica del banabi
In questo studio, ai fini della valutazione lingida si € deciso di considerare stabile una
consonante quando:

1) occorre 3 volte in almeno 2 posizioni (iniziale ediana) in almeno 3 parole/enunciati

diversi, per produzioni complessive uguali o indeire. 100 parole.
2) occorre 2 volte in posizione iniziale + 2 volteposizione mediana in almeno 3 parole.
3) occorre 3 volte in posizione iniziale + 3 volte posizione mediana per produzioni
complessive superiori a 150 parole.

Per la valutazione delle abilita prassiche dellaseolatura oro-facciale, in particolare di labbra e
lingua, é stato utilizzato il “protocollo di prassorali” in uso presso 'AGBD dando i seguenti
punteggi alle singole prassie:
SU COMANDO (SC): 4
SU IMITAZIONE (SI): 3
SU TOCCO (ST): 2
SU AUTOMATISMO (SA): 1
SCHEMA MOTORIO ASSENTE: 0

La scheda utilizzata viene di seguito riportata:

Pagina 80 di 114 Alma Mater Studiorum Universita di Bologna



Tesi di Dottorato di Ricerca in Odontoiatria pes@hili D.ssa Elena Pozzani
Caratteristiche cranio-facciali ed abilitd espressiella Sindrome di Down  XVIII° Ciclo, A.A. 2006027

PRASSIE SINGOLE SC| SI| ST| SA| Assente

Apri la bocca

Chiudi la bocca

Tira fuori la lingua

Soffia

Manda un bacio

Fammi vedere i denti

Mordi il labbro inferiore

Tocca il naso con la punta della lingua

Tocca il mento con la punta della lingua

Muovi la lingua avanti e indietro

Shatti una volta i denti

Gonfia le guance

Muovi la lingua da un angolo all’altro

Batti i denti

Lecca le labbra

Raschia la gola

Sorridi

Tossisci

Schiocca la lingua

Fischia

SEQUENZE SC| SI| ST| SA| Assente

Mordi il labbro inf.,poi soffia

Prima fischia, poi sorridi

Tira fuori la lingua, poi batti i denti, poi soffia

Gonfia le guance, poi muovi la lingua fuori e dentpoi
schiocca
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CAPITOLO VI

RISULTATI

Il gruppo di soggetti con SD con ritardo mentaledrogdato fornito dal’AGBD mediante I'utilizzo
della metodica“Wechsler Adult Intelligence ScalevRed’-WAIS-R) valutato in questo studio e
formato di 31 soggetti di eta compresa fra i 15 8d anni (eta media= 23,25), 15 femmine e 16
maschi.

Il livello di collaborazione di tutti i soggetti agponenti il campione € risultato buono e cio ha
agevolato la raccolta dei dati: I'esecuzione detleradiografia, presso il servizio di
odontostomatologia, e le prove per le prassie kagliaggio (Fig. 21).

Per I'esecuzione della teleradiografia e statazaato un panoramico digitale di ultima generazione
con braccio cefalometrico digitale, particolarmeimidicato per i pazienti disabili per la velocita d
scansione e la riduzione della dose di esposizibeeproiezioni del cranio in latero-laterale
ottenute possiedono un filtro speciale per i tegsolli che ne permette I'adattamento a qualsiasi
profilo facciale. Prima dell’esecuzione della ragtiafia il paziente viene adeguatamente istruito e
viene simulata I'esecuzione del radiogramma (seadezioni) in modo da evitarne ripetizioni ed

accumulo improprio di radiazioni; al paziente vieneltre applicata una protezione piombata.

Fig. 21

Le teleradiografie cosi ottenute vengono poi aégucon il software per ortodontia Nemoceph NX
2005. Questo software e sicuramente uno dei peatiérpresenti sul mercato, perché permette non
solo la gestione digitale e l'archiviazione di éute documentazione ortodontica acquisita per la

diagnosi, ma anche il reperimento, sul radiogramuhéytte le strutture anatomiche necessarie per

Pagina 82 di 114 Alma Mater Studiorum Universita di Bologna



Tesi di Dottorato di Ricerca in Odontoiatria pesahili D.ssa Elena Pozzani
Caratteristiche cranio-facciali ed abilita espressiella Sindrome di Down  XVIII° Ciclo, A.A. 2006D7

gualsivoglia tracciato cefalometrico (in lateroel@le o antero-posteriore), nonche I'esecuzione del
V.T.O. (Visualizzazione degli obiettevi di trattante), del “morphing” e I'analisi degli spazi sul
modello di studio.

Come si evidenzia dalla successiva immagine (F&j, @na volta segnati i punti anatomici di
riferimento e scelto il tipo di tracciato cefalomeb, il programma traccera linee ed angoli

fornendo poi una tabella con i valori del traccistelto e la relativa deviazione standard:

Fig. 22

Nella seguente tabella vengono riportati, per ciaggaziente, i valori cefalometrici ottenuti dopo
'esecuzione dello studio cefalometrico mediantsoiftware sopra citato, il valore ottenuto con il

test per le prassie, le prove di categorizzazibmeimero di fonemi stabili, I'eta ed il sesso:

Pagina 83 di 114 Alma Mater Studiorum Universita di Bologna



Tesi di Dottorato di Ricerca in Odontoiatria pesahili D.ssa Elena Pozzani

Caratteristiche cranio-facciali ed abilitd espressiella Sindrome di Down XVIII° Ciclo, A.A. 20063R7
S_ Ar_ SN_ | SN_| Snaip| Ls_L| LiL | PRAS FON

pz S_N S_Ar | Go_Me| Ar_Go| N_S_Ar| Ar Go | Go Me ) N_Me [ S Go| SNA[ SNB| ANH IMPA | GoGn | snasnp| GoGn | Pogcut| Pogeut| SIE | CAT | staB | ETA [ SESSO
1 49,2 20,3 55,3 34,6 128,3 1519 1198 3948 88 2493827 | 792 35| 945 384 11p 272 -1f3 31 98 8 1 16 22 F
2 48,5 25,2 49,6 33,6 128,8 144 126,p 39 88,7 56 3,34 789 45| 91| 358 59| 299 12 2,4 93 1B 16 19 F
3 55,9 26,5 64,9 40,9 125,1 1573 118 400,9 108861 | 833| 775 57 854 395 6, 3313 0B -0f1 9 14 16 23 M
4 58,3 25,7 51,2 32,9 122,5 155,1 120t 3917 9p&72| 808 735| 73 1035 358 0] 3502 05 -0[8 8 15 12 15 F
5 65 25,9 57,2 46,5 122,6 134,2 1258 3841 898 ,147913| 852| 61| 967 214 08 22/ -1l - 83 13 16 20 F
6 60,5 30,2 60,6 48,2 127,7 1354 126,p 39¢,3 104,673 | 865 839| 26/ 939 29] 9,7 914 3) 0.f op 15 12 18 M
7 63,9 32,7 61,7 55,7 120,7 1423 110 373,6 9 B490 | 86,1 | 39| 1094 17 31 201 14 2 73 p 15 36
8 57,4 19,4 54,4 26 127,1 146,71 122,6 3944 785 543786 | 763| 2,3 1029 31, 10,1 2] 0, -1f7 9B 17 17 20 F
9 54,1 25,1 53,9 48,2 118,8 128, 123 3743  7y.®68 | 959 1049 -84 991 139 56 195 0 3[4 3 ¢ 13 14 30 M
10 62,3 30,7 54,2 44,5 110,2 151, 118 380,4 3291 915| 8 | 25| 93] 174 -1 19B 5, 1, 94 18 11 25 F
11 56,9 22,4 54,9 45 120,6 137 128,¢ 3841 879 343893 89| 04 824 274 13 286 5B -1,p 86 16 18 19 M
12 59,9 29,1 49,1 52,5 133 129, 1276 3902 102,745 | 807 79[ 17[ 959 241 7 167  0p -3 8 16 13 30 M
13 41,8 19,1 44,7 34,1 1214 1364 1414 3989 7B39,7 | 859| 881] -2 89 37 09 37 2% 6,4 68 13 0 20 M
14 53,6 26,3 55,9 32,6 120,8 151 124.p 3947 916714 807 798 09 857 31 4,3 260 2p 0, 6B 18 19 18 M
15 62,3 28,8 62,3 24,9 123,6 130 1458 3994 9p4874 856 844 12 o94g 33 8,7 25(1 1B -18 oL 17 16 22 F
16 56,7 23,8 55,6 31,3 130,3 144, 1120 3865 7BB25| 809| 801| 07 107f 214 6 1418 16 -0|1 % 5 0 15 M
17 67,3 33,2 53,6 55,9 127,2 126,] 136,8 3906 5110,80,3 | 848| 824] 24 959 255 51 2013 02 -9 4 9 11 15 25 M
18 65,1 28,5 58,8 45,7 112,5 156 112 3819 95328 | 845| 824| 21 100p 24 0,1 2 28 0,8 98 14 7 1] 15 M
19 56,9 24,8 47,7 51,3 117,7 1544 1155 3817  9p444 | 832 792| 4| 1094 22, 1,3 21|13 -0|7 27 58 13 15 26 F
20 61 20,3 53,2 45,7 124,4 138,1 122,8 3894 81244 848 849 -0 o914 19] -0, 202 5p -36 8f 18 15 30 F
21 57,5 30,3 53,1 41,7 1124 149 3 124 381,7 g0 569,905 | 877| 28] 95| 194 09 20B , -1,6 7 12 11 27 F
22 52,6 21,3 41 42,1 121,3 1381 124,¢ 3¢ 785 899,823 [ 824( -02 91,7 20 2,2 19 0,2 -3,8 84 16 20 26 F
23 51,8 24,7 56,6 30 122,6 1334 134,p 3933 799034 927 911 16| 969 26 6,8 196 -2l 55 8 5 14 19 M
24 63,5 32,8 57,4 48,6 117,7 142 4 1254 38%5 393,772 | 887| 882] 05 991 218 -8p 302 -1 -414 8p 15 15 25 F
25 32,6 24,7 26,8 29,3 123,8 130, 1227 376,8  5[,849 86 | 904 -44 100| 1371 7.5 6,1 41 0.} 7] b 11 o0 3 F
26 26,1 13,9 28,9 23,1 147,5 122, 1308 3999 50,826 | 818 771] 47 993 388 8.1 302 -0]3 2|9 8p 17 20 30 M
27 29,6 22,1 33,4 28,2 146,3 118,] 1275 3919 epa32| 761| 827| -6 813 28 6,2 218 2P 0B 3y D1 30 M
28 55,7 21,2 45,5 36,6 103,2 172, 1118 38719 8907 | 872| 802| 71 914 226 3,7 194 oy 0B 7B 2 1 14 24 M
29 40,6 31,7 48,1 23,3 131,7 132,] 1318 3956 77403 | 841| 839] 02 923 289  2f 26l4  1p -0l6 o4 18 20 20 F
30 73,3 41,9 72,9 60,8 1264 146, 1129 38%,5 6130984 | 796| 787 09 100p 2§ 2,4 236 o -0[1 oL 18 18 21 M
31 63,7 29,7 67,4 46,8 1294 136, 118 384,10  9B713 | 846| 837| 09 914 23 8,8 142 3p 05 7B 13 13 31 F

media| 54,95 | 26,20 | 52,58 40,02 124,05 141,06 123,87  38%,988,89 | 62,51| 8509 83,58 156 9552 26|28 3p8 (23,01,25 | -1,54 | 79,74 1397 1426 23,26
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Per quanto riguarda la valutazione dei dati cefaloici rispetto ai valori medi della popolazionengeale sopra riportati abbiamo utilizzato la “devisme
standardfornita dal software Nemoceph unitamehtalare del singolo paziente nel seguente modo:
“XXXXXX

“XXXXX

=XXXX

-XXX

-XX

-X

N (valore normale)

+X

+XX

+XXX

+XXXX

+FXXXXX

FXXXXXX

Nella seguente tabella riportiamo le deviazionndtad dei singoli valori ottenuti con il tracciatefalometrico:
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S_ Ar_ SN_ SN_ Snalp Ls L Li L
pz S N S_Ar Go_Me Ar_Go N_S_Ar Ar_Go Go_Me > N_Me S_Go SNA SNB ANB IMPA GoGn snasnp| GoGn Pogcut Pogcut
1 “XXXXXX -XXX -XXX -X X -X N -XXX -XXX N N N X X N X -X -XXX
2 -XXXXXX -XX -XXXX -XX X N N N -XXX -XX N N X N N -X X -X -XX
3 -XXXX -X -X N N XX -X N N -X N -X X -X X -X XX N N
4 -XXX -XX -XXX -XX N XX -X N -XX -XX N -XXX XX XXXX N -XXX XXX N N
5 -X -XX -XX N N -X N -XX -XXX -X XXXX XX XX XX -XX -XXX N -X -XXXX
6 -XX N -XX N X -X N N -X N XX X N X N N N XXX N
7 -X N -X XX N N -XX -XXX -X N XXXX XXX N XXXXXX -XX -XXXX N X X
8 -XXX -XXXX -XXX -XXX X N -X N -XXXX -XXXX -X -X N XXXXX N N N N -X
9 -XXXX -XX -XXX N N -XX N -XXXX -XXXX -X XXXXXH XXXXXX [ XXXXXX XXX -XXX -XXXXX N N -XXX
10 -XX N -XXX N -XX X -X -XX -XX N XXXX XXXX N X -X -XXX N XXXXX X
11 -XXX -XXX -XXX N N N N -X -XXX -X XXX XXXX N -XX N -XXX X XXXXX -X
12 -XXX N -XXXX X XX -XX N N -X N N N N XX -X N N N -XX
13 | -XXXXXX [ =XXXX -XXXXX -X N -X -XXXX -XXX X XXX -XX N N -XXX XXX XX -XXX
14 -XXXXX -X -XXX -XX N X N N -XX -XX N N N -X N -X X XX N
15 -XX -X -X -XXX N -XX XX -XX -XXX X XX N X N N X X -X
16 -XXXX -XX -XXX -XX X N -XX -X -XXXX -XXX N N N XXXXX -XX -X -X X N
17 N N -XXX XX X -XX N N N N X X N XX -X -X N N -X
18 -X -X -XX N -X XX -XX -XX -XX N N XXXX -X XX N XX N
19 -XXX -XX -XXXX X X -XX -X -X N N N X XXXXXX -X -XX N N -XX
20 -XX -XXX -XXX N N -X -X -XXX -XX X XX -X N -XX -XXX N XXXXX -XXX
21 -XXX N -XXX N -X X -X -XX -XXX -X XXXX XXX N XX -XX -XXX N X -X
22 -XXXXX -XXX -XXXXXX N N N N -X -XXXX -XX N X -X N -XX -XX N N -XXX
23 -XXXXX -XX -XX -XX N -X N N -XXXX -XXX XXXXX|  XXXXX N XX -X -X N -XX -XXXXX
24 -X N -XX N N N N -X -X N XXX XXXX N XXX -XX -XXKXX XX -X -XXXX
25 | -XXXXXX -XX -XXXXXX -XX N -XX -X -XXX “XXXXXX -XX X XXXXX -XXX XXX -XXX N -XX XXXX N
26 | -XXXXXX | -XXXXXX -XXXXXX -XXXX XXXXX -XXX N N -XXXXX -XXXXX N -X X XXX X N XX N XX
27 | -XXXXXX -XXX -XXXXXX -XXX XXXX -XXXX N N “XXXXXX -XXXX -XX X -XXXX -XXX N -X N XX N
28 -XXXX -XXX “XXXXXX N -XXX XXXX -XX -X -XXX -XX X N XX N -X -XX N N N
29 | -XXXXXX N -XXXX -XXXX X -X N N -XXXX -XXX X X N N N -XX X X N
30 X XXX N XXX N N -XX -X XX XX -X N N XXXX -X -XX N N N
31 -X N N N X -X -X -X -X N X X N N -X N -X XXX N
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Riportiamo qui di seguito i grafici relativi allalamento dei valori delle singole variabili

cefalometriche evidenziando il range di deviazistaadard:

L

pazienti

70,04
60,04

| 50,0~ v
40,04
30,07

N S

pazienti
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Nella seguente tabella vengono riportati i valorah per I'analisi statistica dei dati della ricer

Il valore della cefalometria & stato ottenuto assedgo un punteggio pari a 1 solo ai valori
cefalometrici piu vicini o pari alla media dellagmazione generale, vale a dire : -x, N 0 +Xx.
Deviazioni standard maggiori di +x o minori di —ompossono essere comprese nel range di
normalita, perché troppo distanti dal valore medio.

Il valore finale assegnato al linguaggio é inveatdlalla somma dei punteggi relativi alla prove di
categorizzazione e dei fonemi stabili forniticilddbgopediste dellAGBD.

Pazienti| Valore cefalometria ~ Valore prassie  Valorguaggio
1 13 93 34
2 12 92 32
3 17 99 30
4 7 89 27
5 7 82 29
6 15 94 27
7 11 73 27
8 12 93 34
9 6 63 27

10 9 96 35
11 10 86 34
12 13 80 29
13 8 68 13
14 13 63 37
15 12 91 33
16 10 25 5

17 15 94 26
18 11 93 31
19 12 58 28
20 9 87 33
21 10 70 29
22 11 86 36
23 8 89 29
24 11 82 30
25 5 71 16
26 8 80 37
27 7 37 1

28 8 75 26
29 13 94 38
30 12 91 36
31 18 78 26

Poiché scopo della presente ricerca € quello ditard se a valori cefalometrici uguali alla media
(N) o uguali a + 0 — una deviazione standard qoonslano migliori abilita espressive e prassiche

della muscolatura oro-facciale, abbiamo divisoggsiti in due gruppi in base ai dati cefalometrici:
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un primo gruppo con valori cefalometrici  +XX/+XXXXX/+XXXXX/HXXXXXX/-XX/-XXX/-XXXX/-
XXXXX/-XXXXXX, compresi tra 5 e 11, ed un secondapgo con valori piu vicini alla media della
popolazione generale (N/+x/-x) compresi tra 12 e di8 al fine di indagare se esiste una differenza
significativa tra la capacitd espressiva e prassicale in relazione alla qualita del valori
cefalometrici pesati in base alla loro deviaziotamdard.

Riportiamo qui di seguito le tabelle relative aiedgruppi selezionati e che saranno oggetto di
indagine statistica:
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PRIMO GRUPPO

PZCEFtra5e 11| PRASSIE LINGUAGGIO
Pz 4 89 27
Pz5 82 29
Pz 7 73 27
Pz 9 63 27
Pz 10 96 35
Pz 11 86 34
Pz 13 68 13
Pz 16 25 5
Pz 18 93 31
Pz 20 87 33
Pz 21 70 29
Pz 22 86 36
Pz 23 89 29
Pz 24 82 30
Pz 25 71 16
Pz 26 80 37
Pz 27 31 1
Pz 28 75 26

SECONDO GRUPPO

Pz CEFtral2e 18 PRASSIE LINGUAGGIO
Pz1 93 34
Pz 2 92 32
Pz 3 99 30
Pz 6 94 27
Pz 8 93 34
Pz 12 80 29
Pz 14 63 37
Pz 15 91 33
PZ 17 94 26
Pz 19 58 28
Pz 29 94 38
Pz 30 91 36
Pz 31 78 26
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STATISTICA DESCRITTIVA:

Statistiche descrittive

linguaggio_1 | linguaggio_2 | prassie_1 | prassie_2 | Validi (listwise)

N Statistica 18 13 18 13 13
Intervallo Statistica 36 12 71 41
Media Statistica 25,83 31,54 74,78 86,15
Errore std 2,439 1,158 4,551 3,543
Deviazione Statistica 10,348 4,176 19,310 12,773
Varianza Statistica 107,088 17,436 372,889 163,141

1) LINGUAGGIO: per il primo gruppo, formato dai Edggetti con caratteristiche cranio-facciali
peggiori, il valore medio dell’abilita di linguaggidata dalla somma dei singoli valori e divisa per
il n° di soggetti, e risultata essere;=25,8 (scarto quadratico medio;=8,43). Per il secondo
gruppo formato dai 13 soggetti con parametri cefigiwici migliori la media del valore del
linguaggio é risultata essere;>81,5 (scarto quadratico medig=3,15).

La domanda conclusiva del presente lavoro é: c’ifierdnza tra i due gruppi al livello di
significativitaa=0,05?

Si assume come ipotesi nullg: ay=p,,

e come ipotesi alternativeg Hu# o

n,=18 | X,=25,8| $,=2,43
n,=13 | X,=31,5| $,=1,15

,__258-315 _ .o
243 115
18 13

Si effettua un test a due code e per il livellsidnificativita a=0,05 la regione di rifiuto & data dai
valori Z<-1,96 e Z>1,96.

Dato che il valore trovato Z=-8,9 appartiene aflgione di rifiuto, si rifiuta I'ipotesi nulla alvello

di significativita 0=0,05, ossia si accetta che il secondo gruppo, gigglo con caratteristiche

cranio-facciali migliori ha anche abilita espressivigliori.
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2) PRASSIE: : per il primo gruppo, formato dai 1&ggetti con caratteristiche cranio-facciali
peggiori, il valore medio delle prassie oro-fad¢idhto dalla somma dei singoli valori e divisa per
il n° di soggetti, e risultata essere;=X4,78 (scarto quadratico medio;=8,55). Per il secondo
gruppo formato dai 13 soggetti con parametri cefigivici migliori la media del valore delle
prassie é risultato essere;=86,15 (scarto quadratico medig=S,54).

La domanda conclusiva del presente lavoro é: c’ifierdnza tra i due gruppi al livello di
significativitaa=0,05?

Si assume come ipotesi nullg: ay=p,,

e come ipotesi alternativagHu#u»

n=18 | X1=74,78 | $,=4,55
n=13 | X»=86,15 | S,=3,54

S - 7478-8615 _ _705
445 . 3547
18 13

Si effettua un test a due code e per il livellsidnificativita a=0,05 la regione di rifiuto & data dai
valori Z<-1,96 e Z>1,96.

Dato che il valore trovato Z=-7,95 appartiene a#gione di rifiuto, si rifiuta I'ipotesi nulla al
livello di significativita 0=0,05, ossia si accetta che il secondo gruppo, cjoello con
caratteristiche cranio-facciali migliori ha anchliga prassiche migliori.

Risultati: mediante la suddivisione del gruppo tlid® formato da 31 soggetti con SD di eta
compresa tra i 15 ed i 31 anni in due sottogrupfezsonati in base alla deviazione standard dei
rispettivi valori cefalometrici ottenuti con l'ansil computerizzata della teleradiografia ed il
successivo confronto con i valori ottenuti medidrgssts per le prassie buccali e per il linguaggio
stato possibile dimostrare che il gruppo con patancefalometrici piu vicini al valore medio
assoluto presentavano anche una migliore abilégsica ed espressiva e che tale correlazione e

statisticamente significativa£0,05).
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In accordo con i dati ottenuti da questo studiaugndj possibile affermare che i soggetti con SD
con uno sviluppo cranio-facciale piu vicino ai valonedi della popolazione generale hanno

migliori capacita espressive ed una migliore fungioro-motoria orale.
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CAPITOLO IX

DISCUSSIONE
La lunghezza della base cranica anteriore (N-S/-88am) e risultata essere il valore piu lontano

dal valore medio della popolazione generale, infait solo paziente del gruppo di studio ha un
valore normale (N), mentre tutti gli altri, eccettoo (x) hanno alterazioni in difetto; il valore die
rilevato & di 54,95 mm, cioe circa 10 mm in merspetto al valore medio. Cido corrisponde a
guanto gia riferito dalla letteratura internaziena cioé che i soggetti con SD hanno una base
cranica di ridotte dimensioni, in particolare iferimento alla base cranica anteriore. La volta e |
base del cranio rappresentano I'espressione dattamdento alla postura eretta ed allo sviluppo di
emisferi cerebrali relativamente voluminosi; a quisdtori si aggiungono la posizione del forame
magno spostato in senso medioventrale ed una radteasione della base del cranio a causa della
notevolissima espansione anteriore dei lobi frontkll’encefalo e I'ingrandimento dei lobi
occipitali e del cervelletto in direzione inferopersore. La flessione della base del cranio pdrta i
forame magno esattamente al di sopra del midolioap e garantisce il perfetto allineamento
anteriore del viso e delle orbite necessario alstyra eretta. La base del cranio, oltre e sostaeher
cervello ed il midollo spinale, garantisce l'arfi@mione del cranio con la colonna vertebrale, la
mandibola e la regione della maxilla; un’altra duazione e quella di zona di cuscinetto tra
encefalo, tessuti facciali e regione faringea. kescita di questa regione ha una conseguenza
immediata sulla posizione del terzo medio dellacitace della mandibola: in seguito
all'allungamento della fossa cranica anteriore lladease cranica, si osserva I'aumento dello spazio
sottostante occupato dal complesso nasomascelilés faringe e dal ramo mandibolare.
L’allungamento del complesso sfeno-occipitale, aads lo spostamento anteriore di tutto il terzo
medio della faccia, causa un ingrandimento dellgoree faringea; analogamente, si ha la crescita
del ramo mandibolare mentre la mandibola e la Hzagilspostano anteriormente. Da cid consegue
che la crescita in senso antero-posteriore delée lokel cranio svolge un ruolo importante nella
crescita della regione nasomascellare e mandibolardase cranica € la piu stabile di tutte le
regioni del cranio e la meno influenzabile dallaatnce funzionale”. Ne consegue che il deficit
dimensionale congenito della base cranica assoal&aSD ha effetti immediati e tardivi sulla
crescita facciale e sulle funzioni che da essandipeo.

Anche la lunghezza della base cranica posteriow®r(82+/- 3 mm), si & dimostrata deficitaria in
22 soggetti (70,9 %) ed il valore medio riscontratai 26,20 mm, un valore deficitario, ma in

misura minore rispetto alla base cranica anteriore.
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Significativo € che la lunghezza del corpo mandim®l(Go-Me: 64+/-8 mm) si &€ dimostrata
deficitaria in 29 soggetti (93,5 %); quindi possa@aifermare che I'alta incidenza delle Il classi
(12 su 31, pari al 38,7 %) & dovuta piu all'ipospipo del mascellare che ad una crescita
mandibolare in eccesso; il valore medio e risulessere 52,58 mm.

Tale deficit di crescita mandibolare e stato irotiscontrato anche per quanto riguarda l'altezta d
ramo mandibolare (Ar-Go: 44+/-5 mm), infatti sol8 %oggetti hanno un valore normale (N),
mentre in tutti gli altri 'altezza del ramo mandlbare e diminuita; il valore medio rilevato & 40,02
mm ed e quindi all'interno della deviazione staudar

L’angolo della sella (N-S-Ar: 123+/-5 °) ha ripaxtavalori vicini alla deviazione standard (-x, N,
+x) nella maggior parte dei casi, infatti il valamedio é risultato essere 124, 5°; solo 4 soggetti
hanno evidenziato una Ill classe scheletrica.

L’angolo articolare (S-Ar-Go: 141+/-6 °) ha mostramna grande range di oscillazione di significato
contrastante tra loro; il valore medio riscontratb41,06°.

Per quanto riguarda I'angolo goniaco (Ar-Go-Me: 436 °), il cui valore medio e 123,87°, e la
somma ¥) dei tre angoli precedenti (396+/-5 °), il cui @@ medio & 388,97°, 24 pazienti su 31
(pari al 77,4 %) hanno dimostrato valori normaimolto vicini alla deviazione standard (-x, +x),
indicando quindi una prevalenza di crescita in rayotazione.

L’altezza facciale anteriore (N-Me:112,5+/-7,5 ménjisultata essere, insieme a S-N ed a Go-Me
uno dei valori piu distanti da quelli della popata®e generale, infatti solo due soggetti hanno
valore (N) e tutti gli altri mostrano un deficit ditezza piu 0 meno grave, con un valore medio pari
a 88,89 mm, il quale esprime un’importante ridueiah tale valore rispetto alla media della
popolazione generale; possiamo ipotizzare che lacata propulsione di crescita del mascellare
secondo i consueti vettori, privi la mandibola dedpinta a scivolare in avanti ed in basso. Anche
I'altezza facciale posteriore (S-Go: 77,5+/-7,5 mmjatti, risulta deficitaria in 21 soggetti (67,

%), con un valore medio pari a 62,51 mm.

Per quanto riguarda i valori di SNA (80+/- 3°) eSNB (75+/-4°) entrambi mostrano valori lontani
dalla media: SNA & normale (N) in 10 soggetti (3Re SNB in 8 soggetti (25,8 %).

Dai valori di SNA riportati dal gruppo di studio m@merge la retrusione del mascellare che sempre
viene descritta associata alla SD. Questo perdsgndo arretrato anche Nasion, tale discrepanza
difficilmente puo emergere; il valore medio per SBAisultato essere 85,09° e per SNB 83,53° .
Per quanto riguarda il valore di ANB (4+/-3°), eesadenza un rapporto di terza classe scheletrica
in 12 soggetti (38,7 %), di Il classe in 2 sogg@td %) e di | classe in 17 soggetti (50,8 %) aan

valore medio pari a 1,56°, cioé compreso all'intedella deviazione standard del valore ideale.
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IMPA (90+/-2,5°) risulta aumentato rispetto al valamormale (N) in 20 soggetti (64,5 %), segno
della presenza di un’importante spinta linguale pl@ significativamente vestibolarizzare gl
incisivi inferiori; infatti il valore medio é ristto essere 95,52°.

L’angolo tra la base cranica e la mandibola (SN-@08&2+/-5 °) e I'angolo tra la base cranica e il
mascellare ( SN-Sna/Snp: 14+/- 3 °) risultano dboreanormale (N) rispettivamente in 10 (32,2 %)
ed in 8 (25,8 %) soggetti; negli altri casi gli ahgsono diminuiti ed evidenziano una crescita
antioraria, una situazione di ipodivergenza ed eficd di crescita in basso ed in avanti del terzo
medio facciale che caratterizza la SD; infattidlore medio di SN-GoGn e risultato essere 26,28° e
guello di SN-Sna/Snp 3,28° . L’angolo tra il mata@ e la mandibola ( Sna/Snp-Go/gn: 20+/-5 °)
risulta di valore normale (n) in 17 soggetti (523 e comunque i valori restano sempre compresi
tra una o due deviazioni standard con un valoreianpdri a 23,0°, segno che il nocciolo del
problema e il rapporto dei mascellari con la baseica, piuttosto che fra loro.

La distanza Ls-L-PgC (0+/- 1 mm) distanza Li-L-P{f3-/-1mm) hanno mostrato valori normali
rispettivamente in 11 (35,4 %) ed in 12 (38,7 %ggiti; negli altri casi si evidenzia una grande
variabilita di dati, con valori medi rispettivamerdi 1,25 mm e -1,54 mm.

L’analisi delle caratteristiche cranio-facciali éira se stessa non e oggetto di questa trattazione,
infatti i dati cefalometrici raccolti sono stativii tra quelli compresi nell'intervallo di confidea

>-X e <+ X, che sono stati scelti come valori ndipe quelli fuori dell'intervallo di confidenza
prescelto e caratterizzanti il gruppo con caratiehe cranio facciali peggiori.

Con successo abbiamo cosi potuto dimostrare clseggetti con un maggior numero di valori
cefalometrici compresi nell'intervallo di confidemzorrispondevano anche valutazioni prassiche
oro-facciali e di linguaggio migliori.

Il test sulle prassie orofacciali ha fornito valoompresi tra 25 e 99, con un valore medio pari a
79,74.

Il test della “categorizzazione” dei suoni ha mattrvalori tra O e 18, con un valore medio pari a
13,97.

Il test per la valutazione dei fonemi stabili hanito punteggi tra 0 e 20, con un valore medio pari
14,26.

Gia prima di approfondire l'analisi statistica ésultata evidente una correlazione tra i
migliori punteggi relativi a prassie e linguaggioles cefalometrie con punteggi piu vicini alla

deviazione standard.
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CAPITOLO X
CONCLUSIONI

Dai risultati sopra riportati possiamo affermaree cla crescita cranio-facciale e la capacita
espressiva nel soggetto con SD sono strettamentelate fra di loro, ma anche con le capacita
prassiche della muscolatura orofacciale; infattiadori cefalometrici piu vicini alla media della
popolazione generale corrispondono capacita espeessprassiche migliori. E' vero quindi che,
alla luce dei principi della crescita e dello spip@ cranio-facciale, una funzione muscolare
orofacciale corretta condizione sia I'armonica citasscheletrica che le altre funzioni del distrett
cefalico.

Questo risultato diventa particolarmente significatin relazione alla riabilitazione precoce
muscolare oro-facciale ed ortodontica-miofunzionakse, se praticate nei giusti tempi e modi fin
dai primi mesi di vita, possono condizionare pwgaitiente la crescita del massiccio facciale e
migliorare tutte le funzioni oro-facciali del sodtpecon SD; ora sappiamo che cid avra una sicura
ricaduta positiva sulle funzioni fonetiche e, dhseguenza, su tutti gli aspetti della socializzagio

e sulla qualita di vita del soggetto con SD.

In particolare, dallo studio cefalometrico € emeske, nei soggetti con SD del gruppo di studio, la
lunghezza della base cranica anteriore e posteson® spesso diminuite, cosi come l'altezza
facciale anteriore e posteriore, l'incisivo infegoé spesso vestibolarizzato e I'angolo cranio-
mascellare é sempre notevolmente diminuito.

La terapia fisioterapica e miofunzionale, se pedécfin dai primi mesi di vita, vanno considerate
come la chiave di volta dello sviluppo cranio-fatei del paziente con SD, tenendo presente il
ritardo di sviluppo e crescita che si associargedindrome.

In considerazione della teoria della matrice funaie di Moss, che mette in relazione forma-
funzione-induzione, i deficit scheletrici carat&tici della sindrome sono strettamente connessi a
difetti muscolari e di conduzione nervosa; quiradiireggendo precocemente le abitudini viziate e
ripristinando un’equilibrio muscolo-scheletrico oeito, mediante la rieducazione miofunzionale,
possiamo con certezza aspirare ad ottenere unomagiento della dismorfosi del massiccio
facciale.

L’intervento ortognatodontico precoce € particolan® indicato, poiché l'iposviluppo congenito
del mascellare porta questi bimbi ad avere relazionll classe scheletrica fin dalla nascita con
conseguente alterazione della normale funzionefawoiale. | neonati non-trisomici alla nascita

presentano per lo piu rapporti di classe Il chasg@s poi alla | con la crescita mandibolare
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differenziale. Ecco perché la crescita cranio-falecin un bambino con SD va controllata ed
indirizzata: lo svantaggio iniziale a livello malaee € enorme!

La costante riduzione di sviluppo del 1ll mediodede nei soggetti con SD, che assume il ruolo di
principale caratteristica cranio-facciale associala sindrome, alla luce dei risultati ottenuti,
giustifica interventi ortodontico-intercettivi prec mirati a ridurre la severita della malocclugon
Certo € che, in un’ottica interdisciplinare chevede la collaborazione tra tutti gli specialisti
coinvolti nella fase riabilitativa dei soggetti co8D ( pediatra, auxologo, endocrinologo,
otorinolaringoiatra, foniatra, fisiatra, cardiolggetc.), I'odontoiatra viene ad assume un ruolo di
primaria importanza al fine di limitare I'instausadi patologie secondarie e di preservare daesalut

orale del soggetto con SD.
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