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ABSTRACT

La vista, importante strumento di interazione con la real&rrest ha un ruolo determinante per lo
sviluppo psicomotorio del bambino, ed una sua compromissione rappresentaiamarstdi rischio
per numerose funzioni e competenze adattive.

Il panorama dei disturbi visivi in eta evolutiva si € modificaigln ultimi anni per 'aumento,
soprattutto nei Paesi Occidentali, dei “Deficit Visivi di Omigy Centrale” (DVOC), espressione di un
danno o di un malfunzionamento delle vie visive retrochiasmatiche Zradiaottiche, corteccia
calcarina, sistemi visivi associativi) con scarsa 0 minima compromissoorare.

I DVOC, nello spettro dei sintomi di “comorbidita” delle PasalCerebrali Infantili (PCI), sta
assumendo un ruolo centrale sia nella diagnosi che nel trattadi@nteste patologie per le ricadute
che la possibilita del bambino di ricevere dall’ambiente inputettprdi elaborarli a livello percettivo
cognitivo e di tradurli in atti motori liberamente scelti e caas®li puo avere ai fini prognostici e
riabilitativi anche considerando il ruolo della vista nella conazaalello spazio e nell’organizzazione
del movimento. Il deficit visivo di tipo centrale &€ dovuto a numeroseagge fra cui la piu diffusa é il
danno ipossicischemico perinatale. Il danno puo riguardare vari livelli debavisiva retregenicole



striata ed esprimersi con diverse manifestazioni clinichereapptate in particolare dalla riduzione
dell'acuita visiva, dai deficit campimetrici, dalla ridottansibilita al contrasto e/o alterazioni del NOC
e, nei soggetti con residuo visivo maggiormente conservato, dai disordirelatbekazione
dell'informazione visiva, espressione questi ultimi di un malfunzionaoneeit sistemi visivi occipito
parietale ed occipittemporale (via del “where” e del “what”)”. In alcune sHioni la
compromissione della funzione visiva puo interessare piu livelli rendegimne di quadri di estrema
complessita diagnostica che richiedono un assessment accuratafiecsg@escriviamo i principali
strumenti in uso presso il Centro di Neuroftalmologia dell’Eta @wa del nostro Dipartimento che

possono essere applicati ai soggetti con DVOC.

INTRODUZIONE
La specificita dello sviluppo neuropsichico e neuropsicomotorio del bambino dgatee rende
necessaria una comprensione piu allargata delle ricadute di undmmiBoso sulle differenti aree
dello sviluppo.
Come sottolineato dalle linee guida per la riabilitazione vipingooste dalle Regione Lombardia nel
2000, il soggetto ipo/non vedente in eta evolutiva emerge per la suaaptcdlia in relazione agli
obiettivi dell'intervento sia in relazione alle modalita di atioae dei trattamenti che vedono al primo
posto la necessita di prevenire le interferenze della disabilita visigessillippo del bambino.
In particolare, I'ipovisione congenita o precoce determina unazone di rischio per lo sviluppo di
funzioni e competenze quali

» Organizzazione del ritmo sonno — veglia

» Strutturazione del rapporto madre — bambino

» Competenze oculomotorie, motorie, psicomotorie

» Competenze cognitive (categorizzazione, processi analitico/sintgbigresentazione mentale)

* Funzioni neuropsicologiche (attenzione e memoria)

» Competenze relazionali, comunicative e linguistiche

* Apprendimenti formali.
Un altro elemento di specificita dell'ipovisione infantile consisi fatto che un danno visivo
congenito o precoce anche dovuto ad alterazioni prechiasmatiche,de mpriferiche, puo impedire
I'organizzazione dei circuiti cerebrali preposti alla visione. Quesenienza da luogo a quadri clinici
estremamente complessi sia sul piano diagnostico che riabdjtabnsiderata anche la difficolta (o
impossibilita) di collaborazione dei soggetti alle indagini clistmmentali ed ai trattamenti.
L’'approccio diagnosticoiabilitativo nei soggetti ipo/non vedenti assume un’ulteriore impoatanz
anche in relazione all’'aumento, negli ultimi anni, del numero diettiggpn plurihandicaps affetti da
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Deficit Visivo di Origine Centrale (DVOC), nei quali e ddille determinare quanto le peculiarita dello
sviluppo siano dovute ad eventuali danni neurologici associati e quanto aVassenza di una
funzione fondamentale come la funzione visiva. Molto spesso infattialsec che portano ad
ipovisione, comportano anche un danno neurologico piu 0 meno grave, che compeb#eu altri
versanti, lo sviluppo neuropsichico del soggetto affetto e che hacamnioini diagnostiche e
riabilitative molto complesse.

Il termine DVOC in eta evolutiva ha sostituito I'adultomorfico ¢ita corticale”: nei bambini con
danno cerebrale, infatti, e frequente il riscontro di un residueovisientre la “cecita” € sintomatica di
un associato danno “periferico”; inoltre il danno cerebrale cheerstg I DVOC interessa piu
frequentemente le vie visive posteriori e le aree di integrazimne piuttosto che la corteccia visiva
primaria, come invece accade nei soggetti adulti, con danno ceasbotere a livello della corteccia
calcarina.

La causa piu frequente del DVOC é la sofferenza ipossibemica preerinatale. La lesione
cerebrale che piu spesso causa il DVOC e la leucomaladizentricolare (LPV) (Lanzi et al., 1998),
che coinvolge le vie visive posteriori e la sostanza bianca paetpitale. Tuttavia il DVOC e
causato anche da altri quadri ipossgchemici piu frequenti nel nato a termine (Guzzetta et al., 2001;
Jan et al., 2001) e si osserva in paralisi cerebrali secondaaslge@adoxae patogene precoci (infezioni
feto-connatali, accidenti vascolari, tossici) e a malformazionielmati, nonché in corso di
encefalopatie epilettiche (Good et al., 2001).

L’incidenza del DVOC nei soggetti con Paralisi Cerebralenitifa (PCI) € nell’ordine del 6G0%
(Lanzi et al., 1998; Guzzetta et al.,, 2001). Oltre che ai defisitvi periferici e ai disturbi
dell’'oculomozione, esso € spesso associato a ritardo mentale. Wipaidel DVOC é in aumento nei
paesi occidentali tanto che esso € divenuto la causa piu frequensardirdivisivi bilaterali in eta
pediatrica in questi paesi (Good et al., 2001; Jan et al., 1998): questiflelial progresso nelle cure
neonatali, con conseguente aumento della sopravvivenza dei bambini gravemretatmine con
sofferenza neurologica, una delle cause piu frequenti di DVOC,ableda crescente attenzione ed il
miglioramento delle competenze diagnostiche verso questi disturbi.

Il sintomo piu frequente in questi casi € una riduzione dell’acusiaayi spesso associata ad un deficit
campimetrico e ad una riduzione della sensibilita al contrastotiQistsrbi, indice di un danno della
visione maculare, possono essere causati da un deficit perifaticmipatia, atrofie ottiche primarie o
secondarie), ma, dal momento che la rappresentazione maculamodelt&ia visiva primaria € molto
estesa, ed e quindi facile che un danno a livello occipitalevelboldella via genicolacalcarina causi
un deficit della visione maculare, possono anche essere I'sigmegli un DVOC. Nei soggetti con
LPV senza gravi patologie oculari, affetti da DVOC, si e dinads una stretta correlazione fra

riduzione dell'acuita visiva e reperti di RM cerebrale: itif@nto piu le alterazioni di segnale quali e
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guantitative a carico delle vie ottiche sono gravi ed estese langa genicolata, tanto piu e grave |l
deficit visivo; il riscontro di atrofia della corteccia catina (Lanzi et al., 1998; Uggetti et al., 1996), e
di iperintensita a livello dei corpi genicolati laterali, indtiedegenerazione transinaptica retrograda
(Uggetti et al., 1997), correlano con una peggior prognosi visiva; la degeme retrograda puo
essere cosi estesa da determinare un quadro di atrofiasettimadaria, con aspetto tipico del fundus
oculi (Jacobson, 1999; Jacobson & Dutton, 2000). La riduzione dell'acuita visp@sgo associata ad
un risparmio della visione dei colori; € infatti noto che i bambini BMOC prediligono i colori
brillanti. Questo dato si giustifica almeno in parte con I'ampigpresentazione dei colori a livello
della corteccia striata, del giro fusiforme e linguale. Tipled DVOC e la presenza di un residuo
visivo, che ha la tendenza a migliorare nel tempo (Good 1994, Huo 1999, @raziccanismi in gran
parte sconosciuti, ma probabilmente connessi alla plasticita stelni Nervoso Centrale nei primi
anni di vita, all'utilizzo delle vie extrgenicolate, e all'ottimizzazione funzionale del residuo stesso.
La disattenzione visiva € un’altra caratteristica distintivh [OC: essa giustifica I'importante
fluttuazione delle prestazioni visive di questi bambini e determimaeato dell’affaticabilita ed una
riduzione dell’efficienza in compiti che richiedono ['utilizzo prolunmgatlel canale visivo,
determinando, in ultima analisi, una riduzione delle performances visivalcuni casi e possibile
dimostrare che la fluttuazione dell’attenzione si correla ad alemiel tracciato elettroencefalografico
(alterazioni dell'attivita di fondo, anomalie epilettiche) (Biagioni et al.,2200

Nel capitolo dei DVOC sono stati recentemente inclusi, oltgradri clinici “classici”, caratterizzati
da riduzione dell’acuita visiva, anche i disordini dell'integrazione e dell’etadbmme dell’informazione
visiva (Good et al., 2001; Good et al., 1994). A questo gruppo di disordini, desefitoggetti con
PCI fin dal 1964 (Abercrombie, 1964), si fa riferimento utilizzandotatmine “disordini
visuopercettivi” (“visuo perceptual impairment” o VPI), proposto da Ko@€ieeda & Takeshita,
1992), o “disfunzioni visive cognitive” (Dutton et al., 1999; Dutton, 1994; Jane®ran, 1998). La
recente proposta di Good di considerare queste “disfunzioni visivieatior{Good et al., 2001)
'espressione di DVOC prevalente nei soggetti con acuita visivmalero moderatamente ridotta
(“higher-functioning CVI”) amplia lo spettro del DVOC, e dovrebbe indurre uaéh maggiore
attenzione del clinico verso questi quadri che possono sfuggirel@abfigb dei primi anni di vita e

manifestarsi solo in bambini in eta scolare.

STRUMENTI DI VALUTAZIONE

Premessa indispensabile alla formulazione di una corretta diagnosi eanpleto ed individualizzato
intervento riabilitativo e I'accurata valutazione delle funzionivagli base e di quanto esse incidano
sullo sviluppo globale del bambino. Le tradizionali metodiche oftalmdiegicdispensabili per la

diagnosi, non sono sufficienti per dare una corretta valutazione “fungipnmalssono mettere il
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bambino a disagio e non permettergli di esprimere al meglpderie competenze e soprattutto lo
privano del contesto e della motivazione necessari per mettgiecm una funzione cosi interattiva
come quella visiva. La valutazione di molte prestazioni & necassamte qualitativa, dipende dal
contesto e dalla partecipazione del piccolo, richiede piu ore peicaegifla riproducibilita delle
risposte. Inoltre, fattori importanti da considerare nel corso divah#azione della funzione visiva
sono l'eta del soggetto, il suo livello di sviluppo, il tipo di patolpdéa caratteristiche individuali
proprie di ogni bambino, I'ambiente in cui la valutazione viene effettaatjuello famigliare in cui
solitamente il bambino si trova.

Presentiamo di seguito la metodologia di valutazione neuroftalncalogessa a punto presso il Centro
di Neuroftalmologia dellEta Evolutiva del nostro Dipartimento, graadd un lavoro interdisciplinare
tra specialisti dell'area neuropsichiatrica infantile e di quell@milogia, nellambito di un progetto di
Ricerca Finalizzata per 'anno 2000 finanziata dal Ministeroad8knita dal titolo “Dalla cecita
corticale al deficit visivo di tipo centrale in eta evolutiva: nuovi orientanaiagnosticeriabilitativi”.

Il nostro protocollo di valutazione si compone delle seguenti parti:

1. Osservazione del comportamento visivo spontameouna situazione di gioco libero
focalizzando l'attenzione sulle strategie di esplorazione ddbiente e di orientamento
spaziale, sull’eventuale presenza di limitazioni dei movimentiaoigudi strabismo manifesto,
di posizioni anomale del capo, di anomalie ispettive di occhi e fadia®ovimenti oculari
anomali.

2. Valutazione visiva funzional@izia con la valutazione delle competenze visive di basedsifl
pupillari, percezione e localizzazione del target luminoso, fiseazed inseguimento visivo,
movimenti saccadici, stereopsi, campo visivo di sguardo) e prosegueacealutazione
dell'acuita visiva, ovvero la capacita di discriminare il dditaghe corrisponde, alle piu
elevate frequenze spaziali che possiamo percepire. Esistono diperi acuita visiva tra i
guali in particolare valutiamo I'acuita visiva di risoluzione che tasel percepire dettagli di
uno stimolo strutturato ad esempio una scacchiera e che si espromdi/grado (Fazzi &
Cavallini, 2000). L’acuita visiva di riconoscimento consiste nella d&pak riconoscere la
forma e le caratteristiche di un simbolo come ad esempigdette@meri. L’acuita visiva di
risoluzione viene valutata mediante le Teller Acuity Cards, wrada di “preferential looking”
cioé basata sull'osservazione del comportamento del bambino di friotdeget proposto.
L’acuita visiva di riconoscimento viene valutata mediante ottégipérati, ad esempio le E di
Albini. Nei bambini non collaboranti per eta o per presenza di seggcitcheurologici, viene
valutato il “quoziente visivo”, mediante I'analisi di diversi indicattomportamentali ottenuti
durante un normale esame clinico (Salati et al., 2001). Nei sogyetti il deficit visivo e gli
handicap associati sono cosi severi da non permettere una quantificarecisa della loro
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funzione visiva, vengono inoltre ricercati, in osservazioni ripetute eummgate, i segni
comportamentali, diretti ed indiretti, di avvenuta percezione visisardret al., 1998; Fazzi et
al, 2003). Con il termine di segni diretti si indicano comportamevditr direttamente al target
visivo quali ad esempio: localizzazione con occhi, visione perifemo&jmento della testa o
degli arti in direzione del target; i segni indiretti cagitono dei comportamenti supportivi che
confermano la possibile reazione di percezione dell'oggetto e cheasoasempio: reazioni
posturali quali cambiamento del tono muscolare, modificazioni dellaicainfacciale,
ammiccamenti. Viene in seguito eseguita la valutazione diessiffisiologici, cioé del riflesso
vestiboleoculare e del nistagmo optocinetico. E’ inoltre importante valutadevello di
attenzione visiva del bambino e tal proposito viene anche eseguitavéadeila “fixation shift”
con e senza competizione (Atkinson J. 2000; Mercuri 1997).

3. La valutazione delle abilita visuopercettiveiene effettuata valutando in prima istanza
un’eventuale discrepanza tra le abilita verbali (nella normedadivamente risparmiate) e quelle
di performances (deficitarie, in modo assoluto o relativo) di itesllettivi e, a partire dai
guattro anni, mediante test specifici quali il Test di Percezitawra ed IntegrazioneVisdo
Motoria (TPV) (Hamill). Presso il nostro Dipartimento etgtanoltre messo a punto un
protocollo di valutazione del riconoscimento visivo degli oggetti (Boval.esubmitted). Nei
bambini in eta prescolare e con severo deficit visivo la valutazione dello sviluppo psicoin

e completata dalla somministrazione di scale di sviluppo speeifier bambini con deficit
visivo, nello specifico la Reynell Zinkin Scales (1979) e I'Oregoojeet (1991). La prima
valuta le aree dello sviluppo anche in relazione all’evoluzione delferpeances motorie,
mentre la seconda € finalizzata ad individuare le aree psicaen@oquisite, regredite o
emergenti del soggetto ipo/non vedente, individuandone quindi il livello gttbe lo score
in termini di eta mentale (Fazzi et al. 1999).

4. Esame oftalmologicanirato in particolare ad evidenziare I'eventuale presenzaatiismo,
di anomalie della motilita oculare o del fundus oculi, di eventuali dizrefrazione e di
movimenti oculari anomali.

5. Esami elettrofisiologicielettroretinogramma (ERG) e Potenziali Evocati Visivi (lPEa

Pattern e Flash.

La valutazione clinicestrumentale prevede inoltre I'esecuzione di indagini neuroradioegich
(risonanza magnetica encefalo con studio specifico delle viehettitC encefalo, ecografia
transfontanellare) e neurofisiologiche (elettroencefalogramnptenziali evocati  uditivi

troncoencefalici).



CONCLUSIONI

Questi sintetici elementi di riflessione giustificano laaitase lo sviluppo sempre piu diffuso di gruppi
interdisciplinari di lavoro dove I'oftalmologo pediatra collabora doneuropsichiatra infantile, con
l'ortottista e con i terapisti della neuro e psicomotricital’'el@ evolutiva. Questo lavoro
interdisciplinare, portato avanti in centri pilota come nella nostedta, € di grandissimo aiuto per
ampliare le competenze degli operatori al fine di miglioranaigini di comprensione delle interazioni
occhiacervello nello sviluppo precoce. L'approccio terapeutico nel bambino ipovesigmtepone di
favorire il processo di percezione e riadattarlo alla realtsopale, ambientale e sociale del soggetto
intervenendo: sulla minorazione sensoriale stimolando l'utilizzo getenzialita percettive; sulla
disabilita favorendo I'acquisizione di funzioni come la lettwittura, la mobilita e la comunicazione e
sull’handicap per prevenire eventuali effetti secondari (Linegl@&Regione Lombardia 2000). A tal
proposito € quindi importante che in questo iter clinico diagnosticd#iteivo il bambino e la sua
famiglia siano accompagnati da uno specialista esperto di prafidben inerenti lo sviluppo
neuropsichico e con competenze nella comprensione delle interazibio-oecovello, che hanno una
ripercussione non solo sulla funzione visiva ma su tutti gli aspetti (motori, adgeithotivi) della vita

di relazione di un bambino.



