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SUMMARY

CONGENITAL SPINAL MALFORMATIONS:
ISSUES OF ANTHROPOLOGICAL ANCIENT SAMPLES

This work is part of a more extensive, still ongoing, research which aims
to provide a morphological assessment and interpretation of congenital
malformations on ancient bones.

The study of the frequency and distribution of congenital malformations
on juvenile osteological remains may provide interesting insight and
critical observations in assessing the role of those factors that are
responsible for child’s mortality.

In the present study we describe and discuss two cases. of congenital spinal
malformation refer to failure in the separation of vertebral arch elements
between contiguous vertebrae. The skeletons belonging to two children
who died in early childhood, between 0 and 6 years of age. The research
was conducted on 132 juvenile individuals came from nine necropolises
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located in north an middle Italy, from ancient and late Roman times to late
medieval times.

Premessa

Le malformazioni e i difetti di sviluppo rappresentano una tema-
tica di grande rilevanza sociale che oggi necessita di un archivio di
dati biologici per poter essere compresa pienamente. Gli sforzi della
medicina moderna per monitorare e circoscrivere il fenomeno, con
intenti terapeutici e di prevenzione, richiedono una vasta collabora-
zione multidisciplinare.

Il significato patologico delle malformazioni ¢ molto vario.
Alcune sono totalmente incompatibili con la vita, non consentono lo
sviluppo embrionale completo e sono causa frequente di aborto
spontaneo e di morte intrauterina del feto. Altre, risultano compati-
bili con la vita intrauterina ma sono frequente causa di mortalita
perinatale, entro il primo mese di vita; oppure, pur essendo compa-
tibili con la vita extrauterina, risultano responsabili di situazioni
invalidanti e sono spesso causa di malattie pediatriche, disturbi fun-
zionali e danni estetici, pil 0 meno importanti (anomalie o dismor-
fologie maggiori). Altre ancora, includono le forme meno gravi
delle anomalie e frequentemente sono asintomatiche (anomalie o
dismorfologie minori); quelle a manifestazione scheletrica presen-
tano a livello morfologico, affinita con le Varianti antropologiche
ma, piul frequentemente, sono anomalie associate a difetti ben piu
gravi che contribuiscono a definire importanti quadri sindromici.

Non tutti 1 difetti sono chiaramente osservabili alla nascita o
nella prima infanzia, sia perché essi, inizialmente latenti, si manife-
stano fenotipicamente durante la crescita e lo sviluppo del soggetto,
sia perché la loro espressione fenotipica, anche se presente sin dalla
nascita, si confonde con la morfologia non ancora stabilizzata dello
scheletro in accrescimento. '

Secondo quanto riportato in letteratura, le malformazioni conge-
nite risultano essere tra le principali cause di morte nella prima
infanzia e continuano ad essere una causa significativa di malattia,
invalidita e morte nei primi anni di vital. Tra tutte le malformazio-
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ni congenite note, il 40% di esse presenta anche un coinvolgimento
scheletrico ed articolare?.

A fronte del crescente interesse medico e biologico nel determi-
nare la portata e la distribuzione del fenomeno nella societd moder-
na, puo risultare interessante valutare la possibilita di ricostruire
storicamente 1’epidemiologia delle malformazioni congenite nella
popolazione italiana del passato.

La paleopatologia e gli studi osteologici sulle popolazioni umane
antiche, pur nei limiti imposti dalla particolare natura del materiale,
possono rappresentare, per la medicina, un approccio innovativo
nello studio biologico-naturalistico del fenomeno345:6.7,

Con questo lavoro si vuole sottolineare il ruolo dei reperti osteo-
logici nell’analisi della mortalita infantile considerata nelle sue
componenti endogene (cause antecedenti la nascita o connesse al
parto) ed esogene (cause imputabili, di solito, all’ambiente nel
quale il neonato vive), secondo i riferimenti della biodemografia8.

Nella valutazione della componente endogena, vengono quasi
esclusivamente riconosciute le malformazioni pit gravi, incompatibi-
li con la vita e responsabili della mortalitd perinatale (entro il primo
mese di vita). Le malformazioni meno gravi o asintomatiche che, pur
essendo compatibili con la vita, frequentemente sono incompatibili
con una lunga sopravvivenza, non sempre sono adeguatamente consi-
derate nella valutazione della mortalita successiva al primo mese, che
troppo frequentemente viene attribuita soprattutto a cause esogene.

Lo studio mirato alla valutazione delle alterazioni scheletriche di
natura congenita sui reperti osteologici della prima infanzia (0-6
anni), puo fornire interessanti spunti di riflessione nella verifica del
ruolo delle dismorfologie minori nell’ambito delle patologie piu
gravi; inoltre, la componente genetica che spesso caratterizza la
patologia malformativa rende interessante il suo studio nella valu-
tazione del carico genetico delle popolazioni.

Attraverso la presentazione di un caso studio, si vuole quindi
proporre una maggiore attenzione nei confronti dei segni minimi
dell’osso che potrebbero rappresentare il segnale fenotipico di difet-
ti maggiori non rilevabili sul sistema osteo-articolare.
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Il caso studio: materiale e metodi

Per lo studio paleopatologico mirato si & scelto di approfondire
la tematica delle malformazioni rintracciabili sulla colonna verte-
brale in soggetti di et compresa tra 0 e 6 anni; lo scopo € quello di
ricercare, sullo scheletro in accrescimento, i markers osteologici
identificativi di eventuali componenti endogene responsabili della
mortalitd nella prima infanzia. I reperti selezionati appartengono a
tre grandi collezioni osteologiche caratterizzate da un’elevata pre-
senza di soggetti infantili rinvenuti in sepoltura primaria. Il cam-
pione preso in esame & gia stato oggetto, in passato, di studi antro-
pologici e paleopatologici di base. Le raccolte provengono da nove
necropoli: due sono di epoca medievale e tardo medievale e sono
ubicate rispettivamente a Trino Vercellese (Piemonte)®10:11 e
Sestino (Toscana)!2.13. Le altre sette necropoli sono di epoca roma-
na e tardo romana, provengono da scavi archeologici effettuati nel-
I’area della citta di Roma (Basilica di San Clemente, Ipogeo di
Trebio Giusto, Mausoleo di S. Elena, Necopoli di San Vittorino,
Necropoli di Vallerano, Necropoli di Gabii/Fosso San Giuliano,
Necropoli del Quadraro) 14.15. I soggetti infantili selezionati per lo
studio sono complessivamente 132 (tab. 1).

60

40 O 3-6 anni

20 T_I B 0-3 anni
. —

Trino Sestino | Roma

0 3-6 anni 14 7 20
H 0-3 anni 28 13 50

Tab. 1 - Numerosita del campione e distribuzione per classi di eta.
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L’analisi paleopatologica ¢ stata effettuata con metodi morfolo-
gici macroscopici; 1’investigazione ha previsto inoltre lo studio e la

sintesi di quanto noto in letteratura paleopatological6l? e medi-
cals.19.20

Risultati e discussioni

Complessivamente i corpi vertebrali o parti di essi osservati sono .
314: 84 provenienti dalla collezione di Trino, 138 da quella di
Sestino, 92 da quella di Roma (tab. 2).

Collezione |Numero |Numero |Anomalie
soggetti | vertebre |congenite

Trino 42 84 0
Sestino 20 138 1
Roma 70 92 1
Tot 132 314 2

Tab. 2 - Numerosita degli elementi scheletrici analizzati e risultati delle osservazioni patologiche.

Le osservazioni hanno evidenziato due casi di fusione congeni-
ta, a livello degli archi vertebrali posteriori di vertebre cervicali (fig.
1) e toraciche (fig. 2).

In accordo con la letteratura specialistica, la fusione degli archi
vertebrali rientra nei difetti di segmentazione riconducibili a difetti
di campo parassiali del mesoderma. In entrambi i casi studiati, il

Fig. 1 - Fusione degli archi vertebrali (Sestino, reperto n® 23; etd biologica di morte: 5-6 anni).
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difetto ha determinato la mancata separazione degli elementi del-
I’arco vertebrale di vertebre contigue; nulla si puo dire sul corpo
vertebrale in quanto manca all’analisi.

Sebbene la numerosita delle vertebre analizzate non abbia mai
raggiunto i valori reali corrispondenti al numero minimo di sogget-
ti ritrovati, risulta rilevante il riconoscimento di dismorfologie
minori su almeno due soggetti. _

In letteratura paleopatologica, la fusione vertebrale (archi e/o
corpi) & documentata sia sui soggetti subadulti, sia sugli individui
adulti. Tuttavia, secondo alcuni autori, tali alterazioni si accompa-
gnano frequentemente con difetti ben pili gravi che possono, in
alcuni casi, compromettere la capacita di sopravvivenza?!. La lette-
ratura medica include questa alterazione tra le dismorfologie mino-
ri che occasionalmente si possono riscontrare in sindromi correlate
ad anomalie cromosomiche.

La valutazione paleopatologica sugli altri distretti dello scheletro
non ha evidenziato patterns di chiara e sicura malformazione, ma
piuttosto situazioni dismorfologiche minori; entrambi i soggetti pre-

Fig. 2 - Fusione degli archi vertebrali (Roma, necropoli S. Elena, reperto n° 11; eta biologica di
morte 4-6 anni).
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sentano, sul lato endocranico, alterazioni nella direzione, nella
forma e nelle dimensioni dei solchi occipitali interni. La letteratura
antropologica inserisce parte di queste alterazioni tra le varianti
scheletriche non metriche?? mentre la letteratura medica le descrive
come situazioni anomale a carico degli organi contigui.

Conclusioni

La valutazione complessiva dei difetti non ha evidenziato segni
dismorfologici maggiori, responsabili di gravi situazioni invalidan-
ti o incompatibili con la vita ma, piuttosto, dismorfologie minori
che rientrano nei difetti di sviluppo dello scheletro assile; per que-
sti si puo definire la natura congenita e forse presupporre 1’influen-
za genetica e la possibile relazione con quadri sindromici importan-
ti. In considerazione degli interessanti aspetti emersi dai risultati
dell’indagine, risulta utile I’approfondimento delle dismorfologie
minori e la verifica del loro ruolo nell’ambito delle patologie mal-
formative incompatibili con la vita o con una lunga sopravvivenza.
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