Associazione ltaliana per bambini con malformazioni agli arti

Periodico trimestrale di informazione -Anno X - Numero 5 - Sede Operativa : Via dei Missaglia, 117- 20142 Milano - Direttore
Responsabile : Pino Panzeri - Fotolito e stampa : Lasergrafica Polver,Milano - Grafica: Cesil, R. Datti - Iscrizione Trib. Milano n.
104 del 07/02/89 - Spedizione in abbonamento postale, Art. 2 Comma 20/C, Legge 662/96 - Filiale di Milano

Nel pomeriggio
del 1marzodique-
st’anno I’Associa-
zione ha promos-

sounincontrocon
" la dr.ssa Giuseppina Ca-
vallari - medico e fisiote-
rapista del Centro Protesi
di Vigorso di Budrio dell’l.
N.A.l.L.-sulledifficolta de-
rivanti da problemi di svi-
luppo e amputazioni degli
arti. Nella mattinata dello
stesso giorno, ladottores-
saavevavisitato alcunidei
nostri bambini.
Vista I'importanza del
tema, proponiamo una
sintesi di quanto la dr.ssa
Cavallari ci ha esposto,
anticipando fin daorache
intendiamo proseguire
questoimportanterappor-
to anche in futuro. Abbia-
mo pensato, inolire, di of-
frire una sommaria spie-
gazione di alcuni termini
scientifici qui utilizzati,
scusandoci con I'interes-
sata - che non ha, quindi,
alcuna responsabilita per
eventuali errori o impreci-
sioni presenti nelle note
stesse - per la “volgariz-
zazione” dei termini.

"Scoliosi idiopatica" * sta
ad indicare I'etiologia 2
oscura e l’insorgenza
inspiegabile di questo
dismorfismo 2.

Le varie teorie sulle
posture (posizione sul
banco discuola, atteggia-

Scoliosi, dismelie
e amputazioni
in giovane eta

mento asimmetrico nel
guardare la televisione),
sul portare pesi(la cartella
scolastica), sulla familiari-
ta (riferita ad uno o piu
ascendenti), sulle zone
endemiche umide, sulla
malnutrizione, sul distur-
bo muscolare (debolezza
di alcuni gruppi muscola-
ri) hanno perso di credibi-
lita dopo lo studio di grup-
piomogeneidiragazzi, sia
come sviluppo corporeo,

sia per altre variabili quali
eta, ceto sociale, intelli-
genza e comportamento;
si & appurato che, nono-
stante fossero presenti
una o piu delle cause
succitate, solo in alcuni di
essi insorgeva la scoliosi.
Oggi si parla di probabile
ereditarieta multifattoriale.
A questo punto sono op-
portune alcune conside-
razioni. | bambini di oggi si
muovono troppo poco:

non corrono, non Ssi ar-
rampicano sugli alberi,
non fanno rotoloni o ca-
priole.

Anche i corsi di tennis,
nuoto, sports marzialiecc.
cui vengono sottoposti i
ragazzi, loro malgrado, da
genitori ambiziosi, sono
troppo stereotipati, poco
spontanei e quasi mai al-
I’aria aperta. E’ chiaro che
le lunghe ore di immobili-
ta in eta evolutiva privano




il bambino di tutte quelle
informazioni e afferenze
preziose per

- le reazioni di raddrizza-
mento e di equilibrio;

- impostare gli aggiusta-
menti necessari a contra-
stare le diverse forze cui e
sottoposto il rachide *:
compressione -scivola-
mento -tensione - inclina-
zione -torsione;

- sviluppare armoniosa-
mente I'apparato musco-
lare e, soprattutto, per ac-
quisire la coscienza della
collocazione del proprio
corpo nello spazio e irap-
porti dei vari segmenti del
corpo tra loro.

Questa mancanza di sti-
moli motori, come noto, si
ripercuote anche sulle fun-
zioni cognitive superiori,
quali la percezione, I'ap-
prendimento, I'elaborazio-
ne di concetti, il pensiero,
la memoria.

Questo cattivo rapporto

con I'ambiente pud sfo-
ciare in atteggiamenti
scorretti che, se mante-
nuti per lungo tempo, inci-
dono sulla deformazione
acuneo delle vertebre per
un carico diseguale e per
la loro rotazione e torsio-
ne, con esito in scoliosi
strutturata, irreversibile e
ingravescente®.

Lo stesso discorso si pud
applicare ai dismelici ©.

A prescindere dal livello e
dalla molteplicita dei defi-
cit, si pud o meno riscon-
trare la scoliosi. La caren-
za di stimoli, gia presente
nel bambino sano, & an-

cora piu accentuata nel
dismelico, perché, oltre
all’ipocinesia’ e alle
posture forzatamente
anormali, vi & anche la li-
mitazione motoria data
dalla dismelia.

Avolte, ancheinun porta-
tore di deficit molto limita-
to - come la peromelia @
dell’avambraccio - si pud
riscontrare scoliosi, men-
tre in bambini piu gravivié
un assetto corretto del
rachide, confermando la
definizione iniziale di
“idiopatica”.

Le asimmetrie di posizio-
ne e di carico in questi
soggetti sono accentuate
dall’handicap e, quindi,
essi vanno seguiti atten-
tamente nello sviluppo
affinché non si creino
disuguaglianze tra la loro
crescita e il loro apparec-
chio (protesi ed orto-
protesi). Non dimentichia-
mo che questi bambini
spesso presentano un
grave disturbo nel meta-
bolismo del calcio.
Ancor prima del manife-
starsi del paramorfismo ®,
essi debbono iniziare la
chinesiterapia'® e conti-
nuarla senza interruzione,
fino al termine della
crescita.ll programma
chinesiterapico sara

A

o

volutamente semplice,
perché lo debbono ap-
prendere anche i genitori.
Gli esercizi saranno di
mobilizzazione e di rinfor-
z0, nelle posizioni supina
- seduta sul materassino
con gambe alla turco-
prona.

Anche in presenza del-
I’atteggiamento scoliotico
gli esercizi saranno sim-
metrici, correggendo ma-
nualmente le asimmetrie
delle spalle e del bacino,
finché il bambino non ab-
bia acquisito una corretta
stereognosi'l. Accanto a
questi esercizi ne vengo-
no proposti altri di
psicomotricita, indispen-
sabili affinché il bambino
acquisiscaun corretto as-
setto e si muova nell’am-
biente senza difficolta di
orientamento: sopra- sot-
to, destro-sinistro, davanti
- dietro, ecc.

Nel contempo, gli esercizi
psicomotorifaranno siche
gliartidel bambino simuo-
vano armoniosamente,
contemporaneamente o
alternativamente, seguen-
do ritmi o schemi per il
raggiungimento di una
buona coordinazione.

La chinesiterapia respira-
toria €& indicata per uno
sviluppo toracico adegua-

RAGGIUNGERE

toeperunabuonaossige-
nazione; anch’essa con-
tribuisce, infatti, al corret-
to assetto del rachide.
L’esame clinico, se la
dismelia riguarda gli arti
inferiori, si pud eseguire
soloinclinostasi'?ein po-
sizione seduta.

Da notare I'estrema diffi-
colta, in alcuni casi, dido-
tare questi pazienti di
corsetti e busti, comun-
que maltolleratiperla pre-

senza di altre
apparecchiature.
Dott.ssa

Giuseppina Cavallari
Centro Protesi di Vigorso
di Budrio -I.N.A.I.L.

NOTE

1 deformazionedellacolonna
vertebrale indipendente da
qualsiasialtro stato morboso;
2 studiodelle cause dellama-
lattia;

3sviluppo non corretto delle
forme, non corrispondenzafra
insiemi di uguale struttura;

4 colonna vertebrale;

5 che tende ad assumere ca-
ratteristiche sempre piu gravi;
6 coloro che hanno subito un
noncorrettosviluppodegliarti;
7 depressione delle funzioni di
mobilita;

8mancanza piu 0 meno com-
pleta di uno o piu arti;
9alterazioni morfologiche co-
stituzionali, congenite o ac-
quisite;

10 terapia fondata su un cor-
retto movimento;

11 riconoscimento della for-
ma e del volume degli oggetti;
12in posizione coricata.




Estratto dal n. 4

Le cause delle

malformazioni

agli arti

Lepiurecentisco-
perte sulle cause
delle malforma-
zioni agli arti e
sullaloro possibile
prevenzione

Nel corso dell’Assemblea
annuale del 25 maggio
scorso il dr.Pier Paolo
Mastroiacovo, medico pe-
diatra e docente presso
I’'Universita Cattolica di
Roma, ha svolto una rela-
zione sulle principali novita
che laricerca scientificaha
identificato per spiegare le
cause ed individuare forme
di prevenzione delle mal-
formazioni agli arti.

I testo che presentiamo -
nonrivisto dall’Autore-¢&la
sintesi di questo intervento
che riteniamo sia di fonda-
mentale importanza.

Viringrazio perI’accoglien-
za. Sono un pediatra che,
da vent’anni, si occupa so-
prattutto diepidemiologia’
genetica, di studiare cioé
quali sono i fattori che de-
terminano i difetti congeni-
ti, le malformazioni, sia dal
punto divista deifattoriam-
bientali che da quello dei
fattori genetici.

In questo intervento vorrei
illustrare le novita che ci
sono state nella ricerca
scientifica su queste
problematiche.

1.Laprimanovitadal pun-
todivistaeziologico?esta-
talaconfermadiuno studio
effettuato due otre annifa
sul rapporto tra difetti degli

artiefumoin gravidanza. E’
stata scoperta un’asso-
ciazione statisticamente
significativa trail fumo
della madre durante la
gravidanza - soprattutto
neiprimimesi - el’insorge-
re di difetti agli arti.
Questaricercahadimostra-
to che, se la probabilita di
avere un bambino con mal-
formazioni € di una ogni
tremila circa, la possibilita
aumenta a una ogni
duemilacinquecento nei
casi di madre fumatrice.
E’ importante sottolineare
questa osservazione in
un’ottica di prevenzione:
essa ribadisce che il fumo
durante la gravidanza va
evitato e che, teoricamen-
te, la causa - o l'insieme
delle cause - che determi-
naquestotipodidifettisono
di natura vascolare; in altri
termini, non arriva abba-
stanza sangue per irrorare
le parti terminali -soprat-
tutto le dita, la mano, la
parte inferiore del braccio -
perché la nicotina ha
un’azione molto restrittiva
e costrittiva; giova ricorda-
re che alcuni soggetti han-
no quella malattia che si
chiama “morbo di Burger”
che consiste nell’incapaci-
ta di fare arrivare il sangue
alle estremita.

2. Lasecondanovita-ab-
bastanza simile dal punto
di vista patogenetico® dal
momento che riguarda fe-
nomeni di costrizione - &
che il prelievo precoce
(quello effettuato cioé pri-
ma della decima settima-
na, quindiproprionellafase

=

di forma-
zione del-
I’embrio-
ne) dei villi
coriali * (villocentesi) pud
determinare, in un certo
numero di casi, questo
tipo di difetto.

Si & compreso, infatti, che
il danno si verifica nel peri-
odo precoce della gravi-
danza e non quando nor-
malmente ci si sottopone
allavillocentesi (dopo i set-
tanta giorni dall’inizio della
gestazione).

Tutta una serie di osserva-
zioni fanno pensare che al-
I'origine delle malformazio-
ni ci sia una restrizione dei
vasi sanguigni (vasocostri-
zione), una grave ed ano-
mala diminuzione della
pressionearteriosa (ipoten-
sione) a livello dell’embrio-
ne e, quindi, un’insufficien-
te irrorazione sanguigna
delle parti periferiche
(ipoperfusione).
Lateoriadell’insuf-
ficiente
irrorazione
sanguigna dei
tessuti periferi-

ci prende mag-
giormente piede
per quanto ri-

guarda le
briglie
amniotiche

(ossia le briglie
che hanno le-
gato parti
del-

I'arto). Si & giunti a definire
che queste briglie sono
spesso la conseguenza di
questa scarsa irrorazione
dei tessuti; il discorso sulle
briglie amniotiche & spes-
sofatto a giu-
stificazionedi
questotipo di
difetti, ma re-
centi studi e
ricerche han-
no eviden-
ziatocheesse
non sono la
causabensila
conseguenza
di altri problemi.
3.Laterzanovitachedeve
far riflettere e mobilitare le
associazioni come “Rag-
giungere” & che la tali-
domide -farmaco che tutti
voi conoscete per i danni
provocati in Europa negli
anni cinquanta e sessanta
(focomelia ®) e che viene
usato per curare la nausea
durante la gravidanza -sta
orarientrando nel circolo
dell’'uso medico, dopoes-
sere stato ritirato dal com-
mercio.
Viene utilizzata come far-
maco molto efficace per cu-
rare certe malattie nervose
(neuropatie) periferiche di
alcune malattie comelaleb-
bra. Danoinon siusa, ma,
per esempio, in Brasile -
dove lalebbra & una malat-
tia abbastanza frequente -
viene prescritta ed & di-
sciplinata dal Mini-
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sterodella Sanita. Si € os-
servato che negli ultimianni
sono natinumerosi bambini
focomelici perché le donne
gravide brasiliane prende-
vanolatalidomide senzaal-
cuntipo diprecauzione. Lo
stesso sipud direanche per
un altro farmaco che € mol-
to teratogeno ¢ : |l
“Roaxutan”, che siusa per
I'acneechepuddetermina-
re una serie di gravi difetti
non tanto agli arti, ma al si-
stema nervoso centrale.
Tornando allatalidomide, si
dicecheverrebbeintrodot-
ta per curare situazioniab-
bastanzarare ed eteroge-
neetraloro;unadiquesteri-
guardaimalatidi AIDS?, che
richiedono conforzal’intro-
duzione di questo farmaco
per lenire varie
problematiche legate alla
malattia. Sara quindineces-
sario ed urgente aumentare
I’informazione per evitare
cheunadonnain gravidan-
zaentriin contatto con que-
stotipodifarmaci.

4. La quarta novita, la piu
importante, & che da circa
sei anni & stato chiaramen-
te dimostrato che "assun-
zione di acido folico — da
prima del concepimento
fino alle prime sei / sette
settimane di sviluppo del-
I’embrione - puo ridurre il
rischio e prevenire certi
difetti del tubo neurale &,
ovvero la spina bifida ° e
I’anencefalia °.
E’statoosservatochel’aci-
do folico ed altre vitamine
del gruppo B (B12, B6 e
probabilmenteanchelozin-
co) riducono il rischio di
queste malformazioni del
tubo neurale in modo com-
pleto. Si & giunti a questa
scoperta grazie ad esperi-
menti che si fanno su per-
sonechehanno acconsen-
tito a sottoporsi a questo
tipo di sperimentazione.
Dimostrata la sua efficacia
per i difetti sopra ricordati,
si& cominciato a cercaredi
verificare se queste vitami-
ne possano prevenire an-

che labiopalatoschisi ™,
cardiopatie, difetti del rene
e degli arti. Si tratta di una
scoperta importante per-
ché, se confermata, potre-
mo utilizzare un prodottoin
grado di prevenire un’am-
pia serie di malformazioni.
Queste osservazioni sono
talmente suggestive ed
importanti- confermate, tra
I’altro, da almeno tre studi
diversi-chesiéarrivatialla
conclusione della necessi-
ta di una seria verifica spe-
rimentale sulla popolazio-
ne per valutare se effettiva-
mente si possono preveni-
re i difetti non solo del tubo
neurale, ma anche queste
altre malformazioni.

E’ una cura che deve en-
trare nella mentalita della
gente, anche se & molto
difficile. In America, per
esempio, la Food & Drug
Administration -che sape-
te quanto sia rigorosa - dal
primo gennaio 1998 ha de-
ciso che i corn flakes e il
pane saranno addizionati
con acido folico per preve-
nire proprio questo tipo di
difetti.

Ma questo acido folico
come agisce? Sipud sinte-
tizzare dicendo che dimi-
nuisce un amminoacido
che sichiama omocisteina;
quest’ultima & stata rico-
nosciuta come fattore di
rischio per malattie cardio-
vascolari (come il fumo, il
colesterolo, I'obesita, ecc.).
Per prevenire la carenza di
acido folico in una dieta
normale sono sufficienti0,2
milligrammial giorno; pero,
per stare bene, per preve-
nire queste malformazioni
e per diminuire i rischi di
malattie cardiovascolari, ne
servono 0,4- 0,6 mill..
Quando parlo di multi-
vitamine — devo sottoline-
arlo con precisione — non
parlo di assunzione di vita-
mina A durante la gravi-
danza, che pudrivelarsiad-
dirittura dannosa.

In questa prevenzione tra-
mite acido folico-dasoloo

a

con multivitamine - occor-
re stare attenti a prenderne
dosi fisiologiche (da 0,4 al
massimo di 0,8 milligram-
mi) e non i medicinali che si
trovano in farmacia, che
presentano dosaggi supe-
riori.

In Italia, purtroppo, non ab-
biamo grande disponibilita
di questi prodotti; ce n’'é
uno solo che si chiama
Azinco, mentre in Inghilter-
ra, per esempio, hanno
commercializzato un pro-
dotto - che si chiama Pre-
miacher - proprio adatto a
questi scopi.

Questa. & appunto la novita
piu importante che si & re-
gistrata nell’ambito delle
malformazioni, della loro
eziologia e della preve-
dibilita. E’ tanto importante

°
NOTE

" branca della medicina che
studia statisticamente la distri-
buzione delle malattie e deiloro
fattori causali o di rischio, allo
scopo di individuare gli inter-
venti preventivi piu efficaci;

2 I'eziologia € lo studio delle
cause - interne ed esterne -
che portano alla malattia;

8 che analizza il processo di
formazione della malattia;

4 ciascun villo della placenta;
viene utilizzato nell’esame per
la diagnosi prenatale di malat-
tie ereditarie;

*malformazione congenitanel-
la quale il segmento terminale
di un arto si fissa direttamente
sul tronco;

5 si dice di fattore che puo
causare malformazioni nel na-

che si sta ipotizzando la
possibilita di effettuare uno
studio particolare: a tal fine
e stato predispostoun que-
stionario nel quale s’inten-
dono verificare sostanzial-
mente due cose:

a) quante famiglie, che han-
no gia un figlio con malfor-
mazioni, intendono avere
un altro bambino;

b) la disponibilita a parteci-
pare - qualora sirealizzas-
se-ad unasperimentazione
internazionale su queste
problematiche.

Vi ringrazio per la vostra
attenzione.

Dr. P.Paolo Mastroiacovo
Medico pediatra e docente
Universita Cattolica di
Roma

scituro;

" AIDS ¢ la sigla di Acquired
Immune Deficency Syndrome,
sindrome daimmunodeficienza
acquisita; simanifesta con una
grave riduzione delle difese
immunitarie;

8il tubo neurale € I'abbozzo, la
fase iniziale del sistema nervo-
so centrale, che poi sviluppera
I’encefalo e il midollo spinale;
®malformazione congenitache
consiste in una fessura della
spina dorsale, dovuta ad un
difetto di saldatura di uno o piu
archi vertebrali;

0 assenza dell’encefalo;

" labbro leporino e continua-
zione della fessura all'interno
della volta del palato.
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