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SOMMARIO

La Sindrome di Down (DS) € una condizione congenita causata da un’anomalia
cromosomica. Tra le manifestazioni cliniche di tipo neuromotorio, la presenza di un
cromosoma in sovrannumero a livello della ventunesima coppia comporta un
sottosviluppo del Sistema Nervoso Centrale, ipotonia muscolare, lassita legamentosa e
piede piatto; seguitano disordini posturali a vari livelli dell’apparato

muscoloscheletrico, problemi di equilibrio e di mantenimento della postura.

L’analisi posturografica rappresenta il gold standard per la caratterizzazione clinica
dell’equilibrio in soggetti sani e patologici. In base agli aspetti del controllo posturale
su cui si vuole indagare, e in base alle specifiche della prova, la posturografia puo

riferirsi a condizioni di analisi statiche o dinamiche.

In questo lavoro di tesi viene approfondita la caratterizzazione dell’equilibrio statico
valutato nel mantenimento della posizione ortostatica indifferente di soggetti con
Sindrome di Down, affiancando alla stabilometria I'utilizzo del sistema optoelettronico

e dell’Analisi delle Componenti Principali (Principal Component Analysis, PCA).

Questa tecnica permette, a partire dalle coordinate di marcatori posizionati sul corpo
dei soggetti, di scomporre linearmente gli aggiustamenti posturali in trend oscillatori
unidirezionali, detti Principal Movements (Movimenti Principali, PMs). Benché tali
PMs non corrispondano direttamente a movimenti fisiologici, essi sono fortemente

indicativi dei pattern motori valutati dal punto di vista della varianza.

I Movimenti Principali possono essere descritti mediante alcuni parametri, quali le
Ampiezze Relative (Relative Amplitude, RA) — che misurano la preferenza di uno
specifico pattern di movimento — e gli Zero Crossing (ZC), indicativi della frequenza di

attivazione del controllo neurologico sul mantenimento dell’equilibrio.

Il presente studio si € svolto in collaborazione con il Laboratorio di Analisi del
Movimento (Motion Analysis Laboratory, MAL) del'TRCCS San Raffaele Pisana di

Roma e grazie al contributo scientifico del Prof. Peter A. Federolf. L’obiettivo di questa



tesi e lo studio dei pattern posturali finalizzati al mantenimento della postura eretta in

pazienti con Sindrome di Down.

Il gruppo dei pazienti esaminato comprende le prove di 23 individui con Sindrome di
Down (9 femmine e 14 maschi, eta media 22.8 + 9.9 anni). I risultati del dataset
patologico sono stati confrontati con quelli di un campione di popolazione sana

(Control Group, CG: 12 soggetti, 6 femmine e 6 maschi, eta media 23.5 + 0.7 anni).

Dopo aver misurato le grandezze antropometriche di interesse per ogni soggetto, ¢
stata effettuata un’acquisizione posturografica mediante pedana dinamometrica
(KISTLER, Svizzera) con contemporanea acquisizione della cinematica del movimento

tramite un sistema optoelettronico (Sistema ELITE 2002, BTS S.p.A., Milano, Italia).

Per ogni partecipante é stata registrata una sessione di stabilometria da 30 s in due
differenti condizioni: ad occhi aperti (OA) e ad occhi chiusi (OC). Tali sessioni sono
state in seguito elaborate mediante software dedicato (SMART Analyzer, BTS Spa,
Milano, Italia). Sono state rilevate le coordinate tridimensionali di 22 marker passivi

posizionati sul corpo dei soggetti secondo il protocollo Davis.

Dall’utilizzo della piattaforma di forza si sono ricavate le forze di reazione al suolo e
I’'andamento temporale e spaziale delle coordinate del loro punto di applicazione,
ovvero il CoP (Centre of Pressure). Dalle grandezze antropometriche e dalle traiettorie
dei marker, sono state ottenute le posizioni nel tempo di 14 punti di riferimento, detti
landmark: 6 centri articolari (riferiti a bacino, ginocchia e caviglie) e 8 punti di repere
anatomici (C7, acromia, sacrum, ASIS, teste del quinto metatarso). Tutti i dati sono

stati successivamente elaborati in ambiente Matlab (Mathworks Inc., Natwick, USA).

Dopo una prima fase di pre-processing, nella quale i dati grezzi sono stati interpolati,
filtrati, tagliati e normalizzati, i dati di cinematica sono stati trattati mediante PCA,
mentre dai dati di piattaforma sono stati derivati due parametri stabilometrici classici,
quali la Trajectory Length (TL), ossia la lunghezza del percorso oscillatorio del CoP, e

I’Ellissi di Confidenza al 95% dello statokinesiogramma.



Prima di tutto e stata definita come “postura” la configurazione dei landmark in ogni
istante di tempo. Per ogni prova e in entrambe le modalita di esame ¢ stata definita una
matrice contenente tutte le posture del k-esimo soggetto durante la prova.

Una volta assemblate le matrici posturali normalizzate di tutti i soggetti e di tutte le
prove in un’unica matrice globale P, questa € stata analizzata attraverso la PCA,
ottenendo in output tre variabili: gli autovettori della matrice di covarianza di P, detti
anche Componenti Principali (Principal Components, PCs); gli autovalori della
matrice di covarianza di P, che quantificano la varianza di ogni componente; un
insieme di serie temporali (Scores), dette anche Posizioni Principali (Principal

Positions, PPs), che descrivono il corso temporale di ogni componente.

Tramite le suddette variabili sono stati ricostruiti i Movimenti Principali come
proiezioni delle PCs sulle PPs. Infine, sono state calcolate le derivate seconde delle PPs,
dette Accelerazioni Principali (Principal Accelerations, PAs), come espressione del

controllo del movimento.

Nella fase finale dell’elaborazione dei dati, sono state analizzate le curve delle PPs e
delle PAs per estrarre due variabili indipendenti: gli Zero Crossing (ZC) e le Ampiezze
Relative (RA). I primi rappresentano il numero di volte in cui 1’Accelerazione
Principale attraversa I’asse delle ascisse, ossia la posizione nulla; le seconde valutano il
contributo della k-esima componente sul movimento globale. Come anticipato, sono
stati derivati solo due parametri di stabilometria classica: la Trajectory Length (TL),
ossia la lunghezza del percorso oscillatorio del CoP, e I’Ellissi di Confidenza al 95%

dello statokinesiogramma.

I dati ottenuti sono stati studiati attraverso un’analisi statistica univariata della
varianza (ANOVA a due vie), con un valore di soglia fissato a p = 0.01. Delle
Componenti Principali ottenute dall’applicazione della PCA, sono state mantenute solo
quelle che spiegano almeno I'1% della varianza; i PMs risultanti dall’applicazione di

questo criterio sono otto.

Solo due pattern sono risultati rilevanti ai fini della caratterizzazione di una differenza
tra i soggetti sani e quelli affetti da Sindrome di Down in entrambe le variabili

complesse. Infatti, sia il PM3 che il PMs (rappresentativi di strategia di caviglia e
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strategia d’anca rispettivamente) sono risultati statisticamente significativi sia sulle RA
che sugli ZC. In particolare, la popolazione patologica ha dimostrato una netta
preferenza verso la strategia d’anca (predominante nel PMs) rispetto alla strategia di
caviglia (caratterizzante il PMj3). Tuttavia, in nessuno di questi due Movimenti
Principali emerge un miglioramento della qualita del controllo posturale nella

direzione considerata.

E stata inoltre evidenziata una relazione tra le variabili TL e ZC, che esprimono
entrambe il livello di attivazione di controllo neurologico sull’equilibrio da due punti

di vista differenti e concordi.

I soggetti affetti da DS presentano un percorso oscillatorio significativamente piti lungo
e caratterizzato da velocita piu elevate rispetto a quelle registrate nei soggetti sani.
Questo significa che gli aggiustamenti posturali nei DS sono preferenzialmente di tipo
preventivo e denotano percio maggiori difficolta nel padroneggiare strategie
compensatorie. Inoltre, il fatto che gli ZC risultino significativamente piu bassi per tutti
i PMs considerati, evidenzia un livello di attivazione di controllo confrontabile su tutte

le direzioni principali di oscillazione.



ABSTRACT

Down Syndrome (DS) is a congenital condition caused by a chromosomal anomaly.
The presence of a third copy of chromosome 21 leads to an underdevelopment of the
Central Nervous System, muscular hypotonia, ligament laxity and flatfoot; neuromotor
deficits are followed by postural disorders at various levels, problems with balance and

postural stability.

Posturography represents the gold standard for the clinical characterization of balance
in both healthy and pathological subjects. Based on the aspects of postural control to
be investigated, and on the specifics of the test, posturography can refer to static or

dynamic analysis conditions.

This thesis focuses mainly on static equilibrium and its characterization during quiet
orthostatic posture; evaluations were conducted combining the use of stabilometry, an

optoelectronic system and Principal Component Analysis (PCA).

Starting from the markers’ coordinates, PCA allows the linear decomposition of whole-
body postural adjustments into unidirectional oscillatory trends, using the markers’
displacement. Although these unidirectional sway trends, called Principal Movements
(PMs), do not correspond directly to physiological movements, they are strongly

indicative of the motor patterns evaluated from the variance point of view.

Principal Movements can be described by means of Relative Amplitude (RA) - which
measures specific pattern preference — and Zero Crossing (ZC), that can be interpreted

as an index of postural control activation at neurological level.

The present study was carried out in collaboration with the Motion Analysis Laboratory
(MAL) of the IRCCS San Raffaele Pisana in Rome and with the scientific contribution
of Prof. Peter A. Federolf. This thesis focuses on identifying postural patterns during

upright quiet standing in patients with Down Syndrome.



The patients’ group examined includes data from 23 individuals with Down Syndrome
(9 females and 14 males, average age 22.8 + 9.9 years). Results from the pathological
dataset were compared with a healthy population sample (Control Group, CG: 12

subjects, 6 females and 6 males, average age 23.5 + 0.7 years).

After collecting some anthropometric measures for each subject, posturographic
acquisitions were conducted using a dynamometric platform (KISTLER, Switzerland),
with simultaneous recording of movement kinematics via an optoelectronic system
(ELITE 2002 System, BTS, Milan, Italy).

Each participant was tested in two consecutives 30 s stabilometry sessions, recorded
under different conditions: one with open eyes (OE) and one with closed eyes (CE).
These sessions were later processed using a dedicated software (SMART Analyzer,
BTS, Milan, Italy). Prior recording the posturographic tests, 22 passive markers were
positioned (according to the Davis protocol) on the subjects’ body; this allowed the

detection of the three-dimensional marker coordinates during each trial.

By using the force platform, the ground reaction forces (GRF) and the spatio-temporal
evolution of the CoP (Center of Pressure) were obtained. From both the
anthropometric measures and the markers’ trajectories were obtained the positions
over time of 14 reference points, called landmarks: 6 articular centers (pelvis, knees
and ankles) and 8 anatomical landmarks (C7, acromia, sacrum, left and right ASIS,
fifth metatarsal). All data were subsequently processed in Matlab environment
(Mathworks Inc., Natwick, USA).

After a first pre-processing phase — in which raw data from both platform and
optoelectronic system were interpolated, filtered, cut and normalized — kinematic data
underwent PCA, while two classic stabilometric parameters were derived from
platform data: the Trajectory Length (TL), meaning the length of the CoP’s oscillatory
path, and the 95% Confidence Ellipse area of the statokinesiogram.

The term “posture” was defined as the configuration of landmarks at any time: going
by this logic, we defined a “posture matrix” containing all the postures of the k-th

subject during the tests in both OE and CE conditions. All “posture matrices” had to be



normalized in order to avoid biases linked to the anthropometric differences between
subjects.

Once the normalized “posture matrices” of all the subjects and of all the tests were
assembled in a single global matrix P, this was analyzed through the PCA. In output
we obtained three variables: the eigenvectors of the covariance matrix of P, also called
Principal Components (PCs); the eigenvalues of the covariance matrix of P, which
quantify the variance of each component; a set of time series (Scores), also called

Principal Positions (PPs), which describe the temporal evolution of each component.

Through these variables the Principal Movements were reconstructed as projections of
the PCs on the PPs. Finally, we calculated the second derivatives of the PPs, called

Principal Accelerations (PAs), as an expression of movement control.

As a post-processing phase, the PPs and PAs curves were analyzed to extract two
independent variables: Zero Crossing (ZC) and Relative Amplitude (RA). The first
parameter represents the number of times the Principal Acceleration crosses the x axis,
i.e. the null position; the second variable evaluates the contribution of the k-th
component on the global movement. As anticipated, only two variables were obtained
from classic stabilometry: the Trajectory Length (TL), or the length of the CoP
oscillatory path, and the 95% Confidence Ellipse area of the statokinesiogram.

Later, all these results underwent a univariate statistical analysis of variance (two-way
ANOVA), with a threshold set at p = 0.01. From all the Principal Components obtained,
only those that explain at least 1% of variance have been maintained; the PMs resulting

from the application of this criterion are thus eight.

Only two postural patterns were found to be relevant for the characterization of a
difference between healthy and DS subjects in both complex variables. In fact, both
PM; and PMs (representative of ankle and hip strategy, respectively) were statistically
significant both on RA and on ZC. Particularly, the pathological population showed a
clear preference towards the hip strategy (predominant in PMsg) compared to the ankle
strategy (characterizing PM3). However, it does not emerge an improvement in the

postural control quality in either of these two PMs (in their respective direction).
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Furthermore, a relationship between the TL and ZC was highlighted — as they both
express the level of activation of neurological balance control from two different and

coherent perspectives.

Individuals with DS present a significantly longer oscillatory pathway, characterized
by higher speeds than those recorded in healthy subjects. This means that postural
adjustments in DS are preferentially preventive and characterized by greater
difficulties in mastering compensatory strategies. Moreover, as all the ZCs are
significantly lower for all the PMs considered, this result shows a comparable level of

control activation on all the main directions of oscillation.
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1. Introduzione

L'equilibrio e un'abilita fondamentale del movimento umano. II mantenimento
dell'equilibrio infatti, oltre a permettere l'assunzione di una corretta postura,
rappresenta il punto di partenza per I’esecuzione di movimenti secondari; questi ultimi
sono fondamentali per muoversi attraverso lo spazio o manipolare oggetti
nell’ambiente circostante (Winter, 1995). Formalmente, si definisce equilibrio la
capacita di mantenere o recuperare una determinata posizione statica o dinamica,
assegnata o desiderata, funzionale per il soggetto nei confronti della forza di gravita e

adeguata al successo del task motorio da compiere.

In particolare, con equilibrio statico ci si riferisce al mantenimento “a riposo” di una
postura fissa e alla capacita di mantenere stabilita posturale, orientamento e centro di
massa all’interno della base d’appoggio in tale condizione. L’equilibrio dinamico indica
le stesse abilita, ma da attuare mentre il corpo € in movimento (O’Sullivan and Schmitz,
2006).

E importante sottolineare che, in realtd, anche nell’equilibrio statico — per esempio nel
mantenimento della posizione ortostatica indifferente — vige la successione di una serie
di stati che sono il risultato di un continuo cambiamento di posizioni spaziali minime.
Di fatto, quindi, & presente un certo livello di dinamismo anche nel mantenimento della
posizione eretta: infatti respirazione, battito cardiaco e piccoli movimenti della testa
modificano I'equilibrio delle forze e richiedono continue compensazioni da parte dei

muscoli cosiddetti posturali.

Alla luce di tali considerazioni, ¢ chiaro che anche un compito apparentemente
semplice come la postura eretta rappresenta in realta il risultato di una continua e
complessa interazione tra diversi sistemi e apparati del corpo umano. Questa

interazione viene indicata piu propriamente come controllo posturale (Horak, 1987).

Al controllo posturale concorrono sia il sistema muscoloscheletrico — che rappresenta
lattuatore ultimo — sia alcuni meccanismi riflessi di tipo nervoso; questi ultimi
sfruttano le informazioni provenienti da tre canali sensoriali differenti al fine di

modulare il tono muscolare e mantenere la postura eretta. Infatti, il Sistema Nervoso
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Centrale (SNC) riceve continui feedback sull’orientamento e sull’equilibrio del corpo
da tre principali sistemi sensoriali: il sistema somatosensoriale o propriocettivo, il
sistema visivo ed il sistema vestibolare. I segnali provenienti da queste vie afferenti
vengono costantemente confrontati e le informazioni estratte vengono integrate tra
loro, al fine di generare un momento correttivo e stabilizzante per effetto

dell’attivazione muscolare selettiva (Peterka, 2002).

Negli ultimi trent’anni, lo studio dell’equilibrio — sia statico che dinamico, ha avuto
un’enorme risonanza nel campo della ricerca per scopi clinici e riabilitativi, oltre che
per fini tecnici e ricreativi in ambito sportivo. In particolare, la vasta serie di studi
presenti in letteratura clinica su soggetti sani e su pazienti affetti da varie forme di
disturbi dell’equilibrio ha portato ad una sempre crescente comprensione dei
meccanismi di controllo posturale. Ad oggi, ’analisi posturografica (nota anche come
stabilometria) rappresenta il gold standard per la -caratterizzazione -clinica
dell’equilibrio in soggetti sani e patologici. In base agli aspetti del controllo posturale
su cui si vuole indagare, e in base alle specifiche della prova, la posturografia puo
riferirsi a condizioni di analisi statiche o dinamiche.

Tali analisi permettono di definire le performance di equilibrio attraverso la
valutazione di variabili che descrivono come i due principali aspetti del controllo della
postura (quello neurofisiologico e quello biomeccanico) interagiscono tra loro. Lo
studio di questi parametri permette inoltre di distinguere o ricercare alterazioni —
anche minime — nel controllo posturale in presenza di determinati stati patologici,
come nel caso della Sindrome di Down, della Malattia di Parkinson, della Paralisi

Cerebrale Infantile e molti altri (Panjan, 2010).

In questo lavoro di tesi viene approfondita in particolar modo la caratterizzazione
dell’equilibrio statico, che ha una grande rilevanza dal punto di vista clinico per via
della semplicita d’indagine e dell'output altamente informativo e di facile
interpretazione. In questo caso, l'equilibrio statico viene valutato in task di
mantenimento della posizione ortostatica indifferente in una popolazione patologica

specifica: la Sindrome di Down.

Negli ultimi anni la letteratura clinica si sta espandendo trasversalmente, studiando

piu nel dettaglio I'effettiva sensitivita ed accuratezza di queste misure, ed introducendo
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inoltre nuove metodologie per I’analisi posturale che forniscono strumenti piu raffinati

e sofisticati rispetto alle “classiche” tecniche ormai consolidate in ambito clinico.

Nonostante le grandezze ottenibili da una sessione di posturografia statica vengano
universalmente considerate di facile lettura, quando si lavora in presenza di deficit di
tipo neuromotorio queste misure possono risultare insufficienti per la
caratterizzazione patologica della postura. Per ovviare a questo limite, sono state
proposte diverse tecniche statistiche multivariate specifiche per I'analisi di big data,
tra cui compare anche ’Analisi delle Componenti Principali (Principal Component
Analysis, PCA).

1.1 Motivazione e obiettivo dello studio

La stabilometria classica permette di individuare le principali compromissioni
funzionali in soggetti affetti da deficit dell’equilibrio di differente eziologia, in termini
di scostamento di alcuni parametri dalla normalita di riferimento. Tuttavia, per
indagare l'origine di queste compromissioni € necessario integrare |'output
posturografico con misure provenienti da modellazioni pit complesse. Questo
passaggio € critico, soprattutto se si lavora in ambito di disabilita intellettive quali la

Sindrome di Down (Down Syndrome, DS).

La DS é causata da una mutazione genetica che prevede, al livello della ventunesima
coppia, un cromosoma sovrannumerario — presente parzialmente o del tutto. Proprio
per questo motivo infatti, € anche denominata Trisomia 21. Oltre ad alcune peculiarita
fisiche comunemente note, come i tratti somatici distintivi, la statura bassa e la
tendenza al sovrappeso, gli individui con DS sono soggetti a lassita legamentosa,

ipotonia muscolare e tendenza ad avere il piede piatto e corto (Galli, 2008).

Inoltre, le alterazioni vestibolari e visive hanno un’incidenza maggiore sulla
popolazione con DS, e in particolare sui bambini. In generale, si ritiene che la
combinazione di questi deficit sensoriali con I'ipotonia muscolare possa essere la
principale causa della coordinazione motoria anomala tipica di questi individui (Shott,

2001).
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Il complesso di tali caratteristiche, unite ad un sottosviluppo delle componenti del
SNC, provoca una situazione di instabilita generale, la quale causa performance
peggiori in termini di capacita di movimento e di mantenimento dell’equilibrio

(Cabeza-Ruiz, 2011).

In questo studio si e scelto di affiancare la stabilometria all’analisi multifattoriale
derivante da un sistema optoelettronico. Pertanto, oltre ai classici output
posturografici, dal sistema di motion capture sono stati estratti altri parametri piu
complessi, in seguito elaborati attraverso una tecnica di analisi statistica multivariata,

ovvero la PCA.

La PCA applica una trasformazione lineare che permette la riorganizzazione di un
determinato dataset in base alla varianza in esso contenuta. Oltre a ridurre la
complessita del dataset originale, applicando questa tecnica ad una sessione di
stabilometria registrata tramite sistema optoelettronico, € possibile scomporre gli
aggiustamenti posturali del soggetto in una serie di Principal Movements (PMs).
Benché questi PMs non corrispondano a movimenti fisiologici, né a reali strategie
posturali comunemente note dalla letteratura, essi sono fortemente indicativi dei
pattern motori valutati dal punto di vista della varianza (Federolf, 2016).

Effettuando a monte una normalizzazione dei dati, & possibile confrontare i vari PMs
con l'obiettivo di evidenziare differenze e trend comuni tra piti popolazioni e vedere se
quanto trovato risulta coerente con I'output della classica analisi posturale. Lo scopo
di questo lavoro di tesi &, pitl nello specifico, quello di caratterizzare il comportamento
posturale di un gruppo di soggetti con DS utilizzando sia i risultati stabilometrici che

quelli trattati mediante Principal Component Analysis.
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1.2 Organizzazione della tesi

Segue una breve rassegna sul contenuto dei capitoli in cui e stato articolato il lavoro:

Stato dell’arte, Capitolo 2: esposizione delle conoscenze odierne sul controllo
posturale; nozioni di posturografia statica e, a seguire, approfondimento sulla
Sindrome di Down derivante dall’analisi delle fonti che trattano nello specifico
la stabilometria nella DS. Nell’'ultima sezione € presente un’introduzione alle
tecniche di PCA su analisi di postura e movimento.

Materiali e metodi, Capitolo 3: illustrazione dei materiali e dei metodi utilizzati
per lo svolgimento del presente studio, con relativa descrizione del
reclutamento dei soggetti patologici e sani sui quali e stata condotta I’analisi e
della strumentazione hardware e software usata per 1’elaborazione delle prove
stabilometriche. Segue descrizione dettagliata della manipolazione dei dati in
ambiente Matlab mediante Analisi delle Componenti Principali.

Risultati, Capitolo 4: resoconto di quanto trovato a seguito delle elaborazioni di
posturografia classica e mediante PCA, in particolare grafici a barre e tabelle
contenenti i risultati dell’analisi statistica.

Discussione, Capitolo 5: approfondimento e interpretazione dei risultati
ottenuti; si discutono inoltre le limitazioni dello studio, nonché i suoi possibili
sviluppi futuri.

Conclusioni, Capitolo 6.
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2. Stato dell’arte

La ricerca sul controllo posturale e stata guidata e plasmata nel tempo da svariati
concetti, alcuni dei quali risalenti alla medicina dell’antica Grecia. I primi approcci alla
biomeccanica della postura sono il risultato dell’affiancamento di considerazioni e
osservazioni di natura anatomica, fisica e matematica.

Negli anni ‘30 del XX secolo sono nati i primi studi sperimentali di stampo moderno
sui meccanismi fisiologici di regolazione posturale; ad essi sono seguiti vari approcci
biomeccanici e neurofisiologici di approfondimento sul funzionamento del controllo

dell'equilibrio, in presenza o meno di un preciso quadro clinico.

Le conoscenze odierne permettono di affermare che, da un punto di vista
biomeccanico, la postura eretta rappresenta una condizione di instabilita del corpo
umano. Se non esistessero i meccanismi di controllo posturale che regolano il tono
muscolare, il campo gravitazionale terrestre farebbe collassare il corpo umano su sé
stesso: in una condizione solo in apparenza meccanicamente sfavorevole, grazie al
coinvolgimento di particolari circuiti del SNC e al sistema muscoloscheletrico, il
collasso puo essere evitato e l'instabilita sfruttata — per esempio per muoversi (Horak,

2006).

In prima approssimazione € possibile distinguere due differenti livelli su cui opera il
controllo posturale: mentre un livello imposta una specifica distribuzione spaziale e
temporale dell'attivita muscolare tonica (postura), l'altro €& deputato alla
compensazione di perturbazioni interne o esterne (equilibrio). Quindi postura ed
equilibrio sono intrinsecamente correlati, anche se le considerazioni neurofisiologiche

e quelle funzionali puntano a basi neuromuscolari distinte (Ivanenko, 2018).

Dalle osservazioni cliniche raccolte in letteratura, € ormai noto che le lesioni del SNC
possono portare a pronunciati cambiamenti nella postura e a compromettere le
capacita motorie. Nell’ambito di tali patologie, ’analisi della postura (come I’analisi del
movimento, e in particolare quella del cammino) viene usata come base di partenza
per classificare la tipologia di alterazione e il livello di compromissione funzionale: con

queste informazioni, spesso € possibile ottimizzare o pianificare sia il decorso clinico,
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sia l'intervento riabilitativo (come prevede la Evidence Based Medicine, ovvero la

medicina basata sull’evidenza).

In generale, dalle analisi sulla postura si ricercano segni che abbiano una valenza
clinica e che consentano di leggere e interpretare al meglio le alterazioni rispetto alla
normalita. Un buon esame dell’equilibrio deve valutare come le strategie di controllo
cambino al variare delle caratteristiche dell’appoggio e delle condizioni sensoriali, con
i tempi di attesa e I'esperienza del soggetto e con le specifiche del compito assegnato.
Tramite il test vanno inoltre investigati diversi meccanismi, quali ’abilita di reazione a
perturbazioni esterne inattese, o la capacita di anticipare le esigenze posturali

nell’esecuzione di movimenti volontari (Cimolin, 2011).

Per quanto riguarda la DS, dallo studio della postura emergono aspetti importanti del
controllo neuromotorio tipico di questa condizione. Da queste analisi, infatti, vengono
messe in luce le evidenti difficolta di questi soggetti nel mantenere un corretto
controllo posturale. Tali difficolta nella coordinazione motoria sono causate
prevalentemente dalle alterazioni che questi pazienti hanno a livello muscolo-

scheletrico, neurologico, propriocettivo e vestibolare.

Il sottosviluppo delle componenti principali del SNC, del tono muscolare e I’eccessiva
lassita dei legamenti, sono accompagnati infatti da un forte deficit somatosensoriale;
nella fattispecie, essi non sono in grado di integrare le informazioni esterne per
mantenere I’equilibrio o mettere in atto delle strategie specifiche. Questo si traduce in
un’eccessiva rigidita e in una minor capacita di mantenimento dell’equilibrio, elementi

che possono essere valutati grazie allo studio quantitativo della postura.

2.1 Analisi della postura

Come precedentemente esposto, la postura consiste nel mantenimento di un certo
assetto corporeo in equilibrio statico, ottenibile grazie a continui aggiustamenti causati
da impercettibili movimenti del corpo. Come ogni movimento, anche quello atto a
mantenere il controllo della postura avviene per l'azione di un sistema di forze e

momenti in grado di bilanciare I'instabilita del corpo umano istante per istante.
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Da una sessione di posturografia € possibile estrarre una serie di parametri funzionali
allo studio e alla comprensione di alcuni meccanismi di mantenimento posturale, sia
in situazioni fisiologiche che patologiche. In particolare, I'analisi della postura si

focalizza soprattutto sull’analisi della postura ortostatica.

Gia dalle prime osservazioni di Romberg nel 1846, la valutazione dell’equilibrio
posturale costituisce in ambito neurologico un esame di prassi per il clinico. Il test
ideato da Romberg consiste nell’osservare il soggetto fermo in posizione eretta, in due
differenti condizioni: ad occhi aperti (OA) e ad occhi chiusi (OC).

Durante la prova — che ha una durata dell’ordine del minuto — al soggetto viene
richiesto di mantenere la posizione ortostatica, con gli arti superiori fermi lungo i
fianchi; in un primo momento il soggetto deve tenere gli occhi aperti e, alla richiesta
del clinico, mantenere la stessa posizione, ma ad occhi chiusi. Si tratta quindi di un
esame molto semplice e di breve durata, che permette al personale medico di avere
un’idea immediata, anche se soggettiva, della capacita di mantenere l’equilibrio
nell'individuo esaminato, e soprattutto dell’influenza del sistema visivo nel controllo

posturale.

L’avvento delle prime misurazioni posturografiche negli anni 50 ha reso possibile una
quantificazione oggettiva del test ideato da Romberg. Nuovi metodi di misura e con
essi nuovi modelli matematici hanno permesso ai ricercatori di indagare piu
rigorosamente sui meccanismi di controllo e sulle alterazioni posturali causate da
variazioni nelle informazioni provenienti da diversi sistemi sensoriali.

Di pari passo con gli sviluppi ingegneristici, sono state acquisite anche nuove
conoscenze neurofisiologiche molto importanti sul controllo posturale. Infatti, oltre
alla vista, sia la propriocezione che l'udito giocano un ruolo fondamentale nel
mantenimento dell’equilibrio. L’esigenza di comprendere I'influenza di ciascuno di
questi sistemi sull’output finale — ovvero la postura — ha focalizzato I’attenzione degli
scienziati e dei clinici sulle retroazioni sensoriali; su come esse lavorano e quando
intervengono, e su come le informazioni provenienti dai vari canali vengono integrate

tra loro.

Il test di Romberg rappresenta dunque lo spunto iniziale di nuovi protocolli e di

numerosi studi dove vengono descritte prove che prevedono anche deprivazioni
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dell'udito o interventi per stimolare la propriocezione (Peterka, 2002; Gomes, 2007).
Queste “variazioni” del test di Romberg hanno permesso di individuare qual ¢ la
“normalita” secondo cui opera il sistema di controllo posturale, e quanto ci si discosta
da tale condizione quando sussiste questo o quel determinato quadro clinico.

Per esempio, lo sway patologico puo essere esageratamente grande nel caso di un
soggetto con Sclerosi Multipla o, al contrario, incredibilmente piccolo per un
Parkinsoniano: in entrambi i casi, I'allontanamento dai valori di normalita di
riferimento € dovuto allo scarso equilibrio e all’insufficiente controllo posturale

(Winter, 2003).

In condizioni normali e su una superficie stabile, il controllo posturale in individui sani
€ governato per il 70% dalle informazioni propriocettive, mentre solo in percentuale
molto piu bassa da input di tipo uditivo e visivo — rispettivamente per il 20% e 10%.
Quando invece ci si trova a dover mantenere I'equilibrio su una superficie instabile (per
esempio un materassino), tali percentuali si invertono e il controllo posturale di un
soggetto sano e affidato maggiormente alle informazioni vestibolari — circa il 60% —
per il 30% alla vista e solo per il 10% alle informazioni somatosensoriali (Peterka,

2002).

Ad oggi la posturografia, sia statica che dinamica, € una metodica largamente
impiegata per la valutazione quantitativa delle oscillazioni fisiologiche e patologiche.
Essa valuta il sistema di controllo attraverso la regolarita posturale (postural
steadiness), mentre la posturografia dinamica sfrutta le perturbazioni applicate
dall’esterno per determinare la stabilita posturale (postural stability) (Ivanenko,

2018).

Fondamentalmente, la posturografia si basa sulla rilevazione delle forze e dei momenti
scambiati dal soggetto con la superficie d’appoggio. Attraverso l'uso di piattaforme di
forza € possibile registrare I'andamento nel tempo di tali grandezze e calcolare i valori

di altre grandezze derivate.

Il sistema optoelettronico permette di ottenere specifiche modellizzazioni del corpo
umano, utili ad approfondire il comportamento articolare del soggetto durante lo

svolgimento di uno specifico gesto motorio. Abbinare questa analisi multifattoriale alle
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misure stabilometriche consente di ottenere informazioni sulle modificazioni del

sistema muscolo-scheletrico durante il mantenimento della postura ortostatica.

2.1.1 Sistema di controllo posturale

L’attivita dei muscoli antigravitari nel mantenimento della postura eretta e regolata da
un complesso sistema di controllo, il quale opera in funzione delle informazioni fornite
da diversi sistemi sensoriali. In tal senso, il sistema effettore produce continui
spostamenti — anche impercettibili all’occhio umano — al fine di garantire le migliori
condizioni di stabilita. In Figura 1 e riportato uno schema a blocchi semplificato del
sistema di controllo della postura e del movimento, dove vengono evidenziati i sistemi

coinvolti e le loro interconnessioni.

I sottoinsiemi che realizzano questo sistema di controllo presentano caratteristiche
non lineari e con una notevole ridondanza; consentono inoltre fenomeni di
adattamento, soppressione, rinforzo e compensazione in risposta a condizioni

patologiche o variazioni delle condizioni ambientali (Berger, 1992).
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Figura 1 - Schema a blocchi semplificato del sistema di controllo motorio e posturale (Divieti, 1977)

Il blocco “Centri Superiori” indica 'insieme di corteccia moto-sensoriale (aree motoria

e sensoriale della corteccia cerebrale), cervelletto, gangli della base e tronco encefalico.

La corteccia motoria e la porzione cerebrale deputata alla pianificazione, al controllo e

all’esecuzione dei movimenti volontari, e puo essere suddivisa in diversi domini in base
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ai differenti gruppi muscolari collegati, secondo un’organizzazione somatotopica.
All’attivita della corteccia motoria contribuiscono informazioni provenienti dalle aree
visive, uditive e corticali somatosensoriali; nello schema a blocchi queste sono

rappresentate dalla retroazione che va da “Sistema Sensoriale” a “Centri Superiori”.

Il ruolo del cervelletto € di fondamentale importanza per lo svolgimento di atti motori
complessi. Esso riceve informazioni dalle afferenze fusali, dal sistema vestibolare e dai
fasci piramidali ed extrapiramidali. Quindi agisce modificando i segnali sulle vie
efferenti e influenzando cosi la corteccia cerebrale e, indirettamente, I'attivita dei
motoneuroni-a e il tono muscolare. A differenza della corteccia motoria, la
stimolazione elettrica del cervelletto non provoca quasi mai contrazioni muscolari:
esso interviene solo sulle attivita che sono state iniziate a livello spinale, tronco-
encefalico o corticale, e presiede alla regolazione della coordinazione motoria. Nello
specifico, la funzione del cervelletto € quella di curare la precisione del movimento e la
sua corretta temporizzazione, soprattutto per quanto riguarda le attivita motorie veloci

o che richiedono una certa rapidita di esecuzione (Herzfeld, 2014).

I gangli della base (anche noti come nuclei della base) fanno parte del sistema motorio
extrapiramidale, e sono associati ad una varieta di funzioni, tra cui il controllo dei
movimenti volontari (anche se ancora non ¢ stato chiarito in che misura contribuisca
la loro attivita). Studi recenti hanno evidenziato un coinvolgimento di questa struttura
nella programmazione e nel controllo dei movimenti lenti. Questo enorme flusso di
dati sensoriali € analizzato, elaborato e utilizzato per funzioni posturali e motorie,
coordinando l'attivita dei circuiti interessati da tutti i livelli del SNC fino ai

motoneuroni spinali.

Il tronco encefalico ¢ sede di circuiti neuronali deputati al controllo dei movimenti
oculari, dell’equilibrio e di numerosi altri movimenti relativamente semplici. Per cio
che riguarda I’attivita motoria, la funzione principale del tronco encefalico € il controllo
della motilita di sostegno che pud avvenire grazie alle informazioni provenienti in

prevalenza dall’organo di equilibrio.

Il blocco “Centri Spinali” si riferisce ai tratti ascendenti e discendenti del midollo

spinale. Il midollo spinale € sede dei circuiti nervosi responsabili delle risposte motorie
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piu automatizzate e stereotipate, e rappresenta quindi il livello gerarchico piu basso
dell’organizzazione dei sistemi motori. In corrispondenza della giunzione tra i vari
corpi vertebrali hanno origine le radici posteriori (o dorsali) e le radici anteriori (o
ventrali): attraverso le prime arrivano informazioni sensoriali al midollo (radici
sensitive), mentre le seconde trasmettono gli impulsi ai muscoli (radici motorie).
Inoltre, dai centri spinali originano i motoneuroni-a che innervano gli attuatori

muscolari (Ambrosi, 2006).

Come evidenziato in Figura 1, centri superiori e centri spinali si scambiano continue
informazioni e si puo inoltre notare come, senza centri spinali, vengano a mancare tutti
gli anelli di regolazione dello schema a blocchi. In questi casi nessun movimento, né
volontario né riflesso, pud avvenire. Sebbene possano funzionare anche
autonomamente (come nel caso dei riflessi semplici), la loro attivita € in gran parte

controllata dai centri superiori.

Con riferimento al blocco “Sistema Muscolare”, il suo ingresso € costituito dai comandi
nervosi provenienti dai motoneuroni-a dei centri spinali; in uscita invece si hanno le
forze esercitate dall’apparato muscolare. La retroazione diretta dal blocco “Sistema
Meccanico” a questo blocco rappresenta invece 'informazione necessaria per regolare
la forza muscolare, sia in funzione della lunghezza dei muscoli coinvolti nell’atto

motorio, sia in funzione della posizione raggiunta (Frigo, 2018).

Il blocco “Sistema Meccanico” fornisce in uscita una determinata configurazione
posturale quando in entrata viene passata I'entita delle forze muscolari. I parametri
che entrano nel blocco sono sia grandezze geometriche, sia altri parametri altamente
rilevanti — quali le reazioni passive elastiche esercitate dai dischi intervertebrali e dai
legamenti, il peso dell’individuo ed eventuali forze esterne applicate al sistema. Il

sistema scheletrico € rappresentato all'interno del “Sistema Meccanico”.

Infine, i blocchi “Fusi Muscolari”, “Organi tendinei” e “Sistema Sensoriale”
costituiscono I'insieme delle afferenze sensoriali che vanno a coadiuvare il controllo
posturale. Dunque, oltre alle informazioni di carattere uditivo, visivo e

somatosensoriale, il sistema di controllo posturale e motorio tiene conto anche delle
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informazioni provenienti da due tipologie di recettori muscolari: i fusi e gli organi del
Golgi.

I fusi neuromuscolari sono recettori di stiramento localizzati all'interno della
muscolatura striata-volontaria; sono disposti in parallelo e strettamente connessi con
le fibre del muscolo in cui si trovano. Essi sono in grado di captare lo stato di
allungamento dei muscoli e di inviare le informazioni raccolte al midollo spinale e
all'encefalo. L’attivazione dei recettori fusali, in corrispondenza di un allungamento
muscolare, determina un’azione eccitatoria del motoneurone-a che, di riflesso,
produce una contrazione del muscolo. Il riflesso tonico € mantenuto e modulato
dall'innervazione dei motoneuroni-y, comandati a loro volta dalle strutture

sovraspinali.

L’altra tipologia di propriocettore muscolare € 'organo muscolo-tendineo del Golgi:
questo ¢ localizzato a livello della giunzione tra tendini e fibre muscolari, e risulta
pertanto in serie alle fibre muscolari stesse. Questi recettori rispondono
principalmente alla tensione sviluppata dal muscolo scheletrico durante una
contrazione isometrica (ovvero quando non si verifica accorciamento muscolare), e
causano il riflesso inverso da stiramento. L’attivita degli organi tendinei del Golgi
inibitoria sui motoneuroni-a: questo e l'opposto di quanto succede nei fusi

neuromuscolari, dove invece provocano una contrazione riflessa (Frigo, 2018).

L’esecuzione di qualsiasi atto motorio — compreso il mantenimento della postura eretta
— comporta la contestuale messa in opera di una complessa sequenza di movimenti che
vincola l'azione di molti muscoli verso il comune obiettivo di mantenere I’equilibrio.
L’insieme di questi movimenti prende il nome di aggiustamenti posturali (Winter,

2003).

Tali movimenti hanno luogo sia in condizioni statiche che dinamiche, al fine di
mantenere una determinata posizione rispettivamente da fermi o nel corso
dell’esecuzione dei movimenti. Le risposte posturali sono il risultato di informazioni
provenienti dai diversi recettori sensoriali che consentono al sistema motorio di
generare risposte compensatorie automatiche (elaborazioni a feedback) o anticipatorie

(elaborazioni a feedforward). In tal senso, € possibile distinguere tra aggiustamenti
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posturali anticipatori (APA) e compensatori (APC). Si riportano in Figura 2 e 3 lo

schema a blocchi rispettivamente del controllo a feedback e a feedforward.
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Figura 2 - Schema del controllo retroazionato a feedback
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Gli APC sono innescati dalle informazioni sensoriali provenienti dall’anello di
retroazione a feedback. Servono come meccanismo di recupero della posizione del
baricentro corporeo a seguito dell'insorgenza di una perturbazione non prevedibile

della condizione di equilibrio.
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Gli APA, al contrario, rappresentano un tipico controllo a feedforward, ovvero un
meccanismo di anticipazione degli eventi. Quando la natura della perturbazione ¢ di
tipo prevedibile ed € necessario assumere un differente assetto posturale per
controbilanciarla, il SNC comanda delle contrazioni ai muscoli posturali che
avvengono in anticipo rispetto allo specifico atto motorio. In questo modo, i muscoli si
contraggono circa 150+300 ms prima dell’inizio del movimento per controbilanciare
la perturbazione generata dalla dinamica del movimento stesso ed evitando cosi la

perdita di equilibrio.

Gli aggiustamenti posturali raggiungono l'obiettivo finale di mantenere ’equilibrio
agendo in maniera sinergica a tre livelli differenti:

e Mantengono la testa ed il tronco in asse contro la forza di gravita.

e Mantengono il baricentro all’interno della base di appoggio.

e Stabilizzano le parti del corpo che fungono da supporto quando altre sono in

movimento.

L’allineamento della testa e del tronco rispetto alla forza di gravita viene garantito dai
riflessi vestibolari e cervicali, evocati rispettivamente dai cambiamenti di posizione
della testa rispetto al collo (piegamento e rotazione). I riflessi vestibolari sono indotti
dalla stimolazione del sacculo, dell’'utricolo (accelerazione lineare) e dei canali
semicircolari del labirinto (accelerazione angolare), mentre i riflessi cervicali sono
determinati da stimoli propriocettivi dei muscoli del collo. Entrambi i tipi di riflessi
sono mediati da circuiti (prevalentemente a feedback) che, sotto il controllo
cerebellare, generano risposte coordinate dei muscoli delle braccia, delle gambe e del

collo volte a contrastare il disallineamento tra collo e tronco ed evitare le cadute.

Il mantenimento del baricentro all'interno della base di appoggio, sia in condizioni
statiche che nel corso di un atto motorio, € assicurato da un complesso sistema di
afferenze sensoriali che trasportano informazioni circa le deviazioni dalla posizione
ortogonale del corpo rispetto al suolo. I recettori periferici che prendono parte a questo
compito sono:

e Meccanocettori cutanei, che segnalano le forze torsionali agenti a livello

plantare.
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e Propriocettori muscolari ed articolari che, essendo sensibili alle variazioni di
tensione dei muscoli, rilevano I'inclinazione del corpo.

e Recettori vestibolari che, in base ai movimenti del capo, indicano I'inclinazione
del corpo.

e Afferenze visive che trasmettono informazioni sul movimento del campo visivo.

Le informazioni fornite da questo sistema di afferenze sono elaborate dai meccanismi
di controllo a feedback e a feedforward, sotto il controllo cerebellare e corticale. Il
controllo dinamico della postura e essenziale ai fini dell’esecuzione di qualsiasi atto
motorio volontario: un qualunque movimento che abbia un’intensita e complessita
anche minima sfocerebbe nella perdita di equilibrio se non fosse accompagnato da una
serie di movimenti volti a controbilanciare gli effetti del movimento stesso sulla

postura (Frigo, 2018).

Nonostante I'apparente stereotipia renda l’attivita motoria posturale simile alle
risposte riflesse, in realta essa e fortemente modificata dall’esperienza poiché e
possibile che in situazioni diverse lo stesso stimolo evochi risposte differenti: questo
significa che le risposte posturali oltre ad essere costituite da una componente

automatica, possono essere fortemente condizionate dall’apprendimento.

Per questo motivo ¢ di fondamentale importanza seguire i bambini affetti da DS
durante le fasi dell’infanzia; essi infatti, presentando difficolta nella messa in pratica
di strategie APC, imparano sin da piccoli a compensare questa mancanza sfruttando
prevalentemente strategie APA. Correggere questo atteggiamento gia in fase di
apprendimento precoce, ¢ fondamentale per arginare un successivo insorgere di

disabilita piu gravi (Rigoldi, 2011).

Alla luce di tali considerazioni, si conclude che i meccanismi principali che concorrono
al controllo e alla stabilizzazione posturale sono i seguenti (Sanguineti, 2014):
e Un meccanismo puramente biomeccanico (di cui si da un approfondimento
nella sezione seguente), ad azione istantanea, dovuto alla rigidezza muscolare.
¢ Un meccanismo reattivo, il quale opera in catena chiusa ed & determinato dai
feedback sensoriali che in un tempo finito informano il SNC dello stato attuale

del sistema controllato.
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¢ Un meccanismo anticipatorio, che opera in catena aperta ed € basato su un
modello interno di fusione sensoriale e di capacita di predizione della dinamica

del sistema.

2.1.2 Cenni di biomeccanica della postura

Per capire gli aspetti meccanici del controllo posturale si puo far riferimento, in prima
analisi, ad un modello molto semplice della postura eretta in condizioni di quiete: il
modello del pendolo inverso. Ad esso sono associate due variabili significative: il centro

di massa (CoM, centre of mass) e il centro di pressione (CoP, centre of pressure).

Come si puo vedere in Figura 4, la catena multi-segmentaria che descrive la
biomeccanica del corpo viene semplificata come un pendolo inverso. Il corpo e
rappresentato come un’asta di lunghezza L e priva di massa, poiché essa si trova tutta
concentrata in uno specifico punto: il CoM. Una cerniera ideale senza attrito
rappresenta l'articolazione della caviglia, con un unico grado di liberta sul piano
sagittale. In corrispondenza di questa cerniera e segnalato il CoP. Inoltre, coassiale alla
cerniera, € presente un attuatore che equivale all’azione dei muscoli plantarflessori

della caviglia.
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PLLD
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Figura 4 - Modello a pendolo inverso, comprensivo di coordinate angolari e lineari ed altre grandezze
necessarie alla sua descrizione

In questo modo, l'interpretazione del controllo della postura nel suo aspetto di

stabilizzazione antigravitaria si riduce al confronto continuo tra i momenti articolari
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dovuti alle componenti gravito-inerziali e alle componenti di contatto, dove giocano un

ruolo attivo e determinante rispettivamente il CoM e il CoP (Gage, 2003).

Il CoM e il punto dello spazio in cui si situa il baricentro delle forze peso agenti su ogni
parte del corpo, quindi rappresenta il centro degli elementi di massa che compongono
il corpo stesso. In stazione eretta € di norma posizionato a livello della zona lombare,
come € evidenziato in Figura 4. La sua posizione determina il braccio di leva della forza
di gravita (denominato b nella figura di riferimento) rispetto alle articolazioni ed il
segno del corrispondente momento di stabilizzazione. La proiezione del CoM al terreno

e detta centro di gravita (CoG, centre of gravity).

Il CoP ¢ definito come il centroide delle pressioni applicate da ogni punto della
superficie del piede in contatto con la base d’appoggio. E inoltre il punto di
applicazione della risultante delle forze scambiate tra piede e terreno, la cosiddetta
forza di reazione al suolo (ground reaction force, GRF). In stazione eretta bipodalica
si trova sotto uno dei piedi o nella superficie tra essi compresa, e la sua posizione
determina il braccio di leva della GRF (denominato d nella figura di riferimento)

rispetto alle articolazioni e il segno del corrispondente momento reattivo.

Pertanto, il CoM riflette il movimento effettivo dei segmenti corporei, mentre il CoP
rappresenta I'azione delle forze attive muscolari. In tal senso, le oscillazioni nel tempo

di questi due punti non sono altro che il risultato dei meccanismi di controllo posturale.

Tipicamente, anche in condizioni di quiete si puo osservare una continua oscillazione
del corpo — e quindi del CoM, con spostamenti lenti (<1+2 Hz) e di piccola ampiezza.
L’osservazione del CoM consente di descrivere gli aspetti cinematici dell’oscillazione
posturale. CoP e CoM coincidono solo in condizioni perfettamente statiche, ovvero
quando il momento delle forze muscolari all’articolazione di caviglia eguaglia quello
della forza di gravita e, allo stesso tempo, risultano nulle rispettivamente quantita di

moto ed accelerazione del CoM.

Fuori dall’equilibrio, la relazione tra CoP e CoM e descritta dalle equazioni cardinali
della dinamica, e la posizione del CoP viene a dipendere anche dalle forze inerziali

agenti in quell’istante sul corpo. La differenza CoM-CoP ¢ in tal caso proporzionale
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all’accelerazione del CoM e spiega quindi gli aspetti dinamici dell’oscillazione

posturale.

In generale, per contrastare la naturale tendenza a cadere e mantenere la postura
eretta, il corpo umano mette in atto due differenti strategie, agendo su due distinti
livelli. La strategia di caviglia riguarda il CoP e prevede l'attivazione dei muscoli
plantarflessori e dorsiflessori alternativamente per controllare I'oscillazione in antero-
posteriore del CoP. La strategia d’anca invece agisce sulla posizione del CoM, in
particolare in medio-laterale, mediante spostamenti relativi dei segmenti corporei e

del tronco (Winter et al., 1996).

2.1.3 Pedana dinamometrica

L’esigenza di dare una valutazione funzionale obiettiva del controllo posturale trova un
valido metodo nella posturografia quantitativa. Tipicamente, in un laboratorio di
analisi del movimento e presente una molteplicita di strumenti che consentono misure
cinematiche e misure dinamiche: sensori optoelettronici, magnetici, inerziali o
meccanici permettono la ricostruzione della posizione e dell’'orientamento dei
segmenti corporei nello spazio; pedane di forza e di pressione ed elettromiografi

misurano l'interazione del soggetto con 'ambiente o ne stimano l'attivita muscolare.

Nello specifico dell’analisi sperimentale del controllo posturale, si lavora con la pedana
di forza o pedana dinamometrica — di cui si riporta un esempio in Figura 5. Questo
strumento € in grado di rilevare le tre componenti di forza e momento (verticale,
antero-posteriore e medio-laterale) rispetto a un sistema di riferimento, con una

tecnologia di rilevamento basata su sensori piezoelettrici o su estensimetri resistivi.

Le piattaforme dinamometriche attualmente in commercio sono dei dispositivi
costituiti da un piano rigido di forma rettangolare o quadrata, sostenuto in quattro
punti da celle di carico vincolate a una base d’appoggio rigida, a sua volta vincolata o
appoggiata al terreno. Aderente alla superficie inferiore del piano rigido € posizionato
un circuito di resistenze elettriche (nella configurazione a ponte di Wheatstone). I lati
del piano misurano dai 400 ai 600 mm, fatta eccezione per modelli particolari in cui

un lato puo superare il metro. Nello specifico, le pedane di forza a quattro sensori si
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basano su una condizione vincolare iperstatica che, in caso di installazione

approssimativa, puo comportare problemi di accuratezza delle misure.

Il funzionamento di questi strumenti si basa sul principio di azione e reazione: essi
sono in grado di misurare le forze di reazione piede-suolo grazie ai trasduttori integrati.
Le celle di carico sono generalmente costituite da estensimetri resistivi (strain gauges)
o, alternativamente, da cristalli piezoelettrici. Le specifiche tecniche della pedana
variano in base alla tipologia di sensore utilizzato. A prescindere dal genere di celle di
carico installate, la pedana deve averne un numero sufficiente ai fini della

determinazione del punto di applicazione della GRF.

Una generica forza applicata sulla piattaforma causa una minuscola deformazione
della struttura molecolare di speciali materiali polisiliconati o cristallini, a seconda che
lo strumento sia dotato di sensori estensimetrici o piezoelettrici. A tale deformazione
corrisponde un cambiamento delle proprieta elettriche del materiale, determinando
uno sbilanciamento nel circuito di collegamento. Questa differenza nel segnale
elettrico registrato ¢ direttamente dipendente dall’entita della forza applicata e, per
mezzo di componenti elettronici appropriati e del software di elaborazione associato, €

possibile risalire ai valori di forza di interesse.

Figura 5 - Esempio di piattaforma dinamometrica

Nelle pedane dinamometriche a strain gauges € posizionata una cella di carico ad ogni
angolo della pedana, per un totale quindi di quattro trasduttori. Gli estensimetri sono
in grado di variare la propria resistenza in funzione della deformazione a cui sono
sottoposti; percio imponendo una certa corrente, gli estensimetri producono in uscita

una tensione. Tale segnale elettrico puo essere digitalizzato e convertito nel valore di
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forza applicata corrispondente. Finché permane la deformazione, la differenza di
potenziale in uscita sara non nulla; gli strain gauges non necessitano di una elettronica
dedicata per le misure, ma solo di un’amplificazione del segnale e di un’alimentazione

elettrica.

Ciascuna cella di carico nelle piattaforme di forza piezoelettriche contiene un cristallo
piezoelettrico. In questo caso, per produrre un segnale elettrico in uscita che sia
proporzionale alla forza registrata si sfrutta I'effetto piezoelettrico — tipico dei materiali

cristallini privi di centro di simmetria, come ad esempio il quarzo.

La struttura di tali cristalli e costituita da microscopici dipoli elettrici: in condizioni di
quiete questi dipoli sono disposti in maniera tale da far assumere a tutte le facce del
cristallo lo stesso potenziale elettrico. Quando viene applicata una forza dall'esterno
che tende a comprimere il cristallo, 1a struttura del reticolo viene deformata e si perde
la condizione di neutralita elettrica del materiale. In questa situazione, una faccia del
cristallo risulta carica negativamente, mentre la faccia opposta € a carica positiva. Nel
caso in cui il cristallo venga sottoposto a trazione, il segno della carica elettrica delle

facce si inverte, determinando uno squilibrio di carica opposto al precedente.

Tale effetto permette di sfruttare questi particolari cristalli come se fossero dei
condensatori: si collegano due facce opposte tramite un circuito esterno, e vista la
differenza di potenziale tra le due — causata della deformazione esterna — viene
generata una corrente elettrica, detta appunto piezoelettrica. La corrente, come la

tensione, e un segnale elettrico che puo essere digitalizzato.

In realta, le pedane dinamometriche a cristalli piezoelettrici risultano poco affidabili
nel caso di misurazioni statiche. Questo perché se la forza applicata non varia, i cristalli
non producono corrente: quando viene applicato il carico, il cristallo si deforma e
genera corrente, ma se questo carico rimane costante — come per esempio il peso
corporeo di un soggetto fermo in posizione eretta sulla piattaforma — la deformazione
rimane invariata e il segnale in uscita decade fino ad annullarsi. Per questo motivo, la
principale applicazione di questa tipologia di pedane ¢ su misure dinamiche, come il

cammino, la corsa o gli impatti ad alta velocita.
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Ogni trasduttore, a prescindere dalla tecnologia alla base, misura la forza applicata
lungo i tre assi di una terna predefinita e restituisce una risultante tridimensionale.
Tramite le equazioni della statica & possibile ricavare il punto di applicazione e il
modulo della forza risultante complessiva nelle tre direzioni, ovvero la ground reaction

force.

A prescindere dall’atto motorio analizzato, la forza esercitata sulla pedana non € mai
concentrata in un unico punto, ma risulta distribuita su una superficie — per esempio
la pianta dei piedi. La posizione che la piattaforma restituisce come punto di
applicazione della GRF non e altro che il centro di pressione della forza distribuita
esercitata, ovvero il CoP: si tratta del punto in cui la linea d’azione della GRF interseca
il piano d’appoggio. Questa approssimazione rappresenta un vantaggio sia a livello di
calcolo (perché comporta una semplificazione nei modelli matematici utilizzati) sia a

livello interpretativo.

Per un utilizzo ottimale, la pedana necessita di un saldo ancoraggio al terreno. Questo
perché eventuali spostamenti dello strumento generano errori nelle misure. Nei
laboratori di analisi del movimento, generalmente la pedana € posta all’interno di una
“cabina di misura” in modo da rendere il piu possibile ripetibili le prove, eliminando i
disturbi non voluti provenienti dall’esterno e misurando correttamente quelli previsti

dal protocollo sperimentale.

Tutte le piattaforme dinamometriche sono soggette ad un disturbo chiamato crosstalk,
dovuto al fatto che i canali non sono sensibili solo ad una specifica componente di
carico. Questo problema é risolvibile tramite la matrice di calibrazione: moltiplicando
le uscite della pedana per i coefficienti della matrice di calibrazione fornita dal

produttore € possibile ottenere valori delle componenti della forza desiderate.
Dal software di elaborazione a cui sono connesse le pedane si ottengono: numero di

campioni (che dipende dalla sampling frequency), forza misurata (nelle tre

componenti x, y e z), e coordinate del punto di applicazione istante per istante.
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2.1.4 Posturografia statica

Si parla di stabilometria o posturografia statica quando il test di analisi posturale viene
condotto in condizioni di quiete e in assenza di perturbazioni volontarie o indotte.
Come sottolineato nelle sezioni precedenti, una semplice pedana equipaggiata con
estensimetri e sufficiente per registrare gli aspetti salienti di una postura quieta. Infatti,
per le caratteristiche morfologiche e le particolarita dell’atto motorio considerato —
ovvero il mantenimento della verticalita contro la gravita e le piccole perturbazioni sul
piano trasversale, la terza dimensione € poco significativa e puo essere trascurata,

riducendo il problema ad una complessita bidimensionale (Sanguineti, 2003).

Una volta posizionato sopra la piattaforma, al soggetto viene chiesto di mantenere la
stazione eretta cercando di non compiere movimenti estranei. L’abilita del soggetto nel
mantenere la postura quieta puo essere valutata in condizioni normali o durante
variazioni indotte sul funzionamento delle singole vie sensoriali afferenti. Questo ha
l'obiettivo di mettere in evidenza il ruolo di ciascun distretto sensoriale e la relativa
riserva funzionale. In tal senso, 'esempio piu semplice € rappresentato dal test di
Romberg, dove viene valutato il rapporto tra misure con visione occlusa e misure ad
occhi aperti al fine di stimare il possibile deterioramento dei sistemi vestibolare e

propriocettivo, o anche 'atassia statica.

La pedana consente la misura diretta di forze e momenti esterni al contatto piede-
suolo, dai quali € poi possibile ricavare le variabili biomeccaniche principali:

e Lecoordinate antero-posteriori (AP) e medio-laterali (ML) del CoP, tipicamente
riferite al centro della pedana, ottenibili attraverso una semplice analisi statica
dello strumento di misura.

e Le coordinate del CoM corporeo, ricavabili mediante I’analisi dinamica di un

modello biomeccanico.

In ambito clinico, i parametri cardinali per la valutazione quantitativa della postura
sono le coordinate del centro di pressione. In particolare, da queste € possibile ricavare
due rappresentazioni dell’andamento del CoP, di cui si riporta un esempio

nell'immagine sottostante (Figura 6):
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e Lo stabilogramma, che rappresenta I'andamento delle due coordinate del CoP
nel tempo; nello specifico, la coordinata x rappresenta le oscillazioni in medio-
laterale, mentre la coordinata y le oscillazioni in anteroposteriore, a sinistra
nella Figura 6.

e Lo statokinesiogramma o “gomitolo posturale” € invece una rappresentazione

planare dell’evoluzione del CoP, a destra nella Figura 6.
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Figura 6 - Andamento del CoP in un soggetto sano rappresentativo durante una prova di
posturografia statica; a sinistra i due stabilogrammi delle componenti ML e AP; a destra lo
statokinesiogramma

Si pud osservare come, in condizioni statiche, la migrazione del CoP sia
apparentemente caotica. Essa riflette 'azione delle forze attive che stabilizzano il
sistema (principalmente dovute all’azione muscolare di soleo, quadricipite femorale e

psoas), ma non necessariamente corrisponde ad una reale oscillazione del CoM.

Il CoP & una delle uscite del blocco di attuazione del sistema di controllo posturale
schematizzato in Figura 1 e, come tale, rappresenta implicitamente I'influenza di tutti
i componenti del sistema che operano sopra soglia. Per questo motivo, la stima delle
sue proprieta consente di costruire modelli descrittivi fenomenologici del controllo
posturale e puo fornire indicazioni utili anche per la costruzione di modelli di piu alto
livello.

Storicamente, per la sua relativa semplicita, I'ispezione delle traiettorie del CoP ha
rappresentato il primo passo da valutazioni puramente qualitative verso valutazioni
obiettive. Infatti, prima dell’utilizzo delle piattaforme dinamometriche, 'esito di un
test clinico di questo tipo dipendeva unicamente dalla soggettivita, dal giudizio e dalla

perizia dell’esaminatore.
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Tuttavia, una valutazione completamente quantitativa ma sintetica ed efficace esige la
caratterizzazione delle proprieta del CoP attraverso indici che siano in grado di
coglierne il piu possibile le peculiarita, che siano insensibili ai disturbi, ripetibili, e
siano allo stesso tempo espressivi ed interpretabili da un punto di vista clinico-
fisiologico. Soddisfare tutti questi requisiti rappresenta in parte ancora oggi una sfida,
nonostante 'ampia mole di lavori sperimentali, ed € anche per questo motivo che

'utilizzo della posturografia statica risulta non eccessivamente diffuso.

Infatti, al momento il protocollo proposto per descrivere stabilogramma e
statokinesiogramma non risulta completamente validato clinicamente: il set di
parametri € ampio e ridondante, in gran parte costituito da parametri poco ripetibili e
largamente sensibili a fattori quali le condizioni ambientali o I'antropometria del
soggetto. Un altro aspetto fondamentale che ne ha limitato I'impatto nella pratica
clinica e la mancanza di standardizzazione nelle procedure sperimentali e nei metodi

di analisi dei dati.

L’ipotesi pit comune su cui si basano i metodi classici di analisi e quella di stazionarieta
ed ergodicita del segnale posturografico: in tal caso le proprieta statistiche sono
riconducibili alle corrispondenti proprieta temporali e i parametri sono ricavati a
partire dalla classica analisi nel dominio del tempo e della frequenza. Le Tabelle 1, 2 e
3 che seguono presentano una rassegna dei parametri di riferimento in entrambi i
domini maggiormente utilizzati, completi di significato geometrico o statistico

(Sanguineti, 2003).

36



Grandezza di interesse

Significato

MEAN DISTANCE

MD = ﬁ=1 RD[n]

Distanza media dei punti della
traiettoria del CoP dal punto
centrale della traiettoria stessa.
RD e la distanza relativa tra

ciascuna coppia di punti.

RMS DISTANCE

Valore quadratico medio della
distanza dei punti della
traiettoria del CoP dal punto

centrale.

SWAY PATH O TRAJECTORY LENGTH

N-1
SP = Y [(AP[n + 1] — AP[n])?
1

S
Il

1
2

+ (ML[n + 1] — ML[n])?]

Lunghezza totale della
traiettoria del CoP,
approssimata alla somma delle
distanze tra due punti

consecutivi.

MEAN VELOCITY

Velocita media del CoP,
calcolata come rapporto fra la
lunghezza totale della
traiettoria e la durata
dell’intervallo di osservazione
T.

RANGE

RANGE

= max ({/(4P[n + ] — AP[])? + (ML[n + i] — ML[n])?

vi=1 .. N—nmnvn=1, .., N—-1

Distanza massima tra due punti
appartenenti alla traiettoria del
CoP.

Tabella 1 - Misure di distanza nel dominio del tempo (Sanguineti, 2003)
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Grandezza di interesse

Significato

95% CONFIDENCE CIRCLE AREA

AREA;c = m - (MD + 1,645 - VRD? — MD?)

Area di un cerchio avente raggio
uguale all’estremo superiore
dell'intervallo di confidenza al 95% di
RD: all'interno di tale cerchio vi & il
95% di probabilita di avere punti
appartenenti alla traiettoria del CoP,
ipotizzando una distribuzione normale

delle distanze RD dal punto centrale.

95% CONFIDENCE ELLIPSE AREA

AREACE= T['a'b

a=\[F-(ajP+a,§L+D);b= F- (0% + 02, — D)

D= \[(OXP +04)* — 4 (04p + 031 = Tipur)

Area dell’ellisse di confidenza che
contiene, con il 95% di probabilita, i
punti di una distribuzione

bidimensionale.

MAXVAI“AL‘\./‘J AJALANALLUN A ALY
MDIR = atan(Vy;, = Vap)

Direzione di massima varianza della
traiettoria del CoP, che coincide con la
direzione prevalente dell’oscillazione

posturale.

Tabella 2 - Misure di area e direzione sul piano (Sanguineti, 2003)

Grandezza di interesse

Significato
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TOTAL POWER

TP = z]: Gm]

Area dello spettro di potenza della serie
temporale considerata (AP[n], ML[n], o
RD[n]).

50% POWER FREQUENCY

fs09% = HAf; uminimo intero tale che

u
Z G[m] = 0,5 g
m=i

Frequenza al di sotto della quale si trova il
50% della potenza della serie (area

cumulativa pari al 50% di TP).

95% POWER FREQUENCY

fosy, = VAf; v minimo intero tale che

v
Z G[m] = 0,95 - y,
m=i

Frequenza al di sotto della quale si trova il
95% della potenza della serie (area

cumulativa pari al 95% di TP).

CENTROIDAL FREQUENCY

Frequenza attorno alla quale & concentrata

la massa dello spettro di potenza. Si parla

CF = Z_Z anche di zero crossing frequency intesa
come il numero medio di attraversamenti
dello zero nella serie temporale considerata
nell’'unita di tempo.

FREQUENCY DISPERSION Grandezza adimensionale che misura la

variabilita della frequenza del segnale,
dando una misura della dispersione del

contenuto frequenziale nello spettro.

Tabella 3 - Misure nel dominio della frequenza (Sanguineti, 2003)
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2.2 Down Syndrome

La Sindrome di Down €& una condizione congenita causata da un’anomalia
cromosomica. Tale alterazione, che tra quelle cromosomiche € la pitt comune, vede la
presenza di un cromosoma in sovrannumero a livello della ventunesima coppia; questo
cromosoma puo essere presente parzialmente o per intero (Galli, 2008). Per via di

questa anomalia, la DS viene anche chiamata Trisomia 21.

La presenza di questo materiale genetico extra, si riflette in un’alterazione nello
sviluppo dell'individuo, e quindi in una serie di tratti fisici e caratteriali molto specifici,

nonché caratteristici di questa patologia.

Tra questi, quelli pit noti ed evidenti sono sicuramente la tendenza ad avere una
corporatura bassa e tozza, la presenza di tratti somatici particolari, e un ritardo
mentale che comporta alcune difficolta nell’apprendimento, sia cognitivo che motorio.
Ma oltre a queste caratteristiche, che sono semplicemente quelle piu note ed evidenti,

esistono anche altre importanti manifestazioni cliniche di questa patologia.

Infatti, gli individui con DS presentano un sottosviluppo delle componenti del SNC,
oltre a ipotonia muscolare e lassita legamentosa; si ritiene che questi elementi in
particolare rappresentino la principale causa dei problemi di equilibrio e di

mantenimento della postura per questa popolazione (Eid, 2017).

Nonostante siano piu soggetti a contrarre malformazioni e patologie secondarie, negli
ultimi anni 'aspettativa di vita per gli individui con Down Syndrome si & sollevata
parecchio, nonostante rimanga nettamente pit bassa rispetto alla media delle persone
comuni; si aggira infatti attorno ai 60 anni, arrivando in rari casi fino a 70 (Glasson,

2002).

2.2.1 Epidemiologia

Secondo I'Organizzazione Mondiale della Sanita (World Health Organization, WHO?),
I'incidenza della DS ¢ di circa 1 bambino ogni 1000 nati vivi (Galli, 2008). Tuttavia, se

si dovesse considerare la totalita dei concepimenti che riguardano tale mutazione

t https://www.who.int/
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genetica, la stima sarebbe piu alta, di circa 1 su 200 nati vivi, in quanto una grossa
percentuale di queste gravidanze si conclude con I’aborto o, in casi meno frequenti, con

la nascita di un bambino privo di vita.

Attualmente, non emergono differenze significative sull’incidenza della DS in diverse

parti del mondo. Infatti, questa patologia interessa tutte le etnie ed entrambi i generi.

Il fattore maggiormente influente sull’'incidenza della DS & ’eta materna. Infatti, donne
con un’eta compresa tra i 20 e i 25 anni, hanno una probabilita nettamente minore di
concepire un figlio affetto da Sindrome di Down rispetto a donne dai 40 anni in su. In
Figura 7, é riportato un grafico che mostra come la probabilita di concepire un figlio

affetto da DS aumenti con gli anni.

Questo pero non significa che la maggior parte delle donne che partoriscono un
bambino affetto da DS siano in eta avanzata; in primo luogo perché in proporzione,
sono poche le donne che decidono di concepire un figlio superati i 45 anni di eta; in
secondo luogo perché solitamente tali donne sono soggette ad esami molto piu accurati
durante il periodo di gravidanza, proprio al fine di diagnosticare preventivamente tale

eventualita.

35 il

304
a8

Individui affetti

da trisomia-21 297
oqni 1000 15

nascite

104

20-24 25-29 30-24 35-28 40-44  45in poi
Eta della madre

Figura 7 - Incidenza dell'eta materna sulle probabilita di concepimento di un figlio affetto da DS

L’eta della madre quindi, € fortemente correlata alla probabilita di concepire un
individuo affetto da DS, ma la maggior parte dei bimbi con Trisomia 21 vengono messi

alla luce da madri relativamente giovani.
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2.2.2 Eziopatogenesi

Per studiare I'insorgenza e lo sviluppo della Trisomia 21, con particolare attenzione alle
cause, ¢ necessario introdurre qualche cenno sull’organizzazione basilare della

genetica umana.

Il DNA degli organismi procarioti si dispone secondo rigidi pattern specifici, i quali
hanno lo scopo di formare una serie di cromosomi lineari; questi ultimi sono formati
da due cromatidi uniti nella parte centrale da un centromero. La somma di tutti i
cromosomi di un individuo rappresenta il genoma umano — il quale € contenuto

all’interno del nucleo cellulare (Ambrosi, 2006).

L’espressione del patrimonio genetico di un individuo, come complesso dei caratteri
fisici esterni, € rappresentata dal fenotipo. La descrizione del patrimonio genetico di
un individuo dal punto di vista del numero e della morfologia dei suoi cromosomi,

invece, e possibile grazie allo studio del cariotipo.

La maggior parte delle cellule dell’'organismo ¢ definita diploide, in quanto vede la
presenza di 46 cromosomi, suddivisi in 23 coppie. Tra queste coppie, 22 sono composte
da autosomi, mentre la ventitreesima coppia € quella dei cosiddetti eterosomi o
cromosomi sessuali; questi ultimi determinano appunto il sesso dell'individuo: il

cromosoma X € detto femminile e quello Y maschile.

Il genere femminile € rappresentato dalla presenza di XX a livello della 23esima coppia,
mentre il genere maschile & rappresentato dalla coppia XY. In particolare, poiché le
cellule germinali femminili possiedono solo cromosomi X, la prima X ¢ stabilita dal
patrimonio genetico materno; al contrario, gli spermatozoi maschili possono avere sia
cromosomi X che Y, percio il secondo cromosoma della 23esima coppia, e quindi anche
il genere, € stabilito dal patrimonio genetico paterno (Stanfield, 2009). Nella Figura 8,
€ mostrato il cariotipo di un individuo affetto da Sindrome di Down. Si puo notare la

presenza del terzo cromosoma al livello della ventunesima coppia.
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Figura 8 - Cariotipo di un individuo con Trisomia 21

Prendendo come riferimento le cause scatenanti, € possibile classificare la Trisomia 21

in tre forme: libera, traslocata e a mosaico (Desai, 1997).

Nel 95% dei casi, l'insorgenza della Sindrome di Down é legata ad un evento non
disgiunzionale in fase meiotica. In questo caso si parla di Sindrome di Down in forma
libera, nonché la piu frequente. Le cellule riproduttive infatti, al contrario di tutte le
altre cellule, hanno un corredo cromosomico dimezzato, e per questo motivo vengono
chiamate aploidi. In seguito alla fecondazione, si formera una cellula diploide detta

zigote, il quale avra una mescolanza dei due patrimoni genetici.

Il processo mediante il quale una cellula eucariota diploide da origine a quattro cellule
aploidi ¢ la meiosi, la quale € composta da precise sotto-fasi (Ambrosi, 2006). La
scorretta suddivisione e combinazione dei cromatidi in questa fase, puo portare ad
avere una cellula riproduttiva con 24 cromosomi; quando il cromosoma — o la sua parte
in eccesso, € situato proprio al livello del ventunesimo cromosoma, tale cellula,
combinata con un’altra, portera allo sviluppo di un feto con patrimonio genetico

trisomico.
Considerando unicamente questa casistica, la maggior parte dei casi sono il frutto di

una scorretta disgiunzione del gamete materno, mentre molti meno casi sono dovuti a

un’anomalia del gamete paterno. Per tutte queste ragioni, la Trisomia 21 € anche
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conosciuta come cariotipo 47,XX,+21 — per il genere femminile — e cariotipo 47,XY,+21

— per quello maschile.

Un’altra possibile causa di insorgenza di Trisomia 21 € rappresentata da un’anomalia
piuttosto rara, che si presenta circa nel 3% dei casi. Si tratta della trisomia da
traslocazione, ed ¢ anche I'unica forma ereditaria, in quanto rappresentata da una

particolarita nel cariotipo di uno o entrambi i genitori.

In generale, una traslocazione cromosomica comporta un cambiamento insolito nella
forma o nel numero dei cromosomi, a causa dello spostamento di un pezzo da un
cromosoma all’altro; cid puo essere presente nel patrimonio genetico di un individuo
sia a causa di una mutazione in sede mitotica, sia per via ereditaria da parte dei
genitori. Tali individui, anche se con fenotipo normale, presenteranno un cariotipo

anomalo.

Nella fattispecie, la traslocazione robertsoniana avviene quando un cromosoma intero
si fonde con un altro. Ovviamente, cio non accade tra due cromosomi qualunque, bensi
tale condizione ¢ data dalla fusione di due cromosomi atipici, detti acrocentrici. In
questo tipo di cromosomi, il centromero e decentrato e si trova molto vicino alla fine
del cromosoma; questo determina la presenza di due “bracci” — detti telomeri — piu
lunghi degli altri due. La fusione di due cromosomi acrocentrici determina la perdita
del telomero corto e, di conseguenza, un cariotipo risultante che conta un cromosoma
in meno. Questo tipo di anomalia pud coinvolgere ogni cromosoma, ma quando
avviene a livello del ventunesimo comporta un’altissima probabilita di generare figli
affetti da DS.

In una bassissima percentuale dei casi DS, circa il 2%, soltanto alcune delle cellule sono
affette da Trisomia 21; questa particolare condizione prende nome di Sindrome di
Down con Mosaicismo. Tale condizione € legata ad un’errata scissione cellulare che si
verifica in un momento successivo al concepimento. La proporzione di cellule sane e di
cellule trisomiche varia in base al momento di insorgenza dell’anomalia; in base a tale

percentuale, verranno evidenziati pitt 0 meno aspetti legati alla patologia.
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2.2.3 Aspetti Clinici

Come introdotto precedentemente, gli aspetti clinici degli individui affetti da DS sono
molteplici. Tra questi, quelli piti noti ed evidenti sono sicuramente le facial features
distintive; questi pazienti infatti tendono ad avere il viso rotondo, il mento corto, le
orecchie piccole e a bassa inserzione, gli occhi allungati e la faccia appiattita — tratto
accentuato dal ponte nasale tendenzialmente schiacciato. Presentano inoltre anche i
denti piccoli, la lingua allargata, e una cavita orale ridotta che rende la lingua

eccessivamente sporgente.
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Trisomy of cheomosome 21
% eé é\o

e 21722 ranslocation 22
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Typical facies, with epicanthal folds
and slanted palpebral fissures

Brushiield spots on iris

Short, broad hands,
with simian crease
and clinodactyly
of 5th digit

Clinodactyly
Singhe palmar crease

Wide gap between
first and second toes

Fissured tongue in adults

Small, hypoplastic ears

Figura 9 - Rappresentazione dei tratti somatici e fisici associati alla Sindrome di Down; in alto a destra esempio
di traslocazione cromosomica tipica della patologia (“Netter’s Pediatrics” di T. Florin et. al. (2011), Elsevier )

La statura bassa, unitamente alla tendenza al sovrappeso e ad avere il collo corto, rende
la corporatura piuttosto tarchiata. Un altro elemento assai problematico ¢ il piede —

illustrato in Figura 9 - che tende ad essere corto, fortemente piatto, e con alte
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probabilita di sviluppo di valgismo a livello del primo dito; quest’ultimo, come si puo

vedere in figura, risulta molto separato rispetto alle altre dita del piede (Pau, 2012).

L’ipotonia muscolare e lassita legamentosa tipiche di questa popolazione colpiscono
prevalentemente gli arti inferiori. Questo comporta un sistema di attuatori meno
performante, e quindi una minore capacita del mantenimento dell’equilibrio
unitamente — nella maggioranza dei casi, a problemi alle ginocchia e ai piedi; la
tendenza ad avere il piede piatto infatti, &€ accentuata dalla lassita legamentosa e dalla
propensione all’obesita (Eid, 2017).

Spesso inoltre, la combinazione di lassita legamentosa e ipotonia muscolare causa
un’alterazione nella contrazione simultanea dei muscoli agonisti e antagonisti,

provocando problemi di equilibrio e difficolta motorie.

La circonferenza della testa € ridotta, e le componenti principali del SNC — cervello,
cervelletto e tronco encefalico, sono sottodimensionate e sottosviluppate. Il loro QI
infatti, e inferiore alla media degli individui sani, ma tutto questo comporta soprattutto
un ritardo nell’apprendimento di alcuni task motori, e addirittura in alcuni casi
determinate capacita non vengono sviluppate affatto. In particolare, il sottosviluppo
del cervelletto € uno dei maggiori responsabili dei problemi di equilibrio e di controllo

motorio nella DS.

Le caratteristiche fisiche e le conseguenze che esse hanno nello sviluppo della vita di
questi individui, sono dovute specialmente a deficit di coordinazione motoria, causati
in maniera particolare dalle alterazioni muscolari, legamentose e cerebrali
precedentemente descritte, nonché dalle alterazioni del sistema propriocettivo e dalla
difficolta che tali soggetti hanno nel processare le informazioni sensorimotorie.

Tra le disfunzioni motorie piu diffuse troviamo rigidita posturale e difficolta a
mantenere 1’equilibrio, movimenti piu lenti e lunghi, e tempi di reazione dilatati;
presentano inoltre deficit nella co-contrazione di muscoli antagonisti e agonisti, e

problemi propriocettivi e vestibolari.

I pazienti affetti da DS inoltre, sono piu soggetti a contrarre e sviluppare altre patologie,
le quali includono malformazioni cardiache congenite, cardiopatie acquisite e problemi

respiratori (Galli, 2008). Anche per questo motivo, la loro aspettativa di vita & piu bassa
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rispetto alla media della popolazione. Tra le altre patologie associate alla Trisomia 21,
si annoverano anche: obesita, diabete, disfunzioni tiroidee, osteoporosi, epilessia e

Alzheimer.

2.2.4 Controllo posturale nella Sindrome di Down

La somma di tutti questi aspetti clinici ha come risultante una serie di deficit motori e
posturali; nella fattispecie, in questo lavoro di tesi verranno evidenziate le difficolta

riscontrate nel mantenimento dell’equilibrio e nel controllo della postura.

Queste infatti non sono le uniche difficolta motorie comuni all'interno della
popolazione Down, nella quale si evidenziano anche lentezza nei movimenti, tempi di
reazione piu lenti, e quindi in generale difficolta nel mettere in atto delle strategie

efficaci in presenza di ostacoli /o0 perturbazioni.

Nei pazienti affetti da Sindrome di Down, lo sviluppo motorio in eta infantile avviene
piu tardi e con tempi piu lunghi. Infatti, benché la sequenza delle fasi di apprendimento
rimanga invariata rispetto a quella dei coetanei senza disabilita, se non seguiti
correttamente i bambini affetti da DS potrebbero crescere con gravi difficolta relative
ad alcuni specifici task motori, o talvolta non impararli affatto (Tudella, 2011). Per
questo motivo € fondamentale stimolarli correttamente e iniziarli alla fisioterapia da
molto piccoli, in modo da facilitare il controllo motorio e padroneggiare task motori

pit importanti (Galli, 2008).

Le difficolta nella gestione della coordinazione motoria e nel mantenimento della
postura sono causate in maniera preponderante dalle alterazioni del sistema
propriocettivo e vestibolare, e dalle difficolta che tali soggetti hanno nel processare le
informazioni sensorimotorie. Infatti, i pazienti con DS incontrano difficolta nello
svolgere una semplice prova di standing, e inoltre, messi in condizioni di chiudere gli

occhi, non sono in grado di rispondere prontamente ad un disturbo esterno.

In un test di equilibrio nel quale ad un certo punto viene introdotta una piccola
perturbazione — per esempio una piccola spinta su una spalla — la normale risposta
sarebbe quella di controbilanciare con uno spostamento del CoM attraverso un

movimento del tronco. I soggetti DS, invece, imparano fin da piccoli a mettere in atto
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delle strategie preventive, per compensare la loro difficolta nel mettere in atto strategie

compensatorie di risposta agli stimoli.

La loro propensione a mettere in atto strategie APA, per evitare di affrontare la
perturbazione, si traduce per esempio nella tendenza ad irrigidire la muscolatura, o
addirittura evitare proprio la spinta (Rigoldi, 2011). Queste difficolta sono date
principalmente dal fatto che i loro sistemi somatosensoriale e vestibolare, non sono in
grado né di processare in modo corretto gli stimoli che ricevono, né di integrarli
correttamente con quelli provenienti dal sistema visivo. Per questo motivo le loro
strategie motorie sono spesso differenti rispetto a quelle di una persona priva di

disabilita, nonché meno efficaci.

Nell’analisi dell’equilibrio statico in tali soggetti, queste difficolta motorie si traducono
in particolar modo in un’oscillazione molto superiore alla norma nel piano medio-
laterale. Infatti, nonostante anche le oscillazioni sul piano antero-posteriore siano di
maggiore entita rispetto a quelle dei soggetti non patologici, lo scarto tra i due gruppi
€ molto piu accentuato nella componente medio-laterale. Questo dato evidenzia una
preponderanza dei soggetti DS nella messa in atto di una strategia di anca rispetto a

quella di caviglia (Rigoldi, 2011).
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2.3 Analisi delle Componenti Principali

La PCA ¢ una tecnica statistica multivariata che permette di identificare e riassumere
le informazioni piu rilevanti di un set di dati costituito da un numero elevato di
variabili. Il suo obiettivo chiave € quello di ridurre la dimensione del problema grazie
alla realizzazione, a partire dai dati originali, di un nuovo set di variabili (Jolliffe,

2002).

Ridurre il numero di variabili di un dataset va talvolta a discapito della precisione dei
dati stessi: in generale, nelle tecniche di riduzione dei dati si propone sempre un trade-
off tra precisione e semplicita. Infatti, piccoli dataset possono essere esplorati e
visualizzati piu facilmente, rendendo I'analisi pitt semplice e veloce per gli algoritmi di
machine learning, senza dover elaborare nuove variabili. L’'idea alla base della PCA ¢
ridurre il numero di variabili del dataset — e in particolare crearne un nuovo set,
basandosi sulle variabili originali ma preservando comunque buona parte

dell'informazione contenuta nel dataset di partenza.

Le nuove variabili create dall’algoritmo di PCA vengono dette “componenti principali”
(Principal Components, PCs). Le PCs sono indipendenti e ortogonali tra loro e sono
strutturate in modo tale da spiegare in ordine decrescente la varianza del set di dati di
partenza. A partire da p attributi del dataset iniziale, il metodo della PCA deriva,
tramite un algoritmo iterativo, un certo p di componenti principali, le quali

costituiscono una nuova base dello spazio Rp.

Le componenti principali sono piu adatte a spiegare la variabilita dei dati rispetto alle
variabili originali, in quanto solitamente un sottoinsieme g di PCs (con g<p) possiede
un contenuto informativo equivalente a quello del set di dati iniziale. Pertanto, le
variabili originali p verranno proiettate in uno spazio con dimensione inferiore g ma
avente la stessa capacita esplicativa (Vercellis, 2009). Nella Figura 10 viene mostrata

una rappresentazione geometrica della PCA.
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Figura 10 - Rappresentazione geometrica dell'analisi delle componenti principali (Chau, 2001)

Sia X la matrice contenente le p variabili originali:

X = Xx1,X3, .., %y
e sia invece Z la matrice contenente le p nuove componenti principali, non correlate
tra loro:

Z = z4,2,, ey Zp
Siano i vettori colonna:

U= u,u,, ey Up
i coefficienti (weighting) delle componenti principali, ovvero gli autovettori della
matrice di covarianza di X. Pertanto, le PCs possono essere definite come segue:

Z = ux; + Uz x; + o+ UupXxy,
o alternativamente, in forma piu compatta:
Z = UX

I coefficienti ui sono indicativi della quantita di varianza della variabile xi spiegata dalla

componente zi. Poiché la matrice degli autovettori € ortonormale, il modello puo essere
invertito:

X =UZ
Questo significa che i dati possono essere riproiettati nel multi-spazio originale a
partire dalle componenti principali. Generalmente, prima di procedere all’applicazione
della PCA, i dati vengono standardizzati, ovvero vengono normalizzati in modo da

avere media nulla e varianza unitaria (Jolliffe, 2002).

Lo step di standardizzazione previo utilizzo della PCA e di fondamentale importanza.

Questo perché questa tecnica di machine learning € piuttosto sensibile alla varianza
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delle variabili iniziali. Se ci sono grandi differenze tra gli intervalli delle variabili del
dataset originale e si applica la PCA senza standardizzare i dati, le variabili di partenza
con range di valori pitt ampi domineranno su quelle con range piu piccoli, portando a
risultati distorti. Quindi, la trasformazione dei dati in scale comparabili € necessaria

per prevenire questo problema.

Matematicamente cio puo essere fatto, per esempio, sottraendo la media e dividendo
per la deviazione standard per ogni valore di ciascuna variabile. Una volta eseguita la
normalizzazione, tutte le variabili presentano la stessa scala di valori e il dataset puo

essere trattato con l'algoritmo di Principal Component Analysis.

Al fine di rendere I’analisi piu intuitiva, si riporta di seguito un breve esempio. Si ponga
il caso in cui in cui p=2, e sia inoltre dato un set di dati contenente 50 osservazioni
riferite a due variabili fortemente correlate, x; e x.. L’andamento dei dati € riportato
graficamente in Figura 11: si pud evidenziare una notevole variabilita nella

distribuzione delle osservazioni lungo entrambe le direzioni.

"

o
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Figura 11 - Rappresentazione della distribuzione di 50 osservazioni nelle due variabili x; e x= (Jolliffe, 2002).

Tuttavia, una volta proiettate le variabili lungo le direzioni principali definite a partire
dalle componenti principali z: e z», trovate applicando I’algoritmo iterativo, si ottiene

una differente distribuzione, mostrata in Figura 12.
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Figura 12 - Rappresentazione dello stesso dataset della figura precedente rispetto alle componenti
principali z; e z- (Jolliffe, 2002)

Come si puo notare nella figura sovrastante, a seguito dell’applicazione della PCA si
nota che la variazione maggiore delle osservazioni avviene lungo la direzione di z: e, a
seguire, lungo la seconda direzione principale z.. Questo evidenzia il fatto che le
componenti principali si dispongano secondo una distribuzione decrescente in base

alla varianza spiegata.

2.3.1 Origini della Principal Component Analysis

L’Analisi delle Componenti Principali fu proposta per la prima volta nel 1901 dal
matematico e statistico britannico Karl Pearson, che per primo si interesso a problemi
di ottimizzazione geometrica, nonché della definizione di linee e piani che meglio
potessero adattarsi ad un insieme di punti in uno spazio p-dimensionale (Pearson,

1901).

E interessante come egli stesso, oltre mezzo secolo prima della disponibilita di veri e
propri calcolatori, affermasse che il metodo della PCA potesse essere facilmente
applicato a problemi numerici e li considerasse ancora fattibili, sebbene riconoscesse

che i calcoli diventano scomodi per quattro o piu variabili.

In seguito, la tecnica della PCA venne sviluppata dallo statistico statunitense Harold
Hotelling, il quale si occupo della derivazione algebrica delle componenti principali a

partire dall’analisi fattoriale (Hotelling, 1936). Lo scienziato propose di individuare un
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set di variabili indipendenti piu piccolo per determinare i valori dei dati originali. Per
non utilizzare il termine “fattori” — ed evitare di far confusione con i fattori matematici,
Hotelling decise di usare il termine “componenti” per definire questo numero ridotto

di variabili.

Hotelling scelse le componenti in modo tale da massimizzare la varianza dei dati
originali, e diede loro il nome di Principal Components. Il metodo proposto per
ricavare le componenti principali ¢ fondato su un algoritmo iterativo basato sul metodo
delle potenze, tramite il quale si ottengono gli autovalori della matrice di covarianza, e
i corrispondenti autovettori. Hotelling forni anche una diversa interpretazione
geometrica rispetto a quella data da Pearson, avanzando ipotesi di ellissoidi di

probabilita costante per distribuzioni normali multivariate.

In seguito, sono stati proposti diversi metodi per il calcolo delle componenti principali.
Tra questi, si ricorda in particolare quello introdotto da Girshick, basato sull’idea di

utilizzare la stima di massima verosimiglianza dei dati originali (Girshick, 1936).

Negli anni a seguire si € assistito ad un notevole sviluppo della letteratura statistica,
che ha visto l'accrescersi delle teorie sulla PCA; tuttavia, I'incremento vero e proprio
della sua applicabilita, dati gli oneri computazionali elevati, & stato possibile solo a
seguito della diffusione dei calcolatori.

La letteratura odierna riporta numerosi campi in cui puo essere utile adottare la PCA,
come l'agricoltura, la biologia, la demografia, I’economia, la genetica, la psicologia e —

non ultimo, lo studio del movimento e della postura.

2.3.2 PCA per lo studio della postura e del movimento

L’applicazione della Principal Component Analysis per la valutazione quantitativa del
movimento e della postura € relativamente recente: in tal senso, negli ultimi 15 anni la
PCA e stata adottata principalmente per estrarre pattern coordinativi fondamentali o
trend associati ad atti motori di vario genere, anche complessi.

Inizialmente, I’Analisi delle Componenti Principali ha ottenuto una certa popolarita in
ambito di analisi del cammino (gait analysis). In letteratura si trovano svariati lavori
che accostano questi due elementi per analizzare dati di comportamento

deambulatorio di soggetti sani appartenenti a differenti fasce d’eta e sotto differenti
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condizioni di prova (Troje, 2002; Daffertshofer, 2004; Dona, 2009; Verrel, 2009),
oltre a studi su individui in condizioni patologiche mirate — come osteoartrite
(Federolf, 2013) o Paralisi Cerebrale Infantile (Carcreff, 2019). Oltre al contesto clinico,
sono presenti ulteriori studi che applicano I’analisi motoria basata sulle componenti
principali ad altri ambiti, come ad esempio quello sportivo (Federolf, 2014; Zagol1],

2017) e ricreativo (Zagol2l, 2017).

In tutti questi lavori di ricerca scientifica, questa tecnica di dimensionality reduction
ha permesso di trattare in modo innovativo l'output multifattoriale del sistema
optoelettronico, ricavando le componenti sinergiche del movimento posturale a partire
dalla cinematica del movimento, sia per il ciclo del passo che per gesti di discipline
sportive. In Figura 13 e in Figura 14 vengono riportati alcuni esempi tratti dagli articoli

precedentemente citati.

Figura 13 — A sinistra: posizione dei 23 marker nel protocollo utilizzato in questo studio per Uanalisi
del cammino sul treadmill; in alto a destra sono evidenziate le traiettorie dei marker durante il
cammino (Daffertshofer, 2004)
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Figura 14 - A sinistra: scores della PCA delle "eigenpostures” 1, 2 e 4 di due karateka con differente esperienza; a
destra: stick diagrams di entrambi gli atleti, uno con i marker neri e uno con i marker bianchi (Zago!', 2017)

Quando si vogliono studiare i movimenti di controllo posturale in condizioni statiche,
bisogna tener presente che gli aggiustamenti posturali in questo caso hanno delle
ampiezze decisamente inferiori; per questo motivo si tende ad indagare componenti

del movimento sinergico e funzionale quali le strategie di caviglia o d'anca.

Per poter utilizzare la PCA su un test di stabilometria, € necessario che la prova sia
registrata tramite sistema optoelettronico e che sul soggetto in esame siano stati
apposti dei marcatori passivi secondo uno specifico protocollo. Questo perché la PCA
viene applicata ai dati di cinematica — esattamente come avviene per la gait analysis —
e non sulle grandezze posturografiche in output dalla pedana dinamometrica. I
movimenti umani, registrati attraverso i dati cinematici e in seguito trattati con la PCA,
possono essere descritti attraverso un piccolo insieme di variabili, le quali
rappresentano i movimenti correlati di segmenti corporei. In questo modo € possibile

ottenere e raffigurare le singole componenti unidimensionali dell'insieme degli
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aggiustamenti posturali compiuti dal soggetto. Reintegrando queste singole

componenti tra loro si ricostruisce il trend oscillatorio originale.

Uno studio di fondamentale importanza per capire come si applica la PCA ad una
sessione di posturografia ¢ quello di Federolf e collaboratori del 2013. In questo
articolo viene esplorato e perfezionato il metodo per identificare, quantificare e
visualizzare le strategie posturali, basandosi sugli approcci sviluppati per 'analisi del
cammino. Questi infatti interpretano 'interezza delle posizioni tridimensionali di tutti
i marker quantificando le oscillazioni di un soggetto come vettori posturali di grandi
dimensioni.

Gli obiettivi di questo studio sono tre: in primo luogo, sviluppare una tecnica di analisi
che faciliti un confronto diretto della struttura dei modelli multi-segmentati di
aggiustamento posturale tra diversi soggetti; in secondo luogo, confrontare la
complessita dei movimenti posturali tra tre condizioni di appoggio di diversa difficolta
(tandem, bipedal, one-leg stance); infine, l'ultimo obiettivo e l'indagine delle
differenze intra-soggetto nella struttura dei movimenti posturali e dei fattori che

possono contribuire a queste differenze (Federolf, 2013).

In questo articolo, per “postura” si intende la configurazione dei landmark in ogni
istante di tempo; secondo tale logica, ogni istante di tempo della prova e caratterizzato
da un “vettore postura”, comprensivo delle coordinate tridimensionali dei marker.
L’analisi delle componenti principali sui posture vectors permette di estrarre le
componenti fondamentali del movimento che costituiscono le oscillazioni effettuate
del soggetto. Anche quando queste oscillazioni hanno ampiezza ridotta, come nel caso
della postura eretta imperturbata, questo metodo si e rivelato adatto per determinare
modelli di coordinazione multi-segmento specifici per i vari movimenti posturali

attuati dal singolo soggetto.

Applicata alle coordinate dei marker, la PCA trasforma gli spostamenti complessi e ad
elevata dimensionalita di tutti i marker in un unico set di componenti unidimensionali
del movimento. Queste componenti di movimento generate dalla PCA vengono
chiamate da Federolf “movimenti principali” o PMs, in quanto derivazioni delle

componenti principali (PCs) in output dall’algoritmo. Gli autovettori di queste PCs
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formano quindi una base nello spazio vettoriale associato delle modifiche posturali

(Federolf, 2013).
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Figura 15 - Stick diagrams dei primi 6 PMs in appoggio bipodalico (A), tandem (B) e
monopodalico (C) (Federolf, 2013)
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Come sottolineato nelle sezioni precedenti, la standardizzazione dei dati ¢ di
fondamentale importanza per poter utilizzare la PCA su qualunque dataset. In questo
studio, Federolf migliora le precedenti versioni del metodo, previa applicazione di una
tecnica di normalizzazione per filtrare le differenze antropometriche tra i soggetti.
Pertanto, le risultanti delle varie componenti del movimento di tutti i soggetti vengono
proiettate utilizzando le stesse componenti principali, facilitando in questo modo un

confronto diretto tra le strategie posturali di diversi individui.

Brevemente, la normalizzazione applicata in questo studio sottrae la postura media di
ogni soggetto e standardizza la deviazione dalla postura media tra i soggetti. Questo
facilita il calcolo delle componenti principali del movimento, permettendo di

confrontare la struttura degli aggiustamenti posturali tra i soggetti. Tuttavia, in questo
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modo vengono cancellate le differenze nell'ampiezza del movimento. Come attestato
dall’autore stesso, questo rappresenta un limite del metodo impiegato. E possibile
confrontare piu soggetti sui contributi relativi del PM;j, dove j rappresenta 'ordine della
relativa Componente Principale, agli aggiustamenti posturali complessivi, tuttavia non

e possibile confrontare le ampiezze assolute degli stessi.

Il gruppo di partecipanti testato era privo di qualunque condizione fisica o mentale tale
da compromettere la capacita di eseguire un esercizio di equilibrio. I PMs sono stati
caratterizzati in base al loro contributo relativo agli aggiustamenti posturali

complessivi e in base alla fluidita delle loro serie temporali (smoothness).

Le tre differenti condizioni di appoggio hanno permesso di identificare tre diversi set
di PMs (come mostrato in Figura 15). Il significato del j-esimo PM varia tra una
condizione di prova e laltra, in funzione della differente modalita di appoggio
(bipodalico, monopodalico o tandem). Inoltre, quattro, otto e nove PMs sono risultati
necessari per rappresentare il 90% della varianza totale rispettivamente in bipedal,
tandem e one-leg stance; questo suggerisce che 'aumento di difficolta del task e
associata ad una maggiore complessita della struttura del movimento, quantificabile

in termini di varianza cumulativa normalizzata, Xoj2.

Inoltre, € emerso che soggetti diversi hanno utilizzato diverse combinazioni di PMs per
controllare laloro postura. In diversi PMs, il contributo relativo di un PMj ai movimenti
posturali complessivi di un soggetto era correlato alla smoothness delle serie temporali
del PM stesso, suggerendo che l'utilizzo di PMs posturali specifici puo dipendere dalla
capacita del soggetto di controllare l'evoluzione temporale del PM. Questo aspetto
risulta particolarmente interessante se si pensa a tutte quelle condizioni patologiche
che comportano disturbi dell’equilibrio, e in particolare ai ritardi cognitivi con

limitazioni funzionali di tipo motorio e disturbi dell’apprendimento.

La PCA consente da un lato di valutare la struttura coordinativa, e dall’altro di
esplorare il controllo dei singoli aggiustamenti posturali. La struttura coordinativa e
rappresentata dalla quantita di attivita dei singoli PMs. Le differenze nel contributo
relativo dei PMs dimostrano che l'interazione tra essi — e quindi la struttura

coordinativa di questo movimento — ¢ diversa (Zagol2], 2017).
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Figura 16 — In alto: stick diagrams di PM2 e PM35, rispettivamente indicativi di strategia di
caviglia e d’'anca, con relativi andamenti di PP e PA; in basso: escursione laterale misurata del
COM in rosso, mentre in blu quella calcolata usando PP e PA (Federolf, 2016).

Nel 2016, Federolf ha ampliato il lavoro esposto nei suoi precedenti articoli, con una
particolare attenzione rivolta ancora una volta all’analisi della postura: in questo
secondo studio, il concetto dei PMs viene espanso in analogia con la meccanica di
Newton; infatti Federolf introduce le "posizioni principali" (PPs), le "velocita
principali" (PVs) e le "accelerazioni principali" (PAs), e dimostra come una
combinazione lineare di PPs e PAs possa essere utilizzata per determinare la varianza
del centro di pressione (COP) nella posizione eretta (Federolf, 2016). In Figura 16, si

riporta un’'immagine tratta dall’articolo menzionato.
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In breve, le PPs non sono altro che gli scores della PCA: calcolandone la derivata prima
e seconda, si ricavano rispettivamente PVs e PAs. Da una combinazione lineare di PPs
e PAs ¢ possibile ottenere la varianza del COP nell’'upright standing. In particolare, le
PAs quantificano le accelerazioni between-segment, ovvero si tratta di un parametro
utilizzabile per indagare piu a fondo sui pattern di controllo neuromuscolare; le PPs e
le PVs, invece, caratterizzano lo stato del sistema. Queste nuove variabili proposte da
Federolf facilitano lo studio di come le variabili meccaniche — come il COP - siano
governate dal sistema di controllo posturale, e non da processi non-lineari (caotici)
(Federolf, 2016).

Pertanto, il controllo dei singoli movimenti posturali puo essere analizzato utilizzando
le accelerazioni dei PMs. Le PAs sono un risultato diretto del sistema di controllo, dato
che le accelerazioni sono direttamente proporzionali alle forze agenti: nel caso del
controllo posturale, esse sono direttamente prodotte o consentite dal sistema di

controllo neuromuscolare.

Nonostante gli approfondimenti discussi in questo secondo articolo ad opera di
Federolf, due sono i limiti principali di questo nuovo approccio per lo studio del
controllo posturale: la normalizzazione, come esposto precedentemente, che viene
effettuata sui posture vectors prima di trattarli con la PCA, ma che inevitabilmente
porta ad una perdita di informazione; e in secondo luogo la natura dei PMs stessi.
Infatti, come attesta I'autore, questi non sono movimenti puri o reali, ma sono una
combinazione lineare degli aggiustamenti posturali effettuati dal soggetto. Pertanto, i
PMs non sono una rappresentazione delle strategie che conosciamo dalla letteratura,
come quella di caviglia o d’anca, ma sono una astrazione delle stesse, sottoforma di

componenti del movimento linearizzate e unidimensionali (Federolf, 2016).

Ad oggi, in letteratura non € possibile trovare lavori di ricerca che prendano in
considerazione le analisi stabilometriche in combinazione con I'utilizzo della PCA per
studiare ed approfondire il controllo motorio tipico dei soggetti affetti dalla Sindrome

di Down.
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3. Materiali e metodi

Nel seguente capitolo verra esposta nel dettaglio la procedura sperimentale impiegata
per l'acquisizione, la selezione e I’elaborazione dei dati. Il disegno sperimentale dello

studio ¢ di tipo trasversale di coorte.

3.1 Selezione dei soggetti e disegno sperimentale

Nel presente studio sono stati selezionati i dati di 121 pazienti con Sindrome di Down
(57 femmine e 64 maschi) di eta compresa traisei69 anni (eta media 21.4 + 9.8 anni)
e quelli di un Gruppo di Controllo (Control Group, CG) composto da 12 soggetti sani

(6 femmine e 6 maschi), di eta compresa trai 20 ei29 anni (eta media 23.5 + 0.7 anni).

I dati dei pazienti sono stati acquisiti tra il 1998 e il 2005 presso 'Istituto di Ricovero
e Cura a Carattere Scientifico, Fondazione San Raffele Pisana di Roma. I criteri di
inclusione considerati sono stati i seguenti:

e Diagnosi di Trisomia 21;

e Capacita di comprendere ed effettuare una prova di stabilometria statica in

maniera indipendente e autonoma rispetto a qualsiasi dispositivo di assistenza.

Da un gruppo inizialmente molto ampio, il dataset si € ridotto alle sole prove di 23
pazienti (9 femmine e 14 maschi, eta media 19.5 + 3.5 anni). Sebbene i restanti 98
pazienti fossero idonei ai criteri sopra descritti, non € stato possibile includerli nello
studio a causa di incompletezza e/o non omogeneita dei dati, e in particolare i motivi
di esclusione sono stati:

e Mancanza di una delle due modalita di prova (OA, OC).

e Flickering.

e Utilizzo di un protocollo differente.

e Mancanza dei dati di pedana.

Dato 'utilizzo retrospettivo di questo database, ¢ stato pertanto necessario escludere
quei pazienti le cui prove non rispettavano i requisiti minimi necessari ai fini della

specifica analisi prevista da questo studio.
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I criteri di selezione per i soggetti del CG sono stati:

Nessun disordine a livello cardiovascolare, neurologico o muscoloscheletrico in
precedenza al test.
Range of motion (ROM) e forza muscolare nella norma.

Nessun deficit posturale o motorio.

I dati del gruppo di controllo sono stati acquisiti nel 2019 presso il Laboratorio di

Analisi della Postura e del Movimento “Luigi Divieti” del Dipartimento di Elettronica,

Informazione e Bioingegneria del Politecnico di Milano. Nella tabella sottostante sono

riportati i dati anagrafici e antropometrici dei soggetti considerati nello studio.

Gruppo N° Soggetti Eta (anni) Peso (kg) Altezza (m)
CG 12 23.5+0.7 59.5+6.4 1.63+0.09
DS 23 19.5+3.5 44.5+3.5 1.38+0.05

3.2

Tabella 4 - Anagrafica e misure antropometriche del dataset finale

Procedura sperimentale

Secondo le linee definite dal protocollo Davis (Davis, 1991), per ogni soggetto sono stati

inizialmente rilevati alcuni parametri antropometrici di interesse:

Peso.
Altezza.
Spessore del bacino.

Distanza tra le spine iliache anteriori-superiori (Anterior-Superior Iliac Spine,
ASIS).

Lunghezza degli arti inferiori.
Distanza tra i condili femorali (diametro del ginocchio).

Distanza tra malleolo interno ed esterno (diametro della caviglia).

Di seguito, sono stati posizionati sul soggetto, posto in posizione ortostatica eretta, 22

marker passivi, costituiti da materiale plastico molto leggero, e rivestiti da sostanze

catarifrangenti e polvere di alluminio. Tali marker sono inoltre caratterizzati da una

forma sferica o — semisferica nel caso dei talloni, con diametro pari a 12 mm, per
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garantire una completa visualizzazione. In particolare, i marcatori sono stati
posizionati bilateralmente sui seguenti punti di repere:

e Vertebra cervicale (C7).

e Acromion.

e Seconda vertebra sacrale (sacrum).

e ASIS.

e Grande trocantere.

e Epicondili femorali laterali.

e Epicondili tibiali.

e Malleolo esterno.

e Tallone.

e Testa del quinto metatarso.

e Barretta posizionata a meta della coscia.

e Barretta posizionata a meta della gamba.

Per completezza, nella Figura 17 e riportata una rappresentazione dello schema di
posizionamento dei marker secondo il protocollo appena descritto.

Una volta terminata la preparazione del soggetto, la prova si € svolta come segue: il
partecipante € stato istruito sul posizionamento sopra la pedana, e gli € stato chiesto di
rimanere in posizione eretta per circa 40+50 secondi sulla stessa; € stato sottolineato
di mantenere lo sguardo rivolto in avanti e le braccia rilassate lungo i fianchi, limitando
il piu possibile movimenti di testa e arti superiori. Tale prova é stata ripetuta per due
volte distinte e consecutive, in due modalita: ad occhi aperti (OA) e ad occhi chiusi
(00).

I dati relativi alle prove sono stati acquisiti e registrati grazie all’utilizzo combinato di
un sistema optoelettronico (ELITE 2002, BTS S.p.A., Milano, Italia) e di una
piattaforma di forza (KISTLER, CH).
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coordinate spaziali di ogni marker in ogni momento.

Figura 17 - Rappresentazione grafica dello schema di posizionamento dei marcatori passivi sui punti di
repere anatomici di interesse, secondo il protocollo Davis (Davis, 1991).

Il sistema optoelettronico € composto da 12 telecamere a infrarossi disposte attorno al
paziente, in grado di illuminare i marker passivi tramite luce infrarossa e captarne il
segnale luminoso rifratto, il quale viene poi trasdotto in un segnale elettrico. In questo
modo si € in grado di registrare la cinematica del movimento — in questo caso con una

frequenza di campionamento di 100 Hz — e successivamente di determinare le

La pedana dinamometrica permette invece di misurare le forze scambiate tra il
soggetto e il terreno durante ’acquisizione della prova statica, ossia di monitorare per
I'intera durata della prova I’'andamento del punto di applicazione della GRF. Per questo

secondo strumento di acquisizione, la frequenza di campionamento ¢ pari a 500 Hz.

64



3.3 Analisi dei dati

L’analisi dei dati si & svolta secondo tre fasi di elaborazione principali:
e Una fase di pre-processing.
e Una fase di elaborazione delle Componenti Principali.

e Una fase di post-processing.

In Figura 18 e rappresentato il diagramma di flusso che riassume i punti chiave del

processo di elaborazione svolto.

Preparazione e Trial
* Misure antropometriche
* Posizionamento dei marker
* Acquisizione delle prove

Pedana di Forza

* Filtraggio

* Taglio e ricampionamento
* Velocita del CoP

* Lunghezza traiettoria CoP
* Ellissi di confidenza 95%

Dati Posturografici
* Ground Reaction Force
* Centri Articolari
¢ Traiettorie 14 landmarks

/ Motion Capture \

* Interpolazione e filtraggio

* Taglio e ricampionamento

* Cambio sistema di riferimento

* Vettore postura media

* Vettore dei pesi

v MED e normalizzazione /

PCA . Registrazione dei dati
* Autovettori (Componenti Principali) Processing * Matrice delle posture (Pyopm)
* Autovalori (Eigenvalues)

* Matrice globale (P )
* Scores (Posizioni Principali) GLOBAL

Variabili
* Movimenti Principali (PCs)

* Posizioni Principali (PCs)
* Accelerazioni Principali (PAs)

Variabili dipendenti
* Zero Crossing (ZC)
* Ampiezza Relativa (RA) J

. Analisi Statistica
Post - processing ANOVA a due vie su

Group e Type

Figura 18 - Diagramma di flusso del lavoro svolto
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3.3.1 Dati Posturografici

Grazie all’utilizzo dei software integrati con la strumentazione presente in Laboratorio
—in particolare SMART Tracker e SMART Analyzer (BTS S.p.A., Milano, Italia), € stato
possibile estrapolare per ogni soggetto la Ground Reaction Force — e quindi calcolare
I’andamento la traiettoria del CoP — nonché le informazioni provenienti dal sistema

motion capture.

Le grandezze antropometriche misurate in fase di preparazione dei soggetti sono state
integrate con dati cinematici dei marker, in seguito elaborati mediante i tool presenti
nei programmi menzionati. Questo ha permesso di ottenere le traiettorie di 14 punti di
interesse, denominati landmark; nella fattispecie 6 landmark sono rappresentati dai
centri articolari relativi a bacino, ginocchia e caviglie, e gli altri 8 dai punti di repere
anatomici situati in Cy, acromia, sacrum, ASIS e teste del quinto metatarso.
Trattandosi di una prova di posturografia statica, le traiettorie dei 14 landmark
identificati risultano molto contenute, ma di fondamentale importanza nello studio
delle piccole oscillazioni che caratterizzano il mantenimento della postura ortostatica

indifferente.

3.3.2 Pre-processing

I dati estrapolati dai software BTS sono stati in seguito elaborati in ambiente Matlab
(Mathworks Inc., Natwick, USA) tramite un codice composto, nella parte iniziale, di
due sezioni distinte, mirate a trattare in modo differente i dati provenienti dalla pedana

e quelli provenienti dal sistema optoelettronico.

Per quanto concerne i dati di pedana, le elaborazioni svolte sono:

1. Mediante un filtro Butterworth di quart’ordine € stato effettuato un filtraggio
passa-basso con una frequenza di taglio a 6 Hz sulla traiettoria grezza del CoP.

2. Le prove filtrate sono state poi tagliate in modo da avere, per ciascuna prova di
ogni soggetto, 20 secondi di traccia; in particolare sono stati eliminati i primi 5
secondi di ogni prova, e gli ultimi secondi successivi al frame corrispondente a
t = 25 s. Tenendo in considerazione che la frequenza di campionamento
utilizzata dalla pedana ¢ 500 Hz, ogni singola prova € costituita da 10000

campioni (samples).
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3. A questo punto e stato possibile calcolare la velocita del CoP, la lunghezza della

sua traiettoria (Trajectory Lenght) e I'area dell’ellisse al 95% di confidenza.

Per quanto riguarda le informazioni provenienti dal sistema motion capture, invece:

1.

E stata effettuata un’interpolazione delle traiettorie grezze dei landmark tramite
spline cubiche. Tali traiettorie sono state successivamente filtrate mediante
I'uso di un filtro Butterworth di quart’ordine; in particolare, il filtraggio
applicato € di tipo passa-basso con una frequenza di taglio a 10 Hz. Anche in
questo caso le prove sono state tagliate eliminando i primi e gli ultimi secondi
di registrazione, in modo da avere per ogni prova 20 secondi effettivi.
Considerando che il sistema motion capture campiona a 100 Hz, ogni prova e

costituita da 2001 campioni.

. Per esprimere le coordinate dei landmark é stato definito, oltre a quello globale,

un sistema di riferimento locale solidale al soggetto; tale sistema € stato
costruito considerando i 3 landmark del bacino: sacrum, ASIS destro e ASIS
sinistro. L’origine del sistema locale infatti coincide con il punto medio tra i
marker del bacino; I’asse z ¢ orientato verso destra nella direzione della retta
congiungente i due ASIS; I’asse y ¢ verticale; infine I’asse x & dato dal prodotto

vettoriale tra gli altri due assi, con verso positivo in avanti.

Ciascuna prova € rappresentata da una matrice postura di dimensioni
[2001x42]; ogni riga di questa matrice contiene il vettore postura indicativo di
quello specifico istante di tempo, di dimensioni [1x42]. Ciascun vettore
posturale contiene quindi le coordinate di tutti marker al tempo t (14 landmark
x 3 dimensioni, quindi 42 colonne).

Per ogni i-esima prova e stato calcolato un vettore di postura media,
denominato Pmean,i. Tale vettore ha dimensioni [1x42], ed € caratterizzato dalla
media temporale delle coordinate dei 14 landmark (j = 1, ..., 14) durante la
prova:

Pmean,i = [xl,yl,zl, w0 Xy Yjr Zj ]
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Tale vettore viene sottratto dalla matrice postura per ciascuna i-esima prova, al
fine di evidenziare le variazioni posturali rispetto alla posizione neutra. Questa
matrice temporanea, ottenuta privando la matrice originale della sua media, ¢

denominata Piemp,i (Federolf, 2016).

Ogni landmark apporta un contributo diverso in termini di massa, motivo per
cui e stato definito un vettore dei pesi w, di dimensioni [1x42]. In particolare, il
peso di ogni j-esimo marker (wj) € stato definito come il rapporto tra la massa
relativa del segmento corporeo e il numero dei marker presenti sullo stesso; nel
caso di marker posizionati sulle articolazioni, e stata considerata la massa di
entrambi i segmenti uniti dall’articolazione considerata (Federolf, 2016). Le
masse relative ai vari segmenti corporei sono state calcolate con una precisa
percentuale, dipendente da genere ed eta (Durkin, 2003; Ganley, 2004; Muri,
2008).

. Successivamente ¢ stata calcolata la Distanza Media Euclidea (Mean Euclidean
Distance, MED) su Piemp,i; in seguito ¢ stata effettuata la normalizzazione di
ciascuno dei suoi vettori posturali, moltiplicando per il vettore dei pesi e
dividendo per la MED, al fine di minimizzare le differenze antropometriche tra
i soggetti. In questo modo si e ottenuta la matrice posturale normalizzata Pnorm,i

avente dimensioni [2001x42] (Federolf, 2013).

Una volta effettuati questi passaggi per tutte le prove, ¢ stato possibile definire
una matrice globale P, costituita dalla concatenazione delle matrici delle
posture di ogni individuo, e quindi con dimensioni finali [(35 soggettix2 prove)
x (2001x42)]; ogni soggetto avra due matrici — una per ogni prova — che
contribuiscono alla creazione del dataset complessivo, ciascuna con la stessa
varianza. Inoltre, € stata creata una matrice ordinata [2x23], nella quale ogni
paziente corrisponde a una colonna e ogni riga corrisponde ad una tipologia di
prova. Quindi sostanzialmente tale matrice &€ composta di due array, nei quali
ogni cella rimanda alla i-esima matrice delle posture, che contiene I'insieme
delle posizioni dei landmark per tutti i frames di campionamento della prova

considerata.
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3.3.3 Processing

Per estrarre e analizzare le componenti principali, alla matrice globale P ¢ stata
applicata la Singular Value Decomposition (SVD); con gli output di questa sono state
eseguite delle successive elaborazioni al fine di ottenere:

1. Gli autovettori ortogonali della matrice di covarianza di P, ovvero le
Componenti Principali, espresse dalla matrice pck [42%x42].

2. Gli autovalori (Eigenvalues, EVs) della matrice di covarianza di P, che
quantificano la varianza spiegata da ogni componente. In particolare, la SVD
restituisce come output una matrice diagonale S con gli autovalori; questi sono
stati riportati in un vettore colonna, evr [42x1].

3. Una matrice degli Scores [(35 soggettix2 prove) x (2001x42)], ottenuta come

proiezione della matrice globale della postura sulle PCs.
Scores = P x pck

Scindendo la matrice degli Scores, si ottiene una matrice tridimensionale che descrive
il corso temporale di ogni componente del movimento, e rappresenta le cosiddette
Posizioni Principali (Principal Positions, PPs). Delle 42 componenti originali in
uscita dalla SVD, sono state considerate solo quelle che spiegano una percentuale di
varianza dei dati superiore all'1%. In questo caso le componenti principali che
rispettano questo criterio sono risultate essere 8 (n_retained), ed € questo che la

matrice PP ha dimensioni [70x2001x8].

Le variabili ottenute tramite la PCA hanno permesso di ricostruire il movimento
considerando ciascuna componente in maniera indipendente rispetto alle altre, e di
definire pertanto dei Movimenti Principali (Principal Movements, PMs) come
proiezioni delle PCs sulle PPs. In maniera analitica, sono stati definiti nel seguente
modo:

pmi(t) = pi + Si x [SF - Scores xpck"]
con un fattore di scala (Scaling Factor, SF) e una matrice di scala (Scaling Matrix, SM)

Si [42x42] che inverte la normalizzazione messa in atto in fase di pre-processing.

Pertanto, la matrice PM ha dimensioni [140070x42x8].
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Infine, sono state ottenute le Accelerazioni Principali (Principal Acceleration,
PAs), calcolando per via numerica la derivata seconda delle PPs. Tali accelerazioni
sono state utili per descrivere il sistema di controllo del movimento in fase di post-
processing. In accordo con la matrice PP da cui deriva, la matrice PA ha dimensioni

[70x2001x8].

3.3.4 Post-processing

Nella fase finale dell’elaborazione dei dati, sono state analizzate le curve delle posizioni
principali ppr(t) e delle accelerazioni principali par(t) per estrarre due variabili
indipendenti:

1. Zero Crossing, ZC; rappresenta il numero di volte in cui l'accelerazione
principale attraversa I’asse delle ascisse, ossia la posizione nulla.

2. Relative Amplitude, RA; ossia 'ampiezza relativa, pari al rapporto tra I'area
sottesa dalla posizione principale di ogni prova (pesata con l'autovalore
corrispondente) e la somma pesata di tutte le aree sottese da tutte le componenti
(Zago!2l, 2017; Zagol3], 2017). Tale variabile costituisce un modo per pesare in

maniera quantitativa ogni componente rispetto al pattern motorio complessivo.

Una volta calcolate tali variabili, & stato possibile descrivere tramite le stesse ogni
movimento principale significativo, considerando due valori diversi — per quanto

riguarda ZC che per RA, e tenendo conto delle due diverse modalita di prova, OA e OC.

3.3.5 Analisi statistica

Al fine di studiare le differenze nelle variabili considerate tra i pazienti con sindrome
di Down e i soggetti sani, ¢ stata condotta un’analisi univariata della varianza a due vie
(ANOVA). Si e scelto di utilizzare tale tecnica al fine di approfondire singolarmente il
significato delle due variabili dipendenti — RAx, ZCk con k = [1, ..., n_retained] —
rispetto a due categorie di fattori fissi:

e Il gruppo (Control Group e Down Syndrome).

e La condizione della prova (Occhi Aperti e Occhi Chiusi) nel CG e nel gruppo DS.

L’analisi € stata ripetuta per un numero di volte pari a n_retained, al fine di rispettare

il criterio di selezione precedentemente citato in merito alla significativita delle PCs.
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La soglia di significativita statistica & stata impostata a p = 0.01. E stata inoltre tenuta
in considerazione l'interazione tra i due fattori fissi (Interaction). I risultati sono stati
accorpati in un’unica tabella, riportata nel capitolo successivo (Capitolo 4, Risultati)
che raccoglie i valori di F e P. Inoltre, 'entita dell’effetto di ciascun fattore ¢ stata
calcolata come 12 (effect size). Ad un valore di n2 pari a 0.01 corrisponde un effetto
piccolo; I'effetto medio corrisponde ad un valore di n2 di 0.059; ad un valore di 0.138

e associato invece un effetto di grande entita (Richardson, 2011).
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4. Risultati

Nel seguente capitolo verranno esposti i risultati ottenuti durante il lavoro svolto.

PM, EV(%) Vista Descrizione Articolazioni Interpretazione
Stabilizzazione
+—> Oscillazione medio-laterale Anca medio-laterale
1 43.94 con strategia d’anca Ginocchio Spostamento del
g Caviglia peso da una gamba
all’altra

2 22.56

Flesso-estensione del tronco Bacino Stabilizzazione
antero-posteriore

Anca Inseguimento CoP-
Ginocchio CoM, lieve strategia
Caviglia di caviglia

I‘ Oscillazione antero-
12 posteriore con flesso-
3 99 [ estensione dell’anca, del

ginocchio e della caviglia

Rotazione in fase del tronco Bacino
sul piano sagittale, abdo- Anca Stabilizzazione sul
4 55 adduzione dell’'anca e intra- .1 piano mediano

extrarotazione della caviglia Caviglia

Inclinazione del tronco sul Bacino Stabilizzazione sul
5 3.04 piano frontale con abdo- Anca iano mediano
adduzione dell’anca P
I. Lieve
6 2.48 j[ sollevamento/abbassamento - Respirazione
del tronco
r I_ Rotazione antifase del
tronco sul piano sagittale Bacino R
'\ £l
7 2.01 ™ abdo-adduzione dell’anca e Anca Sta;b;rlllzzr?lz;ggizul
intra-extrarotazione della Caviglia P
caviglia
ﬂﬁs};?olf;(;n:o(tl:g;?g%el Anca Controllo in medio-
8 1.85 — . . ] ] Ginocchio laterale del peso
ginocchio, dorsi-flessione Caviglia COrPOTED
della caviglia 8 P

Tabella 5 - Caratterizzazione dei Movimenti Principali (PMs) completa di stick diagrams nel piano preferenziale
di movimento. Per ogni PMk si evidenzia la percentuale di varianza spiegata (Explained Variance, EV) dalle 8
componenti significative (EV > 1%)
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Nella Tabella 5 vengono riassunte le caratteristiche degli otto Movimenti Principali
ritenuti significativi, che complessivamente spiegano il 94.42% della varianza del

dataset impiegato in questo studio.

Si puo notare come il movimento descritto da ciascun PM abbia un piano preferenziale
di svolgimento. Considerando che ci si sta riferendo a movimenti di ampiezza
estremamente ridotta, per realizzare gli stick diagrams ¢ stato usato uno scaling factor

che amplifica 'oscillazione del movimento di 100 volte.

Nella stessa tabella viene fornita una possibile interpretazione di ciascun PM;
trattandosi di combinazioni lineari di movimenti reali, e non di oscillazioni
effettivamente registrate dal sistema optoelettronico, si ipotizza che ciascun PM sia il
risultato di diverse strategie utilizzate contemporaneamente per mantenere
I’equilibrio. Nonostante cio, in ognuna di queste combinazioni si denota la prevalenza
di un’oscillazione specifica. In questo modo, grazie all’utilizzo degli stick diagrams e in
particolare osservando la loro evoluzione nel tempo, € stato possibile isolare un

movimento preponderante per ogni PM.
I grafici in Figura 19 e la Tabella 6 riassumono i risultati ottenuti dalla stabilometria

classica e dalla corrispondente analisi statistica sull’Area dell’Ellissi al 95% di

confidenza e sulla Lunghezza della Traiettoria del CoP.
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Figura 19 - Grafici a barre dell'Area dell'Ellissi al 95% di Confidenza in [mm?2] e
della Traiettoria del CoP in [mm]

GROUP TYPE INTERACTION
VARIABLE
F p nz F p nz F p nz
95% Ellipse 6 g 6 6
1.023 0.31 0.015 0.181 0.672 0.003 0.431 O0.51 0.00
Confidence Area 7 4 4
Trajectory
9.654 0.003 0.128 1.575 0.214 0.023 0.131 0.718 0.002
Length

Tabella 6 - Risultati del'’ANOVA a due vie per i dati di stabilometria classica Area dell’Ellissi al 95% di
Confidenza e Traiettoria del CoP
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I grafici riportati nelle Figure da 20 a 27 si riferiscono a quanto osservato in output
dall’elaborazione in ambiente Matlab mediante la PCA delle matrici posturali. Nella
Tabella 7 sono stilati i risultati dell’analisi statistica condotta sulle Ampiezze Relative e

sugli Zero Crossing di ciascun PM, utilizzando ’ANOVA a due vie.

I valori statisticamente significativi sono evidenziati in grassetto. Laddove si registra
un p-value vicino alla soglia di significativita, risulta utile andare a vedere il
corrispondente effect size (12); esso esprime, in termini di varianza, I'influenza che la

variabile k-esima ha sul corrispondente PMk rispetto alle altre k-1 variabili.

Dalla Tabella 7 si legge che le sole RA; e RAs risultano statisticamente significative con
un effetto rispettivamente alto e medio-alto. Nello specifico, 'ampiezza del PM3 — che
rappresenta un movimento in direzione antero-posteriore sul piano sagittale — &
significativamente minore nel gruppo patologico (come mostrato in Figura 22). Al
contrario, ’ampiezza del PMs — il quale rappresenta un movimento in direzione medio-
laterale sul piano frontale — € significativamente piu alta nei soggetti affetti da DS

(come mostrato in Figura 27).

Per quanto riguarda gli Zero Crossing, essi risultano significativi per ciascun PMk, come
mostrato in Tabella 7. In particolare, tutti gli ZCxk risultano significativamente piu bassi

nella popolazione patologica esaminata, e con un effect size molto alto.

Per quanto riguarda il fattore fisso Type (ovvero la condizione di prova OA o OC)
nessuna delle RAx e ZCk sono risultate statisticamente significative. Sull’interazione tra
i due fattori fissi (Interaction) non e stato trovato niente di statisticamente significativo
per quanto riguarda le RAk. Per quanto riguarda gli Zero Crossing, solo la ZC-
raggiunge un p-value molto vicino alla soglia di significativita con n2 medio, mentre i

restanti ZC non risultano significativi.

75



AU

AU

0,6

05

04

03

02

01

00

300

200

100

Figura 20 - Grafici a barre dell’ Ampiezza Relativa e degli Zero Crossing relativi al PM;; * = p<0.01;
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Figura 21 - Grafici a barre dell'Ampiezza Relativa e degli Zero Crossing relativi al PM»; * = p<0.01;
significativamente minore rispetto al CG
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Figura 22 - Grafici a barre dell'Ampiezza Relativa e degli Zero Crossing relativi al PM3; * = p<0.01; RAz e ZCs

entrambi significativamente minori rispetto al CG
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Figura 23 - Grafici a barre dell'Ampiezza Relativa e degli Zero Crossing relativi al PM,; * = p<0.01;
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Figura 24 - Grafici a barre dell'Ampiezza Relativa e degli Zero Crossing relativi al PM5; * = p<0.01;
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Figura 25 - Grafici a barre dell’Ampiezza Relativa e degli Zero Crossing relativi al PMs; * = p<0.01;
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Figura 26 - Grafici a barre dell'Ampiezza Relativa e degli Zero Crossing relativi al PM,; * = p<0.01;
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Figura 27 - Grafici a barre dell'Ampiezza Relativa e degli Zero Crossing relativi al PMs; * = p<0.01; RAs
significativamente maggiore e ZCs significativamente minore rispetto al CG
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v LE GROUP TYPE INTERACTION

F p n? F p n? F p n?
RA, 0.834 0.364 0.012 0.039 0.844 0.001 0 0.991 0
RA. 0.818 0.369 0.012 0.064 0.801 0.001 0.094 0.760 0.001
RA; 19.249 <0.001 0.226 0.002 0.964 0 0.388 0.536 0.006
RA, 2.483 0.120 0.036 0.223 0.638 0.003 0.363 0.549 0.005
RA; 2.125 0.150 0.031 0.281 0.598 0.004 0.025 0.876 o)
RAs6 1.565 0.215 0.023 0.204 0.653 0.003 0.002 0.969 o)
RA, 1.724 0.194 0.025 0.595 0.443 0.009 0.009 0.924 0
RAsg 9.899 0.002 0.130 0.065 0.800 0.001 0.230 0.633 0.003
7C, 2209.066 <0.001 0.776 0.008 0.930 0 0.158 0.692 0.002
ZC. 461.773 <0.001 0.875 1.316 0.256 0.020 4.289 0.042 0.061
7C, 393.682 <0.001 0.856 1.700 0.197 0.025 2.437 0.123 0.036
7C, 198.582 <0.001 0.751 0.104 0.748 0.002 0.484 0.489 0.007
ZC; 251.557 <0.001 0.792 0.340 0.562 0.005 0.314 0.577 0.005
7ZCs 202.430 <0.001 0.816 1.623 0.207 0.024 0.006 0.939 o)
7C, 254.888 <0.001 0.794 0.279 0.599 0.004 0.695 0.407 0.010
ZCs 216.932 <0.001 0.767 0.145 0.704 0.002 0.030 0.864 o)

Tabella 7 - Risultati statistici ottenuti dallTANOVA a due vie sui valori di Ampiezza Relativa e Zero Crossing di
ciascun PM significativo. Sono riportati i valori di F, p e n2. I p-value significativi sono evidenziati in grassetto
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5. Discussione

Nel precedente Capitolo la Tabella 5 espone una descrizione dei PM ottenuti dalla PCA
sulle matrici posturali. II PMj riflette un’oscillazione sul piano sagittale dell'intera
catena cinematica: questo ricorda una strategia ampiamente indagata in letteratura,
nota come strategia di caviglia. Inoltre, si evidenzia anche una flesso-estensione di anca
e di ginocchio: infatti, 'evoluzione temporale dello stick diagram del PM3 ricorda il
caratteristico inseguimento CoP-CoM tipico del pendolo inverso (Galli, 2008; Cimolin,
2011).

Al contrario, il piano preferenziale di movimento del PMs ¢ quello frontale. In questo
caso si osserva uno spostamento ciclico del peso corporeo da un arto inferiore all’altro,
grazie all’abduzione dell’anca. Dall’evoluzione temporale dello stick diagram si vede
un’inclinazione alternata del bacino attorno all’asse antero-posteriore, con annesse
flessione e rotazione del ginocchio, e dorsiflessione della caviglia. L’insieme di questi

elementi contribuisce al controllo in direzione medio-laterale della postura.

I risultati ottenuti sui parametri di stabilometria classica sono concordi con quanto
presente in letteratura riguardo le peculiarita del controllo posturale dei soggetti affetti
da Trisomia 21. In particolare, I’analisi di tali parametri ha evidenziato la tendenza di
questa popolazione a preferire degli aggiustamenti posturali anticipatori rispetto alle
azioni compensatorie, anche durante una prova statica. In tal senso, la traiettoria del
CoP dei soggetti con Sindrome di Down risulta significativamente pit lunga, ma non si
osservano differenze significative tra la condizione ad occhi aperti e quella ad occhi
chiusi. Inoltre, non ci sono differenze apprezzabili tra gruppo di controllo e gruppo

patologico nell’area descritta dall’Ellissi di Confidenza al 95%.

La Principal Component Analysis sulle matrici posturali ha permesso la derivazione di
due parametri complessi: le Ampiezze Relative e gli Zero Crossing. Le RA di due su otto
Movimenti Principali sono risultate significative nel caratterizzare una differenza di
comportamento tra il gruppo patologico e il gruppo di controllo. I Movimenti Principali
a cui esse si riferiscono agiscono rispettivamente sul piano sagittale e sul piano

frontale, come la strategia di caviglia e la strategia d’anca.
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Il fatto che tutti gli Zero Crossing siano statisticamente significativi suggerisce che non
esiste una direzione preferenziale del movimento su cui il controllo posturale dei
soggetti con DS agisce in maniera piu incisiva. L’accelerazione di oscillazione cambia
di segno ogni qual volta si passa per la posizione neutra. Nella popolazione DS questo
numero di cambi di segno e evidentemente ridotto, sintomo della loro tendenza ad
essere costantemente rigidi. Infatti, non ci sono differenze apprezzabili tra la

condizione ad occhi aperti e ad occhi chiusi nel numero di attraversamenti dello zero.

5.1 Risultati stabilometrici

L’area dell’Ellissi di Confidenza, che contiene con il 95% di probabilita i punti dello
statokinesiogramma, non € risultata significativa tra le due popolazioni esaminate.
Questo significa che tra gruppo patologico e gruppo di controllo non esistono
differenze apprezzabili sulla distribuzione spaziale del gomitolo posturale specifico di

ciascun PMx.

Come mostrato in alto nella Figura 19, i soggetti sani esaminati esibiscono in media
un’area piu estesa nella condizione di prova ad occhi chiusi, ed un’area piu piccola nella
condizione ad occhi aperti — in quanto 'oscuramento della vista di norma altera le
strategie per il mantenimento dell’equilibrio. Trattandosi di un campione piccolo, le
deviazioni standard sono particolarmente influenti; le differenze da soggetto a soggetto

non hanno permesso di evidenziare nulla di statisticamente significativo in tal senso.

L’ordine di grandezza delle aree relative a DS e CG ¢ confrontabile, anche se per i DS si
registrano comunque valori leggermente superiori e con delle deviazioni standard piu
contenute in entrambe le condizioni di prova. Questo potrebbe essere imputato alla

differenza tra i due campioni, in quanto quello DS risulta leggermente piu numeroso.

Per quanto riguarda il campione patologico, la tendenza risulta invertita: ad occhi
chiusi I'area registrata e inferiore rispetto a quella ad occhi aperti. Le alterazioni
neurologiche e propriocettive tipiche della Sindrome di Down comportano infatti
notevoli differenze nel controllo posturale di questa popolazione. Quindi non stupisce
che, anche se in questo dato non e possibile riscontrare una valenza statistica, la

distribuzione dello statokinesiogramma ad occhi chiusi risulti pressoché uguale a
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quella ad occhi aperti, e addirittura piu contenuta. Sembra quindi che I’esclusione di
una via sensoriale afferente migliori — anche se di poco — la loro capacita di controllo,
gia deficitaria in partenza. La loro difficolta infatti risiede proprio a livello di
integrazione tra le informazioni somatosensoriali e propriocettive; percio, escludendo
la vista, il ridotto flusso di informazioni permette di migliorare I'impostazione della
strategia posturale da mettere in atto (Gomes, 2007; Rigoldi, 2011; Villarroya, 2012;

Bie¢, 2014).

Come riportato in Tabella 6 i valori di Trajectory Length risultano statisticamente
significativi tra gruppi e con un effect size importante. In particolare, come mostrato
in basso nella Figura 19, il gruppo patologico raggiunge dei valori doppi di lunghezza
del percorso del CoP rispetto al campione sano, in entrambe le condizioni di prova. Per

entrambi i gruppi, la distanza percorsa ad occhi chiusi risulta maggiore.

Anche se si tratta di un parametro semplice derivante dalla stabilometria classica, la
TL € comunque un’espressione fortemente indicativa del controllo posturale. A parita

di durata della prova infatti, percorsi piti lunghi implicano velocita piu elevate.

I soggetti affetti da Trisomia 21 effettuano percorsi piu lunghi, e utilizzano pertanto
delle velocita di oscillazione piu elevate (Galli, 2007; Cimolin, 2011). Quindi, il percorso
da effettuare per ritornare alla posizione neutra € pitt lungo, e giustifica il fatto che nei
20 secondi di prova il numero di cambi di segno dell’accelerazione sia inferiore rispetto
a quello del gruppo di controllo. Esiste percio una corrispondenza tra un parametro di
stabilometria classica e un termine complesso legato alle accelerazioni principali
derivate dalla PCA.

5.2 Risultati della Principal Component Analysis

La Principal Component Analysis ha permesso di utilizzare le informazioni
multifattoriali del sistema optoelettronico per studiare in maniera innovativa gli
aggiustamenti posturali durante una prova di posturografia statica. Questo ha
consentito di ridurre la complessita delle oscillazioni registrate, scomponendole in

movimenti quasi unidirezionali: i Principal Movements (PMs).
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In analogia con la meccanica newtoniana, ai PMs ¢ possibile associare le posizioni, le
velocita e le accelerazioni principali (PPs, PVs e PAs rispettivamente) (Federolf, 2016).

Dalla manipolazione di PPs e PAs ¢ stato possibile ottenere rispettivamente RA e ZC.

Per tutti i PMs considerati, gli ZC associati hanno evidenziato diverse differenze tra
gruppo di controllo e soggetti con DS. In particolare, il numero delle inversioni delle
curve di accelerazione dei PMs e sempre superiore per i soggetti sani; questo e indice
della tendenza degli individui con DS a mantenere un costante atteggiamento di
rigidita posturale. Per tutti gli ZCx le deviazioni standard risultano molto piccole sia sul

gruppo patologico che su quello di controllo.

Non e stato possibile osservare alcuna differenza statisticamente apprezzabile tra
gruppi (Between Groups) sulla condizione di prova. Inoltre, non sono state trovate
differenze apprezzabili sulla condizione di prova intra-gruppo (Within Group). Questo
€ probabilmente imputabile alla natura del campione, che risulta essere ristretto e non

sufficientemente omogeneo.

L’Ampiezza Relativa &€ un parametro utilizzato in questo studio per spiegare I'incidenza
di uno specifico PMk rispetto ai restanti PMxk-: sulla totalita del movimento registrato
(Zagolsl, 2017). Questo significa che e possibile che ci siano dei pattern preferenziali di
oscillazione. Tra quelle analizzate, sono risultate significative solo le RA riferite a PM3
e PMs. Nella fattispecie, RA3 risulta significativamente minore nei DS, mentre RAsg

risulta significativamente maggiore.

Come descritto precedentemente, nell’ottavo movimento principale e possibile
distinguere una strategia d’anca. Il fatto che RAs nel gruppo patologico sia
significativamente piu alto, indica una forte preferenza per questa strategia rispetto ad
altre. Questo risultato trova conferma in letteratura, in quanto una delle caratteristiche
peculiari del controllo posturale nella Sindrome di Down € una maggiore confidenza

nell’utilizzo di questa strategia.

L’evidente oscillazione antero-posteriore che emerge dal PM; fa pensare che in questo
movimento principale la strategia preponderante sia quella di caviglia. In tal senso,

RA; risulta significativamente minore per il gruppo patologico rispetto ai soggetti
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senza disabilita. Questo dato conferma quanto appena esposto sulla RAs, ovvero che la
strategia di caviglia abbia un’incidenza inferiore rispetto a quella d’anca nella totalita

degli aggiustamenti posturali scelti dal gruppo con Trisomia 21.

Integrando le informazioni provenienti dall’analisi combinata delle RA e degli ZC
relativi ai PMs significativi, € possibile dare un’interpretazione sommaria
dell’atteggiamento posturale del gruppo patologico. In particolare, si puo affermare
che il PM; viene utilizzato con una frequenza ridotta rispetto ad altre strategie, e con
una limitata capacita di controllo. Il PMs invece viene preferito ad altri pattern, ma

comunque con una minore frequenza di attivazione del controllo.

In conclusione, l'utilizzo dei PMs fornisce informazioni che confermano quanto
attestato dalla vasta letteratura in merito agli atteggiamenti posturali caratteristici

degli individui affetti da Sindrome di Down.

Tuttavia, a causa della natura dei PMs stessi, non esiste una loro interpretazione
univoca. Questo perché ciascun Movimento Principale ¢ la combinazione lineare di
oscillazioni reali, e questo implica che entrambe le strategie di caviglia e d’anca
intervengano, seppur in misura differente, su tutti i PMs.

E possibile che, utilizzando un differente campione di partenza, l'influenza delle due
strategie sarebbe stata presente in proporzione diversa sui Movimenti Principali; a
quel punto anche la combinazione lineare sarebbe stata diversa da quella ottenuta in
questo studio. In questo caso tale metodo risulta molto sensibile a sbilanciamenti del

dataset, a causa delle sue ridotte dimensioni.

5.3 Limitazioni e sviluppi futuri

I Movimenti Principali sono delle decomposizioni lineari delle oscillazioni di un atto
motorio. In merito alla posturografia statica, una limitazione di questo studio &
sicuramente la descrizione qualitativa dei PMs, la quale puo essere distorta dalle
oscillazioni predominanti (pit grandi). Infatti, piccoli spostamenti dei marker
contengono meno varianza e sono quindi meno evidenti nelle rappresentazioni dei
PMs. Tuttavia, anche le componenti che spiegano meno varianza (di ordine piu

piccolo) possono rappresentare delle caratteristiche discriminanti del movimento, e
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possono essere sfruttati in modo da influenzare le accelerazioni e quindi le forze agenti
sul sistema. Inoltre, ogni PMk dovrebbe essere considerato in relazione agli altri e come
indice del movimento coordinato dei marker, e non come un’azione fisica eseguita dai

soggetti (Federolf, 2016).

Il vantaggio della Principal Component Analysis consiste nel restituire un piccolo
insieme di variabili, ciascuna delle quali descrive un pattern di movimento, fornendo
un quadro immediato e quantitativo del controllo posturale. Inoltre, i Movimenti
Principali si basano esclusivamente sulla cinematica dei marker, senza nessuna
elaborazione a priori. Applicando la PCA sullintero dataset, € stato possibile ottenere

un unico set di componenti, condiviso equamente tra tutti i partecipanti.

Tra gli sviluppi futuri bisogna prevedere sicuramente I'utilizzo di dataset piti numerosi,
omogenei e bilanciati rispetto a quello utilizzato; in particolare, i problemi riscontrati
nella manipolazione di questo set di dati sono dovuti soprattutto all’esiguita del

campione, e alla dispersione dello stesso in termini di eta, genere dei partecipanti e

gruppo.

Un dataset che rispetti questi criteri permetterebbe per esempio di poter suddividere
I’analisi in fasce d’eta o rispetto al genere, senza incorrere in bias dovuti alle differenti
misure antropometriche. Infatti, come esposto precedentemente, la normalizzazione

sui dati previene questo problema.
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6. Conclusioni

Lo studio dell’equilibrio nei soggetti affetti da DS mediante la caratterizzazione
quantitativa del controllo posturale permette di individuare le principali
compromissioni funzionali derivanti da deficit di tipo neurologico e

muscoloscheletrico.

Seppure i parametri derivanti dalla stabilometria classica abbiano una validita clinica
ormai consolidata, queste grandezze possono risultare insufficienti per la
caratterizzazione patologica della postura. A questo proposito, I'utilizzo di una tecnica
di dimensionality reduction come la Principal Component Analysis permette di
esplorare gli aggiustamenti posturali in maniera innovativa, disponendo di un set di

variabili ridotto e osservato da un punto di vista alternativo.

Ai fini di questo studio, i parametri complessi derivati dall’introduzione dei Principal
Movements hanno permesso sia di confermare alcuni risultati esposti in letteratura,
sia di evidenziare delle differenze specifiche tra le popolazioni presenti nel dataset
utilizzato.

Solo due trend oscillatori sono risultati rilevanti ai fini della caratterizzazione di una
differenza tra i soggetti sani e i soggetti affetti da Sindrome di Down. Infatti, sia il PM3
che il PMs sono risultati statisticamente significativi sia sull’Ampiezza Relativa
descritta dallo specifico trend oscillatorio, sia sul numero di Zero Crossing. In
particolare, la popolazione patologica ha dimostrato una netta preferenza verso la
strategia d’anca (predominante nel PMs) rispetto alla strategia di caviglia
(caratterizzante il PMs3). Tuttavia, in nessuno di questi due Movimenti Principali
emerge un miglioramento della qualita del controllo posturale nella direzione

considerata.

I soggetti affetti da DS presentano un percorso del CoP significativamente piu lungo e
caratterizzato da velocita piu elevate rispetto a quelle registrate nei soggetti sani. Le
informazioni espresse da una variabile classica come la Trajectory Length e una
innovativa come gli Zero Crossing, sono risultate concordi. Questo conferma che gli

aggiustamenti posturali nei DS sono di tipo preventivo e denotano percio una maggiore
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rigidita muscolare in questi soggetti. Esiste inoltre una buona corrispondenza tra due
differenti misure che esprimono entrambe il livello di attivazione di controllo

neurologico sull’equilibrio.

Inoltre, il fatto che gli Zero Crossing risultino significativamente piu bassi per tutti i
PMs considerati, evidenzia un livello di attivazione di controllo confrontabile su tutte
le direzioni principali di oscillazione; infatti la tendenza dei DS a preferire una strategia
di controllo in direzione medio-laterale, non implica una loro maggiore capacita

nell’esecuzione di tale movimento.
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