
 

Linee Guida Malattie Rare 

http://www.iss.it/lgmr/ 
 

Centro Nazionale Malattie Rare 

http://www.iss.it/cnmr/ 

   

 - 1 - 
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alle Persone con Sindrome di Down e alle loro Famiglie 

 

 

Il trattamento ortopedico nei pazienti con sindrome di Down: 
instabilità atlanto-assiale 

 

 

Questo documento è stato scritto dal prof. Onofrio Donzelli, ortopedico in collaborazione con il gruppo di 
lavoro LGSD. 
 

Ultimo aggiornamento 23 Maggio 2007 
 

Premessa: 
 
nei pazienti  con sindrome di Down la iperlassità legamentosa è responsabile delle numerose instabilità 
articolari (lussazione spontanea dell’anca, patella) anche se  la più impegnativa  per diagnosi e trattamento è 
sempre stata l’instabilità atlanto-assiale e atlanto-occipitale. 
 
Tale condizione  dipende  dalla iperlassità dei legamenti intraspinali (alare, apicale, membrana  tettoia) ed 
extraspinali (nucali, membrana atlanto-occipitale posteriore) e si estrinseca in  dislocazioni atlanto-assiali, 
sublussazioni atlanto-occipitali posteriori  e dislocazioni rotatorie delle due prime vertebre cervicali, che 
possono provocare sintomi da compressione midollare. 
La più frequente è la dislocazione  atlanto-assiale documentata con indagini radiologiche laterali, 
misurando lo spazio atlanto-odontoideo (positiva se superiore o uguale a 4,5 mm) ed espressione  della 
lassità dei legamenti anteriori: alari, traverso ed apicale. Tale dislocazione si evidenzia  con un  aumento di 
detto spazio nelle radiografie standard ed in massima flessione del capo. 
La sublussazione  atlanto-occipitale deriva  dalla lassità dei legamenti di supporto inter ed extraspinali e 
soprattutto dalla membrana tettoia, si estrinseca nelle radiografie in  iperestensione  del capo non  
essendo evidente  nelle radiografie  standard.  

 

• Non esistono in letteratura dati univoci  circa la percentuale d’incidenza della instabilità atlanto-
assiale  (dal 9 al 31% ) di questi l’ 1,5-3  % dei pazienti è sintomatico. 

 

• Non esiste in letteratura accordo circa il metodo utilizzato per la diagnosi di instabilità atlanto-assiale; 
con le radiografie possono esserci falsi positivi. Più affidabili le misurazioni ottenute con la TAC del 
rachide cervicale. 

 

• La instabilita’ atlanto-assiale come espressione  di una iperlassità legamentosa tende a diminuire 
come incidenza con l’aumentare  dell’età del paziente. 

 

• L’attivita’ sportiva non incide sulla evoluzione  di una eventuale instabilità atlanto-assiale. 
 

• Non esiste in letteratura accordo circa l’età d’inizio per lo screening radiografico (5-10-15 anni, o 3 
anni poi 8 e 18 anni). 

 

• Non e’ possibile  diagnosticare una  mielopatia attraverso il solo esame radiografico del rachide 
cervicale. Con la RMN si evidenziano segni di compressione  midollare, anomalie morfologiche  
delle prime due vertebre cervicali.  

 

• La stabilizzazione chirugica è l’unica soluzione in caso di accertata instabilità con sintomatologia da 
compressione midollare, e dai dati di letteratura  risulta effettuata con  buoni risultati.  
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Raccomandazione 
 

1. Si raccomanda al pediatra di famiglia di valutare tutti i bambini durante i regolari controlli di 
salute (da 3 anni in poi) con precise domande anamnestiche  ed esame obiettivo per identificare 
sintomi e/o segni indicativi  di sofferenza neurologica ( indagini di 1° livello ),  
e di informare i familiari in modo che questi sintomi non siano trascurati: 

 
L’Anamnesi si riferisce a: 

 

• presenza di cervicoalgia o cervicobrachialgia 

• riferite disestesie e/ o parestesie 

• presenza di  torcicollo 

• episodi transitori di paraplegia / tetraplegia 

 
 
L’ Esame Obiettivo deve  rilevare: 

 

• presenza di ipovalidita` muscolare 

• presenza di segni piramidali 

• ipereccitabilita` riflessi tendinei ai 4 arti 

• presenza di clono 

• Babinski 

• disturbi della marcia (atasso-spastica) 

• difficolta della minzione 

 
 

2. Si raccomanda al medico di famiglia di rivalutare il paziente adulto asintomatico ogni 5 anni 
con  indagini di 1° livello, e informare i familiari in modo che i sintomi eventuali non siano 
trascurati 

 
3. Si raccomanda all’ortopedico di effettuare una valutazione radiografica (radiografia  standard, 

laterale e dinamiche: indagini di  2° livello) se:  
 

• il paziente è positivo alle indagini di 1° livello ( sintomatico) 

• il paziente è da intubare, in caso di anestesia totale per interventi chirurgici 

• il paziente dovrà fare attività sportiva, indipendentemente dall’ attività svolta 

 
L’obiettivo delle indagini di 2° livello è verificare radiologicamente  l’esistenza di 
modificazioni di ampiezza dello spazio atlanto-odontoideo e/o atlanto-occipitale. 

 
3. Si raccomanda all’ortopedico e al neurochirurgo di effettuare RNM e/o TAC (indagini di 3° 
livello) per la valutazione della compressione midollare  e planing chirurgico, in pazienti  positivi alle 
indagini di 2°  livello o in pazienti sintomatici ma con rx negative.  

 
4. Si raccomandano infine indagini di 4° livello ( visita neurochirurgia e potenziali evocati) per 
stabilire il necessario trattamento chirurgico di stabilizzazione vertebrale mediante artrodesi 
strumentata, unica soluzione in caso di accertata instabilità. 
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