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Presenza nello stesso individuo di più segni o sintomi che 
riconoscono un’unica causa

Ritardo psicomotorio/Disabilità intellettiva

Anomalie minori volto

Malformazioni maggiori

Scarso accrescimento/
bassa statura

Sindrome



Sindromi più comuni  1

Sindrome
Down
Klinefelter
Fra-X
Noonan
Neurofibromatosi 1
Del 22 (VCF-Di George)
Trisomia 18
Turner
Sclerosi Tuberosa
VATER
Artrogriposi multipla

Prevalenza
(stimata)

1 / 800
1 / 1.200
1 / 2.000
1 / 2.000
1 / 3.000
1 / 4.000
1 / 5.000
1 / 5.000
1 / 5.800
1 / 7.000
1 / 10.000

ICBD



FATTORI MECCANICI
bande amniotiche

compressioni

AGENTI CHIMICI 
& SOSTANZE 
TERATOGENE

alcool
 cocaina
sigarette
fenitoina

talidomide
acido retinoico
acido valproico
anticoagulanti,

ormoni,
 ecc.

AGENTI FISICI
radiazioni ionizzanti

calore

AGENTI INFETTIVI
rosolia
sifilide

varicella
herpes virus

toxoplasmosi
citomegalovirus

parvovirus
HIV 
ecc.

CAUSE GENETICHE

GENETICA O AMBIENTE?

IPOSSIA







I segni che generano il  sospetto: esempi allargati

• Ipotonia
• Convulsioni
• Sordità
• Microcefalia
• Macrocefalia
• Fontanelle ampie
• Microftalmia, 

coloboma
• Opacità cornea, 

cataratta
• Micrognatia

• Ipo-anondontia
• Appendici 

preauricolari
• Collo corto
• Sproporzione 

segmenti  corporei 
– arti

• Limitazioni 
articolari

• Anomalie genitali
• Macrosomia
• Obesità



SINDROME DI PRADER WILLI



Anomalia congenita di scarsa / nessuna importanza medico-chirurgica 
che può avere qualche rilevanza dal punto di vista estetico

La maggioranza è localizzata al volto1 o 2 anomalie minori è frequente (15%)

La presenza di 3 o più anomalie minori è rara nella popolazione generale e 
spesso accompagnata dalla presenza di malformazioni maggiori

Coloboma irideo

Impianto in basso /
 retrorotazione orecchio

Ugula bifida

Perché è importante rilevare anomalie minori?

Macchia CFL 

Sindattilia cutanea

Ipertelorismo-Downslanting



Anomaly Rate x 1 000
Flat nasal bridge (1) 73.0
Lack of helical folds 35.2
Single palmar crease 27.4
Clinodactyly 5th finger 9.9
Epicanthus 4.2
Borderline micrognathia 3.2
Posteriorly rotated pinna 2.5
Pre – auricolar tag 2.3
Small pinna 1.4
Partial syndactyly 2th – 3th toes 0.16

Prevalenza di comuni anomalie minori nel 
neonato

Marden PM et al.: J Pediatr 1964; 64: 357.

Total rate
147.0 per 1 000

(1) = common phenotypic variant (>4%)



Habitus e proporzioni corporee



UN TRUCCO IMPORTANTE

•Misura lo 
SPAN 

(=apertura 
delle 

braccia)



Maria Francesca Bedeschi

UOSD Genetica Medica

Armonica
Disarmonica

Bassa Statura



BASSA STATURA

ARMONICA DISARMONICA

BREVITA’ TRONCO

Segmento 
intermedio Segmento distale

Nanismo mesomelico Nanismo acromelico

APPROCCIO DIAGNOSTICO CLINICO ANALITICO

Nanismo 
rizomelico

Segmento 
prossimale

BREVITA’ ARTI



CURVE DI CRESCITA 
ACONDROPLASIA



Ritardo di crescita

Varianti della norma
Bassa statura familiare

Ritardo di crescita costituzionale Patologico

Sproporzionato Proporzionato
Displasia scheletrica

Malattia metabolica ossea

Ritardo di crescita intrauterina
• Costrizione fetale
• Disfunzione placentare
• Infezioni
• Teratogeni

Sindromi dismorfiche
Anomalie cromosomiche

Comparsa prenatale Malnutrizione
Malattie croniche

• Gastrointestinali
• Cardiopolmonari
• Infezioni
• Renali 
• Ematologiche 
• Neurologiche 

Nanismo psicosociale
Anomalie endocrine

Comparsa postnatale

Graham & Rimoin 2000



Alta Statura e sindromi genetiche



Sindromi con iperaccrescimento



Articolazioni

Postura

Limitazioni

Ipermotilità



Articolazioni

Postura

Limitazioni

Ipermotilità



LIMITAZIONE MOBILITA’ FETALE

Anomalie neurologiche

Malattie materne

Displasie Scheletriche 

Displasie connettivali

Compromissione vascolare

Difetti muscolari

CONTRATTURE CONGENITE MULTIPLE
ARTROGRIPOSI

Costrizione Fetale



Postura

Limitazioni

Ipermotilità

Articolazioni



Mani

Dimensioni

Polidattilie

Agenesie

Sindattilie

Limitazioni

Deviazioni





Brachidattilia

Valutazione quantitativa

Da Semeiotica dismorfologica in Genetica Clinica e 
Pediatrica M Della Monica et al



Archivio Canepa

Mani

Dimensioni

Polidattilie

Agenesie

Sindattilie

Limitazioni

Deviazioni



Mani

Dimensioni

Polidattilie

Agenesie

Sindattilie

Limitazioni

Deviazioni



Mani

Dimensioni

Polidattilie

Agenesie

Sindattilie

Limitazioni

Deviazioni

Archivio Canepa



§ Più comune coinvolgimento del pollice e 
difetti radiali arto superiore

§ ASD, VSD (75%)

§ Mutazioni TBX5 #12q21 (DR 70%)

§ Trasmissione Autosomica Dominante

§ RR 50%

Sindrome Holt Horam



Sindrome di Cornelia de Lange

Eterogeneità 
genetica:

NIPBL (75%)
SMC1A ( 5-10%)

SMC3 (1-2%)

RAD21 (<1%)
HDAC8 (4%)



Mani

Dimensioni

Polidattilie

Agenesie

Sindattilie

Limitazioni

Deviazioni

Archivio Canepa



Mani

Dimensioni

Polidattilie

Agenesie

Sindattilie

Limitazioni

Deviazioni



Mani

Dimensioni

Polidattilie

Agenesie

Sindattilie

Limitazioni

Deviazioni



Acondroplasia

Sindrome di Rubinstein Taybi

Sindrome di Apert

ECC



Cute

Elasticità

Idratazione

Pigmentazione

Displasie

Odore

Cicatrizzazione

Consistenza



Cute

Elasticità

Idratazione

Pigmentazione

Displasie

Odore

Cicatrizzazione

Consistenza



S. di Mc Cune-Albright



Cute

Elasticità

Idratazione

Pigmentazione

Displasie

Odore

Cicatrizzazione

Consistenza



App cardiovascolare

occhio
scheletro

Marfan 

cute

TAAD

Ectopia lentis
 isolata

MVPS

Shprintzen 
Goldberg

Stickler

Loeys-Dietz

ED tipo IV
Altre ED

MASS
BEALS

Aorta bicuspide

Patologie del connettivo



SINDROME DI KABUKI



S. DI TURNER (45,X)



Capelli

Attaccatura

Struttura

Distribuzione

Colore



Capelli

Attaccatura

Struttura

Distribuzione

Colore



Capelli

Attaccatura

Struttura

Distribuzione

Colore



Capelli

Attaccatura

Struttura

Distribuzione

Colore



Unghie



Displasia Ectodermica



Displasia Ectodermica



Importanza	della	faccia:	diagnosi	gestaltica



Diagnosi “gestaltica” (il sospetto a prima vista)

Sindrome di                 Sindrome di Kabuki   Sindrome di Angelman  Sindrome delezione 22   Sindrome di Sotos
Smith-Lemli-Opitz

Sindrome di                       Sindrome di               Sindrome di                  Sindrome di Noonan         Sindrome di  Williams
Beckwith-Wiedemann              Down                       Treacher-Collins       
                                                                                            





Coarse

Allungata

Piatta

Triangolare

Faccia
c



Coarse

Allungata

Piatta

Triangolare

Faccia
c



Coarse

Allungata

Piatta

Triangolare

Faccia
c



Coarse

Allungata

Piatta

Triangolare

Faccia
c



Variabilità del fenotipo facciale: sindrome  di Williams







Evoluzione delle caratteristiche facciali: s. di Costello



Asimmetria di un difetto isolato

microtia

microftalmia



Asimmetria sindromica

Sindrome di Goldenhar
Spettro Oculo-Auricolo-Vertebrale 











Occhi

Microcornea: diametro trasverso iride < 9mm

Macrocornea: diametro trasverso iride >12mm

Dimensioni

Distanza

Colore

Posizione palpebrale

Motilità

Forame pupillare

Orientamento

Sporgenza

Occhio

Cornea



A: normale; B: telecanto; C: ipertelorismo; 
D: ipertelorimo con telecanto secondario

Occhi

Dimensioni

Distanza

Colore

Posizione palpebrale

Motilità

Forame pupillare

Orientamento

Sporgenza

Occhio

Cornea



Epicanto 
Estensione laterale della cute del dorso del 
naso, posta al di sopra del canto interno che 
copre l’angolo interno della fessura 
palpebrale. 



OcchiOcchi
Ptosi

Eversione

Dimensioni

Distanza

Colore

Posizione palpebrale

Motilità

Forame pupillare

Orientamento

Sporgenza



Iride

Sclera

Occhi

Dimensioni

Distanza

Colore

Posizione palpebrale

Motilità

Forame pupillare

Orientamento

Sporgenza



Strabismo

Nistagmo

Occhi

Dimensioni

Distanza

Colore

Posizione palpebrale

Motilità

Forame pupillare

Orientamento

Sporgenza



Riflesso rosso

Riflesso fotomotore

Perimetro iride

Occhi

Dimensioni

Distanza

Colore

Posizione palpebrale

Motilità

Forame pupillare

Orientamento

Sporgenza



Sinofria 
Sopracciglia che si congiungono al di sopra della 

radice del naso 



Dimensione

Posizione

Appendici/Fissurazioni

Angolazione

Forma

Orecchio



Microtia

IV gradoII-III gradoI grado

Mauerman



Dimensione

Posizione

Appendici/Fissurazioni

Angolazione

Forma

Orecchio



Dimensione

Posizione

Appendici/Fissurazioni

Angolazione

Forma

Orecchio



Anomalie di posizione e angolazione



Dimensione

Posizione

Appendici/Fissurazioni

Angolazione

Forma

Orecchio



PADIGLIONE AURICOLARE

elice

antelice

trago

lobo

L’architettura dell’orecchio 
esterno è soggetto  a 
grande variabilità. Molte 
varianti non hanno alcun 
significato patologico



Elice

Elice ipoplasico Elice ripiegato Elice grande Elice sepimenta
conca



Antelice



Lobo



Dimensione

Posizione

Appendici/Fissurazioni

Angolazione

Forma

Orecchio



Dimensione

Forma

Filtro

sella nasale

punta nasale

ala nasale

narice

glabella

columella

Naso

Area mediana
Faccia



Dimensione

Forma

Filtro

Area mediana
Faccia

Naso



Naso

Filtro

Area mediana
Faccia



Lunghezza/profondità

Naso

Filtro

Area mediana
Faccia



Dimensione

Motilità

Schisi

Conformazione 
labbra

Bocca



Simmetria

Asimmetria

Dimensione

Motilità

Schisi

Conformazione 
labbra

Bocca



Dimensione

Motilità

Schisi

Conformazione 
labbra

Bocca



Dimensione

Motilità

Schisi

Conformazione 
labbra

Bocca



Cavità   orale

Lingua

Palato

Denti

Dimensioni

Motilità



Cavità   orale

Lingua

Palato

Denti



Dimensioni

Forma

Numero

Cavità orale

Lingua

Palato

Denti



Mento

Micrognatia

Retrognatia

Prominente



Sequenza di Pierre Robin



Dimensione Forma Simmetria

Macrocrania Microcrania

*

*

Cranio
c



Cranio
c

Dimensione Forma Simmetria



Plagiocefalia

Metti il bambino prima prono e  poi supino,  la parte destra e quella 
sinistra del cranio sono perfettamente simmetriche ? 

Anteriore Posteriore

Dimensione Forma Simmetria

Cranio
c



Deformità craniche da alterazioni dei processi di saldatura delle suture



Dimensioni

Annessi

FormaTorace



Dimensioni

Annessi

FormaTorace



Dimensioni

Annessi

FormaTorace



Sindrome di Poland







Neonata con SAGC





Caratteristiche qualitative
 Anomalie minori

Caratteristiche misurabili
      Difetti antropometrici

Esame obiettivo dismorfologico 



Volume 149A Issue 1 , Pages 1 - 127 (2009)

Special Issue: 
Elements of Morphology: Standard Terminology



GRAZIE PER L’ATTENZIONE



Grazie per 
                           

l’attenzione!







Accelerazione di crescita

Varianti della norma
Alta statura familiare
Rapida maturazione familiare

Patologico

Comparsa prenatale
Comparsa postnatale

Primario
Sindrome di Beckwith-Wiedeman 
Sindrome di Sotos
Sindrome di Weaver
Sindrome di Simpson-Golabi-Behmel 
Sindrome di Proteus

Secondario
Macrosomia diabetica
Nesidiobalstosi

Primario
XYY
XXY
Sindrome X fragile
Sindrome di Marfan 

Secondario
Precocità sessuale
Acromegalia
Ipertiroidismo

Graham & Rimoin 2000


