Fio. 24.—Exterior of brain of buman cmbeyo of five weeks.
{From model by His.)
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-
ANOMALIE STRUTTURALI del SNC e SC

e FREQUENZA ELEVATA
lungo periodo di sviluppo
Tra i primi sistemi a iniziare lo sviluppo embriologico
maturazione lenta e progressiva

SNC: ORGANO PIUI’ COMPLESSO DEL CORPO
UMANO!

rischio elevato di esposizione

¢ MORFOLOGIA VARIABILE DELLE LESIONI
e DIVERSE CAUSE

o Genetiche
o Infettive
o Anossiche
o Tossiche

¢ Farmaci

K * Radiazioni ionizzanti
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Malformazioni del SNC

Difetti del tubo neurale
Anencefalia/emicrania/amielia
Encefalocele
Disrafismo o spina bifida

Anomalie dell’encefalo anteriore
Microgiria
Microencefalia e lissencefalia, eterotopie neuronali
Oloprosencefalia e arinencefalia
Agenesia del corpo calloso

Anomalie della fossa posteriore
Malformazione di Arnold-Chiari
Malformazione di Dandy-Walker

Anomalie midollari

Siringomielia e idromielia

/

Malformazioni cranio-facciali

Craniostenosi
TRIGONOCEFALIA , PLAGIOCEFALIA |,
SCAFOCEFALIA , BRACHICEFALIA e FORME
COMPLESSE

Craniofaciostenosi e displasia frontonasale
quadri sindromici come Sindromi di Crouzon, di Apert , di
Pfeiffer, e molte altre.

Labiopalatoschisi (LPS) e schisi facciali

Microsomie emifacciali e sindromi del I e II arco

branchiale o faringeo
Quadri sindromici monolaterali, come la Sindrome
Otomandibolare o Microsomia Emifacciale e la Sindroma di
Goldenbhar, o bilaterali, come la Sindrome di Franceschetti o
Treacher — Collins, la Sindrome di Nager,la Pierre Robin
Sequence
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/
STRUTTURE ANATOMICHE
e PARENCHIMA CEREBRALE
SOSTANZA GRIGIA
SOSTANZA BIANCA
MIELINA
e CAVITA’ VENTRICOLARI [:,,:.,.,,ﬁ
* MENINGI, plessi corioidei el
o SISTEMA VASCOLARE B
¢ CRANIO,
e FACCIA
e ORGANI DI SENSO
\
/ N

SVILUPPO CEREBRALE: meccanismi
basilari e loro stadi

ACTUAL SIZE: 1.5-3.0mm

Formazione delle strutture cerebrali
0-20 settimane

Migrazione neuronale
6-20 settimane

Proliferazione cellulare e crescita cerebrale
0 settimane-12 anni

Differenziazione, maturazione, sinaptogenesi
12 settimane-12 anni

Mielinizzazione

13 settimane-30 anni
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Da 18 a 22 giorni

* Neuroporo o apertura
anteriore
a24 giorni post-
concezionali
* Neuroporo posteriore
a 28 giorni post-
concezionali

= DIFETTI DI CHIUSURA DEL
TUBO NEURALE

originano prima del ventottesimo

giorno




Tubo neurale caudale

® Segmenti lombari, sacrali e coccigei

da29a32 giorni

® canalizzazione

sino a 7 settimane post—concezionali

® regressione della massa caudale

Spina bifida occutta

e ANOMALIE DELLA

REGIONE LOMBO-SACRALE /cﬁ%’j?
D E

Figure 19.15 Vanous types of spina bifida
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’_7< telencephalon hemispheres
/ A forebrain 4 thalami
/ ;(prosencephulon) diencepho|on ’_’gy etc.
5 midbrain __, mesencephalon midbrain
(mesencephalon) E S
metencephalon 7 PR3

hindbrain <: 22 cerebellum
(rhombencephalon)
J l myelencephalon
medulla
| / l oblongata

Sviluppo delle vescicole
cerebrali e loro destino

finale nell’encefalo
dell’adulto

-

3 PRIMARY 5 SECONDARY
VESICLES VESICLES OF
WALLS
wall cavity cerebral

ADULT DERIVATIVES

CAVITIES

lateral
ventricles

third

it
ventricle

cerebrum

aqueduct

upper

Part of fourth

ventricle
lower

part

" VESCICOLE CEREBRAL

e PROSENCEFALO,
MESENCEFALO E
ROMBENCEFALO

fine della 4.a settimana

* Divisione del prosencefalo in
TELENCEFALO E
DIENCEFALO

= 5.a settimana

= DISTURBI DA MANCATA
INDUZIONE

OLOPROSENCEFALIA

ALOBARE
U
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Sviluppo dello splancnocranio e del neurocranio
PARTECIPAZIONE
DELLE CELLULE
DELLA CRESTA
NEURALE
\
4 FACIES in OLOPROSENCEFALIA
CICLOPIAE
CEBOCEFALIA
— -
NORMAL ALOBAR
SEMILOBAR LOBAR
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interventricular

choroid

S ECO N DO IVI ES E foramen fissure Ialerull '
e COMPARSA DEL SISTEMA ik

VENTRICOLARE E DEGLI SPAZI
SUBARACNOIDEI

6 settimane

SVILUPPO DEL

VENTRICOLO LATERALE,
DELLA FESSURA CORIOIDEAE
DEL CORPO STRIATO

rispettivamente a 13, 21, 32 settimane

anterior horn of
lateral
ventricle

A.

choroid fissure corpus striatum

lateral
ventricle

inferior horn of lateral ventricle

he9d and tail of caudate nucleus

lentiform
nucleus

inferior and posterior horns
of lateral ventricle

~

-~

Body of lateral ventricle
/A

Anterior horns

Interventricular
foramen
(Monro)

Third ventricle (Sylvius)

Inferior horns Fourth ventricle

Lateral aperture

(Luschka) Median aperture

(Magendie)

Central canal

MANCATA PERFORAZIONE DEL
PAVIMENTO DEL 4°
VENTRICOLO (IDROCEFALIA)

Posterior horns

Cerebral aqueduct
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: acquedotto di Silvio normale

Figure 19.20 A. Darsal view of the mesencephalon and shombencephalon i an 8-week embryo_ The roof of the fousth
ventricle has been removed, awiew of it floor. B. Simiar view n a 4-month embryo. Note the choraidal fissure
and the lateral and medial apertures in the roof of the fousth ventricle. C. Scanning electron microgragh of a mouse embryo
at a shghtly younger stage than i A, showing the cerebellar pnmordium (@row) extending mto the fourth ventnicle (¥). A
mesencephalon D. Figh magnification of the cerebelr region in C. Choroid plesus (arrow) m the roof of the fourth

wventricle (¥)

Copyrigt © 1003 Lypicen Williens & Wika
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SECONDO-QUARTO MESE

e PROLIFERAZIONE NEURONALE
NELLA MATRICE GERMINATIVA
SUBEPENDIMALE

IPO O IPERPRODUZIONE DI NEURONI
(MICROENCEFALIA E MACROENCEFALIA)

* MIGRAZIONE NEURONALE
ASSENZE TOTALI O PARZIALI DELLA

AGENESIA DEL CORPO CALLOSO)

MICROCEFALIAVERA

E

MIGRAZIONE (DA SCHIZENCEFALIA AD o' g e e Y

ASSENZA MATRICE GERMINATIVA . ‘ I ' ‘

smooth
B cerebral

qhh Emisfero cerebrale sinistro con
A )\’

i on sviluppo progressivo di solchi e giri.
“~medulla . - H H
sorval s, vt e In particolare restringimento progressivo
Vali/es del solco laterale e formazione
mlo—FF 7 § dell’insula

entral sulcus . lateral sulcus

rispettivamente a 13, 26 e 35 settimane
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TERZO TRIMESTRE

¢ ARBORIZZAZIONE DENDRITICA
* FORMAZIONE SINAPTICA
® MIELINIZZAZIONE

e DISPLASIE CORTICALI MINORI

(epilessia, dislessia)

...... riassumendo:
Anomalie cerebrali che si originano nel 1°
trimestre

= Anencefalia

* Encefalocele, mielomeningocele e

meningocele

= Diastematomelia, idromelia e seno

pilonidale dermoide
Arnold-Chiari
Dandy—Walker

Oloprosencefalia

Sindrome da banda amniotica

11
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4 DIFETTI DI CHIUSURA DEL TUBO NEURALE )

—

Rubin, Patologia Copyright 2006 Casa Edirice Ambrosiana

D meningohydro-

Figure 1936 A-D. Verious types of brain herniation due to sbnormal ossification of the sial M I E LO M E N I N G O C E LE

Coprigt ® 2003 Lygeo Wil & Wikze

- /

Arnold-Chiari

Stenosi o atresia
dell'acquedotto

Sporgenza “a becco”
della lamina quadrigemina

Erniazione delle tonsille cerebellari
(malformazione di Armold-Chiar)

—— Iegolarita del profilo della
parte inferiore del midollo
allungato/midollo spinale
cervicale con intaccature

Idromielia

Spina bifida con
mielomeningocele

Rubin, Patologia Copyright 2006 Casa Editrice Ambrosiana

Rubin, Patologia ‘Copyriht 2006 Gasa Ediice Ambrosiana
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Dandy-Walker
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a ANENCEFALIA SECONDARIA A SINDROME DA

BANDAAMNIOTICA

~

.

Anomalie cerebrali che si originano nel

2° trimestre

® Microencefalia e

megaloencefalia
* Agiria (lissencefalia),
pachigiria e polimicrogiria
* Eterotopie neuronali
* Agenesia del corpo calloso
* Stenosi dell’acquedotto di
Silvio

® [dranencefalia

LISSENCEFALIATIPO |
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I B S
DISPLASIA CORTICALE

C\’U‘g " PACHIGIRIA

Rubin, Patologia ‘Copyight 2006 Cass Edircs Arérosiens

AGENESIA
DEL CORPO
CALLOSO

-
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IDROCEFALO CONGENITO
ACQUEDOTTO SOSTITUITO DA
\_ CANALI MULTIPLI ATRESICI
- I
Anomalie cerebrali che si originano nel 3° trimestre
* Poroencefalia
m Encefalopatia cistica
multiloculare
= Cisti
_ Poroencefalia idroanencefalia )

07/12/2012
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Historic images comparing face
formation in different species.

-

Anomalie facciali

| Ay =) ¢ V<) (@ ik
LY 4 N —4 X
e

512200 by . e f v, A Pt e

Disruption of the development of any of the facial prominences can result in a
variety of facial anomalies, such as (from left to right in figures below):

* hare lip (bilateral failure of maxillary and medial nasal prominences to fuse)

* oblique facial cleft (unilateral failure of maxillary and lateral nasal

prominences to fuse)

® macrostoma (incomplete lateral merging of maxillary and mandibular
processes)

* median cleft lip (incomplete fusion of medial nasal prominences)

¢ frontonasal dysplasia (hyperplasia of inferior frontonasal prominence,
thus preventing fusion of the medial nasal prominences)

07/12/2012
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Embriologia della faccia

A partire dalla IV-VI settimana di vita
embrionale, attorno allo stomodeo, che
¢ la primitiva cavita buccale, vengono a
formarsi delle formazioni chiamati

processi

superiormente i processi frontali da cui
poi si evincolano i processi nasali mediali

e laterali

inferiormente i processi mandibolari,
1. Stomodeum

lateralmente i processi mascellari di 2. Frontonasal swelling

3. Cardiac bulge

4. Nasal placode

derivati dal primo arco bronchiale. 5. Pharyngeal arches (2nd and 3rd)
6. Mandibular swelling

derivazione ectodermica non bronchiale

7. Maxillary swelling

/

.

Fusione dei processi facciali e loro destino

I processi mandibolari si uniscono fra di loro
sulla linea mediana e danno origine all’arco
mandibolare

il processo nasale mediale si salda col processo
omonimo dell’altro lato e col processo
mascellare e completa cosi I’arcata mascellare
superiore.
Dal processo frontale:

fronte, naso, terzo centrale del labbro superiore
Dai processi mascellari:

parte laterale della faccia, guance, i mascellari

superiori, i 2/3 esterni del labbro superiore
Dai processi mandibolari:

orecchio esterno, arco mandibolare, labbro

inferiore.

07/12/2012
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Formazione del palato

* Il palato da un punto di vista
embriologico viene suddiviso in
palato primario e palato secondario.

* L’arcata mascellare superiore che
deriva dalla fusione del processo
mascellare con i processi nasali int.
costituisce il primitivo palato
anteriore.

® Verso la fine del Il mese di vita, sulla
faccia interna dei processi mascellari
compaiono i due processi palatini che
si accrescono, sotto forma di lamine,
dapprima con direzione verticale, poi
con direzione orizzontale.

Formazione del palato

¢ In seguito, avvicinandosi alla linea mediana, si
fondono tra loro dando origine al palato
posteriore o palato secondario.

¢ Il palato primario invece deriva dal
processo nasale: il setto nasale, formatosi
dal processo frontale medio, si accresce verso

il basso fondendosi con i processi palatini.

¢ L’unione fra palato primario e palato
secondario forma il palato duro. Il palato
molle ¢ costituito, invece, dai muscoli

formatisi dal mesoderma piti profondo

07/12/2012
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SCHISI DEL LABBRO E DEL PALATO

Vi sono tre teorie che tendono a spiegare la patogenesi

della schisi:

® La teoria classica sostiene che le schisi siano causate
da un arresto di sviluppo embrionale e da una
mancata fusione dei diversi processi oy

) o n Wl

* La teoria del muro epiteliale ¢ basata sulla mancata ™20 *
regressione del tessuto ectodermico epiteliale che ...
riveste il mesoderma. it

® La teoria vascolare afferma che alla base delle schis:
esiste un difetto di trofismo causato dalla precoce .../
obliterazione di un ramo della carotide interna (art.
stapedia). Tale arteria normalmente si oblitera e
scompare solo dopo essere stata sostituita da rami
derivanti dell’arteria carotide esterna. Se questa
sostituzione viene ad essere in qualche modo
impedita, si crea un difetto di nutrizione dei
processi facciali con conseguente disturbo
evolutivo.

LABIOPALATOSCHISI = CHEILOGNATOSCHISI

® La CHEILOSCHISI (LABBRO LEPORINO) , legata ad una mancata fusione fra
processo nasale mediale ¢ processo mascellare, consiste nella presenza di una
fessurazione a carico del labbro superiore e, talvolta, del processo
alveolare del mascellare in posizione paramediana: puo essere mono o bilaterale.

® La PALATOSCHISI consiste nella presenza di una fessurazione mediana del
palato duro che crea una comunicazione con una o ambedue le fosse nasali; essa
deriva dalla mancata o incompleta fusione delle due lamine palatine e puo essere
totale o parziale .

® Questi quadri possono essere isolati o associati tra loro
LABIOPALATOSCHISI
SEMPLICE: schisi monolaterale del palato I associata a schisi semplice del labbro;
BILATERALE: schisi bilaterale del palato I associata a schisi doppia del labbro.

XN
=y
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Schisi posteriori

Le schisi anteriori rispetto al forame primitivo che derivano
dalle due lamine palatine, e le schisi posteriori rispetto al
forame primitivo, che derivano dal processo fronto-nasale e
dai due processi mascellari.

Tra le schisi posteriori si riconoscono:

UGULOSCHISI o ugola

STAFILOSCHISI = interruzione del palato molle;
URANO-STAFILO-UGULOSCHISI: schisi monolaterale
sinistra del palato II

CHEILO GNATO URANO STAFILO UGULO SCHISI: ¢
una schisi completa unilaterale, cio¢ una schisi del palato I e II
associata a schisi semplice del labbro;

SCHISI COMPLETA BILATERALE O CHEILO GNATO
URANO STAFILO, UGULOSCHISI bilaterale: ¢ una schisi

bilaterale del palato I e II associata a labioschisi bilaterale.

Tutte le schisi posteriori sono mediane, mentre
quelle anteriori possono essere presenti a destra o a
sinistra della linea mediana e possono essere
bilaterali.

07/12/2012

21



