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La collaborazione interprofessionale
può essere genericamente definita
come un “insieme di processi ed
attività di scambio professionale che
sono efficaci, e che sono in grado di
facilitare il raggiungimento di obiettivi
positivi che non sarebbero conseguibili
se i singoli professionisti agissero
individualmente.”
L’obiettivo di questa opera, relazione
ufficiale della Società Italiana di
Otorinolaringoiatria Pediatrica, è
quello di riconoscere e far conoscere le
prospettive della disabilità audio-otologica
dell’infanzia attraverso la voce
di chi lavora in un contesto interdisciplinare.
Il libro è organizzato in 4
sezioni che affrontano: (1) esperienze
di pratica collaborativa in cui più
professionisti di diverse discipline
sanitarie hanno imparato e sperimentato
una collaborazione; (2) quadri
clinici o condizioni paradigmatiche che
richiedono particolare attenzione
interprofessionale, anche per la cura
delle capacità funzionali e delle loro
determinanti contestuali; (3) quesiti o
esempi di ricerca biomedica e tecnologica
caratterizzati da un approccio
multidisciplinare e altamente collaborativo;
e infine (4) uno sguardo alla
formazione condivisa, allo scambio di
conoscenze e competenze tra le
professioni e le discipline che ruotano
attorno all’audio-otologia pediatrica.
Il desiderio è che il lettore trovi, in
ogni capitolo, esempi e raccomandazioni
concreti per attuare una strategia
progressiva, che integri studi ed
esperienze di varia natura, in modo da
offrire soluzioni che possano migliorare
la prevenzione, la cura, e dunque
la salute dei bambini e dei ragazzi con
un problema audio-otologico.
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Nella lunga storia del genere umano  

(e anche del genere animale)  

hanno prevalso coloro che hanno imparato 

 a collaborare ed a improvvisare con più efficacia 

 

Charles Robert Darwin 
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Introduzione 
Eva Orzan 

 

Alle condizioni di salute associate a una patologia cronica, come anche il deficit 

uditivo permanente, ci si riferisce spesso con definizioni di disabilità: disabilità 

uditiva, disabilità neurosensoriale… Non sempre si apprezza che il termine 

disabilità abbraccia un concetto complesso, che va oltre la fisiopatologia e il 

quadro clinico: pone l’attenzione agli svantaggi che conseguono alla condizione 

medica; parla delle limitazioni di autonomia e di relazioni sociali; prende in 

considerazione la ridotta capacità che può avere una persona nell’affrontare le 

attività quotidiane e nell’interagire con l’ambiente… 

 

Una prospettiva primariamente biomedica ancora da superare 

L’Organizzazione Mondiale della Sanità (OMS) ha posto in evidenza la 

dimensione sociale della disabilità fin dagli anni ‘80, e, nel 2001, ne ha 

successivamente rivoluzionato l’approccio, guardando alla disabilità non come 

una lineare e logica conseguenza della menomazione, ma come il risultato di 

un’interazione tra lo stato di salute della persona e l’ambiente in cui vive. 

Nonostante quest’ultima visione della disabilità sia oggi universalmente 

condivisa, il pensiero e la pratica medica, l’organizzazione sanitaria ospedaliera 

e le successive strategie socio-assistenziali, faticano ancor’oggi a staccarsi da un 

sistema tradizionale, che mette maggiormente a fuoco la diagnosi, il 

trattamento e il generale “supporto” alle patologie croniche, trascurando la 

prospettiva orientata allo sviluppo e alla disabilità nella sua accezione 

compiuta. In sintonia con i principi emergenti in sanità, e cioè la centralità del 

paziente e della sua rete di cura, il termine disabilità vuole in definitiva 

evidenziare che il deficit e l’eventuale presenza di patologie associate non sono i 

soli elementi da prendere in considerazione nel trattamento. L’approccio di 

cura alle condizioni croniche deve diventare multi-prospettico: non solo 

biomedico, anche individuale, sociale, ambientale. Queste considerazioni 

risultano valere ancor di più quando si curano ipoacusie e sordità congenite o 

preverbali, condizioni che si manifestano all’inizio o precocemente nella vita di 

un bambino, e che durano per tutta la vita, con conseguenze funzionali che 

possono fortemente condizionare le traiettorie dello sviluppo.  

 

La sanità che esplora nuovi modelli di cura e di formazione  

Uno degli assunti che sottendono ai principi dell’OMS è che tutte le componenti 

del funzionamento di una persona hanno un peso equivalente e interagiscono 

con le altre. Nessuna di queste componenti può essere predetta solo sulla base 

della presenza di problemi a livello fisico e delle loro manifestazioni: non si 
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tratta di soli problemi “biomedici”. Alla luce di questo assunto stanno 

emergendo, nell’ambito della salute e dell’assistenza sanitaria, nuovi e diversi 

tipi di collaborazione tra coloro che forniscono assistenza sanitaria, assistenza 

sociale e anche welfare. Nello specifico, la collaborazione -ma anche la 

formazione- interprofessionale sono diventate oggetto di discussione da parte di 

più professioni e discipline, fino ad essere oggi riconosciute come elemento 

chiave di un impegno più efficiente e più produttivo nel promuovere la salute e 

la cura dei pazienti. Si sono sviluppate competenze e modelli che rinforzano la 

messa a punto della pratica collaborativa, anche se l’adozione su vasta scala e 

una reale realizzazione della stessa stanno ancora emergendo.  

La collaborazione interprofessionale può essere genericamente definita come 

un “insieme di processi ed attività di scambio professionale che sono efficaci, e 

che sono in grado di facilitare il raggiungimento di obiettivi positivi che non 

sarebbero conseguibili se i singoli professionisti agissero individualmente”. Il 

lavoro di squadra è dunque una tipologia di lavoro che coinvolge professioni 

sanitarie e/o sociali che condividono team o reti, e lavorano in stretta 

collaborazione in modo integrato e inter-dipendente per risolvere problemi, 

fornire servizi e migliorare la salute. Sempre l’OMS descrive la pratica 

collaborativa interprofessionale come un’ulteriore evoluzione 

dell’interdisciplinarietà: una fornitura di servizio di assistenza sanitaria globale, 

esercitata da operatori sanitari di diversa estrazione professionale che lavorano 

con pazienti, famiglie, operatori sanitari e comunità, in modo da fornire la 

massima qualità di assistenza in tutte le situazioni. L’aspetto chiave è diventato 

la centralità del paziente, della sua famiglia e la sua comunità, con un focus 

sulle reciproche relazioni. L’assistenza è basata sul team, un gruppo di lavoro 

relativamente piccolo, i cui componenti riconoscono una responsabilità 

condivisa nei confronti di un paziente o di un gruppo di pazienti. Una pratica 

dunque orientata dai processi e guidata dai risultati. 

 

Audiologia-otologia pediatrica come modello di pratica 

collaborativa 

L’audiologia e l’otologia, in particolare quando dedicate all’età pediatrica, sono 

state stata particolarmente favorite dai progressi della ricerca biomedica e 

tecnologica degli ultimi 30 anni. Queste evoluzioni, frutto di discipline, risorse, 

competenze e tecniche diverse, hanno potuto essere velocemente trasferite nelle 

attività preventive, diagnostiche, protesiche e chirurgiche, ottenendo grandi 

risultati clinici e migliori opportunità per i pazienti. Una quota di questo 

successo è sicuramente legata al fatto che i problemi audio-otologici 

dell’infanzia hanno sempre coinvolto professionisti di competenze diverse. E 

allora parlare di pratica collaborativa in questo ambito, dove otologi e 
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otorinolaringoiatri, audiologi e foniatri, audiometristi, logopedisti, 

audioprotesisti etc hanno sempre lavorato fianco a fianco con buoni risultati, 

può evocare frasi del tipo: “non mi sembra una novità!” “l’ho fatto durante tutta 

la mia carriera” “Multidisciplinare, interdisciplinare, interprofessionale…sono 

solo nuovi termini per lo stesso concetto”. La collaborazione interprofessionale 

identifica nondimeno un approccio sistemico, in grado di fornire una cura 

centrata sulla persona e un intervento integrato, che ottenga il massimo 

rendimento dai punti di forza di diverse professioni e discipline. Come per tutte 

le discipline mediche, anche per l’audio-otologia sono recenti le proposte che 

pongono maggiore attenzione alla cura delle capacità funzionali e delle loro 

determinanti contestuali in caso di condizione cronica; che promuovono i 

servizi e gli interventi che puntano a una piena partecipazione alla vita della 

società. Niente di tutto ciò è facilmente attuabile, ma nel campo dell’audio-

otologia, dove vi è una consuetudine al lavoro insieme, può risultare più facile 

proporre e mettere a disposizione dei modelli di cura. 

 

La formazione interdisciplinare come leva di risultati migliori 

In una collaborazione interprofessionale reale i componenti del gruppo di 

lavoro hanno pari facoltà e pari responsabilità verso il paziente, e lo stesso 

impegno nell’ottenere dei risultati. Quando non vi è coesione tra le varie 

professionalità che operano nello stesso ambito si osservano numerosi esiti 

avversi: una minore soddisfazione e sicurezza per pazienti e operatori stessi, 

errori medici, lentezze nei cambi di forza-lavoro, in generale inefficienze del 

sistema, tutti aspetti che comportano anche costi più elevati. Il ruolo della 

formazione interprofessionale è dunque importante per lo sviluppo di 

professionisti della salute preparati alla pratica collaborativa e ad un impegno 

ottimale nella comunità. Per mettere in pratica in modo efficace la 

collaborazione interprofessionale il clinico deve intenzionalmente cercare di 

sviluppare una serie di competenze professionali interconnesse. In generale, 

vengono riconosciute ai laureati delle professioni sanitarie delle buone 

competenze teoriche e anche cliniche, ma una relativa impreparazione a 

lavorare in team interprofessionali. Le malattie complesse e croniche, come 

sempre accade anche in audio-otologia pediatrica, richiedono al contrario quasi 

costantemente una gestione integrata da parte di più professionisti della salute. 

Il riordino dell’assistenza sanitaria progettata per aumentare l’accesso alle cure, 

migliorare la qualità dell’assistenza e ridurre i costi ha dunque rafforzato 

l’interesse e il sostegno all’educazione e alla formazione interprofessionale.  

 

 L’obiettivo principale di questa opera è primariamente quello di 

riconoscere, far conoscere e far apprezzare le prospettive della disabilità audio-
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otologica dell’infanzia attraverso la voce di chi lavora in un ambiente 

interdisciplinare. Si vuole ottenere questo obiettivo presentando: (1) esperienze 

di pratica collaborativa in cui più professionisti di diverse discipline sanitarie 

hanno imparato e sperimentato una collaborazione, anche includendo le 

famiglie e la comunità, e sempre con il pensiero di offrire la massima qualità di 

assistenza; (2) quadri clinici o condizioni paradigmatiche che richiedono 

particolare attenzione interprofessionale, anche per la cura delle capacità 

funzionali e delle loro determinanti contestuali; (3) quesiti o esempi di ricerca 

biomedica e tecnologica caratterizzati da un approccio multidisciplinare e 

altamente collaborativo; e infine (4) uno sguardo alla formazione condivisa, allo 

scambio di conoscenze e competenze tra le professioni e le discipline che 

ruotano attorno all’audio-otologia pediatrica. 

Il desiderio è che il lettore trovi, in ogni capitolo, esempi e raccomandazioni 

concreti per attuare una strategia progressiva, che integri studi ed esperienze 

di varia natura, in modo da offrire soluzioni che possano migliorare la 

prevenzione, la cura, e dunque la salute dei bambini e dei ragazzi con un 

problema audio-otologico. 
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Dopo quasi 20 anni di esperienza padovana, Eva Orzan dirige oggi la Struttura 

Complessa di Otorinolaringoiatria e Audiologia dell’istituto di ricovero e cura a 

carattere scientifico materno-infantile Burlo Garofolo di Trieste. In Friuli Venezia Giulia 

ha coordinato l’avvio del programma regionale di identificazione e intervento precoce 

delle sordità ed ha iniziato la chirurgia degli impianti cocleari pediatrici. Gli interessi 

clinici e scientifici comprendono tutti gli aspetti biomedici, chirurgici, tecnologici e 

riabilitativi delle sordità infantili.  
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1.1 
“Si Può E Si Deve”: Introduzione Ai Programmi Di Screening 
E Sorveglianza Audiologica 
Eva Orzan 

 

Identificare e prendere in cura un neonato o un bambino piccolo con ipoacusia 

permanente è possibile e doveroso, per il semplice motivo che vi sono oggi 

strumenti diagnostici e terapeutici efficaci nel caratterizzare e correggere un 

deficit uditivo di grado significativo. Tutto ciò può avvenire a patto che il nostro 

intervento giunga in tempo per contrastare gli effetti della deprivazione sonora 

(impegno di precocità); a patto che l’opportunità valga per tutti (impegno di 

universalità); a patto che l’intervento rispecchi le oggettive necessità di ogni 

bambino (impegno di equità); e infine a patto che le famiglie ricevano 

informazioni complete, aggiornate e culturalmente competenti in modo da 

poter scegliere -in tempo- il corretto trattamento per la loro figlia o il loro figlio. 

Questi sono i motivi per i quali la pianificazione e la gestione dello screening 

uditivo neonatale -che identifica le ipoacusie congenite - e della sorveglianza 

audiologica -che “vigila” un corretto percorso post-screening e identifica i danni 

uditivi progressivi e ad insorgenza tardiva - occupa oggi un ruolo centrale non 

solo in audiologia pediatrica, anche in tutte le specialità e organizzazioni 

sanitarie ospedaliere, territoriali, regionali e statali coinvolte negli screening e 

nell’intervento precoce. 

 

Sui principi delle linee guida internazionali sullo screening uditivo neonatale in 

Italia, molte regioni hanno implementato, negli anni ’90, delle esperienze 

autonome. Il Ministero della Salute, col decreto del 12 gennaio 2017 ha inserito 

la pratica dello screening uditivo neonatale tra i Livelli Essenziali di Assistenza 

(LEA) rendendolo quindi garantito e obbligatorio per tutti i neonati.  

 

I successivi capitoli offrono degli esempi di programmi di screening e 

sorveglianza regionali. Gruppi di lavoro dell’Umbria, della Liguria, della 

Toscana, della Campania e del Friuli Venezia Giulia presentano e analizzano le 

loro peculiarità e le sfide organizzative che hanno dovuto affrontare e superare 

per far funzionare, nel tempo, un sistema sanitario complesso che mette in rete 

molte professioni e discipline. 
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1.2 

Screening Audiologico E Intervento Precoce In Umbria:  
Un Progetto “A Tutto Tondo” 
Giampietro Ricci, Egisto Molini, Giorgia Giommetti, Valeria Gambacorta, 

Patrizia Lupoli, Donatella Lorentini, Francesca Gioeli e Fabio Antognarelli 

 

Screening in Umbria 

Nella Regione Umbria lo screening audiologico neonatale è entrato pienamente 

a regime dal 1° luglio 2010 dopo la pubblicazione avvenuta il 21 maggio 2007 

del DGR n. 789 con l’intento di diagnosticare precocemente le sordità 

congenite. La nostra è una regione piccola che conta una popolazione residente 

di 900.000 abitanti con 8000 nuovi nati annui circa, tutti ospedalizzati e 

distribuiti in otto diversi punti nascita; è dotata di due terapie intensive 

neonatali e di sette strutture Otorinolaringoiatriche distribuite in altrettanti 

ospedali pubblici. L’obiettivo prefissato è stato quello di identificare alla nascita 

i bambini con sospetta ipoacusia permanente bilaterale o monolaterale, di 

confermare o escludere tale sospetto ad un mese di età, di garantire la diagnosi 

morfologica e quantificarne il grado entro il terzo mese, e iniziare l’abilitazione 

protesica entro il sesto. Il programma prevede inoltre che i bambini a rischio 

d’ipoacusia progressiva o tardiva che abbiano superato lo screening siano 

comunque sottoposti ad una valutazione diagnostica binaurale semestrale fino 

all’età di 3 anni. Lo screening inizia durante il ricovero nel reparto maternità, 

rooming in, o in neonatologia, immediatamente prima della dimissione 

impiegando apparecchiature per emissioni otoacustiche evocate automatiche 

(AOAE) dotate di calcolo statistico binomiale. I bambini che presentano fattori 

di rischio audiologico e quelli ricoverati in terapia intensiva neonatale (TIN) 

invece sono esaminati congiuntamente con AOAE e potenziali evocati uditivi 

automatici (AABR) per evitare falsi negativi da ipoacusia neurale (10% dei casi 

di ipoacusia permanente infantile) e se falliscono sono inviati al livello 

diagnostico. 
Tutti i bambini della neonatologia che non superano lo screening in uno o in 

entrambi gli orecchi sono riesaminati ambulatorialmente c/o l’ospedale in cui 

sono nati al compimento di un mese di età. La ripetizione dell’esame ad un 

mese di vita si effettua c/o il punto nascita di appartenenza mediante AOAE o 

c/o la struttura ORL dell’ospedale in cui è situato il punto nascita mediante 

ABR diagnostico. Questa modalità di ripetizione dell’esame, AOAE o ABR in siti 

diversi, è stata decisa in base alle competenze e disponibilità logistiche locali. In 

tutti i casi sono riesaminati entrambi gli orecchi, anche se è uno soltanto quello 

che non ha superato lo screening. Se anche la ripetizione dell’esame ad un mese 

di vita conferma il sospetto di ipoacusia o se l’esame è incompleto il bambino è 
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inviato alla fase diagnostica. Anche i bambini a rischio audiologico e quelli 

ricoverati in TIN che non superano il singolo livello di screening, su indicazione 

dei medici responsabili che coordinano la procedura, eseguono il livello 

diagnostico entro il terzo mese di vita se le loro condizioni cliniche lo 

consentono.  

 

Dopo lo screening  

Nella nostra regione il Centro Diagnostico Audiologico-Logopedico Infantile 

della Struttura Complessa ORL dell’Azienda Ospedaliero-Universitaria di 

Perugia ha il compito, in caso di conferma della diagnosi di ipoacusia, di 

assicurare, entro i primi sei mesi di vita, l’inquadramento eziopatogenetico, la 

definizione della morfologia e delle caratteristiche della perdita uditiva, l’avvio 

al trattamento protesico e abilitativo o, in assenza d’ipoacusia, di organizzare la 

sorveglianza audiologica seguendo linee guida stabilite. L’obiettivo dei punti 

nascita regionali è quello di assicurare ogni anno una copertura complessiva di 

almeno il 95% dei neonati con una percentuale massima di riesami inferiore 

all’8% al primo e al 4% al secondo controllo e di limitare il numero di bambini 

che sfuggono il controllo programmato ad un mese di età a valori inferiori al 

10%. Ai genitori dei bambini non a rischio d’ipoacusia progressiva o tardiva che 

superano lo screening è rilasciato un referto scritto e un opuscolo informativo 

sulle tappe dello sviluppo uditivo e linguistico. Ai genitori dei bambini a rischio 

d’ipoacusia progressiva o tardiva che superano lo screening viene comunicata 

verbalmente e per iscritto la necessità e durata del monitoraggio audiologico del 

bambino precisando l’intervallo di tempo da trascorrere prima del controllo 

successivo. La famiglia del bambino al quale viene diagnosticata un’ipoacusia 

viene convocata per un colloquio durante il quale si forniscono informazioni sul 

tipo e grado di perdita uditiva, sugli approfondimenti diagnostici specialistici 

necessari, sui vantaggi per lo sviluppo cognitivo e del linguaggio di una 

identificazione precoce e sul potenziale impatto negativo di una identificazione 

tardiva e sulle possibili opzioni terapeutiche. Una relazione scritta con allegate 

copie degli esami riporta i punti principali di quanto esposto verbalmente e la 

data dei follow-up successivi. Per i bambini ipoacusici il protocollo prevede 

indagini diagnostiche per immagini al fine di acquisire informazioni 

sull’eziologia, identificare segni patognomonici della progressività della 

malattia, predire la prognosi dell’intervento protesico acustico o dell’impianto 

cocleare e identificare la presenza di eventuali lesioni del sistema nervoso 

centrale. L’esame richiesto in tutti i casi d’ipoacusia neurosensoriale è una RMN 

indicata per la valutazione diretta cerebrale, dell’orecchio interno e dei nervi 

cocleari. Una TC ad alta risoluzione supplementare è prevista in presenza di 

malformazioni dei canali semicircolari, della mancata visualizzazione 
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dell’orecchio interno, di ipoplasia o assenza del nervo cocleare e di lesione 

neoplastica dell’osso temporale. In caso di atresia auris o di altre ipoacusie 

trasmissive congenite permanenti la TC ad alta risoluzione è l’esame di scelta. 

Anche la valutazione genetica molecolare fa parte del protocollo di esami 

previsti poiché è in grado di identificare la maggior parte delle principali cause 

di sordità ereditaria mediante lo studio delle mutazioni della Connessina 26 

(GJB2) e 30 (GJB6), della mutazione A1555G del DNA mitocondriale 

(sensibilità agli aminoglicosidici) e delle mutazioni del gene SLC26A4 nel locus 

DFNB4 associato alla sindrome di Pendred. In presenza di un’ipoacusia 

neurosensoriale il protocollo prevede inoltre in tutti i casi l’effettuazione di un 

ECG (sindrome di Jervell e Lange Nielsen), una PCR per l’infezione da CMV 

sulla Guthrie card, una visita oculistica con eventuale elettroretinografia 

(sindrome di Usher), un’ecografia renale (sindrome BOR) ed una VES con 

esame emocromocitometrico. La VDRL viene richiesta soltanto ai bambini 

adottati, mentre lo studio del Fattore Reumatoide, di ANCA e ANA è riservato ai 

bambini più grandi che presentino una ipoacusia progressiva. Anche le analisi 

delle urine (sindrome di Alport) non si eseguono di routine perché la 

proteinuria e l’ematuria insorgono tardivamente. I risultati del trattamento dei 

bambini ipoacusici dipendono dalla precocità dell’azione riabilitativa, priorità 

per il Servizio Sanitario Regionale che ha sviluppato e regolato, con 

deliberazione n°1384 del 9/12/2013 sulla base delle indicazioni del Progetto del 

Ministero della Salute CCM 2013 “Programma Regionale di Identificazione, 

Intervento e Presa in Carico Precoci per la Prevenzione dei Disturbi 

Comunicativi nei Bambini con Deficit Uditivo”, un protocollo e le linee guida 

per una collaborazione multidisciplinare tra le aziende sanitarie ospedaliere e 

territoriali dei servizi competenti (protocollo operativo per il percorso 

diagnostico terapeutico riabilitativo integrato ospedale-territorio per minori 

affetti da ipoacusia permanente). Nella regione Umbria la proposta di 

prescrizione protesica viene effettuata dallo specialista audiologo del Centro 

Diagnostico Audiologico-Logopedico Infantile successiva-mente alla diagnosi, 

specificando le caratteristiche tecniche in maniera dettagliata sulla base degli 

obiettivi della formula di guadagno Desired Sensation Level (DSL) e le 

trasmette all’audiologo del territorio che ne autorizza l’acquisto da parte della 

Regione. Dopo la prescrizione del sussidio protesico (PA) o l’applicazione e 

successiva attivazione di un impianto cocleare (IC), nel Centro Diagnostico 

Audiologico-Logopedico Infantile si eseguono il collaudo della PA per mezzo 

dell’orecchio elettronico e della piattaforma NOAH e prove di audiometria 

comportamentale. L’adattamento protesico e l’abilitazione protesica uditiva si 

realizzano in tre sedute settimanali per un periodo di due mesi circa, prima del 

termine delle quali uno o più incontri si svolgono in presenza della logopedista 
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del territorio che prenderà in carico il bambino prima della “restituzione” del 

piccolo Paziente al Servizio di Riabilitazione dell’Età Evolutiva (SREE) 

competente cui spetta la presa in carico globale del bambino sordo. Agli 

specialisti dello SREE competono l’inquadramento cognitivo, logopedico e 

neuropsicologico con eventuali approfondimenti delle comorbidità e 

l’elaborazione del progetto riabilitativo individuale. Il percorso abilitativo 

logopedico mira allo sviluppo delle abilità percettive uditive (accettazione 

dell’ausilio uditivo, utilizzo costante dell’amplificazione acustica, interesse al 

mondo dei suoni, acquisizione delle abilità percettive di detezione, 

discriminazione, identificazione, riconoscimento e comprensione), allo sviluppo 

delle abilità cognitivo-comunicative e allo sviluppo delle competenze sociali ed 

emotivo-relazionali grazie alla partecipazione attiva della famiglia. Il 

trattamento logopedico diretto si può ritenere concluso al raggiungimento del 

massimo livello di autonomia possibile per ogni bambino sulla base del 

progetto terapeutico individualizzato. Quando si presenta la necessità di 

modificare le caratteristiche della PA e/o nei follow-up periodici, ogni 6 mesi 

circa, il bambino torna presso il Centro Diagnostico Audiologico-Logopedico 

Infantile accompagnato dalla logopedista del territorio e alla presenza di un 

familiare esegue gli esami necessari. I risultati di quanto sopra vengono 

comunicati verbalmente e per iscritto alla famiglia, all’audioprotesista e al 

pediatra di libera scelta.  

 

Coordinamento 

La funzione di coordinamento dello screening è svolta dall’Osservatorio 

Epidemiologico dell’Assessorato alla Sanità della Regione Umbria che riceve, 

controlla e inserisce ogni tre mesi i dati concernenti le attività svolte nei singoli 

centri in un database regionale. Quest’attività di screening ha permesso di 

ottenere i primi interessanti dati epidemiologici nel territorio umbro 

evidenziando che la prevalenza annuale della sordità è dell’1,9‰ nei bambini 

della neonatologia e del 4,1% in quelli della TIN, che i bambini con fattori di 

rischio audiologico rappresentano il 3,8% dei nati vivi, che la diagnosi e l’avvio 

alla terapia avviene nei bambini della neonatologia all’età di circa 5,3 mesi e a 11 

mesi circa nei bambini delle TIN. 
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La struttura complessa di otorinolaringoiatria di Perugia, diretta da Giampietro Ricci, è 

un centro di III livello di screening e centro di riferimento regionale per gli impianti 

cocleari. Tutta l’attività del gruppo di lavoro è codificata dal relativo protocollo 

operativo regionale e arricchita dalle periodiche riunioni per la discussione dei casi in 

carico. Le principali attività sono frutto della collaborazione interdisciplinare tra 

otorinolaringoiatri (Giampietro Ricci, Egisto Molini), medici specializzandi (Giorgia 

Giommetti e Valeria Gambacorta), tecnici audiometristi (Donatella Lorentini, 

Francesca Gioeli e Fabio Antognarelli) e logopediste (Patrizia Lupoli). Le attività, a 

partire dalla valutazione audiologica e logopedica, comprendono anche l’indicazione 

protesica o selezione all’impianto cocleare, includono i monitoraggi periodici, le 

consulenze specialistiche e la condivisione con famiglia e pediatri. 
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1.3 
La Rete Audiologica Su Web: L’ Esperienza Pilota Della 
Regione Liguria  
Lucia Semino, Luisa Lunetta, Carola Bruzzo, Alessandra Allodi e  

Maria Grazia Calevo 

 

Nella Regione Liguria dal Febbraio 2002 è stato attuato uno screening 

audiologico universale che ha coperto l’intera popolazione ligure. Il nostro 

screening è stata la prima esperienza che riguarda un’intera regione italiana.  

Con la delibera regionale (DGR 1741) del 2009 che rende obbligatorio lo 

screening audiologico neonatale è stata messa a regime un’attività già presente 

in Regione e fino ad allora non codificata in percorsi assistenziali univoci. Negli 

anni successivi sono quindi divenute patrimonio di tutti i punti nascita le 

procedure del 1° livello di screening e si sono strutturati i percorsi per il 2° e 3° 

livello diagnostico nei casi dubbi o positivi e nei soggetti con fattori di rischio.  

In Liguria sono presenti 12 punti 

nascita, 7 centri audiologici e 1 

unico centro audiologico di 

riferimento, l’Istituto Giannina 

Gaslini (vedi figura), anche sede del 

Registro Regionale per la Sordità 

Infantile. 

A completamento di questa 

panoramica regionale bisogna infine 

aggiungere che un percorso riabilitativo integrato è offerto in maniera non 

uniforme sul territorio regionale.   Allo scopo di superare queste difficoltà e 

come risposta all’inserimento di tale attività nei LEA,  la Regione Liguria ha 

promosso l’attivazione della “Rete Audiologica Regionale”, un riordino del 

percorso diagnostico riabilitativo del bambino nato sordo, o con sordità 

acquisita, che chiama ad una stretta collaborazione gli attori principali di questo 

percorso: neonatologi e personale delle unità di neonatologia, 

otorinolaringoiatri con competenza audiologica, audiofoniatri, tecnici 

audiometristi, pediatri di famiglia, epidemiologi, neuropsichiatri, psicologi, 

logopedisti ed esponenti delle associazioni di sostegno e delle famiglie. La 

regione ha altresì deliberato, a supporto e gestione della Rete, l’istituzione del 

Registro Audiologico Regionale (DL 1741 - 11/12/2009) con sede presso il 

Centro di Riferimento Regionale (Istituto G. Gaslini). 
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Funzionamento del software “GESTIONALE AUDIOLOGIA” 

Si è venuta a creare la necessità di analizzare le problematiche presenti sul 

territorio per la corretta gestione dei pazienti e della raccolta dati, evidenziando 

in particolare la difficoltà nello scambio di informazioni tra operatori, con 

conseguente perdita di tempo e risorse.  Da qui è nata l’idea di creare un 

software online “GESTIONALE AUDIOLOGIA”, per il controllo delle schede e 

per la presa in carico dei pazienti sottoposti a screening audiologico e successivo 

follow up.  

Ogni operatore è dotato di un nome utente e una password personalizzabile 

collegati ad un account con firma digitale. Il sistema prevede inoltre un account 

di tipo “super-amministratore” che permette la modifica dei dati anche di 

pazienti non a carico del proprio centro, da utilizzare in caso di errori 

nell’inserimento scoperti a posteriori (per esempio anagrafiche doppie o 

inserite in modo incompleto).  

I Punti Nascita eseguono lo screening audiologico su tutti i neonati ed 

immettono i dati anagrafici e clinici dei pazienti risultati refer alle OEA 

(monolaterale e/o bilaterale), o dei pazienti a rischio audiologico, nel database. 

Questo genera una segnalazione via mail al centro audiologico di riferimento 

(2° livello) che è impostato di default. La segnalazione viene quindi visualizzata 

dal centro di 2° livello, e può essere accettata con successiva presa in carico del 

paziente o rifiutata e re-inviata al punto nascita con la motivazione allegata. Il 

centro audiologico esegue gli esami necessari e immette i risultati nel database, 

chiudendo la scheda del bambino in caso di esami nella norma.  In caso 

contrario il software genera una segnalazione al centro di riferimento regionale. 

Quest’ultimo (I.G. Gaslini) riceve i pazienti con le stesse modalità informatiche 

ed esegue gli esami di propria pertinenza. I pediatri di libera scelta ricevono 

comunicazioni tramite mail (generate automaticamente) sullo stato di 

avanzamento dei loro pazienti e l’esito di eventuali esami. I centri che hanno 

avuto in carico il bambino possono monitorare l’andamento dell’iter 

diagnostico ed accedere alla cartella informatizzata.  

In anagrafica è predisposto un campo che indica lo stato del paziente (scheda 

aperta, scheda chiusa), segnala la chiusura del caso con l’esito, e tiene traccia 

del momento in cui l’iter viene concluso con l’invio del paziente in sorveglianza 

audiologica.  A questo segue una mail informativa al Pediatra di famiglia. 

Il protocollo dello screening audiologico prevede tempistiche precise, le 

segnalazioni vengono automaticamente gestite dal portale in modo da mettere 

in evidenza i bambini che si avvicinano alla data di scadenza dell’esecuzione 

dell’esame (es. primo AABR entro il terzo mese di vita). Per facilitare gli 

operatori il nome del paziente sul gestionale cambia colore da nero (abituale) a 

verde se l’esame che deve essere eseguito va fatto entro 7 giorni, o in rosso se si 
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è già superata la data di scadenza. È possibile stampare un documento PDF 

riassuntivo con i dati del paziente e degli esami specifici eseguiti da poter 

consegnare al paziente stesso. Per tutelare la privacy solo il centro che ha in 

carico il paziente può visualizzare tutti i suoi dati ed inserire gli esiti degli esami 

effettuati. Gli altri centri che hanno gestito il paziente in passato (ma non 

l’hanno più in carico) avranno la possibilità di visualizzare i dati anagrafici del 

paziente e i risultati degli esami effettuati (anche presso altri centri), ma non 

potranno più modificare nessun dato. I centri che non hanno mai preso in 

carico il paziente non possono visualizzare i dati del paziente stesso. Il sistema 

prevede la registrazione completa delle azioni, per tenere sempre traccia delle 

modifiche effettuate e degli accessi al sistema.  

A fini statistici, il sistema consente di memorizzare i dati relativi a tutti i 

pazienti che sottoposti a screening audiologico risultano refer alle otoemissioni 

acustiche o che hanno in anamnesi almeno un fattore di rischio per ipoacusia.  

Come mostra la tabella, analizzando i dati del 2017 il totale dei nati in Liguria è 

stato 9364. Sono stati inseriti nel database 629 schede, di queste 502 con 

segnalato un rischio audiologico e 127 perché refer alle otoemissioni acustiche; 

22 bambini sono stati inseriti post screening. La percentuale dei pazienti refer 

risulta essere 1,36% sul totale dei neonati screenati, mentre la percentuale di 

pazienti a rischio audiologico è risultata essere il 5,36%. I neonati con diagnosi 

di ipoacusia risulta essere lo 0,1% del totale 

dei nati, per la metà di questi è stata 

necessaria la protesizzazione acustica. Ad 

una prima analisi vi erano 47 bambini persi 

allo screening, ad una seconda ricerca più 

accurata “scheda per scheda” si è riusciti a 

risalire ad un’effettiva perdita di 25 

bambini (in parte si trattava di bambini 

nati al Gaslini per problematiche cliniche 

che rientrano nelle loro Regioni di 

residenza a condizioni cliniche stabilizzate 

o scelte dei genitori di non adesione al 

programma di screening), i restanti 22 

risultavano schede con vari errori di inserimento.  

 

Conclusioni 

La gestione on-line dei dati permette il controllo del numero di pazienti 

sottoposti a screening audiologico e dei pazienti persi al follow up. Come si 

evince dai dati riportati, le schede dei bambini persi al follow up vanno tuttavia 

analizzate singolarmente per capirne l’eventuale motivazione e il sistema 

Totale nati 

2017 

9364  

Pz inseriti  629 6,7% 

Pz con FdR 502 5,36% 

Pz REFER 127 1,36% 

Pz post 

screening 

22 0,23% 

Pz persi tot 

Effettivi 

Schede nulle 

47 

25 

22 

0,5% 

0,26% 

Pz ipoacusici 10 0,1% 

Pz protesizzati 5 0,05% 



 
 24 

informatico non può individuare automaticamente le schede inserite per errore 

(che risultano quindi bambini “miss” allo screening). Dopo un iniziale periodo 

di training rivolto ai Centri che fanno parte della Rete Audiologica il sistema si è 

rivelato uno strumento molto utile per la gestione dello screening audiologico. 

Ha permesso un planning più agevole del calendario degli appuntamenti, 

evitando perdite di tempo da parte del personale e perdite di pazienti per 

mancate comunicazioni. La messa in evidenza dei pazienti “in scadenza” 

responsabilizza ogni Centro ad essere il più tempestivo e preciso possibile nel 

rispetto dei tempi previsti dal protocollo. La principale difficoltà nell’utilizzo 

della Rete Audiologica resta tuttavia la necessità di motivare il personale 

coinvolto, con report periodici sui dati mancanti. Questo è fondamentale per 

poter arrivare all’universalità dello screening e per garantire una diagnosi il più 

precoce e precisa possibile per tutti i nuovi nati della nostra Regione. 
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sua formazione professionale sull’ipoacusia infantile e sulla sua riabilitazione. 
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1.4  
Integrazione Dello Screening Del Citomegalovirus Congenito 
Nel Programma Di Screening Audiologico Neonatale Della 
Regione Toscana 
Francesca Forli, Rachele Canelli, Beatrice Franciosi, Paolo Ghirri  

e  Stefano Berrettini 

 

Il Cytomegalovirus (CMV), appartenente alla famiglia degli Herpesvirus, 

costituisce la più frequente causa di infezione congenita del neonato e la prima 

causa non genetica di ipoacusia infantile. La maggior parte dei neonati con 

infezione congenita da CMV (cCMV) non presenta sintomi alla nascita (90%). 

Circa il 40-60% dei neonati sintomatici presenterà sequele permanenti, le più 

comuni delle quali sono: sordità neurosensoriale, ridotto sviluppo endouterino, 

microcefalia e calcificazioni endocraniche, epatomegalia, splenomegalia e 

piastrinopenia. Seppure in una percentuale inferiore di casi, anche bambini 

asintomatici alla nascita non sono privi di rischi legati all'infezione e nel 10-15% 

di questi è stata dimostrata una ipoacusia neurosensoriale ad insorgenza 

tardiva.  Tuttavia, il reale impatto e frequenza di questa importante infezione 

non sono ancora precisamente definiti a causa di una sintomatologia muta in 

una alta percentuale di casi e di assenti protocolli di screening alla nascita. Il 

periodo ottimale per porre diagnosi di cCMV è in una limitata finestra 

temporale di 2 – 3 settimane dalla nascita. Infatti, dopo questo periodo non è 

più possibile discriminare tra forma acquisita e congenita. Questo limite di 

tempo e la frequente assenza di sintomi sono responsabili delle numerose 

mancate diagnosi di infezione congenita da CMV. L’importanza di una diagnosi 

precoce di cCMV è legata al fatto che, in molti casi la sordità è progressiva o a 

insorgenza tardiva e quindi, un'identificazione precoce di cCMV rende possibile 

l'esecuzione di un follow up audiologico mirato. Inoltre, l’importanza di una 

diagnosi precoce è legata alla possibilità in casi selezionati di terapie 

farmacologiche con farmaci antivirali. Ci sono evidenze di una possibile 

efficacia di tali terapie nella prevenzione e nel controllo delle complicanze 

associate all'infezione da cCMV e della progressione dell’ipoacusia. Nell’ambito 

dello screening audiologico neonatale, la Regione Toscana, sin dalle prime linee 

guida per l’esecuzione dello screening prodotte nel 2008, ha attuato un 

protocollo di screening per la ricerca del cCMV nei neonati refer alle 

otoemissioni allo screening, entro 15 giorni dalla nascita. Questa è stata la 

prima esperienza ad essere attuata e pubblicata in letteratura a livello italiano e 

mondiale. Di seguito viene riportato il protocollo di screening audiologico 

neonatale della Regione Toscana. Viene illustrato il lavoro di integrazione 

professionale tra il personale afferente alla UO ORL Audiologia e Foniatria e 
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alla UO Neonatologia della Azienda Ospedaliera Universitaria Pisana, con 

particolare riferimento alla diagnosi precoce di cCMV. 

 

Screening audiologico neonatale nella regione Toscana 

Nel 2007, con il "Progetto speciale nascere in Toscana: attivazione in tutte le 

Aziende Sanitarie dello Screening uditivo neonatale", lo screening audiologico 

neonatale è stato reso obbligatorio presso tutti i punti nascita della Regione 

Toscana. Nel 2008 è stata pubblicata la prima edizione delle linee guida e nel 

2011 un rapporto dell'Agenzia Regionale per la Salute ha attestato che il 100% 

di tutte le neonatologie Toscane eseguiva lo screening uditivo neonatale 

universale con una copertura oltre il 98%. Nel 2016 le Linee Guida sono state 

aggiornate sulla base dell’esperienza acquisita e delle nuove evidenze della 

letteratura e sono state recepite dalla Regione Toscana attraverso la Delibera 

Regionale n.832/2016. In Toscana le modalità di conduzione dello screening 

sono condivise tra tutti i livelli e operatori, anche se si adattano alle strutture 

sanitarie dei vari punti nascita stessi e sono suddivise in 3 livelli, in base alla 

dotazione di strutture e al personale disponibile. In termini generali i test di 

screening includono le TEOAE e gli A-ABR, con distinti protocolli strumentali 

per i neonati con o senza i fattori di rischio per la neuropatia uditiva. Quando 

un neonato non presenta fattori di rischio per neuropatia uditiva esegue le 

TEOAE e, solo in caso di esito refer passa allo step successivo (A-ABR). In caso 

di rischio di neuropatia uditiva (ricovero in terapia intensiva neonatale per un 

periodo superiore a 5 giorni; storia familiare positiva per ipoacusia infantile 

permanente; storia familiare positiva per disordini neurodegenerativi, es. 

sindrome di Hunter, neuropatie sensitivemotorie, come la atassia di Friedreich, 

s. di Charcot-Marie-Tooth, ecc…) è invece richiesta sempre l’esecuzione di 

entrambi i test. In relazione al CMV, la tipicità del nostro programma (si veda 

oltre per i dettagli) riguarda il fatto che tutti i neonati risultati refer allo 

screening di primo livello con TEOAE (indipendentemente dal rischio di 

neuropatia uditiva) dovranno eseguire la ricerca del DNA di CMV nelle urine 

mediante PCR entro il 15 ° giorno dalla nascita. Il programma regionale prevede 

poi precisi percorsi di sorveglianza per i bambini a rischio per sordità 

progressiva o ad esordio tardivo (cCMV e rosolia congenita; sindromi associate 

ad ipoacusia progressiva o ad esordio tardivo; storia familiare positiva per 

ipoacusia infantile; disordini neurodegenerativi) che dovranno essere sottoposti 

ad un monitoraggio audiologico presso i Centri di III livello, ogni 6-12 mesi fino 

all’età di 3 anni e poi annualmente fino ai 6 anni. Infine, un obbligo di una 

valutazione audiologica anche per i bambini a rischio di sordità da causa 

acquisita (infezioni post-natali documentate da un esame colturale positivo 

associate ad ipoacusia neurosensoriale come ad es. meningite batterica; traumi 
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cranici con perdita di coscienza e/o frattura delle ossa craniche o del temporale; 

chemioterapia o assunzione di farmaci ototossici; sospetto di ipoacusia o ritardo 

nello sviluppo del linguaggio da parte di familiari o educatori). 

 

Screening per infezione congenita da cmv: esperienze internazionali 

e presso l’azienda ospedaliera universitaria pisana 

La peculiarità del programma della regione Toscana consiste nell’aver incluso 

un test di screening cCMV in tutti i neonati refer alle TEOAE, mediante ricerca 

del genoma virale con PCR su urina. Questa procedura, eseguita entro 15 giorni 

dalla nascita, consente di identificare l’infezione CMV e dirimere tra 

un'infezione congenita e una post-natale. L’identificazione precoce è infatti 

fondamentale per garantire un follow up audiologico nei bambini affetti e 

assicurare eventuali strategie terapeutiche con farmaci antivirali. 

Il primo Stato americano ad aver introdotto lo screening obbligatorio per cCMV 

è stato lo Utah nel 2013. Secondo tale protocollo, la ricerca di cCMV deve essere 

eseguita in tutti i neonati che non superano lo screening uditivo in due step 

(OAE + AABR) e anche in coloro che falliscono il primo screening dopo 14 

giorni di vita. Inoltre, a discrezione del medico specialista, la ricerca di cCMV è 

prevista nei neonati che, per varie problematiche (es ricoverati in terapia 

intensiva neonatale), non sono stati sottoposti a screening prima dei 21 giorni. 

Gli Autori riportano una percentuale di casi positivi del 6%. Sul modello dello 

Utah altri stati americani si sono sensibilizzati. Dal 2015 il Connecticut ha reso 

obbligatoria la ricerca del cCMV secondo le modalità previste dallo stato dello 

Utah con una percentuale di casi positivi dello 0,6% dei neonati refer allo 

screening audiologico. Texas, Tennessee, Hawaii e Illinois hanno invece 

applicato un programma di prevenzione/educazione volto a ridurre i casi di 

infezione in gravidanza. Nell’Illinois inoltre la ricerca del cCMV, seppur non 

obbligatoria, viene proposta a discrezione medica. Fowler et al (2017) hanno 

pubblicato uno studio sull’efficacia degli screening per cCMV sui neonati refer 

allo screening audiologico neonatale, stimando che questi consentono di 

identificare il 57% dei casi affetti nell’ambito della loro casistica. In riferimento 

alla possibilità di attuazione di programmi di screening sia universale, sia 

hearing-targeted per cCMV, nel 2016 Gannt e coll hanno riportano che 

entrambi gli screening, ma soprattutto quello universale, rispettano i parametri 

di costo-efficacia. Nel 2014 il nostro gruppo ha pubblicato uno studio 

sull'incidenza di cCMV in neonati pretermine e piccoli per età gestazionale 

(SGA), ospedalizzati presso l’Unità Operativa di Neonatologia dell'Azienda 

Ospedaliera di Pisa. Un'alta incidenza è stata riscontrata in neonati pretermine 

(3,03%) e SGA (3,7%). I bambini risultati positivi per cCMV erano risultati refer 

alle TOAE nel 25% e agli ABR nel 16,7%. Sembra dunque esistere 
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un'associazione importante tra cCMV e prematurità o SGA. Non risulta che ad 

oggi siano state pubblicate esperienze di programmi di screening per cCMV 

universali. 

 

La nostra esperienza di integrazione professionale 

Le evidenze della letteratura riguardo l’importanza di una diagnosi precoce di 

cCMV e i risultati precedentemente pubblicati ci hanno spinto nel 2012, grazie 

alla collaborazione con il reparto di Neonatologia dell’Azienda Ospedaliera 

Universitaria Pisana, ad estendere la ricerca del CMV nelle urine, oltre che ai 

neonati refer alle TEOAE, anche a quelli SGA (nati a termine con peso alla 

nascita <3° percentile), ai pretermine (nati prima della 37a settimana di età 

gestazionale), ai neonati sintomatici o nati da madre con infezione in 

gravidanza. Dal 2012 al 2017 è stato così possibile screenare 12.668 neonati. Il 

13% è stato sottoposto alla ricerca del cCMV, in quanto rientrava nelle 

sopracitate categorie di rischio. Di questi, 25 casi sono risultati positivi per 

cCMV (1,54% degli screenati per cCMV e 0,19% dei neonati sottoposti a 

screening audiologico neonatale): 5 erano refer allo screening mediante TEOAE 

e AABR e tra questi, 3 presentavano anche fattori di rischio (pretermine/SGA); 

18 erano pretermine o SGA con quadro audiologico nei limiti; 2 erano 

sintomatici o con infezione materna durante la gravidanza. Inoltre, dei 25 

pazienti cCMV positivi, 8 erano refer allo screening audiologico, risultando nel 

50% dei casi refer bilaterale e nell' altro 50% refer monolaterale; 17 erano pass 

allo screening. Successivi follow up hanno messo alla luce che il 76% (19/25) dei 

bambini erano normoudenti, mentre il 24% (6/25) presentava una ipoacusia. Di 

questi ultimi il 50% era affetto da ipoacusia profonda bilaterale, il 15% da una 

ipoacusia moderata bilaterale e il 35% dei pazienti presentava una ipoacusia 

monolaterale (in 1 caso profonda e 1 caso di entità moderata). Monitorando nel 

tempo gli ipoacusici, la soglia si è mantenuta stabile nel 92% dei casi (23/25), 

mentre vi è stata una progressione dell'ipoacusia verso un grado profondo 

bilaterale nell'8% dei casi (2/25). 

 

Conclusioni 

I dati riportati confermano che la cCMV è una frequente causa di ipoacusia 

infantile. È importante una diagnosi precoce, per differenziare l’infezione 

congenita dalla acquisita, per le implicazioni terapeutiche e per attuare un 

opportuno follow-up audiologico. Si conferma l’utilità e l’efficacia della messa a 

punto di programmi di screening neonatale per tale infezione. In accordo con la 

letteratura, i risultati riportati provano che lo screening per cCMV nei neonati 

refer allo screening audiologico neonatale permette di identificare molti casi. 

Tuttavia, vista la alta percentuale di neonati con cCMV risultati pass allo 
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screening (68% nella nostra casistica), sarebbe utile valutare la possibilità di 

istituire programmi di screening universale per cCMV, anche in considerazione 

dei parametri di costo-efficacia. La nostra esperienza relativa all’estensione 

della ricerca della cCMV nei neonati pretermine e SGA si è dimostrata efficace 

nell’identificare numerosi casi, che altrimenti non sarebbero stati diagnosticati 

precocemente, vista la significativa presenza, 84% dei casi di questi fattori di 

rischio nei neonati con cCMV. L’esperienza riportata rappresenta un esempio 

significativo di cooperazione efficace tra professionisti afferenti alle diverse 

branche coinvolte nella gestione, diagnosi e trattamento di questa patologia. 
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L’unità operativa complessa di otorinolaringoiatria audiologia e foniatria 

dell'università di Pisa è da molti anni impegnata nella diagnosi e nel 

trattamento precoci dell'ipoacusia infantile. Il professor Stefano Berrettini è stato il 

coordinatore delle linee guida per l'esecuzione dello screening audiologico neonatale 

nella regione Toscana. L’unità operativa di otorinolaringoiatria audiologia e foniatria e 

l’unità operativa di neonatologia dell'università di Pisa sono centri di terzo livello 

nell'ambito del programma di screening audiologico neonatale nell'area Vasta Nord 

Ovest della Toscana. 
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1.5  
Il Follow-Up Audiologico Del Bambino Con Fattori Di Rischio 
Per Disturbi Permanenti Dell’udito In Regione Campania: 
Protocollo E Risultati  
Rita Malesci, Monica Errichiello, Fabiana Toscano, Carmine Piccolo, Carmela 

Monzillo, Teresa Furia, Carla Laria, Gennaro Auletta e Elio Marciano 

 

Attualmente si ritiene che la prevalenza dei disturbi permanenti dell’udito, 

stimata dello 0,5-1,5 per 1,000 alla nascita, possa aumentare fino a 3.5-6 per 

1000 bambini in epoca scolare, e che tale aumento di prevalenza sia dovuto 

all’insorgenza, in epoca postnatale, di forme tardive, oppure all’identificazione 

successiva alla nascita di ipoacusie congenite lievi   sfuggite ai programmi di 

screening uditivo neonatali per limiti intrinseci di questi. Non sono disponibili 

dati Italiani sull’incidenza di queste forme di ipoacusia, ma stime eseguite in 

altri Paesi suggeriscono che la percentuale di ipoacusie che si sviluppano dopo il 

periodo neonatale (non identificabili) con il test di screening, possa 

rappresentare fino al 25% del totale. Si stima, inoltre, che il 16-51% dei disturbi 

uditivi permanenti a 9 anni di età siano ad insorgenza postnatale, e il 7-25% di 

essi possa risultare pass ai programmi di screening neonatali (Barreira-Nielsen 

C, Fitzpatrick E 2016). 

 La variabilità statistica di questi dati è ampia, perché sono pochi gli studi 

sistematici con campioni sufficientemente ampi e anche perché il sistema di 

follow-up è meno standardizzato rispetto al protocollo di screening universale. 

Pertanto, le principali società scientifiche audiologiche (JCIH, ASHA) 

raccomandano che un ideale programma di identificazione e trattamento 

precoce dei disturbi permanenti dell’udito, dopo la fase di screening uditivo alla 

nascita, attivi una sorveglianza audiologica su tutti i neonati pass ma con fattori 

di rischio per ipoacusie tardive e/o progressive ed acquisite, valutazione 

audiologiche in follow-up e con metodica adeguata all’età del bambino. 

In Italia la Regione Campania, con Delibera n° 3130 del 31.10.2003, ha istituito 

lo “screening neonatale universale dei disturbi permanenti dell’udito”, con 

copertura regionale, adottando un modello organizzativo strutturato in 3 livelli 

in relazione alla complessità demografica e geografica della regione. 

Il primo livello è rappresentato da  54 punti nascita nei quali si verificano circa 

60.000 nascite ogni anno, e da 21  reparti di terapia intensiva neonatale; il 

secondo livello è costituito dalle 15 strutture aziendali deputate alla conferma 

della diagnosi (reparti di Audiologia e Foniatria, Otorinolaringoiatria); il terzo 

livello è rappresentato dal Centro di Riferimento Regionale costituito dall’ Unità 

di Audiologia e Vestibologia del Dipartimento di Neuroscienze  dell’Università 

di Napoli  “Federico II” con compiti di approfondimento diagnostico  ed 
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indirizzo terapeutico-riabilitativo. Dal 2013 tale struttura coordina inoltre il 

programma di sorveglianza audiologica sui neonati pass ma con fattori di 

rischio per ipoacusia tardiva, progressiva ed acquisita.  

Il programma prevede l’esecuzione di valutazioni audiologiche seguendo il 

riferimento tabellare della Position Statement del JCHI del 2007, parzialmente 

modificato per rendere più facilmente attuabile, efficace e selettivo il protocollo 

di follow-up In relazione a questo obiettivo, inoltre, è stato definito in forma più 

strutturata il protocollo di valutazioni audiologiche proposte in relazione sia 

alla tempistica per fattore di rischio che alla metodologia per fascia di età, 

secondo il seguente protocollo: 

• Valutazione audiologica presso il Centro di III livello, ogni 6 mesi fino 

all’età di 3 anni e dopo annualmente fino all’età di 6 anni in presenza di 

fattori di rischio quali infezioni intrauterine da citomegalovirus (CMV) e 

rosolia. 

• Valutazione audiologica presso il Centro di III livello, ogni 6 mesi fino 

all’età di 3 anni  in caso di neonati affetti da sindromi associate a ipoacusie 

progressive o ad esordio tardivo, come sindrome di Pendred, acidosi renale 

tubulare distale, sindrome di Waardenburg (tipo II), sindrome branchio-

otorenale, sindrome di Usher (tipo II e III), sindrome di Stickler, sindrome 

CHARGE, sindrome di Down, sindrome di Turner, sindrome di Alport, 

etc,disordini neurodegenerativi, quali la sindrome di Hunter, neuropatie 

sensitive-motorie come l’atassia di Friedreich e la s. di Charcot-Marie-Tooth. 

• Valutazione audiologica presso il Centro di III livello, ogni 6 mesi fino 

all’età di 2 anni  in caso di anamnesi positiva per storia familiare di ipoacusia 

infantile permanente progressiva, ECMO o asfissia severa. 

• Valutazione audiologica presso il Centro di III livello a 9-12 mesi in 

caso di ventilazione meccanica assistita superiore ai 5  giorni, 

iperbilirubinemia severa, emorragia cerebrale , anomalie cranio-facciali 

incluse le palatoschisi. 

• Valutazione audiologica presso il Centro di III livello immediata, in 

ogni fase dell’infanzia o adolescenza in caso di: chemioterapia, traumi, 

infezioni post-natali associate ad emocultura positiva, farmaci ototossici, 

segnalazioni dei pediatri dei pediatri di famiglia o altri operatori sanitari ed 

educatori, meningiti. 

Secondo il programma all’atto della dimissione del neonato dai punti nascita o 

terapie intensive del territorio regionale viene segnalata la presenza e tipologia 

dei fattori di rischio per ipoacusia tardiva e/o progressiva che fa attivare 

secondo quanto descrittole attività di sorveglianza audiologica. Nei primi anni 

di attivazione del programma, le valutazioni venivano realizzate esclusivamente 

presso il centro di riferimento regionale (CRR) del programma di screening 
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uditivo neonatale in Campania mentre, dal 2015 sono state via via coinvolte 

anche le strutture di II livello presenti del territorio, per migliorare 

l’organizzazione delle attività. 

Nel periodo compreso tra gennaio 2013 e dicembre 2017, su 218.982 testati 

nell’ambito del programma di screening uditivo neonatale in regione Campania, 

2277 (1,7%) neonati sono risultati pass ma con fattori di rischio per ipoacusie 

tardive, progressive, secondo la tabella prevista da JCIH del 2007 e dunque 

inseriti nel programma di sorveglianza audiologica. Sono state identificate alte 

percentuali di positività per la familiarità uditiva (35%), basso peso (19,2%), 

prematurità (25.5%), iperbilirubinemia severa (19%), ventilazione meccanica 

assistita prolungata (15%) e infezioni congenite (12,5%). Le attività del 

programma hanno permesso di identificare 66 neonati affetti da disturbi 

permanenti dell’udito di cui: 32 (48,5%) neurosensoriali bilaterali, 28 (42,5%) 

neurosensoriali monolaterali, 3 (4,5%) trasmissive permanenti, 3 (4,5%) 

disturbi dello spettro della neuropatia uditiva. In relazione al grado di perdite 

uditive calcolato le ipoacusie si presentano così distribuite: 39% lievi, 15% 

moderate, 9% gravi, 37% profonde. I dati analizzati confermano l’incremento di 

prevalenza dei disturbi permanenti dell’udito nel periodo postnatale che nel 

nostro campione raggiunge un valore del 2,6 ‰, ed il tipo di ipoacusia 

identificata che in più della metà del campione è di tipo neurosensoriale. 

Nei bambini con conferma diagnostica di disturbo permanente dell’udito il 

fattore di rischio più frequentemente riscontrato risulta la familiarità (26%) 

seguito da asfissia neonatale (15%), infezioni congenite (14,5%), ventilazione 

meccanica assistita prolungata (10,8%) ed anomalie cranio-facciali (8%). Tali 

dati supportano la necessità di sorveglianza audiologica per questi fattori di 

rischio che, nelle più recenti rewiew sull’argomento (Beswick, Driscoll & Kei, 

2012, Stich-Hennen J, Bargen GA 2017), vengono riportati come fattori ad alto 

grado di correlazione con l’insorgenza di ipoacusie postnatali. 

Nel campione analizzato emerge poi, un’alta prevalenza di ipoacusie di grado 

lieve (39%), la cui identificazione precoce è molto importante per il negativo 

impatto sugli outcomes linguistici e curriculari di queste perdite.   

L’età media di diagnosi (10,7 mesi) conferma la capacità di garantire una 

precocità di identificazione delle ipoacusie postnatali grazie alla sorveglianza 

audiologica programmata su fattori di rischio rispetto ad altre opzioni di 

sorveglianza audiologica proposte in letteratura. L’elevata presenza nel 

campione di forme di grado lieve e l’età media di diagnosi registrate ci 

permettono di ipotizzare che la sorveglianza audiologica ha permesso di 

identificare non solo ipoacusie progressive o insorte probabilmente in epoca 

postnatale, ma anche forme congenite sfuggite allo screening uditivo neonatale.  
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Il programma di sorveglianza audiologica in regione Campania rappresenta 

attualmente una delle poche esperienze in ambito nazionale, strutturate su 

completo territorio regionale e supportate da linee guida con precisa definizione 

di strumenti e metodi ad esso delegati. La sua realizzazione è stata resa 

possibile dall’esistenza in regione di un collaudato programma di screening 

uditivo neonatale, attivo sin dal 2006, estremamente efficiente in termini di 

identificazione precoce dei disturbi permanenti congeniti dell’udito, in una 

regione complessa sia dal punto di vista demografico che geografico. 

L’analisi dei risultati descritti conferma la fattibilità ed efficacia del programma 

di sorveglianza audiologica postnatale in tutti i neonati pass con specifici fattori 

di rischio. Fa tuttavia emergere anche importanti criticità di cui la principale   è 

rappresentata dalla comunicazione dei dati tra le strutture coinvolte. Per 

superare tale criticità è in fase di realizzazione un portale informatico che, 

collegando in rete le suddette strutture, permetta una comunicazione precisa ed 

immediata ma, soprattutto, attraverso il suo database fornisca sia i dati 

demografici ed audiologici di ogni paziente per una puntuale valutazione clinica 

e statistica delle informazioni ottenute. Questo aspetto potrebbe spiegare il 

tasso di sorveglianza audiologica registrato nel nostro programma (1,7%), più 

basso di quello descritto dai più recenti report sulle attività di analoghi 

programmi (2.8-3.5% in Beswick, Glennon 2013) e  sostanzia la necessità di 

coinvolgere nel programma tutte le strutture di II livello, che per numero e 

distribuzione  territoriale, garantiscono al processo di sorveglianza audiologica 

una organizzazione efficace, smaltendo le liste di attesa e permettendo il 

rispetto dei timing stabiliti in follow-up . Tali strutture, in virtù della loro estesa 

numerosità sul territorio regionale, garantirebbero una più rapida gestione dei 

controlli, lasciando al CRR compiti più squisitamente di supervisione e di 

analisi degli aspetti clinici ed epidemiologici del processo ed avvio del percorso 

protesico–abilitativo dopo la conferma diagnostica. 

Per ridurre inoltre l‘eccessivo carico di lavoro per il percorso sanitario e 

migliorare il rapporto costo/benefici del programma di sorveglianza audiologica 

è in atto una attenta revisione della lista di fattori di rischio di riferimento 

attualmente adottata al fine di realizzare una ulteriore semplificazione degli 

indicatori, rispetto a quanto precedentemente descritto, in relazione alla reale 

possibilità di produrre ipoacusia. 

Un altro aspetto critico emerso nella realizzazione del programma di 

sorveglianza audiologica in questi anni è risultato la perdita in follow-up dei 

neonati nella programmazione dei ricontrolli ed in particolare di quelli con un 

solo fattore di rischio. Nella gestione di questa criticità un ruolo di primo piano 

deve essere senz’altro svolto dai pediatri di famiglia attraverso il controllo  

dell’aderenza al programma di sorveglianza audiologica di tutti i bambini con 
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fattori di rischio per ipoacusia progressiva o ad esordio tardivo nonché la 

somministrazione, in occasione dei bilanci di salute, di un questionario che 

possa identificare i bambini con disturbi progressivi o ad esordio tardivo o  

acquisiti e i pochi falsi negativi che sono sfuggiti all'identificazione al momento 

dello screening neonatale. Per questo sono in via di attivazione presso il CRR 

eventi formativi rivolti ai pediatri di famiglia nell’ottica di una collaborazione 

interdisciplinare che possa portare ad una migliore organizzazione e revisione 

delle metodologie delegate alla sorveglianza audiologica.  

 

Conclusioni 

Gli aspetti epidemiologici e clinici delle ipoacusie identificate, sostengono la 

necessità di sorveglianza audiologica nella prima infanzia ed in particolare 

l’efficacia di programmi basati su valutazioni audiologiche programmate in 

follow-up, rispetto a specifiche categorie di rischio dopo lo screening uditivo 

neonatale. Le criticità emerse nel programma di sorveglianza, evidenziano la 

necessità di ulteriori approfondimenti per una gestione efficace del sistema ma, 

l’esperienza descritta, dimostra la fattibilità di programmi di sorveglianza 

audiologica sul territorio, di cui purtroppo pochi sono ancora gli studi in merito 

e le proposte attuate nel panorama sanitario italiano. La tabella mostra la 

distribuzione dei fattori di rischio audiologici con le percentuali riferite alle 

ipoacusie rivelate durante la sorveglianza audiologica e quelle postnatali. 

 

 

 

Fattori di Rischio  Targeted  

Follow-up 

Ipoacusie 

Postnatali 

Basso Peso       

Prematurità ≤31w                          

Ventilazione 

meccanica assistita  

Iperbilirubinemia  

Asfissia neonatale 

Familiarità          

Anomalie cranio-facciali 

Infezioni congenite                                     

Sindromi 

Meningiti batteriche 

Segnalazione caregiver o 

pediatri                           

19,2% 

25,5% 

 

15% 

19% 

  8% 

35% 

  6% 

12,5% 

  4,8% 

  0,2% 

  3% 

  6,6% 

  7% 

 

10,8% 

  2,5% 

15% 

26% 

   8% 

14,5% 

  0% 

  0% 

  1,5% 
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1.6 
La Realizzazione Di Un Programma Di Screening: Il Capitale 
Umano Tra Opportunità E Criticità In Friuli Venezia Giulia 
Paola Bolzonello  

con il contributo di Elisa Fornito, Arturo Maione, Francesco Margiotta, 

Morena Murador, Marco Pappacena e Vittorio Giacomarra 

 

La gestione della salute a carico delle Organizzazioni locali impone che queste - 

assieme agli obiettivi di diagnosi e cura- definiscano anche criteri 

amministrativi ed organizzativi per l'erogazione delle necessarie prestazioni 

sanitarie. Non sempre queste esigenze trovano subito una vera e propria 

naturale conciliazione: le diverse professionalità e unità operative coinvolte 

possono avere obiettivi differenti e visioni non sovrapponibili. In secondo 

luogo, la strutturazione di un programma di screening (qualunque esso sia) 

deve tener presente -già in fase progettuale- di importanti fattori che faranno da 

capi saldi a tutto il progetto, permettendone il corretto sviluppo ed il 

mantenimento successivo. Tra questi, si dovrà prevedere, ad esempio, un macro 

obiettivo chiaro e ragionevolmente raggiungibile ed eventuali micro obiettivi 

mirati. Il programma di screening uditivo neonatale e sorveglianza audiologica 

del Friuli Venezia Giulia rappresenta a nostro avviso un modello organizzativo 

che si è dimostrato idoneo a sostenere nel tempo un sistema complesso e 

articolato in termini di capacità, efficacia ed efficienza. Tra i punti principali del 

programma del Friuli Venezia Giulia, la formazione ha rappresentato e 

rappresenta tuttora il maggior valore aggiunto, da cui non si può prescindere 

quando ci si appresta a sviluppare programmi sanitari complessi sviluppati su 

lunghi periodi temporali, ai quali partecipano numerose professionalità.  

 

Il gruppo di lavoro 

Nel cercare di dare una risposta alle considerazioni sopradescritte e creare un 

progetto articolato e condiviso, la regione del Friuli Venezia Giulia ha 

inizialmente istituito un gruppo di lavoro eterogeneo: sono stati coinvolti sin da 

subito esperti con diverse professionalità, allo scopo di veder rappresentati i 

punti di vista di ogni singola disciplina necessari per la realizzazione e la 

successiva gestione del programma. Le professionalità coinvolte sono state: 

Audiologia (Eva Orzan, coordinatore del gruppo di lavoro, già referente per gli 

screening neonatali del Veneto), Otorinolaringoiatria (Mauro Tassan, al tempo 

referente del Centro di Audiologia e Fonetica – ORL Pordenone), Neonatologia 

(Augusta Janez, al tempo neonatologa con grande esperienza di screening 

uditivo nei neonati a rischio tramite ABR,  Pediatria di Famiglia (Franca Ruta, 

referente regionale della rete audiologica pediatrica e genitore), Infermieristica, 
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Audiometria e  Formazione (Paola Bolzonello  al tempo coordinatrice 

dell’attività audiometrica del Centro di Audiologia e Fonetica – ORL 

Pordenone, che aveva già maturato una prima esperienza regionale di screening 

universale con otoemissioni acustiche), Epidemiologia (Luca Ronfani, 

responsabile del servizio di Epidemiologia pediatrica dell’IRCCS Burlo 

Garofolo). Il gruppo è stato inoltre coadiuvato, per gli aspetti di organizzazione 

sanitaria, da Luisella Giglio (pediatra e igienista dell’IRCCS “Burlo Garofolo”, in 

distacco presso la Direzione centrale salute, integrazione sociosanitaria e 

politiche sociali della regione). Oltre all’esperienza clinica, la peculiarità di 

questo gruppo è stata la presenza di organizzatori e formatori con solide 

competenze anche formative e di organizzazione sanitaria. E’ importante 

sottolineare che l’ingrediente della motivazione ha portato al rapido sviluppo di 

linguaggio comune e affiatamento nel gruppo, con un primo risultato di una più 

efficace gestione degli incontri. 

 

Sviluppo per processi 

La prima fase è stata un’attenta analisi di fattibilità del progetto in 

considerazione delle linee guida internazionali e dell’organizzazione 

neonatologica, pediatrica e audiologica del territorio.  Nel 2012 il Friuli Venezia 

Giulia aveva 11 punti nascita (poi passati a 9 a seguito di una riorganizzazione 

globale regionale) 3 unità di ORL con competenze e strumentazioni 

audiometriche pediatriche, 1 ospedale pediatrico, centro di riferimento per 

diagnosi e cura delle sordità, compresa la chirurgia degli impianti cocleari, e 

infine 121 pediatri di famiglia attivi su tutto il territorio. Per tutti i livelli 

coinvolti vi era necessità di eseguire una formazione completa su screening e 

sorveglianza.  La figura 1 riporta la proposta di struttura del programma di 

identificazione e di valutazione precoce del danno uditivo permanente in Friuli 

Venezia Giulia, con indicazione delle sedi in cui vengono effettuati gli esami 

specifici e dei tempi prestabiliti. Per entrare nel dettaglio operativo, per la 

costruzione del nostro programma si è adottato uno schema di sviluppo per 

processi, identificando singoli obiettivi con relativi indici di prestazione per le 

diverse attività, al fine di poter garantire uno strumento che chiarisca anche le 

attribuzioni di responsabilità, e che assicuri il monitoraggio, l’analisi dei dati e 

l’attuazione di eventuali correttivi. I principi di Pianificazione, Attuazione, 

Verifica e Correzione, derivanti dal “Total Quality Management”, ci sono 

apparsi i più coerenti a sostegno del nostro programma, e il modello di Deming 

“Plan-Do-Check-Act” è stato applicato ai processi delle aree identificate come 

capisaldi dal gruppo di lavoro iniziale: screening, sorveglianza, valutazione 

audiologica, canali informativi e comunicativi, formazione.   
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1) Screening uditivo neonatale universale. La Promozione e adozione di linee 

guida concordate e comuni presso tutti i punti nascita del Friuli Venezia Giulia 

sulla base dei criteri istituiti dalla JCHI a livello internazionale. Tali criteri sono 

stati stabiliti per facilitare una corretta identificazione di bambini con deficit 

uditivi, permettendone la più appropriata correzione. La valutazione precoce, 

attraverso screening uditivo neonatale, permette una copertura totale della 

popolazione di nuovi nati con costi ridotti.  

2) Sorveglianza audiologica da 0 a 36 mesi attraverso il coinvolgimento del 

Pediatra di famiglia. Uno screening efficace non sostituisce la necessità di 

vigilanza e di sorveglianza sullo sviluppo uditivo del bambino in crescita, che 

devono essere razionalizzate e programmate in parallelo al programma di 

screening. Nel nostro Sistema Sanitario Nazionale una figura fondamentale per 

la sorveglianza è il pediatra di famiglia, il quale è stato opportunamente 

coinvolto attraverso la promozione e adozione delle specifiche linee guida 

regionali.  

3) Valutazione audiologica. Sono stati individuati e organizzati 3 servizi locali 

di valutazione audiologica pediatrica al fine di regolamentare le tempistiche di 

accesso e il flusso corretto degli invii. Per garantire una corretta equità nelle 

prestazioni erogate sono state adottate linee guida concordate con protocolli 

specifici e condivisi riqualificando il personale coinvolto attraverso una 

formazione continua condivisa per tutte le figure professionali. 

4) Canali informativi. Per questo sono stati creati mezzi comunicativi efficaci e 

culturalmente qualificati di supporto alle famiglie e agli operatori. Per le 

famiglie è stata redatta modulistica appropriata che descrive tutte le fasi del 

percorso (dallo screening al punto nascita a che cosa aspettarsi durante la 

prima valutazione audiologica). Per gli operatori è in funzione una piattaforma 

condivisa dove inserire tutte le valutazioni effettuate dal singolo bambino. La 

piattaforma è utile ai fini del monitoraggio degli indicatori e per la fruizione dei 

dati tra i centri.  

5) Training e aggiornamento del personale. Il training, inteso non come mero 

addestramento, ha previsto un’approfondita formazione sulle finalità del 

programma, sulle procedure, sugli indici di qualità, sui ruoli e le responsabilità 

di ciascun operatore, che devono essere specifici, differenziati e chiaramente 

definiti. Sono stati erogati moduli formativi dedicati per ogni figura 

professionale coinvolta nei percorsi di screening, sorveglianza e valutazione 

precoce. La formazione all’interno del progetto di screening uditivo neonatale è 

inserita nell’ottica del miglioramento continuo e si è svolta lungo tre direzioni 

operative: attivazione dello screening presso i punti nascita presenti in regione, 

tenuta del programma nel tempo, correzione e supporto delle criticità tipiche di 

un contesto multidisciplinare e multiprofessionale. Annualmente vengono 
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erogati, tramite percorsi ECM, formazioni sul campo e corsi teorici e 

organizzativi sull’intero programma. Punto di forza dei suddetti corsi è stato il 

coinvolgere contestualmente le diverse figure professionali, anche al fine di 

sviluppare un linguaggio comune.  L’attivazione dei moduli formativi è sempre 

studiata e concordata con i destinatari locali per evitare incompatibilità con le 

esigenze organizzative. ed ottenere la massima efficacia. Per la gestione dei dati 

epidemiologici con il controllo di qualità e di efficacia del programma regionale 

è stato istituito un sistema di coordinamento regionale con compiti divulgativi, 

formativi e di monitoraggio del progetto.  

 

Presentazione del progetto 

Il progetto, cosi organizzato, è stato presentato in Regione e si è tradotto nella 

DLG 1122 del 12 giugno 2012 con approvazione del documento “Attivazione di 

un programma regionale di screening uditivo neonatale universale, sorveglianza 

e valutazione audiologica”. Lo stesso recita: “… Si rileva che tale progetto è stato 

proposto da specialisti nella materia successivamente condiviso dai 

responsabili dei Nidi/Neonatologia dei Punti nascita della regione, deputati 

all’esecuzione dei test neonatali e dai responsabili delle strutture complesse di 

Otorinolaringoiatria dell’Azienda ospedaliera- universitaria di Udine, 

dell’Azienda ospedaliera di Pordenone e dall’IRCCS “Burlo Garofolo” di Trieste 

deputati ai test di secondo livello […] Il medesimo progetto, riconoscendo allo 

screening uditivo neonatale un ruolo prioritario nella prevenzione delle 

alterazioni dello sviluppo linguistico, relazionale, sociale ed educativo del 

bambino ipoacusico, si propone di garantire omogeneità di offerta ed efficacia 

degli interventi su tutto il territorio regionale.” Una considerazione importante 

da condividere, dal punto di vista di chi scrive, è che oggi tutte le organizzazioni 

dovrebbero dare maggior valore alla cura del più importante asset strategico: il 

capitale umano, cioè le intelligenze di tutti i collaboratori, nessuno escluso. 

 

Le risorse umane e la formazione 

L’esperienza organizzativa di questi 10 anni ha messo in evidenza che le 

probabilità di successo dell’organizzazione stessa è in funzione dell’investimento 

che gli attori al loro interno sono stati disposti ad esprimere. In qualsiasi buon 

trattato, leggiamo quanto sia importante puntare sulla qualità della risorsa 

umana per vincere le nuove sfide dell’innovazione e sviluppo in un’ottica di 

apprendimento continuo; ma l’esperienza sul campo ha messo in evidenza che 

solo l’operatore stesso può decidere se e quando attivare le proprie competenze e 

conoscenze. 

Per questo motivo, all’interno del programma di screening, la formazione - 

intesa come processo di supporto - ha rappresentato la funzione necessaria al 
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raggiungimento degli obiettivi prefissati, creando nel contempo condivisione e 

partecipazione tra tutti gli operatori. Essa ha avuto un grande ruolo nella 

costruzione e nel mantenimento della relazione di appartenenza professionale ad 

un gruppo comune, il che ha facilitato il raggiungimento degli obiettivi e 

migliorato le prestazioni dei processi. 

 

Riflessioni finali 

Se non teniamo in debita considerazione quanto scritto sopra, la complessità di 

un sistema come quello sanitario può favorire un’estrema variabilità nella presa 

in carico del paziente. Questo potrebbe tradursi in una mancata continuità 

assistenziale, in una scarsa congruità delle prestazioni erogate, in una 

inadeguata integrazione tra i professionisti coinvolti; tutte condizioni che 

facilitano la possibilità di errore.  

Nel mondo sanitario si è abituati ad un’analisi per obiettivi di ogni singola 

struttura (SOC/UO) alla quale si assegna la responsabilità clinica ed 

organizzativa di uno specifico momento clinico. Si può addirittura arrivare al 

paradosso di ottenere il raggiungimento pieno dell’obiettivo in termini 

qualitativi all’interno della struttura ma con un’inefficienza del sistema globale. 

L’utilizzo di un percorso tecnico-gestionale per processi con modalità PDCA, al 

contrario, ci ha permesso di garantire la riproducibilità delle azioni, l’uniformità 

delle prestazioni erogate ed un corretto flusso di informazioni. È stato 

importante identificare uno strumento metodologicamente standardizzato per 

permetterci di migliorare l’operatività di tutte le strutture coinvolte definendo: 

gli obiettivi dei singoli e quelli comuni, i ruoli di ciascuno, i tempi e gli ambiti di 

intervento, oltre ai compiti dell’operatore.  

Un programma così sistematizzato ha richiesto una delicata alchimia tra 

creatività e una minuziosa organizzazione, tra gestione della rete dei percorsi 

sanitari e libertà di ogni singola istituzione. Uno squilibrio fra le diverse 

componenti avrebbe portato ad un aumento del disagio per famiglie e operatori 

stessi e qualunque prestazione erogata o progetto istituito sarebbe stato 

sicuramente meno efficace.  

Il programma di screening e sorveglianza del Friuli Venezia Giulia è stato il 

frutto del contributo di tante professionalità diverse e rappresenta lo sforzo di 

trovare soluzioni nuove per problemi nuovi. Abbiamo realizzato un progetto con 

caratteristiche di riproducibilità, che ci auguriamo possa rappresentare un 

modello utile anche per altre organizzazioni o programmi sanitari. 

Per il gruppo di lavoro originario, e in particolare per il primo autore, fare 

formazione all’interno di questo progetto ha significato non solo addestrare le 

persone a svolgere al meglio la propria professione, bensì assumersi la 

responsabilità di costruire nuovi scenari culturali per accelerare il cammino 
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verso il nuovo paradigma sanitario, orientato verso il potenziamento della 

prevenzione delle malattie centrato sulla salute. 
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1.7 
Oltre l’Identificazione: La Diagnosi E I “Buoni Trucchi”  
Della Professione Audio-Otologica 
Eva Orzan 

 

Vi sono molte ragioni per le quali è importante condurre uno scrupoloso work-

up eziologico e diagnostico. In primo luogo offre ai genitori una risposta sul 

perchè il bambino non sente, liberandoli da un frequente senso di colpa o da un 

altrettanto pericoloso rischio di ricercare motivazioni irrazionali a questo deficit 

invisibile.  Un’eziologia chiara aiuta tuttavia anche l’audiologo e l’otologo. Con 

una diagnosi genetica, ad esempio, è possibile offrire una consulenza famigliare 

che chiarisca il rischio di ricorrenza della patologia nella famiglia e aiuti a 

prevenire, trattare o almeno anticipare segni e sintomi che caratterizzano e 

seguono all’identificazione di una sindrome o di una causa esogena, come ad 

esempio in caso di infezione da Citomegalovirus connatale.   

 

La ricerca delle cause delle sordità infantili è un’attività articolata, 

squisitamente interprofessionale. Spesso faticosa, ma mai inutile, neanche 

quando non è possibile identificare una causa specifica. In questi casi sarà 

infatti il mancato riscontro di segni e sintomi ad escludere associazioni o quadri 

sindromici che potrebbero richiedere un impegno più attento e difficile al 

medico che prende in cura il bambino. Non solo: il compito diagnostico, 

soprattutto quando svolto in tempi brevi, diventa prezioso per tutti i numerosi 

operatori che riceveranno il testimone del successivo percorso terapeutico, 

protesico, chirurgico, riabilitativo ed educativo di un bambino con un problema 

audiologico o otologico. Il successo dell’operato di ognuno dipenderà 

dall’accuratezza e la tempestività delle cure precedenti. 

 

 In questa seconda parte dedicata alle esperienze interprofessionali vi 

sono molti ulteriori esempi di collaborazioni virtuose: le prime sono dedicate 

alle diverse fasi del percorso diagnostico, terapeutico e riabilitativo, le seconde 

mettono a fuoco degli efficaci trucchi del mestiere, nati anche grazie alla 

capacità di acquisire concezioni e abilità peculiari di altre discipline e 

professioni. La sezione si conclude con una riflessione sulla coabitazione tra 

otorinolaringoiatria e audio-otologia in due grandi ospedali pediatrici: come si 

sono organizzate queste due professioni nei due ospedali? Come hanno 

beneficiato dei momenti di grande collaborazione? Come hanno superato quelli 

di difficile convivenza?        
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1.8 
L'Ipoacusia Permanente E Lo Studio Diagnostico Integrato: 
Un Progetto In Tempo Unico Al Burlo Garofolo 
Sara Ghiselli, Maura Bin, Irene Bruno, Flavio Faletra, Massimo Gregori, 

Stefano Pensiero e Caterina Zanus  

 

Introduzione 

Grazie ai programmi di screening uditivo neonatale universale il riscontro di 

una perdita uditiva avviene oggi nei primissimi mesi di vita di un bambino. Di 

conseguenza, anche la presa in carico audiologica e l’avvio dei percorsi di 

riabilitazione possono cominciare molto prima del compimento dell’anno di età, 

favorendo così una corretta progressione delle abilità uditivo-linguistiche. 

Purtroppo, la diagnosi eziologica non avviene quasi mai in tempi altrettanto 

brevi. I ritardi, o anche le mancate diagnosi, dipendono da diversi fattori di 

natura familiare ma anche medica e organizzativa. Spesso l’identificazione di 

una sordità travolge la famiglia, che focalizza tutte le energie e le attenzioni al 

ripristino di una normale funzionalità uditiva del figlio anziché negli esami 

eziologici. In alcuni casi i genitori non si sentono “pronti” per affrontare una 

causa che potrebbe rivelarsi importante. Vi sono poi fattori legati al deficit 

uditivo stesso: molte volte l’ipoacusia è l’unico segno visibile, con ben poche 

chiavi di lettura eziologica, soprattutto per chi non lavora in ambienti altamente 

specializzati. In alcuni casi poi l’ipoacusia è parte di un quadro sindromico con 

concomitante interessamento di altri organi e apparati: anche questi richiedono 

valutazioni di specialisti di diverse discipline, e l’audio-otologo potrebbe non 

poter collaborare, nella stessa struttura, con tutti i colleghi necessari per un 

corretto inquadramento. Per non menzionare le difficoltà legate 

all’organizzazione delle visite degli altri specialisti: se vengono svolte in tempi 

distanti tra loro o con discontinuità, rendono la sintesi diagnostica 

particolarmente faticosa per l’audio-otologo.  

Un’ulteriore considerazione riguarda la completezza valutativa. La diagnosi, 

infatti, non si limita e non si conclude con l’identificazione dell’agente 

eziologico. Deve invece giungere ad un profilo diagnostico globale, inteso anche 

nella sua accezione di diagnosi “funzionale”, che tenga conto delle capacità 

psico-motorie e quelle residue di ogni singolo sistema sensoriale. Se la ricerca 

delle cause è impostata su questo tipo di visione, risulterà in grado di facilitare 

l’avvio della successiva progettazione e organizzazione del percorso terapeutico-

riabilitativo del bambino, un percorso che ha l’obiettivo della salute, cioè del 

superamento della disabilità, così da rendere il più possibile autonomi i vari 

aspetti della vita quotidiana, rappresentati dalla comunicazione, dalla mobilità, 
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dalla cura della persona, dall’educazione, dall’interazione sociale e anche del 

tempo libero. 

 

Il programma dell’ORL-Audiologia del Burlo 

Presso l’Otorinolaringoiatria e Audiologia dell’IRCCS Burlo Garofolo, fin dal 

2012, per determinazione di Eva Orzan, è stato istituito un programma di 

diagnostica dell’ipoacusia permanente del bambino con la particolarità di essere 

multidisciplinare, integrato e in tempo unico. Vi sono numerose motivazioni 

che hanno portato a scegliere questa tipologia di piano di lavoro. In primo luogo 

permette di ottenere, in tempi rapidi, un inquadramento diagnostico-eziologico 

della perdita uditiva, riuscendo così a fornire alla famiglia una tempestiva e 

corretta informazione sulle possibili cause e su quali debbano essere i percorsi 

di follow-up da seguire (quasi mai esclusivamente audio-otologici). Allo stesso 

modo, lo studio delle cause permette all’audiologo di fare delle previsioni 

sull’evoluzione e sulle associazioni, così da poter organizzare percorsi 

terapeutico-riabilitativi differenziati a seconda dell’eventuale progressione e 

gravità finale del deficit, oltre che in base alle peculiarità della specifica causa.   

Vi sono, a nostro avviso, dei necessari presupposti affinché un progetto di 

questo tipo possa realizzarsi. Innanzi tutto, un vero studio multidisciplinare 

integrato è possibile solo se tutti gli specialisti e operatori in gioco condividono 

il medesimo focus. Presso il Burlo Garofolo, ospedale materno-infantile, tutti gli 

specialisti sono formati e preparati per affrontare le problematiche del bambino 

e della sua famiglia. Non solo: lo studio delle cause delle sordità è in continua 

evoluzione. Il nostro programma, proprio perché unisce medici di diversa 

specializzazione che lavorano in un ospedale dedicato anche alla ricerca, offre al 

singolo specialista anche un’occasione di continua crescita professionale, che 

può diventare a sua volta una garanzia di compiutezza diagnostica.  

Si tratta in definitiva di un programma articolato e ambizioso, arduo da 

raggiungere in una compiuta accezione di interdisciplinarietà reale. Per questo 

motivo abbiamo scelto, in questo capitolo, di ascoltare direttamente le voci dei 

componenti del gruppo di specialisti dell’IRCCS Burlo Garofolo che collaborano 

nel programma di diagnosi della sordità coordinati dall’Otorinolaringoiatria e 

Audiologia, chiedendo direttamente di parlare del loro punto di vista.  

 

Il parere dello specialista consulente: cosa mi aspetto, cosa osservo 

e che strumenti utilizzo quando visito un bambino con ipoacusia? 

L’Oculista. A volte una perdita di udito può essere associata a deficit visivo. La 

sordocecità può essere congenita, legata soprattutto a nascita prematura, 

infezioni prenatali del gruppo TORCH, malformazioni, malattia CHARGE. In 

questi casi l’alterazione sensoriale è presente fin dalla nascita, di una gravità 
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anatomica che non si modifica con la crescita. Le capacità visive non sono 

tuttavia innate, bensì si devono sviluppare e ciò accade dalla nascita fino 

indicativamente agli 8-10 anni di vita, durante quello che viene definito come 

periodo plastico. È intuitivo che un bambino che nasce visivamente 

svantaggiato non utilizzerà le sue capacità visive residue se non stimolato, e solo 

una stimolazione costante ed appropriata a seconda del danno iniziale potrà 

permettere uno sviluppo delle capacità visive fino al limite imposto dal danno 

anatomico. Altre volte il deficit può insorgere successivamente alla nascita. In 

questi casi sia l’età di insorgenza che la causa eziologica saranno importanti 

fattori al fine di poter ristabilire le capacità visive. Deficit tardivi possono essere 

secondari a trauma cranico, a tumore che coinvolge direttamente o 

indirettamente l’occhio o la via visiva o a malattia genetica che manifesta la sua 

gravità progressivamente, come nel caso della sindrome di Usher e della più 

rara malattia di Refsum, caratterizzate dall’insorgenza di una retinite 

pigmentosa che è malattia progressiva. È da sottolineare il fatto che ben il 15-

20% delle retiniti pigmentose presenta contemporaneamente un’ipoacusia. Tra 

le cause di sordocecità le sindromi rappresentano il 43% dei casi, gli esiti di 

encefaliti il 30%. 

La valutazione oculistica dovrà indicare, oltre alle caratteristiche cliniche, le 

probabili capacità visive del bambino e le possibilità che le utilizzi nella pratica 

quotidiana. Devono essere date indicazioni sulla necessità o meno di una 

correzione ottica, sul tipo di stimolazioni più opportune, la direzione di sguardo 

da preferire, la distanza di presentazione, eventuali accorgimenti specifici. 

La valutazione visiva ed oculomotoria clinica comprende: visus effettuato 

tramite grating disks (o tavole di Teller), Lea symbols per comparazione, oltre 

che tramite PEV pattern e nistagmo optocinetico (OKN). Capacità di fissazione, 

con la durata della stessa, presenza di nistagmo da causa sensoriale, o di 

nistagmo associato, sono altri aspetti che verranno valutati talora con l’apporto 

strumentale della registrazione dei movimenti oculari (nistagmogramma). 

L’armamentario diagnostico strumentale include: OCT (optical coherence 

tomography) della fovea e del nervo ottico, ecografia oculare B-scan, PEV 

(potenziali evocati visivi) flash e soprattutto pattern (cioè da stimolo 

strutturato), ERG (elettroretinogramma), EOG (elettro-oculogramma), 

perimetria computerizzata o lperimetria FDT (frequency doubling technology). 

Il radiologo. È sempre importante effettuare degli esami radiologici in caso di 

ipoacusia permanente e la richiesta non dipende specificatamente dal tipo o 

dall’età di insorgenza del deficit. Gli esami radiologici (in particolare TC 

orecchio e RM orecchio ed encefalo) sono certamente previsti in tutti i casi di 

ipoacusia di grado severo-profondo (anche monolaterale), selezione 

all’impianto cocleare, ipoacusia post-meningite, danno neurosensoriale 
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progressivo o fluttuazioni uditive, in caso di anormalità renali associate, o anche 

urgenza nella determinazione del rischio e della diagnosi genetica. Negli altri 

casi l’indagine può essere posticipata e discussa con i genitori, in base agli altri 

risultati eziopatogenetici. In caso di bambini di età inferiore all’anno è possibile 

inizialmente limitare l’indagine alla sola RM e riservare la TC ad un periodo 

successivo, a seconda del risultato RM e delle conclusioni degli altri esami. TC e 

RM permettono sia di esaminare l’anatomia ponendo particolare attenzione alla 

presenza di varianti anatomiche a carico dell’orecchio medio e interno, sia di 

valutare le strutture encefaliche che potrebbero correlarsi con problematiche a 

livello centrale. Non esistono controindicazioni assolute alla TC, che tuttavia 

espone il paziente ad una significativa dose radiante. Essa dipende da un 

numero elevatissimo di fattori tecnici, ma il suo auspicabile contenimento non 

deve in nessuna maniera inficiare la qualità dell’esame.  Nei fatti l’esame viene 

condotto in un'unica scansione ad alta risoluzione, senza impiego del mezzo di 

contrasto. L’assoluta immobilità permette di avere esami di alta definizione 

senza dovere ripetere scansioni con artefatti da movimento. Lo stesso concetto 

di immobilità è indispensabile anche in RM, dove tuttavia non esistono rischi di 

dosaggio radiante e le sequenze possono essere eventualmente ripetute. Di 

norma non viene impiegato il mezzo di contrasto. Sono a disposizione varie 

soluzioni per ridurre lo stress da apparecchiatura e non è preclusa la presenza 

del genitore durante lo studio. Esistono invece controindicazioni ben note alla 

sua esecuzione che vengono analizzate dai questionari che obbligatoriamente 

vanno compilati prima dell’esame RM. In ambiente pediatrico uno dei maggiori 

limiti riguarda la presenza di apparecchi ortodontici che determinano marcati 

artefatti da suscettibilità e che possono rendere l’esame non diagnostico. 

Quando possibile, tali apparecchi vanno rimossi. Nei pazienti molto piccoli o 

non in grado di sopportare le indagini radiologiche, in particolare la RM, è 

indispensabile la sedazione che richiede una procedura specifica. È utile 

effettuare anche approfondimenti radiologici a livello addominale per escludere 

patologie associate a carico soprattutto del distretto renale. Questi vengono 

richiesti in caso di sospetta sindrome BOR, in caso di sordità monolaterale e in 

ogni caso di ipoacusia permanente associata a malformazioni di origine del 

primo e secondo arco branchiale. 

La pediatra-internista, esperta in malattie rare. Il ruolo del pediatra 

nel team multidisciplinare è molteplice e risponde alla fase della presa in carico: 

a seconda del momento in cui ci si trova, il pediatra tara il suo intervento con 

bambino e famiglia. La prima visita prevista, nei bambini ipoacusici, serve a 

valutare il bambino da un punto di vista auxologico e sindromologico in modo 

da evidenziare possibili piccoli segnali evocativi di sindrome genetica complessa 

o altre anomalie congenite o di sviluppo. Ciò che si vuole evidenziare è per 
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esempio l’eventualità di una scarsa crescita o un’alterazione della crescita 

staturale, soffi cardiaci, pliche palmari, facies peculiare, anomalie scheletriche, 

familiarità, o ancora:  alterazioni della circonferenza cranica, alterazioni 

cutanee (chiazze, strie, noduli…), alterazione della pigmentazione di capelli, 

occhi o ungueali, normalità dei genitali, normalità dell’escursione delle anche, 

esclusione di ernie e di epatosplenomegalia, di iperlassità legamentosa. La 

prima visita servirà anche ad avviare, fin da subito, la presa in carico pediatrica 

nei verosimili pazienti sindromici, spiegando il significato delle possibili 

sindromi genetiche sospettate, illustrando il tipo di follow-up previsto e 

rassicurando i genitori. La successiva presa in carico vede lo specialista di 

malattie rare responsabile di una visione d’insieme. 

Il genetista clinico. L’ipoacusia può essere divisa in forme acquisite e forme 

ereditarie. Nei paesi industrializzati circa l'80% delle perdite uditive congenite è 

dovuto a cause genetiche. Di fronte a un bambino/a con sospetta ipoacusia 

genetica la prima valutazione che il genetista medico deve fare riguarda 

l’anamnesi familiare per valutare la presenza di eventuali altri membri familiari 

affetti da ipoacusia. L’obiettivo della consulenza genetica è inizialmente definire 

se il paziente soffra di un’ipoacusia isolata o sindromica. In questo senso la 

collaborazione con gli altri specialisti e la visita dismorfologica permettono di 

indirizzare in maniera corretta il sospetto clinico. L’ipoacusia non sindromica, 

specialmente se prelinguale, è nella maggior parte dei casi sostenuta da 

mutazioni del gene GJB2, responsabili di un’ereditarietà autosomica recessiva. 

Per questa ragione è fondamentale escludere in prima battuta mutazioni di 

questo gene. Qualora invece l’ipoacusia si presentasse insieme ad ulteriori segni 

o sintomi è fondamentale riuscire a raccogliere in maniera esaustiva il corredo 

clinico e fenotipico, in modo da poter operare una corretta diagnosi 

differenziale tra le sindromi con ipoacusia. La scelta di eseguire delle analisi 

genetiche ha molteplici obiettivi: riuscire a definire la causa della perdita 

uditiva; stabilire una prognosi legata al gene mutato e quando possibile alla 

specifica mutazione; determinare un corretto rischio di ricorrenza per i genitori 

o per il bambino quando diventerà adulto.  

In termini pratici, in tutti i casi di ipoacusie neurosensoriali non sindromiche, 

viene eseguita l’analisi del gene GJB2, abbinandolo, qualora opportuno alla 

ricerca della delezione del gene GJB6. Viene ricercata la mutazione 

mitocondriale A1555G qualora si sospetti una perdita uditiva insorta 

successivamente all’uso di aminoglicosidici. Qualora queste analisi risultassero 

normali viene offerta l’analisi di un pannello di geni con metodologia targeted 

resequencing. In  caso di ulteriore negatività si valuterà la possibilità di 

estendere l’analisi a tutto il DNA codificante (esoma). Nei casi di ipoacusie 

genetiche sindromiche, la scelta dell’analisi sarà indirizzata dall’insieme di 
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caratteristiche cliniche e fenotipiche del paziente. Solo nel caso non fosse 

possibile indirizzare con esattezza il sospetto diagnostico si potrà in questi casi 

ricorrere a pannelli genici o all’esoma. 

La neuropsichiatra infantile. L’ipoacusia può interferire con lo sviluppo 

psicomotorio del bambino, in modi e gradi differenti. Fattore principale nella 

determinazione di tale interferenza è l’epoca di insorgenza del disturbo; in 

particolare è rilevante la distinzione tra epoca preverbale e postverbale. La 

valutazione neuropsichiatrica del bambino con ipoacusia si declinerà con 

modalità e obiettivi differenti in base a: la presenza o meno di altri 

segni/sintomi associati, ovvero al fatto che l’ipoacusia sia al momento della 

valutazione un problema isolato, unico, rispetto allo stato di salute generale del 

bambino e in particolare alle restanti funzioni neurologiche; la modalità di 

espressione del problema, connotando differentemente la situazione in cui 

l’ipoacusia si esprime con un sintomo, quindi una manifestazione soggettiva 

avvertita e segnalata dal bambino (es. ipoacusia ad insorgenza in età infantile), 

da quella in cui essa si presenta come un segno obiettivo individuato ad un test 

di screening (es. ipoacusia diagnosticata in età neonatale) o nel contesto di 

accertamenti eseguiti con altre indicazioni (es. riscontro di ipoacusia ad una 

visita ORL eseguita per ritardo del linguaggio). Questi elementi influenzano il 

contesto della valutazione, delineando non solo differenti quadri e quesiti clinici 

per il neuropsichiatra infantile ma anche diverse caratteristiche del clima 

familiare, potendo condizionare in maniera variabile le relazioni 

genitore/caregiver-bambino, i vissuti emotivi nonché il tipo e il livello delle 

preoccupazioni genitoriali, l’attesa della diagnosi e l’atteggiamento rispetto al 

percorso diagnostico prospettato e in corso (dal timore di una malattia 

geneticamente determinata ovvero ereditabile a quello di una malattia 

degenerativa, allo spettro della disabilità). 

In base agli elementi emersi dalla valutazione clinica potrebbe essere indicato 

un approfondimento con RM dell’encefalo anche per sospetti neurologici, oltre 

che per lo studio dell’orecchio interno. L’indicazione all’esecuzione di un EEG in 

sonno viene riservata al sospetto di un deficit uditivo percettivo ovvero con 

l’obiettivo di escludere possibili quadri EEG di encefalopatia (tipo stato elettrico 

epilettico in sonno) come causa di difficoltà nella comprensione del linguaggio 

verbale che possono entrare in diagnosi differenziale con i disturbi percettivi del 

linguaggio. La valutazione neuropsichiatrica ha come obiettivo principale la 

ricerca di segni/sintomi associati all’ipoacusia, neurologici e generali. La ricerca 

di segni neurologici si accompagna alla valutazione delle capacità comunicative 

e relazionali del bambino, quindi allo sviluppo psicomotorio nelle sue diverse 

dimensioni (cognitiva, grosso- e fine-motoria, linguistica, comunicativo-

relazionale, emotiva). La valutazione clinica di questi aspetti viene in genere 
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integrata dalla somministrazione di test specifici per una quantificazione 

standardizzata del livello di sviluppo. L’esame obiettivo potrebbe rilevare la 

presenza di macro/microcefalia, tratti dismorfici, ritardo dello sviluppo 

psicomotorio, segni di interessamento dei nervi cranici o altri segni neurologici. 

Nel caso in particolare di forme di ipoacusia ad esordio tardivo vanno ricercati 

possibili segni di neuropatia, considerando la diagnosi differenziale delle 

malattie neurodegenerative e delle neuropatie senso-motorie. 

La psicologa. L’identificazione precoce, l’intervento ed il monitoraggio dei 

bambini con perdita dell’udito sono raccomandate al fine di promuovere una 

comunicazione ottimale, abilità di linguaggio, competenze socio emotive, 

cognitive ed abilità motorie in quanto, anche in seguito alla protesizzazione 

acustica o all’applicazione dell’impianto cocleare, questi bambini presentano 

molti fattori di rischio, perché possono sperimentare un periodo di 

deprivazione uditiva seguito da un’esposizione tardiva e degradata dell’input 

uditivo.  I profili neuropsicologici più comunemente riscontrati risentono delle 

difficoltà verbali in quanto le consegne date e le risposte richieste, anche per la 

valutazione del profilo non verbale, richiedono adeguate capacità linguistiche 

sia in comprensione che in produzione e questo potrebbe compromettere il 

quadro complessivo delle abilità valutate. È necessario quindi interpretare il 

profilo complessivo tenendo conto di tali discrepanze. È importante, inoltre, 

tenere in considerazione l’età in cui è stata avviata la riabilitazione protesica. I 

dati di letteratura riportano, infatti, che la precocità 

dell’impianto/protesizzazione è un predittore delle future competenze 

cognitive.  

La valutazione neuropsicologica ha come obiettivo la valutazione delle abilità 

cognitive verbali e non verbali, delle abilità motorie per i bambini più piccoli, 

nonché delle funzioni esecutive al fine di identificare i punti di forza e di 

debolezza e di poter, così, pianificare un piano riabilitativo il più possibile 

individualizzato.  Tale valutazione risulta necessaria in quanto i bambini con 

ipoacusia potrebbero sviluppare deficit di attenzione, impulsività e difficoltà 

nelle relazioni sociali. La modalità di valutazione dello sviluppo o delle abilità 

cognitive viene eseguita tramite test standardizzati a seconda dell’età del 

bambino (Bayley III, Wppsi-III, Wisc IV). La valutazione delle funzioni 

esecutive all’interno dei quadri di comorbidità, quali ad esempio i deficit di 

attenzione e iperattività, viene esaminata tramite l’utilizzo di test standardizzati 

selezionati in base alle difficoltà osservate ed all’età (Nepsy II, Bia, BVN, TCM, 

Bafe). 
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Conclusione 

Per ottenere una diagnosi precoce e completa, per effettuare un counseling 

informativo e di supporto ponendo le basi di una buona alleanza terapeutica 

con la famiglia, e infine per avviare percorsi terapeutici e riabilitativi 

individualizzati, è indispensabile affrontare le perdite uditive permanenti 

dell’età pediatrica con un approccio integrato multi specialistico. Anche con 

queste buone premesse questo non è un percorso facile. Il programma richiede 

indubbiamente un grande sforzo organizzativo e tanto coordinamento, tutti 

aspetti che si acquisiscono con il tempo e la motivazione. A volte la 

comunicazione tra i diversi specialisti e operatori risulta particolarmente 

difficoltosa. In questo senso può essere importante e utile costruire, oltre agli 

indispensabili confronti diretti, uno strumento di comunicazione condiviso (es. 

check-list), che possa aiutare i singoli specialisti a restringere il ventaglio delle 

probabilità eziologiche e a ottimizzare lo studio della letteratura o realizzare 

piattaforme informatiche atte alla consultazione di programmi diagnostici 

dedicati.  

Possiamo dire che questo progetto ha permesso a noi specialisti una crescita 

professionale derivante da una visione globale della patologia e della disabilità 

uditiva suggerendoci come sia cambiato e possa ancora migliorare l’approccio 

alla disabilità di un bambino ipoacusico. 
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Il gruppo di lavoro che si occupa dello studio eziologico integrato dei bambini affetti da 

ipoacusia permanente è coordinato dall’Otorinolaringoiatria e Audiologia diretta da 

Eva Orzan. Vede coinvolti molti operatori dell’istituto di ricovero e cura a carattere 

scientifico materno infantile Burlo Garofolo di Trieste.  Sara Ghiselli è audio-foniatra, si 

occupa delle valutazioni iniziali, dell’indirizzo ai vari colleghi specialisti e della 

valutazione globale dei bambini ipoacusici. Le ipotesi e la sintesi diagnostica viene 
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sempre discussa coinvolgendo, in una riunione settimanale, tutti gli operatori che 

lavorano nel reparto di otorinolaringoiatria e audiologia: logopediste, audiometristi, 

otorinolaringoiatri e infermiere. I colleghi co-autori di questo capitolo sono gli 

specialisti di riferimento del programma interdisciplinare: Irene Bruno è pediatra e 

responsabile del servizio di malattie rare; Flavio Faletra è genetista medico che, grazie 

anche all’’attività di laboratorio di genetica medica della relativa struttura complessa 

diretta da Paolo Gasparini, ha maturato una specifica expertise  in genetica delle 

ipoacusie e delle sindromi complesse; Maura Bin è psicologa e specialista in 

neuropsicologia che ha aggiunto al gruppo le sue competenze di  diagnosi  e  

trattamento  delle  disabilità  di apprendimento in età evolutiva;  Massimo Gregori 

dirige della struttura complessa di radiologia pediatrica, ha analizzato numerosissime 

immagini TC e RM e ha maturato una profonda conoscenza delle malformazioni 

cocleovestibolari; Stefano Pensiero dirige l’oculistica pediatrica, grazie alla doppia 

specializzazione in oftalmologia e orl pone particolare attenzione nelle valutazioni  dei 

bambini ipoacusici; Caterina Zanus è specialista in neuropsichiatria infantile, ha 

aggiunto al gruppo le sue competenze relative alla sfera degli aspetti neuro-cognitivi. 
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1.9 
Un Modello Di Comunicazione Efficace Tra Audioprotesista E 
Centro Audiologico 
Igor Caregnato, Raffaella Marchi ed Eva Orzan 

 

Il percorso terapeutico audioprotesico di un bambino ipoacusico presenta, in 

termini operativi, quattro fasi principali: la fase diagnostica, la selezione 

dell’apparecchio, la verifica e la validazione dello stesso. Si tratta di un percorso 

articolato, nel quale è necessario gestire e integrare molte informazioni relative 

alle funzioni, le competenze e i risultati ottenuti da entrambi i ruoli 

professionali coinvolti: in maggior misura medico-diagnostico per l’audiologo e 

l’audiometrista, più tecnologico per l’audioprotesista. È importante inoltre 

ricordare che queste informazioni dovrebbero essere sempre formalizzate in 

modo completo e chiaro, così da poter essere comprese o spiegate a tutti coloro 

che fanno parte del programma riabilitativo (operatori sanitari ospedalieri, 

educatori, riabilitatori, pediatra, famigliari…), e di conseguenza diventare uno 

dei migliori presupposti di una efficace alleanza terapeutica.   

Tutti questi necessari scambi comunicativi tra la clinica e il centro 

audioprotesico possono essere ottimizzati dall’utilizzo di strumenti 

comunicativi. Questo capitolo illustra le fasi del percorso audioprotesico del 

bambino e delinea le caratteristiche dei due strumenti comunicativi a nostro 

avviso indispensabili in un’ottica di lavoro interdisciplinare: la lettera di 

dimissione e il report audioprotesico.  Il modello di comunicazione proposto in 

questo capitolo si inserisce nel percorso audioprotesico del bambino come 

indicato nella figura sottostante: 
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La prima fase diagnostica si svolge in clinica, con la supervisione, il 

coordinamento e la responsabilità dell’audiologo. A parte gli aspetti legati 

ricerca delle cause, qui non trattati, l’iter diagnostico è caratterizzato da un 

accurato studio audiologico e audiometrico.  Non si tratta solo di giungere ad 

una definizione di soglia audiometrica nei soggetti più collaboranti o ad una 

stima di soglia nei bambini molto piccoli o non collaboranti. Lo strumento 

comunicativo essenziale di questa fase, la lettera di dimissione, dovrebbe infatti 

includere i dati riguardanti l’entità, la natura (trasmissiva, neurosensoriale, 

mista, del tipo neuropatia uditiva…), la configurazione audiometrica, i caratteri 

fisiopatologici/campo dinamico, oltre alle già affrontate (vedi capitolo 

precedente) informazioni mediche, eziologiche, linguistiche, e 

neuropsicologiche.  È necessario che le informazioni cliniche siano trasferite 

all’audioprotesista correttamente, perché saranno necessarie per definire, nello 

specifico, tipologia e parametri di funzionamento delle protesi, e in generale, 

per scegliere la modalità di approccio della presa in carico audioprotesica.  

Nella lettera di dimissioni è importante che siano indicate con precisione le 

soglie audiometriche di entrambe le orecchie, al minimo per le frequenze 500-

1000-2000 Hz, integrate dai riflessi cocleo-stapediali che, se presenti, sono utili 

a delineare il campo dinamico e la conseguente limitazione dell’uscita massima 

e dall’impedenzometria utile per confermare se la perdita uditiva ha anche o 

solamente una componente trasmissiva. Quando vengono riportati i risultati dei 

potenziali evocati ABR è fondamentale specificare se sono stati calcolati in dB 

SPL o nHL. Questa distinzione è sostanziale per apportare i corretti fattori di 

correzione nel momento in cui i dati saranno utilizzati per la taratura dei 

dispositivi. Altre informazioni che riguardano l’eziologia e le eventuali 

malformazioni dell’orecchio interno sono necessarie per non incorrere in errori 

di valutazione sulla scelta della corretta amplificazione come ad esempio può 

capitare nel quadro audiometrico “finto trasmissivo” o “finto misto” (tipico di 

alcune malformazioni dell’orecchio interno come ad esempio l’acquedotto 

vestibolare allargato). Conoscere lo stato dell’orecchio esterno e medio è 

indispensabile perché se il paziente soffre di otite cronica o effusiva o se il 

condotto è troppo stenotico la scelta del dispositivo sarà orientata per via aerea 

oppure ossea.  

La seconda fase di selezione del dispositivo protesico e la terza di verifica sono 

di competenza del tecnico audioprotesista che ha il compito di ripristinare 

l’udibilità del paziente e di oggettivare la quantità di energia acustica che arriva 

al timpano. L’audioprotesista sceglie e regola il dispositivo protesico più adatto 

tramite l’utilizzo di metodiche soggettive e oggettive, si occupa della verifica 

periodica del corretto funzionamento degli apparecchi acustici in uso, istruisce i 

pazienti e i famigliari sulla corretta gestione degli ausili.  
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Per scegliere il dispositivo più adatto si segue sia il razionale teorico definito 

nell’iter diagnostico sia il razionale prescrittivo indicato nelle linee guida 

internazionali, che mette in relazione le caratteristiche audiometriche e 

audiologiche del paziente con le caratteristiche elettroacustiche statisticamente 

necessarie per correggere una specifica ipoacusia. Il razionale prescrittivo 

definisce il metodo per calcolare e raggiugere i livelli target in base al criterio 

che viene scelto tra la soglia amplificata, il guadagno d’inserzione, la risposta in 

frequenza, la saturazione su orecchio reale o su accoppiatore 2cc in orecchio 

elettronico. Ogni razionale prescrittivo utilizza degli algoritmi che calcolano i 

valori target, relativi a varie frequenze e diversi livelli di intensità, per ogni 

singolo paziente. Dopo avere stabilito e adottato un criterio di amplificazione 

l’audioprotesista deve verificarlo oggettivamente.    

La terza fase di verifica si riferisce al controllo della funzionalità protesica in 

riferimento alle schede tecniche oltre alla verifica della prossimità ai target 

prescrittivi. La verifica della conformità dei dispositivi alle schede tecniche 

serve per escludere eventuali anomalie di funzionamento o difetti di costruzione 

attraverso un protocollo di misure elettroacustiche effettuate in orecchio 

elettronico, standardizzate e normate da enti internazionali. I test standard più 

rilevanti sono la verifica dell’uscita massima, del massimo guadagno, della 

risposta in frequenza, della distorsione armonica e del rumore di fondo.  

Le misure di prossimità ai target prescrittivi a diversi livelli di ingresso si 

calcolano in vivo nell’orecchio del paziente o nell’orecchio elettronico tramite le 

procedure RECD (Real Ear to Coupler Difference). I livelli di tolleranza 

ammessi sono di più o meno 3/5 dB con uno scarto massimo di più o meno 5 dB 

tra un’ottava e l’altra. La verifica della funzionalità protesica prevede anche di 

oggettivare le prestazioni dei vari automatismi e in particolare della capacità di 

riduzione del rumore, della direzionalità dei microfoni, dell’efficacia dei sistemi 

anti-feedback e del comportamento delle varie tecniche di abbassamento 

frequenziale (compressione, trasposizione, traslazione). 

Per passare alla quarta fase di validazione, che si svolge in clinica, è necessario 

che l’audioprotesista trasferisca correttamente agli professionisti della stessa 

clinica i dati oggettivi descritti sopra: lo strumento comunicativo essenziale in 

questa fase è il report audioprotesico dove vengono riportate tutte le 

caratteristiche essenziali dell’applicazione protesica. Il report audioprotesico, 

che deve essere compilato dall’audioprotesista, contiene i diversi campi relativi 

alle caratteristiche degli apparecchi acustici come il tipo di apparecchio, la 

strategia di amplificazione (NAL, DSL o derivato) l’abilitazione o meno delle 

diverse funzioni, ad esempio il controllo del feedback o la direzionalità, 

specificando il grado di attivazione e motivandone la scelta. Sono da specificare 

anche quali dati audiometrici sono stati utilizzati per il calcolo dei target e la 
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loro provenienza e deve essere indicato se i valori RECD utilizzati sono statistici 

o misurati in vivo. Il controllo dei dati audiometrici utilizzati 

dall’audioprotesista per regolare gli apparecchi acustici serve anche per 

comprendere se la lettera di dimissioni era sufficientemente chiara ed esaustiva. 

È importante indicare anche l’utilizzo medio giornaliero dei dispositivi riportato 

nel datalogging. Sono allegate al report audioprotesico le curve di risposte HIT 

(Hearing Instrument Test) e PMM (Probe Microphone Measurement) in vivo o 

in accoppiatore 2cc, che descrivono rispettivamente le caratteristiche 

elettroacustiche dei dispositivi scelti riferiti all’uscita massima, al guadagno e 

alla risposta in frequenza e la misurazione della resa reale e oggettiva dei 

dispositivi durante l’utilizzo.  

La quarta fase di validazione si basa sulle risposte soggettive del bambino con 

gli apparecchi acustici in modalità d’uso. Il bambino viene esaminato 

utilizzando diversi stimoli sonori in base alle sue capacità e in base alle abilità 

che si vogliono indagare. La validazione può essere rappresentata in termini di 

guadagno funzionale, ossia come differenza tra le prestazioni con e senza gli 

apparecchi acustici, o in termini di livello di soglia amplificata. Si tratta di 

questionari ai genitori, esami audiometrici tonali e vocali con e senza 

apparecchi, test di percezione uditiva-verbale. In soggetti più grandi e 

collaboranti vengono somministrati anche esami in competizione. La 

validazione coinvolge principalmente l’audiologo e l’audiometrista. Nei bambini 

più piccoli risulta importante anche il ruolo della logopedista, che ha il compito 

di confermare i benefici protesici in termini di sviluppo uditivo-comunicativo, 

ma anche identificare i fattori extrauditivi (cognitivi, linguistici, 

comportamentali) che potrebbero confondere i risultati relativi al solo 

guadagno protesico, necessari alla validazione della protesizzazione acustica. 

Tramite il report audioprotesico la clinica, nella quarta fase di validazione e poi 

nel follow up, avrà quindi la possibilità di valutare se l’approccio terapeutico 

utilizzato è quello più idoneo e di capire se sussistono le condizioni per proporre 

qualche modifica ai settaggi o per cambiare dispositivo (es. impianto cocleare o 

protesi impiantabili). 

 

In Italia le diverse figure professionali che si prendono cura del paziente sono 

solitamente dislocate in ambienti e territori diversi: considerando che sono i 

genitori a farsi carico dei vari spostamenti è utile che in clinica ci sia una figura 

di riferimento che li aiuti nell’organizzazione per evitare che le difficoltà 

pratiche compromettano il timing ideale del percorso riabilitativo.  

Gli obiettivi comuni del team sono innanzitutto adempiere alle esigenze 

mediche del bambino ma anche soddisfare i bisogni suoi e della famiglia di 

essere ascoltati, di essere informati in modo esaustivo e comprensibile, di essere 
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messi nella condizione di valutare correttamente i referti e di coltivare le giuste 

aspettative. Per centrare ogni obiettivo è una buona abitudine effettuare 

periodici corsi interdisciplinari e riunioni interprofessionali dove ogni 

professionista espone le proprie valutazioni attraverso un dialogo costruttivo 

che inevitabilmente amplia il suo punto di vista. I risultati di un lavoro 

multidisciplinare ben fatto sono, senza dubbio, superiori al contributo che ogni 

bravo professionista può apportare singolarmente 

 

 

Suggerimenti bibliografici 
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Bentler R, Mueller HG, Ricketts TA (2016) Modern Hearing Aid Verification, Outcome 
Measures, and Follow-up, Plural Publishing cap. 6 e 7 
 
Bastanza G, Martina BM, Gallus R, Conti G. La diagnosi audiologica strumentale e 
Bastanza G, Caregnato I, Conti G. Orzan E. Apparecchi acustici. In: L’intervento precoce 
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Igor Caregnato, oltre alla sua attività di audioprotesista, ha fondato assieme a Elena 

Andreatta il progetto “acustica del bambino”, che promuove tematiche e attività inerenti 

alle problematiche della sordità infantile.  Ha partecipato alla stesura di alcuni studi 

clinici, ed è stato consulente esterno audioprotesista del progetto ministeriale CCM 

(centro nazionale per la prevenzione e il controllo delle malattie) 2013 sulla presa in 

carico precoce dei bambini con deficit uditivo. Raffaella Marchi lavora presso 

l’otorinolaringoiatria e audiologia dell’istituto di ricovero e cura a carattere scientifico 

Burlo Garofolo diretto da Eva Orzan ed è laureata in audiometria e audioprotesi. È 

stata per molti anni infaticabile referente audiometrista del programma di screening 

uditivo della regione Friuli Venezia Giulia; attualmente coordina l’attività audiometrica 

associata alla selezione, l’adattamento e il follow up di apparecchi acustici e impianti 

cocleari pediatrici.  
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1.10 
La Condivisione Del Follow Up Tra Ospedale E Territorio: Il 
Protocollo Del Santobono Di Napoli 
Antonio della Volpe, Antonietta De Lucia e Valentina Ippolito 

 

Introduzione 

Il percorso diagnostico - terapeutico delle ipoacusie infantili coinvolge un gran 

numero di figure professionali, il cui compito è quello di condividere la gestione 

dei piccoli pazienti, formulando un sistema di comunicazione tra Centri 

audiologici di II e III livello, territorio e famiglia. La selezione dell’approccio 

terapeutico-comunicativo ed il monitoraggio del processo abilitativo sono 

influenzati da molte variabili, tra cui l'età del bambino al momento della 

diagnosi, la gravità della stessa e la presenza di disabilità o di problemi non 

correlati alla perdita dell'udito che potrebbero affiorare man mano che il 

bambino cresce. Da questa ed altre analisi, che prendono in considerazione il 

processo evolutivo del bambino ipoacusico, nasce la necessità di comunicazione 

tra le diverse professionalità che coordinano i servizi di abilitazione, in modo da 

poter avere una pianificazione integrata del piano riabilitativo, senza tralasciare 

il ruolo del genitore, primo anello nella raccolta dei dati anamnestici del 

paziente.  

 

Il team e il follow up  

La composizione del team sarà diversa in base ai servizi sul territorio che il 

bambino riceve effettivamente, anche se, sostanzialmente, sarà costituito da: 

bambino, genitori, otorinolaringoiatra/audiologo/foniatra del Centro di 

riferimento della Regione di appartenenza, logopedista, audiometrista, 

audioprotesista, medico prescrittore ASL, neuropsicomotricista, fisioterapista, 

insegnanti scolastici, insegnante di sostegno, assistente alla comunicazione. 

Condivisione del follow up significherà, quindi, raccogliere informazioni da tutti 

coloro che lavorano in ospedale e/o sul territorio, cercando di stabilire delle 

valutazioni con tempistiche e modalità che saranno adattate alle caratteristiche 

del paziente; assicurarsi che il piccolo paziente stia effettivamente ricevendo 

tutti i servizi necessari; fornire supporto alla famiglia e comunicare attraverso 

conferenze, contatti telefonici, e-mail in modo da non far divenire i genitori 

responsabili del coordinamento delle figure professionali coinvolte nella 

riabilitazione del proprio figliolo, cosa che può accadere quando un bambino 

riceve servizi da molte strutture. Quando possibile, potrebbe essere considerato 

vantaggioso, per i membri del team, incontrarsi mensilmente o bimestralmente 

“de visu” o attraverso collegamenti Skype, per discutere di casi con particolari 

necessità. 
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Il Follow Up Condiviso 

Il follow up condiviso dovrà avere una filosofia unificata basata su osservazioni 

soggettive e oggettive che saranno utili ai clinici per comprendere le prestazioni 

e i comportamenti generali del bambino. A tal proposito sarà necessario 

formulare un sistema di comunicazione in comune per valutare non solo l’entità 

della perdita dell'udito ma soprattutto l'effetto di quest’ultima sugli 

apprendimenti. La presa in carico precoce e l’adozione di protocolli valutativi, 

sia nelle valutazioni audiologiche che in quelle dello sviluppo comunicativo-

verbale, consentiranno di monitorare l’utilizzo dell’ausilio uditivo adottato e 

l’acquisizione delle tappe dello sviluppo cognitivo-linguistico correlato all’età 

del paziente. Il trattamento riabilitativo mira al raggiungimento del massimo 

livello di autonomia attraverso l’acquisizione di competenze percettive e 

linguistiche che potranno periodicamente essere stabilite attraverso la 

somministrazione dei test e questionari elencati di seguito nelle tabelle. 

 

 

 

 Tabella 1. Test di valutazione delle abilità Uditivo-percettive 

6 Suoni di Ling, D. Ling Senza limiti 

di età 

Nelle prime fasi del trattamento protesico può servire per valutare come emergono 

le capacità di ascolto e come si sviluppa il riconoscimento dei suoni linguistici. I 6 

fonemi della prova coprono tutta la gamma delle frequenze tipiche del parlato: 

sono utili per verificare corretto funzionamento di apparecchi e impianti. 

Questionario MUSS, Robbins et. Al Tutte le età 

Monitora l’uso della parola da parte del bambino. Si valutano: il controllo della 

voce, la produzione di suoni verbali e le strategie comunicative. 

Suoni Ambientali, Rivisitato dal progetto CCM 2013  0-24 mesi 

Valuta a quali suoni ambientali quotidiani reagisce il bambino e come. 

Questionario IT- MAIS, Zimmerman-Phillips et. Al 1-3 anni 

Valuta le risposte spontanee al suono in ambiente quotidiano con le protesi uditive 

in uso. Si indagano i cambiamenti di vocalizzazione dopo l’applicazione protesica, 

l’attenzione ai suoni familiari, il riconoscimento di suoni ambientali e voce. 

T.I.P.I. 2 (Test di Identificazione di Parole Infantili)  

Arslan, Genovese, Orzan, Turrini 

2-4 anni 

Fornisce informazioni sulla quantità di materiale verbale acusticamente recepito e 

identificato sulla base della sola differenziazione consonantica. 
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Tabella 2.Test di valutazione delle abilità comunicativo-linguistiche 

MPR (Merrill-Palmer – Revised Scales of Development) 

Gale Hroide Jackie L. Sampers 2017 

(Validato su 631 soggetti italiani, di età 1-78 mesi  

0-6 anni 

Identifica vari aspetti dello sviluppo cognitivo, dello sviluppo motorio fine, del 

linguaggio ricettivo, incluse memoria, velocità di elaborazione, competenze visuo-

motorie, comunicazione. 

Questionario PVB (Primo Vocabolario del Bambino), The 

MacArthur – Bates, adatt, italiano a cura di Caselli e Casadio 2015: 

“Gesti e Parole” (validato su 315 bambini italiani di età 8- 17 mesi) 

“Parole e Frasi” (validato su 386 bambini italiani di età 18 - 30 

mesi) 

8-36 mesi 

 

 

Questionario per la valutazione della comunicazione e del linguaggio nei primi anni 

di vita. Esplora: ampiezza e composizione del vocabolario in comprensione e 

produzione, comprensione “globale” e frasale, produzione di “Azioni e Gesti”, 

processi di acquisizione, come “imitazione” e “nominazione”. 

 

 BVL_4-12 Batteria per la Valutazione del Linguaggio in Bambini 

dai 4 ai 12 anni, A.Marini, L.Marotta, S.Bulgheroni, F. Fabbro 2015 

Validato su 1086 bambini di madrelingua italiana con normale 

sviluppo dai 4 ai 12 anni (2009-2012) 

4-12 anni 

Il test valuta in modo sistematico abilità fonologiche, lessicali, semantiche, 

pragmatiche e discorsive in compiti di produzione, comprensione e ripetizione 

orale in bambini dai 4 ai 12 anni, evidenziando eventuali disturbi della sfera 

comunicativa e linguistica. 

 

Tabella 3. Valutazione di performance cognitiva 

Bayley (Bayley Scales of Infant and Toddler Development) 

N. Bayley, 2009 

Validata su 1050 bambini italiani (544 maschi + 506 femmine di 

età compresa 12 mesi e 15 giorni -42 mesi e 14 giorni) 

Dai 16 giorni 

ai 3,5 anni 

Valuta la Scala cognitiva; la Scala del linguaggio, suddivisa in Comunicazione 

recettiva (RC) e Comunicazione espressiva (EC); la Scala motoria,  suddivisa in 

Fine-motricità (FM) e Grosso-motricità (GM); la Scala socio-emozionale e la Scala 

del comportamento adattivo. (si veda anche capitolo 1.12, pag. 70) 

WPPSI III (Wechsler Preschool and Primary Scale of Intelligence) 

D. Wechsler, 2008 

Validazione su 1025 soggetti, di cui 824 con sviluppo tipico e 201 

con diagnosi clinica 

Dai 2,6 ai 

7,3 anni 

Valuta il quoziente intellettivo, la velocità di processamento, il linguaggio 
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Leiter VR (Leiter International Performance Scale – Revised) 

Gale H. Roid, Lucy J. Miller, Mark Pomplun e Chris Koch 

1997 

Validazione su 1719 soggetti normali e 692 clinici (dai 2 ai 20 anni)  

Dai 3 anni in 

poi 

Valuta il quoziente intellettivo non verbale, l’attenzione, la memoria 

Wisc IV  (Wechsler Intelligence Scale for Children-IV) 

D. Wechsler, 2012 

Validazione su 2200 soggetti 6,0-16,11 anni, suddivisi in 11 gruppi di 

età di un anno (2007-2011) 

Dai 6 ai 

16,11 anni 

Valutazione del funzionamento cognitivo globale, valutazione della memoria e della 

velocità di elaborazione. 

 

Organizzazione ed Esperienza tra Ospedale Santobono e Territorio 

In Campania, in cui si attendono circa 60.000 nuovi nati ogni anno, lo 

screening uditivo è obbligatorio dal 2006 con una copertura totale del 

territorio; i bambini definiti a rischio uditivo e quelli che hanno avuto un 

riscontro “refer” allo screening neonatale sono successivamente indirizzati 

verso Centri di II e III livello, di cui la UOSD di Diagnostica Audiologica e CRR 

per impianti cocleari dell’Ospedale Santobono- Pausilipon di Napoli 

rappresenta uno dei maggiori esponenti. È stato, quindi necessario creare una 

collaborazione con le molteplici figure professionali essenziali per affrontare il 

complesso iter valutativo dei bambini ipoacusici e soprattutto per monitorare i 

progressi attraverso un follow up capillare e condiviso. Nel corso dell’ultimo 

decennio, la nostra equipe ha cercato, tramite corsi di formazione ed attività di 

divulgazione attraverso organi di stampa e incontri con gli operatori del settore, 

di creare una rete che consentisse di superare le criticità emerse nel corso degli 

anni e che sostanzialmente possono essere riassunte in: 

• assenza di un linguaggio comune tra le differenti figure professionali; 

• difficoltà comunicativa con le figure territoriali preposte 

all’abilitazione uditiva (audioprotesista) e alla riabilitazione (logopedisti, 

psicomotricisti); 

• personale non qualificato alla presa in carico del bambino ipoacusico. 

Dai circa 200 incontri con le figure territoriali preposte e dalla divulgazione del 

cortometraggio “Dentro il silenzio”, allo stato abbiamo realizzato: (1) master di 

approfondimento per logopedisti, audioprotesisti e psicologi che hanno 

consentito la realizzazione di un protocollo valutativo e di report periodico 

fruibile da parte di tutte le categorie professionali; (2) contatti diretti con i 

responsabili dei maggiori Centri riabilitativi territoriali in modo da incentivare 

la formazione specifica degli operatori; (3) sensibilizzazione al problema 
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ipoacusia infantile da parte di associazioni (Rotary Club Sorrento, Rotary Club 

Napoli Ovest, FIADDA) che, a vario titolo, hanno reso possibili iniziative come 

screening scolastici per l’individuazione delle sordità tardive e realizzazione di 

concorsi per ragazzi affetti da ipoacusia come “Armonie cocleari”. 

Dalle valutazioni emerse, l’obiettivo principale sarà quello di avere un 

programma di follow up standardizzato, modificabile ovviamente in base alle 

esigenze del piccolo paziente, ma che abbia come punto cardine l’unicità di 

linguaggio, la comunicazione tra professionisti, la tempistica di attuazione 

dell’intervento riabilitativo e il coinvolgimento familiare.  

 

 
Suggerimenti bibliografici 
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L’ unità operativa semplice dipartimentale centro di riferimento regionale per gli 

impianti cocleari e diagnostica audiologica delll’azienda ospedaliera di rilievo 

nazionale: Santobono-Pausilipon di Napoli è diretta da Antonio della Volpe comprende 

medici, come Antonietta De Lucia, audiometristi, logopedista Valentina Ippolito e una 

psicologa. Le principali attività riguardano i settori dello screening uditivo neonatale, 

della diagnostica precoce e trattamento delle sordità infantili, della microchirurgia 

dell’orecchio, della diagnostica e della riabilitazione delle sordità e anche della 

diagnostica e trattamento dei disturbi dell’equilibrio.  
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1.11 
Il TADU: Team Multidisciplinare Per Il Coordinamento Degli 
Interventi Diagnostici E Riabilitativi Dei Bambini Con 
Disabilità Uditiva: L’Esperienza In Emilia Romagna 
Elisabetta Genovese, Maria Chiara Pecovela, Laura Nascimbeni, Paolo Stagi  

e Silvia Palma 

 

Con la delibera del 23 maggio 2011, la regione Emilia Romagna ha approvato il 

documento “Percorso clinico ed organizzativo per i bambini affetti da 

ipoacusia in Emilia Romagna” insieme al documento “Screening perdita 

congenita dell’Udito”, ad esso allegato come parte integrante del 

provvedimento. La delibera ha avuto lo scopo di implementare lo screening 

audiologico neonatale e di integrarlo con l’iter terapeutico assistenziale. 

L’obiettivo è garantire una continuità tra il territorio e la struttura ospedaliera 

per una adeguata presa in carico del minore e della sua famiglia. Dal 1. gennaio 

2012 quindi, lo screening uditivo è attivo in tutti i punti nascita della regione. 

Su questi presupposti la delibera ha previsto anche la istituzione del Team 

Aziendale delle Disabilità Uditive (TADU). “Ogni Azienda USL, 

congiuntamente con eventuali strutture esperte delle Aziende ospedaliere-

universitarie del territorio di riferimento, deve definire un percorso-

programma per le disabilità uditive che vede la partecipazione degli operatori 

della NPIA e della audiologia-foniatria/ORL in un team multidisciplinare, 

interdipartimentale (territoriale/ospedaliero) che costituisce il riferimento di 

continuità assistenziale integrata per la presa in carico, la definizione e 

l’attuazione del progetto riabilitativo individualizzato, la certificazione di 

disabilità e l’integrazione scolastica”.  

 

Com’è organizzato il TADU 

Si tratta di un gruppo di professionisti coinvolti nel percorso: neuropsichiatra 

infantile, audiologo\otorinolaringoiatra, psicologo, logopedista. L’approccio 

multidisciplinare al trattamento della disabilità uditiva costituisce la base per 

un progetto riabilitativo efficace in relazione alle caratteristiche del singolo 

bambino ed è una evoluzione importante nell’ambito del sistema sanitario.   

Il TADU è attivo in ciascuna azienda, ed è presente anche un Tavolo regionale di 

coordinamento. Al tavolo regionale sono demandati compiti di supporto alla 

costruzione della rete per lo screening audiologico, alla attivazione ed 

implementazione dei TADU aziendali, al monitoraggio della attuazione degli 

indirizzi regionali ed al confronto, almeno annuale con le associazioni, Enti ed 

Organizzazioni competenti. Il fine ultimo è assicurare il miglioramento 

continuo della qualità del percorso.  
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Il TADU aziendale provvede alla stesura della diagnosi funzionale, 

all’attuazione delle disposizioni della legge del 5 febbraio 1992, n.104, legge-

quadro per l’assistenza, l’integrazione sociale e i diritti delle persone con 

handicap e delle normative nazionali sull’invalidità e quelle specifiche per la 

disabilità uditiva.  

Questa esperienza ha portato alla elaborazione, da parte del TADU regionale, di 

un primo report annuale sulla attività relativamente alla diagnosi della 

ipoacusia infantile ed alla presa in carico dei minori dalla neuropsichiatria 

infantile (NPIA).  Ausili preziosi sono stati i dati raccolti in tutte le strutture 

coinvolte ed Elea, il software specifico per la gestione del processo clinico 

assistenziale. Già implementato presso i dipartimenti di salute mentale della 

Emilia Romagna, si tratta di una soluzione dedicata alla gestione dei servizi 

della NPIA e raccoglie le informazioni anagrafiche e cliniche degli utenti, allo 

scopo di alimentare il flusso amministrativo corrente dei servizi territoriali 

regionali denominato SinpiaER (sistema informativo regionale neuropsichiatria 

infantile e dell’adolescenza). Ogni cartella si compone di: anagrafe, 

inquadramento sociale dell’assistito, progetti di cura e trattamenti, 

registrazione delle prestazioni sanitarie 

 

L’esperienza dell’Emilia Romagna 

La raccolta dati attuata dal TADU regionale, riferita all’anno 2016 è 

visualizzabile sul sito. Al momento attuale l’Emilia Romagna è l’unica regione 

che ha raccolto e pubblicato i dati relativi all’intero percorso clinico, dallo 

screening fino alla presa in carico da parte dei servizi territoriali.  Inoltre, gli 

studi epidemiologici sulla ipoacusia congenita in Italia sono ancora pochi e 

derivanti dalla esperienza di aree specifiche. 

In attesa di implementare un sistema informatizzato unico regionale, la raccolta 

annuale dei dati viene effettuata attraverso un questionario distribuito a tutti i 

punti nascita ed a tutti i servizi di audiologia\orl e della NPIA. La modalità di 

somministrazione viene curata dai referenti regionali che partecipano al TADU. 

Il report ha rivelato una copertura dello screening pari al 99.4% e questo 

rappresenta sicuramente un ottimo risultato. In particolare, si è evidenziato 

come, a 5 anni di distanza dalla delibera, tutto il territorio regionale abbia 

aderito in modo simile alle raccomandazioni della delibera. Circa il 4.4% dei 

nati è stato inviato centro di audiologia in quanto “refer” al test di screening, le 

figure professionali principalmente coinvolte sono infermiere, ostetrica, 

audiometrista, puericultore. Nel 2016 sono stati identificati 134 bambini con 

ipoacusia, pari ad una prevalenza di 3.8%. Le ipoacusie che hanno richiesto la 

protesizzazione precoce sono state circa il 48% mentre i bambini presi incarico 

nelle NPIA con nuova diagnosi di ipoacusia sono risultati 90. Ciò indica che lo 
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screening non ho solo ha consentito di individuare le forme di ipoacusia 

suscettibili di trattamento ma anche che ha permesso di individuare le forme di 

ipoacusia più lieve e le forme monolaterali, necessitanti di sorveglianza 

audiologica.  

Il numero totale dei bambini con ipoacusia in carico ai servizi NPIA risulta 

progressivamente aumentato, da 731 casi nel 2011 a 1058 casi nel 2016 mentre i 

minori con disabilità uditiva sono maggiormente rappresentati nelle fasce di età  

0-2 anni e 3-5 anni. Questi risultati appaiono strettamente correlati alla attività 

dello screening audiologico neonatale che consente di individuare 

precocemente i bambini con ipoacusia congenita.   

Un dato significativo riguarda la comorbilità: nel 2016 il 14.7% dei casi con 

disabilità uditiva presentava anche malformazioni o sindromi genetiche; la 

disabilità intellettiva è presente nel 14.4% dei casi (Fig. 1). Come atteso, la 

percentuale maggiore di patologie associate alla ipoacusia è rappresentata da 

quadri sindromici ma è da notare anche il notevole aumento di incidenza di 

malattie dello spettro autistico, circa il 2%. Nella nostra regione le malattie dello 

spettro autistico presentano un’incidenza di 1: 70 nati 

La raccolta dati centralizzata è molto importante, non solo a fini conoscitivi ma 

soprattutto per potere programmare gli interventi riabilitativi.  

 

L’esperienza di Modena dal 2012 al 2018 

La nostra provincia ha prontamente attuato le dispositive regionali attivando i  

TADU locali. Il settore di Neuropsichiatria dell’Infanzia e dell’Adolescenza 

dell’AUSL di Modena riconosce, nelle tre aree geografiche (Nord, Centro e Sud), 

la presenza di due Unità Operative Complesse di Neuropsichiatria dell’Infanzia 

e dell’Adolescenza (UONPIA) e 7 distretti. Le riunioni si svolgono in ciascun 

distretto, sia per una ricognizione globale su tutti i casi in carico, sia per le  

necessità del  soggetto singolo.  

Riportiamo la analisi dei casi di diagnosi di ipoacusia infantile che hanno avuto 

accesso alla NPIA di Modena nel periodo successivo alla introduzione dello 

screening audiologico neonatale  universale. I bambini, nati nel periodo gennaio 

2012-giugno 2018,  presi in carico con ipoacusia dalla NPIA sono  risultati 75  

(40 maschi e 35 femmine).  Analizzando i dati si può notare come la 

percentuale dei bambini con ipoacusia presenti piccole oscillazioni 

rappresentabili con un grafico che mostra una fluttuazione compresa tra 0.2-

0.1% (Fig.2). I valori maggiori sono attribuibili ai primi 2 anni di attuazione 

dello  screening ma, poiché l’intervallo di osservazione è di  soli  6 anni, non è 

ancora possibile  parlare di un vero trend temporale e ci limitiamo alla mera 

descrizione  del fenomeno. Lo screening audiologico universale neonatale è 

risultato essenziale non solo nella individuazione precoce della ipoacusia 
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congenita ma anche nella sensibilizzazione di tutte le figure professionali 

coinvolte nella cura del neonato in quanto ha determinato lo sviluppo di una 

maggiore conoscenza della ipoacusia anche in altre aeree cliniche. 

L’analisi sulla base dell'entità dell’ipoacusia, mostra che nella popolazione in 

oggetto 9 bambini presentano una ipoacusia di entità lieve (12%), 20 media 

(26.67%), 19 moderata (25.33%), 10 severa (13,33%) e 17 profonda (22.67%). 

Più dell’80% dei bambini ha quindi una perdita uditiva che si colloca nella 

“speech banana”, l’area deputata alla percezione della voce di conversazione. La 

presenza di sindromi genetiche o malformative è risultata presente nel 21% dei 

casi. Poiché il territorio modenese si configura da tempo come una area 

geografica a forte immigrazione, si è ritenuto importante analizzare anche i dati 

relativi all’esposizione a una o più lingue: 37/75 sono risultati bilingui. La 

grande presenza (50%) della popolazione esposta al bilinguismo tra i bambini 

in carico alla NPIA merita particolare riflessione, sia per gli aspetti socio-

demografici sia per gli aspetti legati all’apprendimento linguistico in quanto 

dimostra la necessità di intervenire per facilitare il più possibile l’accesso al 

percorso da parte delle categorie meno avvantaggiate socialmente. Emerge 

inoltre la importanza di studiare approfonditamente il fenomeno in quanto 

l’esposizione a più lingue in bambini con altre disabilità richiede progetti di 

intervento mirati. 

I dati relativi alla presa in carico neuropsichiatrica e logopedica per fasce di età  

hanno confermato  il dato  regionale sulla  presa in carico dei  minori entro i 

primi 12 mesi  di  vita in molti  (66 %) casi. Poiché la percentuale maggiore di 

bambini ha una età compresa tra i  7 e 12  mesi  di vita, si è avuta la conferma 

che i bambini con perdita uditiva severa o quadro clinico complesso vengono 

valutati dal neuropsichiatra entro  i primi 6 mesi  di vita e che più in generale la 

presa in carico avviene in tempi brevi. Esiste un attento monitoraggio sui tempi 

di attesa sia da parte del servizio di neuropsichiatria che da parte del pediatra di 

famiglia in quanto è prevista la possibilità, per determinati quadri patologici di 

avere un accesso a carattere di “urgenza”. I bambini con ipoacusia accertata 

hanno un percorso organizzativo dedicato. 

 

Conclusioni  

Appare chiaro come l’avvio del programma di screening audiologico neonatale 

richieda il coinvolgimento di molte figure professionali e di come l’esecuzione 

dei test audiologici nel punto nascita rappresenti solo il punto di partenza di 

questo complesso percorso clinico-organizzativo. I dati presentati confermano 

l’importanza di un tavolo multidisciplinare finalizzato non solo al training 

riabilitativo per il trattamento ottimale del bambino ma anche al monitoraggio  
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degli indicatori di perfomance organizzativa quali la precocità della presa in 

carico e le modalità del percorso.  

In letteratura sono presenti pochi dati sulle attività clinico-assistenziali 

successive allo screening audiologico neonatale. La nostra esperienza in questo 

ambito ci ha permesso di comprendere che fattori significativi per il 

raggiungimento della diagnosi precoce della ipoacusia e del suo trattamento 

sono il coinvolgimento di una equipe multidisciplinare finalizzata anche alla 

riduzione di eventuali barriere organizzative nonché ad una adeguata 

informazione dei famigliari e di tutte le professionalità coinvolte nel 

programma.  

 

 
Suggerimenti bibliografici 
Screening uditivo neonatale e percorso clinico ed organizzativo per i bambini affetti da 
ipoacusia in Emilia Romagna. GPG2011/498. http://www.regione.emilia-romagna.it   
 
Assistenza protesica, protesica e fornitura di ausili tecnologici: percorsi organizzativi e 
clinico-assistenziali. Linee di indirizzo  regionali. Delibera Num. 1844 del 05/11/2018. 
http://www.regione.emilia-romagna.it   
 
American Academy of Pediatrics. Joint Commette on infant hearing. Pediatrics 2007. 
Year 2017 position statement: Principles and guidelines  for early  hearing detection and 
intervention programs 120(4):898-921. 
 
Screening uditivo neonatale e percorso clinico organizzativo per I bambini affetti da 
ipoacusia in Emilia Romagna. Dati 2016. http://www.regione.emilia-romagna.it  
 

Elisabetta Genovese è professore ordinario di audiologia presso il dipartimento di 

scienze mediche e chirurgiche materno-infantili e dell'adulto, direttore della scuola di 

specializzazione in audiologia e foniatria della università di Modena e Reggio Emilia.  

Il team aziendale disabilità uditiva della provincia di Modena è coordinato anche dal 

Paolo Stagi, direttore della struttura complessa di neuropsichiatria infantile e da Silvia 

Palma, referente organizzativo del percorso di screening audiologico neonatale. Vi 

fanno parte anche le logopediste della neuropsichiatria infantile Maria Chiara Pecovela 

e Laura Nascimbeni. 

 

 



 
 

67 

 

 
 

1.12 
La Collaborazione Tra Centro Audiologico Infantile E 
Neuropsichiatria Infantile Al Policlinico Umberto I  
Rosaria Turchetta, Francesca Yoshie Russo e Massimo Ralli 

 

Introduzione 

I bambini nascono con la capacità innata di relazionarsi all’ambiente e alle 

persone che li circondano; già dai primi mesi di vita, il bambino riceve gli 

stimoli esterni e le interazioni affettive che gli permettono di sviluppare un 

sistema sensoriale e di comunicazione con l’esterno. Lo sviluppo psicomotorio 

inizia nei primissimi mesi di vita e gli stimoli uditivi hanno un ruolo 

fondamentale in questo percorso. Già alla fine del primo anno di vita lo 

sviluppo del linguaggio renderà evidenti le capacità comunicative del bambino. 

L’assenza o il ritardo dello sviluppo del linguaggio costituisce spesso un primo 

segnale di allarme, nonostante negli anni più recenti, lo screening uditivo 

neonatale abbia permesso di depistare precocemente le ipoacusie infantili.  

Il ruolo fondamentale della funzione uditiva sullo sviluppo psicomotorio del 

bambino è evidenziato dall’influenza dell’ipoacusia sull’apprendimento e sulla 

concentrazione; anche un’ipoacusia monolaterale può causare disturbi 

dell’apprendimento, così come gli acufeni e l’iperacusia.  

In questo contesto la collaborazione tra audiologo infantile e neuropsichiatra è 

essenziale per valutare la funzione uditiva nei bambini affetti da disturbi dello 

sviluppo, dell’apprendimento e della processazione sensoriale, viceversa per 

monitorare il corretto sviluppo psicomotorio nei bambini ipoacusici.  

 

Il neuropsichiatra e lo screening uditivo neonatale 

Lo screening uditivo neonatale ha permesso negli ultimi anni di diagnosticare 

precocemente le ipoacusie di vario grado, dalle profonde alle lievi o 

monolaterali, e di concentrarsi sulla corretta presa in carico di questi quadri 

audiologici, al fine di garantire al bambino tutte le possibilità di sviluppare 

correttamente il suo sistema comunicativo. In particolare, la totale o parziale 

deprivazione uditiva, fondamentale nei primi mesi di vita, può portare ad un 

deficit nell’orientamento spaziale e nell’integrazione sensoriale derivante dal 

sistema audiovestibolare, con conseguente ritardo dello sviluppo psicomotorio 

e necessità di una presa in carico riabilitativa. Il neuropsichiatra ha dunque un 

ruolo rilevante nella valutazione del bambino con disturbi uditivi. L’esperienza 



 
 

68 

 

 
 

maturata nel nostro centro di Audiologia Infantile ci ha portato a stabilire con i 

colleghi neuropsichiatri un protocollo di valutazione a partire dai 6 mesi (età 

delle prime tappe evolutive psicomotorie e in cui è possibile una diagnosi 

affidabile di ipoacusia), e poi a 9, 12,18 mesi.   

 

L’armamentario del neuropsichiatra a favore dell’audiologo 

Il neuropsichiatra valuta il neonato attraverso tre batterie di test eseguiti in un 

contesto accogliente e con la collaborazione dei genitori: 

DP-3 - Developmental Profile-3: è un test utilizzato come screening dei ritardi 

dello sviluppo nel range di età da 0-12 anni. È strutturato sotto forma di 

intervista e questionario per il genitore. La somministrazione richiede dai 20 ai 

40 minuti. Il DP-3 consente di ottenere, in modo rapido ed esaustivo, le stesse 

informazioni che potrebbero essere derivate da un colloquio anamnestico con i 

genitori del bambino. Disponendo di due forme parallele (un questionario che il 

genitore compila direttamente e un’intervista) il DP-3 può essere impiegato in 

modo flessibile sulla base del contesto in cui viene condotta la valutazione.  

Il DP-3 consente di ottenere molte informazioni in modo rapido ed efficace, e 

questo lo rende particolarmente adatto nel caso di screening, anche di ampia 

portata, finalizzati all’individuazione di ritardi nello sviluppo. Indaga il livello di 

sviluppo del bambino rispetto a cinque diverse aree di funzionamento: Fornisce 

un Punteggio di Sviluppo Generale e un punteggio per ciascuna delle cinque 

scale che raggruppano gli item: Motoria (35 item), Comportamenti adattivi (37 

item), Socio-emotiva (36 item), Cognitiva (34 item), Comunicazione (38 item). 

PSI-4: Parenting Stress Index – 4: è un test pensato per l’identificazione 

precoce di stress nella relazione genitore-bambino e delle caratteristiche che 

possono compromettere il normale sviluppo del bambino, come disturbi 

emotivi e comportamentali e genitori che rischiano di vivere in modo 

disfunzionale il proprio ruolo. Lo strumento si basa sull’assunto che lo stress 

genitoriale sia frutto congiunto di determinate caratteristiche soggettive e di 

una serie di situazioni strettamente legate al ruolo di genitore. Durante gli 

ultimi venti anni il test è stato usato in un’ampia gamma di setting clinici e di 

ricerca. Può essere impiegato come misura di screening e valutazione del 

sistema genitoriale e per identificare disturbi che potrebbero condurre a 

problemi comportamentali del bambino o del genitore. Il PSI-4 favorisce 

l’identificazione clinica di problematiche specifiche e di punti di forza in 

relazione al bambino, al genitore e al sistema familiare. Queste informazioni 
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possono essere usate per progettare un piano terapeutico, per definire le 

priorità di intervento e/o per una valutazione dell’esito. 

Bayley Scales of Infant Development: Le BSID sono uno strumento di 

valutazione dello sviluppo cognitivo e psicomotorio nella prima infanzia 

ampiamente usato in ambito clinico e di ricerca. Sono applicabili a bambini da 1 

a 42 mesi di età, la somministrazione richiede da 25 a 35 minuti per i bambini 

di età inferiore a 15 mesi e circa 60 minuti per i bambini più grandi. Le BSID 

includono 3 componenti principali: l'indice di sviluppo mentale, l'indice di 

sviluppo psicomotorio e la registrazione del comportamento. Il manuale 

suggerisce che i genitori siano presenti durante la somministrazione del test.  

Le Bayley-III sono uno strumento di valutazione utilizzato per individuare 

bambini piccoli con ritardo di sviluppo e per assistere il professionista nella 

pianificazione dell'intervento grazie alle sue proprietà psicometriche.  

Somministrando le Bayley-III (BSID-III), lo specialista può ottenere 

informazioni quantitative e qualitative con le quali comparare le prestazioni e lo 

sviluppo dei bambini, basandosi sulle "normali" tappe di acquisizione evolutive. 

Le scale Bayley-III sono strutturate nelle seguenti scale: Scala Cognitiva; Scala 

del linguaggio - subtest della Comunicazione recettiva; Scala del linguaggio - 

subtest della Comunicazione espressiva; Scala motoria - subtest della Fine-

Motricità; Scala motoria - subtest della Grosso-Motricità; Scala 

socioemozionale; Scala del comportamento adattivo.  

Il risultato di questa valutazione permette di seguire il neonato nelle sue fasi di 

sviluppo psicofisico e di affiancare una eventuale riabilitazione psicomotoria, 

monitorando i miglioramenti in relazione alla terapia riabilitativa protesica.  

Presso il nostro reparto di audiologia infantile al momento della diagnosi di 

ipoacusia, i genitori del bambino vengono invitati a proseguire nella presa in 

carico con la valutazione psicomotoria. La valutazione viene effettuata da due 

neuropsichiatre dello stesso ospedale universitario che una volta ogni due 

settimane eseguono presso il nostro centro le visite, in una stanza dedicata e 

attrezzata. La valutazione rimane facoltativa e può accadere che non venga 

accettata dai genitori, a cui viene garantita la possibilità di effettuarla anche in 

un secondo momento. Un punto critico è sicuramente la necessità di far tornare 

la famiglia in un'altra data prefissata, una certa flessibilità è consigliabile 

nell’organizzazione e nel coordinamento con l’equipe di neuropsichiatria 

infantile. Una volta ogni due mesi vengono discussi i casi clinici in una riunione 
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multidisciplinare che vede la partecipazione di Otorinolaringoiatri, Audiologi, 

Logopedisti e  Neuropsichiatri infantili.  

 

La valutazione audiologica in bambini con disordini 

neuropsichiatrici 

I bambini che presentano disordini neuropsichiatrici possono presentare ritardi 

cognitivi di vario grado, o più semplicemente deficit dell’attenzione e 

dell’integrazione neurosensoriale; in caso di concomitante ipoacusia essi sono 

più vulnerabili ad altri disturbi che possono complicare ulteriormente il quadro 

clinico, come disturbi o ritardi del linguaggio; ugualmente in alcuni quadri 

clinici sono più frequenti disturbi audiologici quali iperacusia e acufene (spettro 

autistico e sindrome di William). La valutazione audiologica in questi bambini è 

fondamentale ai fini di programmare una corretta terapia medico-riabilitativa e 

soprattutto correggere o trattare la patologia audiologica. La valutazione 

audiologica deve comprendere l’esame impedenzometrico, audiometrico 

comportamentale, le otoemissioni acustiche e i potenziali evocati uditivi. 

Una delle correlazioni più interessanti che è emersa grazie alla collaborazione 

con l’equipe di neuropsichiatria è tra l’Attention Deficit Hyperactivity Disorder 

(ADHD) e l’iperacusia. L’ADHD è un disturbo neurobiologico ad esordio 

infantile caratterizzato da marcati, persistenti e maladattivi livelli di 

inattenzione, impulsività e iperattività inadeguati rispetto all’età. Per lungo 

tempo si è creduto che l’ADHD fosse un disturbo caratterizzante esclusivamente 

l’età pediatrica, ma l’evidenza scientifica ha invece mostrato come esso tenda a 

persistere nel corso della vita fino all’85% dei casi. L’incidenza stimata di ADHD 

e del 7% della popolazione infantile e del 4% della popolazione adulta. La prima 

diagnosi di ADHD viene prevalentemente posta durante la scuola elementare 

(età 6-12 anni) per una serie di sintomi che differenziano il bambino ADHD dai 

suoi coetanei: accentuata irrequietezza, evidente presenza di sintomi cognitivi, 

quali disattenzione, facile distraibilità, impulsività, difficoltà scolastiche, 

evitamento di compiti cognitivi, reazioni impulsive, rifiuto da parte dei 

compagni, bassa autostima, sensazione di non essere capace, possibile 

compresenza di un comportamento oppositivo-provocatorio. 

L’iperacusia è descritta come una ridotta tolleranza ai suoni di intensità media, 

a volte accompagnata da una dolorosa sensibilità ai suoni ambientali ordinari, 

con dimensioni percettive, psicologiche e sociali. Le cause dell'iperacusia sono 

ancora dibattute; recenti studi di imaging indicano l'ipereccitabilità di 
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specifiche aree del cervello come riscontro comune in questi pazienti. Le 

evidenze disponibili suggeriscono che l'iperacusia potrebbe originare da 

alterazioni funzionali nel sistema nervoso centrale e potrebbe essere correlata 

ad uno stato di iperattività generalizzato in seguito ad un aumento del gain delle 

vie uditive ed extrauditive, e ad una maggiore ansia o risposta emotiva al suono. 

Per studiare la presenza di iperacusia in questi bambini viene eseguita presso il 

nostro centro una accurata anamnesi con l’ausilio del genitore e vengono 

somministrati due questionari adattati da Coehlo, 2007 (uno al genitore e uno 

al bambino). I questionari consistono in circa 20 domande ciascuno in cui viene 

chiesto al bambino e al genitore quale sia la reazione del bambino ai più comuni 

rumori della vita quotidiana e ad i rumori più forti che possono provocare 

reazioni anche di paura, pianto e panico. Il genitore viene interrogato inoltre 

sulle abitudini del bambino riguardo all’utilizzo di mezzi di comunicazione e 

televisione e sul tempo passato in famiglia. Le terapie ad oggi considerate 

efficaci consistono in rieducazione cognitivo-comportamentale e utilizzo di 

generatori di suono a banda larga, l’applicazione clinica di queste terapie è 

ancora molto limitata, pochi specialisti si dedicano a questo tipo di terapia in 

ambito pediatrico e in un primo momento viene consigliato l’utilizzo dei 

generatori di suono in ambito domestico, la terapia cognitivo-comportamentale 

è riservata a pazienti con quadri più complessi. 
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servizio è centro di riferimento per la regione Lazio per lo screening uditivo di terzo 

livello e collabora attivamente con il servizio di neuropsichiatria infantile dell’università 

Sapienza e con altri dipartimenti dell’ateneo.  
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1.13 
Sordità E Pedagogia: L’importanza Dell’Educazione 
Abilitante Nell’Audiovestibologia Di Varese 
Eliana Cristofari, Maria Filippa Attardo, Simona Cortellini  

e Sara Bollini 

 

La pedagogia viene comunemente associata alla scuola, alle insegnanti, alle 

capacità e le abilità scolastiche (lettura, scrittura, calcolo e narrazione). Anche 

se tutto ciò corrisponde in parte alla verità, non è sempre a tutti chiaro cosa 

realmente sia e a cosa serva la pedagogia. La pedagogia si occupa di formazione 

nella sua duplice accezione: la prima intesa come educazione, quindi il processo 

di formazione globale della persona; la seconda intesa come istruzione, ovvero il 

processo di formazione di trasmissione da parte di un individuo e di 

acquisizione di competenze e di conoscenze da parte dell’individuo che viene 

istruito. È lo studio e la valorizzazione dell’uomo nel suo intero. Occupandosi di 

apprendimento e formazione è poi importante che queste conoscenze siano 

spese nella quotidianità e quindi nel vissuto quotidiano dell’individuo. 

Possiamo definire che la pedagogia lavora sulle abilità che il soggetto possiede, 

e non sulle sue disabilità. Una visione olistica accoglie tutte le sfumature sociali, 

personali, emotive del soggetto, mettendole in relazione per ottimizzare il 

corretto percorso educativo per ogni singolo individuo ritenendo che 

l’abilitazione pedagogica costituisca il completamento abilitativo del bambino. 

 

I nuovi sordi: la tecnologia, la riabilitazione e l’educazione  

Il deficit uditivo congenito e dell’età pediatrica coinvolge quasi sempre 

l’orecchio interno e con esso tutte le connessioni corticali che sottendono a 

numerose attività cognitive. L’evoluzione tecnologica e le nuove metodiche 

abilitative consentono oggi di ripristinare la funzionalità delle vie uditive e 

spesso risolvere la disabilità derivante dalla sordità.  Per seguire il progresso 

tecnologico e riabilitativo, diventa dunque oggi doveroso aggiornare anche 

l’approccio educativo, perché essere sordi nel 2019 ha una valenza 

completamente diversa rispetto al passato: non vuol dire necessariamente avere 

bisogno di supporti speciali, di insegnanti di sostegno di PEI (Piano Educativo 

Individualizzato) o PDP (Piano Didattico Personalizzato). L’aggiornamento 

dell’educazione e dell’insegnamento dovrà anch’esso formare nuovi insegnanti, 
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con un sistema che tenga in considerazione i progressi tecnologici e riabilitativi 

e per far sì che i sordi siano perfettamente integrati socialmente. 

 

Pedagogia e logopedia nel metodo varesino 

Il bambino sordo viene avviato generalmente ad una presa in carico protesico-

riabilitativa che, nelle fasi iniziali del suo percorso di abilitazione, è di tipo 

logopedico. La metodologia varesina prevede la presa in carico a 360° del 

bambino, dalla diagnosi alla risoluzione della disabiltà uditiva e al 

raggiungimento delle abilità comunicative ed educative, senza alcuna delega e 

con un monitoraggio costante delle abilità raggiunte sia presso la struttura che 

attraverso la metodologia della videoconferenza, raggiungendo così tutti i 

membri della rete educativa. L’equipe audiologica è composta da medico 

audiologo, tecnico di audiologia, tecnico di logopedia, pedagogista, assistente 

domiciliare, medico pediatra, genetista, assistente sociale, famiglia-madre. La 

protesizzazione viene effettuata immediatamente dopo la diagnosi. 

Da un punto di vista pratico, la tecnologia deve garantire, per il bambino sordo 

profondo, l’attivazione dei pre-requisiti uditivi (l’awareness o “consapevolezza” 

e la detezione). Dopo l’adattamento della protesi acustica, verrà applicato un 

vibratore sternale, che servirà ad innescare la sensibilità al rumore ambientale 

in supporto alle protesi acustiche di potenza. Questo permetterà al bimbo un 

maggior controllo dell’ambiente. Sempre in base al modello di Varese, le protesi 

di potenza devono essere regolate con maggior enfasi sui toni gravi, in modo 

che il bambino possa riconoscere la prosodia, cioè l’intonazione della voce 

umana, che è il primo passo verso la maturazione cognitiva attraverso la 

comunicazione. In sinergia col vibratore, questo tipo di protesizzazione porta 

alla comparsa dell’attenzione uditiva.  

La presa in carico logopedica a Varese segue una metodologia protesico-

cognitiva, che ha fatto proprie molte delle strategie utilizzate dalle diverse 

branche dell’oralismo, completandole con alcune scelte originali. I punti 

principali che caratterizzano questa metodologia sono: un’analisi ed 

identificazione dei deficit con il supporto di una piena e consapevole 

utilizzazione della tecnologia; la separazione delle professionalità all’interno di 

un gruppo organizzato; la costruzione di piani riabilitativi a breve, medio e 

lungo termine; l’identificazione dei plateau di fine riabilitazione; nessuna delega 

di responsabilità. Il medico responsabile deve essere referente per il paziente e 

coordina tutte le attività dell’equipe. Egli sarà l’unico interlocutore dei genitori 
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nel delicato momento della diagnosi ed effettuerà controlli periodici per 

verificare l’andamento riabilitativo. Tramite il sostegno e la guida, il genitore 

acquista sicurezza nell’implementare strategie e tecniche per raggiungere 

obiettivi specifici nello sviluppo dell’udizione, della verbalità, del sistema 

linguistico, cognitivo e comunicativo. Un ruolo fondamentale spetta ai genitori, 

ed in particolare alla madre, modelli principali per lo sviluppo del linguaggio 

parlato del bambino: i sordi devono avere la possibilità di sviluppare l'abilità di 

ascolto e di utilizzare la comunicazione verbale all'interno della propria famiglia 

e della costellazione comunitaria.  

All’interno del metodo sono state inserite due altre figure: la pedagogista e 

l’assistente domiciliare. La pedagogista elabora progetti educativi che svolgerà 

l’assistente domiciliare a casa. Questa figura aiuta ulteriormente il piccolo 

paziente a sviluppare una buona competenza linguistica e coordina il rapporto 

con la scuola dove è inserito. I bambini inseriti in una istituzione scolastica 

(dall’asilo nido alla scuola superiore) devono far uso del sistema wireless per 

facilitare l’ascolto nel rumore ed enfatizzare l’attenzione selettiva. La scelta del 

sostegno è subordinata ai risultati dei test di livello.  

In quest’ ottica si comprende perché la pedagogia è parte integrante della 

metodologia Varesina e perché la presenza della figura pedagogica è stata 

fortemente voluta all’interno del percorso abilitativo dell’Audiovestibologia 

Varesina. In base al metodo transdisciplinare B.A.M. (Burdo, Attardo, Moalli), e 

successiva integrazione B.A.M.B.(Burdo-Attardo-Moalli-Bartolini) ogni figura 

risulta essere in contatto e collaborazione con l’altra: medico, tecnico, 

logopedista, pedagogista. Il tutto mantenendo saldi i propri margini di 

competenza in una visione di scambio di informazioni e di visioni sul bambino 

che consente il mantenimento del soggetto come corpo unico, mantenendo 

sempre un unico referente che è responsabile del risultato finale. 

 

Pedagogia e famiglia 

Ogni individuo necessita di un progetto educativo unico e diversificato che si 

basi sulle capacità possedute e che vengono potenziate e rese utili al suo vissuto, 

allo scopo di rendere il soggetto abile all’interno del proprio contesto di 

appartenenza. Oltre ad un lavoro specifico con la propria referente pedagogica 

ospedaliera, basato su setting strutturati e valutazioni degli obiettivi da 

perseguire, si rende necessaria e indispensabile, per il conseguimento degli 

obiettivi, la collaborazione della famiglia che deve avere chiaro lo scopo 
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dell’intervento per applicare delle corrette linee educative. Spesso il lavoro è 

supportato da una figura domiciliare che interviene con una programmazione 

definita e concordata con il centro. La mamma torna a fare la mamma con tutti 

gli oneri educativi che ne conseguono, mentre l’assistente domiciliare si occupa 

dell’aspetto abilitativo e di potenziamento lavorando per obiettivi specifici.  

 

Pedagogia e scuola 

Non meno importante è il rapporto con le scuole, base insostituibile 

dell’apprendimento, dell’educazione e della vita sociale; metro finale del 

raggiungimento socialmente condiviso della riuscita degli obiettivi riabilitativi e 

abilitativi. Abilitare o riabilitare senza rendere operativo il potenziale raggiunto 

equivale a non aver reso il soggetto abile, capace e socialmente accettato. 

Compito della pedagogia è proprio eliminare l’handicap sociale, rendendo il 

soggetto abile per sé stesso e per gli altri, con il conseguente beneficio generale 

anche sulla collettività. 

Affiancato a un lavoro diretto con il bambino, la pedagogista, conoscendone 

potenzialità, abilità e difficoltà, sia per competenze proprie, che per fascia d’età, 

diviene elemento di raccordo e confronto con insegnanti, educatori, assistenti 

sociali e territorio di appartenenza. 

 

Il ruolo operativo della figura pedagogica  

All’interno della Struttura di Audiovestibologia, il pedagogista ha compiti 

professionali specifici. La presa in carico pedagogica avviene successivamente 

all’esito riabilitativo di carattere logopedico, una volta raggiunti gli obiettivi di 

identificazione, detezione e comprensione. In questo momento il bambino 

risulta competente per intraprendere un percorso pedagogico che lo indirizzi 

verso la naturale crescita esistenziale nei contesti di appartenenza e che, in tal 

senso, risultino da attivare, correggere, indirizzare, stimolare, sostenere, in 

campo pedagogico ed educativo.  

L’attivazione di procedure di lavoro avvengono sia in setting di stanza, 

direttamente con la pedagogista inserita nel reparto, che in setting di video 

conferenza con l’ausilio della figura domiciliare adeguatamente formata e 

supervisionata dalla pedagogista stessa. Le attività vengono calibrate e 

indirizzate al miglioramento dei processi di attenzione, comprensione, 

potenziamento cognitivo, utilizzo socio-emotivo-funzionale del linguaggio 
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attraverso programmazioni pedagogiche per macro-obiettivi che poi vengono 

reindirizzati durante le attività stesse. 

Fondamentale è la supervisione da parte delle pedagogiste di reparto delle 

figure educative coinvolte nella parte didattico-pedagogica del bambino in 

carico. Vi è un monitoraggio costante delle aree di fragilità su cui intervenire 

anche facendo una previsione rispetto alle criticità possibili rispetto alle 

competenze che dovrà nel breve e lungo periodo raggiungere per fascia d’età.  

Altrettanto importante nella visione olistica pedagogica risultano essere i 

colloqui con le educatrici dei nidi,  gli insegnanti di scuola dell’infanzia, dei 

primi anni di scuola primaria e secondaria di primo grado per valutare, 

rivalutare e calibrare l’intervento educativo, l’intervento cognitivo, l’intervento 

dei pre-requisiti o requisiti scolastici specificando e spiegando il percorso 

intrapreso dal bambino e motivando in modo oggettivo il bisogno o come 

spesso fortunatamente avviene la non necessita di sostegno scolastico o di 

programmazioni individualizzate per lo specifico bambino. Motivando e 

spiegando anche l’importanza e la validità dell’utilizzo del sistema wireless, 

strumento indispensabile a garantire un corretto percorso scolastico, garanzia 

di un approccio non discriminante e di inclusione. Per chiarire e motivare la 

necessità delle figure educative è necessario mantenere collaborazioni e colloqui 

con assistenti sociali, laddove le situazioni particolarmente delicate ne facciano 

richiesta. Indispensabili per un approccio educativo che guardi al bambino 

risultano essere i numerosi colloqui con i genitori, sia per chiarire alcuni dubbi 

educativi e di normale percorso di crescita del bambino, insicurezze e dubbi 

comuni a tutti i genitori del mondo ma che nei casi di disabilità possono creare 

veri fraintendimenti tra patologia e normalità, così come è fondamentale il 

colloquio con pedagogista genitori e  responsabile di area o della responsabile 

della Struttura per indirizzare al meglio l’atto educativo alla crescita totale della 

persona definendo anche per competenza eventuali collaborazioni territoriali 

con le varie figure e strutture presenti. 

 

Conclusioni 

La figura pedagogica rientra in una complessiva visione del paziente e di 

conseguenza della struttura che integra le differenti competenze mantenendo la 

differenza tra le stesse. In una visione transdisciplinare che non fagocita le 

competenze altrui ma che le rispetta e le condivide in una visione olistica, e che 

vede l’individuo come un intero e non come una piccola parte da sistemare. 
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Ogni figura svolge il proprio ruolo in uno scambio d’informazioni che 

accompagna il paziente dalla diagnosi fino all’avio integrato e competente nella 

società. Tutte le figure operanti sul soggetto fanno riferimento ad un'unica 

struttura che ne garantisce e salvaguarda la collaborazione, riferendo sempre 

all’unico referente che ha la responsabilità del risultato finale. Questo stile di 

lavoro, a nostro avviso, premia con i risultati e le soddisfazioni del paziente gli 

enormi sforzi che vengono fatti dal personale dell’Audiovestibologia nel suo 

insieme. Nessuno è escluso in un lavoro di team che vede la figura pedagogica 

come tassello finale, indispensabile all’ottenimento del risultato finale. 
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Il Servizio di audiovestibologia Pediatrica è una struttura dipartimentale semplice, fa 

parte del dipartimento materno infantile dell’ASST-Settelaghi di Varese. L’attività 

spazia dalla diagnosi al trattamento medico-chirurgico, protesico e riabilitativo della 

sordità e delle vertigini. Il gruppo dell’audiovestibologia è composto da oltre 30 

professionisti tra i quali otorinolaringoiatri, audiologi e foniatri, tecnici di audiometria 

e audioprotesi, logopediste, pedagogiste infermiere e personale amministrativo, tra cui 

gli autori del capitolo. L’attività del servizio è inoltre supportata dalla fondazione 

audiologica varese onlus (FAV) e dall’associazione genitori utenti audiovestibologia 

varese (AGUAV), che gestisce anche il sito www.audiologia.it, i cui contenuti scientifici 

sono a cura di Eliana Cristofari, Responsabile dell’audiovestibologia di Varese con 

l’approvazione del comitato scientifico della fondazione. Il sito 

www.audiovestibologia.it ed i contenuti scientifici sono gestiti dal dott. Sandro Burdo. 



 
 

79 

 

 
 

1.14 

Sedazioni Procedurali: Quali Necessità In Audiologia E 
Otologia Pediatrica? 
Domenico Leonardo Grasso, Egidio Barbi, Eleonora Tonon 

e Anna Maria Chiara Galimberti 

 

L’otorinolaringoiatra e l’audiologo pediatrico si interfacciano quotidianamente 

con la necessità di dover eseguire esami diagnostici e procedure chirurgiche di 

breve durata. Per quanto si tratti di interventi relativamente semplici e rapidi vi 

è spesso la necessità di sedare il paziente ed eventualmente trattare il dolore. 

Quando si tratta di bambini con problematiche relative alla sfera cognitiva (ad 

esempio affetti da autismo o da paralisi cerebrali infantili) o con malattie 

croniche, la necessità di gestire appropriatamente il dolore e di ottenere un 

buon grado di sedazione diviene un bisogno primario. Tradizionalmente questo 

tipo di procedure è stato gestito nel contesto della sala operatoria in anestesia 

generale che ha tuttavia con un costo globale non indifferente sia per l’equipe 

medica che per il piccolo paziente e la sua famiglia.  

 

Sono sempre maggiori le evidenze scientifiche che sostengono l’efficacia, la 

sicurezza e la fattibilità della sedazione procedurale pediatrica eseguita da 

medici pediatri adeguatamente preparati. I farmaci utilizzati sono gli ansiolitici 

(midazolam, protossido di azoto), gli ipnotici (midazolam, protossido di azoto, 

propofol, dexmedetomidina) e gli anestetici (ketamina, fentanil, protossido di 

azoto). Vengono utilizzati in combinazioni diverse per ottenere sedazioni di 

grado variabile (da superficiale a profonda) per procedure di breve durata come 

punture lombari, riduzioni di fratture, gastroscopie ecc. La rivoluzione di tale 

pratica consiste nel poter eseguire tali procedure senza ricorrere all’intubazione 

di default, risparmiando al bambino l’esperienza della sala operatoria. Si tratta 

di sedazioni eseguite da personale adeguatamente preparato e in grado di 

utilizzare tutti gli strumenti di ventilazione ed i farmaci rescue nel caso di 

comparsa di effetti collaterali. Tale modalità di approccio all’analgosedazione si 

rivela particolarmente vantaggiosa nel caso di bambini con malattie croniche, 

nei quali la possibilità di “risparmiare” l’intubazione ha un valore inestimabile. 
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Presso l’ospedale pediatrico IRCCS Burlo Garofolo la sedazione procedurale 

praticata da personale adeguatamente addestrato ha permesso di praticare 

negli ultimi 10 anni diverse procedure in sedazione procedurale. 

Uno dei farmaci che ha presentato maggiori vantaggi nella pratica quotidiana è 

la Dexmedetomidina. Si tratta di un agonista dei recettori a2 adrenergici 

presenti nel sistema nervoso centrale che può essere somministrata per via 

endonasale, permettendo di risparmiare al bambino l’accesso venoso o il dolore 

da puntura intramuscolo. Tale farmaco induce uno stato neurologico 

assimilabile al sonno. Non è un farmaco che può essere utilizzato da solo nel 

contesto di procedure dolorose. È invece ideale nell’esecuzione di esami che 

richiedono uno stato di immobilità e quiete del bambino. In ambito 

otorinolaringoiatrico viene infatti ampiamente utilizzato per l’esecuzione dei 

potenziali evocati uditivi. È fondamentale creare un ambiente quanto più 

possibilmente tranquillo (silenzioso, non eccessivamente luminoso). Qualora il 

bambino dovesse svegliarsi è spesso sufficiente che un genitore sia presente a 

tranquillizzarlo per re-indurre lo stato di sonno.  

Quando ci troviamo di fronte alla necessità di ottenere anche un’analgesia, le 

combinazioni a nostra disposizione sono molteplici. Per fare un esempio, dopo 

aver somministrato la Dexmedetomidina si può procedere con la 

somministrazione di fentanest intranasale, che agisce in maniera eccellente sul 

controllo del dolore, e del protossido di azoto (gas esilarante). Nella fattispecie 

questa è una combinazione di scelta quando si vuole procedere al 

posizionamento di drenaggi transtimpanici (ove si applica anche un anestetico 

locale). I vantaggi dell’utilizzo di farmaci per via intranasale sono ovviamente 

legati al fatto che non è necessario reperire un accesso venoso e che il livello di 

depressione respiratoria (nel caso degli oppioidi) è consistentemente ridotto 

rispetto alla somministrazione endovenosa. I bambini che vengono sottoposti a 

sedazione procedurale con farmaci che possono ridurre il tonno muscolare o il 

drive respiratorio (oppioidi, benzodiazepine, propofol) vengono strettamente 

monitorati. Il monitoraggio è sicuramente clinico, ma si avvale anche di 

strumenti quali la capnometria (che permettere di “vedere” l’efficacia degli atti 

respiratori tramite la curva della CO2 esalata) e il saturimetro. Un’altra 

procedura orl che può essere eseguita nel contesto di una sedazione procedurale 

è l’iniezione di tossina botulinica per la riduzione della scialorrea. 

Le procedure di analgosedazione vengono sempre eseguite in ambiente protetto 

con a disposizione tutti gli strumenti che permettono di mettere in pratica le 
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manovre correttive in caso di ipopnea-apnea: cannule di Mayo, cannule naso-

faringee, maschere laringee, pallone va-e-vieni con possibilità di fornire 

ossigeno. Il carrello dei farmaci deve sempre essere a disposizione per la 

somministrazione di farmaci antagonisti (da esempio naloxone, flumazenil o 

atropina) o farmaci salva-vita nell’improbabile evenienza di una reazione 

anafilattica (adrenalina o boli di soluzione fisiologica).  

In fase pre-operatoria il bambino viene valutato dal medico che analizzerà la 

presenza di fattori di rischio per reazioni avverse o per difficoltà di ventilazione 

e, di conseguenza, assegnerà una classe di rischio. La sedazione va sempre 

eseguita da un anestesista in tutti i bambini di classe III secondo l’ASA 

(American Society of Anesthesiologists), con fattori di rischio particolari, 

lattanti dei primissimi mesi di vita, ex pretermine, bambini sindromici che 

rientreranno nelle categorie precedenti. 

 

Tabella 1. Esempi di Procedure che Richiedono Sedazione  

Procedura Anal-

gesia? 

Durata 

complessiva 

(sedazione + 

procedura) 

Particolarità 

Potenziali 

evocati uditivi 

No 40-50 minuti La presenza dei genitori è consigliata, 

in particolar modo nel risveglio. 

Imaging: TC No 15 minuti 

Imaging: RM No 30-40 minuti 

È possibile eseguire i potenziali 

evocati dopo l’imaging, sfruttando 

un’unica sedazione e trasferendo il 

bambino nel setting richiesto. È 

necessario prevedere il tempo per 

allestimento e procedura. Si consiglia 

particolare esperienza nei casi 

sindromici, in cui si richiede la 

presenza dell’anestesista. Attenzione 

alle possibili interferenze tra le 

strumentazioni (es ABR e saturi 

metro). 

Posizionamento 

di drenaggi 

transtimpanici 

Si 15-20 minuti Sedazione cosciente. Al genitore 

viene richiesto di stare accanto al 

bambino e raccontare una storia 
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Altro: iniezioni 

tossina 

botulinica  

Si 15 minuti per il trattamento della scialorrea 

(iniezioni intra-ghiandolari sotto 

guida ecografica) 
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Le sedazioni procedurali all’interno delle attività dell’ospedale materno-infantile “Burlo 

Garofolo” di Trieste sono un esempio di collaborazione multidisciplinare finalizzata 

all’ottimizzazione dei tempi e alla maggiore tollerabilità per bambini e famiglie. Egidio 

Barbi, anestesista e pediatra, dirige la clinica pediatrica universitaria. Anna Maria 

Chiara Galimberti è specializzanda in pediatria.  Domenico Leonardo Grasso è 

otorinolaringoiatra e audiologo con esperienza in ambito pediatrico. Eleonora Tonon, 

audiometrista, si occupa di screening e sorveglianza audiologica. 
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1.15  
Videochiamata E Riabilitazione Nel Bambino Sordo 
Sandro Burdo 

con il contributo delle logopediste Raffaella Moalli e Morgana Ferretti  

e dei genitori Serena Cola e Simona Onori 

 

"Pensate che avventura meravigliosa abbiamo vissuto e condiviso con i nostri 

pazienti perchée stata una mescolanza di scienza, di innovazione tecnologica, 

di coraggio, ed il tutto è stato permeato da una profonda e umana generosità. 

Fantastico!” (da “Sordi a Varese”)  

 

Perché utilizzare la videochiamata? 

L’avvento degli impianti cocleari ha permesso di modificare il paradigma del 

ruolo della madre nel programma riabilitativo che, da figura di supporto al 

team, diventa lei stessa la protagonista, ed è il team che la supporta.  

In entrambi i casi tutti prevedono due momenti organizzativi della 

riabilitazione: le sedute formali dalla logopedista e le attività domestiche svolte 

dalla madre su indicazione della logopedista. In alcuni casi poi, sono previste 

attività domestiche gestite da altre tipologie di professionisti, come ad esempio 

gli assistenti alla comunicazione o i pedagogisti. 

Le attività domestiche svolte dalla madre e/o da altri professionisti, in realtà, 

rappresentano il momento più importante della riabilitazione, poiché le sedute 

formali logopediche non possono essere certamente considerate esaustive se ciò 

che è stato impostato non viene messo in pratica nella vita di tutti i giorni. Va 

da sé che seguire la madre a casa mentre comunica con il figlio è il miglior 

sistema di supporto, perché avviene nell’ambiente di vita e non è inquinato dai 

formalismi dell’ambulatorio ospedaliero. 

Questi sono i motivi che ci hanno indotto ad introdurre i sistemi di video-

chiamata nella pratica riabilitativa del bambino sordo. L’idea iniziale di 

utilizzare la videochiamata come mezzo per ottenere un risparmio per le 

famiglie passò quasi subito in secondo piano, poiché furono subito evidenti i 

benefici riabilitativi che si ottenevano con questo mezzo, tanto che furono 

utilizzate quasi subito anche con le famiglie residenti vicino al servizio di 

riabilitazione. 

La madre si riappropriava del ruolo principale di educatrice del proprio figlio 

(non di riabilitatrice!!), nell’ambiente meno estraneo e più confortevole, cioè a 
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casa propria. Questo era possibile anche perché il deficit sensoriale del bimbo 

era stato superato grazie alla precocità di intervento e al corretto uso della 

tecnologia audiologica. L’obiettivo riabilitativo in questi casi è infatti di 

superare gli effetti della deprivazione sonora che sono significativi anche negli 

interventi precoci, e soprattutto nelle sordità congenite, in cui la deprivazione 

ha inizio nella vita fetale. 

È chiaro che, in caso di pazienti tardivi o problematici, venivano affiancati alla 

madre anche dei professionisti monitorati e supportati dal personale 

responsabile dell’Audiovestibologia, così da essere sicuri che il programma 

assegnato venisse svolto correttamente. Periodicamente poi le famiglie 

tornavano a Varese per le indispensabili verifiche de visu oppure, nei casi più 

difficili, per eseguire i cosiddetti “stages intensivi” dove il bambino veniva 

quotidianamente sottoposto a trattamento riabilitativo finché non avesse 

raggiunto i risultati prefissati dai risultati del TAUV e del TIEV. Nulla quindi 

era lasciato al caso, proprio per quel principio di “responsabilità totale” che ci 

contraddistingue. Abbiamo quindi realizzato che esistono varie tipologie di 

madri, quando prima per noi c’era solo la “mamma” del paziente.  Abbiamo 

conosciuto la madre che esprime la propria maternità compiutamente, altre che 

la realizzano limitandosi solo alla cura e alla soddisfazione dei bisogni fisici del 

figlio, altre ancora impreparate a svolgere la loro funzione e che chiedevano 

aiuto, altre che lo rifiutavano, altre infine, per fortuna molto rare, che non 

provavano alcun senso materno per il figlio e lo trattavano come un “prodotto” 

da gestire. Quest’ultima categoria è stata la più difficile e ha visto il maggior 

numero di abbandoni dal programma, portando le genitrici a rifugiarsi in più 

comode organizzazioni che si limitavano alla lezione settimanale effettuata dalla 

logopedista, magari senza la presenza della madre. 

Ma quale fu l’effetto pratico più importante raggiunto con l’uso della tele-

riabilitazione con la videochiamata? Sicuramente la correzione degli errori di 

approccio della mamma con il bambino. L’insegnamento dell’atteggiamento 

d’ascolto da attivare per poter comunicare è infatti all’inizio necessario: quando 

questo avviene sarà però anche una grande fonte di piacere nel rapporto con la 

propria mamma e la propria famiglia in genere. Il setting è quindi determinante 

per tutta l’attività educativa, perché anche per il bambino ci sono momenti per 

imparare e momenti per giocare e ll seggiolone per il bambino piccolo è quasi 

uno strumento riabilitativo poiché pone il viso del bambino allo stesso livello 

dell’ovale della mamma e in un atteggiamento posturale di attenzione. Nel 
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contempo anche la madre deve assumere un atteggiamento comunicativo 

sereno, dove il sorriso la deve far da padrone e le gratificazioni al piccolo 

devono essere continue, così come gli argomenti devono essere vari e stimolanti 

per evitare ogni tipo di rifiuto e per non annoiare il piccolo. La presenza delle 

videochiamata altera solo durante le prime sedute la complicità e la privacy di 

mamma e figlio, per poi risultare indifferente e parte integrante del processo 

comunicativo. 

Setting, postura, atteggiamento e argomenti sono i principali elementi che 

vengono gestiti in videochiamata, senza dimenticare il controllo di quelle 

mamme con eloquio “a mitraglia” che non sono in grado ancora di capire che il 

loro figlio non le segue per questo motivo.  

Una serie di benefici aggiuntivi rende l’uso della videochiamata ancor più 

interessante. Innanzitutto, è notevole il risparmio economico che le famiglie 

ottengono, perché il numero di spostamenti per raggiungere il centro di 

riabilitazione viene significativamente ridotto. Le famiglie si sentono inoltre 

molto rassicurate dal fatto di poter comunicare in ogni momento con i propri 

terapisti, usando anche la messaggistica per gestire gli appuntamenti con il 

centro prenotazioni, senza subire le lunghissime attese al telefono a cui 

sarebbero altrimenti costretti. Particolarmente utile è poi la possibilità di 

eseguire, assieme al caregiver, quei controlli tecnici di base sulle protesi 

acustiche e sui componenti del processore esterno degli impianti cocleari, che 

permettono di risolvere nell’immediato le problematiche di funzionalità e, se 

questo non è possibile, allertare il centro di assistenza che invierà subito, con un 

corriere, a casa del paziente, il processore mappato telematicamente dal centro 

ospedaliero. 

 

L’esperienza delle logopediste 

1) La Videochiamata Ieri: “l’Anello Mancante” 1 

Quando mi è stato chiesto di parlare della mia esperienza di logopedista che ha 

visto nascere la videochiamata come pratica clinica del proprio lavoro di 

terapista esperta di sordità, diverse sensazioni contrastanti hanno preso il 

sopravvento. Ormai sono 20 anni che lavoro presso il Servizio di 

Audiovestibologia dell’Ospedale di Circolo di Varese e la videochiamata è parte 

integrante, se non fondamentale, della metodica riabilitativa usata presso il 

Servizio. Quindi, dopo avere realizzato che il tempo passa proprio velocemente, 

ho cercato di ritrovare nella mente le sensazioni, le perplessità e le paure che 
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hanno accompagnato l’inizio della mia carriera lavorativa. Quando la genialità 

di un medico e la passione per la tecnologia di un papà di una piccola paziente 

si incontrano, a nulla serve qualsiasi tipo di lamentela, di perplessità, di paura, 

di “….ma che cosa gli è saltato in mente?”. Alla fine ti fai convincere e 

programmi il tuo lavoro in maniera diversa e più efficace. Quotidianamente, 

bambini provenienti da città e regioni lontane da  Varese, afferivano al Servizio, 

con non pochi disagi sia per la famiglia che per i piccoli pazienti: lunghi viaggi, 

interminabili attese rischiavano di compromettere in parte l’efficacia del lavoro 

svolto da noi terapiste. 

L’originale metodica riabilitativa messa a punto a Varese dal dott. Burdo, 

prevede inoltre che la terapista insegni alla madre del bambino sordo come 

comunicare in maniera efficace con lui e la supporti nell’uso della tecnologia 

(protesi, vibratori, impianti). Le sedute riabilitative effettuate presso l’ospedale, 

dovevano essere ripetute a casa dalla mamma, non solo come momento di 

lezione “formale”, ma dovevano diventare uno stile comunicativo efficace per il 

bambino, utilizzato da tutta la famiglia. Troppe volte questi obiettivi venivano 

disattesi, proprio perché a casa la mamma, “sola” con il bambino, non era 

sempre in grado di gestire la tecnologia e di comunicare con il proprio figlio in 

maniera corretta o sedare i suoi capricci. Ecco allora che la videochiamata, 

messa a disposizione da chi è riuscito a vedere più lontano di tutti, era l’anello 

mancante della catena, poiché evitava alle famiglie lunghi viaggi e permetteva a 

noi terapiste di seguire la mamma, supportarla, correggere i suoi errori e 

modificare il programma riabilitativo per raggiungere il plateau di fine 

riabilitazione in tempi più brevi.  

Come tutte le novità, inizialmente la videochiamata non è stata accolta con 

molto entusiasmo, né da noi terapiste, né tanto meno dalle mamme. Dal mio 

punto di vista, mi sentivo costretta a cambiare il mio ruolo: da “attrice” diretta 

con il bambino, dovevo diventare “regista” di una situazione che non vivevo 

direttamente. Mi sono chiesta: come fare? Come rendere ogni CIAK il più 

possibile efficace per la mamma e il bambino? Bastava allora immaginare di 

essere seduta accanto alla mamma e correggerla, sostenerla, consigliarla in ogni 

attività che proponeva al suo bambino. In questo modo, con il passare del 

tempo, era come se tutte le terapie effettuate in ospedale avessero un’utilità 

maggiore, perché ripetute nei modi e nei contenuti corretti anche in un 

ambiente più sereno per i piccoli pazienti. Dal punto di vista delle mamme le 

prime videochiamate erano vissute con terrore: non solo c’era l’imbarazzo di 
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dover lavorare davanti alle terapiste e sentirsi spesso inadeguate con il proprio 

bambino, ma anche l’utilizzare un computer che 20 anni fa non aveva ancora 

una diffusione così capillare. Quante volte mi sono sentita ripetere “ Non sono 

capace!!”, “ Adesso cosa devo fare?  E “ il bambino a Varese è più attento, con 

me non vuole collaborare!!”. Queste resistenze iniziali però si affievolivano 

sempre di più ad ogni appuntamento, quando facevi notare loro come il 

bambino era sempre più attento e il loro modo di porsi più naturale e rilassato. 

La videochiamata mi ha permesso negli anni di instaurare con le mamme un 

rapporto professionale più forte, che si traduce in un’adesione a 360° al metodo 

proposto, alla risoluzione di problemi tecnici e di gestione riabilitativa in tempi 

brevissimi anche a Km di distanza. Mai perdere tempo con i bambini sordi! 

2) La Videochiamata Oggi: “È Diventata una Modalità Naturale2” 

Durante il mio tirocinio di logopedista a Genova, avevo visto bambini dai 5 anni 

in su ancora nel pieno della riabilitazione logopedica ma con un linguaggio solo 

quasi intellegibile. Mi dicevano che a Varese invece il neonato precocemente 

trattato e riabilitato era in grado di raggiungere competenze comunicative pari 

ai coetanei normoudenti, dopo solo un anno dall’inizio del suo percorso. 

Sempre in base alle informazioni ricevute, l’organizzazione dell’équipe che 

formava il reparto di Audiovestibologia era particolare: al suo interno non 

erano presenti solo le logopediste, bensì una serie di esperti in sordità: medici 

competenti sull’argomento, audiometristi, audioprotesisti, audiopedagogiste. 

Le varie figure avevano la possibilità di confrontarsi e collaborare direttamente 

all’interno delle stesse mura. Fu per questo motivo che decisi di svolgere la mia 

tesi di laurea a Varese. Tra tutte le novità del primo giorno, una cosa mi colpì 

particolarmente: l’uso della videochiamata, mi sembrò da subito un elemento 

riabilitativo fondamentale. A Varese, la logopedista svolge la riabilitazione in 

reparto con la madre presente in stanza, al fine di permetterle di imparare la 

giusta modalità per comunicare con il proprio bambino e adottarla nella 

quotidianità; sempre la logopedista si avvale della videochiamata per 

monitorare il lavoro che la mamma svolge a casa con il proprio bambino. Se per 

prime le madri non apprendono la modalità comunicativa corretta, come si 

possono pretendere i risultati? Anche la prima videochiamata che vidi mi stupì: 

ero perplessa nel vedere la naturalezza con cui la mamma si relazionava con la 

logopedista dall’altra parte dello schermo, come fosse ben disposta agli 

accorgimenti che le venivano fatti, come chiedesse informazioni e conferme 

sulla relazione con il suo bambino. Con il tempo mi accorsi che non era una 
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caratteristica di quella mamma: tutte, durante la videochiamata, sembravano 

essere perfettamente a loro agio, come se quell’appuntamento fosse diventato 

parte integrante della loro routine.  

Nella mia mia prima videochiamata fu la mamma a togliermi l’imbarazzo e 

l’impaccio. La sua naturalezza di mamma “esperta” mi permise di stare attenta 

ad ogni suo minimo gesto e movimento, al modo di relazionarsi con il proprio 

figlio, agli oggetti che utilizzava. Andando avanti con i mesi, ciò che 

inizialmente mi erano sembrati un compito e una responsabilità enormi, 

diventarono sempre più naturali anche per me. Quando fui io a impostare la 

prima videochiamata di una mamma, mi trovai di fronte una persona 

imbarazzata, impacciata, che interagiva scarsamente e in modo scorretto. A 

distanza di qualche settimana, la stessa mamma aveva acquisito la sicurezza e le 

competenze necessarie per interagire con il proprio bambino nel migliore dei 

modi. Quasi sicuramente senza l’ausilio di questo strumento il bambino non 

avrebbe raggiunto le aspettative riabilitative attese in così poco tempo.  

Spesso viene dato per scontato che una mamma abbia la predisposizione 

naturale ad approcciarsi in modo idoneo con un figlio sordo. Qualche mese fa 

abbiamo intervistato alcune madri a proposito della videochiamate Alla 

domanda: “Reputa che la videochiamata sia utile? Che differenze ha notato da 

quando ha iniziato rispetto ad adesso?” la sue risposta è stata: “Per me è molto 

utile, perché ho un riscontro su quello che faccio ogni giorno con il mio 

bambino e ho imparato a comunicare con lui nel modo corretto. All’inizio ero in 

soggezione, poi mi sono abituata. Ora quando faccio la videochiamata mi sento 

normale, come quando faccio lezione a casa con lui tutti i giorni”. 

 

L’esperienza delle famiglie 

1) Ieri: una Risorsa Fondamentale3  

Francesco viene preso in carico dall’Ospedale di Circolo di Varese nel maggio 

del 1998. Abbiamo conosciuto molte logopediste: due di loro hanno 

accompagnato il piccolo fino al suo intervento e, per un breve periodo, subito 

dopo. Sebbene diverse tra loro negli approcci, da entrambe abbiamo percepito 

la chiarezza dell’obiettivo, l’efficacia del trattamento, le strategie, i metodi e il 

medesimo punto di riferimento professionale. Tutte cose alle quali non eravamo 

abituati nella precedente esperienza riabilitativa. 

Il primo periodo di permanenza a Varese ha visto la totale gestione del bambino 

da parte dell’equipe. La frequenza era quotidiana e tornavamo in ospedale 
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anche un paio di volte al giorno. Tuttavia, per chi come noi abitava a molte 

centinaia di chilometri di distanza, non era semplice pensare ad un 

trasferimento immediato in città: così, per qualche mese, abbiamo alternato 

periodi di permanenza nei pressi del Centro a ritorni a casa. Il protocollo in atto 

nel reparto di quegli anni prevedeva comunque una continuità di trattamento 

domiciliare che, a differenza di qualsiasi altro centro, doveva essere gestito dalla 

mamma con la supervisione degli operatori del Centro. 

Tornare periodicamente in ospedale, seppur impegnativo e poco agevole, era 

per noi di conforto: quasi ogni giorno era possibile confrontarsi con le 

logopediste e con il medico ed avere un riscontro costante e rassicurante sul 

percorso di Francesco. Potevo registrare, come genitore, anche l’accoglienza 

delle mie fragilità e le indicazioni per continuare a fare del mio meglio. Dopo 

due mesi di strategie, metodi e professionalità coordinate tra loro si è aggiunta 

una risorsa tecnologica: abitando così distante, un contatto più costante con il 

Centro era diventata un’esigenza fondamentale nelle settimane in cui eravamo a 

Roma. In base a questo bisogno e su indicazione del Dott. Burdo i tecnici della 

Telecom installarono una linea ISDN domestica, una specie di ‘impensabile 

strumento avveniristico’ che nessuno di noi conosceva ancora, anche a pochi 

chilometri dalla Capitale. Il sistema Videofly ci consentiva di ‘videochiamare’ le 

logopediste con le quali, per tempo, avevamo stabilito uno o più appuntamenti. 

Una linea telefonica, un enorme PC ed una videocamera mi permettevano di 

essere affiancata a distanza dal Centro di Varese. Potevamo avere sostanziali 

vantaggi: i periodi di permanenza a Varese venivano ridotti all’essenziale, il 

bambino poteva ancora beneficiare di alcuni stimoli funzionali in ambiente 

domestico e la mediazione era rappresentata dalla mamma. Da un lato le 

videochiamate rappresentavamo motivo di ansia per la mia poca dimestichezza 

con la tecnologia, dall’altro erano un momento di forte rassicurazione. Durante 

i collegamenti Francesco era seduto sul suo seggiolone ed io di fronte a lui, 

dall’altra parte una delle sue logopediste osservava le dinamiche di uno dei 

giochi simbolici che facevamo ogni giorno e indicava le modalità più opportune 

per la nostra comunicazione. In quei momenti, potevo contare su dei 

suggerimenti concreti e su delle raccomandazioni a mantenere, quanto più 

possibile, un dialogo verbale spontaneo con il bambino, evitando così di 

adottare forme meccanicistiche o troppo tecniche: in fondo ero solo una 

mamma che non doveva dimenticare di crescere un bambino e non di rieducare 

il suo orecchio. 
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Le videochiamate erano una risorsa fondamentale anche se si riducevano a 

poche decine di minuti a settimana: prima per tre volte, poi una soltanto. Ne 

ricevevo un riscontro sistematico, un controllo sui progressi e un correttivo 

concreto su ciò che era sbagliato o migliorabile, suggerimenti sull’educazione e 

la crescita di Francesco, avendo modo di interagire, a richiesta, con la 

pedagogista del gruppo di Varese. Sebbene mancasse il rapporto diretto e reale 

che percepivo quando eravamo nel reparto di audiologia, le videochiamate 

hanno contribuito a riorganizzare la nostra vita, aiutandoci concretamente nel 

difficile processo di adattamento alle nuove circostanze legate alla sordità di 

Francesco.  

2) Oggi:  L’efficacia della “Voce che Arriva dal PC” 4 

L'utilizzo della videoconferenza (Skype) nella riabilitazione dei mie due bambini 

è stato di fondamentale importanza, sotto ogni aspetto: riabilitativo, 

assistenziale, educativo ed emotivo. Con la prima figlia abbiamo iniziato nel 

2008 e con il secondo nel 2011. 

Riguardo l’aspetto riabilitativo, la videoconferenza mi ha consentito di 

contribuire alla riabilitazione uditiva dei miei figli in modo molto efficace. 

Questo strumento è stato utilizzato sia prima che dopo l'intervento di impianto 

cocleare. Nella fase antecedente l'operazione è stato difficile per me rendermi 

conto dei miglioramenti che i miei bambini ottenevano settimana dopo 

settimana. Solo a posteriori ho realizzato che tutto il lavoro fatto in 

preparazione (via Skype) è stato preziosissimo, fondamentale, essenziale, 

perchè ha preparato al meglio il cervello dei miei piccoli ad ospitare uno 

strumento come l'impianto. Nella fase post operatoria i progressi riabilitativi 

sono stati molto veloci. È stato più facile comprendere e "toccare con mano" la 

crescita uditiva e cognitiva che Francesca e Gabriele attraversavano. Nel giro di 

poche settimane dall'attivazione dell'impianto entrambi hanno iniziato a dire le 

prime parole, a comunicare in modo sempre più maturo con tutto il contesto 

sociale attorno a loro: noi familiari, le maestre dell'asilo e i loro coetanei. 

L'aspetto assistenziale è quello più immediato per noi mamme. L'enorme 

comodità di non doversi recare in ospedale tutti i giorni per sottoporsi a sedute 

di logopedia ma, al contrario, la possibilità di seguire un percorso riabilitativo 

comodamente dalla propria casa "non ha prezzo", per citare un famoso slogan. 

Ovviamente non mancavano le "trasferte" in ospedale, nel corso delle quali noi 

mamme venivamo indottrinate sulle strategie di logopedia che potevamo 

comodamente seguire a casa, con una frequenza quotidiana.  
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Le videoconferenze non venivano utilizzate esclusivamente con uno scopo 

riabilitativo (uditivo), ma anche educativo: per verificare ad esempio che il 

percorso pre-scolastico fosse congruo con le sue potenzialità e la sua età. 

Ricordo ancora le domande che la logopedista rivolgeva direttamente a 

Francesca e Gabriele: erano semplici quesiti, volti a sondare un idoneo sviluppo 

(il tuo animale preferito? Andrai in vacanza? Dove? Cos'hai fatto nel weekend? 

oppure, quando erano più piccoli: "Mi sai dire dove si trova il tuo naso? e gli 

occhi?).  

E infine l’aspetto emotivo: ricordo benissimo l'imbarazzo che accompagnò la 

prima videoconferenza e la netta sensazione di essere in un certo senso "spiata" 

nello svolgimento quotidiano della logopedia con i miei bambini. Ricordo però 

altrettanto bene che questa sensazione è durata solo per la prima volta. Già 

dalla seconda sia io che i miei bambini ci sentivamo a nostro agio. E’ cresciuta 

in me sempre di più la sensazione che questo strumento meraviglioso fosse un 

aiuto indispensabile e concreto nell'accompagnare i bimbi nella crescita. Anche 

Francesca e Gabriele erano incuriositi da questa tecnologia: a volte era 

necessario oscurare lo schermo della logopedista perchè la loro naturale 

curiosità li spingeva a guardare il volto della dottoressa più che ad ascoltare le 

mie parole. Con una rapidità tipica dei più piccoli, Francesca e Gabriele si sono 

abituati a questa "voce" che usciva dal PC e, maturando, hanno collaborato 

sempre di più rispondendo in modo efficace alle richieste della logopedista.    
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1.16 
La Musica Incontra Il Linguaggio  
Maria Pia Gerini, Giovanni Maniago e Elena Ciciriello 

 

Introduzione 

La musica incontra il linguaggio prima ancora che questo prenda forma e si 

realizzi. Il linguaggio è una funzione cognitiva multifattoriale che in assenza di 

patologie viene acquisita in modo spontaneo dai bambini, per sola esposizione. 

Esistono tuttavia molti prerequisiti necessari perché questo possa avvenire in 

modo efficace, tra i fondamentali ricordiamo l’attenzione condivisa, la 

permanenza dell’oggetto e l’esposizione ai suoni linguistici.  

Quando si parla di attenzione condivisa si intende l’abilità del bambino di 

condividere con l’adulto l’attenzione verso un oggetto; con permanenza 

dell’oggetto si intende invece avere una rappresentazione mentale del mondo. 

La musica può avere un ruolo importante nel raggiungimento di questi 

prerequisiti aiutandone e sostenendone l’acquisizione e lo sviluppo. Esponendo 

i bambini alla musica con la stessa precocità con cui vengono esposti al 

linguaggio, già dal periodo di gestazione, musica e linguaggio si intersecano 

supportandosi e influenzandosi vicendevolmente. 

 

Il pensiero della logopedista 

L’applicazione congiunta dei metodi di educazione Spazio-Temporale Terzi e il 

metodo Creativo Stimolativo Riabilitativo della comunicazione orale e scritta 

con le strutture musicali di Zora Drežančič, mi ha permesso di rilevare precise 

correlazioni fra le tappe evolutive del linguaggio e quelle dell’organizzazione del 

movimento deambulatorio. Le strutture geometriche deambulatorie e le 

codificazioni del linguaggio sono entrambi sintesi di dati elementari che si 

succedono regolarmente nel tempo e nello spazio. I meccanismi nervosi che le 

sostengono, sono analoghi. Le operazioni di sintesi sono semplici quando si 

tratta di comporre in un’unità due soli dati elementari, due passi per esempio, 

due suoni. Le operazioni si fanno via via più complesse quando entrano in gioco 

elementi costruttivi più numerosi e qualitativamente più diversi: le traslazioni e 

le rotazioni del corpo nella costruzione delle linee spezzate e i perimetri: i 

fonemi nella costruzione delle parole; le parole, nella costruzione della frase; le 

frasi, nella costruzione del discorso. Possiamo supporre che un’operazione di 

sintesi avvenuta in una specifica area corticale stimoli l’analoga operazione di 
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sintesi di un’altra area a essa collegata dai superiori processi integrativi e 

associativi. Per attenerci al nostro caso, possiamo supporre che le operazioni 

corticali deputate all’organizzazione spaziale geometrica dei dati deambulatori 

siano di incentivo all’organizzazione razionale analitico-sintetica dei dati verbali 

nelle codificazioni del linguaggio.  

Gli esercizi proposti dai metodi sopra citati utilizzano tutte le esperienze 

relative alla ritmica semplice degli arti superiori e inferiori, acquistando in tal 

modo un ritmo, ed un controllo necessari per la produzione di sillabe, parole, 

frasi. Il controllo del corpo, la conquista della misura del movimento, la 

consapevolezza acquisita del ritmo, aiutano entrambi il linguaggio nella 

sequenzialità spazio-temporale delle parole e nel ritmo linguistico. Nella 

pedagogia di Zora Drežančič, il movimento rappresenta un’armonia tra parole e 

gesti vocalici, come nei momenti in cui la mamma culla il suo bambino, 

attraverso il movimento il bambino può vivere concretamente le differenze tra 

un suono e l’altro e memorizzare questa diversità a livello delle strutture 

centrali. Il movimento può essere considerato un “mediatore” che serve a porre 

l’accento sulle caratteristiche dell’emissione vocale, come la qualità, la durata, il 

ritmo, l’intonazione. La pedagogia Drežančič propone, nel rispetto del naturale 

sviluppo del bambino udente e quindi dei naturali processi neuro fisiologici che 

sottendono all’acquisizione del linguaggio, la necessità di provocare l’emissione 

della voce del bambino non udente attraverso stimolazioni date con la voce 

cantata alle basse frequenze, con la certezza che i bambini, nell’estensione di 

queste frequenze basse per l’udito (normali per il canto dei bambini), arrivano 

ad impegnare le corde vocali, nella forma naturale, rendendo possibile il 

processo di discriminazione. Il compito di provocare la voce è accompagnato da 

un secondo elemento, quello di aiutare il bambino non udente a timbrare bene 

le vocali. Per creare un buon timbro della voce, la pedagogia Drežančič, propone 

di cantare le vocali, sottolineando che questo permette di aiutare il bambino a 

creare una qualità corretta del timbro. Le variazioni della frequenza 

fondamentale quindi del suono prodotto in laringe, costituiscono il principale 

veicolo dell’intonazione. I cambiamenti di intonazione della voce, per dare 

melodia alla parola e alla frase, cadono sulle vocali. Lo “slancio della vocale” è 

un esercizio creato dalla prof.ssa basato su un modello nel quale la voce nasce 

all’altezza del suono laringeo (fondamentale) e si sviluppa con intensità 

crescente. Questo tipo di stimolazione impegna bene le corde vocali e con il 

suono laringeo ritmicamente ben vibrato, aumenta l’attenzione della voce fino 
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alla forma finale. Lo slancio della vocale è la base della sonorizzazione della 

voce e dello sviluppo dell’intonazione. Uno dei principi sui quali si forma la 

pedagogia afferma: “la voce cantata e il ritmo musicale sono i principali 

supporti per l’apprendimento di una competenza comunicativa orale”. Il ritmo 

musicale (espresso oralmente) per le sue somiglianze e corrispondenze con il 

ritmo linguistico, aiuta parlare rispettando i rapporti corretti fra le sillabe. 

Questi ritmi venivano accompagnati dai movimenti ben studiati con la voce 

cantata, modulata, parlata in modo da differenziare nello spazio l’inizio e la 

durata della forma proposta. Le figure musicali vengono presentate al bambino 

nelle strutture ritmiche musicali con il corrispondente nome pedagogico create 

da J. J. Rousseau. Il ritmo musicale e le sue forme vengono imparate dal 

bambino progressivamente.  

   

Il pensiero dell’educatore musicale 

L’apprendimento musicale avviene con modalità molto simili a quelle del 

linguaggio. Una guida, sia di ascolto sia di produzione musicale, ritmica e 

vocale, è necessaria per sviluppare la comprensione del linguaggio musicale; si 

tratta anche di un’educazione, che dovrebbe avere le stesse caratteristiche di 

quella che i genitori mettono in atto per stimolare il bambino a produrre le 

prime vocalizzazioni nel processo graduale di acquisizione della lingua madre. Il 

canto, e il canto di ritmi, rappresentano i vocabolari parlati della musica, poiché 

sono strettamente connessi con la capacità di muovere il corpo con movimenti 

fluidi e flessibili, di respirare, e di eseguire pattern ritmici e tonali. Per giungere 

poi a una comprensione della musica in cui si è immersi, e a relazionarsi con 

essa, il bambino dovrebbe sviluppare i vocabolari di ascolto e canto ritmico 

prima dei diciotto mesi, altrimenti la sua attenzione verrà concentrata 

prevalentemente sull’acquisizione del linguaggio.  

La capacità di esprimersi musicalmente è strettamente legata alla quantità e 

alla qualità dell’istruzione musicale ricevuta; che può essere costituita da una 

guida informale come i genitori, formale come un educatore, o ancora meglio 

tra i pari, sviluppando le proprie abilità musicali attraverso l’interazione, in un 

processo continuo e ciclico in cui essi diventano interdipendenti con il 

progredire dell’apprendimento musicale. Sta a noi adulti quindi, incoraggiare i 

bambini, senza avere attese qualitativamente alte, a muoversi liberamente 

ascoltando musica, produrre pattern ritmici, sequenze musicali semplici, conte 

e filastrocche. Trarranno beneficio non solo e soltanto le loro abilità musicali, 
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ma anche linguistiche e di vita sociale. I bambini cominciano a rispondere al 

ritmo naturalmente, con un movimento fluido, libero, continuo e flessibile, a 

un’età molto precoce, perché il corpo conosce ancor prima che la mente 

comprenda.  

Il tipo di educazione musicale più diffuso ai giorni nostri, prevede che s’insegni 

a produrre musica e cantare al bambino, chiedendogli di ripetere i suoni 

ascoltati o il canto prodotto dal docente. É come chiedere a una classe di alunni 

di ripetere in gruppo, ripetendo le parole dell’insegnante: la maggior parte dei 

discenti, imparerebbero solo a imitare quello che i compagni dicono, senza 

comprenderne il significato. In questo senso, anche a scuola, bisognerebbe 

incoraggiare l’educazione musicale, intesa non come intrattenimento o 

esposizione al sistema di notazione, ma come una serie di attività che 

favoriscano la comprensione della musica.  

 Gli studi internazionali sullo sviluppo musicale del bambino, dagli 0 ai 

3 anni hanno sottolineato l’importanza della stimolazione musicale, sia in 

durata che in frequenza, condotta in primis dai genitori. La relazione che si 

riesce a stabilire con il neonato é più intensa, e sollecita maggiormente il livello 

emozionale se avviene attraverso il canto, rispetto al parlato. È quello che viene 

effettuato per intuito e in maniera inconsapevole da parte dei genitori. 

L’importante è continuare a stimolare e lasciare al bambino una libera 

sperimentazione, rispettando i ritmi di sviluppo di ognuno.  

Di fondamentale importanza è il rapporto tra percezione e movimento. Le 

risposte motorie esplicite, non ancora sincronizzate, si hanno prima dell’anno di 

età. In seguito, grazie alla progressiva conquista dello spazio da parte del 

bambino, le risposte diminuiscono in numero, ma non in varietà di risposta. 

Musica e movimento si uniscono in un’unica dimensione temporale grazie ad 

attività quali: accompagnare un brano musicale battendo le mani, suonando 

uno strumento a percussione, marciando. Lo sviluppo di queste capacità 

ritmiche occupa un posto preminente nei processi di sviluppo: richiedono un 

doppio coinvolgimento (percettivo-motorio), dipendono dall’inculturazione, 

richiedono l’attivazione di relazioni interattive con l’ambiente.  

 

Musica e logopedia si incontrano: l’esperienza di Minù 

Il progetto Minù (acronimo di Musica, linguaggio, neuropsicologia e udito) 

nasce da una premessa e due occasioni. La premessa vede il Friuli Venezia 

Giulia una regione in cui è presente e consolidato un programma di screening 
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uditivo neonatale, per il quale, accanto alla diagnosi e l’intervento protesico 

precoci, è diventato necessario offrire anche un programma di follow up e di 

presa in carico riabilitativa ed educativa che superasse il momento “medico” e 

costituisse una proposta efficace, equa, precoce, economica e gradita/piacevole 

alle famiglie e i bambini. Tutto questo doveva avvenire anche in un contesto di 

inclusione, alla pari e in una prospettiva di autonomia comunicativa ed 

educativa. Le occasioni sono nate dall’incontro tra un papà musicista, i 

riabilitatori della sua bambina gravemente prematura e con una sordità 

profonda, un insegnante di sostegno e educatore musicale, e infine l’Audiologia 

dell’IRCCS materno infantile Burlo Garofolo di Trieste. È nella condivisione e 

nell’alleanza terapeutica che è emersa una comune consapevolezza di quanto 

siano importanti i ritmi musicali anche nella strutturazione del linguaggio.  La 

realizzazione del progetto Minù è infine avvenuta grazie all’incondizionato 

sostegno di Prematuri Si Nasce, un’associazione creata da Ermes e Daniela 

Turchet (www.prematurisinasce.it) che, per la personale storia della loro 

famiglia, hanno deciso di aiutare i bambini portatori di handicap nati in 

estrema prematurità.  In questa esperienza di musica in cui, finalmente, 

musica e linguaggio si combinano nei percorsi riabilitativi, sono coinvolti 

bambini di età compresa tra i 2 e i 4 anni che portano apparecchi acustici o 

impianti cocleari per sentire, i loro genitori, un educatore musicale, le 

logopediste e una psicologa.  La proposta è un training di educazione musicale 

(organizzato in due sessioni di 10 settimane ciascuna intervallate da una pausa 

di uguale durata) al quale viene associato un monitoraggio delle abilità uditive-

percettive, cognitive, linguistiche e motorie. Il progetto è associato anche ad 

un’osservazione scientifica.  

Ritmo, movimento e l’uso di strumenti musicali, insieme alle quattro 

caratteristiche del suono (altezza, intensità, timbro e durata), sono i capisaldi 

musicali del progetto. Nei momenti di educazione musicale del progetto i 

bambini sperimentano attività come dondolare, suonare, battere le mani, 

contare e cantare. Si divertono, e al tempo stesso potenziano coordinazione 

motoria, coinvolgimento emotivo e capacità di strutturazione del tempo. Questa 

esperienza permette anche ai genitori di partecipare in modo attivo offrendo un 

notevole vantaggio per lo sviluppo del bambino.       
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Conclusioni 

L’educazione musicale costituisce un potenziamento per le capacità di 

attenzione e di percezione uditiva, per la scoperta delle caratteristiche del suono 

quali timbro, intensità, durata, altezza, per la riproduzione di modelli ritmici e 

l'accostamento ritmico-melodico, per l'apprendimento neuromotorio e per la 

coordinazione suono-gesto. Il coinvolgimento della famiglia comporta una 

maggiore esposizione alle attività, facilmente riproposte in ambito quotidiano, 

per aiutare il bambino a generalizzare e mantenere nel tempo quanto appreso. 

A educatori e genitori spetta dunque il compito di creare un contesto educativo 

stimolante, in cui la musica incontri il linguaggio in una relazione educativa di 

qualità. I risultati del progetto Minù rappresenteranno infine le possibili basi di 

un approccio riabilitativo condiviso con l’inserimento della musica nel normale 

percorso riabilitativo di un bambino con deficit uditivo. 
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1.17  
Otorinolaringoiatria E Audiologia In Un Ospedale Pediatrico: 
Un Legame Fruttuoso  
Sergio Bottero e Nicola Mansi  

 

La collaborazione tra Otorinolaringoiatri ed Audiologi, con lo scopo di offrire la 

massima qualità di assistenza e di risolvere problematiche audio-otologiche 

dell’infanzia, trova in un reparto di Otorinolaringoiatria Pediatrica la sua 

espressione più evidente. Infatti, i progressi tecnologici degli ultimi anni, sia in 

campo diagnostico che terapeutico/riabilitativo nelle patologie da deficit uditivo 

nell’infanzia, hanno reso sempre più numerosi i pazienti che afferiscono ad un 

Reparto di Otorinolaringoiatria, rendendo sempre più frequente la 

collaborazione tra Otorinolaringoiatra ed Audiologo. 

La nostra esperienza, in due importanti Ospedali Pediatrici Italiani, si basa su 

una convivenza duratura nel tempo, in cui si sono alternati momenti di grande 

collaborazione e momenti di difficile convivenza. Del resto, il rapporto/conflitto 

Otorinolaringoiatria e Audiologia è stato sempre molto vivace nella nostra 

Società Italiana di Otorinolaringoiatria (SIO) fin dai tempi della nascita 

dell’Audiologia stessa fondata da Padre Agostino Gemelli nel 1950 come Società 

di Fonetica Sperimentale, Fonetica Biologica, Foniatria e Audiologia, divenuta, 

nel 1958, Società Italiana di Fonetica, Foniatria e Audiologia e, nel 1969, 

Società Italiana di Audiologia e Foniatria. 

L’attivazione di numerose Scuole di Specializzazione in Audiologia e Foniatria, 

la nascita di Unità Complesse Ospedaliere di Audiologia e Foniatria, 

l’autonomia ormai consolidata in ambito universitario dal raggruppamento 

disciplinare unificato di Audiologia e Foniatria sono alcune testimonianze di 

questo processo di avanzamento ed unificazione culturale e scientifica, senza 

disconoscere i legami storici e ancora attuali con l’Otorinolaringoiatria da cui 

Audiologia e Foniatria discendono. Proprio quella parola “autonomia”, presente 

sul sito nella sessione storia, ha determinato una difficile convivenza tra le due 

discipline. 

Nei nostri Ospedali, ad esclusivo indirizzo pediatrico, l’Audiologia, che è stata 

sempre intesa come disciplina medica-diagnostica ma anche otochirurgica, ha 

un ruolo autonomo come Unità Operativa Semplice Dipartimentale al 

Santobono e come Unità Operativa Complessa al Bambino Gesù.  
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Nei due Ospedali l’attività viene svolta da Dirigenti Medici comuni tra le due 

Unità Operative. In particolare, l’attività di pronto soccorso, intesa sia come 

consulenze che come guardia attiva, viene svolto in modo equilibrato tra tutti i 

Dirigenti Medici afferenti alle due Unità. Tuttavia, nel tempo, alcuni colleghi 

hanno sviluppato una particolare attitudine verso la diagnostica e la chirurgia 

otologica, diventando così un riferimento anche per gli altri colleghi.  

Questa organizzazione ha permesso non solo di dare al paziente, con patologie 

otologiche, precisi riferimenti ma ha anche completato l’aggiornamento 

professionale di tutti i Dirigenti Medici che hanno continuato a svolgere la loro 

attività anche in ambito Otologico e viceversa per gli Otologi in ambito 

Otorinolaringoiatrico. 

La multidisciplinarietà in questa collaborazione viene ampliata da tutte quelle 

figure professionali che ruotano intorno alle problematiche della sordità, ed in 

particolare Foniatri, Audiometristi, Psicologi, Logopedisti e Neuropsichiatri 

Infantili. Sicuramente la multidisciplinarietà determina notevoli benefici per il 

paziente che si trova ad avere le risposte necessarie per le problematiche 

uditive. Infatti, questo tipo di organizzazione risulta fondamentale non solo per 

i pazienti con gravi deficit uditivi, che devono essere riabilitati con apparecchi 

acustici o con l’applicazione di un impianto cocleare, ma anche per tutti quei 

pazienti, sicuramente più numerosi, che presentano disturbi dell’udito dovuti a 

patologie flogistiche delle vie aeree superiori. Non essendo previsti posti letto 

specifici per l’Audiologia, i pazienti chirurgici o che devono essere sottoposti ad 

indagini diagnostiche in narcosi, utilizzano i posti letto dell’UOC di ORL e 

vengono seguiti specie nel postoperatorio da Dirigenti Medici che lavorano 

principalmente in ORL. Questa situazione ha creato a volte delle criticità perché 

i pazienti otologici venivano molto spesso “dirottati” verso l’Audiologia e 

trascurati da quelli presenti nel Reparto. Tale atteggiamento era determinato da 

una sorta di “fittizia divisione” delle due specialità con la creazione di un gruppo 

ORL e un gruppo Otologico separato, anche perché le due strutture si trovano 

lontane dal punto di vista logistico e questo sicuramente accentua la 

“separazione”. L’ideale sarebbe che le due UO lavorassero nella stessa sede in 

modo da rendere più semplice la collaborazione tra i vari Dirigenti Medici. Se 

da un lato l’applicazione degli Impianti Cocleari e la conseguente gestione della 

sordità infantile da parte degli Audiologi/Otochirurghi ha sicuramente elevato il 

tasso di complessità dei DRG della UOC di ORL e in un certo senso ha reso più 

visibile ai “media” la figura dell’Otorinolaringoiatra, dall’altro ha creato una 
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sorte di “soggezione” dell’Otorinolaringoiatra rispetto 

all’Audiologo/Otochirurgo. L’appartenenza alla stessa Unità Operativa 

Complessa di Otorinolaringoiatria non solo risolverebbe la gestione del paziente 

in modo appropriato ma gli stessi Dirigenti Medici lavorerebbero con maggiore 

tranquillità perché avrebbero al loro fianco Colleghi con competenze specifiche 

per le patologie audio-otologiche; lo stesso potrebbe dirsi per gli Audiologi-

Otochirurghi di fronte alle altre patologie del distretto ORL. 

Tutto questo conferma quanto questa Relazione Ufficiale vuole dirci, vale a dire 

come sia fondamentale, specialmente per risolvere problematiche audio-

otologiche dell’infanzia, la multidisciplinarietà che in questo campo deve partire 

dall’assoluta collaborazione e interconnessione tra l’Otorinolaringoiatra e 

l’Audiologo-Otochirurgo. Solo creando un ambiente collaborativo si può 

impostare un discorso di gruppo che vede coinvolte tutte le altre figure 

professionali che si occupano della riabilitazione dei bambini con deficit uditivi. 

 

Azienda Ospedaliera di Rilievo Nazionale Santobono Pausilipon  

Per quanto riguarda l’Ospedale Santobono di Napoli, il bambino con disturbi 

dell’udito viene preso in carico dall’ambulatorio di ORL. L’Otorinolaringoiatra 

deciderà o di seguire direttamente il paziente prescrivendo le terapie mediche e 

/o chirurgiche più idonee, ovvero, se si tratta di casi più complessi che 

richiedono un approfondimento diagnostico audiologico di 2° livello 

(otomicroscopia, ABR, TC, RM o altro) lo indirizzerà verso l’ambulatorio di 

Audio/Otologia. In questa sede in regime ambulatoriale o più spesso di day-

hospital vengono seguiti pazienti con ipoacusie neurosensoriali (sordità 

congenite o acquisite), malformazioni auricolari, patologie flogistiche croniche 

otomastoidee ed altro, che vengono indirizzati ad un idoneo percorso 

diagnostico e terapeutico/riabilitativo. Il paziente “otochirurgico” viene poi 

ricoverato nel reparto di ORL ed operato in sedute chirurgiche dedicate (2/3 

alla settimana) che vedono la partecipazione di tutti i Dirigenti Medici 

dell’U.O.C. di ORL e dell’Unità Operativa Semplice Dipartimentale di Chirurgia 

Protesica delle Sordità e Diagnostica Audiologica. Durante il ricovero il paziente 

viene seguito nel Reparto di ORL mentre i controlli postoperatori vengono 

effettuati nell’ambulatorio di Audiologia/Otologia. 

Questo continuo passaggio del paziente da una Struttura all’altra dimostra la 

continua e costante collaborazione tra le due anime dell’UOC di ORL, che a loro 

volta si interfacciano con altre figure professionali (Neurochirurghi, Foniatri, 
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Pediatri, Neuropsichiatri infantili, Psicologi, Logopedisti, Audiometristi ed 

Audioprotesisti). Tale organizzazione di lavoro ci ha permesso di trattare un 

numero sempre crescente di pazienti con problematiche audio-otologiche, 

ottenendo dei risultati che, dopo 20 anni di direzione dell’Unità Operativa 

Complessa di ORL, posso definire lusinghieri. Tale successo non sarebbe stato 

possibile se non avessimo messo al centro del nostro lavoro “il bambino”, 

collaborando tutti, nel rispetto delle proprie competenze, al miglioramento 

delle loro capacità uditive. 

 

Ospedale Pediatrico Bambino Gesù   

Per quanto riguarda l’Ospedale Bambino Gesù di Roma, in Otorinolaringoiatria 

sono state previste tre Unità Operative Complesse rispettivamente di 

Otorinolaringoiatria Generale e Rinologia, Audiologia e Otochirurgia e 

Chirurgia delle Vie Aeree. Dal 2014 questa strutturazione ha determinato un 

enorme impulso delle singole aeree di interesse con notevoli passi aventi 

scientifici, clinici e chirurgici   determinati dalla settorializzazione stessa, che se 

da una parte può essere accusata di “impoverire” il bagaglio comune 

otorinolaringoiatrico pediatrico dall’altro ne stimola notevolmente la crescita 

nelle rispettive competenze. 

Al fine di ridurre al minimo le inevitabili conflittualità interne e la eccessiva 

settorializzazione di tutti gli specialisti ORL dei tre gruppi, oltre 23 unità 

mediche, si è stabilito una condivisione dei servizi di ambulatorio gestione 

clinica dei   reparti, delle sale operatorie è di pronta disponibilità, con un 

interscambio delle unità mediche all’interno di tale “spazio” 

otorinolaringoiatrico comune. 

Premesso ciò la   UOC di Audiologia ed Otochirurgia dell’Ospedale Bambino 

Gesù supporta tutta la parte diagnostica clinica/audiologica e chirurgica per ciò 

che attiene a tutte le problematiche otologiche ed otoneurochirurgiche. 

Va però sempre considerato che la realtà della “difficile convivenza” tra 

Audiologi ed Otorinolaringoiatri all’interno di un Ospedale Pediatrico di rilievo 

come il Santobono o il Bambino Gesù si possa manifestare creando un 

pericoloso isolamento culturale che nonostante gli sforzi organizzativi atti ad 

evitarlo possa comunque rendersi significativo in modo negativo per la crescita 

dei singoli all’interno del gruppo di lavoro. 

 Ma va anche altresì considerato che tale suddivisione è ormai parte radicata 

della cultura e delle discipline universitarie, come già ampiamente ricordato 
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all’inizio di questo brevissimo capitolo. Nel nostro Team 

Otorinolaringoiatrico/Audiologico   tutti collaborano affinché   tale divisione sia 

una risorsa e non un ostacolo alla crescita personale e del progetto 

organizzativo/culturale di maggiore settorializzazione. 
 

Conclusioni 

In conclusione, la “casa comune” della Otorinolaringoiatria, nella quale tutti 

viviamo e della quale tutti dobbiamo condividere la preparazione, i protocolli, le 

soluzioni mediche e   chirurgiche   da offrire ai nostri piccoli pazienti, deve 

sempre farci considerare parte dello stesso progetto culturale anche cercando di 

superare quelle che sono, le inevitabili difficoltà legate alla convivenza di 

discipline così simili e al contempo cosi particolari e peculiari. 
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2. 

QUADRI CLINICI CHE RICHIEDONO 

COLLABORAZIONE INTERPROFESSIONALE 
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2.1 
Una Bella Sfida 
Eva Orzan 

 

I percorsi di cura in caso di patologia audio-otologica sono diventati oggi più 

chiari e condivisi rispetto a 10-20 anni fa, grazie anche alla comprensione su 

quali debbano essere le competenze specifiche e complementari necessarie. 

Come conseguenza, anche le famiglie imparano oggi a cercare, e trovare, i punti 

di riferimento giusti per loro, dove possono ricevere risposte adeguate di una 

diagnosi corretta, di una terapia appropriata e di un servizio adatto. Vi sono 

tuttavia bambini 

con condizioni più 

complesse oppure 

bambini di 

maggiore fragilità, 

per i quali un 

uniformato 

modello di 

assistenza sanitaria 

non è sufficiente. Si 

tratta spesso di 

condizioni croniche 

molteplici, che richiedono un grosso utilizzo dell’assistenza sanitaria, ma anche 

di iniziative cliniche ben caratterizzate, con una presa in carico sì 

multidisciplinare, ma che operi anche nel contesto di una rete assistenziale e di 

supporto costruita intorno a quella condizione di quel particolare bambino che 

vive proprio in quella famiglia e in quell’ambiente.  

Questa sezione parla di condizioni che necessitano spesso di un elevato utilizzo 

dell’assistenza sanitaria, che richiedono attenzioni caratterizzate da alta 

conoscenza e specializzazione, e cure ancor più globali.  

Una bella sfida, anche per le equipe multidisciplinari già compiute.  

 

La figura illustra una “mappa di cura” di una bambina con sordità e alta complessità 

medica (da Dewan T, Cohen E. Children with medical complexity in Canada.  

Paediatr Child Health 2013;18(10):518-522.) 
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2.2 
Complessità E Specificità Audiologiche Nella Prematurità. La 
Necessità Di Un “Patto Di Cura” 
Carla Morando, Simonetta Frezza e Guido Conti  

 

Aspetti generali e neonatologici 

La prematurità rappresenta una condizione di estrema rilevanza in Audiologia 

infantile, caratterizzata per vari motivi da un’assoluta peculiarità. Il primo tra 

questi motivi è legato agli aspetti epidemiologici. L’introduzione di innovativi 

interventi ostetrici, perinatali e neonatali ha comportato negli ultimi cinque 

decenni un aumento del tasso delle nascite pretermine e una diminuzione della 

mortalità dei neonati di età gestazionale estremamente ridotta e di basso peso 

neonatale e tale tendenza al miglioramento della prognosi “quoad vitam” si 

mantiene sino ad anni recenti: dal report del Vermont Oxford Network si può 

dedurre che nel periodo 2000-2009 per i nati con peso compreso tra 500 e 

1500 g, vi sia stato un aumento dei tassi di sopravvivenza dal 85,7% al 87,6%. 

Tale incremento è stato rilevante soprattutto nelle fasce di neonati con peso 

compreso tra 501g e 750g e tra 751g e 1000g [1]. A fronte di ciò si deve 

considerare la grande importanza epidemiologica e clinica delle morbidità, 

soprattutto nei sopravvissuti ad una nascita estremamente pretermine. I 

problemi principali sono i deficit neuro-cognitivi, la broncopneumo-displasia, 

la retinopatia della prematurità, la cui incidenza è inversamente proporzionale 

all’età gestazionale del neonato.  

Le sequele della prematurità estrema e del ricovero in Terapia intensiva 

neonatale includono principalmente il deficit intellettivo (dal 5% al 36% dei 

sopravvissuti, pur essendo stati recentemente pubblicati dati incoraggianti 

anche sull’outcome neurocognitivo) e l’ipovisione (0,7-9%). Accanto a queste 

condizioni si colloca l’ipoacusia, di cui la prematurità rappresenta nell’infanzia 

una delle principali condizioni etio-patogenetiche, superata probabilmente solo 

dalle forme genetiche ed infettive. Nei nati prematuri la prevalenza 

dell’ipoacusia è molto più alta rispetto alla popolazione generale (dove, com’è 

noto, può stimarsi pari all’ 1-3/1000), seppure il suo valore è molto variabile 

nelle diverse casistiche, per differenze legate all’epoca ed alla modalità della 

diagnosi, oltre che alle caratteristiche neonatali ed alla co-morbidità, anche se si 

può considerare, in generale, inversamente proporzionale all’età gestazionale ed 
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al peso neonatale. Facendo riferimento agli indicatori di rischio (intesi come 

“indici di gravità” della prematurità) la prevalenza passa, infatti, dal 1.2% per i 

31 settimane EG al 7.5% in caso di 24 settimane EG e dal 1.4% al 4.8% al ridursi 

del peso neonatale (PN> 1500gr; PN<750gr). Considerando un deficit bilaterale 

con indicazione alla protesizzazione acustica, l’ipoacusia è recentemente 

riportata nel 1-9% dei prematuri con peso neonatale <1000 g. Si può quindi 

affermare che il monitoraggio periodico dell’incidenza dell’ipoacusia in TIN 

deve considerarsi uno strumento di verifica della qualità assistenziale. Inoltre è 

giusto sottolineare come in condizioni cliniche complesse, comuni nel bambino 

nato pretermine e spesso caratterizzate da co-morbidità (soprattutto in ambito 

neurologico e sensoriale), la diagnosi di deficit uditivo e l’intervento 

appropriato nei suoi confronti assumono rilevanza prognostica assoluta. 

Considerando gli aspetti relativi alla patogenesi ed alla fisiopatologia è ben 

chiaro che quello della “prematurità” non è solo, o piuttosto tanto, un problema 

di “immaturità” (come verrà discusso più avanti), quanto quello di 

un’esposizione a più fattori “patogenetici” di rischio audiologico (“ipossia, 

ipotensione, ipoglicemia, iperbilirubinemnia con necessità di 

exsanguinotrasfusione, oto-tossicità iatrogena etc.), che possono agire in 

maniera combinata e sinergica, sincrona e/o asincrona, sui vari componenti del 

sistema uditivo, rendendo la disfunzione uditiva e, quindi, la prognosi e la 

diagnosi assai più complesse. 

Gli indicatori di rischio audiologico per il prematuro ricoverato in TIN sono 

molteplici e, in genere, ben definibili. La loro conoscenza continua e mirata può 

permettere agli operatori sanitari l’attivazione di interventi di prevenzione 

primaria dell’ipoacusia. La riduzione del rumore, l’uso oculato dei farmaci 

ototossici (antibiotici, diuretici dell’ansa) in termini di dosaggio, durata e di 

associazioni farmacologiche sono, ad esempio, da considerare, soprattutto nei 

casi complessi di prematurità estrema, assistenza respiratoria invasiva e quadri 

clinici maggiori (infezioni, chirurgia, emorragie cerebrali, lesioni ipossico-

ischemiche, broncopneumo-displasia). 

 

Aspetti audiologici 

Alla complessità della condizione di prematurità e, soprattutto e dei fattori 

“patogenetici” di rischio corrisponde una complessità delle possibili disfunzioni 

uditive. Oltre all’ipoacusia sensoriale di varia entità, spesso asimmetrica, da 

lesione cocleare, la prematurità (in particolare in caso di iperbilirubinenemia, 
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ipossia, assunzione di farmaci ototossici, exsanguinotrasfusione e familiarità 

per disordini neurodegenerativi) è condizione di rischio per le “neuropatie 

uditive” (auditory neuropathy spectrum disorders). In queste la disfunzione 

della via afferente può riguardare la giunzione cito-neurale (pre- o post-

sinaptica) tra le cellule ciliate interne e le fibre del nervo cocleare o le stesse 

fibre (per depauperamento o deficit di conduzione). La disfunzione, 

indipendentemente da una compromissione della soglia uditiva che può essere 

anche normale (e quindi con oto-emissioni acustiche presenti), compromette 

soprattutto gli aspetti temporali (dissincronia) dell’informazione uditiva, con 

effetti anche devastanti sulla percezione uditiva, soprattutto verbale. 

Nei nati prematuri sono, tuttavia, state osservate anche lesioni delle vie uditive 

centrali (demielinizzazione, degenerazione puntiforme) e queste osservazioni 

possono mettersi in rapporto con disfunzioni dei processi centrali di 

elaborazione (auditory processing disorders), a loro volta correlabili con i 

disturbi del linguaggio, dell’attenzione e dell’apprendimento, spesso presenti 

nei bambini con una storia di prematurità. 

Considerando questa eterogeneità topografica e fisiopatologica e la possibilità 

di una coesistenza di disfunzioni diverse, dalla periferia alle sedi centrali del 

sistema uditivo (e tanto più probabili quanto più grave è il quadro 

neonatologico), ben si comprende la potenziale complessità dei quadri 

audiologici e della loro gestione. 

Già a partire dallo screening audiologico (universal newborn hearing 

screening), nei bambini prematuri viene raccomandato un percorso 

differenziato con la registrazione dei potenziali troncoencefalici con procedura 

automatica (automated auditory brainstem response, A-ABR), preferibilmente 

in associazione con le oto-emissioni acustiche (oto-acoustic emissions, OAEs), 

per prevenire i casi di falsa negatività in presenza di “neuropatie uditive” e/o di 

disfunzioni centrali. Nella nostra esperienza, che ha previsto in questi neonati e 

sino a poche settimane prima della stesura di questo testo la registrazione ABR 

di laboratorio (diagnostico), l’impiego dell’aABR è di certo concettualmente 

giustificato in termini di specificità. L’individuazione dei casi patologici affidata 

agli algoritmi (spesso non resi espliciti dalle aziende) implementati sugli 

strumenti “da screening”, limita la sensibilità della procedura rispetto all’ABR 

di laboratorio, sia riguardo alla diagnosi d’ipoacusia, sia all’individuazione della 

disfunzione neurale sui parametri di latenza. Riguardo alla diagnosi audiologica 

propriamente detta, questa deve avvalersi di tutte le procedure obiettive (dati 
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clinici, impedenzometria, OAEs, test elettrofisiologici) e, il più precocemente 

possibile, comportamentali, nelle condizioni operative e con le competenze 

adeguate. In questa fase alcuni aspetti soprattutto vanno tenuti presenti. 

Se i tempi ottimali della diagnosi e del conseguente intervento abilitativo si 

collocano al 4°- 6° mese di età (e per questa è probabilmente da privilegiare 

quella corretta), può accadere che nei bambini prematuri, soprattutto in 

condizioni complessive più gravi, questi tempi vengano condizionati e ritardati 

dalla priorità di emergenze cliniche con rilevanza prognostica “quoad vitam”. Il 

rispetto di tempi appropriati alle singole situazioni richiede spesso un 

coordinamento ed una stretta collaborazione tra operatori di Neonatologia ed 

Audiologia, fino alle situazioni di assistenza neonatologica nel corso di 

effettuazione delle procedure delle diagnostiche audiologiche ed ai casi in cui 

l’intervento abilitativo viene addirittura anticipato col proposito di stabilire un 

contatto ambientale/maternale nel piccolo paziente in gravi condizioni cliniche. 

Riguardo alla diagnosi propriamente detta devono essere fatte alcune 

considerazioni. Se non si può mettere in discussione la precocità dell’intervento 

audiologico, si devono tuttavia considerare le modificazioni non infrequenti del 

quadro audiologico e della soglia uditiva, più comunemente descritte nei 

bambini ex-pretermine in cui si osservano entro il primo anno di vita (ma con 

isolate osservazioni anche oltre questo limite) addirittura fino alla 

normalizzazione dei dati diagnostici, tali da condizionare l’indicazione 

riabilitativa (protesizzazione convenzionale vs impianto cocleare) e, più in 

generale, la prognosi audiologica. Tali osservazioni trovano ragione in fattori 

quali fenomeni “maturativi”, coesistenza di disfunzioni “transitorie” della 

periferia uditiva e/o del sistema afferente neurale (ANSDs, dissincronia) ed 

impongono una stretta osservazione dei casi patologici, soprattutto nei casi di 

incongruenza tra i dati audiologici (obiettivi e comportamentali) o tra questi, le 

indicazioni riabilitative audiologiche e l’“outcome” del trattamento. 

Queste situazioni possono, in qualunque momento, ricondurre il piccolo 

paziente alla valutazione diagnostica. In generale, ma in particolare in questi 

casi, si dovrà tenere presente l’eventuale indicazione all’elettrococleografia 

(ECochG) con derivazione trans-timpanica, unica procedura obiettiva in grado 

di valutare monoauralmente e con grande accuratezza lo stato della periferia 

uditiva, minimizzando il rischio di errori diagnostici e, in particolare, di 

sovrastima dell’ipoacusia. 
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Queste ultime considerazioni richiamano l’importante argomento del follow-up 

neonatologico/audiologico.  Questo dovrà essere improntato ai criteri sopra 

definiti nei casi diagnosticati come affetti da ipoacusia permanente, con 

indicazione a riabilitazione audiologica. Il follow-up neonatologico dovrà 

prevedere una “sorveglianza audiologica” anche nei bambini che abbiano 

superato le fasi dello screening e /o della prima valutazione diagnostica sia per 

l’osservazione, seppure sporadica (specifica condizione di rischio o 

concomitanza di altri eventi patogeni?), d’ipoacusia ad insorgenza tardiva e/o 

progressiva, sia per l’evidenza che tra gli adolescenti ed i giovani nati prematuri 

sono sempre più frequenti problematiche relative alla comunicazione, quali 

difficoltà nell’espressione verbale, nell’apprendimento, nell’attenzione, nel 

comportamento. 

In tutti i casi la gestione del follow-up del bambino ex pretermine ha vari 

elementi di complessità. L’esecuzione dei test di valutazione audiologica può 

presentare difficoltà per la coesistenza di deficit (soprattutto neurologici e 

sensoriali) e di problematiche cliniche che, oltre a limitare l’attendibilità degli 

esami, ne incrementano i tempi. Per gli stessi motivi anche l’organizzazione 

neonatologica del follow-up, che deve necessariamente tener conto delle risorse 

umane e di competenze delle singole strutture, può diventare impegnativa, 

soprattutto nei casi di utenza extra-territoriale, quando diventa necessario 

concentrare nella stessa scadenza consulenze di competenze diverse. 

Riguardo ai tempi da noi adottati nel follow-up audiologico, questo prevede 

controlli clinici/comportamentali ravvicinati (da quindicinali a trimestrali) nel 

primo anno nei bambini ipoacusici, sino alla verifica dell’appropriatezza del 

trattamento abilitativo. Dopo il primo anno e sino all’età pre-scolare si 

mantiene una cadenza dei controlli tri-/semestrali. Nei casi d’ipoacusia 

lieve/media e monolaterale (indipendentemente dal grado), laddove non 

vengano adottati provvedimenti abilitativi, si mantiene un controllo 

strumentale/obiettivo al 3°, 6° e 12° mese di età corretta, per poi attuare una 

sorveglianza audiologica. I bambini che risultino bilateralmente normali sono 

in genere indirizzati alla sorveglianza. 

 

Ruolo della famiglia e “Patto di Cura” 

L’appropriatezza dell’intervento audiologico nel neonato pretermine, ancora di 

più che in altre condizioni, non può prescindere dal pieno coinvolgimento della 

famiglia e dall’instaurarsi di un “patto di cura” tra essa e gli operatori sanitari. 
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Tale coinvolgimento deve partire dall’informazione responsabilizzante, seppure 

non allarmistica, riguardo al rischio audiologico ed alla necessità di attuare 

procedure diagnostiche, che potranno andare oltre le fasi iniziali dello screening 

neonatale che, laddove abbia esito “pass”, non rappresenta di per se 

un’immunizzazione rispetto ad un deficit uditivo. 

Il coinvolgimento della famiglia dovrebbe anche prevedere di consentire al 

piccolo durante la degenza in TIN l’esposizione alla voce ed alle sonorità 

materne che, oltre a ridurre la frequenza degli episodi di apnea e di bradicardia, 

avrebbero un impatto favorevole sullo sviluppo del sistema uditivo e del 

linguaggio. 

Per il conseguimento di un intervento appropriato ed efficace, soprattutto nel 

follow-up e nella sorveglianza audiologica, il “patto” deve essere esteso al 

Pediatra di famiglia ed agli operatori dei Servizi territoriali e di assistenza 

domiciliare, assieme a quelli più direttamente coinvolti nel trattamento 

abilitativo (Logopedista, Audioprotesista), con un ruolo delle strutture 

centralizzate non direttivo, ma di coordinamento e di sede di confluenza delle 

diverse competenze. 

 

Conclusioni 

La valutazione e la gestione del bambino ex pretermine ha comunemente 

caratteri di peculiarità e complessità, che in Audiologia infantile si ritrovano 

forse solo nei casi sindromici dismorfologici e che, al pari di questi, spesso non 

rimangono limitate alla prima infanzia, ma si possono estendere all’adolescenza 

e, di fatto, fino all’età adulta. L’attuazione di un intervento adeguato (per tempi 

e modalità) ed il conseguimento di “outcome” ottimali deve prevedere, nella 

diagnosi e nel follow-up un approccio multidisciplinare e multiprofessionale 

aggregato in team (nelle situazioni più favorevoli) o, comunque, con 

l’opportunità di un’interazione tra competenze ed operatori diversi. In queste 

condizioni e con più urgenza rispetto ad altre che caratterizzano l’intervento in 

Audiologia infantile, si dovrà prevedere una comunicazione costante con la 

famiglia ed il coinvolgimento suo e del contesto di supporto (Pediatra di libera 

scelta, operatori sanitari e “care giver”, educatori) in un “patto di cura” e di 

responsabilità che permetta di conseguire una continuità assistenziale e gli 

obiettivi migliori nel breve e nel lungo termine. 

 

 



 
 

112 

 

 
 

Suggerimenti bibliografici 
EURO-PERISTAT Project with SCPE and EUROCAT: European Perinatal Health Report. 
The health and care of pregnant women and babies in Europe in 2010. May 2013. 
 
Jarjour IT, Neurodevelopmental outcome after extreme prematurity: a review of the 
literature. Pediatr Neurol. 2015 Feb;52(2):143-52. 
 
Moore T, Hennessy EM, Myles J, Johnson SJ, Draper ES, Costaloe KL, Marlow N. 
Neurological and developmental outcome in extremely preterm children born in England 
in 1995 and 2006: the EPIcure studies, BMJ 2012; 345: e7961- 
 
Santarelli R, Starr A, Michalewski HJ, Arslan E.Neural and receptor cochlear potentials 
obtained by transtympanic electrocochleography in auditory neuropathy. Clin 
Neurophysiol 2008 may; 119(5): 1028-41. 
 
van Dommelen P, Verkerk PH, van Straaten HL. Hearing loss by week of gestation and 
birth weight in very preterm neonates. J Pediatr 2015;166(4):840-843. 
 
Vohr BR. Language and hearing outcomes of preterm infants. Semin Perinatol 2016; 
40:510-519. 
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2.3 
Sindrome Di Down: Lavorare In Rete È Una Sfida Possibile 
Agnese Feresin, Elena Bianco e Roberta Pizzolo 

 

La Sindrome di Down (SD) è la cromosomopatia più comune della specie 

umana, colpisce circa 1 su 700 nati vivi. La presenza di materiale genetico 

soprannumerario, relativo al cromosoma 21 è responsabile di numerose 

anomalie embriologiche, anatomo-strutturali e funzionali. Sebbene alcuni tratti 

fenotipici siano caratteristici, la SD può presentarsi con quadri clinici 

eterogenei. Il ritardo cognitivo, che è presente nella quasi totalità dei casi, può 

essere di grado variabile da lieve (QI 50-70) a severo (QI 20-35). Le alterazioni 

anatomo-funzionali possono riguardare qualsiasi distretto ed essere presenti fin 

dalla nascita o insorgere e aggravarsi successivamente. Di conseguenza, sono 

influenzate la qualità di vita, il funzionamento e la partecipazione sociale dei 

bambini con SD. La Sindrome di Down non è una “malattia” e non può pertanto 

essere curata; è una “caratteristica della persona” e in quanto tale accompagna 

il soggetto per tutta la vita. 

La tabella 1 raggruppa le patologie di carattere generale, le problematiche 

otorinolaringoiatriche/audiologiche e i disturbi funzionali più frequentemente 

presenti nella SD. Spesso molti di questi aspetti patologici coesistono. Ne 

conseguono: un alto grado di complessità dei casi, notevoli difficoltà nella 

comprensione delle problematiche e quindi nella loro gestione, un effetto di 

tipo “moltiplicativo” sulla disabilità e alti costi economici, sociali, umani per le 

famiglie coinvolte.  

I problemi otorinolaringoiatrici e audiologici rappresentano una comorbidità 

presente nel 50-75% dei pazienti con SD, e forse sono sottostimati. Numerosi 

studi hanno evidenziato che circa il 50% dei bambini con SD necessita di 

almeno un consulto specialistico otorinolaringoiatra nei primi anni di vita.  

La Joint Committee of Infant Hearing riconosce la SD come un fattore di 

rischio audiologico. Inoltre, nella SD spesso coesistono varie condizioni quali la 

prematurità, il ricovero in terapia intensiva neonatale, le problematiche 

perinatali gravi e le malformazioni cranio-facciali, che costituiscono fattori di 

rischio audiologici indipendenti. Il deficit uditivo riguarda infatti circa l’80% dei 

bambini con SD e comporta gravi ripercussioni sullo sviluppo comunicativo-

linguistico, cognitivo, comportamentale e sugli apprendimenti. Più 

frequentemente, la perdita uditiva è di grado lieve-moderato e di tipo 
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trasmissivo, in relazione ad anomalie morfologiche, funzionali e 

immunologiche. Le problematiche di tipo trasmissivo, ad eziologia 

multifattoriale e carattere ricorrente non sempre sono risolvibili con i 

trattamenti convenzionali e possono perdurare cronicamente. Talvolta il deficit 

trasmissivo può essere associato a un danno di tipo neurosensoriale, spesso su 

base malformativa.  

L'ipoacusia non adeguatamente trattata influisce negativamente sul benessere 

psico-fisico, aggravando il ritardo mentale, ostacolando l'apprendimento, il 

linguaggio, l'inserimento scolastico e può aumentare il rischio isolamento 

sociale e di depressione nel tempo. Sebbene molto frequenti, le problematiche 

audiologiche nella SD sono ancora sottostimate e misconosciute, e dunque poco 

indagate. Quando non identificate, le conseguenze dell’ipoacusia, possono 

essere sovrapposte ed erroneamente attribuite al ritardo cognitivo e quindi 

ricondotte alle caratteristiche tipiche della SD, senza il meritevole 

approfondimento. Oggi, grazie ai programmi di screening uditivo neonatale e 

sorveglianza audiologica è possibile giungere tempestivamente alla corretta 

diagnosi. Se precocemente identificato e adeguatamente trattato, il deficit 

uditivo può ridurre la disabilità.  

 

Una gestione multidisciplinare: la nostra esperienza 

Pochi sono gli studi clinici rigorosi sulla gestione delle problematiche 

otorinolaringoiatriche e audiologiche nella SD e mancano raccomandazioni 

forti su cui poggiare le proprie scelte terapeutiche. Un nuovo modello per la 

presa in carico di quadri così complessi potrebbe pertanto essere d’aiuto.  

Il nuovo modo di guardare alla disabilità introdotto con l’International 

Classification of Functioning, Disability and Health del 2001, supporta 

l’importanza di adottare un approccio multidisciplinare. In quest’ottica, il 

confronto e il dialogo tra i diversi professionisti e la conseguente possibilità di 

condividere le scelte operative all'interno di un progetto terapeutico/piano 

assistenziale comune potrebbe costituire un approccio valido nella SD. 

L'esperienza di collaborazione tra il Centro riabilitativo AGBD (Associazione 

Genitori Bambini con Sindrome di Down) di Verona e l'IRCCS materno-

infantile "Burlo Garofolo" di Trieste fornisce un esempio di gestione condivisa 

di bambini con SD e problematiche otorinolaringoiatriche ed audiologiche 

complesse.  
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Il Centro AGBD di Verona affronta le problematiche relative alla presa in carico 

riabilitativa di persone con SD grazie a un team multidisciplinare 

(neuropsichiatra infantile, psicologo, logopedista, fisioterapista, neuro-

psicomotricista, terapista occupazionale). Da oltre trent’anni si pone come 

obiettivo quello di accompagnare il bambino e la sua famiglia dal momento 

della diagnosi, per tutta l’età evolutiva. Fulcro dell’attività terapeutica è la 

stesura del progetto riabilitativo individualizzato da parte dell’equipe 

multidisciplinare. Nella pianificazione si richiede agli operatori sanitari la 

conoscenza delle principali problematiche tipiche della SD senza tralasciare la 

specificità del bambino, con le sue competenze comunicative-linguistiche, le 

risorse cognitive, l’espressione della sua affettività. Il fine ultimo a cui si 

protende è il raggiungimento del massimo livello di autonomia possibile del 

soggetto per una soddisfacente qualità di vita. 

L’esigenza di una collaborazione con un centro audiologico di terzo livello è 

nata dalla constatazione che, nonostante l’elevata incidenza di comorbidità 

audiologiche nella SD riportata in letteratura e l’effettiva presenza di casi con 

molteplici fattori di rischio audiologici e con problematiche 

otorinolaringoiatriche ricorrenti, poche erano le indagini specialistiche. Grazie 

ad alcuni approfondimenti formativi teorici e pratici sugli aspetti audiologici 

nella SD è maturata la consapevolezza che l’identificazione, la diagnosi e la 

presa in carico delle problematiche audiologiche e in particolare dell’ipoacusia è 

possibile. Il bambino con sospetto uditivo viene inviato alla SC di 

Otorinolaringoiatria e Audiologia del “Burlo Garofolo” di Trieste, dove viene 

organizzato un ricovero ordinario. Grazie all’esecuzione di una serie di 

valutazioni specialistiche (audiologica, otorinolaringoiatrica, oculistica, 

odontostomatologica, radiologica, ecc.) e approfondimenti individualizzati sui 

bisogni del caso, si segue un percorso di inquadramento diagnostico-eziologico 

per giungere all’indicazione di opportune soluzioni terapeutiche. Il ricovero in 

tempo unico permette di programmare, quando indicato, anche eventuali 

interventi chirurgici (es. adenoidectomia, tonsillectomia, posizionamento di 

drenaggi transtimpanici) e procedure (es. polisonnografia notturna).  

I pediatri di famiglia sono parte integrante del percorso: vengono coinvolti in 

fase preliminare attraverso la richiesta di compilazione di un questionario 

strutturato per la raccolta anamnestica e in fase post-valutativa con l’invio della 

relazione conclusiva. Anche i genitori contribuiscono, rispondendo a opportuni 

questionari a identificare le problematiche di maggior rilievo.  
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Le scelte terapeutiche e le strategie riabilitative indicate sono costantemente 

condivise tra il centro di terzo livello, i diversi specialisti coinvolti (audiologo, 

audioprotesista, logopedista, audiometrista, …), il centro riabilitativo e i 

pediatri di famiglia grazie a reciproci aggiornamenti per tutta la durata del 

percorso.  

Una solida alleanza terapeutica con la famiglia è un obiettivo importante da 

perseguire per la riuscita un percorso così complesso. Genitori e caregivers sono 

aiutati a comprendere le problematiche dei figli e accompagnati nelle diverse 

fasi evolutive e di sviluppo al fine di diventare “competenti” nel riconoscerne 

limiti e potenzialità e “alleati” del processo assistenziale.   

 

Tabella 1. Elenco delle più frequenti problematiche mediche, 

otorinolaringoiatriche ed audiologiche e funzionali nelle SD 

Problematiche mediche 

Cardiopatia congenita  

Disturbi endocrinologici: ipotiroidismo, diabete mellito, obesità, ritardo di 

crescita staturale 

Disturbi gastroenterologici: reflusso gastro-esofageo, celiachia, 

malassorbimento, stenosi del piloro, atresia duodenale, pancreas anulare, Malattia 

di Hirschsprung, ano imperforato 

Disturbi immunologici: ipoplasia timica, linfopenia T e B, difettiva chemiotassi 

neutrofila, allergie 

Disturbi dell’apparato respiratorio: ipoplasia polmonare, ipertensione 

polmonare 

Disturbi ematologici: anemia, sideropenia, disordini mieloproliferativi 

transitori, leucemia mieloide acuta, leucemie, policitemia, linfomi 

Disturbi dell’apparato visivo: cataratta, strabismo, disturbo di refrazione, 

nistagmo 

Disturbi dermatologici: xerosi, dermatite atopica, dermatite allergica, acne, 

alopecia areata 

Disturbi neurologici: epilessia (Sindrome di West), demenza 

Disturbi odontostomatologici: ipodontia, ritardo eruzione dentale 

Disturbi dell’apparato genitourinario: criptorchidismo, ipospadia, agenesia 

e ipoplasia renale, infertilità 

Invecchiamento precoce 

Problematiche otorinolaringoiatriche ed audiologiche 
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Otologia 

Aspetti morfologici e funzionali: ipoplasia mastoide, microtia, condotto uditivo 

esterno stenotico, anomalie dell’orecchio interno (ipoplasia cocleare e del canale 

uditivo interno, acquedotto vestibolare allargato, malformazioni ossiculari) 

disfunzione tubarica (ipotonia, disfunzione cigliare, riduzione dei condrociti 

tubarici) 

Conseguenze patologiche: ipoacusia trasmissiva/mista/neurosensoriale, Otite 

media effusiva, Presbiacusia 

Rinologia 

Aspetti morfologici e funzionali: ipoplasia del terzo medio facciale, naso stretto e 

piatto con ispessimento della mucosa ossa nasali, assenza ossa nasali, narici 

strette, seni nasali ridotti, nasofaringe stretta, 

Conseguenze patologiche: riniti e sinusiti croniche, Ipertrofia adenoidea 

Orofaringe 

Aspetti morfologici e funzionali: macroglossia, glossoptosi, palato ogivale, 

micrognazia, orofaringe stretta, ipotonia, frenulo labiale corto 

Conseguenze patologiche: ipertrofia tonsillare, Sindrome delle apnee ostruttive del 

sonno 

Laringologia 

Aspetti morfologici e funzionali: stenosi ipoglottide, laringomalacia, 

tracheomalacia, stenosi tracheale 

Conseguenze patologiche: fistole tracheo-esofagee, maggiori rischi anestesiologici 

(stridor intraoperatorio/post-intubazione), lesione del nervo laringeo ricorrente 

durante la chirurgia toracica 

Distretto cervicale 

Aspetti morfologici e funzionali: iperlassità legamentosa  

Conseguenze patologiche: instabilità atlanto-assiale 

Problematiche funzionali 

Deficit intellettivo di grado variabile (deficit di memoria a breve termine e/o a 

lungo termine, viso-percettivo, delle funzioni adattive, delle funzioni esecutive, di 

attenzione) 

Ritardato sviluppo motorio, della coordinazione e dell’equilibrio 

Disturbo di suzione, masticatorio, deglutitorio 

Difficoltà alimentare e disfagia 

Disturbo linguistico  

Quadri psicopatologici, autismo 
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Alcune raccomandazioni 

Grazie a questo esempio di collaborazione possiamo suggerire alcune 

raccomandazioni concrete che potrebbero essere d’aiuto per maturare altre 

esperienze di presa in carico multidisciplinare nella SD.  

1. Costruire e mantenere una solida alleanza terapeutica con la famiglia del 

bambino con SD: 

� per accompagnarla nel difficile percorso di accettazione della diagnosi di 

SD e spesso anche di diagnosi secondarie, come quella di una ipoacusia; 

� per includerla nelle scelte dei percorsi da attivare, con trasparenza sugli 

obiettivi e sui risultati dei trattamenti intrapresi; 

� per motivarla alla partecipazione nel percorso medico-riabilitativo in tutte 

le sue fasi; 

� per sostenerla nei momenti critici del ciclo di vita. 

2.Formare, educare e mettere in relazione tutti coloro che sono coinvolti nel 

percorso evolutivo dei bambini con SD:  

� tutti i professionisti (medici e riabilitatori) per parlare un linguaggio 

comune e per pianificare le scelte prioritarie negli interventi terapeutici; 

� il pediatra di famiglia per coinvolgerlo e responsabilizzarlo nel 

coordinamento del percorso evolutivo e dei vari approfondimenti specialistici 

secondo le più recenti linee guida; 

� genitori e caregivers per sostenerli nella comprensione delle diverse 

problematiche, tra cui quella uditiva e per insegnarli ad affrontarle; 

� insegnanti ed educatori per facilitare l’ascolto e l’apprendimento negli 

ambienti scolastico e ricreativo; 

� i compagni di classe e i coetanei per favorire una reale integrazione 

scolastica e sociale. 

3.Garantire l’esecuzione dello screening uditivo neonatale, in rispetto dei Livelli 

Essenziali di Assistenza e realizzare una sistematica sorveglianza audiologica 

per tutti i bambini con SD, alla luce dei molteplici fattori di rischio audiologici 

presenti. 

4.Creare e consolidare reti di collaborazioni tra punti nascita, centro 

diagnostico eziologico, centro riabilitativo e pediatri di famiglia a partire dalla 

diagnosi prenatale/precoce. 
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5.Implementare la ricerca multidisciplinare sulla SD in modo da favorire 

evidenze per lo sviluppo di linee guida in ambito audiologico e 

otorinolaringoiatrico. 

6.Rispettare il sapere altrui e il ruolo dei diversi professionisti per la tutela della 

salute del bambino.  

 

 

Conclusioni 

Lavorare insieme per creare un orientamento comune non è sempre facile e 

richiede un’organizzazione basata sul confronto degli specialisti e delle figure 

coinvolte al fine di garantire il raggiungimento di comuni obiettivi. Riteniamo 

che l’approccio multidisciplinare sia un’opportunità motivante di crescita 

professionale, da perseguire per far nascere nuove idee e proporre principi di 

pratica clinica. Nella SD lavorare in rete è una sfida possibile! 
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Agnese Feresin, dopo la laurea in medicina e chirurgia presso l’università di Trieste nel 

2018 con una tesi sullo screening uditivo e la sorveglianza audiologica, ha proseguito le 

sue ricerche in audiologia presso la struttura complessa di otorinolaringoiatria e 

audiologia dell’istituto di ricovero e cura a carattere scientifico “Burlo Garofolo” di 

Trieste con una borsa di studio. La collaborazione di cui tratta il capitolo è nata grazie a 

dei corsi di formazione tenuti da Eva Orzan a Verona, presso il centro associazione 
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genitori bambini con sindrome di Down (ACGD) e a Trieste al Burlo Garofolo, ai quali 

hanno attivamente partecipato anche Elena Bianco, logopedista, e Roberta Pizzolo, 

neuropsichiatra infantile e direttore sanitario del centro. Elena Bianco ha esperienza e 

interesse nei disordini oro-alimentari e percettivo-uditivi nella sindrome di Down. I 

principali interessi di Roberta Pizzolo riguardano gli aspetti clinici e riabilitativi nella 

sindrome di Down e l’approccio sistemico relazionale nel percorso diagnostico e 

terapeutico con il minore. 
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2.4  
Sindrome Di Usher E Altre Distrofie Retiniche Ereditarie 
Associate A Disturbi Di Pertinenza Audiologica: Ruolo 
Dell’Equipe Multidisciplinare 
Maria Rosaria Barillari, Valentina Di Iorio, Francesco Testa, Sandro Banfi, 

Giuseppe Costa, Umberto Barillari e Francesca Simonelli 

 

Ciliopatie dell’orecchio interno e della retina 

Molti quadri sindromici caratterizzati dalla concomitante presenza di un danno 

a carico dell’orecchio interno e della retina rientrano nell’ambito delle 

cosiddette “ciliopatie”, ampio gruppo di patologie ereditate geneticamente e 

caratterizzate dal malfunzionamento delle cilia (sia mobili che primarie), parte 

costituente e funzionale di diversi organi e sistemi quali l’orecchio medio e 

interno, la retina, il rene e l’apparato respiratorio. La loro presenza riveste un 

ruolo fondamentale già prima della nascita, permettendo lo sviluppo 

dell’embrione, la migrazione di alcune cellule e la differenziazione tissutale. Tra 

le patologie del cilium che interessano sia la retina che l’apparato audio-

vestibolare, la più nota è senza dubbio la Sindrome di Usher (USH). La 

prevalenza è stimata intorno a 3.5-6.2/100.000 nella popolazione Europea, è 

presente nel 3-6% delle persone affette da ipoacusia neurosensoriale congenita, 

nel 18% delle persone con Retinite Pigmentosa e nel 50% della popolazione 

sordo-cieca, ed è considerata la prima causa di disabilità visiva associata ad 

ipoacusia. La modalità di trasmissione è di tipo autosomico recessivo ed è 

clinicamente caratterizzata da ipoacusia di grado variabile associata a Retinite 

Pigmentosa (RP), in presenza o meno di alterazioni dell’equilibrio. La RP è una 

distrofia retinica ereditaria il cui primum movens è rappresentato da una 

degenerazione progressiva dello strato retinico esterno che colpisce prima i 

bastoncelli (fotorecettori che operano in situazioni di scarsa visibilità 

garantendo la visione scotopica) e successivamente i coni; le caratteristiche 

cliniche della RP sono rappresentate da una progressiva distrofia dell’epitelio 

pigmentato retinico con accumulo di pigmento di tipo osteoblastico nella 

periferia retinica e da un’alterazione dell’elettroretinogramma (ERG). Il 

sintomo di esordio della RP è la cecità notturna, vale a dire una difficoltà nella 

visione notturna con scarso o nullo adattamento al buio. La cecità notturna può 

essere ulteriormente associata a: difficoltà di adattamento alle variazioni di 

luminosità ambientale (fotofobia), riduzione concentrica del campo visivo 
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(visione tubulare), alterazioni della percezione dei colori e riduzione della 

visione centrale (specie negli stadi più avanzati della malattia). Tali alterazioni 

possono presentare un andamento progressivo più o meno rapido nel tempo, 

con una notevole variabilità in base al genotipo associato; la presenza di 

complicanze, rappresentate frequentemente da cataratta ed edema maculare 

cistoide, possono aggravare il quadro clinico con ulteriore compromissione 

della capacità visiva, dell’autonomia del paziente e della qualità della vita.  

 

Classificazione della Sindrome di Usher 

La USH viene distinta in tre principali categorie in base alla severità del danno 

audio-vestibolare e all’epoca di insorgenza della RP. Le caratteristiche cliniche 

di ciascuna forma di USH e i principali geni coinvolti sono riportati in Tabella 1.  

La Sindrome di Usher di I tipo (USH1) risulta essere la forma più severa e 

riguarda il 40% di tutti i casi di USH; in tali pazienti il deficit uditivo si associa, 

oltre alla RP, anche a disturbi periferici dell’equilibrio (spesso areflessia 

labirintica bilaterale), con conseguente ritardo globale dello sviluppo motorio 

che si manifesta nella prima infanzia con un ritardo nell’inizio della 

deambulazione autonoma (dai 18 mesi ai 2 anni di età), difficoltà nel controllo 

del capo e nell’acquisizione della posizione seduta e difficoltà nell’acquisizione 

del linguaggio, in assenza di una terapia precoce e adeguata. Clinicamente la RP 

si caratterizza per la comparsa di cecità notturna associata ad una progressiva 

riduzione del campo visivo. Un tempo tali pazienti erano destinati alla sordo-

cecità, ma attualmente la diagnosi precoce di una perdita uditiva 

severa/profonda consente di rimediare almeno all’impairment uditivo tramite 

l’impianto cocleare e adeguata riabilitazione logopedica. 

Alla base di una collaborazione multidisciplinare potrebbe essere pertanto utile 

eseguire una valutazione integrata audio-oftalmologica nei pazienti pediatrici 

affetti da ipoacusia congenita e quindi positivi allo screening neonatale, se vi è il 

riscontro di un ritardo nella deambulazione autonoma o difficoltà di equilibrio, 

o nei casi di familiarità per RP, ipoacusia congenita o USH, specie nei casi già 

sottoposti a test genetico per la ricerca delle mutazioni a carico dei geni GJB2 e 

GJB6, con risultato negativo; ciò potrebbe contribuire ad identificare 

precocemente forme sindromiche correlate alla MYO7A partendo dai soli dati 

audiologici. 

Dati molto interessanti emersi da un recente studio hanno inoltre rilevato la 

presenza della seguente mutazione in omozigosi c.3696_3706del 
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(p.R1232Sfs*72) a carico del gene MYO7A come responsabile di un ulteriore 

sottotipo clinico di USH1B in cui la RP non è associata ai disturbi uditivi più 

comunemente descritti, bensì a forme compatibili con lo spettro della 

neuropatia uditiva.  

La Sindrome di Usher di tipo II (USH2) è la più frequente, rappresentando 

circa il 60% dei casi di USH. Tale categoria di pazienti, a causa del grado 

moderato di ipoacusia, trae grossi benefici dalla protesizzazione acustica. La 

perdita uditiva può essere percepita dagli individui affetti da USH2 come 

progressiva a causa di un peggioramento con gli anni nella percezione del 

parlato; la letteratura non è universalmente concorde sulla progressione del 

deficit uditivo ma studi eseguiti su campioni ampi di pazienti USH2 e con 

follow-up molto lunghi (17-20 anni) dimostrano un’ipoacusia stabile nel tempo 

o solo in alcuni casi lentamente progressiva. Poiché il rilievo anamnestico della 

progressione del danno uditivo coincide spesso con il peggioramento della RP è 

probabile che vi sia una peggiore percezione del parlato perché viene a mancare 

il supporto visivo necessario per la lettura labiale in quei (ormai rari) casi non 

adeguatamente protesizzati. Ottenere degli ottimi risultati con la 

protesizzazione acustica e monitorarli nel tempo deve essere dunque l’obiettivo 

principale dell’audiologo nei pazienti USH2, proprio per cercare di mantenere 

un supporto uditivo valido nel momento in cui il deficit visivo andrà 

inevitabilmente ad esordire e a progredire nel tempo.  

La Sindrome di Usher di tipo III (USH3) è la forma meno frequente (< al 3% 

dei casi) e con il più alto tasso di eterogeneità clinica. 

La tabella di seguito riassume le caratteristiche cliniche e genetiche delle 

principali forme di sindrome di Usher.    

Tipo Deficit 

uditivo 

Deficit 

vestibolare 

Epoca di 

esordio 

della 

Retinite 

pigmentosa 

Principali 

geni 

coinvolti 

USH1 Ipoacusia 

congenita di 

tipo 

neurosensoriale, 

bilaterale 

profonda  

Presente, spesso 

caratterizzato 

da areflessia 

labirintica 

bilaterale 

Precoce, 

durante la 

prima decade 

di vita 

MYO7A (forma 

più frequente, 

USH1B); 

USH1C; 

CDH23; 

PCDH15; 
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USH2 Ipoacusia 

congenita di 

tipo 

neurosensoriale, 

bilaterale, di 

grado 

moderato-

severo (“sloping 

audiogram”), 

solitamente non 

progressiva. 

Notevole la 

variabilità inter-

individuale con 

possibilità di 

forme lievi di 

ipoacusia 

Assente Generalmente 

dopo la 

pubertà 

USH2A;  

meno 

frequentemente 

GPR98 

DFNB31 

USH3 Ipoacusia di 

tipo 

neurosensoriale, 

bilaterale, ad 

insorgenza 

variabile, in 

genere 

rapidamente 

progressiva 

Frequentemente 

presente 

Variabile, sia 

per entità che 

per velocità di 

progressione 

(compare in 

genere tra la 

tarda 

adolescenza e i 

vent’anni) 

CLRN1 

 

I percorsi audiologici e oftalmologici 

Come è noto, i disturbi permanenti dell’udito possono essere diagnosticati 

molto precocemente attraverso i percorsi di screening uditivo neonatale 

universale, ed è quindi possibile scegliere la terapia protesico-riabilitativa più 

adeguata alle esigenze del paziente, allo scopo di eliminare o minimizzare le 

conseguenze della deprivazione uditiva; relativamente all’inquadramento 

diagnostico precoce della RP, non esistono dei veri e propri protocolli di 

screening ma ci sono test oftalmologici specifici di I e II livello  che possono 

essere eseguiti in base all’età del bambino e al suo grado di collaborazione, 
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primo fra tutti l’esame del fondo oculare e la sua fotografia (retinografia) 

associato ad un elettroretinogramma (ERG) che ha lo scopo di misurare i 

potenziali di azione dei fotorecettori retinici quando vengono stimolati da un 

impulso luminoso . L’ERG permette di valutare in modo distinto la funzionalità 

dei due tipi di fotorecettori (coni e bastoncelli) ed ha un significato diagnostico 

ancora maggiore rispetto al fondo oculare nel bambino molto piccolo e negli 

stadi iniziali della malattia dato che, anche in presenza di un fondo oculare nella 

norma, il tracciato che ne deriva è spesso estinto o di ampiezza molto ridotta, 

presentando così una maggiore sensibilità nell’identificare precocemente il 

danno fotorecettoriale. Il campo visivo Goldmann e la valutazione dell’acutezza 

visiva centrale vengono solitamente eseguiti a partire dalla seconda infanzia (o 

nella prima infanzia solo se il bambino è particolarmente collaborante). Le 

indagini diagnostiche di II livello, utili anche per il monitoraggio della malattia, 

sono invece rappresentate da: test dei colori, tomografia a coerenza ottica, 

autofluorescenza retinica, microperimetria ed elettroretinogramma multifocale. 

La Tomografia a Coerenza Ottica (OCT) è un esame particolarmente utile per 

accertare la presenza di eventuali complicanze maculari che possono associarsi 

alla malattia quali l’edema maculare cistoide. Trattandosi di bambini molto 

piccoli, non è infrequente l’assenza di collaborazione da parte loro, specie 

nell’esecuzione degli esami elettrofunzionali (ERG) e del fondo oculare; per tale 

motivo, analogamente a quanto viene fatto per la registrazione dei potenziali 

evocati uditivi, potrebbe rendersi necessaria l’esecuzione di tali esami in narcosi 

allo scopo di confermare il sospetto clinico ed indirizzare il paziente alla 

diagnosi molecolare precoce. 

 

La variabilità fenotipica USH2 

Mentre la USH1 correlata a mutazioni del gene MYO7A presenta quadri 

fenotipici quasi del tutto sovrapponibili con insorgenza precoce di RP ed 

ipoacusia neurosensoriale bilaterale congenita severa-profonda e disturbi 

dell’equilibrio, la USH2 presenta una estrema variabilità nella correlazione 

genotipo/fenotipo, specie in relazione al deficit uditivo. Come è emerso 

dall’analisi dei dati disponibili presso il Centro Studi Retinopatie Ereditarie 

dell’Università della Campania “L. Vanvitelli”, alcune mutazioni a carico dello 

stesso gene USH2A, sono in grado di determinare , a parità di danno retinico, 

quadri audiologici molto diversi fra loro, con mutazioni che determinano forme 

di ipoacusia congenita bilaterale non progressiva di grado moderato-severo 
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(c.802G>A esone 5; c.11660G>C esone 60 in eterozigosi), più accentuate sui  

toni acuti (PTA compreso tra 63 e 72 dB) fino a mutazioni (c.1912T>G esone 

11;c.11434_11435 esone 59 in eterozigosi) che determinano forme molto più 

gravi, pantonali, di ipoacusia neurosensoriale bilaterale (PTA compreso tra 80 e 

90dB), o un deficit uditivo assolutamente lieve (c.232T>G esone 2;c.5788C>T 

esone 29 in eterozigosi) sui toni medio-acuti (PTA compreso tra 25 e 30 dB), 

senza tendenza a progredire nel tempo e spesso non riferito dai pazienti ma 

messo in evidenza dallo specialista audiologo nell’ambito della gestione 

multidisciplinare. Inoltre, mutazioni a carico del gene USH2A possono essere 

responsabili di forme di retinite pigmentosa isolate in assenza di un 

coinvolgimento audio-vestibolare. Da una nostra recente analisi retrospettiva 

basata sulla revisione delle cartelle cliniche di 45 pz con diagnosi molecolare 

confermata di USH2A e sui dati relativi all’ ultimo controllo audio-vestibolare, 

confermiamo  come in follow-up sufficientemente lunghi per ogni singolo 

paziente (da 13 a 25 anni) non si sviluppino in tale categoria di USH2 né 

disturbi dell’equilibrio né progressione del deficit uditivo, con curve 

audiometriche stabili nel tempo in termini di PTA e morfologia ed esame 

vestibolare nei limiti di norma. Una ulteriore differenza tra USH1 e USH2, come 

dimostrato da studi longitudinali inerenti l’esordio e l’evoluzione della RP, 

risiede nel fatto che i pazienti USH1B (MYO7A-correlati), oltre ad un esordio 

molto precoce della RP, mostrano anche una riduzione dell’acuità visiva e del 

campo visivo periferico molto più rapidamente ingravescente rispetto alla 

forma USH2A con riscontro di cecità totale in tempi molto più brevi (circa 15 

anni prima nei pazienti MYO7A).  

 

Dal fenotipo al genotipo 

Secondo il nostro parere, proprio in base alla estrema variabilità fenotipica, 

sarebbe raccomandato eseguire una valutazione audiologica tramite 

audiometria tonale, impedenzometria e ABR nei pazienti che presentano 

familiarità per USH2 o in generale in tutti i pazienti adulti affetti da RP insorta 

dopo la seconda decade di vita, anche se questi non riferiscono problematiche 

uditive; ciò è molto utile allo scopo di differenziare clinicamente forme isolate 

di RP da forme associate ad ipoacusia, seppur lieve, e quindi compatibili con 

forme sindromiche di USH2, al fine di indirizzare la diagnosi molecolare. Una 

volta confermata tramite la valutazione oftalmologica di I livello la presenza di 

RP (sia isolata che associata ad ipoacusia) è opportuno sottoporre il paziente ed 
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i suoi familiari ad una consulenza genetica mirata, che valuterà 

successivamente l’opportunità di una indagine genetica più approfondita e 

specifica allo scopo di identificare le precise basi molecolari della malattia e 

quindi il gene responsabile. A questo proposito, il recente sviluppo delle 

tecniche di Sequenziamento di Nuova Generazione (Next Generation 

sequencing, NGS) ha dato un forte impulso alla diagnostica molecolare di 

condizioni ad alta eterogeneità genetica, come appunto la Sindrome di Usher, 

per la quale ad oggi è possibile ottenere una correlazione genotipo-fenotipo 

nella stragrande maggioranza dei casi. Una volta riscontrata la mutazione 

responsabile della malattia in un determinato paziente si procederà, ove 

possibile, all’analisi di segregazione nei familiari (genitori, fratelli ecc), 

utilissima anche per un counseling genetico in previsione di ulteriori 

gravidanze. 

 

I vantaggi di un approccio clinico multidisciplinare integrato 

È interessante notare come vi siano alcuni quadri clinici quasi del tutto 

sovrapponibili alla Sindrome di Usher di I tipo, caratterizzati da insorgenza 

precoce di RP ed ipoacusia neurosensoriale bilaterale congenita, in realtà dovuti 

a meccanismi patogenetici e mutazioni geniche indipendenti dalla Sindrome di 

Usher; in tal caso solo l’approccio clinico multidisciplinare integrato tra oculisti, 

audio-foniatri, genetisti e pediatri, basato sulla valutazione delle caratteristiche 

della RP, sull’entità del danno uditivo, sulla valutazione pediatrica generale e 

specialistica e sull’analisi molecolare tramite NGS, potrà mettere in evidenza 

quadri sindromici apparentemente indistinguibili dalla Sindrome di Usher, ma 

in realtà indipendenti da essa. Rientrano in tale categoria alcuni fenotipi “mild” 

inerenti i disordini della biogenesi dei perossisomi o PBD (Peroxisomal 

Biogenesis Disorders), con particolare riferimento alla Sindrome di Heimler,  

legati a mutazioni a carico di oltre 14 geni PEX (specie PEX1, PEX 6 e PEX 7) e 

caratterizzati proprio da marcate alterazioni a livello retinico e cocleare 

associate a lievi disordini riguardanti lo smalto dentale (amelogenesi 

imperfecta) e gli annessi cutanei (leuconichia), il cui riscontro è di 

fondamentale importanza per una diagnosi differenziale (in attesa dell’indagine 

molecolare). 
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Altre ciliopatie 

Altre importanti ciliopatie si associano non solo a disturbi uditivi e visivi ma 

anche ad altre problematiche tra cui disordini di pertinenza foniatrica, quali 

disturbi del linguaggio e degli apprendimenti curriculari; anche in tal caso la 

collaborazione multidisciplinare associata ad un’adeguata indagine molecolare 

assume un ruolo di primo piano allo scopo di migliorare ulteriormente le 

conoscenze inerenti la correlazione genotipo-fenotipo. Alcune tra le forme 

sindromiche maggiormente correlate a tali aspetti sono: la Sindrome di 

Alström, caratterizzata da RP ed ipoacusia neurosensoriale bilaterale di grado 

severo (> 85% dei casi), associate ad obesità, insulino-resistenza, diabete 

mellito di tipo 2 e ipogonadismo; Sindrome di Bardet-Biedl, caratterizzata da 

obesità, ritardo mentale, anomalie renali, polidattilia, e iposviluppo genitale, 

dismetabolismo e anomalie cardiovascolari, associate a distrofia  retinica ed 

ipoacusia neurosensoriale di grado variabile con  disturbi nell’acquisizione del 

linguaggio e degli apprendimenti curriculari; PCD/Kartagener Syndrome 

(Primary Ciliary Dyskinesia), caratterizzata da disfunzione del cilium mobile e 

conseguente alterazione dei meccanismi di clearance muco-ciliare e 

conseguenti disturbi a carico dell’apparato respiratorio (bronchiectasie, 

bronchiti ricorrenti, rino-sinusiti croniche e poliposi nasale), situs inversus, 

infertilità e coinvolgimento retinico (RP) e dell’orecchio medio; in tal caso le 

valutazioni audiologiche evidenziano un’ipoacusia di tipo trasmissivo, correlata 

ad episodi di otite media cronica recidivante e tubo-timpaniti, che non sono 

assolutamente da sottovalutare rispetto ai deficit neurosensoriali, date le 

possibili complicanze nonché le conseguenze sulla corretta acquisizione del 

linguaggio in età pediatrica, molto spesso trascurate, che possono trarre 

beneficio da una terapia precoce; Sindrome di Joubert, caratterizzata da 

ipoacusia a probabile decorso progressivo, e talvolta ad insorgenza tardiva, 

associate ad RP, per le quali risultano indispensabili follow-up periodici.In tali 

forme sindromiche il coinvolgimento di altre figure specialistiche (pediatra, 

nefrologo, endocrinologo, cardiologo, pneumologo) è fondamentale per il 

corretto inquadramento diagnostico. 

 

Conclusioni 

La collaborazione interdisciplinare tra oculista, audiologo e genetista è 

strettamente raccomandata all’interno del percorso diagnostico-terapeutico e 

assistenziale dei pazienti con distrofie retiniche ereditarie associati a disturbi 
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dell’udito e dell’equilibrio; relativamente alla USH1B è bene sottolineare che in 

realtà l’audiologo/otorinolaringoiatra è il primo specialista a venire a contatto 

con i pazienti affetti, ma spesso inconsapevolmente…! Questo perché nel 

neonato la diagnosi clinica iniziale è apparentemente quella di un’ipoacusia non 

sindromica, essendo la compromissione retinica secondaria. Il trattamento 

delle varie forme di ipoacusia è oggi possibile e ben noto, mentre per la RP non 

vi sono al momento cure efficaci, se non terapie suppletive a base di vitamina A 

palmitato, luteina, acidi grassi e omega 3 a supporto del rallentamento della 

progressione della malattia. La ricerca scientifica in ambito di malattie retiniche 

rare mira ad ottenere la possibilità di una terapia genica, almeno per le forme 

particolarmente gravi di USH; a tal proposito il nostro gruppo di ricerca è 

coinvolto in un progetto europeo multicentrico inerente studi preclinici di 

terapia genica mediante vettore virale intraretinico per il trattamento della RP 

associata alla USH1B e studi promettenti riguardano anche l’impiego dei micro-

RNA  da sfruttare per potenziare o modulare la terapia genica stessa. 
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Il gruppo di ricerca multidisciplinare dell’università della Campania “L. Vanvitelli” 

inerente lo studio delle distrofie retiniche ereditarie è composto da diverse figure 

mediche specialistiche, operanti soprattutto nei settori dell’oftalmologia, dell’audio-

foniatria e della genetica. Maria Rosaria Barillari, ricercatrice e specialista in 

audiologia e foniatria, collabora in tale gruppo per gli aspetti relativi alla correlazione 

genotipo-fenotipo delle distrofie retiniche ereditarie associate a disturbi permanenti 

dell’udito, insieme a Giuseppe Costa, ricercatore in audio-foniatria, e Umberto Barillari, 

direttore della unità operativa complessa di audiologia e foniatria. Francesca Simonelli 

è professore ordinario di oftalmologia e direttore dell’unità operativa complessa di 

oculistica dell’università “L. Vanvitelli”, facente parte della rete europea per le malattie 

oculari rare. Francesco Testa, professore associato di oftalmologia, e Valentina di Iorio 

sono specialisti in oftalmologia con esperienza decennale nello studio delle retinopatie 

ereditarie. Il counseling e l’esecuzione dei test genetici sono coordinati da Sandro Banfi, 

docente di genetica medica presso l’università “L. Vanvitelli” e direttore del gruppo di 

ricerca sullo studio dei meccanismi molecolari alla base delle malattie ereditarie della 

retina presso il TIGEM (Telethon Institute of Genetics and Medicine). 
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2.5 
Non Solo Sordità: Le Complessità Mediche E Riabilitative 
Della Sindrome Di Charge  
Irene Bruno, Veronica Castro, Federica De Caro, Domenico Leonardo Grasso 

 

La sindrome CHARGE presenta una serie di anomalie congenite che 

interessano diversi organi. L’otorinolaringoiatra svolge un ruolo di primo piano 

nell’affrontare problematiche sia alla nascita come atresia coanale o atresia 

esofagea con caratteristiche anche di emergenza, sia nel tempo come la presa in 

carico di anomalie a carico dell’orecchio e dell’osso temporale che si 

manifestano con diversi gradi di ipoacusia.  

La gestione e il percorso terapeutico del soggetto con sindrome di CHARGE è 

quindi squisitamente di natura multidisciplinare. Si propone, di seguito una 

modalità di gestione del paziente dal punto di vista pediatrico, 

otorinolarngoiatrico, audiologico e logopedico, riportando quali sono le 

principali problematiche da affrontare e quali gli obiettivi riabilitativi e 

terapeutici. 

 

Il pediatra delle malattie rare e la visione d’insieme 

La sindrome CHARGE è un acronimo che sottende alle caratteristiche cliniche 

principali della malattia: coloboma, heart defects (anomalie cardiache), atresia 

delle coane, ritardo di crescita e dello sviluppo psicomotorio, anomalie genitali, 

e ear anomalies (anomalie delle orecchie). Le caratteristiche della sindrome 

sono riassunte nella seguente tabella con le relative percentuali di incidenza.  

Coloboma uni-/bi-laterale dell’iride, della retina con o senza 

microftalmo  

80-90% 

Atresia/ stenosi delle coane uni o bilaterale  50-60% 

Disfunzione dei nervi cranici risultante in iposmia/anosmia, paralisi 

del nervo faciale, sordità, o problemi deglutitori  

70-90% 

Anomalie del padiglione auricolare, della catena degli ossicini, della 

coclea e dei canali semicircolari  

>90% 

Criptorchidismo/ Ipogonadismo ipogonadotropo in entrambi i sessi 50-60% 

Ritardo psicomotorio Circa 100% 

Malformazioni cardiache  75%-85% 

Ritardo di crescita  70%-80% 



 
 

132 

 

 
 

Labiopalatoschisi  15%-20% 

Fistola tracheoesofagea  15%-20% 

È evidente, da quanto detto che i bambini affetti da questa condizione 

necessitano di un approccio multidisciplinare e ben coordinato visto il grande 

numero di interventi chirurgici e sedazioni oltreché controlli a cui devono 

essere sottoposti. La presa in carico precoce da parte del Servizio malattia Rare 

e di tutta l’equipe abituata a lavorare in team permette alla famiglia del 

bambino di non doversi rapportare da sola con ogni singolo specialista che è già 

in rete con le altre figure professionali che si occupano dei bisogni ospedalieri e 

territoriali del bambino 

I neonati/ bambini affetti da sindrome di CHARGE vengono spesso 

sottoposti a correzione dell’atresia delle coane, a volte a tracheostomia, ad 

interventi cardiaci, a gastronomia per atresia esofagea o difficoltà deglutitorie. 

Avendo innumerevoli difficoltà sensoriali (vista, udito, tatto) questi piccoli 

fanno molta difficoltà a interfacciarsi con il mondo che li circonda e fanno molta 

più fatica dei coetanei per poter riuscire negli apprendimenti. L’assenza dei 

canali semicircolare associata a ipoacusia e deficit visivo e all’ipotono rende la 

gestione del rapporto con lo spazio esterno faticosa e difficile. Il ritardo 

psicomotorio che questi bambini possono presentare si acuisce per le 

prolungate ospedalizzazioni e la difficoltà di trovare un approccio abilitativo 

adeguato e personalizzato alle caratteristiche di questi bambini molto speciali. 

I disturbi del ritmo sonno veglia rendono questi bambini e le loro famiglie 

stanche e bisognose di riposo diurno, cosa che limita ulteriormente le attività 

del gruppo famiglia. In questo senso oltre ad un approccio chirurgico e medico 

ospedaliero è fondamentale la presa in carico territoriale di psicologo, 

logopedista e psicomotricista. Anche la formazione delle insegnanti per 

permettere di capire atteggiamenti tipici della sindrome che fano sembrare ai 

più questi bambini “strani” e che risultano invece essere dei compensi per 

mantenere l’equilibrio, la propriocettività. Vanno spiegati per favorire 

l’accettazione e l’inserimento. 

L’obiettivo dell’autonomia da adulti è comunque un realistico obiettivo da 

perseguire e per cui impegnarsi realmente perché sono molti gli adulti con 

questa sindrome che riescono a frequentare la scuola superiore, l’università e 

una vita indipendente dai genitori, dato questo che dovrebbe motivare il team e 

la famiglia ad investire fin da subito in questi piccoli che, in epoca neonatale, 

presentano spesso condizioni gravi, che li mettono a rischio di vita ma che, se 
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trattate adeguatamente, possono poi essere gestite bene e superate. 

 

L’atresia delle coane: una possibile emergenza per 

l’otorinolaringoiatra 

L’ atresia coanale è una obliterazione del lume della zona di passaggio tra la 

cavità nasale e il rinofaringe conseguente alla mancata apertura della zona di 

transizione tra le fosse nasali e il rinofaringe. Rappresenta il primo segno di una 

sospetta sindrome di CHARGE che si evidenzia già alla nascita. L’atresia 

coanale può essere membranosa o ossea; bilaterale o monolaterale. La forma 

clinica bilaterale di atresia coanale presente alla nascita è incompatibile con la 

vita e richiede l’immediata correzione. Il rischio di mortalità aumenta se 

associata a malformazioni cardiache maggiori ed anche in associazione con una 

atresia tracheoesofagea.  Il riscontro di polidramnios in gravidanza spesso è 

associato ad un’atresia coanale bilaterale correlato probabilmente ad un 

insufficiente meccanismo di deglutizione da parte del feto.  La correzione 

dell’atresia coanale avviene oggi per via endoscopica e consente di creare delle 

neocoane la cui pervietà può ridursi, presentando un elevato rischio di recidiva. 

A tal proposito sono molteplici, le tecniche proposte nel corso degli anni al fine 

di prevenire la stenotizzazione e conseguente chiusura della coana chirurgica. 

Nella nostra esperienza, la tecnica di Castelnuovo con la creazione di due lembi, 

uno a cerniera superiore e il controlaterale a cerniera inferiore sulla porzione 

posteriore del vomere con resezione della porzione ossea posteriore rappresenta 

una valida alternativa a tutte le altre tecniche in quanto non richiede il 

posizionamento di stent nasali o l’utilizzo di farmaci per via topica e, nella 

nostra esperienza, presenta una di gran lunga minore comparsa di recidiva. 

 

Orecchie e udito nella presa in carico audio-otologica 

Le anomalie a carico dell’orecchio includono sia l’orecchio interno che medio ed 

esterno. Il “CHARGE ear” viene descritto come piccolo e allargato e con un lobo 

auricolare piccolo o assente. Diverse sono le variazioni anatomiche a carico 

dell’elice, dove la piega può terminare bruscamente a metà dell’orecchio. La 

conca spesso assume una forma triangolare. Le orecchie, a causa di una scarsa 

componente cartilaginea, possono essere cadenti e allungate e spesso si 

presentano asimmetriche. Numerose sono le varianti anatomiche dell’orecchio 

medio e interno, ma le anomalie dei canali semicircolari sono il riscontro più 

frequente della sindrome, tanto da portare alla proposta di rinominare la 
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sindrome come “3C” (in base a 3 maggiori criteri di diagnosi: coloboma, atresia 

coanale e malformazione dei canali semicircolari). Per la possibilità di aplasia o 

ipoplasia del nervo uditivo è sempre necessario l’approfondimento radiologico 

con TC e RM. L’ipoacusia, di natura neurosensoriale o mista, può presentarsi 

con una perdita di grado variabile e anche asimmetrico. La variabilità fenotipica 

e la possibilità di espressione non severa dei tratti caratteristici della sindrome 

può portare a una sottostima della diagnosi. In questi casi, sarà proprio una 

perdita uditiva lieve-moderata identificata allo screening uditivo a porre un 

primo sospetto.  

Il trattamento e la riabilitazione dovrebbe essere particolarmente tempestiva 

dal momento che coesistono spesso deficit visivo e ritardo psicomotorio. L’udito 

rappresenta quindi una risorsa su cui poter agire precocemente. Le valutazioni 

audiologiche precoci dovrebbero preferibilmente avvenire in sonno spontaneo. 

In caso contrario è necessaria particolare prudenza nella gestione della 

sedazione vista l’associazione di altre anomalie a carico del cuore e a livello 

respiratorio. La scelta e la gestione della terapia medica e protesica dipende 

dalle caratteristiche della perdita uditiva nonché dalle specifiche caratteristiche 

patologiche e funzionali individuali, in particolare l’opzione dell’impianto 

cocleare necessita di mirate competenze non solo chirurgiche. Le complicanze 

intraoperatorie maggiormente note sono date da leakage del liquido 

cerebrospinale al momento della cocleostomia, all'aberrante posizione del nervo 

facciale, l’assenza di punti di repere, alla difficoltà di identificazione della 

finestra rotonda e ad un errato posizionamento dell'elettrodo, che va comunque 

scelto sulla base delle anomalie presenti, della lunghezza del dotto cocleare e 

della preferenza del chirugo.  I pazienti con sindrome CHARGE possono inoltre 

presentare una ipoplasia del nervo cocleare, che limiterà la resa dell’impianto 

richiedendo frequenti aggiustamenti della mappatura (Birman et al., 2015; 

MacArdle et al., 2002). In caso di aplasia del nervo cocleare identificata su 

imaging preoperatorio, un approccio riabilitativo alternativo è oggi quello di un 

impianto uditivo del tronco cerebrale (ABI).  

Anche gli esiti audiologici e linguistici attesi nei soggetti impiantati sono 

fortemente legati alla presenza di anomalie anatomiche, al ritardo terpautico, 

alle comorbidità, in particolare di tipo psicomotorio.  In tal senso è importante 

offrire una presa in carico multidisciplinare con attente valutazioni e scelte 

riabilitative,  associate sempre a corretto counselling familiare per non 

disattendere le aspettative di risultati uditivi, linguistici e cognitivi. 
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La logopedista e i problemi deglutitori  

Appaiono molto frequenti le alterazioni del distretto testa-collo con ricadute 

funzionali sugli aspetti respiratori e deglutitori: atresia coanale, schisi, fistole 

tracheoesofagee, laringomalacia. Queste alterazioni anatomiche si possono 

associare anche ad anomalie dei nervi cranici e alla presenza di reflusso gastro-

esofageo. Il ruolo di un inquadramento logopedico è di valutare gli effetti su 

aspetti vitali dovuti a queste caratteristiche. La valutazione si concentra sulla 

funzione respiratoria e sulle abilità deglutitorie attraverso un’anamnesi 

accurata, un esame obiettivo e funzionale delle strutture coinvolte e 

un’osservazione del pasto. Le alterazioni anatomiche come l’atresia coanale che 

può presentarsi unilateralmente o bilateralmente e che impedisce o rende 

minore il passaggio di aria dal naso, o le schisi del labbro e/o del palato, 

interferiscono maggiormente nelle abilità di suzione del neonato, non 

permettendo la coordinazione fra respirazione o suzione o creando una 

connessione fra cavità nasale e orale. Le fistole tracheoesofagee creano una 

connessione fra esofago e trachea che si esprime con tosse, vomito e cianosi 

durante l’alimentazione del neonato. 

Le disfunzioni dei nervi cranici, a seconda dell’interessamento del nervo, 

possono ridurre le funzioni olfattive, masticatorie e deglutitorie. 

L’interessamento del nervo vago (X nervo cranico) può comportare sensibilità 

anormale e disfunzione motoria faringea, laringea e della base della lingua e 

disfunzione della peristalsi esofagea con la presentazione di RGE. Le 

malformazioni cardiovascolari, molto frequenti nella sindrome di CHARGE, 

possono comportare compressione esofagea con difficoltà di transito del bolo, e 

complicazioni derivanti alla difficoltà di mantenere la coordinazione fra 

suzione-respirazione-deglutizione a causa della fatica. 

L’inquadramento multidisciplinare, dove si inserisce anche la valutazione 

logopedica, permette poi di chiarire le opzioni di trattamento che possono 

essere chirurgiche (nel caso di malformazioni), farmacologiche (RGE) o di tipo 

riabilitativo. Queste ultime di competenza logopedica, si esplicano attraverso 

scelta del posizionamento e della necessità di contenimento (possibile ritardo 

motorio o instabilità),  modificazioni dell’alimento (utilizzo di gusti forti, 

decisione delle consistenze da somministrare), scelta di ausili (tipo di biberon, 

materiale e grandezza delle posate, passaggio al bicchiere…) e training di 

rinforzo al fine di migliorare le abilità di funzione alimentare (miglioramento 

dei movimenti labiali, linguali, della funzione velare e masticatoria...). 
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Casi a confronto 

La variabilità dei sintomi presenti nella sindrome CHARGE, e la variabilità 

fenotipica con i quali si presenta, può portare a una sottostima dei casi annui 

legata alla presenza di forme lievi. Spesso, in assenza di atresia coanale o 

sintomi maggiori alla nascita, è proprio il deficit uditivo che induce i genitori ad 

un approfondimento audiologico e poi alle conseguenti indagini eziologiche. A 

titolo esemplificativo, si propone una sintesi dei segni e sintomi presenti in 

quattro pazienti.  

 

Caso 1, 13 anni 

Presenta: atresia coanale ossea destra; ipoacusia bilaterale neurosensoriale di grado 

moderato identificata allo screening uditivo neonatale. Alla TC orecchio e mastoide: 

malformazione del tipo “common cavity” dell’orecchio interno. L’iniziale utilizzo di 

apparecchi acustici dà buoni benefici per i primi 5 anni di vita, quando c’è un’improvvisa 

progressione della perdita uditiva, che ha posto l’indicazione all’impianto cocleare 

bilaterale simultaneo con scelta di elettrodi compressi adatti alla malformazione cocleare.  

Presenta inoltre: ipogonadismo ipogonadotropo; ritardo motorio; cuore nella norma; 

crescita staturale nella norma. Geneticamente si evidenzia: delezione a carico del gene 

CHD7. 

 

Caso 2, 16 anni  

Presenta: coloboma della papilla ottica; atresia coanale ossea a sinistra e membranosa a 

destra trattate chirurgicamente nei primi mesi di vita; ipoacusia neurosensoriale di grado 

severo profonda per la quale porta protesi acustiche, la famiglia ha rifiutato l’impianto 

cocleare. Alla TC rocche e mastoidi: aspetto malformativo della capsula otica con 

morfologia tozza dei vestiboli dai quali non si diparte alcune sicura immagine dei canali 

semicircolari in un quadro di ipoplasia degli stessi. Presenta inoltre: ipogonadismo 

ipogonadotropo; lieve ipomobilità palatale; scoliosi con componente cifotica; disabilità 

intellettiva lieve; anomalia di Ebstein; difetto della valvola mitralica, corretto 

chirurgicamente. Geneticamente si evidenzia mutazione in eterozigosi del gene CDH7 

(c.1953-1954insA).  

 

Caso 3, 9 anni 

Presenta: lieve corioretinosi miopica, astigmatismo miopico composito; ipoacusia 

neurosensoriale di grado moderato a sinistra, severo a destra fino ad oggi stabili per la 
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quale porta protesi acustiche. Alla TC rocche e mastoidi: agenesia dei canali semicircolari; 

RMN encefalo: accentuazione della cisterna intercerebellare correlata ad un marcato 

incremento di ampiezza del IV ventricolo e a iniziali segni di atrofia vermiana in un 

quadro di malformazione di Dandy-Walker variante, relativamente poco espressa. Ha 

presentato inoltre: lieve ritardo psicomotorio, criptorchidismo trattato con orchidopessi. 

Cuore e crescita nella norma. Si segnala tendenza all'ampliamento anche delle cisterne 

prepontina e prebulbare da leggera atrofia ponto – bulbare. Quadro nefrologico: RVU 

bilaterale di 4° grado a destra e 3° grado a sinistra. Mutazione c.4393C>T del gene CHD7 

in eterozigosi.  

 

Caso 4, 2 anni 

Ipoacusia neurosensoriale di grado moderato simmetrica, bilaterale, per cui porta 

protesti acustiche dall’età di 3 mesi. TC rocche e mastoidi: D'ambo i lati si osserva un 

vestibolo di ampiezza ridotta con assenza dei canali semicircolari. Bilateralmente è 

conservata la girazione delle chiocciole e risulta normale il decorso dei canali facciali. 

Leggeri segni di ectasia acqueduttale, che a sinistra raggiunge un diametro massimo di 

circa 2 mm. RMN: bilaterale ipoplasia vestibolare con totale assenza dei canali 

semicircolari. Sufficiente riconoscibilità dei fasci nervosi stato acustici nel contesto dei 

canali acustici interni d'ambo i lati. Segni di modesta ectasia acqueduttale, leggermente 

più accentuata a sinistra. Presenta inoltre: lieve ritardo psicomotorio; minimo forame 

ovale pervio; coloboma bilaterale del nervo ottico. Nessuna anomalia coanale. Inziale 

scoliosi sinistro convesso. L’analisi del gene CHD7 ha evidenziato mutazione de novo 

con variante a significato incerto.  
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Tutti gli autori del capitolo lavorano all’IRCCS “Burlo Garofolo” di Trieste. Irene Bruno 

è pediatra, referente del servizio di malattie rare. Veronica Castro e Domenico Leonardo 

Grasso sono otorinolaringoiatri, mentre Federica De Caro è logopedista. Il gruppo 

collabora per la gestione di casi complessi e condivide conoscenze, esperienze e studio 

anche nell’ambito della gestione della sindrome di Charge, nelle sue varianti cliniche e 

complicanze fin dalla nascita.  
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2.6 
Atresia Auris E Microsomia Emifacciale: Un Approccio 
Multidisciplinare  
Davide Brotto,  Patrizia Trevisi, Roberto Bovo, Flavia Sorrentino,  Irene Avato, 

Diego Cazzador, Samanta Gallo, Matteo Cassina, Francesca Maritan, Anna 

Agostinelli, Silvia Montino, Stefano Fusetti, Federico Baietto, Davide Londei, 

Raffaele Parrozzani, Renzo Manara e Alessandro Martini 

 

Le malformazioni dell’orecchio costituiscono a volte la spia di un quadro 

patologico che si estende ben oltre l’apparato uditivo. Nello spettro oculo-

auricolo-vertebrale, ad esempio, la microtia viene considerata come il criterio 

minimo per considerare un paziente affetto da questo quadro, che si può 

estendere all’emivolto (microsomia emifacciale), all’occhio, al rachide e ad altri 

distretti corporei (in particolare cuore e reni). Le malformazioni dell’orecchio 

possono inoltre far parte dello spettro fenotipico di numerose sindromi 

cromosomiche e monogeniche complesse o di embriopatie da esposizione 

prenatale a teratogeni. 

L’espressione fenotipica è estremamente variabile, tale da giustificare la 

presenza di quadri malformativi di differente gravità (da lievi difetti isolati e 

monolaterali a quadri plurimalformativi complessi) con un differente impatto 

sulla qualità della vita e sullo sviluppo neuropsicologico del paziente. Non tutte 

le anomalie (auricolari e non) sono però identificabili con un semplice esame 

clinico, rendendo necessarie indagini strumentali per il corretto inquadramento 

della patologia. I quadri morbosi che richiedono questo tipo di presa in carico, 

nella pratica clinica, sono molteplici e vanno dalle labiopalatoschisi isolate e 

sindromiche, alle craniosinostosi isolate e sindromiche (tra cui le sindromi di 

Crouzon e di Apert), fino alle microsomie cranio-facciali (microtia e spettro 

oculo-auricolo-vertebrale) ed alle sindromi cromosomiche e genetiche 

complesse, tra cui la sindrome da microdelezione 22q11.2, la sindrome 

CHARGE, e le disostosi mandibolo-facciali (sindrome di Treacher-Collins e 

condizioni correlate). 

 

Valutazione multidisciplinare, possibilmente collegiale 

È imprescindibile una valutazione multidisciplinare, possibilmente collegiale, 

per la gestione di tali pazienti affetti da malattia rara, con una presa in carico 
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che sia precoce, efficiente e cost-effective. Il processo riabilitativo in questi 

pazienti inizia con una diagnosi corretta e quindi nei reparti di neonatologia o 

terapia intensiva pediatrica nelle fasi di vita neonatale. Il pediatra tramite 

esame obiettivo identifica le anomalie presenti quali la microtia, la microsomia 

emifacciale, i tag e pit preauricolari, le cisti e le fistole branchiali, i dermoidi 

epibulbari, e pianifica gli accertamenti specialistici. Sarebbe opportuno che già 

prima della dimissione il paziente affetto da malformazioni craniofacciali 

venisse valutato da uno specialista otorinolaringoiatra (per valutazione della 

microtia e delle vie aeree), un chirurgo maxillo-facciale (per identificare 

eventuali asimmetrie mandibolari o gravi micrognatie) e che fosse effettuato un 

primo inquadramento da parte del medico genetista. 

La valutazione genetica precoce ha l’obiettivo di identificare eventuali quadri 

sindromici che richiedano approfondimenti specialistici e follow-up diversi 

rispetto a quelli previsti dalla comune gestione del paziente con atresia auris 

e/o microsomia emifacciale. La valutazione clinico-genetica è inoltre 

fondamentale per la prescrizione degli idonei test citogenetici e/o di genetica 

molecolare allo scopo di ottenere un inquadramento eziologico della condizione 

malformativa e fornire un preciso rischio di ricorrenza ai familiari. 

Qualora il punto nascita non fosse dotato di un’equipe in grado di assicurare 

una corretta presa in carico del paziente, sarebbe fortemente raccomandato un 

counseling adeguato della famiglia rispetto all’importanza di una gestione 

multidisciplinare del paziente, nonché l’invio del nucleo familiare presso il 

centro di riferimento più vicino. A tale scopo, per facilitare l’invio di questi 

paziente “complessi” presso centri specializzati, va ricordato che l’Unione 

Europea ha recentemente identificato alcuni centri di “eccellenza”, che fanno 

parte della rete Europea delle malattie rare – ERN (European Reference 

Network) ritenuti idonei per la gestione del paziente, in termini di strutture e 

professionisti adeguati alla presa in carico. Tale rete, nello specifico caso dei 

pazienti con malformazioni craniofacciali, prende il nome di ERN-CRANIO 

(European Reference Network for rare and/or complex craniofacial anomalies 

and ear, nose and throat [ENT] disorders) del quale si possono trovare 

approfondite informazioni a questo sito internet: https://ern-cranio.eu/. 

Va ricordato che, nel caso in cui sia necessario uno studio del distretto cranico 

tramite TC e/o RM, è consigliato chiedere che tale valutazione venga estesa allo 

studio dell’orecchio esterno, medio ed interno, con valutazione anche 

dell’angolo pontocerebellare e, che nel campo di vista radiologico, si esamini 
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tutta la mandibola. Tali accertamenti sono eseguiti in sonno spontaneo nel 

lattante ed in sedazione nell’infante ed è opportuno che sia valutato il maggior 

numero possibile di distretti di interesse, nel contesto di uno stesso esame; in 

tal modo si riduce il numero di procedure e di sedazioni, si minimizza 

l’eventuale esposizione a radiazioni ionizzanti, si velocizza l’inquadramento 

diagnostico e si riducono i costi. A tal proposito è utile ricordare che, se 

disponibile, la TC cone beam (TC di nuova generazione, a fascio conico e quindi 

a bassa dose radiante) è da preferirsi in ambito pediatrico rispetto alla TC 

convenzionale. 

Più in generale, sarebbe utile concordare alcune linee guida all’interno 

dell’equipe nella programmazione del neuroimaging, in quanto le informazioni 

relative alla morfologia del distretto testa-collo possono essere utili a vari 

specialisti (chirurgo maxillo-facciale, neurochirurgo, otorinolaringoiatra, 

audiologo e foniatra, etc.). 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

RM cerebrali in pazienti affetti da spettro oculo-auricolo-vertebrale che evidenziano 

anomalie dei nervi cranici. a, b Immagini T1 pesate assiali che mostrano anomalia dei 
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nervi cranici dovuta a fusione del V, VII e VIII nervo cranico (punte di freccia nere). 

Immagini T2 pesate assiale (c) e coronale (d) che mostrano un’ipoplasia moderata del 

nervo trigemino di sinistra (punte di freccia bianche). 

 

Il ruolo dell’audiologo 

Dal punto di vista audiologico, la corretta gestione del quadro richiede una 

prima valutazione di screening neonatale per accertare lo stato uditivo del 

paziente (almeno dell’orecchio normoconformato, in caso di malformazione 

monolaterale) e la programmazione di una valutazione audiologica per studio 

con potenziali evocati uditivi per ricerca di soglia, sia per via aerea che per via 

ossea, preferibilmente entro il mese successivo alla dimissione del piccolo 

paziente. Questo esame consente di accertare il funzionamento dell’orecchio 

interno e di escludere quanto meno una parte del rischio malformativo di 

questa componente dell’apparato uditivo. Nei soggetti con malformazioni 

dell’orecchio interno l’importanza delle vaccinazioni va sottolineata con 

particolare enfasi, visto che tale patologia predispone ad un rischio aumentato 

di meningite. 

Nei successivi mesi sarebbe opportuno eseguire alcune valutazioni 

specialistiche che consentano di impostare una time-line per la gestione olistica 

del paziente: valutazione maxillo-facciale, genetica (se non già eseguita), 

odontoiatrica e oculistica; follow-up audio-foniatrico e logopedico. 

Nei primi mesi di vita è, inoltre, indicata l’esecuzione di una radiografia del 

rachide cervicale per escludere la presenza di anomalie morfologiche a carico 

delle vertebre cervicali, di un’ecografia dell’addome per valutare il distretto 

renale e di un’ecocardiografia. 

Nella prima infanzia, esclusa la presenza di eventuali problematiche meritevoli 

di trattamento chirurgico urgente, deve essere data priorità al corretto 

inquadramento audiologico e foniatrico, necessario per un’adeguata 

riabilitazione ed un appropriato sviluppo comunicativo del paziente. In questa 

ottica, in caso di atresia auris bilaterale, la protesizzazione per via ossea deve 

essere proposta e applicata quanto prima. 

In caso di deficit uditivo monolaterale non vi è ad oggi un’opinione condivisa, 

ma nella nostra esperienza clinica molti piccoli pazienti riferiscono un grande 

beneficio da tale soluzione anche in tenera età (già dai 6 anni), e, a nostro 

avviso, va suggerita per favorire lo sviluppo del linguaggio e degli 
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apprendimenti. Tale soluzione riabilitativa va fortemente raccomandata per 

quei pazienti con concomitanti deficit cognitivi o di attenzione. 

È sempre consigliabile, specie in età pediatrica, proporre un’applicazione 

protesica per via ossea con soluzioni rimovibili (tipo fascetta, archetto o ad 

occhiale) e verificare il beneficio audiologico e la compliance del paziente prima 

di proporre sistemi osteointegrati e che quindi richiedano l’intervento 

chirurgico. 

Le soluzioni protesiche di ultima generazione consentono, inoltre, di usufruire 

di sistemi di connettività che permettono l’utilizzo di dispositivi di 

comunicazione a distanza (ad es.: microfoni per l’insegnante) o utility di tutti i 

giorni (ad es.: smartphone, tablet e pc); ciò consente al piccolo paziente di 

apprezzare degli aspetti ludici della protesizzazione in passato inimmaginabili. 

Un follow-up audiologico annuale è consigliabile nella prima infanzia, per 

monitorare lo sviluppo comunicativo del paziente e verificare che le 

performance uditive siano adeguate a supportare il carico cognitivo richiesto 

dagli apprendimenti in età scolare. 

La valutazione audiologica va accompagnata da una valutazione foniatrica e 

logopedica per monitorare le funzioni orali, la percezione uditiva e le 

competenze comunicativo-linguistiche, specie in pazienti con microsomia 

emifacciale, nei quali alterazioni scheletriche, muscolari e neurali possono 

determinare ritardi o anomalie nell’acquisizione delle normali tappe di sviluppo 

delle abilità oroalimentari, articolatorie, prassiche e comunicativo-linguistiche. 

Vista la necessità di follow-up audiologico ravvicinato nella prima infanzia, lo 

specialista audiologo/otorinolaringoiatra ha anche la responsabilità di 

coordinare il coinvolgimento di altre figure specialistiche quando necessario. 

 

Gli specialisti coinvolti 

Per quanto concerne il ruolo degli altri specialisti coinvolti nella valutazione 

multidisciplinare del bambino è importante sottolineare che la valutazione 

genetica, se non eseguita nelle prime fasi di vita, è indicata entro l’età scolare, 

per verificare la presenza nel gentilizio di quadri malformativi simili a quelli del 

probando, per appurare se sussista un quadro sindromico misconosciuto ed 

effettuare un adeguato counseling familiare rispetto al rischio di ricorrenza 

nella prole. Inoltre, il preciso riconoscimento delle patologie in atto e di 

eventuali rischi fisici o evolutivi, ad esse correlati, permette di formulare un iter 

abilitativo personalizzato, basato su fattori prognostici realistici. 
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La tecnologia moderna fornisce nuove opzioni alla chirurgia ricostruttiva del 

padiglione auricolare, o funzionale dell’orecchio; tuttavia i risultati in termini 

estetici e di guadagno funzionale restano al momento controversi, anche a 

valutazione degli stessi pazienti. 

Va tuttavia detto che restano inadeguati gli strumenti per aiutare genitori e 

pazienti nel capire quali soggetti possano trarre un beneficio, anche psicologico, 

dalla ricostruzione auricolare e quali abbiano raggiunto un benessere globale 

per cui interventi ricostruttivi estetici non siano necessari. In linea con la 

recente letteratura è emersa infatti la necessità della figura dello psicologo 

dell’età evolutiva al fine di sostenere e accompagnare la famiglia ed il paziente 

nel percorso di trattamento ospedaliero. 

In ogni caso, la chirurgia ricostruttiva attuale non viene effettuata nel primo 

decennio di vita e per tale motivo è necessario un corretto counseling dei 

genitori, cercando di promuovere l’utilizzo della protesi per via ossea e di non 

enfatizzare il difetto estetico del figlio. 

Lo sviluppo della mandibola e l’eventuale presenza di microsomia emifacciale 

vanno monitorati nel tempo in modo consensuale tra odontoiatra e chirurgo 

maxillo-facciale in vista di un eventuale intervento chirurgico, per evitare 

correzioni odontoiatriche eccessive, tramite apparecchi, che compromettano i 

risultati di una chirurgia ricostruttiva maggiore. 

Dal punto di vista oculare le anomalie riscontrabili variano da lievi alterazioni 

del canto laterale e/o della fissura palpebrale, dalla microftalmia fino 

all’anoftalmia, al coloboma palpebrale e dell’iride, all’assenza di ciglia nella 

palpebra superiore, ai dermoidi epibulbari e ai lipodermoidi. 

 

Conclusioni 

In conclusione, poiché l’intervento sanitario più efficace è centrato sul paziente, 

basato sulle sue caratteristiche individuali e mirato alla piena espressione delle 

sue peculiari potenzialità, nessun singolo professionista può considerarsi 

autosufficiente nella gestione del paziente con malformazioni craniofacciali, ma 

solo un’equipe multidisciplinare dedicata e coesa può dare a questi pazienti, e 

alle loro famiglie, risposta adeguata alle loro complesse esigenze. 

 

 
 
 



 
 

145 

 

 
 

Suggerimenti bibliografici 
Manara R, Brotto D, Ghiselli S, Mardari R, Toldo I, Schifano G, Cantone E, Bovo R, 
Martini A. Cranial Nerve Abnormalities in Oculo-Auriculo-Vertebral Spectrum. AJNR Am 
J Neuroradiol. 2015 Jul;36(7):1375-80. 
 
Brotto D, Manara R, Ghiselli S, Lovo E, Mardari R, Toldo I, Castiglione A, Schifano G, 
Stritoni V, Bovo R, Trevisi P, Martini A. Oculo-auriculo-vertebral spectrum: going beyond 
the first and second pharyngeal arch involvement. Neuroradiology. 2017 May;59(5):535. 
 
Brotto D, Avato I, Lovo E, Muraro E, Bovo R, Trevisi P, Martini A, Manara R. 
Epidemiologic, Imaging, Audiologic, Clinical, Surgical, and Prognostic Issues in Common 
Cavity Deformity: A Narrative Review. JAMA Otolaryngol Head Neck Surg. 2018 Nov 8. 
 
Brotto D, Manara R, Gallo S, Sorrentino F, Bovo R, Trevisi P, Martini A. Comments on 
"Hearing restoration in cochlear nerve deficiency: the choice between cochlear implant or 
auditory brainstem implant, a meta-analysis". Otol Neurotol. 2019 Apr;40(4):543-544.  
 
Montino S, Agostinelli A, Trevisi P, Martini A, Ghiselli S. Check-list for the assessment of 
functional impairment in children with congenital aural atresia. Int J Pediatr 
Otorhinolaryngol. 2017 Nov;102:174-179. 
 

L’equipe ERN CRANIO – Padova si compone di professionisti del dipartimento di 
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2.7 
Displasie Otomandibolari: Un Programma Terapeutico 
Condiviso Presso L'Ospedale Pediatrico Bambino Gesù 
Pasquale Marsella, Sara Giannantonio, Alessandro Scorpecci,  

Roberta Anzivino, Angela Galeotti e Mario Zama 

 

Si definisce otodisplasia qualsiasi patologia malformativa congenita 

dell’orecchio. Le otodisplasie sono relativamente rare, interessando 

mediamente 1 caso ogni 10000 nascite (Mastroiacovo, 1995). La classificazione 

correntemente utilizzata presso l’U.O.C. di Audiologia e Otochirurgia 

dell’Ospedale Pediatrico “Bambino Gesù” di Roma suddivide le otodisplasie in 

due gruppi: otodisplasie minor: caratterizzate dalla pervietà del condotto 

uditivo esterno, da un padiglione auricolare moderatamente displasico o di 

aspetto normale, una catena ossiculare dismorfica o disgiunta, cassa e mastoide 

di dimensioni che rientrano nei limiti della normale variabilità; otodisplasie 

maior, tutte caratterizzate dalla atresia del condotto uditivo esterno. In genere 

presentano microtia di grado moderato o severo, dismorfismi di grado sempre 

severo a carico della catena ossiculare, della cassa e della mastoide ed un 

decorso spesso aberrante del nervo facciale. 

 

Il protocollo diagnostico 

In considerazione delle frequenti comorbidità a carico di altri distretti, è sempre 

opportuno inquadrare il bambino otodisplasico in un contesto più generale, che 

permetta di definire eventuali patologie sindromiche caratteristiche. Si impone 

pertanto l’attuazione di un protocollo diagnostico che preveda da un lato gli 

accertamenti necessari ad inquadrare le priorità assistenziali nell’ambito di un 

approccio multidisciplinare e dall’altro l’esecuzione degli accertamenti 

specialistici otorinolaringoiatrici ed audiologici, necessari a definire le 

indicazioni alla riabilitazione funzionale e la sua tempistica.  

La valutazione funzionale ha lo scopo di evidenziare il più precocemente 

possibile il tipo e il grado del deficit uditivo. In caso di otodisplasia maior, nella 

impossibilità di eseguire una impedenzometria, ovvero di rilevare le 

otoemissioni acustiche, è mandatorio lo studio dei potenziali evocati uditivi, da 

registrare sia per via aerea che per via ossea per escludere un interessamento 

della riserva cocleare e fornire un’iniziale valutazione sull’entità del gap 

trasmissivo. Nei pazienti con otodisplasia minor saranno utili, oltre ai potenziali 
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evocati uditivi, una timpanometria multifrequenziale e lo studio dei riflessi 

cocleo-stapediali. La valutazione logopedica anche in epoca preverbale è 

indispensabile per completare la valutazione.  

La diagnostica per immagini non è invece indicata in fase diagnostica. In 

particolare, la TC andrebbe differita ad una eventuale fase preoperatoria, ad 

esempio per studiare lo spessore della teca cranica in previsione di applicare 

una protesi ad impianto osseo, ovvero per valutare l’indicazione ad intervento 

di canaloplastica associata a timpano-ossiculoplastica. 

L’indicazione principale alla riabilitazione funzionale è rappresentata 

dall’otodisplasia bilaterale, minor o maior, associata ad una ipoacusia 

trasmissiva o mista in grado di inficiare la comprensione verbale. Non vi è 

invece consenso unanime circa l’opportunità di riabilitare funzionalmente i 

pazienti affetti da otodisplasia monolaterale, dato che in questi il grado di 

disabilità uditiva legata all’ipoacusia trasmissiva monolaterale è assai variabile. 

Le opzioni di trattamento sono svariate e vanno dalla protesizzazione con 

dispositivi a conduzione ossea esterni alle protesi impiantabili, alla soluzione 

otomicrochirurgica rappresentata dalla timpano-ossiculoplastica. Tali strategie 

riabilitative non sono necessariamente esclusive, bensì possono essere proposte 

in successione nel tempo.    

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

L’Otochirurgo per la riabilitazione funzionale 

In ogni caso, vi è consenso unanime circa il fatto che, una volta ottenuta una 

diagnosi audiologica certa di ipoacusia trasmissiva bilaterale, il primo approccio 

debba sempre consistere nella protesizzazione del paziente con un dispositivo a 

conduzione ossea per uso esterno, indicato fin dai primi mesi di vita. Le 
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soluzioni protesiche di questo genere sono molteplici: oltre alle tradizionali 

protesi ad archetto o ad occhiale, per i bambini al di sotto dei 3 anni sono da 

tempo disponibili soluzioni tipo Softband, costituite da una fascia elastica 

facilmente regolabile ed adattabile alla testa del bambino con un sistema di 

fissaggio in velcro, su cui si applica un processore del suono. Le protesi a 

conduzione ossea per applicazione esterna hanno tuttavia diversi svantaggi: in 

primis, esse non consentono una trasmissione ottimale del suono, dal momento 

che tra la protesi e la superficie ossea cranica si interpone il cuscinetto cutaneo 

e sottocutaneo, che attenua l’energia vibratoria; inoltre, con il passare del 

tempo la pressione necessaria ad un’efficace trasmissione sonora attraverso i 

tessuti molli è sovente causa di dolore locale e decubiti nella sede di contatto, 

con inevitabili esiti cicatriziali; infine, le soluzioni esterne sono spesso molto 

vistose, e pertanto poco soddisfacenti dal punto di vista estetico. Per superare 

tali inconvenienti è possibile sostituire la protesi esterna con una soluzione 

protesica ad impianto osseo, non appena lo spessore della teca cranica lo 

consenta (Snik, 2005). 

Tra le varie opzioni impiantabili ossee attualmente approvate per uso clinico in 

età pediatrica, quelle dalla più lunga tradizione sono rappresentate dalle 

soluzioni percutanee Baha™ (Cochlear Bone-Anchored Solutions AB) e Ponto™ 

(Oticon Medical): esse constano di una componente interna, ossia una vite in 

titanio ancorata chirurgicamente all’osso, e da una porzione esterna, a sua volta 

costituita da un processore del suono. La componente esterna è accoppiata alla 

interna mediante un pilastro o “abutment”, attraverso una soluzione di 

continuo circolare della cute. Negli ultimi anni sono state introdotte e approvate 

per la pratica clinica soluzioni impiantabili alternative, le protesi transcutanee, 

che vedono la componente esterna accoppiata a quella interna a cute integra, 

attraverso induzione magnetica. Esse possono essere distinte in passive e attive. 

Le passive, rappresentate da Sophono™ (Medtronics; Marsella, 2014) e Baha 

Attract ™ (Cochlear Bone Anchored Solutions AB; Marsella, 2015), sono così 

chiamate perché la componente esterna (processore) trasmette la vibrazione 

alla parte interna attraverso i tessuti molli. Al contrario l’unica protesi 

transcutanea attiva attualmente in commercio, il Bonebridge™ (MED-EL) 

funziona in modo tal che la vibrazione viene prodotta direttamente dalla 

componente interna e da questa trasmessa direttamente alle ossa del cranio. 

Infine, una soluzione protesica impiantabile alternativa alle protesi ancorate 

all’osso è rappresentata dal Vibrant Soundbridge™ (VSB, VIBRANT MED-EL 
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Hearing Technology GmbH), la cui componente interna, rappresentata dalla 

Vibrating Ossicular Prosthesis, è un trasduttore di massa che riceve il segnale e 

lo converte in energia vibratoria per uno degli elementi del sistema di 

conduzione dell’orecchio medio. 

 

Il chirurgo plastico per la microchirurgia ricostruttiva 

L’introduzione nella pratica clinica di protesi impiantabili sempre più 

performanti e l’elevata complessità degli interventi otomicrochirurgici, gravati 

da un alto tasso di insuccesso, ha reso negli anni il ricorso alla microchirurgia 

ricostruttiva sempre meno frequente, come dimostrato anche dall’esperienza 

dell’Ospedale Pediatrico Bambino Gesù. La riabilitazione estetica si basa su 

principi completamente differenti rispetto a quella funzionale, ed è 

generalmente di pertinenza del chirurgo plastico. La ricostruzione con 

cartilagine è la tecnica più utilizzata nel mondo. Sono necessari 2 tempi 

chirurgici. Il primo intervento chirurgico viene effettuato a dieci anni e prevede 

il prelievo dal costato di tre frammenti di cartilagine per creare un neo-

padiglione attaccato al cranio. Dopo 6 mesi dal primo intervento, si può 

procedere al distacco del nuovo padiglione e alla ricostruzione della sua faccia 

posteriore. La tecnica è complessa e delicata e richiede una lunga esperienza al 

fine di ottenere un orecchio esteticamente apprezzabile. Il vantaggio 

dell'utilizzo della cartilagine è anzitutto l'affidabilità, poiché è naturale e 

autologa (del paziente), per cui è più protetta dalle infezioni. Le complicanze 

(non frequenti) sono solo a breve termine e sono ematoma, necrosi, infezione e 

raramente il pneumotorace. La ricostruzione con Medpor è una tecnica più 

recente, introdotta nel 1991 da Reinisch (USA). La ricostruzione con Medpor si 

può effettuare in età prescolare (3-5 anni) ed è necessario un solo tempo 

chirurgico. Il Medpor si compone di 2 pezzi da fondere insieme. Dev'essere 

ricoperto da un lembo di fascia temporale e da innesti di cute, ovvero dai tessuti 

del paziente. I pro dell'uso del Medpor sono nei risultati che hanno un livello 

estetico elevato, nel fatto che non si interviene sul torace – a differenza della 

ricostruzione con cartilagine - e che l'intervento è uno soltanto. Le complicanze 

(non frequenti) sono però possibili sia a breve che a lungo termine e 

comprendono il rigetto, esposizione, infezione. Entrambe le tecniche 

consentono il superamento del trauma emotivo dovuto alla mancanza 

dell'orecchio e un normale sviluppo psicologico.  
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Le epitisi auricolari 

Un’alternativa alla ricostruzione totale con cartilagine costale è rappresentata 

dall’impianto di epitisi auricolari, protesi in silicone personalizzate in modo da 

riprodurre nel dettaglio la morfologia del padiglione auricolare e agganciate a 

viti in titanio posizionate chirurgicamente nell’osso temporale. Le epitisi sono 

indicate nei casi di insuccesso della chirurgia estetica, o quando il paziente non 

sia disposto ad affrontare numerosi interventi ricostruttivi. Tale opzione 

presenta il vantaggio di essere più facilmente praticabile, dal momento che 

richiede un unico intervento dal sicuro successo estetico. Tuttavia, la cute 

intorno alle viti richiede frequenti medicazioni e sovente è sede di fenomeni 

infiammatori che portano alla comparsa di tessuto di granulazione. 

 

Conclusioni 

In considerazione della complessità del percorso di riabilitazione funzionale ed 

estetica del paziente otodisplasico, e delle numerose opzioni a disposizione, 

l’U.O.C. di Audiologia e Otochirurgia dell’Ospedale Pediatrico Bambino Gesù ha 

elaborato un flow-chart di trattamento (vedi figura), che tiene conto di variabili 

quali il grado di malformazione, la mono- vs bilateralità dell’otodisplasia e l’età 

del paziente. Tuttavia, al di là della mera definizione di un protocollo clinico, 

l’enorme complessità e variabilità dei pazienti con otodisplasia impone che 

l’intervento del chirurgo plastico, dell’audiologo e dell’otologo siano concordati 

e pianificati nell’ambito di un gruppo multidisciplinare che si riunisca 

periodicamente per discutere i singoli casi clinici.  
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Roberta Anzivino sono otorinolaringoiatri e si occupano di diagnostica e della presa in 

carico della sordità infantile con interessi di ricerca su impianti cocleari, protesi 

impiantabili a conduzione ossea, sforzo e fatica uditiva. Alessandra Resca è logopedista 

e psicologa, esperta nella valutazione e riabilitazione dei bambini sordi prima e dopo 

impianto cocleare, in particolar modo nella fascia d’età 0-3 anni.  
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2.8 
Patologia Malformativa E Neoplastica Dell'Orecchio Interno 
E Dell'Angolo Ponto-Cerebellare: Una Sfida Tra Oto- E Neuro-
Chirurghi  
Franco Trabalzini, Ruggero Lapenna, Benedetta Bianchi e Flavio Giordano 

 

Competenze otologiche unite a competenze neurochirurgiche 

L’orecchio interno, il condotto uditivo interno e l’angolo ponto-cerebellare 

possono configurarsi come sedi di patologia in età pediatrica. A tale livello, 

particolari situazioni rappresentano una sfida terapeutica in cui la 

collaborazione di un team oto-neurochirugico consolidato rappresenta un 

elemento fondamentale per l’efficacia della cura proposta. 

Le situazioni che presuppongono il possesso di competenze otologiche e 

neurochirurgiche sono quelle che, o per la patologia di base, o per l’approccio 

necessario a risolverla, si crei una comunicazione più o meno estesa tra gli spazi 

intradurali della fossa cranica posteriore e media e l’osso temporale. 

 

Sordità e malformazioni dell’orecchio interno: classificazione e 

ricorso alla petrosectomia subtotale 

Dal punto di vista funzionale, meritano particolare attenzione le patologie 

malformative severe dell’orecchio medio, del labirinto e del meato acustico 

interno qualora vogliamo offrire una possibilità di riabilitazione uditiva 

implantologica in caso di sordità profonda. Le 

malformazioni dell’orecchio interno sono ormai 

comunemente classificate secondo l’epoca di 

arresto dello sviluppo embrionale (agenesia 

labirintica, aplasia cocleare, common cavity, 

partizione incompleta tipo I, ipoplasia cocleare, 

partizione incompleta tipo II) e nella maggior 

parte dei casi sono approcciabili 

chirurgicamente attraverso vie transmastoidee 

più o meno modificate a seconda del singolo caso (labirintotomia trans-

mastoidea, accessi sovrameatali, accessi trans-antrali). Sebbene siano stati 

descritti approcci attraverso la fossa cranica media, l’aiuto più importante nella 

gestione dei quadri malformativi più complessi e delle eventuali complicanze è 

quello di ricorrere alla cosiddetta petrosectomia subtotale dell’orecchio interno. 
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La figura mostra l’esito TC di impianto cocleare dopo petrosectomia subtotale. 

La petrosectomia subtotale prevede l’esclusione completa dell’orecchio medio 

dall’ambiente esterno mediante la chiusura a “cul de sac” del condotto uditivo 

esterno, l’abbattimento della parete posteriore del condotto uditivo esterno, 

l’asportazione della cellularità mastoidea e della catena ossiculare all’infuori 

della staffa, facendo seguire l’impianto dell’elettrodo dall’obliterazione della 

cavità con grasso addominale. Ha il vantaggio di favorire l’accesso al 

promontorio e alla finestra rotonda, di prevenire o ovviare un’eventuale 

liquorrea anche imponente (gusher), nonchè di proteggere da complicanze 

infettive intracraniche. Le indicazioni principali alla petrosectomia subtotale 

nell’impianto cocleare sono oltre alle malformazioni, la presenza di un’otite 

cronica o in caso di fratture trasversali della rocca petrosa. 

 

Impianto cocleare 

Il requisito minimo per l'impianto cocleare è la presenza di una cavità capace di 

accogliere un elettrodo impiantabile e la vicinanza ad elementi neurali 

stimolabili le cui proiezioni si colleghino alla corteccia uditiva. Il lume cocleare 

può essere patologicamente ridotto in maniera congenita come nel caso delle 

malformazioni dell’orecchio interno, o acquisita come nelle ossificazioni 

cocleari. In caso di aplasia del condotto uditivo interno non è invece possibile 

effettuare un impianto cocleare, in presenza di un lume cocleare. 

Le complicazioni dell'impianto cocleare sono relativamente rare, tuttavia vi 

sono maggiori rischi nelle malformazioni cocleo-vestibolari sulla base 

dell'anatomia alterata. In questi casi le complicanze dell'impianto cocleare 

comprendono più spesso oltre ai danni a carico del nervo facciale, l’otoliquorrea 

e l’impianto accidentale dell’elettrodo a livello del condotto uditivo interno. La 

fuoriuscita di liquido cefalorachidiano è più comune in questi pazienti, spesso a 

causa dell’assenza della lamina cribosa ossea a livello della coclea. Questa è 

spesso mancante o sostituita da tessuto fibroso. I difetti del modiolo e della 

lamina cribosa al fondo del canale uditivo interno sono spesso responsabili 

della mescolanza di perilinfa e liquor. Questo porta quindi ad un aumentato 

rischio di liquorrea sia durante l'impianto cocleare che postoperatoria. La 

gestione di tali complicanze è generalmente avviata prima dell'intervento 

valutandone il rischio attraverso l’attento esame dell'imaging preoperatorio. 

Con la liquorrea vi è un aumento del rischio di meningite dopo l'intervento. 

Mentre tutti i pazienti con anatomia normale sottoposti a impianto cocleare 
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devono effettuare la vaccinazione anti-pneumococcica anche 

postoperatoriamente, è imperativo che questi pazienti ricevano la vaccinazione 

pneumococcica ancor prima dell’intervento. Quando ci relazioniamo ad un 

bambino con IC, bisogna inoltre sempre tenere in considerazione che una 

liquorrea “latente” può essere causa di meningite anche dopo molti anni 

dall’intervento, per cui bisogna prestare sempre la massima attenzione nel 

trattamento chirurgico di una fistola liquorale. 

L'inserimento dell’elettrodo nel condotto uditivo interno è un altro rischio 

presente nell’esecuzione dell'impianto cocleare in pazienti con malformazioni 

cocleovestibolari, soprattutto quando la lamina cribrosa è mancante. 

L'inserimento dell’elettrodo non riconosciuto nel condotto uditivo interno può 

portare a liquorrea, vertigini, stimolazione del nervo facciale e risultati uditivi 

subottimali. L'anomalia più comunemente a rischio di liquorrea sotto forma di 

“gusher” e di posizionamento intrameatale degli elettrodi è la cosiddetta 

partizione incompleta di tipo III (sordità X-linked). 

 

Impianto uditivo del tronco encefalico 

Nel caso in cui un impianto cocleare non possa essere proposto a causa 

dell’assenza del nervo acustico o in presenza di un orecchio interno gravemente 

anormale (coclea), l'unica soluzione per fornire una stimolazione uditiva è 

rappresentata dall’impianto al tronco-encefalo che stimola direttamente le vie 

uditive centrali, bypassando l'orecchio interno e il nervo uditivo. 

Originariamente sviluppato per gli adulti con diagnosi di neurofibromatosi di 

tipo 2, l'impianto al tronco è ora considerato per adulti e bambini con altre 

anomalie dell'orecchio interno e/o del meato acustico interno. Le indicazioni 

attuali sono quindi rappresentate dall’aplasia cocleare, dall’agenesia del 

condotto uditivo interno, dall’ossificazione completa della coclea a causa di 

meningiti, da fratture della rocca ed otospongiosi massiva e dal fallimento di un 

impianto cocleare in caso di ipoplasia del condotto uditivo interno o del nervo 

cocleare. 

Si tratta di un intervento craniotomico intradurale per via retrosigmoidea che 

permette l’esposizione della root entry zone del nervo acustico, dei plessi 

coroidei e del forame di Luschka, zona di proiezione laterale dei nuclei cocleari, 

dove deve essere collocato l’elettrodo a piatto. Sono quindi necessarie piene 

competenze neurochirurgiche per evitare e gestire le complicanze correlate a 

questo intervento quali meningite, liquorrea, paresi o spasmi facciali, algie 



 
 

155 

 

 
 

craniofacciali e vertigini dovuti all’errato posizionamento dell’elettrodo a livello 

delle proiezioni dei vari nuclei troncoencefalici. Nonostante il posizionamento 

appropriato del dispositivo, l’assenza di una architettura tonotopica del nucleo 

cocleare richiede una telemetria intraoperatoria più accurata dell’impianto e 

benefici uditivi meno entusiasmanti dal punto di vista della discriminazione 

verbale. 

 

La patologia dell’angolo ponto-cerebellare 

La patologia organica di interesse otoneurochirurgico è rappresentata dalle 

lesioni espansive dell’apice della rocca e della fossa cranica posteriore, in 

particolare dell’angolo ponto cerebellare (APC). Tali lesioni possono essere di 

origine infiammatoria o neoplastica, ma nel bambino hanno epidemiologia e 

caratteristiche differenti rispetto all’adulto.  

Più della metà dei tumori cerebrali primitivi pediatrici si sviluppa nella fossa 

cranica posteriore. La maggior parte di questi origina nella linea mediana 

compreso il quarto ventricolo, il verme cerebellare, il tronco cerebrale o negli 

emisferi cerebellari. L'APC contrariamente è un sito raro e ivi si localizzano 

meno del 10% dei tumori della fossa posteriore dell’infanzia. Vari tumori 

possono insorgere nell’ APC poichè contiene tessuti neurogliali, nervi cranici, 

meningi, vasi sanguigni, ossa, cartilagini e presumibilmente residui embrionali. 

Negli adulti, la maggior parte dei tumori che insorgono nell’APC sono neoplasie 

benigne, tra cui predominano gli schwannomi dei nervi vestibolari e i 

meningiomi. Lo schwannoma vestibolare e il meningioma sono anche essi rari 

nell'infanzia, ad eccezione dei pazienti con neurofibromatosi di tipo 2 (NF2). 

L'epidemiologia dei tumori cerebrali mostra differenze significative in base 

all'età del paziente. Infatti, l'età alla diagnosi è una delle caratteristiche cardine, 

insieme alla posizione, alla morfologia e al comportamento biologico per 

caratterizzare un tumore cerebrale. Vari tipi di sarcomi sono relativamente 

comuni nei bambini e l’APC può essere un luogo di sarcomi insoliti. I tumori  

dell’APC pediatrici sono spesso secondari a un'estensione esofitica di tumori 

intrinseci provenienti dall’adiacente tronco cerebrale, dai peduncoli cerebellari, 

dal cervelletto o ad un'estensione diretta dal quarto ventricolo. Pertanto le 

distribuzioni istologiche differiscono dalla controparte degli adulti. Questi 

tumori tendono ad essere grandi, non necessariamente confinati all’APC o alla 

fessura cerebello-medullare, ma piuttosto occupano entrambi gli spazi e si 

estendono ulteriormente alle strutture vicine. Ad esempio Medulloblastomi ed 
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Ependimomi che si verificano nel quarto ventricolo a volte sporgono nell’APC, 

simulando tumori extra-assiali. Pertanto, la diagnosi differenziale pre-

operatoria e la scelta della corretta procedura chirurgica per i tumori dell’APC 

nei bambini è più difficile che negli adulti. Inoltre le strutture neurali e vascolari 

sensibili in questa posizione spesso ostacolano resezioni aggressive e sicure. 

La valutazione audiologica dettagliata è fondamentale nell’approccio globale a 

questa categoria di pazienti. Per la stretta vicinanza con il pacchetto acustico 

facciale questi tumori possono infatti determinare, per infiltrazione o 

compressione, una sintomatologia caratterizzata da ipoacusia (di tipo 

retrococleare), vertigini e acufeni. La precoce caratterizzazione dello status 

uditivo ottenuta attraverso test audiologici soggettivi, come l’audiometria 

sovraliminare tonale e vocale, e oggettivi, primi tra i potenziali evocati uditivi, 

permette di influenzare le decisioni riguardanti l’epoca e le modalità di 

intervento, soprattutto nelle rare forme bilaterali. Tecniche audiologiche 

elettrofisiologiche (potenziali evocati uditivi near field; CNAP, DNAP) possono 

inoltre assistere intra-operativamente la dissezione del tumore con l’intento di 

limitare il danno uditivo in caso di residui pre-operatori.  Infine il follow-up 

audiologico determina la tempestività e la correttezza dell’intervento 

riabilitativo in quei casi in cui la progressione di malattia o gli interventi 

terapeutici chirurgici e radioterapici determino gradi di perdita uditiva 

socialmente impattanti. 

 

La cooperazione neuro-otochirurgica 

Dal punto di vista neurochirugico le vie tradizionali di accesso alla fossa cranica 

posteriore sono rappresentate dalle craniotomie suboccipitali con accesso 

tramite la linea mediana per i tumori ad origine e prevalente localizzazione 

assiale, o tramite la via laterale retrosigmoidea in caso di preponderanza extra-

assiale.  

In alcuni casi è però necessario ricorrerre ad accessi transpetrosi 

(translabirintici, retrolabirintici o transcocleari) ottenuti attraverso la 

cooperazione neuro-otochirurgica. Le complicanze legate a tali tipi di approcci 

includono deficit uditivi e del nervo facciale, ma permettono un’eccellente 

esposizione e disponibilità della fossa cranica posteriore laterale senza 

richiedere un’importante retrazione delle strutture neurali nei bambini.  

Presso la nostra istituzione gli approcci transmastoidei retrolabirintici alla fossa 

cranica posteriore sono stati utilizzati per ottenere biopsie estese di neoplasie 
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dell’APC da caratterizzare in presenza di udito normale, sfruttando il basso 

tasso di deficit sensoriali, faciali e di liquorrea post-operatoria di questo tipo di 

accesso. Per lo stesso motivo si eseguono gli approcci infralabirintici, 

infracocleari per ottenere ad esempio il drenaggio e l'aerazione permanente di 

voluminosi granulomi colesterinici dell'apice petroso. L'approccio transcocleare 

è quello più radicale in termini di conseguenze funzionali post operatorie: a 

causa della labirintectomia completa anteriore e posteriore è inevitabile la 

sordità sensoriale, mentre è prevedibile una paresi facciale (in genere III-IV 

grado della scala di House-Brackmann), perché questo approccio richiede 

l’esposizione, la sezione del nervo grande petroso superficiale e la trasposizione 

del VII nervo facciale. La via transcocleare, a differenza di quella 

translabirintica consente l'accesso anche a lesioni anteromediali al meato 

uditivo interno, nonché della porzione mediale del clivus. 

Nel caso relativo alle immagini qui sopra era stata preventivata una via 

transcocleare per la rimozione di una plurima recidiva di un ependimoma 

anaplasico della fossa cranica posteriore ad estensione prevalentemente 

extrassiale sinistra. Tale approccio era stato selezionato per la particolare 

localizzazione anterolaterale al ponte e al tronco encefalico con un rapporto 

antero-mediale al condotto uditivo interno. La RM pre-operatoria (sequenze T2 

e T1 con mdc; Fig. A e B) che evidenzia la voluminosa neoformazione ad origine 

dal segmento ponto-bulbare, ma a prevalente estensione extra-assiale 

nell’angolo pontocerebellare. La RM post-operatoria (sequenze T2 e T1 con 

mdc; Fig. C e D) mostra l’asportazione quasi completa della neoformazione con 

residuo localizzato all’interno del segmento ponto-bulbare del tronco 

encefalico, in intimi rapporti con il nervo abducente e la arteria basilare. A 

livello petroso si nota la persistenza della sola coclea e l’obliterazione della 

cavità di petrosectomia con grasso addominale come evidente anche all’esame 

TC (Fig. E). Alla TC si conferma anche la corretta scheletrizzazione del nervo 

facciale. L’accesso alla fossa cranica posteriore ottenuto preventivamente 

attraverso una estesa labirintectomia con la completa scheletrizzazione del 
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canale del nervo facciale nella sua componente timpanica e mastoidea, e la 

completa apertura inferolateralmente del condotto uditivo interno, ha 

comunque permesso una resezione quasi totale (near total) della massa 

neoplastica. La resezione è stata interrotta non per la scarsa visione dovuta al 

tipo di approccio, ma per l’infiltrazione del ponte e del punto di emergenza del 

VI nervo cranico (abducente), che ne metteva a rischio la funzionalità. L’accesso 

non è stato esteso quindi alla via transcocleare, in questo modo la mancata 

trasposizione del VII nervo cranico, insieme alla corretta individuazione e 

manipolazione del proprio tratto intrameatale e cisternale sotto monitoraggio 

elettrofisiologico intraoperatorio, ha evitato una sicura paresi facciale. La 

possibilità di obliterare la cavità chirurgica attraverso l’esclusione della tuba 

uditiva, l’apposizione di grasso addominale autologo e la chiusura a “cul de sac” 

del condotto uditivo esterno limitano al minimo i rischi di liquorrea e 

complicanze post-infettive negli approcci transpetrosi. Il paziente sosterrà 

adesso un ciclo di terapia radiante con l’intento di distruggere la componente 

residua alla resezione chirurgica. 

 

Conclusioni 

Scopo di questa breve trattazione è stato quello di focalizzare l’attenzione su un 

territorio anatomico di confine, sede di patologie di particolare rarità e 

complessità per la cui cura è indispensabile una costante interdisciplinarietà tra 

il neurochirurgo e l’otologo. Tale collaborazione deve attuarsi a livello 

diagnostico, nella programmazione della terapia chirurgica, nella gestione 

intraoperatoria e delle eventuali complicanze. Nel caso della popolazione 

pediatrica è altrettanto vero che questo tipo di situazioni debbano essere 

affrontate in strutture ospedaliere specializzate nella presa in carico clinica e 

assistenziale dei bambini e delle loro famiglie. 
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La struttura operativa complessa di otorinolaringoiatria dell’ospedale Meyer, diretta da 

Franco Trabalzini, si dedica particolarmente allo studio e alla cura del sistema uditivo, 

sia per il ripristino dei meccanismi biologici dell’udito, che con l’impianto dei più 

moderni sistemi elettronici. La struttura è centro di coordinamento regionale per lo 

screening uditivo svolto presso il servizio di audiologia.  La collaborazione con la 

struttura di neurochirurgia permette il trattamento di quelle patologie come nevralgie 

trigeminali, tumori che interessano il sistema uditivo, il basicranio laterale, l’angolo 

ponto-cerebellare che, per loro sede e natura, richiedono competenze in comune fra le 

due discipline. Ruggero Lapenna è dirigente medico della struttura, come anche 

Benedetta Bianchi, (anche responsabile del servizio di audiologia pediatrica). Flavio 

Giordano fa parte del centro di eccellenza di neurochirurgia, ed è responsabile dell’unità 

semplice di neurochirurgia funzionale e dell’epilessia, e del centro spina bifida. 
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2.9 
L’ Otite Media Acuta Ricorrente Che Svela Una Sindrome 
Valeria Gambacorta, Giuseppe Dicara, Enrico Muzzi, Eva Orzan  

e Giampietro Ricci  

 

L’ otite media acuta (OMA) è un’affezione molto comune dell’infanzia e 

rappresenta una delle maggiori cause di consulto dello specialista 

otorinolaringoiatra per i bambini in età prescolare. I dati epidemiologici 

riportano che l’80% dei bambini al di sotto dei 3 anni presenta almeno un 

episodio di OMA. Il picco di prevalenza si attesta tra i 6 e i 18 mesi e può essere 

autolimitante, ma in circa un terzo dei casi gli episodi si fanno ricorrenti: in 

questo caso si parla di otite media acuta ricorrente (OMAR). 

Si definisce OMAR la condizione caratterizzata da 3 o più episodi ben 

documentati di OMA in un periodo di 6 mesi, o 4 o più episodi ben documentati 

di OMA in 12 mesi, di cui 1 o più episodi negli ultimi 6 mesi. L’incidenza 

dell’OMAR è in diminuzione nei paesi industrializzati, ed attualmente sono 

colpiti circa il 3,6% dei bambini entro i 12 mesi e l’11% dei bambini entro i 3 

anni. Vi sono delle condizioni in cui l’incidenza di OMAR è più elevata nelle 

malformazioni cranio-facciali, e in bambini affetti da sindromi genetiche 

specifiche.  

Potrebbe un’OMAR fungere da campanello d’allarme per una sindrome?  

Questo capitolo presenta il caso clinico di una bambina in cui l’OMAR 

rappresenta una delle manifestazioni chiave per giungere alla diagnosi 

sindromica. 

 

Imparare da un caso clinico 

C. è una bambina di 6 anni, già nota ai medici quando si ripresenta 

all’Otorinolaringoiatria dell’IRCCS Burlo Garofolo di Trieste. Su indicazione 

della pediatra di famiglia era stata valutata 2 anni fa per una lunga storia di otiti 

medie acute ricorrenti (30-40 episodi?) associate a ipoacusia trasmissiva di 

grado moderato che pediatra e otorinolaringoiatri locali non riuscivano più a 

dominare e che apparivano responsabili del lieve ritardo di sviluppo linguistico. 

Presso il reparto era già stata sottoposta ad un intervento di adenoidectomia e 

apposizione di drenaggi transtimpanici, che avevano migliorato la soglia 

uditiva.  Anche gli episodi di OMAR (e l’otalgia!) non si erano più presentati 

fino a che i drenaggi sono rimasti in sede, anche le otiti sono riprese, molto più 
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rare, con l’espulsione dei drenaggi avvenuta circa 1 anno dopo. I genitori 

ritornano adesso perché sono preoccupati di un’eventuale ricomparsa 

dell’ipoacusia trasmissiva, e che questa possa aggravare le difficoltà di 

socializzazione e di apprendimento alla scuola primaria da poco iniziata. C. non 

è una bambina “malata”: c’è sicuramente il problema delle otiti e del lieve 

ritardo linguistico, ma per il resto la sua condizione non aveva destato in 

passato sospetti di malattie importanti. Da sempre tuttavia dà l’impressione che 

l’età anagrafica non coincida esattamente con l’età apparente: è una bambina 

minuta e di bassa statura. Per questo motivo la pediatra ha recentemente 

richiesto delle valutazioni approfondite, tra cui età ossea e cariotipo, che hanno 

rivelato un mosaicismo di sindrome di Turner46XX/45X0. All’ultimo controllo 

le quota trasmissiva risulta quasi completamente risolta, ma è comparso un 

deficit uditivo neurosensoriale lieve-moderato per le frequenze acute, che 

richiede un’immediata applicazione di apparecchi acustici. 

 

Sindrome di Turner: la scheda 

La piccola C. è affetta dalla Sindrome di Turner (o di Ullrich-Turner), un 

disordine cromosomico che colpisce il fenotipo femminile caratterizzato da una 

completa o parziale assenza del secondo cromosoma X. Tale sindrome 

cromosomica presenta generalmente uno spettro di manifestazioni cliniche 

variabile che può rendere la diagnosi iniziale, soprattutto nelle forme di 

mosaicismo, difficile da sospettare. Essa è presente approssimativamente in 1 

su 2000-2500 femmine nate vive e può coinvolgere molteplici organi durante le 

diverse fasi della vita, necessitando quindi di un approccio multidisciplinare per 

affrontarla nel migliore dei modi. La diagnosi di ST può essere confermata con 

un cariotipo standard (con analisi cromosomica di 30 linfociti periferici); il 

cariotipo più frequente è la monosomia 45/X (40-50%), ma sono riportati 

anche altri cariotipi, come mosaicismi (30-40%), anomalie di struttura del 

cromosoma X (46,XXq- o 46,XXp-), come duplicazione (isocromosomaXp o 

Xq), delezione o cromosoma X ad anello, che risultano essere più rare.  

La presentazione clinica della sindrome di Turner varia attraverso la vita della 

paziente. La diagnosi dovrebbe essere presa in considerazione in un feto 

morfologicamente femminile che presenti idrope, aumento della translucenza 

nucale agli screening ecografici prenatali, igroma cistico, o linfedema. Può 

essere invece difficile da riconoscere clinicamente ad ogni età, quando le 

caratteristiche cliniche risultino essere sfumate. Le manifestazioni cliniche 
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principali, caratteristiche della sindrome di Turner sono: bassa statura, 

amenorrea primaria, mancato sviluppo mammario, elevati livelli di ormone 

follicolo-stimolante ed infertilità. Altre caratteristiche fenotipiche, che possono 

non essere presenti o comparire con l’accrescimento includono: pterigium colli, 

anomalie di rotazione o malformazioni a carico dei padiglioni auricolari, 

ipertelorismo, ptosi palpebrale, epicanto ed altre anomalie oculari, palato 

ogivale, micrognatia, anomalie dentali, torace a scudo, unghie iperconvesse, 

nevi multipigmentati. Sono presenti inoltre alterazioni funzionali a carico di 

diversi organi ed apparati quali le gonadi, la cui attività risulta variabile fino 

all’insufficienza, alterazioni renali (rene a ferro di cavallo, stenosi del giunto 

dell’uretere, duplicazioni degli ureteri, agenesia di un rene, etc), alterazioni 

cardiache dalle più gravi, quali la coartazione aortica (10%), ad altre minori 

(aorta bicuspide, prolasso della mitrale, dilatazione dell’aorta e conseguente 

dissezione), ipertensione arteriosa. Si riscontra inoltre un’alta predisposizione 

alle malattie autoimmuni (soprattutto celiachia e diabete mellito), displasia 

congenita dell’anca e scoliosi. Lo sviluppo intellettivo è generalmente normale. 

 

Le otiti medie nella sindrome di Turner 

Come avviene per molte altre sindromi genetiche, anche nel caso della 

Sindrome di Turner, l’apparato uditivo può presentare aspetti dismorfologici e 

disfunzionali. I disturbi coinvolgono spesso l’orecchio medio (otite media acuta, 

ipoacusia trasmissiva, otite media effusiva, otite media acuta ricorrente ed in 

alcuni casi colesteatoma) ma possono anche riguardare l’orecchio interno 

(ipoacusia neurosensoriale, problemi di equilibrio). 

La predisposizione a sviluppare otiti potrebbe dipendere da anomalie 

anatomiche della tuba di Eustachio, associate ad una riduzione della lunghezza 

delle dimensioni del basicranio.  

L’OMAR è molto comune in pazienti con sintrome di Turner, con una 

prevalenza del 61-88%. Si manifesta soprattutto tra il primo e il 6. anno, con 

una massima incidenza (>60%) nel3. annodi età. Anche l’otite media effusiva 

ha una prevalenza elevata (55-78% in pazienti al di sotto dei 16 anni di età).  

L’otite media richiede spesso un trattamento aggressivo nella sindrome di 

Turner, e deve considerare, all’occorrenza, l’apposizione di drenaggi 

transtimpanici. In base ai report scientifici, il trattamento con i drenaggi viene 

effettuato in una percentuale dal 32 al 57% delle pazienti, ricordando che questa 
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chirurgia viene scelta molto meno frequentemente nella popolazione pediatrica 

generale (13%).  

Anche le patologie croniche a carico della membrana timpanica sono molto 

comuni nelle pazienti affette da sindrome di Turner: sono caratterizzate da 

perforazioni persistenti nel 10% dei casi o presenza di tasche di retrazione 

(19%). I colesteatomi sono comuni (3-15%), soprattutto quando vi è una 

precedente storia di OMAR. Come è noto un colesteatoma richiede sempre una 

chirurgia otologica, ma in questa sindrome potrebbe rivelarsi maggiormente 

difficoltosa per la possibile presenza di anomalie anatomiche, in particolare nel 

decorso del nervo facciale. L’ipoacusia trasmissiva associata alle otiti, e con essa 

il rischio per lo sviluppo di problematiche di linguaggio e disabilità 

nell’apprendimento, è riscontrata nel 39-43% dei casi e persiste oltre i 20 anni 

di età nel 20%. In generale, un cariotipo 45,X (monosomia) predispone a 

maggiori disturbi dell’orecchio medio rispetto alle situazioni di mosaicismo. 

La sindrome di Turner non include solo le otiti e l’ipoacusia trasmissiva: è 

molto comune per queste pazienti sviluppare anche un’ipoacusia 

neurosensoriale progressiva. Il danno neurosensoriale compromette 

tipicamente le frequenze acute e sembra mimare una presbiacusia che si 

manifesta ad un’età molto precoce e progredisce molto più rapidamente. Alle 

volte il tracciato audiometrico presenta un andamento tipico con una “tacca” 

attorno ai 1500-2000 Hz, e questo avviene più tipicamente quando vi è una 

storia di ricorrenti otiti medie insorte precocemente. 

 

Conclusioni 

È noto come i problemi audiologici e otologici sono spesso presenti in molte 

sindromi genetiche. La presenza di ipoacusia neurosensoriale o mista è uno dei 

criteri diagnostici delle sindromi come Alport, Pendred, Usher, Charge... Le 

anomalie cranio-facciali di altre sindromi genetiche, come Cornelia De Lange, 

Down, Di George, Treacher Collins, Nooan, Kabuki, possono influenzare 

indirettamente la funzionalità dell’orecchio medio e causare processi infettivi, 

infiammatori e ipoacusia trasmissiva o mista. 

 

Questo capitolo dimostra che l’otite media acuta ricorrente, che è una patologia 

molto comune in età pediatrica, potrebbe in verità fungere da campanello 

d’allarme di una condizione sindromica ben più complessa. Nella comune 

pratica clinica è spesso l’otorinolaringoiatra a valutare per primo una bambina 
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con sindrome di Turner, diventando così lo specialista che sospetta un quadro 

sindromico meritevole di approfondimento. Una bassa statura, un ritardo di 

crescita e ricorrenti episodi di otite media acuta sono evocativi della sindrome e 

dovrebbero incoraggiare sempre una condivisione con il pediatra di famiglia, 

che saprà indicare la necessità di successive valutazioni diagnostiche. 
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2.10  
Neuroradiologo E Otologo Nel Planning Otochirurgico E 
Nel Follow-Up Del Colesteatoma In Età Pediatrica 
Lorenzo Pinelli e Nader Nassif 

 

Il colesteatoma in età pediatrica, sia esso congenito o acquisito, ha un’incidenza 

annuale di 3-15 casi su 100.000 (maggiore nei pazienti con sindromi cranio-

faciali, in particolare se gravate da palatoschisi), un’età media d’insorgenza tra i 

9 e 10 anni e un prevalente interessamento del sesso maschile. Rappresenta 

circa il 10% dei casi di otite media cronica e costituisce perciò patologia di 

riscontro relativamente frequente per l’otorinolaringoiatra pediatrico. 

Si tratta poi di patologia più aggressiva rispetto alla controparte dell’età adulta, 

per diversi fattori. Da un punto di vista anatomico vi è un primo aspetto legato 

alla differente conformazione della tuba uditiva (più stretta e a decorso più 

orizzontale) che rende più difficoltosa l’areazione della cassa favorendo la 

formazione di tasche di retrazione che preludono al colesteatoma; un secondo 

aspetto riguarda la maggiore pneumatizzazione della mastoide che fornisce 

ampio spazio alla diffusione del materiale colesteatomatoso. Da un punto di 

vista biologico il colesteatoma pediatrico è caratterizzato da una maggior 

componente di cellule infiammatorie nella “perimatrice” sottostante l’epitelio 

pluristratificato proliferante, con conseguente maggiore capacità osteolitica. Per 

questi motivi, il colesteatoma pediatrico è gravato da una maggiore incidenza di 

recidiva post-chirurgica rispetto al paziente adulto (con timpanoplastica chiusa, 

a 5 anni, circa 18% vs 5%), e necessita di un follow-up più serrato e prolungato 

(mediamente di circa 10 anni).  

 

Evoluzioni diagnostiche e di trattamento 

La gestione della patologia dell’orecchio medio, ed in particolare del 

colesteatoma pediatrico, ha subito notevoli cambiamenti negli ultimi anni, sia 

dal punto di vista diagnostico che terapeutico che. Vi è innanzi tutto 

l’evoluzione tecnologica, da una parte con la progressiva miniaturizzazione 

dello strumentario chirurgico e la sempre maggiore diffusione delle tecniche 

endoscopiche, dall’altra con l’affinarsi delle metodiche di imaging, soprattutto 

di una particolare tecnica RM nota come “Diffusion-Weighted Imaging” (DWI) 

e di una sua variante particolarmente sensibile nella rilevazione di tessuto 
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colesteatomatoso, nota come “DWI con imaging non eco-planare” (non-EPI 

DWI).  

L'approccio chirurgico è personalizzato in base alla natura del colesteatoma 

(acquisito o congenito), alla sua modalità di crescita (cistico o “invasivo”) e alla 

sua estensione. Spesso è richiesto un approccio chirurgico esteso, senza tuttavia 

compromettere l'udito, nel tentativo di eradicare la patologia ed evitare 

recidive, purtroppo frequenti.  

 

Tecniche chirurgiche 

Di consueto la chirurgia dell’otite media cronica colesteatomatosa viene 

effettuata con l’ausilio del microscopio operatorio. Le tecniche standardizzate a 

disposizione sono principalmente due: 1) l’approccio transcanalare, adeguato 

per il colesteatoma limitato all’ipo- e  al mesotimpano. In quest’approccio viene 

allestito un lembo timpanomeatale a cerniera mediale, il colesteatoma viene 

asportato e la membrana timpanica ricostruita insieme agli ossicini, qualora ve 

ne fosse bisogno. 2) l’approccio retroauricolare con mastoidectomia è indicato 

qualora il colesteatoma sia esteso all’epitimpano e alla mastoide. Sono le 

tecniche canal wall-up (CWU) o timpanoplastica chiusa, canal wall-down 

(CWD) o timpanoplastica aperta, e la petrosectomia subtotale, ciascuna con 

relativi vantaggi, svantaggi e morbilità.  

Il chirurgo dovrebbe applicare l'approccio meno invasivo e più efficace, avendo 

come obiettivo non solo l'eradicazione della malattia colesteatomatosa, ma 

anche l’ottenimento di buoni esiti funzionali per quanto riguarda l'udito, 

l'equilibrio e la stabilità della cavità chirurgica. 

 

L’ausilio dell’endoscopia 

L'endoscopia come strumento della chirurgia otologica si sta gradualmente 

evolvendo e trova sempre maggiore diffusione nell'approccio alle patologie 

dell'orecchio medio. L'applicazione della otoendoscopia negli ultimi anni ha 

permesso all'otochirurgia di essere meno invasiva, ponendosi come alternativa 

ad alcune tecniche standardizzate mediante microscopio operatorio. La 

principale caratteristica dell'endoscopia è quella di rilevare e “dominare” gli 

angoli ciechi durante l'intervento chirurgico. Nella chirurgia del colesteatoma 

l'endoscopia consente una più efficace rimozione del tessuto patologico, 

riducendo il tasso di recidiva; l'utilizzo della chirurgia endoscopica consente 

inoltre di ridurre la morbilità e spesso le sequele dell'approccio chirurgico. La 
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minore invasività dell’otoendoscopia è particolarmente evidente quando il 

colesteatoma invade l’epitimpano, in quanto consente in molti casi di evitare 

l’approccio retroauricolare, quindi l’esecuzione della mastoidectomia. 

Recentemente, diversi Autori hanno dimostrato la possibilità di avvalersi 

dell’ausilio di ottiche rigide come complemento o in sostituzione del 

microscopio nella chirurgia del colesteatoma. 

 

Work-Up radiologico preoperatorio 

La “personalizzazione” dell’approccio chirurgico al colesteatoma pediatrico 

dipende da vari fattori, tra cui hanno grande importanza i reperti intra-

operatori: all’osservazione chirurgica l'estensione della malattia potrebbe infatti 

risultare differente da quanto dimostrato radiologicamente, sia per alcuni limiti 

della radiologia (che verranno discussi di seguito), sia perché il tempo eccessivo 

intercorso tra valutazione radiologica e intervento chirurgico può aver 

consentito la progressione del colesteatoma. Al di là di questi caveat, il work-up 

radiologico pre-operatorio è un elemento fondamentale per pianificare la 

procedura.  

In un’epoca in cui i pazienti hanno spesso accesso a sofisticate metodiche di 

imaging prima di un adeguato inquadramento clinico specialistico, è 

importante sottolineare come la valutazione clinica del paziente pediatrico 

affetto da colesteatoma debba sempre precedere la valutazione radiologica; 

oltre alla corretta indicazione all’esame, è infatti di fondamentale importanza 

che durante la valutazione ORL venga rimosso dal condotto uditivo esterno 

qualunque materiale (cerume, croste, soprattutto materiale di desquamazione, 

a volte con franca cheratosi) che, oltre ad ostacolare la valutazione otoscopica, 

può essere responsabile di reperti fuorvianti all’imaging. 

 

Tomografia Computerizzata 

Sin dalla sua introduzione negli anni ‘80, la TC è sempre stata la modalità di 

prima scelta per la valutazione dell’estensione del colesteatoma e la 

pianificazione dell’approccio chirurgico, consentendo di valutare la eventuale 

presenza di osteolisi (non esclusiva del colesteatoma, ma sicuramente più 

frequente in questo che nelle otiti croniche non-colesteatomatose), sia delle 

pareti della cassa (dimostrando la tipica precoce erosione del muro della 

loggetta nel colesteatoma della pars flaccida, o una più minacciosa erosione del 

tegmen tympani, del tegmen antri o del labirinto, con la creazione di fistole 
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labirintiche), sia della catena ossiculare (prefigurando perciò la necessità di una 

chirurgia ricostruttiva). La TC è inoltre indispensabile per la valutazione di altri 

aspetti fondamentali per la pianificazione chirurgica, quali le dimensioni della 

cassa, il grado di pneumatizzazione della mastoide, la presenza di varianti 

anatomiche “pericolose” (bulbo giugulare deiscente, seno sigmoide prominente 

o anteriorizzato, una rara arteria stapedia persistente, un canale faciale 

deiscente e/o con anomalie di decorso). Inoltre, una TC completamente 

“negativa” per la presenza di materiale isodenso nella cassa, nella mastoide o in 

una cavità chirurgica di timpanoplastica, ha un alto valore predittivo negativo 

per la presenza di colesteatoma, sia primario che recidivo. 

Anche nel campo dell'imaging TC, come in quello chirurgico, la tecnologia ha 

apportato negli ultimi anni notevoli vantaggi, con l’introduzione delle 

apparecchiature TC “cone beam” (CBCT): quest’ultime consentono infatti 

l’acquisizione di un set volumetrico di dati tramite un’unica scansione della 

durata di alcune decine di secondi, ottenendo voxel isotropici (con conseguente 

ottimale qualità delle ricostruzioni lungo qualunque piano) e risoluzione 

spaziale nettamente maggiore rispetto alle TC multistrato, dell’ordine di 100 

micron. Va ricordato come la TC "cone beam" delle rocche petrose sia per sua 

natura estremamente sensibile al movimento del paziente, che quantunque 

minimo è in grado di degradare in modo significativo la qualità delle immagini: 

ciò comporta da un lato la necessità di utilizzare modelli di CBCT che 

dispongano di un lettino per il posizionamento del paziente (i modelli in cui il 

paziente è posizionato seduto, oltre a non essere ovviamente utilizzabili per 

pazienti sedati, non consentono di mantenere sufficiente immobilità della 

testa), dall'altro la necessità di ottenere la massima collaborazione del piccolo 

paziente, quando non sedato. 

Seppur difficile da calcolare a priori con esattezza (perché dipendente da molte 

variabili difficilmente prevedibili), la tecnologia “cone beam” consente inoltre 

un risparmio di dose radiante, all’incirca 8-10 volte inferiore rispetto alle TC 

multistrato, rendendola particolarmente adatta all’impiego in età pediatrica, 

ove le problematiche radioprotezionistiche sono ovviamente ancor più pressanti 

che nel paziente adulto. 

Ancor più recentemente, si sta diffondendo l’utilizzo delle cosiddette “TC 

volumetriche flat-panel” (FPVCT), integrate in apparecchiature angiografiche di 

ultima generazione, e basate sullo stesso principio delle TC "cone-beam", ma 

con velocità di acquisizione ancora maggiore: nella nostra esperienza la FPVCT 
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fornisce immagini di qualità lievemente superiore alle CBCT (principalmente 

per un miglior rapporto segnale/rumore). 

Il principale limite della TC, metodica ad altissima risoluzione spaziale, è 

costituito dalla bassa risoluzione di contrasto, con sostanziale impossibilità di 

distinguere tra loro tessuti di diversa natura: dal punto di vista della 

densitometria TC, infatti, il colesteatoma è di per sé indistinguibile da altri 

tessuti/materiali, quali la fibrosi, il tessuto di granulazione, sangue, edema della 

mucosa, effusione o materiale purulento. Ciò costituisce ovviamente un 

notevole limite nella valutazione di un paziente con sospetto colesteatoma, 

soprattutto quando il resto della cassa/mastoide/cavità chirurgica non sia 

areata, come di frequente nell’imaging post-chirurgico. Inoltre, la TC ha ben 

noti limiti nella valutazione di eventuali complicanze intracraniche. 

 

Risonanza Magnetica 

Nel corso degli anni l’imaging RM si è perciò progressivamente ritagliato uno 

spazio sempre maggiore nel work-up diagnostico dei pazienti con colesteatoma, 

dapprima con l’utilizzo di acquisizioni “tardive” (30-45 minuti) dopo 

somministrazione di mezzo di contrasto endovena (basate sul presupposto della 

mancata captazione di mdc del colesteatoma, lesione non perfusa, a differenza 

della mucosa normale o infiammata, che capta intensamente il m.d.c.), 

successivamente con l’introduzione della metodica di “Diffusion Weighted 

Imaging” (DWI, le cui prime segnalazioni per la diagnosi di colesteatoma 

risalgono ormai a più di 15 anni fa). Si tratta di una metodica RM che consente 

di valutare la capacità delle molecole d'acqua di muoversi in modo casuale 

("diffondere") per effetto dei "moti browniani" quando sottoposte al campo 

magnetico e alle radiofrequenze di una particolare sequenza RM: gli accumuli 

di cheratina che costituiscono il “core” del colesteatoma mostrano al DWI una 

spiccata iperintensità di segnale, che consente di rilevarne la presenza con 

relativa facilità. Come tutte le metodiche di imaging, anche il DWI non è però 

scevro della possibilità di artefatti; in particolare è metodica molto sensibile alla 

"suscettibilità magnetica" e a disomogeneità locali del campo magnetico, come 

quelle indotte dall’interfaccia osso/aria, il che rappresenta un ovvio limite per 

una regione anatomica come l’osso temporale, con conseguente elevata 

incidenza di reperti falsamente positivi. Negli anni più recenti (le prime 

segnalazioni risalgono al 2006), per ovviare a questo limite del DWI, è stata 

messa a punto una variante della metodica, denominata “DWI a Imaging non-
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Eco Planare” (non-EPI DWI), che ha l’enorme vantaggio di essere pressoché 

insensibile a questo tipo specifico di artefatti, riducendo drammaticamente il 

numero di esami falsi positivi. A seconda delle casistiche, i valori di sensibilità e 

specificità per la detezione del colesteatoma con DWI non-EPI variano 

rispettivamente tra 89-97% e tra 92-97%. Uno dei limiti del DWI è 

rappresentato dalle dimensioni del colesteatoma, che non può essere rilevato al 

di sotto di un valore soglia, variabile tra i 2 e i 3 mm a seconda delle casistiche 

(la possibilità di falsi negativi RM in caso di piccoli colesteatomi rende ragione 

della disparità tra valore predittivo negativo e valore predittivo positivo del 

DWI non-EPI, il primo intorno all’85%, il secondo intorno al 95%). Va ricordato 

in questa sede che il DWI è in grado di visualizzare la “cisti” del colesteatoma, 

ossia l’accumulo centrale di cheratina, ma non è in grado di visualizzare la 

"matrice" del colesteatoma, costituita dall’epitelio pluristratificato proliferante, 

principale responsabile dei fenomeni osteolitici: questo rende ragione della 

sostanziale negatività dell’imaging RM nei casi di colesteatoma “murale”. 

Infine, pur essendo molto meno sensibile del DWI agli artefatti “fisiologici” 

legati all’interfaccia osso/aria, anche il DWI non-EPI può mostrare 

iperintensità di segnale di natura artefattuale, per lo più legate alla presenza di 

materiale ematico, chirurgico (Silastic), di polvere d’osso, talora di materiale 

colesterinico: esiste perciò la possibilità di falsi positivi anche con questa 

metodica RM, per evitare i quali è fondamentale lo scambio di informazioni tra 

neuroradiologo e chirurgo, in particolare nella valutazione dei pazienti operati 

(in generale, la diagnosi RM di colesteatoma recidivo nasconde sicuramente più 

insidie della diagnosi di colesteatoma primario). 

 

Il Follow-Up 

Anche se non vi è ancora consenso unanime sull’argomento, alla luce della sua 

elevata sensibilità e della non-invasività, l’imaging RM con DWI non-EPI viene 

sempre più utilizzato nel follow-up dei pazienti affetti da colesteatoma come 

alternativa al “second look” chirurgico, in particolare quando il quadro 

otoscopico non presenta indizi di recidiva. Non è chiaro quale sia l’intervallo di 

tempo più adeguato per il controllo RM del paziente pediatrico operato, che, 

come detto, dipende anche dal tipo di colesteatoma e dalla sua estensione, dal 

tipo di chirurgia effettuata, in ultima analisi dal grado di confidenza del 

chirurgo nell’aver ottenuto l’eradicazione del colesteatoma all’intervento; in 

assenza di complicanze, e con quadro otoscopico non sospetto per recidiva, si 
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ritiene generalmente che l’RM possa essere eseguita a distanza di 1 anno 

dall’intervento. 

Vi sono ancora più incertezze e disparità di comportamento tra i vari centri 

sulla tempistica del successivo follow-up RM, dopo la prima RM post-

operatoria negativa. Considerata la maggiore aggressività del colesteatoma 

pediatrico, con maggior tasso di recidive, è indispensabile che il follow-up 

clinico sia il più lungo possibile (se è vero che la maggior parte delle recidive si 

verifica entro i 5 anni dall’intervento, è altrettanto provato che una quota non 

indifferente di recidive si verifica a più di 10 anni dall’intervento); in assenza di 

linee guida per un calendario di follow-up con imaging, sembra ragionevole 

proporre che la tempistica dei successivi controlli RM (soprattutto se 

necessitano di sedazione) sia dettata dalle valutazioni cliniche periodiche cui il 

bambino dovrà necessariamente esser sottoposto, con esecuzione di RM nel 

volgere di 1 mese in caso di sospetta recidiva. 
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2.11 
Il Bambino Candidato All'Impianto Cocleare: Scelta Delle 
Specifiche Tecniche In Relazione Agli Aspetti Clinici 
Patrizia Consolino, Federico Caranzano, Mariagrazia Vergnano, Diego Di Lisi 

 
Introduzione 

L’impianto cocleare rappresenta il più importante progresso degli ultimi 

decenni nell’ambito della rimediazione uditiva della sordità. Da quando negli 

anni ’60 House e Doyle progettarono il primo prototipo a canale singolo 

l’evoluzione tecnologica alla base della stimolazione elettrica del nervo acustico 

non ha mai smesso di progredire. Allo stesso modo la chirurgia per il 

posizionamento dell’impianto cocleare si è evoluta nella tecnica, caratterizzata 

oggi da approcci sempre meno invasivi. Su questa base in continuo progresso le 

indicazioni si sono evolute ed ampliate. Da un iniziale utilizzo solo in caso di 

sordità profonde bilaterali si è giunti oggi a porre indicazione in casi di sordità 

asimmetriche, parziali, monolaterali ed in bambini con età inferiore all’anno. 

Anche i fattori prognostici come l’età, i fattori psico-sociali, il tempo di 

deprivazione, le capacità di apprendimento sono stati riconsiderati sulla base 

dei risultati sempre più positivi, ed alcuni fattori che un tempo contribuivano a 

limitare le indicazioni (malformazioni, quadri sindromici, disabilità intellettive) 

si sono oggi modificati, grazie all’evoluzione tecnologica dei 

ricevitori/stimolatori, delle recenti strategie di elaborazione del segnale e dei 

processori. Una volta superato il processo di selezione, arriva il momento della 

scelta tra le diverse tipologie di impianto cocleare. E’ questo un processo che 

richiede giuste competenze ed alta qualifica professionale degli operatori del 

Centro Audio-Otologico che sostengono la presa in carico del soggetto 

candidato, specie se in età evolutiva. 

Numerose sono le variabili tecnologiche (in continua evoluzione) che 

vanno conosciute e considerate per la scelta e l’indicazione nello specifico caso 

clinico. Le tabelle alla fine del capitolo riassumono alcune delle principali 

caratteristiche tecniche dei vari dispositivi. La tabella 1 riassume le 

caratteristiche dei vari modelli della parte interna e la tabella 2 quelle relative ai 

processori esterni degli impianti cocleari così come fornito dai 4 marchi 

attualmente presenti sul mercato italiano. 
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Tabella 1. Principali caratteristiche tecniche impianti cocleari: parte 

interna 

 
CARATTERISTICHE 

ADVANCED 
BIONICS 

COCHLEAR MED-EL OTICON MEDICAL 

ATTUALI MODELLI 

HiRes Ultra 3D 
HiRes Ultra 
HiRes 90K 
Advantage 

CI600 Profile Plus 
CI632 Slim Modiolar 
CI612 Contour 
Advanced 
CI622 Slim Straight 
Freedom 
CI24RE Contour 
Advance  
CI24RE Straight (ST) 
CI500 Profile 
CI532 Slim Modiolar 
CI512 Contour 
Advanced 
CI522 Slim Straight 
 

Synchrony 
Concerto 
Sonata 

Neuro Zti CLA 
Neuro Zti EVO 
 
 

CANALI 
16 (120 virtuali 
attivabili ) 22 (161) 12 (250)  20 

ELETTRODI 16 24 Fino a 24 20 

LUNGHEZZA 
DELL’ARRAY DI 
ELETTRODI (mm) 

HiFocus Mid-Scala: 
18,5/15,0 
HiFocus Slim J: 
23,0/20,0 

Slim Modiolar 
(CI632) 18.4mm 
 
Contour Advance 
(CI612) 19mm 
 
Slim Straight 
(CI622) 
20/25 

Serie Classica 
Standard: 31,5/26,4 
Medium: 24,0/20,9 
Compressed: 15,0/12,1 
Serie Flex 
FLEX SOFT: 31,5/26,4 
FLEX 28: 28,0/23,1 
FLEX 26: 26,0/21,9 
FLEX 24: 24,0/20,9 
FLEX 20: 20,0/16,5 
Serie Form: 
FORM 24: 24,0/18,7 
FORM 19: 19,0/14,3 
SPLIT: 5/4,4 + 10/6,4 

Neuro Zti CLA: 26 
/25 Neuro Zti EVO: 
25 /24 

DIMENSIONI DEL 
RS 
(LxLxH in mm) 

HiRes Ultra 3D: 
56,2x28,5x4,5 
HiRes Ultra: 
56,2x28,5x4,5 
Advantage: 
56,0x28,0x5,5 
 

CI600 profile Plus: 
Ricevitore: 
27.5x31x3.9 
Stimolatore: 
23x24x3.9 
CI 500 Profile 
Ricevitore: 
27.5x31x3.7 
Stimolatore: 
23x24x3.9 
Freedom CI24RE: 
Ricevitore: 
31,2x30,6x3,6 
Stimolatore: 
19,3x20,5x6.9 

Synchrony 
45,7x 5,4x4,5 
Concerto 
45,7x25,4x4,5 
Sonata 
45,7x 24,8x5,9 

Neuro Zti: 
30,5x30,5x4,5 

PESO DEL RS (gr) 

HiRes Ultra 3D: 
10,0 
HiRes Ultra: 10,0 
Advantage: 12,0 

CI 600 profile Plus: 
9.2 
CI 500 profile 8.6 
Freedom CI24RE 
9,5 

Synchrony: 7,6  
Concerto: 7,6 
Sonata: 8,6 

Neuro Zti: 10,5 
 

MAGNETE 
RIMOVIBILE 

Hires Ultra 3D: Sì  
HiRes Ultra: Sì 
Advantage: Sì 

Tutti i modelli: Sì 
Synchrony: Sì 
Concerto: No 
Sonata: No 

Neuro Zti: Sì 
 
 

RISONANZA 
MAGNETICA CON 
MAGNETE 

HiRes Ultra 3D: fino 
a 3,0 T HiRes Ultra: 
fino a 1,5 T 
Advantage: fino a 1,5 
T 

CI 500 profile: fino 
a 1,5 T 
CI 600 profile Plus: 
fino a 3,0 T 

Synchrony: fino a 
3,0 T 
Concerto: fino a 1,5 T 
Sonata: fino a 1,5 T 

Neuro Zti: fino a 1,5 T 
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RISONANZA 
MAGNETICA CON 
MAGNETE 
RIMOSSO 

HiRes Ultra 3D: fino 
a 3,0 T HiRes Ultra: 
fino a 3,0 T 
Advantage: fino a 1,5 
T 

Tutti i modelli: fino 
a 3,0 T 

Synchrony: fino a 
3,0 T 
Concerto: fino a 1,5 T 
Sonata: fino a 1,5 T 

Neuro Zti: fino a 3 T 

Tabella 2. Principali caratteristiche tecniche impianti cocleari: parte 
interna 

CARATTERISTICHE 
ADVANCED 
BIONICS COCHLEAR MED-EL OTICON MEDICAL 

ATTUALI 
PROCESSORI 
ESTERNI 

PROCESSORE BTE: 
Naìda 
 
PROCESSORE OFF 
THE EAR: 
Neptune 
 

PROCESSORE BTE: 
Nucleus CP1000 
 
PROCESSORE SINGLE 
UNIT:  
Kanso 
 

PROCESSORE 
BTE: 
Sonnet 2 
 
PROCESSORE 
SINGLE UNIT: 
Rondo 2 
 

PROCESSORE BTE: 
Neuro 2 

VESTIBILITA’ 
PEDIATRICA 

Naìda: 
Cavetto lungo e Body 
Clip 
Neptune: 
Cavetto lungo e 
microfono/antenna 

Nucleus CP1000: 
Cavetto lungo e Koala 
Clip 

Sonnet 2: 
Cavetto lungo e 
Baby Wear 

Neuro 2:  
Cavetto lungo e Kit di 
ancoraggio 

IMMERGIBILITA’ E  
ACCESSORI ACQUA 

Naìda: 
KIT Aqua Case� 
Neptune: immergibile 
in acqua senza 
protezioni con cavetto e 
bobina Aqua 

Nucleus CP1000:  
KIT Aqua Plus 
Kanso: 
KIT Aqua Plus 

Sonnet 2:  
KIT Water 
Wear 

No 

CONTROLLO 
REMOTO: 
da APPLICAZIONE  
o CONTROLLER 

APPLICAZIONE:  
Non disponibile 
CONTROLLER: 
MyPilot 

APPLICAZIONE: 
Nucleus Smart App 
(iOS e Android) 
CONTROLLER: CR 
310 

APPLICAZIONE 
 AudioKey 
(iOS e Android) 
CONTROLLER: 
AudioLink 

In fase di certificazione 
CE 

POSIZIONAMENTO 
MICROFONI 

Naìda: 
Coppia di microfoni 
BTE omnidirezionali 
1 microfono all’ingresso 
del canale uditivo  
1 microfono 
sull’antenna 
Neptune: 
1 microfono 
sull’antenna 

Nucleus CP1000: 
Coppia di microfoni 
BTE omnidirezionali 
Kanso:  
Coppia di microfoni 
omnidirezionali 

Sonnet 2:  
Coppia di 
microfoni BTE 
omnidirezionali 
Rondo 2: 
Singolo microfono 
omnidirezionale 

Neuro 2: 
Coppia di microfoni 
BTE omnidirezionali 
 
 

RANGE DINAMICO 
IN INGRESSO 
�(IDR) 

Fino a 80 dB Fino a 75 dB Fino a 75 dB Fino a 83dB 

STRATEGIE DI 
STIMOLAZIONE 

CIS, MPS, HiRes-P/S, 
HiRes F120-P/S, Hires 
Optima-P/S, Soft Voice 

ACE, CIS, SPEAK, 
MP3000 

HD, CIS, FSP, 
FS4, FS4-p 

 
MPS XDP, MPS CAP, 
CRYSTAL XDP, 
CRYSTAL CAP 
 

SLOT DI 
PROGRAMMAZION
E 

Naìda: 
5 in modalità 
monolaterale 
10 in modalità 
bilaterale 
Neptune: 
3 in modalità 
monolaterale 
6 in modalità bilaterale 

Nucleus CP1000: 4 
Kanso: 4 

Sonnet 2: 4 
Rondo 2: 4 Neuro 2: 4 

EAS 
�STIMOLAZIONE 
ELTTROACUSTICA 
O IBRIDA 

Naìda: Sì� 
Neptune: No 

Nucleus CP1000: Sì 
Kanso: No 

Sonnet 2: Sì 
Rondo 2: No 

 
Neuro 2: No 
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STREAMING 
WIRELESS 
BIMODALE 

Naìda Q90: Sì 
(con apparecchi 
acustici Phonak 
compatibili) 
Neptune: No 

Nucleus CP 100: Sì 
(con apparecchi GN 
Resound compatibili) 
Kanso: No 

Sonnet 2: Sì 
(con qualsiasi 
apparecchio 
acustico tramite 
AudioLink) 
Rondo 2: Sì con 
Telecoil 

Neuro 2: Sì 
(con apparecchi 
acustici Oticon 
compatibili) 

STREAMING 
DIRETTO 
BIMODALE 
INTEGRATO  
 

Naìda Q30, Q70, Q90: 
Sì 
Phonak Naìda Link 
Phonak Naìda Cros 
Neptune: No 

Nucleus CP 1000: No 
 

Sonnet 2: No 
 
Rondo 2: No  

Neuro 2: No 

 

Scelta in relazione agli aspetti clinici 

Il compito fondamentale di aggiornamento e perfezionamento costante delle 

conoscenze specifiche in materia spetta allo specialista clinico, ed è interesse 

delle Aziende, che garantiscono, oltre l’assistenza tecnica in sala operatoria o 

nella regolazione dei devices qualora richiesta, anche il prezioso supporto di 

informare capillarmente le Cliniche sulle ultime novità introdotte e sugli ambiti 

di studi e progressi futuri. 

Spetta invece alla Clinica fare tesoro di ogni informazione tecnologica per 

scegliere il device ritenuto migliore per la propria casistica in modo da poter 

esprimere un corretto giudizio di qualità in corso di gara pubblica a lotti oppure 

di personalizzare sul singolo paziente la scelta in caso di accordo quadro che 

consenta l’utilizzo di tutti i devices presenti sul mercato.  

E’ pertanto fondamentale che tutte le figure professionali operanti all’interno di 

un Centro di Audiologia ed Otologia che si occupa di implantologia siano a 

conoscenza di tutti gli aspetti caratterizzanti i devices utilizzati (specifiche 

tecniche dei ricevitori/stimolatori, caratteristiche dei magneti, portfolio degli 

arrays, diverse strategie di stimolazione, caratteristiche esterne del processore, 

accessori e connettività).  

 

Filo elettrodico 

E’ indiscutibile che negli ultimi anni il portfolio degli elettrodi si è notevole 

arricchito grazie all’evoluzione ed al raffinamento dei materiali di costruzione  

(miglior comportamento elastico del silicone e maggiore duttilità del platino) 

che ha consentito lo sviluppo di arrays atraumatici, di diametro minore ma più 

resistenti, di lunghezze diverse, dotati di forma e di forza elastica variabile che 

hanno favorito lo sviluppo e l’evoluzione della soft surgery e di estendere con 

migliori risultati le indicazioni anche in casi complessi di ossificazione e 

malformazione. 
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Grazie a questi progressi sono oggi possibili accessi mini invasivi alla coclea 

attraverso una micro incisione della membrana della finestra rotonda che, 

consentendo una minore forza di inserzione associata alla lentezza 

nell’inserimento, permettono di alloggiare l’array all’interno della rampa 

timpanica senza danneggiare le strutture membranose e spesso conservare i 

residui uditivi. Inoltre la disponibilità di elettrodi preformati consente nei casi 

che lo richiedono un migliore accoppiamento con l’interfaccia neurale limitando 

la SOE (spread of excitation) soprattutto nel giro basale e migliorare la 

selettività in frequenza dello stimolo. Qualora la scelta ricada su questo tipo di 

elettrodi la disponibilità di uno strumento inseritore può agevolare il 

posizionamento in coclea dell’array, standardizzando la manovra coordinata di 

rimozione dello stiletto e facilitando la slow insertion. 

Di fondamentale rilievo sono gli aspetti anatomici necessari alla pianificazione 

chirurgica. Lo studio radiologico dell’orecchio interno per mezzo della 

Risonanza Magnetica Nucleare nelle immagini con ricostruzione 3D T2 pesate 

CISS permette nelle sezioni in assiale e coronale di analizzare al meglio la 

pervietà cocleare e la presenza di malformazioni del labirinto membranoso 

quali enlarged vestibular aqueduct (EVA), enlarged cochlear aqueduct (ECA), 

partizioni incomplete, ipoplasia; mentre nelle sezioni in sagittale ortogonali al 

CUI consente di studiare il diametro delle fibre del nervo cocleovestibolare e del 

pacchetto acustico facciale qualora gli esami elettrofisiologici pongano il 

sospetto di un’ipoplasia od assenza del nervo acustico. 

La Tomografia Assiale Computerizzata in assiale e coronale, strettamente 

complementare allo studio RMN, documenta al meglio le strutture ossee della 

rocca petrosa, la forma e le dimensioni della capsula otica, i rapporti anatomici 

dell’orecchio medio e della mastoide con le strutture circostanti, il decorso 

sovralabirintico e mastoideo del nervo facciale, le eventuali malformazioni delle 

strutture cocleo-vestibolari e del condotto uditivo interno. 

A questo proposito è stato recentemente perfezionato sulla base degli esami 

TAC un software per la ricostruzione 3D delle strutture dell’orecchio interno 

che consente la misurazione precisa della lunghezza della rampa timpanica 

della coclea in modo da fornire al chirurgo importanti informazioni che lo 

guidino nella scelta personalizzata dell’array soprattutto nei quadri 

malformativi o di ossificazione. Risulta inoltre utile in questi casi la 

disponibilità di array di prova.  
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Ricevitore-stimolatore 

Anche la forma e la dimensione dello stimolatore, per tutte le aziende ormai con 

guscio in titanio, con l’antenna ricevente collocata posteriormente nella 

maggior parte dei devices, si presenta nettamente più ergonomica e sottile 

rispetto al passato. La superficie interna del ricevitore-stimolatore, liscia e con 

superficie sufficientemente ampia per garantire un’ottima forza d’attrito tra il 

silicone di rivestimento e l’osso temporale, consente l’alloggiamento 

dell’impianto in una tasca subperiostea di precisione senza la necessità di 

scolpire il letto osseo nel temporale e senza aumentare i rischi di una 

migrazione futura. Tale possibilità consente tempi chirurgici più rapidi e più 

sicuri attraverso un’incisione cutanea e mioperiostea minima, particolarmente 

utile nel bambino molto piccolo soprattutto al di sotto dell’anno di età. Si veda 

tabella 1 per le specifiche circa le dimensioni dei ricevitori/stimolatori.  

Recenti novità sono state introdotte per quanto concerne i magneti la cui 

presenza nella parte interna degli impianti cocleari ha rappresentato in passato 

una controindicazione all’esecuzione di indagini mediante risonanza. Già da 

tempo tutti i devices offrono la possibilità di rimuovere chirurgicamente il 

magnete per consentire l’esecuzione in sicurezza della RM. Più recentemente 

sono stati introdotti magneti che sono in grado di ruotare su due piani dello 

spazio (magnete 2D) o addirittura sui tre piani (magnete 3D), orientandosi 

quindi secondo le forze del campo generato dalla risonanza magnetica.  In 

questo modo il paziente impiantato può essere sottoposto a Risonanza 

Magnetica con una potenza fino a 3 Tesla senza il rischio che il magnete si 

dislochi o che compaia dolore. In caso di studio dell’encefalo bisogna comunque 

considerare che l’artefatto può essere importante e che occorra lo stesso 

procedere alla rimozione chirurgica del magnete per una migliore 

visualizzazione delle strutture anatomiche. La scelta di un impianto con 

magnete 2D o 3D è fondamentale per i soggetti in età evolutiva considerando la 

maggiore probabilità che essi nel corso della vita debbano essere sottoposti ad 

indagini di RMN, in particolare nei casi con morbilità associate che richiedono 

un follow-up nel tempo.   

 

Aspetti audiologici della stimolazione elettrica 

Importante è inoltre soffermare l’attenzione sugli aspetti audiologici della 

stimolazione elettrica. Le strategie di codifica, il numero degli elettrodi e dei 

canali, i circuiti di stimolazioni multiple, l’input dinamico di ingresso, la 
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possibilità di modifica dei parametri, i microfoni, i brevetti, possono influire sui 

risultati a breve, medio e lungo termine nei casi complessi di dissociazione 

neurale, di neuropatia uditiva, di malformazione o di variante anatomica che 

non consente un accoppiamento canonico impianto/neuroepitelio. 

Un aspetto fondamentale che deve guidare nella scelta per garantire il massimo 

della personalizzazione è l’inquadramento eziopatogenetico, che in taluni casi 

suggerisce la sede della lesione. Ad esempio le mutazioni del gene della 

Connessina 26 e 30 coinvolgono squisitamente la funzione cocleare legata alle 

cellule ciliate, mentre le mutazioni del gene dell’Otoferlina sono associate a un 

danno sinaptico con alterazione della codifica temporale dell’informazione 

acustica a livello delle fibre del nervo uditivo e conseguente compromissione 

delle funzioni percettive basate sull’analisi temporale. In questo caso la scelta 

deve ricadere su un dispositivo che consenta cadenze di stimolo più lente in 

modo da non creare una saturazione delle fibre neurali e conseguente 

scadimento dei risultati funzionali.  

Nel caso di sordità da Citomegalovirus sono invece maggiormente colpite le 

cellule della stria vascolare con alterazione dell’omeostasi dell’endolinfa e 

deterioramento della funzione sensoriale mentre solo in rari casi sono colpite 

direttamente le cellule ciliate o le cellule del ganglio spirale. Da non 

sottovalutare nelle forme monolaterali da CMV la maggior incidenza del 

deterioramento della soglia uditiva controlaterale.  

Nel corso dei vari aggiornamenti l’American Academy of Audiology ha cambiato 

le indicazioni alla candidatura all’impianto cocleare in relazione alla gravità 

della deriva uditiva di base. Siamo quindi sempre più spesso autorizzati a dover 

gestire sordità complesse con curve in caduta solo su alcuni ambiti del campo 

frequenziale (“ski slope”) e grazie ai progressi tecnologici trattarle in maniera 

ibrida mantenendone i residui uditivi. Dovranno, in questi casi, esser preferiti 

dispositivi che rispondano al meglio alla possibilità di attivare la stimolazione 

elettroacustica, con array atraumatici appositamente studiati o della lunghezza 

adatta a conservare l’integrità della porzione di coclea funzionante in modo da 

stimolare elettricamente soltanto la porzione danneggiata. Saranno di prossima 

introduzione sistemi che attraverso il monitoraggio istantaneo della risposta 

elettrica della coclea (EchoG) aiuteranno l’otochirurgo mediante un feedback 

sonoro al massimo rispetto dell’atraumaticità durante l’inserimento dell’array 

elettrodico al fine di ottenere la migliore conservazione delle strutture 

anatomico/funzionali. Analogamente a quanto detto, nel caso di ipoacusie 
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asimmetriche dovrebbe esser adottata la soluzione implantologica che possa 

garantire al meglio la stimolazione bimodale attraverso sistemi di connettività.  

Di sempre maggiore attualità ed alla base talvolta di un conflitto etico è la 

gestione e la scelta terapeutica, specie in età infantile, delle ipoacusie 

monolaterali gravissime e profonde meritevoli di trattamento mediante 

posizionamento di impianto cocleare. A questo riguardo sono stati 

recentemente approvati dalla FDA sistemi di impianto cocleare, indicati per 

soggetti di età pari o superiore a 5 anni con SSD che abbiano una sordità 

profonda monolaterale con udito controlaterale normale o con lieve deficit o in 

soggetti di età pari o superiore a 5 anni con AHL (Asimmetric Hearing Loss) che 

presentino una perdita uditiva neurosensoriale profonda in un orecchio e una 

perdita uditiva neurosensoriale da lieve a moderatamente grave nell'altro 

orecchio, con una differenza di almeno 15 dB nelle medie di tono puro tra i due 

orecchi. 

In questi casi gli studi confermano che elettrodi di lunghezza maggiore, in grado 

di stimolare direttamente le regioni apicali e codificare per le frequenze gravi, 

consentono di ottenere al meglio il match con l’orecchio normoudente 

consentendo il riconoscimento di un’ottava inferiore rispetto ad un array che si 

interfacci solo fino al giro medio. 

 Per quanto riguarda i software di gestione degli impianti cocleari è importante, 

in particolare nei bambini molto piccoli, avere devices che dispongano della 

possibilità di eseguire più osservazioni elettrofisiologiche e nello specifico lo 

studio ECAP, SOE ed EABR con elevata attendibilità per poter creare mappe 

personalizzate in modalità oggettiva e soggettiva. 

 

Parte esterna 

La scelta del processore o dispositivo esterno comporta invece un’attenta 

riflessione in considerazione dell’età del paziente ed in considerazione della sua 

indossabilità. I processori sono per la maggior parte da posizionare dietro il 

padiglione auricolare con i microfoni localizzati sul corpo superiore del 

processore, in alcuni device è presente un microfono aggiuntivo all’ingresso del 

condotto uditivo esterno. Alcune aziende presentano dispositivi con processore 

a unità singola (“off the ear”) da utilizzare in situazioni particolari. Possono ad 

esempio essere presi in considerazione in età adolescenziale per la migliore 

accettazione del device per ragioni estetiche o nei casi in cui siano presenti 

malformazioni a carico del padiglione auricolare tali da rendere non indossabile 
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un processore standard retroauricolare. Tutti i processori possono essere fissati 

tramite una clip agli indumenti. Tale accessorio risulta molto utile nei neonati e 

nei bimbi più piccoli per consentire un’ottima indossabilità. 

In considerazione all’importanza di garantire la stimolazione anche durante le 

ore notturne è necessario, per questioni di sicurezza, l’utilizzo di cavetti corti e 

quindi la necessità di ancorare il processore mediante fascette e/o cerotti 

cutanei. 

Esistono in commercio accessori in silicone che consentono l’ancoraggio del 

processore alla stanghetta dell’occhiale per garantire una maggior comodità ed 

un migliore fissaggio. Nel caso di bimbi molto piccoli o con disabilità tali da non 

aver ancora sviluppato il controllo del capo, si rendono necessari accorgimenti 

quali l’utilizzo di cerotti per stabilizzare il magnete mantenendo una potenza 

dello stesso adeguata allo spessore della cute ed evitando quindi problemi di 

decubito.  

 

 

Servizi alla famiglia  

All’interno del percorso di counseling uno spazio fondamentale viene dedicato 

alla presentazione delle varie componenti esterne del processore ed alle 

modalità di diagnosi in caso di malfunzionamento (troubleshooting), fornendo 

le istruzioni per la risoluzione dei problemi mediante sostituzione delle parti 

interessate.  

A supporto alcune aziende forniscono un assistente remoto oppure rendono 

disponibili funzioni applicative da installare sullo Smartphone al fine di 

ottemperare alle più comuni funzioni di controllo, connettività, data logging e 

localizzazione dello speech processor in caso di smarrimento. Importante, 

soprattutto per le famiglie residenti lontano dal centro implantologico, la 

presenza di ormai numerosi centri di assistenza accreditati presso le aziende 

che garantiscono la fornitura delle componenti esterne e/o la sostituzione e/o la 

riparazione del processore. 

 

Conclusioni 

Il presente, ed ancor più il futuro prossimo dell’implantologia cocleare, è 

caratterizzato dalla presenza di molteplici variabili che riguardano i diversi 

componenti, gli accessori, i software di supporto alla chirurgia ed alla 

programmazione. Risulta pertanto fondamentale che tutti gli operatori di un 
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centro per il trattamento della sordità siano adeguatamente e costantemente 

aggiornati circa le novità tecnologiche e che i candidati all’impianto cocleare, 

soprattutto se bambini, siano valutati in maniera multidisciplinare in modo tale 

che la scelta del device da impiantare sia personalizzata sulla base del singolo 

caso clinico. 
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Il centro infantile di audiologia e otologia (CIAO) dell’ospedale Martini di Torino nato 

nel 2007 ha puntato sin dall’inizio, ritenendolo fondamentale, ad un approccio 

multidiscliplinare nella gestione della sordità infantile. Il team, costituito da 

otochirurghi, audiologi e foniatri, tecnici di audiometria ed audioprotesi, logopedista e 

psicologa tutti supportati e coordinati dal personale infermieristico formato e dedicato, 

in ogni punto del percorso che il paziente e le famiglie devono affrontare, cerca di 

fornire una gestione integrata. Il gruppo ha inoltre la possibilità, grazie ad un accordo 

quadro, di lavorare con tutte e quattro le aziende produttrici e di utilizzare il device più 

indicato in base al singolo caso clinico. 
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2.12 
Complicanze Infettive Del Bambino Con Impianto Cocleare 
Domenico Cuda, Alessandra Murri e Sabrina De Stefano 

 

Introduzione 

L’intervento chirurgico di impianto cocleare (IC) è gravato da una bassa 

percentuale di complicanze se eseguito seguendo accuratamente tutti gli steps 

chirurgici nel rispetto delle strutture anatomiche, dei tessuti e delle norme 

dell’antisepsi. Le infezioni sono le complicanze più frequenti nella chirurgia 

dell’IC e sono attualmente considerate complicanze “maggiori”. La loro 

frequenza in diverse casistiche varia da 1.7 a 4.1%; l’evoluzione di un’infezione 

può condurre anche a complicanze severe come la meningite e nei casi più 

sfavorevoli può essere necessaria la rimozione dell’impianto. Per queste ragioni 

è importante applicare strategie per prevenire le infezioni e identificare durante 

lo studio preoperatorio i pazienti ad alto rischio. I fattori che aumentano il 

rischio di sviluppare infezioni sono molteplici: otite media cronica, otite media 

acuta ricorrente, colesteatoma, immunodeficienza, diabete mellito, abitudine 

tabagica, malnutrizione severa, malattie dermatologiche estese, campo 

chirurgico precedentemente sottoposto a radioterapia. L’identificazione 

preoperatoria di uno di questi fattori di rischio può determinare un 

cambiamento nella strategia chirurgia sia per assicurare al paziente un 

adeguato esito funzionale con l’IC sia per ridurre l’evenienza di sviluppare una 

complicanza infettiva. Infatti, molti autori sono concordi sulla necessità di 

sottoporre pazienti affetti da otite media cronica con sordità profonda a 

intervento di IC e petrosectomia subtotale con chiusura a cul de sac del 

condotto uditivo esterno, escludendo la tuba di Eustachio e obliterando la cavità 

con grasso addominale autologo. La procedura può essere praticata in un unico 

tempo chirurgico oppure in due sedute separate a seconda della patologia 

otologica di base, delle condizioni cliniche del paziente e delle preferenze del 

chirurgo.  

 

Infezioni della ferita chirurgica 

Le complicanze infettive più frequenti della chirurgia dell’IC sono le “infezioni 

della ferita chirurgica” con o senza estrusione del magnete interno (incidenza da 

4.5% a 11.2%). In caso d’infezione della ferita chirurgica non è sempre possibile 

determinare se l’infezione stessa sia la causa della necrosi e della deiscenza 
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tissutale che conducono all’estrusione o viceversa. Tuttavia, le infezioni della 

ferita vanno identificate e trattate precocemente prima che si sviluppino 

complicanze più severe. Le infezioni della ferita chirurgica possono presentarsi 

precocemente dopo l’intervento o a distanza di settimane, mesi o anni. 

L’infezione precoce può essere legata a una contaminazione pre- o peri-

operatoria della ferita; fortunatamente in seguito al miglioramento della tecnica 

chirurgica e delle norme di antisepsi questa complicanza è sempre meno 

frequente. Le infezioni tardive hanno andamento più subdolo ed evoluzione più 

prolungata che può condurre alla progressiva esteriorizzazione del dispositivo. 

Il primo sintomo è una tumefazione indolente, di tipo parenchimatoso, senza 

raccolta fluida nell’area dell’IC che comporterà problemi nel mantenimento 

dell’antenna (Figura A e B.). Queste infezioni risultano solo inizialmente 

responsive all’antibioticoterapia orale poiché la possibile formazione di un 

biofilm microbico sulla superficie del dispositivo protegge le colonie microbiche 

riducendo l’efficacia della terapia antibiotica.           

  

A 5 mesi dall’IC questo paziente ha sviluppato una raccolta parenchimatosa 

retroauricolare che è stata trattata con antibioticoterapia orale (foto a sinistra). A 8 mesi 

dall’IC nella stessa regione è evidente la necrosi dei tessuti con estrusione del dispositivo 

(foto a destra). 

 

Differenti studi hanno documentato la presenza di un biofilm sulla superficie di 

IC espiantati: il biofilm si forma quando una specie batterica o micotica 

aderisce a una superficie solida in vivo. Si tratta di un ecosistema in cui la specie 

microbica è circondata da una matrice di sostanze polimeriche extracellulari 

prodotte in parte dall’ospite e in parte dal microrganismo stesso. Il biofilm si 

forma in modo particolare nelle anfrattuosità dell’IC come l’alloggiamento del 

magnete o l’emergenza dei cavi elettrodici; se la colonizzazione avviene prima 
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della cicatrizzazione del sito cocleostomico il biofilm può estendersi lungo il 

multielettrodo endococleare e causare meningite. Lo Staphylococcus aureus è il 

microrganismo più frequentemente implicato in questo genere di infezioni, 

seguito da specie di stafilococchi coagulasi negativi (St. epidermidis e St. 

saprophyticus). La somministrazione di antibiotici ad ampio spettro contro S. 

aureus meticillino-resistente va sostituita, appena disponibile l’esito dell’esame 

colturale e dell’antibiogramma, con una terapia antibiotica endovenosa mirata 

per almeno quattro settimane. La revisione chirurgica è indicata in tutti i casi di 

necrosi cutanea con estrusione dell’impianto. In assenza di infezione sistemica 

o di complicanze mortali per il paziente, si può tentare la preservazione del 

dispositivo mediante due possibili approcci, entrambi preceduti dall’accurata 

rimozione dei tessuti necrotici. La prima possibilità è quella di eseguire la 

trasposizione dell’impianto in una sede ricoperta da pelle sana con il rischio di 

danneggiare l’array; la seconda possibilità consiste nella creazione di un lembo 

di scorrimento locale di cute e tessuti sani lasciando l’impianto in sede. La 

chirurgia di salvataggio dà risultati soddisfacenti se è seguita da terapia 

antibiotica endovenosa mirata sulla base dell’esame colturale eseguito su 

prelievo intraoperatorio.  La maggior parte degli impianti infettati da St. aureus 

o da Candida richiede la rimozione chirurgica. Se l’infezione insorge 

precocemente dopo l’intervento l’espianto dovrà essere completo, ovvero 

condotto su tutte le componenti dell’IC. Tuttavia, in letteratura sono presenti 

report in cui è descritta la possibilità di mantenere in situ il multielettrodo per 

preservare la pervietà cocleare se l’infezione insorge tardivamente, poiché la 

chiusura cicatriziale della cocleostomia impedirebbe la contaminazione 

dell’array intracocleare. In ogni caso, prima di procedere con il reimpianto, 

bisogna accertarsi della completa guarigione clinica e microbiologica del 

paziente. 

 

Otomastoidite post impianto cocleare 

La mastoidite acuta è una rara ma severa complicanza dell’otite media acuta 

(OMA), che è frequente in età pediatrica tanto nei pazienti normoacusici quanto 

nei bambini portatori di IC. La diagnosi di mastoidite acuta si basa sulla 

presenza di otalgia, febbre, protrusione del padiglione auricolare, segni 

otoscopici di OMA, eritema ed edema dei tessuti retroauricolari. Occorre notare 

che il focus infiammatorio primitivo non si localizza nella regione del 

ricevitore/stimolatore, bensì sulla mastoide. Infatti, la sorgente dell’infezione è 
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l’orecchio medio e non la ferita chirurgica. La mastoidectomia e la 

timpanotomia posteriore eseguite durante l’intervento chirurgico causano la 

perdita delle naturali barriere anatomiche, ragion per cui in caso di OMA 

l’infezione può rapidamente raggiungere la neocavità mastoidea. I pazienti 

impiantati affetti da OMA vanno repentinamente trattati con antibioticoterapia 

orale. In caso di otomastoidite acuta, la prima linea di trattamento è 

l’antibioticoterapia endovenosa ad ampio spettro (ceftriaxone e clindamicina o 

vancomicina) associata alla miringotomia con applicazione di drenaggio 

transtimpanico. In seguito all’esito dell’esame colturale andrà somministrata 

una terapia antibiotica endovenosa mirata. La tomografia computerizzata (TC) 

è indicata se si sospettano complicanze intracraniche oppure se i segni clinici e 

umorali dell’infezione non regrediscono nonostante la terapia. Le indicazioni al 

trattamento chirurgico sono le medesime nei pazienti con o senza IC, ovvero la 

presenza di un ascesso sub-periostale o di complicanze intracraniche. E’ da 

sottolineare che l’assenza delle naturali barriere ossee mastoidee determina un 

coinvolgimento infettivo dei tessuti sottocutanei piuttosto frequentemente nei 

pazienti con IC. Poiché nei pazienti impiantati è stata già eseguita la 

mastoidectomia, solitamente il trattamento chirurgico consiste nell’incisione e 

nel drenaggio dell’ascesso prestando attenzione a non danneggiare i cavi 

dell’impianto. La percentuale di complicanze intracraniche nei bambini 

impiantati che sviluppano otomastoidite acuta è molto bassa; questo dato può 

essere giustificato sia dalla presenza di fibrosi cicatriziale a livello del sito 

cocleostomico che sigilla il percorso verso le meningi sia dall’assenza della 

barriera ossea mastoidea. Infatti, la pregressa mastoidectomia rappresenta un 

punto di debolezza che agevola la diffusione dell’infezione verso i tessuti 

sottocutanei e non verso le aree intracraniche. Raggiunta la completa 

guarigione clinica e microbiologica, si possono eseguire i test audiologici di 

controllo e il mappaggio di routine.  

 

Meningite 

La meningite nei pazienti portatori di IC è estremamente rara, ma merita una 

particolare attenzione sanitaria per la gravità del quadro clinico che può 

condurre a morte o determinare esiti invalidanti. I bambini con IC hanno un 

rischio aumentato di sviluppare meningite rispetto ai coetanei normoudenti. Il 

meccanismo patogenetico della meningite nei pazienti con IC non è del tutto 

definito sebbene sembra correlabile alla diffusione batterica dall’orecchio medio 
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allo spazio perilinfatico ed infine agli spazi subaracnoidei. Le grandi dimensioni 

della cocleostomia, l’eccessivo traumatismo inserzionale, la liquorrea pregressa 

o perioperatoria (gusher), un pregresso episodio meningitico, le malformazioni 

cocleari e/o labirintiche (come la partizione incompleta di tipo II) favorirebbero 

la diffusione intracranica dell’infezione. Nel 2002 si è verificato un allarme 

epidemiologico mondiale sull’insorgenza di meningite nei pazienti portatori di 

IC, in modo particolare nei casi trattati con modello Clarion con Positioner. Il 

Positioner era un piccolo dispositivo che aveva la funzione di mantenere il 

multielettrodo, con il quale era inserito all’interno della coclea, in posizione 

perimodiolare. Purtroppo, la duplice componente inserita (array e Positioner) 

non consentiva la completa chiusura cicatriziale della cocleostomia, ma anzi 

creava una via di diffusione intracranica in caso di OMA. Il Positioner è stato 

poi ritirato dal commercio nell’estate del 2002. Successivamente, ulteriori studi 

hanno dimostrato come la presenza dell’IC funzioni da corpo estraneo 

riducendo la reazione immunitaria locale tanto che una carica microbica 

minore è necessaria a produrre meningite nei pazienti impiantati. Una via di 

diffusione endocranica dell’infezione potrebbe essere l’acquedotto cocleare, 

piccolo canale osseo che connette la scala tympani con gli spazi subaracnoidei 

della fossa cranica posteriore. Studi sull’anatomia dell’osso temporale hanno 

dimostrato che l’acquedotto cocleare è pervio nel 75% degli individui di età 

inferiore ai 21 anni; questo dato sommato alla possibile presenza di 

malformazioni della capsula otica può ulteriormente spiegare l’aumentato 

rischio di sviluppare meningite in questa categoria di pazienti. Streptococcus 

pneumoniae e Haemophilus influenzae sono i microrganismi più 

frequentemente responsabili di meningite nei pazienti portatori di IC, 

confermando l’ipotesi che l’infezione segua una via ascendete dalla tuba di 

Eustachio alle meningi. Attualmente sono due le strategie di prevenzione 

adottate di routine: la profilassi antibiotica preoperatoria che è protettiva sia 

nei confronti della flora cutanea di Gram+ sia nei confronti della flora 

microbica della cavità timpanica. La seconda strategia è l’immunizzazione attiva 

contro S. pneumoniae e H. influenzae. Nel sospetto di meningite batterica 

otogena, la terapia antibiotica ad ampio spettro va somministrata il prima 

possibile poiché nella prima infanzia questa complicanza può essere letale 

anche nel giro di poche ore. L’approccio chirurgico in questi casi prevede la 

revisione della mastoidectomia con la rimozione del tessuto di granulazione 

presente, il drenaggio della raccolta purulenta e la rimozione dell’array. Nei casi 
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più sfavorevoli in cui la TC evidenzia un focolaio osteolitico all’interno della 

capsula otica bisogna procedere con la rimozione dell’array e con la 

labirintectomia.  

 

La nostra esperienza 

Nella casistica dell’UOC di Otorinolaringoiatria dell’Ospedale “Guglielmo di 

Saliceto” di Piacenza la percentuale di complicanze infettive nella popolazione 

pediatrica è del 2.8% su un totale di oltre 600 bambini impiantati considerando 

complessivamente i casi di otomastoidite, di meningite e di infezione della ferita 

chirurgica. Ad oggi, sono stati riportati solo tre casi di meningite: i pazienti sono 

stati sottoposti a terapia antibiotica endovenosa mirata contro lo S. 

pneumoniae per circa due settimane. Due bambini presentavano una 

malformazione dell’orecchio interno (partizione incompleta di tipo II) e durante 

l’intervento di IC si era proceduto all’obliterazione dell’orecchio medio con 

grasso addominale e chiusura a cul de sac del condotto uditivo esterno. In tutti 

e tre i casi i bambini erano stati sottoposti a vaccinazione preoperatoria anti-

pneumococcica ma il ceppo di S. pneumoniae responsabile dell’episodio 

meningitico non risultava coperto dal vaccino.  

Sono stati riportati otto casi di otomastoidite ed appena sette casi di infezione 

della ferita retroauricolare con estrusione della parte interna. In tre bambini 

con otomastoidite la risoluzione del quadro infiammatorio si è avuta con la sola 

terapia antibiotica endovenosa per circa sette giorni. Nei rimanenti cinque casi 

è stato necessario procedere con la revisione della mastoidectomia (tre casi) e 

con la miringocentesi (2 casi) seguite da antibioticoterapia mirata con un tempo 

medio di remissione completa del quadro clinico di dieci giorni. 

Sette bambini hanno avuto l’infezione e l’estrusione della parte interna che ha 

reso necessario l’espianto del dispositivo. La complicanza si è verificata a circa 

tre anni e mezzo dall’intervento chirurgico con un range compreso tra 1 anno e 

8 anni. In tutti i casi dopo l’espianto si è atteso circa sei mesi prima di 

posizionare il nuovo IC con risultati funzionali sovrapponibili ai precedenti. 

 

Conclusioni 

Sebbene l’impianto cocleare sia gravato da una bassa percentuale di 

complicanze infettive, è necessaria un’accurata conoscenza e definizione di 

queste ultime. Infatti, è di fondamentale importanza ottenere una diagnosi 

precoce delle complicanze infettive per garantire un tempestivo ed efficace 
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trattamento di recupero. In particolare, nella popolazione pediatrica i famigliari 

devono essere adeguatamente istruiti e informati dall’equipe medica sulle 

possibili complicanze infettive immediate ed a lungo termine. In particolare, la 

famiglia deve essere a conoscenza di quali sintomi ricercare, della necessità di 

rivolgersi immediatamente al pediatra ed al centro impianti cocleari di 

riferimento per instaurare un’adeguata terapia antibiotica. Ad esempio, la 

comparsa di otorrea purulenta associata a iperpiressia con o senza la presenza 

di raccolta a livello della ferita chirurgica è un segno clinico rilevante che 

dovrebbe allertare sia il pediatra sia i famigliari. La vaccinazione 

antipneumococcica con richiami regolari insieme alla profilassi preoperatoria 

costituiscono un caposaldo della prevenzione da cui non si può prescindere. 

L’Infettivologo viene contattato principalmente in caso di infezioni non 

responsive alla terapia antibiotica di prima scelta oppure nell’eventualità di 

esame colturale ed antibiogramma positivo per microrganismi farmaco-

resistenti. Invece, il neuroradiologo è una figura di riferimento nei casi di 

elevato sospetto clinico di otomastoidite, meningite o di ascesso per conferma 

radiologica della diagnosi. Inoltre, è fondamentale che la famiglia sia edotta 

sulla possibilità che in casi sfavorevoli si possa procedere con trattamenti 

chirurgici correttivi che comprendono anche l’espianto del dispositivo. Dunque, 

l’adeguata conoscenza delle complicanze infettive dell’IC si estende anche ai 

colleghi non specialisti in ORL o in Audiologia che spesso si interfacciano per 

primi con i pazienti impiantati. 
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L’unità operativa di otorinolaringoiatria dell’ospedale “Guglielmo da Saliceto” di 

Piacenza si distingue in particolare per il trattamento dei pazienti ipoacusici mediante 

impianto cocleare ed altri dispositivi impiantabili. Circa il 60% dei pazienti sono 

bambini che presentano diverse tipologie di sordità congenita e che possono presentare 

disturbi del linguaggio. Domenico Cuda è il direttore di questa unità, dove Alessandra 

Murri è dirigente medico. Sabrina De Stefano è medico in formazione specialistica 

presso l’unità operativa complessa di otorinolaringoiatrica e otoneurochirurgia 

dell’azienda ospedaliero universitaria di Parma. 
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3. 
LA RICERCA INTERDISCIPLINARE 
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3.1 
Di Fronte Ai Problemi 
Eva Orzan 
 
In un libro dal titolo “I bambini di fronte ai problemi”, Edward De Bono 

(medico, psicologo e autore di testi in cui insegna ad affrontare i problemi sotto 

differenti aspetti) ha raccontato l’esperienza di scolari dai 7 ai 9 anni ai quali 

veniva chiesto di preparare un progetto dal titolo “Migliorate il Corpo Umano”. 

Un bambino fece questa proposta: “…Avere 4 orecchie 4 occhi 2 nasi 2 bocche 3 

mani e 3 gambe per poter andare a scuola più veloce”. 

 

Si tratta certo di pensieri creativi, ma è ugualmente vero che la ricerca 

biomedica, anche in campo audio-otologico, ci ha mostrato quanto velocemente 

si possa arrivare alla scoperta e l’utilizzo di nuovi strumenti diagnostici e 

protesici, se si utilizza un approccio multidisciplinare e altamente collaborativo. 

La prossima sessione raccoglie capitoli che parlano di ricerca interdisciplinare, 

quella modalità di ricerca di team o individui che integra informazioni, dati, 

tecniche, strumenti, prospettive, concetti o teorie di due o più discipline: per far 

avanzare la comprensione fondamentale o risolvere problemi le cui soluzioni 

vanno oltre la portata di una singola disciplina o area di pratica di ricerca. 

 

 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Questo disegno è di Lorenzo, che porta gli occhiali 
e 2 super-orecchie, i suoi nuovi impianti cocleari. 
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3.2  
Come Produrre Una Buona Ricerca Epidemiologica 
Luciano Bubbico  

 

L'epidemiologia è una delle discipline legate al campo della ricerca. La sua 

natura multidisciplinare permette di determinare relazioni tra malattie, 

ambiente, suscettibilità individuale, determinanti sociali e culturali. 

Rappresenta un valido supporto per una buona riuscita di una ricerca clinica, in 

tutte le fasi dello studio. 

Una buona ricerca epidemiologica deve partire da una ipotesi scientifica che 

vogliamo approfondire. Una buona revisione della letteratura è il primo passo 

da intraprendere, permetterà di avere un’idea più chiara sugli obiettivi della 

nostra ricerca, sui metodi che intendiamo utilizzare per raggiungerli. È bene 

proseguire il lavoro di revisione durante tutte le fasi della ricerca fino alla 

stesura finale del rapporto, per mantenere l'aggiornamento   sul tema e poter 

confrontare nei risultati eventuali studi recenti. 

 

Protocollo di studio. Oggi uno studio epidemiologico serio prevede molto 

spesso la descrizione anche di un protocollo di ricerca. La stesura del protocollo 

garantisce validità scientifica e trasparenza nella gestione delle risorse, aspetto 

sempre più spesso richiesto dalle Agenzie o dagli Enti finanziatori. Dovranno 

essere definiti con chiarezza: l'obiettivo generale e gli ulteriori obiettivi specifici 

sulla base della revisione della letteratura, il modello di studio prescelto, la 

scelta del campione di studio e il tipo di arruolamento, il test utilizzato, il piano 

finanziario l'analisi Swot e il cronoprogramma. 

 

Disegno Di Studio. La scelta del disegno o modello di studio è una decisione 

impegnativa e fondamentale dal punto di vista strategico. Il ricercatore ha a 

disposizione numerosi modelli di studio, che saranno scelti in base all'obiettivo 

proposto e alle disponibilità di risorse. In epidemiologia gli studi vengono 

schematicamente suddivisi in descrittivi o analitici. 

 

Lo Studio Epidemiologico Descrittivo. Rappresenta lo studio epidemiologico 

più tradizionale, permette di studiare e descrivere l’andamento dei fenomeni 

morbosi nelle popolazioni, si avvale di metodologie statistiche che permettono 

di individuare indicatori sintetici significativi (tassi di prevalenza, di incidenza, 

informazioni demografiche). 
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La sua caratteristica più importante è di avere costi contenuti e tempi brevi di 

analisi dei risultati, rappresentando la base di studi successivi analitici. Gli 

strumenti dello studio descrittivo sono gli studi trasversali, i case report e le 

serie di casi clinici, gli studi ecologici. Gli studi trasversali o di prevalenza, 

stimano la prevalenza delle malattie e la distribuzione geografica in un 

determinato momento. È bene ricordare che, non potendo stabilire la relazione 

temporale tra l'insorgenza della malattia e l'esposizione, questa tipologia di 

indagine non è in grado di valutare il rapporto di causa ed effetto, ma permette 

di individuare il numero di casi presenti nella popolazione, la distribuzione 

geografica e le caratteristiche sociodemografiche. Nel campo della sordità un 

esempio di studio trasversale è stato effettuato in Italia nel 2007 analizzando i 

registri di malattia per sordità prelinguale dell'intera popolazione, con 

un’altissima rappresentatività in quanto nel nostro paese l'assistenza sanitaria è 

universale e gratuita. I dati hanno permesso di individuare aree geografiche con 

alti tassi di prevalenza, questo ha permesso di effettuare studi analitici 

successivi per identificare in quelle zone la presenza di cluster genetici. 

I case report o la serie di casi sono osservazioni non sistematiche che possono 

dare lo spunto investigativo su possibili epidemie emergenti, così come è ad 

esempio avvenuto all'inizio dell'epidemia di SARS Severe acute respiratory 

syndrome nel 2002 a Guangdong (Canton) in Cina dal medico italiano Carlo 

Urbani. Nel campo dell'audiologia è uno strumento che si utilizza spesso per 

descrivere nuovi casi di sordità congenita da nuove mutazioni genetiche isolate 

(case report) o da un intero gruppo familiare (serie di casi). 

Gli studi ecologici vengono utilizzati quando il ricercatore vuole correlare la 

raccolta di dati statistici con le variabili socio-economiche o ambientali per 

eventuali associazioni causali. Un esempio interessante è lo studio ecologico del 

World Health Organization (WHO), che ha descritto la prevalenza della sordità 

nei vari paesi del mondo. I risultati hanno dimostrato che l'80% delle persone 

affette da sordità nel mondo vive in paesi a reddito medio-basso e in comunità 

svantaggiate nei paesi ad alto reddito.  

 

Lo Studio Epidemiologico Analitico. Quando si sceglie uno studio 

epidemiologico analitico intendiamo ricercare il nesso di relazione tra causa ed 

effetto, tra fattori di rischio e malattie. Possiamo utilizzare, come strumento, lo 

studio di coorte e lo studio caso controllo. Lo studio di coorte viene utilizzato 

per seguire nel tempo gruppi di soggetti esposti e non esposti ad un fattore di 

rischio, allo scopo di valutare l’incidenza o la mortalità nei due gruppi. Per gli 

studi caso-controllo si selezionano soggetti malati (casi) e non malati (controlli) 
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per i quali viene valutata l'esposizione a fattori di rischio. Infine, negli studi 

sperimentali, il ricercatore manipola le condizioni della ricerca intervenendo 

con strategie terapeutiche o preventive su gruppi di soggetti sani (field trial), 

malati (clinical trial), o popolazioni (community trial). Un esempio importante 

di studio di coorte che ha segnato un passo fondamentale nell'avvio dello 

screening uditivo neonatale universale in tutto il mondo è quello di 

YoshinagaItano e Coll. I ricercatori hanno arruolato una coorte di neonati con la 

caratteristica comune di essere affetti da sordità congenita e li hanno seguiti nel 

tempo. I risultati di test standardizzati sullo sviluppo del linguaggio eseguiti a 

cinque anni, hanno dimostrato che la precoce identificazione e inizio del 

trattamento entro i 6 mesi erano in grado di migliorare significativamente le 

performance linguistiche, confermando che la tardiva identificazione e 

trattamento della sordità congenita rappresentano un importante fattore di 

rischio prognostico negativo. 

 

Campione Di Studio. Gli elementi essenziali di un progetto di studio sono 

rappresentati dall'obiettivo dello studio, dal disegno dello studio e dalla scelta, 

rappresentatività e modalità di arruolamento della popolazione target. 

Una popolazione di studio è un gruppo di individui che hanno almeno una 

caratteristica in comune. Quando programmiamo uno studio raramente 

stimiamo la dimensione del campione. ma questo è un passo importante nella 

pianificazione di uno studio epidemiologico. Il ricercatore deve sempre 

impegnarsi a reclutare il maggior numero di individui della popolazione target 

perché un adeguata dimensione del campione garantisce allo studio 

informazioni affidabili e conclusioni statisticamente valide. Condurre studi 

clinici su campioni di dimensioni inadeguate, rende i risultati di difficile 

interpretazione con uno spreco di risorse, oltre a non essere etico perché espone 

i pazienti ad inutili trattamenti. Maggiore è la dimensione del campione, 

maggiore è la precisione (potenza) per un determinato studio. Più una 

popolazione è eterogenea, maggiore è la dimensione del campione richiesta per 

ottenere un determinato livello di precisione. Più una popolazione è omogenea, 

più piccola è la dimensione richiesta. Il calcolo della dimensione del campione è 

dunque un elemento essenziale che è bene risolverlo prima di effettuare uno 

studio e di includerlo nel progetto per ridurre la probabilità di errore e 

soprattutto migliorare i tassi di successo quando il progetto viene sottoposto al 

giudizio per un finanziamento. 
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Campionamento. A volte sono gli errori di campionamento che inficiano i 

risultati finali. Spesso la selezione di un campione di studio è solo parzialmente 

casuale. È importante il bacino nel quale vengono reclutati i soggetti: se 

provengono ad esempio da un ospedale saranno soggetti con forme gravi di 

malattia, se reclutati via internet saranno probabilmente quelli maggiormente 

attenti alla propria salute. Quando reclutiamo un campione dai registri sanitari 

italiani siamo sicuri di avere un campione rappresentativo grazie all’universalità 

e gratuità del nostro Sistema Sanitario Nazionale. 

 

Criteri Di Inclusione. Il ricercatore deve definire chiaramente i criteri di 

inclusione ed esclusione per la partecipazione dei soggetti allo studio, 

descrivendo le caratteristiche socio-demografiche per permettere ad altri 

ricercatori di applicare i risultati a pazienti particolari. La descrizione delle 

caratteristiche del campione permette inoltre la valutazione della presenza di 

errori nella scelta dei soggetti. 

 

Fattori confondenti e analisi SWOT. I fattori confondenti possono portare a 

sovrastimare o sottostimare un effetto, sono fattori estranei associati sia 

all'esposizione che all'esito. Un classico esempio è la presenza o meno di rumore 

ambientale durate le fasi di esecuzione di test di screening uditivo in una 

Terapia Intensiva Neonatale: rappresenta un fattore confondente in rapporto ai 

tassi di falsi positivi (refer) di quel reparto. Per ridurre i fattori confondenti è 

utile randomizzare il campione, in modo da rendere simili i gruppi; in questo 

caso potrebbero essere scelti solo soggetti non esposti a rumore. Una seconda 

fase da affrontare è poi la definizione dei punti di forza e di debolezza dello 

studio. 

Conosciuta anche come analisi SWOT (Strengths, punti di forza), (Weaknesses, 

punti di debolezza), (Opportunities, opportunità) e (Threats, rischi), è stata 

inizialmente utilizzata nelle aziende commerciali, da qualche anno è stata 

introdotta anche nelle organizzazioni sanitarie. La SWOT metodica permette al 

ricercatore di pianificare il progetto di studio e conoscere in anticipo i punti 

critici per il raggiungimento di un obiettivo, analizzando sia le funzioni che le 

capacità interne di un dipartimento, istituto di ricerca o altra organizzazione 

(analizzando punti di forza e di debolezza) od esterne (analizzando rischi e 

opportunità). 

 

Test Di Valutazione. In epidemiologia, per “test” si intende un qualsiasi 

procedimento codificato utilizzato per verificare un'ipotesi. I test possono 
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essere esami clinici strumentali ma anche questionari standardizzati per 

identificare i soggetti a rischio. La sensibilità di un test è nella sua capacità di 

identificare correttamente tutti i soggetti malati o a rischio, una sensibilità 

vicina al 100% rappresenta la proporzione di soggetti malati o a rischio, che 

risultano positivi al test. La specificità è invece la capacità di un test di 

identificare correttamente tutti i soggetti sani o non a rischio, e una specificità 

vicina al 100% rappresenta la proporzione di soggetti sani che risultano negativi 

al test. 

La scelta del test da utilizzare e soprattutto la formazione del personale che 

dovrà somministrare il test rappresentano un punto molto sensibile di tutta la 

ricerca dove il rischio di errori è più alto. Un esempio in audiologia infantile è la 

scelta di test per la valutazione del processo di acquisizione del linguaggio 

(intelligibilità e comprensione) nei bambini con impianto cocleare. In ogni 

studio clinico ma in particolare nel campo audio fonologico, l'uso di test 

standardizzati deve tener presente se la standardizzazione è stata effettuata su 

una popolazione diversa. In questo caso il test potrebbe non essere efficace ed 

efficiente per ragioni culturali. Dopo aver tradotto il testo è utile testare lo 

strumento su un piccolo numero di partecipanti per verificare se le risposte 

sono corrispondenti.  Inoltre, il personale addetto alla somministrazione del 

test deve avere una specifica esperienza nel settore e ed essere formato con un 

training particolare. 

 

Test Di Screening. Una considerazione a parte riguarda l'uso dello screening in 

epidemiologia. Un test di screening è una procedura di prevenzione secondaria, 

deve essere poco costoso e di rapido e semplice impiego, rappresenta la base dei 

grandi piani di lotta alle malattie cronico- degenerative. Si applica a individui 

(popolazione) apparentemente sani, soggetti a una probabilità (rischio) più o 

meno elevata di presentare la malattia considerata. Viene effettuato nei 

confronti di malattie di notevole gravità e a quelle condizioni morbose in cui 

una diagnosi precoce e il conseguente intervento terapeutico sono in grado di 

ridurre l'incidenza, la morbosità, la mortalità, la disabilità, modificando 

positivamente la prognosi. 

In particolare, lo screening uditivo neonatale è un importante applicazione 

dell'epidemiologia nel campo della audiologia, unitamente ad una innovativa 

tecnologia di trattamento terapeutico di impianto cocleare, ha contribuito a 

ridurre drasticamente gli effetti altamente invalidanti della sordità congenita, 

fornendo tassi di incidenza più accurati.  

 



198 

 

 
 

Verso l’era del big data 

L’epidemiologia è un fondamentale strategico della medicina e della sanità, per 

la conoscenza e la prevenzione delle malattie e per il miglioramento delle 

condizioni di salute della popolazione e dell’efficienza del sistema sanitario. 

Le sfide attuali dell'epidemiologia sono legate oggi a nuovi approcci che 

prevedono l'implementazione delle tecnologie e metodologie dell’era del Big 

Data e delle nuove infrastrutture digitali per la moderna comunicazione dei 

dati. I Big Data e la loro elaborazione tramite gli algoritmi di intelligenza 

artificiale, rappresenteranno un cambiamento epocale nell'assistenza sanitaria, 

grazie all’utilizzo di super computer che riescono ad elaborare in tempo reale un 

enorme mole di dati provenienti da più fonti, tramite le tecniche di deep e 

machine learning. Tali tecnologie permetteranno alla ricerca clinica di 

individuare nuovi modelli di intervento diagnostico terapeutico e preventivo, 

ottimizzando la spesa sanitaria. 
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L'Utilizzo Dei Social Media Nel Reclutamento Per La Ricerca 
Medica In Audiologia Pediatrica 
Jad Magadle, Jodie Cutler, Claudio Mariottini, Luciano Bubbico  

e Eva Orzan 
 

I social media cambiano il nostro modo di comunicare 

Ai Social Media (o Social Networks) fanno parte tutti gli strumenti della rete 

telematica mondiale (www o web) che consentono di realizzare reti sociali 

virtuali: si tratta di siti internet o altre modalità con le quali gli utenti possono 

interagire fra loro, comunicando e condividendo opinioni ed esperienze sotto 

forma di contenuti testuali, foto, audio, video. Solitamente i SM prevedono una 

adesione mediante la creazione di un profilo personale protetto da password e 

la possibilità di organizzare gli utenti in gruppi o liste di contatti. Le 

informazioni condivise variano da servizio a servizio, e possono includere dati 

personali o professionali, e dunque relazioni. 

Lo sviluppo dei SM ha cambiato il modo di comunicare dei media tradizionali 

(come la radio, la stampa, la televisione), passando da un modello che prevede 

un invio di messaggio/informazione di tipo monodirezionale (“da uno a molti”) 

a una modalità maggiormente interattiva in cui gli individui sono sì fruitori di 

contenuti, ma anche creatori di contenuti essi stessi (da qui la definizione di 

user-generated content o consumer-generated media). Lo sviluppo repentino 

del web, l’introduzione degli smartphone (telefoni cellulari con sistema 

operativo completo e autonomo e con capacità di connessione dati molto 

avanzate) e delle app (programmi di esecuzione che rendono possibili 

funzionalità, servizi o strumenti su richiesta dell’utente e con interazione 

diretta) ha permesso a un crescente numero di persone di essere costantemente 

connesse, facendo dei SM la forma più evoluta della comunicazione on-line, con 

utenti in costante crescita, e difficilmente quantificabili. Dal 2005 al 2015, ad 

esempio, gli utenti giornalieri globali della piattaforma Facebook sono passati 

da 6 milioni a 1 miliardo.  

 

Social media e sordità infantile 

Il ruolo più importante della famiglia di un bambino sordo o con gravi problemi 

di udito è di amare, educare e comunicare con lui per aiutarlo a crescere nel 

massimo sviluppo delle sue potenzialità in direzione di una vita piena e serena. 

È così che le famiglie sviluppano un urgente desiderio di capire e di venire 

incontro ai bisogni dei loro figli, desiderio che spinge ad acquisire conoscenze 
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per affinare la percezione del problema e a confrontarsi con le esperienze altrui 

grazie all’accesso alle fonti di informazione, dalle quali poi scaturisce la 

pianificazione e la partecipazione ad una serie di appuntamenti preliminari 

all’intervento precoce quali sessioni audiologiche, mediche, riabilitative ed 

educative. Questo percorso, mai semplice, può diventare meno difficoltoso se 

condiviso con un gruppo di supporto per genitori, che rappresenta una delle 

fonti primarie preposte ad alimentare il sostegno familiare.  

La GPODHH (Global Coalition of Parents of Children who are Deaf or Hard of 

Hearing, ossia la Coalizione globale di genitori di bambini sordi o con problemi 

di udito) nella sua Position Statement del 2010 sancisce la sua posizione sulle 

tematiche della sordità e rimarca la necessità e l’utilità di condivisione e mutuo 

sostegno: “Come riflessione riferita agli anni di intervento precoce, la 

maggioranza delle famiglie afferma che il contatto con altri genitori di 

bambini affetti da ipoacusia ha costituito il sostegno più utile ricevuto dopo 

aver appreso che il loro bambino fosse sordo o avesse problemi di udito. Il 

supporto diretto da genitore a genitore si classifica come una delle misure più 

efficaci di sostegno alle famiglie”. E riconoscendo nei social media un canale di 

scambio efficace: “I social network utilizzati come mezzo di interazione con 

altri genitori di bambini non udenti sono stati riconosciuti come propedeutici 

ad un minore isolamento, una maggiore accettazione della condizione del 

figlio e ad un miglioramento generale della reattività interazionale”. Le 

evidenze indicano che il 75% delle famiglie utilizza la Rete per acquisire 

informazioni e che più della metà delle famiglie riceve notizie e conoscenze 

fondamentali da gruppi genitoriali di sostegno online. 

 

Una realtà italiana: l’esempio di affrontiamo la sordità insieme 

Sui social media italiani - soprattutto su Facebook – si possono trovare diversi 

gruppi e pagine che trattano la sordità da molteplici punti di vista. Alcuni sono 

più attendibili di altri perché affrontano in modo obiettivo il tema delle 

metodologie di comunicazione, della tecnologia più recente, delle 

problematiche legate agli ambiti quotidiani come la scuola e il mondo del 

lavoro. Da segnalare un gruppo in particolare, “Affrontiamo la Sordità Insieme: 

Forum Impianto Cocleare”, nato 10 anni fa dall’intuizione di una madre 

americana residente in Italia, con il fine di offrire informazioni, risorse, contatti 

e sostegno alle famiglie che affrontano un percorso della sordità. Il Forum, che 

ad oggi conta oltre 12 mila iscritti, si basa su una organizzazione che segue i 

principi delineati dalle buone prassi di intervento nelle famiglie con bambini 

sordi o affetti da ipoacusia in linea con le dichiarazioni di consenso 
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internazionale.   

Secondo un modello generale operativo di supporto, gli operatori professionisti 

promuovono ed implementano il processo attraverso il quale le famiglie 

acquisiscono le conoscenze, le informazioni e le esperienze necessarie a 

prendere decisioni pienamente consapevoli ed informate. Questo include la 

diffusione della conoscenza della normativa vigente e delle leggi che regolano la 

didattica inclusiva e sanciscono i diritti delle famiglie. Il percorso decisionale 

viene visto come un processo fluido e continuo da adattare o modificare in 

risposta alle differenti capacità, esigenze, progressi e caratteristiche di 

benessere emotivo del bambino e della famiglia. Ulteriori dubbi e 

approfondimenti vengono analizzati attraverso il confronto dato da una più 

larga condivisione di esperienze personali di chi ha già testato il sistema e mette 

volentieri a disposizione del Forum il proprio vissuto. 

 

Cosa Offre il Forum “Affrontiamo la Sordità Insieme?”: 

In generale, offre condivisione di informazioni e di risorse specifiche sulle 

problematiche associate alla perdita uditiva. Ai genitori, offre l’opportunità di 

stabilire un rapporto più ravvicinato e confidenziale con altri genitori di bambini 

con perdita uditiva (anche in comorbilità).  

Informazioni su apparecchi acustici, impianti cocleari, protesi 

impiantabili, altri ausili tecnologici disponibili 

Informazione obiettiva sulle metodologie di comunicazione  

Informazioni e risorse utili ai genitori per capire le esigenze del 

bambino con perdita uditiva, inclusi consigli pratici sulla 

opportunità riabilitative nel sistema sanitario nazionale 

Informazio

ne e risorse 

Informazioni sulle risorse disponibili a livello locale, regionale e 

nazionale, incluse informazioni di carattere burocratico e 

normativo, con particolare riferimento ai diritti stabiliti dalla legge 

Sostegno psicologico al momento della diagnosi  

Sostegno diretto di altri genitori coetanei 

Sostegno durante l’abilitazione logopedica 

Sostegno 

Continuità del sostegno alle famiglie per tutto il percorso di crescita 

dei figli 

 

Il Forum è principalmente un luogo virtuale, ma apre anche una finestra su 

tutte le iniziative portate avanti dalla maggioranza delle associazioni genitoriali 

diffuse sul territorio italiano, così che i membri possano decidere in tutta libertà 
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di scelta di iscriversi ad un’associazione pronta ad accoglierli e a guidarli, mano 

nella mano, nel difficile percorso delineato dalla sordità. Vale la pena ascoltare 

alcune citazioni di iscritti del Forum sulle ragioni della sua utilità: “…perché 

grazie a questo Forum ho capito davvero che cos’è la sordità, perché con il 

Forum mi sento a casa, e mi sento di parlare del mio problema con 

tranquillità e naturalezza. Solo chi ha questo problema e lo vive ogni giorno 

può capirti veramente. La mia vita è cambiata e col Forum sto ritrovando me 

stessa.”  

“Questo gruppo mi ha raccolto in un momento terribile della mia vita (la 

diagnosi della mia piccola) mi ha dato subito speranza, mi ha rasserenato 

facendomi conoscere in anticipo tutte le fasi che avremo dovuto affrontare, mi 

ha aiutato a sapere come districarmi a livello burocratico per far valere i 

diritti della mia piccola, e so che mi sarà ancora molto utile…insomma in una 

parola ESSENZIALE!” “Ti aiuta a capire e ad affrontare la diagnosi, quando 

vieni sommersa dalle tante paure e pensi di non farcela, leggi tutti i post dei 

genitori e dei bimbi che lottano e raggiungono traguardi che non pensavi 

fossero possibili. Quando devi andare davanti alla commissione sai già cosa 

fare e come fare. Insomma, qui tutto è utile ed essenziale.” “Utile per tutto, per 

varie informazioni, consigli di ogni tipo di problema su impianti cocleari, 

informazioni burocratiche, sulle leggi e sui nostri diritti sulla sordità, molto 

utile il confrontarsi, il supporto psicologico, non pensavo di trovare persone 

con storie e problemi nella vita sociale e quotidiana simile alla mia, questo mi 

conforta, mi aiuta a non scoraggiarmi.” 

 

Social media e promozione alla salute 

Volendo fare un discorso più istituzionalizzato, l'uso dei SM può essere uno 

strumento per abbattere le diseguaglianze nell'accesso alle informazioni di cura. 

Tutte le organizzazioni che si occupano di programmazione nell'ambito della 

salute stanno lavorando per combattere l'iniquità d'accesso alle cure anche 

attraverso la digitalizzazione delle informazioni (Global conference on Health 

promotion 2013). Se è vero che in Italia gli utenti attivi sui social media sono il 

57%, con una crescita del 10 % nell'ultimo anno (Global Digital 2018) il mondo 

dei comunicatori pubblici e dei giornalisti accanto a professionisti del Sistema 

Sanitario puo' infrangere ogni barriera comunicativa. Per questo è nata in Italia, 

nel 2018, un tavolo sanità PA Social che si propone come luogo di scambio e 

confronto sui temi legati alla comunicazione e informazione in ambito sanitario. 

PA social è la prima associazione italiana di origine governativa, dedicata allo 

sviluppo della nuova comunicazione, quella dei SM, un mondo in parte ancora 
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da scoprire su cui la pubblica amministrazione ha deciso di investire e di farlo 

bene, non solo informazioni ma risposte veloci a bisogni di salute; una 

rivoluzione digitale che sta cambiando profondamente il rapporto medico-

paziente. Tra le iniziative del Tavolo nazionale PA iniziative dove giornalisti, 

comunicatori di aziende sanitarie e associazioni di pazienti si sono confrontati 

sul tema della autorevolezza delle fonti e su come contrastare le fake news. 

Il tavolo sanità di PA vuole stimolare la possibilità di promuovere l'uso dei 

social al servizio del paziente ad opera delle istituzioni pubbliche, pur se 

esistono delle criticità importanti, una di queste è il diritto alla riservatezza e 

l'altra è la volontà delle aziende sanitarie di investire su figure come i social 

media manager. 

Esistono quindi livelli diversi di comunicazione attraverso I SM, da una parte 

quella consolidata di gruppi di familiari o persone coinvolte a vario titolo e 

quella in via di sviluppo ad opera delle istituzioni vs. associazioni o gruppi o 

singoli pazienti/utenti coinvolti nelle problematiche sanitarie le più varie; 

entrambe le modalità certificano l'importanza di una comunicazione snella e 

moderna anche nell'affrontare le tematiche della sordità. 

 

Social media anche per la ricerca medica? 

Questo enorme sviluppo di nuove modalità di reti sociali ha fatto sì che i SM 

guadagnassero interesse non solo nell’ambito delle relazioni personali, ma che 

richiamassero l’attenzione anche dell’ambito lavorativo e professionale. Al 

giorno d’oggi diversi professionisti attingono dai Social Media per svolgere le 

proprie attività lavorative e non sorprende che anche la comunità scientifica, ed 

in particolare quella medica, si stia aprendo a questo canale. Nel 2014 le stime 

affermavano che l’87% dei medici nella fascia d’età 26-55 e il 65% nella fascia 

d’età 56-75 utilizzava i social media. 

La comunità medica di fatto già utilizza i SM per dialogare, condividere 

informazioni e portare consapevolezza su molti disturbi.  È questo infatti un 

modo rapido e diretto per medici e ricercatori per avere un contatto con delle 

specifiche fasce di popolazione e per ottenere informazioni di prima mano. 

Di fronte a tali numeri e percentuali è facile immaginare come i SM possano 

rappresentare un enorme bacino di informazioni e di dati per condurre indagini 

e ricerche anche in ambito medico e sanitario. È indubbio ad esempio che i SM 

abbiano un grande potenziale nell’ambito della divulgazione scientifica. Il 

livello d’interesse del pubblico è aumentato in questo senso, determinando un 

graduale aumento della partecipazione e della volontà di far parte del processo 

di soluzione ai loro problemi medici. Infine, a seconda della piattaforma 
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utilizzata, i SM danno la possibilità ai pazienti e alle loro famiglie di trovare dei 

loro pari e formare dei gruppi che, oltre ad essere una fonte di supporto, 

consiglio e guida, possono anche rappresentare una importante fonte di 

informazioni e di indicazioni anche per il personale che lavora in ambito 

medico. 

Riguardo alla possibilità di utilizzo dei SM per la ricerca medica, un importante 

e indubbio vantaggio dei SM è rappresentato dalle modalità di reclutamento dei 

partecipanti. La ricerca medica con metodi “tradizionali” può risultare spesso 

complessa e caratterizzata da criteri stringenti, che spesso fanno sì che il 

campione finale non sia rappresentativo della popolazione generale. Nel 

reclutamento del campione, i ricercatori prendono contatto con i possibili 

partecipanti tramite annunci, volantini, lettere, e-mail o per via telefonica. Tali 

metodi possono risultare lenti, laboriosi e costosi, e possono non essere 

adeguati a raggiungere tutte le fasce demografiche della popolazione oggetto di 

studio. Il ricorso all’utilizzo dei SM risulta al contrario meno dispendioso. Una 

revisione sistematica, che aveva l’obbiettivo di determinare il ruolo di Facebook 

nel reclutamento dei partecipanti per studi di ricerca medica, ha concluso che la 

piattaforma ha numerosi vantaggi: nei costi e nei tempi di arruolamento; 

garantisce una migliore rappresentatività di specifiche popolazioni, favorendo 

la partecipazione da parte di fasce d’età più giovani e di difficile raggiungimento 

con i metodi tradizionali. La stessa review afferma che tale approccio ha tuttavia 

dei limiti: non raggiunge coloro che non hanno o hanno minori possibilità di 

accesso ad Internet; le fasce d’età più avanzate sono meno rappresentate, così 

come anche i livelli socioeconomici più bassi. 

Non vanno sottovalutati i dubbi riguardanti l’utilizzo dei SM e lo scetticismo sul 

il loro utilizzo in modo professionale, preoccupazioni che hanno in qualche 

occasione definito i SM incompatibili con la ricerca. Nonostante ciò, l’FDA 

americano (US Food & Drug Admnistration) nel 2014 e l’europea EMA 

(European Medicines Agency) nel 2013, hanno pubblicato delle linee guida che 

specificano il modo in cui sfruttare i SM per la farmacovigilanza, incoraggiando 

la ricerca di segnalazioni riguardanti gli effetti avversi dei farmaci su “siti web, 

blogs, vlogs, social media, forum, e portali”. È quindi chiaro che vi è un 

crescente interesse verso queste forme di tecnologie e verso la possibilità di 

utilizzarle come strumento di indagine. Riguardo le specifiche modalità, è stato 

dimostrato che i risultati migliori si ottengono quando vengono svolti studi di 

tipo osservazionale utilizzando dei questionari. Le indagini andrebbero poi 

indirizzati a fasce di popolazione ben precise, piuttosto che alla popolazione 

generale. 
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“Screening Uditivo Neonatale e intervento precoce: una promessa 

che va mantenuta” 

Lo studio osservazionale “Screening Uditivo Neonatale Universale: la 

promessa viene mantenuta? Un’indagine attraverso i Social Media” è stato 

avviato nel marzo 2019, utilizzando un questionario online. Ha avuto lo scopo 

di ottenere “una fotografia” della popolazione italiana affetta da ipoacusia 

profonda preverbale ed in particolare se esiste una correlazione tra l’aver 

eseguito lo screening uditivo neonatale e l’aver ricevuto una diagnosi e un 

intervento terapeutico precoci. Il questionario, di semplice comprensione, 

completamente anonimo, era rivolto a persone con sordità di grado profondo 

nate dal 1990 al 2018 e poteva esser compilato dalla persona stessa o dai 

genitori.  Si sono voluti indagare 3 principali ambiti: 1) informazioni generali su 

screening e diagnosi di sordità 2) utilizzo di impianto cocleare 3) alcuni dati 

sulla presa in carico La maggioranza di domande richiedevano risposte a scelta 

multipla. Il questionario è stato divulgato tramite la piattaforma Google Forms 

(“Survey Administration App”). Grazie a questo sistema è stato possibile: 1) 

mantenere l’accesso al questionario per un periodo di tempo preciso (3 mesi), 

con un tempo di completato in 10-15 minuti 2) limitare gli accessi per singoli 

account, 3) garantire l’anonimato, limitando l’identificazione alla sola data ed 

ora di compilazione, 4) ottenere da ogni partecipante l’autorizzazione all'utilizzo 

dei dati in forma anonima per usi scientifici e/o informativi consentiti in ambito 

sanitario. Il link per accedere al questionario è stato primariamente pubblicato 

sulla pagina Facebook “Affrontiamo La Sordità Insieme: Forum Impianto 

Cocleare”. Altri accessi sono stati ottenuti anche da altre pagine di associazioni 

dedicate a soggetti con deficit uditivi, o condivisi attraverso le mailing list di 3 

principali associazioni: FIADDA, “Liberi Di Sentire” e “Ciao Ci Sentiamo”.  

In 3 mesi sono state compilati 332 questionari, di cui solo 14 non hanno 

soddisfatto i criteri di completezza e coerenza nelle risposte. Dai risultati 

ottenuti, provenienti da tutte le regioni italiane, è emerso che l’esecuzione dello 

screening uditivo neonatale è un elemento di assistenza irrinunciabile per 

garantire ai cittadini una precoce identificazione dell’ipoacusia di grado 

profondo, oltre che una procedura necessaria ai fini di un intervento di 

impianto cocleare mirato e in tempo per contrastare gli effetti della 

deprivazione uditiva. Tra gli aspetti negativi è tuttavia necessario sottolineare 

che un esito positivo (refer) allo screening uditivo neonatale non assicura 

sempre una presa in carico e un intervento di impianto cocleare 

sufficientemente precoce. Esistono ancora numerose barriere di accesso alle 
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cure che, ad una prima analisi, risultano particolarmente sbilanciate tra il sud e 

il nord del paese, a sfavore del primo. 

La metodologia utilizzata ha permesso di raggiungere in maniera economica e 

veloce la popolazione oggetto di studio, con un numero di risposte che sarebbe 

stato difficile ottenere con i metodi di ricerca tradizionali. Questa esperienza 

dimostra che i Social Media rappresentano oggi un valido metodo di ricerca 

medica, a basso costo in termini di tempo e risorse, efficace per reclutare una 

specifica popolazione e per raggiungere una dimensione campionaria 

sufficiente a studiare una condizione rara (inferiore allo 0,05 % della 

popolazione di età inferiore ai 3 anni), ma che sottende a ripercussioni 

economiche, sociali e personali rilevanti.  
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Jodi Michelle Cutler è madre di due figli di cui uno utilizza un impianto cocleare 

bilaterale, creatrice e responsabile del forum di facebook, affrontiamo la sordità 

insieme: forum impianto cocleare. Tra i suoi numerosi impegni, anche di consulenza, è 

formatrice e interlocutore genitore della rete audiologica federazione italiana medici 

pediatri. Claudio Mariottini, padre di Davide, affetto da sordità bilaterale dalla nascita 

e anche di Francesco, suo fratello, fonte inesauribile di stimoli e marito di Mara, collante 

instancabile della famiglia. È stato presidente di famiglie italiane per la difersa dei 

diritti degli audiolesi (FIADDA) Umbria onlus per 12 anni e adesso consigliere con 
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delega alla sanità. Luciano Bubbico è otorinolaringoiatra ed epidemiologo impegnato 

nell’analisi dell’attività dello screening audiologico in Italia. Gli autori si sono uniti per 

collaborare con Jad Magadle che ha svolto la sua tesi di medicina presso l’audiologia del 

Burlo Garofolo di Trieste diretta da Eva Orzan in ha trattato l’utilizzo dei social media 

come metodo di ricerca sulle ipoacusie profonde in Italia.  
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3.4 
Citomegalovirosi Congenita: Riflessioni A Proposito Di Un 
“Nemico” Comune Per Il Pediatra, L’Infettivologo Pediatra E 
L’Audiologo 
Piero Valentini, Gabriella Cadoni, Davide Pata e Guido Conti  

 

L’infezione congenita da Cytomegalovirus (CMV) come causa d’ipoacusia 

infantile, da sempre nota, ha acquisito ulteriore e grande rilevanza negli ultimi 

20 anni, in particolare dopo l’estesa attivazione dei programmi di screening 

audiologico neonatale. In una sorta di colloquio tra l’Audiologo (A) e 

l’Infettivologo Pediatra (P) vengono affrontati alcuni degli aspetti salienti su 

questo argomento di grande complessità. 

A: Le infezioni non batteriche fetali rappresentano una delle principali 

condizioni di rischio per ipoacusia infantile. La rosolia, che rappresenta tuttora 

un “modello” ed un punto di riferimento storico in audiologia infantile, è stata 

efficacemente affrontata e quasi completamente debellata dai programmi di 

prevenzione primaria. La toxoplasmosi ha pure un notevole rilievo 

epidemiologico ma, negli studi più recenti e consistenti, si è rivelata condizione 

di rischio audiologico assai limitato. 

L’infezione congenita da Cytomegalovirus (CMV) si è invece dimostrata, 

accanto alle forme geneticamente determinate ed alla prematurità, una delle 

cause più comuni di ipoacusia infantile e certamente uno dei temi di maggiore 

interesse per l’Audiologia “del terzo millennio”. 

Come può delinearsi l’importanza di questa condizione? 

P: Il CMV è uno dei principali agenti patogeni per danni fetali, in particolare del 

sistema nervoso e sensoriali, con sequele che interessano i principali organi di 

senso, le capacità intellettive e la funzione motoria attraverso un’ampia gamma 

di manifestazioni di differente gravità. Globalmente il rischio di trasmissione 

dell’infezione al prodotto del concepimento da parte di una donna che 

contragga una infezione primaria in gravidanza si aggira intorno al 35%, 

sebbene il range sia molto variabile, fluttuando dal 20 al 75%: tale variabilità è 

legata a diversi fattori, quali le metodiche diagnostiche utilizzate, le strategie 

diagnostiche perseguite, l’età gestazionale al momento dell’infezione. Inoltre, 

anche se l’infezione primaria è da ritenere la situazione più gravida di rischi per 

il feto, è noto come questi possa essere coinvolto anche nel corso di una 

riattivazione/reinfezione: differenziare queste due situazioni è attualmente 

impossibile, sebbene abbia acquistato maggiore credito l’ipotesi che un 

coinvolgimento fetale sia più probabile in caso di reinfezione da parte di un 
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ceppo virale differente, sul piano antigenico, da quello causa della infezione 

primaria. Tuttavia, la problematica appare anche più complessa, in virtù di 

recenti lavori che hanno gettato nuova luce sulla presenza di fattori genetici che 

influirebbero sulla trasmissibilità del virus: infatti, la presenza di polimorfismi 

in singoli nucleotidi (SNPs) del Toll-like receptor (TLR) 9 renderebbe più 

difficile la trasmissione del CMV, così come l’espressione dei recettori 

intracellulari NOD (Nucleotide-binding oligomerization domain) 1 e 2, a livello 

del sinciziotrofoblasto placentare, faciliterebbe la soppressione dell’infezione 

citomegalica. Dunque, le conseguenze dell’infezione di una donna gravida 

dipendono da una serie di fattori, molti dei quali ancora non ben conosciuti o 

tutti da scoprire: resta, come dato di fatto, la maggiore facilità della 

trasmissione transplacentare nel terzo trimestre di gravidanza, meno gravato da 

sequele fetali e la frequente asintomaticità dell’infezione, con la conseguente 

difficoltà a prendere decisioni gestionali di qualsivoglia genere. 

Si è accennato, in precedenza, all’entità, in termini numerici, delle sequele 

dell’infezione: se i soggetti interessati dal virus sono mediamente un terzo 

rispetto alle infezioni gravidiche, nel 10-15% degli infetti si hanno 

manifestazioni clinicamente evidenti che vanno da ritardo della crescita 

intrauterina, petecchie, ittero, visceromegalia addominale a microcefalia, 

corioretinite, ipoacusia neurosensoriale. Quest’ultima rappresenta, forse, il più 

caratteristico “marchio” d’infezione citomegalica, essendo presente in circa il 

50% dei neonati sintomatici ed il 7% di quelli asintomatici: questi dati 

designano il CMV come la causa di ipoacusia non genetica più frequente, 

essendogli addebitati circa 1/3 dei casi complessivi. L’interesse per l’ipoacusia 

nasce anche dalla sua non univoca presentazione: assente alla nascita, può 

presentarsi tardivamente, con un decorso progressivo o fluttuante. Questo 

fenomeno può essere ascritto a differenti modelli patogenetici: riattivazione di 

virus latenti, segregati nei linfociti, favorito da depressione dell’immunità 

cellulo-mediata, anche transitoria, danno immunomediato, ripetute infezioni da 

parte di ceppi differenti di virus, come già citato in precedenza. 

A: Lo scenario delineato è allarmante! Il CMV si è dimostrato responsabile di ¼ 

dei casi d’ipoacusia congenita, con una prevalenza che è prossima al 30% dei 

casi d’ipoacusia in età pre-scolare e con una limitata possibilità di individuare la 

condizione di rischio audiologico alla nascita ed in epoca post-natale. Alcune 

domande che ne conseguono sono le seguenti: 

Esistono possibilità per migliorare l’individuazione dei bambini a rischio? 

Quale può essere il ruolo e la praticabilità dello screening per l’identificazione 

dei bambini affetti? A questo riguardo è stata proposta ed attuata la ricerca del 
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virus su campioni biologici (urina, saliva) nei neonati risultati “refer” allo 

screening neonatale. Questa strategia può ragionevolmente migliorare la 

diagnosi eziologica nei bambini con conferma d’ipoacusia congenita, ma non 

appare efficace nel migliorare l’individuazione dei bambini affetti (attualmente 

“pass” allo screening) a rischio per ipoacusia “late onset”. Un’altra importante 

domanda riguarda i mezzi disponibili o prospettabili per una prevenzione 

primaria o secondaria dell’infezione da CMV. 

P: Negli anni, l’obiettivo di molti ricercatori è stato proprio quello di identificare 

un marker che permettesse una precoce individuazione dei bambini infetti, 

asintomatici, a rischio di ipoacusia “late-onset”: l’attenzione si è concentrata sul 

valore della viremia neonatale ed i risultati di molti lavori hanno, in effetti, 

rilevato una relazione diretta fra livelli viremici e prognosi neuro-sensoriale 

uditiva, ma senza giungere, sinora, ad una precisa definizione del fenotipo da 

rendere oggetto di strategie preventive/terapeutiche. Questo obiettivo è 

diventato ancora più importante da raggiungere soprattutto alla luce dei 

risultati ottenuti dai trial del gruppo di Kimberlin, che ha dimostrato un 

evidente vantaggio del trattamento con antivirale, sia sull’outcome uditivo che 

su quello neuro-cognitivo. Sebbene gli studi statunitensi abbiano preso in 

considerazione solo bambini sintomatici, tuttavia costituiscono una prima 

concreta prova che qualcosa si può fare per, quanto meno, mitigare gli effetti a 

medio termine dell’infezione intrauterina da CMV. Naturalmente ancora è 

presto per dire se i risultati raggiunti si manterranno nel tempo e troppo 

eterogenea è la popolazione dei “sintomatici” inclusi negli studi, ma la sfera 

uditiva sembra essere quella che possa giovarsi maggiormente di un intervento 

farmacologico specifico. Sulla scorta di tali risultati, è naturale rivolgere 

l’attenzione anche al gruppo, molto più numeroso, dei soggetti “asintomatici”, 

nei confronti dei quali sarebbe di grande soddisfazione poter intraprendere 

pratiche preventive che evitino il verificarsi di una eventualità disabilitante, 

sebbene decisamente più rara, se confrontata con quanto accade nel gruppo dei 

sintomatici. In questo ambito, purtroppo, gli studi sono molto più esigui e non 

si tratta di  trial randomizzati controllati, la sola tipologia di indagine che possa 

fornire risultati ed indicazioni di elevata robustezza.  Sono, comunque, 

attualmente in corso due studi che mirano a chiarire se la terapia con un 

antivirale, il Valganciclovir, possa essere offerta, e con quali risultati, in bambini 

con ipoacusia isolata, anche oltre il periodo strettamente neonatale 

(ClinicalTrials.gov, NCT02005822 e NCT01649869). 

Naturalmente, il tentativo di combattere l’azione lesiva del virus si è 

manifestato anche su altri fronti: insieme agli interventi diretti sui neonati, 
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sono state registrate esperienze di prevenzione a vari livelli e con differenti 

metodi. L’utilizzo di immunoglobuline specifiche anti-CMV nelle donne gravide 

non protette, pur avendo un razionale teoricamente condivisibile, non ha, 

sinora, fornito risultati accettabili sulla efficacia delle Ig nel prevenire 

l’infezione nelle donne non immuni, quando messo alla prova da un RCT ben 

disegnato: resta da valutare se il risultato negativo del primo studio potrà essere 

ribaltato da quanto desunto da due trial di fase III ancora in corso 

(ClinicalTrials.gov, NCT01376778 e ClinicalTrialsRegister.eu, EudraCT No. 

2007-004692-19), che mirano ad arruolare un numero di donne gravide 

superiore a quanto fatto in precedenza e raggiungere una risposta che possa 

essere ancor più significativa rispetto al passato. 

Ancora più esigua è la coorte di donne infette in gravidanza trattate con il 

Valaciclovir ad alte dosi (8 g/die) in uno studio aperto di fase II: i risultati, 

seppur incoraggianti (82% dei neonati asintomatici alla nascita vs 43% dei nati 

da madri non trattate), non possono essere ancora accreditati più di tanto in 

ragione, appunto, del ridotto campione allo studio, oltre che del disegno 

(braccio unico, non confronto con placebo). 

È ovvio che un vaccino anti-CMV costituirebbe una soluzione definitiva e più 

efficace per arginare questa “silenziosa epidemia” e numerosi sono i gruppi che, 

nel mondo, si stanno adoperando per ottenere un prodotto di provata utilità. 

Sinora sono state provate soluzioni che hanno utilizzato vaccini basati sulla 

glicoproteina B (gB) di superficie, su sub-unità multicomponenti, vaccini 

ricombinanti difettivi nella replicazione, vaccini in cui le componenti 

immunogene vengono espresse mediante plasmidi o virus o particelle virus-

simili: la stimolazione ha raggiunto livelli di produzione di anticorpi protettivi 

fino al 50% circa delle donne immunizzate, ma ancora non è stato sciolto uno 

dei nodi principali relativi all’immunità anti-CMV, vale a dire quale sia la 

componente immunologica che costituisca un reale baluardo contro l’azione del 

virus, considerato che l’infezione fetale avviene in elevata percentuale anche in 

donne che affrontano una gravidanza già provviste di una immunità umorale 

specifica. 

In questo quadro generale va ad inserirsi l’esperienza personale di 

collaborazione con il Servizio di Audiologia della Clinica Otorinolaringoiatrica 

della nostra Fondazione, collaborazione che, nel corso degli anni, ha cercato di 

fornire alle famiglie dei bambini affetti da citomegalovirosi congenita un 

supporto diagnostico, innanzitutto, per la definizione o la esclusione di danno 

audiologico CMV-correlato e, in una fase successiva, un supporto terapeutico, 

in linea con le indicazioni provenienti dalla letteratura. Si parla di supporto 
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perché, com’è noto, il trattamento della citomegalovirosi congenita è 

considerato off-label, nel nostro Paese, pertanto permettere che i bambini 

colpiti usufruissero di tale trattamento è stato (ed è) una delle attività più 

impegnative che si è prospettata al nostro gruppo: se non è esplorabile, per ovvi 

motivi, lasciare l’onere della spesa farmaceutica alla famiglia, altrettanto 

complicata risulta la fornitura del farmaco da parte delle ASL di residenza dei 

piccoli in un’epoca di contenimento estremo della spesa sanitaria, soprattutto a 

fronte di una legislazione regionale che prevede, in caso di trattamenti off-label, 

la fornitura del farmaco da parte dell’ospedale in cui lavora il medico 

prescrittore. In questo scenario è giunto, provvidenziale, l’interessante lavoro di 

Anaizi NH e coll. (Am J Health-Syst Pharm. 2002; 59:1267-70) che ha 

permesso di intraprendere una nuova strada: la produzione autonoma, da parte 

della Farmacia del nostro Policlinico, di una sospensione di VGC che può essere 

dispensata gratuitamente ai bambini nell’ambito dei previsti controlli 

ambulatoriali. L’attività del composto, peraltro validata anche da successivi 

lavori, è stata facilmente dimostrata controllando serialmente l’andamento 

delle viremie e delle virurie dei bambini trattati.  

A: Tutto quanto detto a proposito degli aspetti infettivologici non fa altro che 

ribadire come nel caso dell’infezione da CMV il “follow up” audiologico debba 

essere mantenuto anche nei casi “non patologici, prescindendo dai dati 

infettivologici e, anzi, spesso guidando le decisioni terapeutiche del Pediatra. Le 

indicazioni condivise prevedono che il follow up venga mantenuto sino all’età 

scolare con verifiche diagnostiche anche strumentali. A questo riguardo si 

devono fare almeno due considerazioni. Esistono dati indicativi del fatto che il 

rischio audiologico da CMV si mantenga anche per tutta la vita. Allentare il 

follow up dopo l’età scolare è giustificato, ma solo per il fatto che il paziente 

acquisisce una “consapevolezza” dell’eventuale sintomatologia. Fino a quel 

momento l’assiduità dei controlli deve tener conto delle modalità d’esecuzione 

dei test (che può presentare difficoltà e limiti di attendibilità dopo il primo anno 

di vita), oltre che delle risorse delle unità di Audiologia. 

Nella nostra prassi è previsto che i bambini con infezione congenita 

diagnosticata vengano valutati con test obiettivi (ABR di laboratorio, eventuali 

impedenzometria e OAEs) attorno al 3°, 6° e 12° mese di età. Oltre questo limite 

si attua una “sorvegliaza audiologica”, associata a quella infettivologica, con 

valutazione clinica e, solo eventualmente strumentale. 
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3.5 
Microbioma E Otite Media 
Paola Marchisio, Lorenzo Pignataro, Sara Torretta, Camilla Tafuro,  

Francesco Folino e Lorenzo Drago 

 
L'otite media acuta (OMA) è una patologia polimicrobica, i cui agenti eziologici, 

che costituiscono il cosiddetto quartetto infernale, sono Streptococcus 

pneumonieae, Haemophilus influenzae non-tipizzabile, Moraxella catarrhalis 

e Streptococcus pyogenes. Tali microrganismi sono importanti componenti 

della normale flora microbica nasofaringea: si stima infatti che circa il 93% dei 

bambini sotto i due anni di età sia colonizzato da almeno uno tra questi 

potenziali patogeni, i quali acquisiscono virulenza in condizioni in grado di 

alterare le complesse interazioni che coesistono tra batteri, virus e sistema 

immunitario dell'ospite.  

Negli anni passati, la ricerca riguardante gli aspetti microbiologici dell'otite 

media acuta si è focalizzata principalmente sullo studio dei quattro otopatogeni 

citati, soprattutto a causa dell'utilizzo della coltura convenzionale quale metodo 

di identificazione dei microrganismi, tecnica che non consente di individuare la 

maggior parte dei batteri che colonizzano il nostro organismo. Più 

recentemente, l'introduzione di tecniche di sequenziamento di ultima 

generazione ha permesso di studiare le comunità microbiche nel loro insieme, 

sfruttando processi ad alto rendimento e non mirati nei confronti di un solo 

specifico microrganismo, consentendo pertanto di analizzare le popolazioni 

batteriche sotto una prospettiva ecologica. La maggior parte di queste tecniche 

è fondata sull'utilizzo di PCR (Protein Chain Reaction) ad ampio spettro, tra cui 

la più largamente utilizzata è quella che amplifica il frammento 16S dell'RNA 

ribosomiale batterico: tale subunità è altamente conservata tra le diverse specie 

ed è presente nel genoma ribosomiale di tutti i batteri. L'utilizzo della 16S rRNA 

PCR ad ampio spettro, seguita dal sequenziamento, consente di amplificare ed 

identificare tutto il DNA batterico presente all'interno di un singolo campione, 

garantendo lo studio di intere comunità con tempi e costi notevolmente ridotti. 

L'introduzione di queste tecnologie ha determinato la nascita del "Human 

Microbiome Project" (HMP), che ha determinato la fine dell'epoca in cui 

l'attenzione era centrata sul singolo microrganismo, e l'inizio di una in cui si 

studia l'intera comunità sotto una prospettiva più ampia, nel suo collettivo. Lo 

scopo del progetto HM è quello di caratterizzare il microbiota umano e di 

analizzare il ruolo dei microrganismi in condizioni di benessere e di malattia, 
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focalizzandosi su cinque distretti anatomici specifici: orofaringe, cute, tratto 

vaginale, tratto gastrointestinale e cavità nasali. 

I numerosi studi effettuati a partire da questa iniziativa hanno condotto ad un 

progressivo superamento del paradigma "un patogeno = una malattia" 

postulato da Koch nel 19° secolo: l'insorgenza di una patologia infettiva non 

dipende esclusivamente dalla presenza dell'agente eziologico, ma da una 

complessa rete di interazioni che intercorrono tra i tutti i microrganismi 

residenti e l'ospite. 

 

Microbioma Respiratorio 

Con il termine microbioma ci si riferisce al patrimonio genetico di tutti i 

microrganismi che colonizzano una data nicchia e lavorano come una comunità 

organizzata, siano essi commensali, simbionti o patogeni. Il microbioma umano 

è un sistema molto più complesso ed elaborato del genoma umano stesso: si 

stima infatti che esso sia costituito da circa 3.3 milioni di geni codificanti 

proteine, rispetto alle 23000 di cui è costituito il genoma. Considerato un vero e 

proprio organo, il cui benessere determina il corretto funzionamento dei diversi 

sistemi del nostro organismo, esso interviene nella regolazione dello sviluppo 

del sistema immunitario, nella difesa dai patogeni, nella produzione di acidi 

grassi a corta catena importanti nel metabolismo energetico dell'ospite, nella 

sintesi di vitamine e nell'immagazzinamento dei grassi.   

Fino a pochi anni fa la ricerca si è largamente concentrata sullo studio del 

microbioma del tratto gastro-intestinale e sull'influenza che i metaboliti 

prodotti in questa sede hanno sull'organismo. Tuttavia, evidenze crescenti 

dimostrano che le comunità batteriche regolano il funzionamento dei diversi 

sistemi anche in altre sedi, tra cui il tratto respiratorio.  

Il microbioma respiratorio è un sistema estremamente dinamico, che si 

modifica in seguito all'esposizione a numerosi fattori ambientali, che agiscono 

già nelle prime epoche di vita, tra cui: tipo di parto e allattamento (i bambini 

nati per via vaginale e quelli allattati al seno sviluppano più frequentemente un 

profilo microbiologico sano, per il passaggio di anticorpi materni attraverso il 

latte ma anche per la presenza di specie quali Bifidobacterium e Lactobacillus; i 

bambini allattati al seno sviluppano inoltre un profilo microbiologico arricchito 

da Corynebacterium e Dolosigranulum, a differenza di quelli allattati 

esclusivamente con formula in cui predomina S.aureus); utilizzo di antibiotici 

(correla con una ridotta abbondanza di Corynebacterium e Dolosigranulum); 

presenza di fratelli e frequenza in comunità; stagionalità; vaccinazioni; fumo 

passivo; infezioni precedenti. 
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Il Microbiota nel Tratto Respiratorio Superiore 

Il tratto respiratorio superiore costituisce il vero e proprio punto crocevia del 

sistema respiratorio, ed è classicamente considerato il principale reservoir di 

patogeni, i quali, a partire da questo distretto, possono causare patologie del 

naso e dei seni paranasali, dell'orecchio medio e del tratto respiratorio inferiore. 

Il sistema delle prime vie aeree svolge importanti funzioni quali filtraggio, 

umidificazione e riscaldamento dell'aria inalata, e consiste in un insieme di 

sistemi comunicanti comprendente le narici anteriori, le cavità nasali, 

nasofaringe, seni paranasali, tuba di Eustachio, orecchio medio, cavo orale, 

orofaringe e laringe. Lungo il sistema delle vie aeree superiori esistono grandi 

differenze tra i profili microbici riscontrati nelle diverse nicchie, correlate alla 

presenza diverse cellule epiteliali di rivestimento, alle modificazioni 

dell'umidità e dell'acidità nei diversi distretti. Le alte vie respiratorie 

cominciano dalle narici e dal vestibolo nasale: questa regione è ricca di saprofiti 

che classicamente colonizzano la cute, tra cui Staphylococcus, 

Propionibaterium e Corynebacterium. Procedendo progressivamente lungo le 

cavità nasali fino ad arrivare in rinofaringe, la composizione delle comunità 

batteriche cambia. Sebbene esista una sovrapposizione con le cavità nasali 

anteriori, il microbiota nasofaringeo è molto più vario e complesso: è costituito 

infatti prevalentemente da Moraxella, Staphylococcus, Corynebacterium e da 

altre specie individuabili anche a livello del vestibolo nasale, ma i batteri tipici 

della nicchia nasofaringea sono prevalentemente Dolosigranulum, 

Haemophilus e Streptococcus. 

Il ruolo del microbiota a livello delle alte vie respiratorie non è ancora 

completamente compreso, sebbene appaia implicato in numerosi processi 

patologici. Gli adulti sani sembrano ospitare un microbiota core specifico per 

sede anatomica che influenza direttamente il sistema immunitario e la funzione 

epiteliale di barriera. Tuttavia, quando questo microbiota di base è esposto a 

perturbazioni da parte di stimoli esterni (es. infezioni, alterazioni nel pH, 

farmaci), può verificarsi una modificazione del core la quale, seppur transitoria, 

potrebbe creare una finestra temporale di aumentata suscettibilità nei confronti 

di determinate patologie.  

Fin dalle prime ore di vita è possibile identificare, nel tratto respiratorio 

superiore di neonati sani, numerosi microrganismi, i quali possono derivare 

dalla cute materna (es. Staphylococcus e Corynebacterium) o dal microbiota 

vaginale (Staphylococcus, Streptococcus, Dolosigranulum). Questo precoce 

profilo microbiologico tende a svanire nel corso delle prime settimane di vita, 

quando inizia la differenziazione in nicchie, caratterizzate prima da una grande 



217 

 

 
 

abbondanza di Staphylococcus, seguita da un aumento della concentrazione di 

Dolosigranulum e Corynebacterium e successivamente dalla predominanza di 

Moraxella. Questa prima fase della vita sembra cruciale per lo sviluppo di un 

microbiota sano: i profili microbiologici precoci caratterizzati prevalentemente 

da Corynebacterium e Dolosigranulum e successivamente da Moraxella 

correlano infatti con lo sviluppo di un microbiota più stabile e con una ridotta 

frequenza di patologie infettive del tratto respiratorio nei primi anni di vita. 

Un altro elemento fondamentale nel determinare la stabilità e quindi il 

funzionamento di una comunità è la biodiversità, la quale dipende a sua volta 

dalla richness (numero di specie presenti all'interno di un ecosistema) e dalla 

evenness (omogeneità nella distribuzione delle abbondanze di una data specie): 

una comunità batterica è tanto più diversa quanto più è ricca e quanto più è 

disomogenea. La biodiversità è il principale responsabile della resilienza della 

comunità ai numerosi elementi perturbanti ai quali può essere esposta, quali 

terapie antibiotiche o nuove infezioni. Una comunità eterogenea garantisce 

infatti maggiore resistenza alla colonizzazione, poichè l'eventuale patogeno si 

troverebbe costretto a competere con più microrganismi residenti sia per i siti 

di adesione che per le risorse metaboliche a disposizione. 

Il mantenimento nel tempo della biodiversità sembra a sua volta essere 

associato alla presenza delle cosiddette keystone species (specie chiave), ossia 

microrganismi scarsamente abbondanti ma la cui importanza è fondamentale 

nel mantenere l'organizzazione e la struttura di una comunità. Per quanto 

riguarda la patologia del tratto respiratorio superiore e l'otite media acuta, la 

letteratura scientifica ha finora individuato quali potenziali microrganismi 

chiave Dolosigranulum e Corynebacterium, i quali sono stati fortemente 

associati al benessere respiratorio ed alla potenziale esclusione di agenti 

patogeni quali S.pneumoniae e H.influenzae . 

 

Microbiota Nasofaringeo ed Otite Media Acuta 

I determinanti del benessere di una comunità batterica, quali biodiversità e 

abbondanza di microrganismi chiave, risultano altrettanto fondamentali nel 

prevenire l'insorgenza dell'otite media acuta. Gran parte delle evidenze è infatti 

concorde nell'affermare che le infezioni delle alte vie aeree e l'otite media acuta 

sono associate ad una riduzione della biodiversità. 

Nel 2011, Laufer et al hanno condotto uno dei primi studi di confronto tra il 

microbiota nasofaringeo in bambini con OMA rispetto a bambini sani, 

osservando una ridotta diversità microbiologica in corso di colonizzazione da 

S.pneumoniae e mettendo in evidenza il ruolo di Corynebacterium e 
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Dolosigranulum quali elementi in grado di prevenire la colonizzazione da 

S.pneumoniae e l'OMA. Successivamente, Pettigrew et al (2012), in uno studio 

condotto su 240 bambini di età compresa tra 6 mesi e 3 anni, hanno dimostrato 

come bassi indici di diversità correlino non solo con la ridotta colonizzazione 

nasofaringea da parte di S.pneumoniae, ma anche da H.influenzae e 

M.catharralis. Nell'ambito dello stesso studio, inoltre, gli indici di diversità 

sono risultati significativamente più alti nei bambini sani rispetto a quelli che 

presentavano una infezione delle vie aeree superiori (IVAS), 

indipendentemente dal fatto che fosse complicata o meno da otite media acuta. 

Interessanti dati longitudinali sono stati in seguito pubblicati da Choinmaitree 

et al (2017): sono stati seguiti 139 neonati sani, dalla nascita fino all'insorgenza 

del primo episodio di OMA o per i primi 12 mesi di vita, per un totale di 971 

campioni raccolti sia mensilmente che durante eventuali episodi di IVAS e di 

OMA. In particolare, gli autori  hanno studiato le caratteristiche del microbiota 

nasofaringeo nella fase di passaggio da IVAS a OMA: è noto infatti che le 

infezioni del tratto respiratorio superiore spesso precedono l'insorgenza di 

OMA, e possono favorire alterazioni del microbiota residente.   Gli autori hanno 

dimostrato che l'instabilità del microbiota in corso di IVAS e l'abbondanza di 

otopatogeni favorisce l'insorgenza di infezioni virali sintomatiche e aumenta il 

rischio che queste si complichino in OMA.  

Lappan et al (2018) hanno invece condotto un complesso studio confrontando il 

microbiota nasofaringeo in bambini con OMAR rispetto a controlli sani 

attraverso l'esecuzione di tamponi nasofaringei. Nel gruppo dei soggetti sani è 

stata riscontrata un'abbondanza relativa significativamente maggiore dei generi 

chiave prima citati (Dolosigranulum e Corynebacterium), confermandone il 

ruolo di costituenti fondamentali del microbiota sano. In questo studio è stata 

inoltre eseguita la medesima analisi microbiologica sulle secrezioni accumulate 

in orecchio medio in bambini con otite media effusiva cronica: Alloiococcus, 

Staphylococcus e Turicella sono risultati abbondanti nell'orecchio medio ma 

non a livello nasofaringeo, pertanto gli autori hanno concluso che questi tre 

microrganismi sono propri di questo distretto possono rappresentare tre 

possibili nuovi otopatogeni, dato particolarmente interessante e meritevole di 

approfondimento in futuro. 

 

Prospettive in Tema di Prevenzione: i Probiotici 

La prevenzione dell'otite media acuta ricorrente costituisce ancora oggi uno 

degli elementi di più difficile gestione per il clinico. Uno dei temi maggiormente 

affrontati dalla ricerca in questo ambito è la possibilità di modulare il 
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microbiota attraverso la somministrazione di probiotici, ossia microrganismi 

vivi che, somministrati in quantità adeguate, apportano un beneficio alla salute 

dell'ospite. Il razionale nell'utilizzo dei probiotici consiste nella possibilità di 

prevenire la colonizzazione da parte degli otopatogeni attraverso il fenomeno 

dell'interferenza batterica, ossia un processo di interazione antagonista tra 

almeno due ceppi batterici differenti, tale per cui viene modificato il ciclo vitale 

di ciascuno di essi. Diversi trial randomizzati controllati hanno dimostrato che 

l'interferenza batterica può essere una strategia vincente nel prevenire le 

infezioni delle alte vie aeree e le otiti medie in età pediatrica, anche se non tutti i 

trial hanno mostrato un effetto protettivo verso tutte le condizioni e i risultati 

sono ancora oggi contrastanti. 

Marchisio et al hanno condotto un trial randomizzato controllato in doppio 

cieco contro placebo utilizzando uno spray nasale a base di Streptococcus 

salivarius 24SMB, uno streptococco alfa emolitico precedentemente isolato dal 

nasofaringe di soggetti sani ed in grado di produrre sostanze battericide dirette 

contro gli otopatogeni. Nel gruppo dei trattati il 30% dei bambini non ha 

presentato episodi di OMA nel corso del follow up, rispetto al 15% del gruppo 

placebo. Ulteriore dato interessante di questo studio deriva dall'esecuzione 

periodica di tamponi nasofaringei, allo scopo di verificare l'avvenuta 

colonizzazione da parte del probiotico: all'interno del gruppo di trattamento, i 

bambini colonizzati da S.salivarius 24SMB hanno presentato una probabilità 

significativamente inferiore di non avere ulteriori episodi di OMA rispetto a 

quelli in cui la colonizzazione non era avvenuta. Questi dati mostrano che la 

colonizzazione da parte del probiotico è un pre-requisito fondamentale per 

determinare l'efficacia di questo tipo di terapia. Obiettivo primario della ricerca 

in questo settore deve essere pertanto quello di approfondire le conoscenze 

sulla composizione del microbiota nasofaringeo in condizioni di benessere e di 

malattia, al fine di identificare le specie con potenziale terapeutico e per 

comprendere appieno i processi che favoriscono la colonizzazione. 

 

Conclusioni 

Per oltre un secolo la ricerca si è focalizzata esclusivamente sulla comprensione 

dei meccanismi tramite i quali un potenziale patogeno è in grado di superare le 

difese dell'ospite e determinare un'infezione. Tuttavia, è ormai noto che lo stato 

di salute o di malattia non dipende semplicemente dalla presenza o meno del 

patogeno, ma da un complesso equilibrio che si instaura tra i patogeni stessi, il 

microbiota residente e la risposta dell'organismo ospite. Nell'ambito della 

ricerca sull'otite media acuta ricorrente, lo studio del microbiota costituisce una 
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tematica estremamente attuale e di fondamentale importanza, sia per quanto 

riguarda lo studio dei fattori di rischio ed il loro impatto sulle comunità 

batteriche, che per il potenziale preventivo e terapeutico delle terapie 

probiotiche.  

Le prospettive future mirano ad approfondire le conoscenze sulla microbiologia 

del nasofaringe ma anche dell'orecchio medio, fino a poco tempo fa ritenuto un 

sito sterile, e sulle caratteristiche del microbiota in età pediatrica nelle diverse 

fasce di età: una volta identificate le specie con potenziale terapeutico, sarà 

infatti fondamentale individuare la corretta finestra temporale che consente di 

modulare la comunità batterica residente, prima che determinati profili di 

rischio diventino stabili nel tempo e difficilmente modificabili. 
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Il gruppo effettua attività clinico-assistenziale e di ricerca in ambito 

otorinolaringoiatrico pediatrico, con particolare riferimento alla patologia infettiva e 

flogistica a carico delle alte vie aeree. L'attività clinica comprende attività ambulatoriali 

di primo e secondo livello, tra cui un ambulatorio congiunto otorinolaringoiatria-
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infettivologico pediatrico, attività di reparto presso il reparto otorinolaringoiatria-

chirurgia pediatrica e il reparto di pediatria ad alta intensità di cura con gestione 

integrata del paziente, ed attività chirurgica a carico delle alte vie aeree. L'attività di 

ricerca è in particolar modo finalizzata alla definizione di nuovi protocolli diagnostico-

terapeutici per la patologia infettivo-flogistica ricorrente e cronica delle alte vie aeree e 

lo studio delle basi epidemiologiche e della patogenesi della stessa, con particolare 

riferimento al ruolo del biofilm e del microbiota. 
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3.6 
La Genomica Tra Clinica E Ricerca: Tre Novità Per 
L’Audiologo 
Umberto Ambrosetti 

 

La sordità neurosensoriale ad eziologia genetica è la causa di deficit uditivo più 

diffusa. A volte è parte di un complesso sindromico, con ad oggi oltre 400 

sindromi identificate in cui la sordità è correlata ad altre specifiche alterazioni 

patologiche. Le cause ereditarie non sindromiche rappresentano invece almeno 

il 50% delle ipoacusie neurosensoriali e vengono trasmesse con modalità 

mendeliana semplice. Non vi sono leggi assolute, ma le forme di ipoacusia non 

sindromica autosomica recessiva insorge solitamente in epoca pre-linguale ed è 

di entità grave o profonda, più spesso non progressiva; la forma autosomica 

dominante è caratterizzata da una più frequente insorgenza post-linguale, 

esordendo tra i 20 ed i 50 anni, ed è spesso progressiva. Nell’ipoacusia 

neurosensoriale ereditaria la correlazione tra il genotipo e il fenotipo è 

estremamente variabile rispetto alle altre patologie di tipo ereditario, e la 

comprensione di queste correlazioni è tuttora una grande sfida scientifica. 

L’identificazione dei geni causa di sordità può avvenire mediante l’utilizzo della 

“Massive Parallele Sequencing” (MPS) o della “Next Generation Sequencing” 

(NGS), che rappresenta oggi il gold standard della diagnostica genetica 

molecolare, detta anche “High-Throughput Sequencing”. Un sequenziatore 

capillare con tecnica Sanger ogni giorno consente di valutare un campione 

dell’ordine di migliaia di basi, mentre la NGS analizza campioni dell’ordine di 

gigabasi. Si parla di sequenziamento ad alta resa perché è possibile sequenziare 

moltissimi frammenti in parallelo. Con la NGS è possibile inoltre analizzare sia 

il DNA che l’RNA. 

 

La diagnosi genetica prenatale non invasiva 

Il Non Invasive Prenatal Testing (NIPT) è uno screening prenatale non invasivo 

che, analizzando un campione di 10 cc di sangue periferico materno dalla 

decima settimana di gravidanza in avanti, rileva attraverso tecnologie di nuova 

generazione (Massively Parallel Sequencing) il DNA fetale circolante che viene 

sequenziato al fine di determinare la presenza di eventuali anomalie genetiche. 

I livelli di affidabilità ottenuti sono elevatissimi anche grazie ad una sofisticata 

analisi bioinformatica. Il test valuta la presenza di aneuploidie fetali relative ai 

cromosomi 21, 18, 13, i cromosomi sessuali (X e Y) e ad altre anomalie 
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cromosomiche, e patologie quali la fibrosi cistica, l’anemia falciforme, la beta 

talassemia e le sordità ereditarie recessive da connessina 26 e 30. 

Questo test di screening di seconda linea, estremamente attendibile, necessita 

comunque, una attenta consulenza genetica e nel caso di positività la conferma 

diagnostica prenatale invasiva tramite villocentesi o amniocentesi. Al momento 

attuale, l’uso è limitato dall’alto costo dovuto alla complessità della rilevazione e 

dello studio del DNA (la spesa del test è a carico dell’utente). Questo test risulta 

di grande utilità nel valutare l’eventuale sordità nel feto di coppie con 

familiarità per sordità ed in particolare nel secondo figlio di coppie portatrici 

della mutazione della connessina 26-30 in cui il primo figlio risulta affetto da 

sordità. Il Ministero della Salute e il Consiglio Superiore di Sanità nel 2015 

hanno emanato le Linee guida relative a questa procedura consultabili sul sito: 

http://www.salute.gov.it/imds/c 17 pubblicazioni 2381 allegato.pdf. 

 

La Legge n. 40 del 19/2/2004 sulla procreazione medicalmente 

assistita (PMA) 

Si definisce procreazione medicalmente assistita, l’insieme degli artifici medico-

chirurgici finalizzati a “favorire la soluzione dei problemi riproduttivi derivanti 

dalla sterilità o dall'infertilità umana [...] qualora non vi siano altri metodi 

efficaci per rimuovere le cause di sterilità o di infertilità”. 

A seguito di un ricorso al Tribunale di Napoli, l’11 novembre 2015 i giudici della 

Consulta hanno dichiarato illegittimo l'articolo 13, commi 3b e 4, che 

sanzionava penalmente la condotta dell'operatore medico volta a consentire il 

trasferimento nell’utero della donna dei soli embrioni sani o portatori sani di 

malattie genetiche per contrasto agli artt. 3 e 32 della Costituzione, 

rispettivamente per violazione del principio di ragionevolezza nonché del diritto 

al rispetto della vita privata e familiare ed inoltre, paradossalmente, per 

violazione del principio di cui all’art. 1 della medesima Legge 40 (violazione 

della tutela della salute dell’embrione che, senza la detta selezione di geni, si 

troverebbe a sviluppare gravi patologie genetiche). Tuttavia, rimane in vigore 

quella parte della norma che vieta la soppressione degli embrioni malati e non 

utilizzabili in quanto non possono essere ridotti alla stregua di un mero 

materiale biologico. 

La Corte Costituzionale con sentenza n. 96 del 15/5/2015 ha definitivamente 

stabilito che è consentito il ricorso alle tecniche di procreazione medicalmente 

assistita alle coppie fertili portatrici di malattie trasmissibili geneticamente, 

purché la patologia risponda ai criteri di gravità di cui all’art. 6, comma 1b, della 

legge n. 194 del 22/5/1978. 
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I L.E.A. approvati nel 2017 prevedono tutte le prestazioni necessarie nelle 

diverse fasi del percorso di procreazione medicalmente assistita, omologa ed 

eterologa. 

Alla luce di quanto esposto, i genitori portatori sani di una mutazione causa di 

sordità o che hanno già un figlio sordo possono chiedere l’analisi del DNA degli 

embrioni fecondati in vitro in fasi molto precoci (blastomero) mediante biopsia 

di poche cellule che verranno lisate per estrarre il campione da sottoporre a 

NGS, solo gli embrioni indenni dalla mutazione verranno traferiti in utero 

evitando così il ripetersi della patologia. 

 

Identificazione precoce di sindromi, che inizialmente si 

caratterizzano solo per sordità 

L’applicazione dell’NGS nei laboratori clinici ha migliorato molto la capacità di 

diagnosi di sordità e questa la tecnica sta aprendo nuove prospettive nella 

diagnostica molecolare delle malattie rare. Per la sua complessità richiede, sia 

una notevole esperienza professionale, sia l’impiego di tecnologie strumentali 

avanzate. 

Tra le possibilità, l’utilizzo di pannelli estesi di geni applicati a soggetti con 

ipoacusia permette di individuare precocemente situazioni sindromiche, in cui, 

i correlati patologici alla sordità si evidenziano inaspettatamente molti anni 

dopo. Porto ad esempio, due situazioni. La prima è quella della sindrome di 

Usher di tipo 2, malattia ereditaria autosomica recessiva: i genitori non 

presentano la malattia, ma sono portatori di uno stesso gene mutato; il soggetto 

affetto presenta inizialmente solo una perdita uditiva bilaterale da moderata a 

grave, nella maggior parte dei casi, stazionaria, mentre la degenerazione 

retinica inizia dopo l’adolescenza; questa problematica è estremamente 

stressante per il soggetto e la famiglia. La diagnosi precoce della sindrome 

mediante NGS, permette di effettuare uno specifico counselling alla famiglia, di 

coordinare l’intervento con l’oculista ed eventualmente applicare precocemente 

l’impianto cocleare. Il secondo esempio riguarda l’utilizzo di pannelli relativi 

alle varie mutazioni del DNA mitocondriale associati a quelli specifici per le 

mutazioni che causano la fibrosi cistica, potrà permettere uno screening di tutti 

quei soggetti a rischio di sordità per assunzione di antibiotici aminoglicosidi che 

molto spesso questi soggetti devono assumere per lunghi periodi a causa di 

infezioni ricorrenti dell’albero respiratorio. 
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3.7  
La Ricerca E La Neuropatia Uditiva Tra Genetica Ed 
Elettrococleografia 
Rosamaria Santarelli, Pietro Scimemi, Elona Cama, Ignacio del Castillo  

e Valerio Carelli 

 

Nel corso dell’ultimo ventennio le acquisizioni della ricerca di base, gli 

avanzamenti della genetica e il riconoscimento di specifici disordini del sistema 

uditivo non identificati in precedenza hanno determinato una forte spinta al 

ripensamento della diagnosi delle ipoacusie neurosensoriali e alla 

razionalizzazione dei percorsi diagnostici con il coinvolgimento di figure 

professionali non appartenenti all’ambito strettamente audiologico. In questo 

contesto la multidisciplinarietà si configura come elemento costitutivo del 

procedimento diagnostico piuttosto che come suo facoltativo corollario. 

Circa venti anni fa è stata descritta per la prima volta la neuropatia uditiva, un 

disordine caratterizzato dall’alterazione della codifica temporale 

dell’informazione acustica a livello delle fibre del nervo uditivo con conseguente 

compromissione delle funzioni percettive basate sull’analisi temporale. I 

meccanismi alla base delle alterazioni della scarica neurale comprendono 

lesioni di tipo sinaptico e post-sinaptico, che causano compromissione del 

rilascio del glutammato a livello delle sinapsi a nastro, difetto di innesco del 

potenziale di azione in corrispondenza della porzione terminale degli assoni e 

riduzione della velocità di conduzione lungo le fibre nervose. Tali meccanismi, 

agendo separatamente o in associazione, determinano invariabilmente la 

riduzione del sincronismo di attivazione delle fibre neurali con conseguente 

alterazione della codifica temporale dell’informazione acustica. Ne deriva una 

riduzione della percezione verbale associata a relativa conservazione della soglia 

uditiva. 

La prevalenza della neuropatia uditiva varia tra l’1% e il 10% nei soggetti 

ipoacusici. La notevole variabilità delle stime riflette verosimilmente 

l’inclusione di malattie (per es. sindrome di Guillain-Barré) in cui il disordine 

uditivo può essere solo transitorio. D’altra parte, forme iniziali potrebbero non 

essere state incluse nelle stime di prevalenza, dal momento che in questi casi le 

difficoltà della percezione verbale si evidenziano unicamente in presenza di 

rumore. La neuropatia uditiva può essere congenita o acquisita. Le forme 

congenite interferiscono con lo sviluppo del linguaggio, il quale dipende 

criticamente dalla presenza di un input uditivo strutturato in termini temporali 

e di intensità che guidi l’organizzazione del sistema uditivo durante la fase di 
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massima plasticità cerebrale. L’insorgenza del disordine in epoca post-verbale, 

in età scolare o al più tardi durante l’adolescenza, determina la compromissione 

della percezione verbale associata all’eventuale regressione delle abilità 

linguistiche nel loro complesso. 

Sia le forme congenite che quelle acquisite riconoscono frequentemente una 

causa genetica, ma possono essere dovute a fattori eziologici di vario tipo quali 

malattie del sistema immunitario, cause tossiche o metaboliche, esposizione a 

rumore, somministrazione di antibiotici, sofferenza perinatale, deficit 

vitaminici. Tuttavia, in almeno la metà dei pazienti l’eziologia rimane 

sconosciuta. 

I criteri clinici per una prima formulazione diagnostica consistono 

essenzialmente nel grave ritardo dello sviluppo linguistico nelle forme 

congenite, e nella severa compromissione della percezione verbale nelle forme 

acquisite, condizioni entrambe associate alla destrutturazione dei potenziali 

evocati uditivi del tronco (ABR) e al riscontro delle otoemissioni acustiche 

(OAEs), presenti con elevata frequenza nei pazienti affetti essendo comunque 

conservata la funzione delle cellule ciliate esterne. 

Tutte le forme di neuropatia uditiva, incluse quelle che non sembrano 

apparentemente mostrare specifiche difficoltà diagnostiche, richiedono 

comunque il ricorso a una definizione delle caratteristiche dei potenziali 

generati perifericamente. Questa valutazione si rende necessaria al fine di 

stabilire il sito di lesione, che potrebbe essere correlato a una disfunzione delle 

cellule ciliate interne o a un disordine primitivamente neurale che coinvolge le 

fibre del nervo uditivo. Tale informazione è cruciale ai fini della 

programmazione della strategia terapeutica per quel che riguarda sia 

l’indicazione all’applicazione chirurgica di un impianto cocleare che la 

formulazione di una previsione riguardo ai benefici del suo utilizzo. 

L’elettrococleografia (ECochG) transtimpanica è una tecnica che consiste nella 

registrazione dei potenziali evocati dalla stimolazione acustica nei recettori 

cocleari e nelle fibre del nervo uditivo. Viene effettuata utilizzando un elettrodo 

ad ago che, inserito sotto controllo microscopico attraverso la membrana 

timpanica, preventivamente anestetizzata, viene posizionato sul promontorio. 

La risposta elettrococleografica risulta dalla sovrapposizione di due categorie di 

risposte: i potenziali recettoriali, potenziale microfonico (CM) e potenziale di 

sommazione (SP), generati rispettivamente dalle cellule ciliate esterne ed 

interne; e il potenziale di azione del nervo (CAP), derivante dalla somma degli 

spikes evocati nelle fibre del nervo uditivo. 
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Questa metodica è l’unica che permetta una registrazione affidabile delle 

risposte che si generano nella periferia uditiva, dal momento che metodiche 

non invasive sono caratterizzate da uno sfavorevole rapporto segnale-rumore a 

causa della distanza dalle sorgenti degli elettrodi registranti. Il suo utilizzo 

diventa pertanto cruciale nella diagnosi differenziale dei disturbi di percezione 

verbale riconducibili a un difetto di processamento centrale o alla presenza di 

un disordine periferico. 

 

La neuropatia uditiva post-sinaptica 

La neuropatia uditiva post-sinaptica è frequentemente associata a malattie 

eredo-degenerative che includono tra le loro manifestazioni la neuropatia dei 

nervi periferici e/o del nervo ottico (Santarelli, 2010). Tra queste si annoverano 

le neuropatie del gruppo Charcot-Marie-Tooth, l’atrofia ottica dominante, 

l’atassia di Friedreich, la malattia di Mohr-Tranebjaerg e le malattie 

mitocondriali. In queste ultime forme si osserva spesso la concomitanza del 

danno cocleare che si sovrappone alle lesioni neurali. 

Il substrato istopatologico dell’alterata sincronizzazione neurale nelle 

neuropatie uditive post-sinaptiche è rappresentato dalla demielinizzazione, 

dalla riduzione del numero delle cellule gangliari o da fenomeni degenerativi 

che coinvolgono la porzione terminale amielinica delle fibre uditive, mentre 

caratteristicamente la componente recettoriale cocleare è conservata (eccetto 

che nelle forme mitocondriali). 

Al fine di caratterizzare la sede di lesione e di definirne il meccanismo 

fisiopatologico è di fondamentale importanza confrontare i dati audiologici ed 

elettrofisiologici con i dati dell’indagine genetica e con le informazioni fornite 

dallo studio di modelli animali eventualmente disponibili. Questo confronto 

permette infatti la formulazione di “modelli” o comunque di ipotesi 

diagnostiche relative alla disfunzione uditiva di base con la conseguente 

possibilità di elaborare degli algoritmi predittivi relativi ai benefici aspettati con 

l’utilizzo dell’impianto cocleare. Sotto questo punto di vista un buon modello è 

rappresentato dalle mutazioni del gene OPA1 che sono responsabili dell’atrofia 

ottica dominante. Questo gene codifica per una GTPasi localizzata nella 

superficie interna della membrana dei mitocondri e coinvolta in varie funzioni 

mitocondriali quali la fusione, la conservazione della struttura delle creste, il 

mantenimento del potenziale di membrana e la fosforilazione ossidativa. La 

maggior parte delle mutazioni in OPA1 sono troncanti e danno luogo a una 

riduzione della capacità visiva ad esordio in età infantile sottesa da una 

progressiva atrofia del nervo ottico a partenza dal fascicolo papillo-maculare. Le 
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mutazioni missenso sono responsabili, oltreché dell’atrofia ottica, di una serie 

di manifestazioni extra-oculari delle quali la più frequente è l’ipoacusia 

neurosensoriale, presente in oltre la metà dei casi. I disordini della funzione 

uditiva compaiono in concomitanza o subito dopo l’insorgenza dei disturbi 

visivi e si presentano essenzialmente con una gravissima riduzione della 

percezione verbale associata a una soglia uditiva relativamente conservata. I 

dati audiologici ed elettrofisiologici ottenuti in una paziente affetta portatrice 

della mutazione R445H sono riportati nella Figura 1. I disturbi della percezione 

verbale erano comparsi intorno all’età di 9 anni, contestualmente alla riduzione 

della capacità visiva. Tali disturbi si erano manifestati come difficoltà 

nell’esecuzione dei compiti scolastici, in particolare con del dettato. All’epoca 

della valutazione, effettuata in età adulta, la percezione verbale era 

sostanzialmente assente e le abilità comunicative verbali erano strettamente 

dipendenti dalla lettura labiale. 

Figura 1 mostra l’assenza della risposta ABR, nonostante la relativa 

conservazione della soglia uditiva, mentre le OAEs erano chiaramente 

registrabili. La registrazione dell’elettrococleografia in risposta a clicks 

presentati a intensità di stimolazione decrescenti evidenzia i potenziali 



230 

 

 
 

 recettoriali, CM e SP, che presentano ampiezze comparabili con quelle ottenute 

in un soggetto di controllo normoacusico. Al contrario, la risposta neurale 

(CAP) registrata nel soggetto normale è sostituita nella paziente con neuropatia 

uditiva da un’attività di bassa ampiezza e di lunga durata, derivante 

verosimilmente dalla somma dei potenziali post-sinaptici non seguiti dalla 

generazione dei potenziali di azione. Infatti, questa risposta risulta analoga a 

quella ottenuta dal nervo uditivo nel “guinea pig” dopo blocco della generazione 

dei potenziali d’azione mediante applicazione di tetrodotossina. 

Studi effettuati in modelli animali documentano che la lesione iniziale 

nell’atrofia ottica riconducibile a mutazioni del gene OPA1 è localizzata nella 

porzione distale amielinica delle fibre del nervo ottico. I dati forniti 

dall’elettrococleografia farebbero ritenere che questa ipotesi possa essere 

applicabile anche al nervo uditivo, e sarebbe pertanto ragionevole aspettarsi che 

un impianto cocleare, stimolando la porzione di fibra a monte della lesione, 

possa ripristinare la percezione verbale. La Figura 2 mostra i risultati ottenuti 

dopo un anno di utilizzo dell’impianto cocleare in un gruppo di nove pazienti 

con neuropatia uditiva associata a mutazione nel gene OPA1. Con l’utilizzo 

dell’impianto si è rilevato un significativo miglioramento della percezione 

verbale sia in quiete sia in presenza di rumore di competizione. Inoltre, è stata 

ripristinata la risposta ABR evocata dalla stimolazione elettrica ottenuta con 

l’uso dell’impianto, mentre rimane assente la risposta neurale. Questi dati 

confermano che nei pazienti con mutazione in OPA1 il danno coinvolge la 
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porzione distale delle fibre uditive, e che la stimolazione elettrica ripristina il 

sincronismo neurale stimolando la porzione di fibra nervosa a monte della sede 

di lesione. 

 

Le sinaptopatie 

La più tipica delle forme presinaptiche è rappresentata dalla neuropatia uditiva 

risultante da mutazioni localizzate nel gene che codifica per otoferlina (OTOF, 

DFNB9), una proteina integrale di membrana localizzata al polo sinaptico delle 

cellule ciliate interne. L’otoferlina svolge un ruolo cruciale nella liberazione del 

glutammato a livello delle sinapsi ed è implicata nel reintegro del pool di 

vescicole disponibili per l’esocitosi a livello della membrana presinaptica. Il 

deficit o la ridotta funzionalità di questa proteina determinano la diminuzione 

della quantità di neuromediatore liberato e la compromissione del meccanismo 

cooperativo del rilascio multivescicolare con conseguente riduzione della 

sicurezza sinaptica e aumento della probabilità di “rilasci a vuoto”, non seguiti 

cioè dalla insorgenza di potenziali d’azione. 

Ad oggi sono state identificate più di 100 mutazioni patogene, la maggior parte 

delle quali sono “truncating mutations”, causano cioè una inattivazione della 

funzione della proteina. La trasmissione avviene con modalità recessiva nella 

quasi totalità dei casi ed è associata ad un fenotipo sostanzialmente omogeneo 

caratterizzato da una ipoacusia neurosensoriale di grado severo-profondo ad 

insorgenza preverbale. Almeno la metà dei soggetti affetti presenta le 

otoemissioni acustiche, ma è verosimile che questo dato rappresenti una 

sottostima. È importante sottolineare che il riscontro delle OAEs in questa 

categoria di pazienti rappresenta un problema per tutti i programmi di 

screening uditivo che utilizzano la registrazione delle otoemissioni acustiche 

come unica metodica di identificazione dei pazienti possibilmente affetti da 

ipoacusia. 

Le mutazioni che non portano a una completa inattivazione dell’otoferlina ma 

alla sintesi di una proteina instabile o con ridotta attività (missense mutations) 

danno luogo a un fenotipo caratterizzato dalle classiche manifestazioni cliniche 

della neuropatia uditiva che si presentano solo in caso di aumento della 

temperatura corporea (febbre, sforzo fisico eccessivo). È verosimile che in 

questi casi la proteina vada incontro a una instabilità funzionale a temperature 

corporee più elevate della norma. Recentemente tuttavia sono state descritte 

forme di neuropatia uditiva riconducibili a mutazioni in otoferlina associate a 

ipoacusie di grado lieve con severa riduzione della percezione verbale in 

condizioni basali. 
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La Figura 3 riporta i dati ottenuti in un bambino con mutazione biallelica nel 

gene OTOF. L’audiometria a risposte condizionate è indicativa di una ipoacusia 

profonda e la registrazione dell’ABR mostra assenza di risposte alla massima 

intensità di stimolazione. Le otoemissioni acustiche sono presenti e il potenziale 

microfonico mostra un’ampiezza anche maggiore di quella riscontrata nel il 

soggetto di controllo normoacusico. Questi dati in sostanziale accordo con la 

conservazione della funzionalità delle cellule ciliate esterne. La risposta 

elettrococleografica ottenuta dopo la cancellazione del CM mostra la presenza 

del potenziale di sommazione, che risulta di ampiezza comparabile con quello 

registrato nel soggetto normoacusico, seguito da un potenziale di bassa 

ampiezza e lunga durata sostanzialmente analogo a quello registrato in altre 

forme di neuropatia uditiva. 

 

Tuttavia, a differenza di queste ultime, la risposta registrata nei bambini con 

mutazione in OTOF è registrabile anche alle basse intensità di stimolazione, 

nonostante la valutazione audiometrica sia indicativa di una ipoacusia 

profonda. È verosimile che questa componente derivi dalla somma dei 

potenziali post-sinaptici, ridotti in ampiezza e dispersi nel tempo, che non 

raggiungono la soglia per la generazione del potenziale d’azione. L’utilizzo 

dell’impianto cocleare in questa categoria di pazienti permette costantemente il 

ripristino della percezione verbale e dei potenziali evocati dalla stimolazione 
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elettrica, inclusa la risposta neurale, a conferma della normale funzionalità del 

nervo uditivo. 

In conclusione, le neuropatie uditive rappresentano un buon modello di 

integrazione dei dati clinico-audiologici, genetici e della ricerca di base, la cui 

combinazione permette di ipotizzare ragionevolmente il tipo, la sede e 

l’estensione della lesione e quindi di impostare un adeguato programma 

riabilitativo. 
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3.8 
Nuovi Test Audiometrici Tra Audiologia E Psicoacustica 
Enrico Muzzi e Lorenzo Picinali 

 

Tutti noi siamo costantemente immersi in un ambiente sonoro caratterizzato da 

multiple sorgenti acustiche, diverse per localizzazione e caratteristiche del 

segnale, e dal loro riverberarsi nello spazio. Questi elementi variano 

continuamente nel tempo. Il compito del sistema uditivo è di analizzare la scena 

sonora raggruppando gli stimoli uditivi in oggetti sonori significativi per 

contenuto e localizzazione, separandoli dal rumore di fondo per il tempo 

necessario a farci intraprendere, in risposta, le azioni più opportune (si pensi ad 

es. a cosa succede quando percepiamo la sirena di una autoambulanza in 

arrivo). Ogni deficit uditivo influisce su queste abilità di decodifica 

dell’ambiente sonoro in modo diverso in base alla tipologia, all’entità, 

all’estensione, alla simmetria, all’età di insorgenza del danno e alla stabilità del 

quadro audiologico. La batteria di test audiometrici che utilizziamo nella pratica 

clinica quotidiana ci permette di comprendere solo una parte delle difficoltà che 

il paziente affronta quotidianamente per far fronte al suo deficit di analisi della 

scena sonora [Litovski et al. 2009, Litovsky 2015]. Questo è particolarmente 

evidente nelle ipoacusie 

lievi-moderate e 

fortemente asimmetriche 

permanenti insorte in età 

pediatrica, le 

conseguenze delle quali 

fino ad alcuni anni fa 

venivano sottostimate. 

Le sempre maggiori 

possibilità tecnologiche e 

riabilitative ci spingono 

ad eseguire test 

maggiormente 

“ecologici”, cioè in grado 

di predire le difficoltà 
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dell’ascolto del paziente nella vita quotidiana, al di fuori della cabina 

audiometrica. Litovsky [2015] ha dimostrato che le abilità di analisi della scena 

uditiva del bambino maturano in momenti diversi, in un susseguirsi di “periodi 

critici” che presuppongono un’adeguata esperienza uditiva pregressa (vedi 

figura). Alcune di queste abilità vengono misurate nei laboratori audiologici, ma 

altre non meno importanti, come l’ascolto in presenza di rumore di 

competizione o le abilità di localizzazione delle sorgenti sonore, sono riservate 

alla ricerca. Il caso più “estremo” che mette in evidenza la necessità di ricorrere 

a test uditivi ecologici in presenza di rumore è la perdita delle abilità binaurali 

in caso di ipoacusia severa-profonda monolaterale (“Single Sided Deafness”, 

SSD).  

 

La valutazione delle abilità binaurali  

La binauralità si riferisce al processo di fusione in una singola immagine uditiva 

dei segnali che arrivano alle due orecchie. Le vie uditive riconoscono le 

differenze interaurali di fase (“Interaural time difference”, ITD) e di loudness 

(“Interaural level difference”, ILD), consentendo la localizzazione delle sorgenti 

sonore. Inoltre, l’ascolto binaurale migliora la percezione uditiva quando sono 

presenti più sorgenti sonore. L’importanza dell’udito binaurale va oltre il solo 

aspetto uditivo, in particolare nel caso della riabilitazione bilaterale delle 

ipoacusie. L’ascolto e l’apprendimento incidentale nei primi anni di vita 

beneficia molto della binauralità. L’ascolto binaurale è essenziale quindi per un 

completo sviluppo delle abilità sia uditive che cognitive.  

Un ostacolo nell’introdurre test maggiormente ecologici nella pratica clinica 

quotidiana è la loro intrinseca difficoltà sia di esecuzione che di interpretazione: 

essi richiedono il controllo di molte più variabili, la conoscenza delle quali non 

fa parte del comune background dello specialista in otorinolaringoiatria o 

audiologia, ma richiede la collaborazione con esperti di altri settori: informatici, 

ingegneri, ecc. 

Questi test vengono svolti solitamente a intensità di comoda udibilità del 

segnale (attorno ai 65 dB SPL), in presenza di diversi livelli di rapporto segnale-

rumore, nella condizione non-protesizzata e protesizzata. Si tratta di test 

audiometrici liminari e sopraliminari, eseguiti più spesso in campo libero. Il 

controllo di più sorgenti sonore, uno o più segnali e uno o più fonti di 
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mascheramento, provenienti da direzioni diverse impone un grande lavoro di 

taratura. Una verifica fonometrica dell’effettiva intensità a livello 

dell’ascoltatore, per le note proprietà delle onde acustiche di interagire in 

fase/fuori fase, è sempre opportuna. Non avendo a disposizione una camera 

anecoica, anche il riverbero ambientale e il rumore di fondo, quando non fanno 

parte di variabili del test stesso, devono essere tenuti sotto controllo.  

I test più frequentemente utilizzati per valutare le abilità binaurali sono la 

sommazione della loudness, l’effetto head shadow, l’udito direzionale e l’effetto 

squelch (che può essere valutato anche come binaural unmasking). Questi test 

sono già noti da molti anni nell’ambito della ricerca audiologica, ma stanno 

assumendo sempre più importanza nella pratica clinica quotidiana. 

Recentemente si è giunti a una prima standardizzazione del set-up e delle 

abilità minime da testare. La sommazione binaurale di loudness porta a un 

miglioramento di 4-6 dB a livello di soglia uditiva (assumendo che la capacità 

uditiva sia simmetrica). Questo fenomeno ha un impatto diretto sulla 

percezione del parlato a intensità di soglia. Una ipoacusia monolaterale, in 

particolare se congenita o in un orecchio deprivato da lungo tempo della 

stimolazione uditiva, porta a ridotti livelli di sommazione di loudness anche 

quando protesizzato. Essendo un test relativo a una condizione binaurale 

rispetto alla monoaurale, la sommazione di loudness è poco influenzata dal 

materiale vocale utilizzato.  

Quando il segnale e il rumore sono separati spazialmente la percezione uditiva 

migliora rispetto alla situazione in cui le sorgenti co-localizzate per effetto 

dell’elaborazione sottocorticale delle differenze di ITD e ILD. In questo modo 

l’effetto di mascheramento del rumore sul segnale si riduce. Questo fenomeno 

viene chiamato squelch effect. Il miglioramento percettivo dovuto all’effetto 

squelch è marginale, tipicamente di 1-2 dB a intensità di comoda udibilità, ed è 

difficile da stimare e da isolare dall’effetto head shadow.  

L’effetto head shadow è un fenomeno meccanico (che non richiede un 

processamento sottocorticale) dovuto all’effetto barriera della testa nei 

confronti delle onde sonore. Grazie all’effetto head shadow la percezione del 

segnale migliora di circa 3-5 dB a intensità di comoda udibilità. In realtà solo 

alcuni pazienti sono in grado di sfruttare al meglio l’effetto head shadow, poiché 
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in particolare nelle ipoacusie congenite asimmetriche può venire meno la 

capacità attentiva di concentrare la percezione dal lato del segnale. 

Una misura più semplice dell’effetto squelch è il binaural masking level 

difference: toni a bassa frequenza sono utilizzati al posto del parlato. Prima di 

tutto un tono test e il rumore (Narrow Band Noise con la stessa frequenza 

centrale del segnale) sono presentati in fase in entrambe le orecchie. Quindi la 

fase del tono a bassa frequenza viene invertita solo in uno dei due lati. Per 

frequenze inferiori ai 1000 Hz, la soglia uditiva per il tono nel rumore migliora 

di 5-15 dB quando la fase viene invertita. Lo stesso risultato può essere ottenuto 

invertendo la fase del rumore. In questo caso la binaural masking level 

difference mette in evidenza un vantaggio binaurale di 6-7 dB per i 250-500 Hz 

e di 4 dB a 1 kHz. 

L’udito direzionale sull’azimuth è basato sul confronto degli ingressi 

monoaurali a livello sottocorticale. Nei pazienti portatori di protesi uditive 

questi parametri sono influenzati dal processamento del segnale da parte dei 

processori, che ne altera ITD e ILD. Per questo motivo le abilità di 

localizzazione sonora possono risultare peggiori nella condizione protesizzata 

rispetto a quella non protesizzata (ammesso che gli stimoli uditivi siano 

comunque percepibili anche senza protesi). Inoltre, la presenza di microfoni 

adattivi nelle protesi uditive migliora la performance per quanto riguarda 

l’ascolto nel rumore, ma non la localizzazione sonora. Anche la cross-

stimolazione nelle ipoacusie trasmissive mono o bilaterali o nelle SSD trattate 

con dispositivi per via ossea pone seri problemi alle abilità di localizzazione 

sonora. Nel gruppo di utilizzatori di impianto cocleare bilaterale, è stato 

dimostrato un beneficio dell’ordine dei 15-30° nelle abilità di localizzazione. 

Alcuni pazienti anacusici riescono a sviluppare comunque delle abilità di 

localizzazione basate su informazioni esclusivamente monoaurali, in particolare 

nel caso di ipoacusie congenite (ad es. l’effetto head shadow e le informazioni 

derivanti dai filtri operati da padiglione auricolare e torso) [Cuda 2008, Snik et 

al. 2015, Van de Heyning et al. 2016] 

 

Il sistema Ambisonics 

Una interessante novità per gestire più facilmente le sorgenti sonore e ricreare 

un ambiente di ascolto maggiormente ecologico, ma controllato, è il sistema 
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Ambisonics. Ambisonics è un modo di trattare i segnali audio in registrazione e 

riproduzione capace di codificare e decodificare un ambiente sonoro 

tridimensionale molto accurato. In analogia a un ologramma visivo, in un 

ambiente Ambisonics ci si trova immersi in un “ologramma uditivo”. Più 

propriamente si tratta di un sistema perifonico in cui la direzione della sorgente 

sonora è ricreata in maniera fedele, indipendentemente dalla posizione degli 

speaker, attorno al punto di ascolto centrale. Con un sistema Ambisonics è 

possibile simulare ambienti uditivi semplici o anche molto complessi (ad es. 

segnali in movimento, rumore diffuso, multiple sorgenti sonore e di rumore). 

Utilizzando un numero di altoparlanti adeguato, nel nostro caso comprende 24 

speaker distribuiti su 3 livelli, la precisione di localizzazione di un sistema 

Ambisonics è molto elevata. Il sistema Ambisonics permette anche la 

simulazione in cuffia (utilizzando HRTF più o meno personalizzate), che è 

facilmente utilizzabile anche per il training uditivo dei pazienti ipoacusici. 

Questi aspetti sono stati di recente oggetto di un importante progetto di ricerca 

europeo [Cuevas-Rodríguez et al. 2019]. Per facilitare il lettore abbiamo 

riportato un breve glossario ragionato dei termini più frequentemente utilizzati 

nell’ambito dello studio dell’udito spaziale (Tabella 1) 

 

Alcuni termini di frequente utilizzo nello studio delle abilità di analisi della 

scena uditiva. 

Azimuth In un sistema di coordinate sferiche rappresenta la direzione 

della sorgente sonora sull’orizzonte rispetto alla posizione di 

riferimento 

Binaural 

unmasking 

Effetto per cui le vie uditive centrali combinano le 

informazioni provenienti dalle due orecchie migliorando la 

percezione del segnale rispetto al rumore (in particolare alle 

basse frequenze) quando le sorgenti sono fuori fase 

Convolution Una funzione matematica che serve a spiegare come due 

segnali si influenzano quando si “mescolano” insieme 

Critical band La nostra percezione delle frequenze sonore è suddivisa in 24 

bande critiche (“Bark scale”), percepiamo due suoni come 
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distinti - come in un accordo, che può essere consonante o 

dissonante - quando si localizzano in bande differenti, un 

unico suono modulato quando i due segnali rientrano nella 

stessa banda 

Critical distance La distanza che separa il campo diretto (il segnale arriva 

all’ascoltatore senza riflessioni) dal campo riverberante 

dB weighting (A, 

C, Z) 

Quando si misura la pressione sonora nell’ambiente si 

possono applicare diverse curve di ponderazione, che 

presentano differenze significative in particolare alle basse 

frequenze 

Decoding La decodifica, cioè l’interpretazione di un segnale acustico o 

digitale 

Dichotic 

listening 

Il segnale inviato a un orecchio è differente rispetto al segnale 

inviato contemporaneamente all’altro orecchio 

Diffuse sound 

field 

Si parla di campo diffuso quando non è più possibile 

distinguere nell’ambiente segnali diretti e riflessioni, cioè la 

pressione sonora è uniforme 

Diotic listening Lo stesso segnale viene inviato a entrambe le orecchie 

Directivity Indica la direzionalità di un microfono o della sorgente che 

emette il segnale 

Elevation In un sistema di coordinate sferiche rappresenta la direzione 

della sorgente sulla verticale rispetto alla posizione di 

riferimento 

Encoding La codifica, cioè la creazione di un segnale acustico o digitale 

Energetic 

masking 

Il mascheramento energetico può essere modulato come il 

“babble noise” o non modulato (“steady noise”) come rumore 

bianco o rumore rosa, a banda stretta (“narrow band noise” o 
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a banda larga 

Head related 

transfer function 

(HRTF) 

L’HRTF è la funzione di trasferimento della nostra testa, cioè 

come l’anatomia dell’intera testa, e in particolare dell’orecchio 

esterno, modifica fase e frequenza delle onde sonore in arrivo 

Head shadow 

effect 

Effetto barriera della testa rispetto alle onde sonore 

Informational 

masking 

Si tratta di un mascheramento con un contenuto significativo 

dal punto di vista percettivo (ad es. parole, frasi – che possono 

essere o meno di senso compiuto – musica) 

Interaural level 

difference 

Differenza interaurale di loudness di un segnale in arrivo 

Interaural time 

difference 

Differenza interaurale di fase di un segnale in arrivo 

Loudness 

summation 

effect 

Effetto per cui le vie uditive centrali combinano le 

informazioni provenienti dalle due orecchie migliorando la 

percezione del segnale rispetto al rumore quando le sorgenti 

sono co-localizzate 

Minimum 

audible angle 

(MAA) 

La minima acuità spaziale uditiva 

Modulation Indica il processo per cui un segnale viene influenzato da un 

altro, ad es. in frequenza, in ampiezza, in fase 

Near field (o 

anechoic path, o 

direct path), far 

field 

In base alla distanza dalla sorgente il segnale arriverà puro o 

arricchito dal riverbero, cioè dalle sue riflessioni nell’ambiente 

Phase Due segnali periodici, come due forme d’onda, possono 

sovrapporsi in fasi diverse: in fase coincidono, fuori fase si 



241 

 

 
 

modulano 

Reverberation La “coda sonora” di un segnale acustico dovuta alle riflessioni 

nell’ambiente 

Signal-to-noise 

ratio 

L’intensità del segnale rispetto all’intensità del rumore 

mascherante 

Sound level 

meter 

Il fonometro riporta i valori di pressione sonora complessivi e 

specifici per banda di frequenza in dB SPL (“Sound Pressure 

Level”) 

Squelch effect Effetto per cui le vie uditive centrali combinano le 

informazioni provenienti dalle due orecchie migliorando la 

percezione del segnale rispetto al rumore quando le sorgenti 

sono separate spazialmente 
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3.9 
Approccio Multidisciplinare Alla Valutazione Del “Listening 
Effort” E Della Fatica Uditiva In Età Pediatrica: Dalla Ricerca 
Alla Pratica Clinica 

Amanda Saksida, Sara Ghiselli, Stefano Bembich, Pasquale Marsella, 

Alessandro Scorpecci, Sara Giannantonio e Alessandra Resca 

 

Sforzo e fatica uditiva 

Secondo una moderna definizione, lo sforzo uditivo è l’allocazione deliberata di 

risorse mentali per superare degli ostacoli e conseguire un obiettivo durante un 

compito di ascolto. La fatica è invece il decremento della performance 

riscontrato durante l’esecuzione di un compito di ascolto, derivante 

dall’esaurimento delle risorse mentali ad esso dedicate (Pichora-Fuller et al., 

2016). Uno studio effettuato su bambini portatori di impianto cocleare, 

dimostra che in questa popolazione vi è anche una riduzione dell’attenzione al 

linguaggio, aspetto che potrebbe giustificare la variabilità nelle competenze 

linguistiche e comunicative che si osservano nei bambini (Houston & Bergeson, 

2014). Sebbene l'esatta relazione tra sforzo uditivo, fatica, attenzione al parlato 

e risultati linguistici e comunicativi non sia ancora del tutto chiarita, l'aumento 

dello sforzo uditivo durante l'ascolto può essere correlato alla minore attenzione 

al parlato rispetto ad un’altra tipologia di input uditivo. Al fine di poter 

affrontare questo problema, è fondamentale stabilire anche se le difficoltà 

uditive dei bambini ipoacusici portatori di dispositivi dipendono dall’ascolto 

mediato da apparecchi acustici e/o dall’ambiente sonoro. Per raggiungere 

questo obiettivo, è necessario comprendere sia il grado ed il tipo di sforzo 

uditivo, che l'effetto dei diversi tipi di correzione protesica sullo sforzo uditivo.  

 

Misurare lo sforzo uditivo 

Misurare lo sforzo uditivo nella popolazione pediatrica non è un compito 

semplice. Nei bambini più collaboranti e negli adulti è possibile misurare lo 

sforzo percepito con modalità soggettive, tramite questionari. La maggior parte 

degli studi che utilizzano misure soggettive indicano che lo sforzo e la fatica 

uditiva sono direttamente correlati all’aumento delle complessità acustiche 

ambientali. Lo svantaggio delle misure soggettive riguarda la scarsa affidabilità: 
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non correlano in modo significativo con le misure oggettive e sono influenzate 

da vari fattori esterni. Per superare questi limiti sono state sviluppate diverse 

misure psicoacustiche oggettive, come, ad esempio, l’utilizzo di paradigmi del 

doppio compito, in cui l’esecuzione di un compito obiettivo (es. discriminazione 

uditiva o ripetizioni di parole/frasi) avviene in diversi ambienti uditivi (es. con 

vari tipi e livelli di rumore). I bambini molto piccoli hanno tuttavia difficoltà ad 

eseguire questi test, e forniscono risposte nel complesso inaffidabili. Grazie al 

recente progresso tecnologico, sono state quindi proposte altre misure obiettive, 

come per esempio la valutazione delle variazioni della frequenza cardiaca, della 

conduttanza cutanea media o dei livelli del cortisolo salivare. Altre valutazioni 

oggettive si basano su variazioni dei tracciati ottenuti mediante 

elettroencefalografia. fNIRS o pupillometria.  

 

La pupillometria 

Negli umani, le pupille oculari rispondono, con una contrazione involontaria, 

alla luce, alla fissazione vicina (il cambio del focus), all'eccitazione o all’attività 

cognitiva (sforzo mentale). La risposta pupillare indotta dall'attività cognitiva è 

strettamente legata all'attivazione dei neuroni del locus coeruleus (LC) e al 

sistema norepinefrinico (NE). Queste strutture (LC-NE) sono coinvolte in 

diversi processi tra cui variazioni di stress, memoria, attenzione selettiva, oltre a 

funzioni generali come l'eccitazione e il ciclo sonno-veglia. A causa di questa 

stretta relazione, la dilatazione pupillare evocata dal compito viene utilizzata 

per valutare l’attività del sistema LC-NE (Sirois & Brisson, 2014).  

La misura della dilatazione pupillare come risposta all'eccitazione o all’attività 

cognitiva è attualmente ampiamente usata sia nella ricerca clinica che in quella 

psicologica. Diversi studi hanno misurato le risposte cognitive ad eventi 

inaspettati o nuovi (l’effetto sorpresa o riconoscimento), dimostrando che la 

pupillometria è sensibile anche per stimoli uditivi. Attualmente, i dispositivi che 

ci permettono di ottenere informazioni relative alla dilatazione pupillare in 

modo automatico e con una buona risoluzione temporale sono rappresentati 

dall’eye-tracking, strumenti relativamente economici e ampiamente usati nella 

ricerca clinica e psicologica.  

Alcune caratteristiche della pupillometria hanno favorito il suo utilizzo nella 

misura oggettiva del carico cognitivo, lo sforzo, lo stress o l’affaticamento. Una 
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tra queste è la possibilità di utilizzo della pupillometria sia con soggetti dotati di 

capacità comunicative che con soggetti non-comunicativi (es. animali, neonati, 

soggetti non collaboranti), giacché la pupilla si dilata involontariamente e 

automaticamente. Non solo, le risposte pupillari sono diverse per i diversi 

stimoli: nei compiti di riconoscimento e discriminazione dei suoni le risposte 

sono relativamente piccole, mentre le risposte acquisite durante un compito che 

richiede un grande carico cognitivo sono relativamente più grandi.  

Diversi studi si sono avvalsi quindi di questa metodica per valutare lo. Gli studi 

sullo sforzo uditivo effettuati nella popolazione adulta in relazione alle capacità 

uditive, al grado di intelligibilità di una frase, alla complessità lessicale e alle 

capacità cognitive di base, hanno osservato un aumento sistematico della 

dilatazione pupillare alla degradazione della risoluzione spettrale, sottolineando 

che la pupillometria può essere utilizzata in modo affidabile per la valutazione 

del carico cognitivo. E’ stato inoltre osservato che, per compiti di ascolto di 

difficoltà crescenti, esiste un livello “soglia” oltre il quale la pupilla, anziché 

continuare a dilatarsi, riduce improvvisamente il proprio diametro. Tale 

fenomeno è stato interpretato come effetto dell’abbandono al compito o ritiro 

(withdrawal) dal compito, diventato pertanto indicatore dell’insorgenza di una 

fatica uditiva.  

Vi sono pochi studi riguardanti la pupillometria e la valutazione dello sforzo 

uditivo nella popolazione pediatrica. In un recente lavoro è stato valutato lo 

sforzo uditivo in soggetti udenti in età scolastica, che ha mostrato che l’aumento 

del rumore ha un effetto sulla risposta pupillare. In un altro studio si sono 

valutate le correlazioni tra capacità di localizzazione e sforzo uditivo in bambini 

con impianto cocleare bilaterale. Ad oggi, tuttavia, non vi sono lavori 

riguardanti la valutazione dello sforzo uditivo nei bambini molto piccoli, sia con 

udito normale che nei bambini con deficit uditivo. Tale valutazione 

consentirebbe di comprendere meglio l'effetto del rumore sul carico cognitivo e 

lo sviluppo generale dei bambini con perdita dell'udito. 

 

La spettroscopia nel vicino infrarosso (NIRS) cerebrale 

È una tecnica che, utilizzando la luce della lunghezza d’onda compresa tra 650 

nm e 1000 nm, rileva le variazioni di emoglobina ossigenata (HbO2) e 

emoglobina deossigenata (Hbb) nei tessuti biologici. Ciò in quanto il tessuto 
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biologico è trasparente alla luce nel vicino infrarosso e, a queste lunghezze 

d’onda, i fotoni di luce possono attraversare i tessuti ed essere rilevati una volta 

riemersi dalla superficie somatica. Un altro elemento su cui si fonda questa 

tecnica è la capacità dell’emoglobina di assorbire parzialmente la luce 

infrarossa. HbO2 e Hbb hanno il loro picco di assorbimento a livelli differenti 

dello spettro di luce infrarosso (rispettivamente 830 nm e 690 nm): pertanto, 

utilizzando almeno due differenti lunghezze d’onda, entrambe le emoglobine 

possono essere rilevate. Dall’analisi dell’attenuazione del segnale di luce che 

riemerge dai tessuti esaminati possono essere quindi dedotti i cambiamenti 

nella concentrazione dei due tipi di emoglobina associati al flusso ematico. Tra 

le principali applicazioni cliniche e di ricerca di questa metodica, vi è la 

valutazione dei cambiamenti nella concentrazione di HbO2 e Hbb che 

avvengono in specifiche aree di corteccia cerebrale in un preciso lasso di tempo. 

Il cambiamento nella concentrazione di HbO2 è considerato un indicatore del 

flusso ematico cerebrale e, quindi, dell’attivazione funzionale di una 

determinata area corticale. Il cambiamento nella concentrazione di Hbb è 

considerato, invece, un indice dell’avvenuto metabolismo dell’ossigeno.  

La non invasività, l’assenza di radiazioni nocive e di necessità di sedazione, la 

buona tolleranza agli eventuali movimenti dell’esaminato, la trasportabilità 

dell’apparecchiatura e la buona risoluzione temporale rendono questo 

strumento particolarmente adatto allo studio della fisiologia della corteccia 

cerebrale anche in neonati o bambini molto piccoli, che per ovvi motivi insiti 

nelle procedure, non si prestano a essere sottoposti alle altre tecniche di 

neuroimmagine funzionale, quali la Risonanza Magnetica funzionale (fRMN) o 

la tomografia a emissione di positroni. Peraltro, a fronte dell’ottima risoluzione 

temporale, la NIRS multicanale ha una risoluzione spaziale di solo qualche 

centimetro e non può essere ancora paragonata alla precisione della fRMN, la 

cui capacità discriminativa arriva fino a 1 mm. Va anche tenuto presente che la 

NIRS raggiunge profondità difficilmente superiori ai 3 cm., limitando in questo 

modo la visualizzazione funzionale dell’attività corticale alle regioni più 

superficiali. 

La NIRS cerebrale multicanale ha trovato applicazione, negli ultimi anni, anche 

per lo studio dell’attivazione funzionale della corteccia uditiva, in particolare il 

lobo temporale laterale e il solco temporale superiore, in persone non udenti 
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portarici di impianto cocleare, sia adulte che in età pediatrica (Saliba et al., 

2016). Ciò in quanto la NIRS, quale tecnica di neuroimmagine funzionale, si è 

rivelata particolarmente compatibile con la presenza dell’impianto cocleare e 

non influenzata da artefatti elettrici. È stato, ad esempio, trovato che pazienti 

con impianto cocleare e una buona percezione del linguaggio avevano 

un’attivazione corticale temporale analoga a quella delle persone normoudenti. 

Al contrario, pazienti con impianto cocleare e una percezione difficoltosa della 

stimolazione linguistica avevano anche una minore attivazione della stessa 

porzione di corteccia (Sevy et al., 2010). La NIRS cerebrale multicanale è stata 

anche utilizzata per lo studio della riorganizzazione neuroplastica delle cortecce 

uditive nelle persone affette da sordità profonda e senza impianto cocleare, 

utilizzando stimoli visivi e vibro-tattili (Dewey & Hartley, 2015). È stato 

osservato che gli stimoli visivi, ma non quelli tattili, erano in grado di attivare la 

corteccia temporale. In relazione a tali risultati, è stato proposto l’utilizzo della 

NIRS cerebrale come strumento di neuroimmagine funzionale per guidare la 

programmazione dell’intervento riabilitativo post-impianto, in funzione del 

miglioramento degli esiti uditivi e linguistici del paziente. Inoltre, la valutazione 

della riorganizzazione corticale, che si verifica in seguito a deprivazioni uditive 

prolungate in potenziali destinatari dell’impianto cocleare, potrebbe aiutare a 

prevedere i possibili esiti funzionali dell’intervento.  

Al contrario, la NIRS cerebrale è stata meno utilizzata per la valutazione del 

carico cognitivo. Le ricerche sinora effettuate si sono rivolte all’adulto, 

valutando gli esiti del carico attenzionale nella corteccia frontale. Un indicatore 

trovato associato al livello di carico cognitivo è stato il decremento dell’HbO2: 

quanto più il carico cognitivo aumenta, tanto più la HbO2 diminuisce. Pertanto, 

in relazione ai potenziali vantaggi offerti dalla NIRS cerebrale (tenendo 

ovviamente in debito conto i suoi limiti), all’utilizzo che ha già avuto nello 

studio dell’attività corticale uditiva nelle persone portatrici di impianto cocleare 

(anche in età pediatrica) e alle prime indicazioni emergenti dallo studio del 

carico cognitivo nell’adulto, la NIRS cerebrale può essere proposta per lo studio 

dello sforzo uditivo, anche in persone portatrici di impianto cocleare, sia adulti 

che bambini. 
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Studi dello sforzo uditivo mediante EEG 

L’Elettroencefalogramma (EEG) è una tecnica di studio dell’attività cerebrale, 

introdotta nell’uso clinico fin dagli anni ’20, in grado di rilevare l’attività 

sincrona, eccitatoria o inibitoria, di grandi gruppi di neuroni piramidali il cui 

asse maggiore è perpendicolare alla superficie corticale. Tale attività viene 

tradizionalmente classificata in base alla frequenza in beta (> 13 Hz), alfa (8-13 

Hz), theta (4-8 Hz) e delta (0,5-4 Hz). A differenza della risonanza magnetica 

funzionale, dotata di un’alta risoluzione spaziale, l’EEG possiede una elevata 

risoluzione temporale, riuscendo ad individuare cambiamenti nell’attività 

cerebrale all’interno di frazioni di secondo. Per questa sua caratteristica, 

insieme alla non invasività e al basso costo, esso appare come uno strumento 

molto promettente nello studio dei correlati oggettivi neurali dello sforzo e 

dell’investimento cognitivo durante l’ascolto. Studi degli ultimi anni (Weisz et 

al., 2011) mostrano ad esempio che un aumento dell’attività oscillatoria in 

banda alfa in soggetti adulti è positivamente correlato allo sforzo cognitivo e 

all’attenzione sostenuti durante l’ascolto, ed attribuiscono tale fenomeno 

all’attività sincrona delle reti neurali responsabili dei processi di inibizione 

selettiva. 

Il principale e tradizionale limite dell’EEG consiste nella bassa risoluzione 

spaziale, vale a dire nella difficile individuazione della sorgente corticale 

dell’attività registrata. Inoltre, in età pediatrica l’EEG è notoriamente 

“immaturo”, sicché è difficile interpretare le sue oscillazioni durante 

l’esecuzione di un compito alla luce di normative ricavate da soggetti adulti.     

Negli ultimi anni l’innovazione tecnologica ha permesso di disporre di sistemi 

per la registrazione dell’EEG ad aumentata risoluzione spaziale, che permettono 

una ricostruzione piuttosto accurata di mappe funzionali della corteccia 

cerebrale durante un compito di ascolto. Uno studio clinico condotto su pazienti 

pediatrici affetti da ipoacusia neurosensoriale bilaterale mostra come vi sia un 

aumento dell’attività alfa dell’EEG durante un compito di ascolto nel rumore, in 

confronto ad un compito di ascolto in condizioni di quiete, e come sia possibile 

“mappare” l’incremento prevalentemente nella corteccia parietale. Tale 

aumento dell’attività alfa è probabilmente da correlarsi all’attivazione di 

pathway neurali che esercitano un’azione inibitoria nei confronti di stimoli 

“irrilevanti al compito”, ad esempio il rumore di competizione. Tuttavia, questo 
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dato si deve interpretare con cautela, dal momento che la localizzazione della 

sorgente corticale dell’attività alfa non è diretta, bensì ottenuta mediante una 

stima statistica.  

Uno studio recentissimo (Cartocci et al., Hear Res 2019) ha confrontato un 

gruppo di bambini normoudenti con uno di bambini affetti da sordità 

monolaterale (Single-Sided Deafness – SSD), utilizzando l’EEG ad alta 

risoluzione spaziale durante un compito di ascolto nel rumore. Rispetto ai 

soggetti normoudenti, che tipicamente lateralizzano tutte le attività EEG 

nell’emisfero sinistro, i bambini con SSD mostrano una lateralizzazione meno 

spiccata dell’attività, probabilmente dovuta ad una attivazione corticale più 

diffusa a causa del reclutamento di aree addizionali. Alla luce di questo dato, 

l’utilizzo di un’area più estesa di corteccia nella esecuzione del compito di 

ascolto rappresenta una promettente misura oggettiva di sforzo uditivo. Nel 

medesimo studio si è inoltre evidenziato che come atteso i bambini 

normoudenti lateralizzano l’attività EEG sempre a sinistra, mentre i bambini 

con SSD tendono a lateralizzare nell’emisfero rivolto verso la sorgente 

rumorosa. Tale incompleta specializzazione degli emisferi cerebrali 

probabilmente riflette le modificazioni plastiche dei network corticali che si 

sviluppano in seguito a lunga deprivazione uditiva monoaurale.  

In conclusione, l’EEG può permettere la misurazione oggettiva dello sforzo 

uditivo in età pediatrica mediante: 

1. Registrazione delle oscillazioni fasiche, vale a dire compito-

relate, di specifiche attività notoriamente legate all’ingaggio cognitivo, 

localizzate in specifiche regioni corticali (esempio: incremento dell’attività 

alfa in corteccia parietale) 

2. Studio dell’entità della lateralizzazione dell’attività corticale, 

sulla base della teoria per cui ad una scarsa lateralizzazione corrisponde un 

reclutamento di una più vasta area corticale e quindi un maggiore 

investimento di risorse cognitive 

3. Studio della modalità di lateralizzazione dell’attività corticale: 

quanto più questa si discosta dalla norma, tanto minore la specializzazione 

emisferica e quindi tanto maggiore il dispendio di energia cognitiva messo 

in atto dalla corteccia durante un compito di ascolto.   
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È tuttavia doveroso ricordare che, come detto sopra, nei bambini al di sotto 

degli 8 anni l’EEG è notoriamente “immaturo” e non riferibile a quello di un 

soggetto adulto, Ciò, unitamente allo scarso grado di collaborazione di bambini 

molto piccoli, costituisce oggi il principale limite alla sua applicazione in età 

pediatrica.  

 

Conclusioni 

Sono pochi gli studi che valutano la fatica uditiva nei soggetti ipoacusici e come 

questa sia correlata allo sforzo uditivo e alla tipologia di correzione protesica. 

Questo vale ancor di più per i bambini: nessuno dei lavori esistenti ha studiato 

l’attenzione all’ascolto in bambini molto piccoli con impianto cocleare 

bilaterale, ovvero quei bambini che potrebbero maggiormente beneficiare del 

recente progresso tecnologico.    

Considerati i punti di forza e di debolezza di ciascuna metodica descritta, è 

verosimile che nessuna di esse possa essere, da sola, esaustiva per una 

valutazione dello sforzo e della fatica uditiva. È quindi auspicabile lo sviluppo di 

una batteria di test per uso clinico che includa almeno un questionario (per il 

paziente o per i genitori), una o più misure cognitivo-comportamentali ed una 

misura “fisiologica” oggettiva. Sono necessari anche ulteriori studi di 

validazione delle metodiche descritte. La disponibilità cliniche di una batteria di 

test in grado di quantificare in modo affidabile e preciso lo sforzo e la fatica 

uditiva consentirebbe di conseguire importanti progressi in termini sia di 

indicazione al trattamento della sordità, sia di valutazione dei risultati del 

trattamento stesso: permetterebbero infatti di integrare le valutazioni con un 

dato che definisca meglio la “disabilità” conseguente alla sordità. 
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3.10 
Caratteristiche Linguistiche In Bambini Bilingui Con 
Disturbo Primario Del Linguaggio 
Andrea Marini e Martina Ozbič 

 

Introduzione 

Il linguaggio è una complessa facoltà cognitiva che si sviluppa in modo graduale 

ma con apparente facilità nei primi anni di vita. Non sempre però le cose vanno 

lisce. In circa il 7% dei bambini in età prescolare, pur in assenza di lesioni 

cerebrali acquisite o di ritardo mentale, il linguaggio può non svilupparsi in 

maniera adeguata (Tomblin et al., 1997). Nel corso degli ultimi 15 anni, una 

quantità crescente di studi ha dimostrato che non di rado questi bambini 

presentano difficoltà che non sono rigidamente circoscritte all’ambito 

linguistico ma che coinvolgono anche altre abilità cognitive (ad esempio, le 

funzioni esecutive, la memoria di lavoro o il coordinamento motorio). Per 

questo motivo, alla etichetta diagnostica di Disturbo Specifico del Linguaggio 

(DSL) si è recentemente sostituita la nuova categoria diagnostica Disturbo 

Primario del Linguaggio (DPL). Quest’ultima enfatizza il fatto che il disturbo di 

natura linguistica è il problema fondamentale ma non necessariamente l’unico.  

 

Un Caso Particolare: il DPL nei Bambini Bilingui 

Nel caso di bambini esposti a due o più lingue, la possibilità di effettuare una 

corretta diagnosi di DPL si complica dal momento che perfino bambini a 

normale sviluppo linguistico, se esposti a un contesto bilingue, possono in 

alcuni casi presentare un ridotto repertorio lessicale e difficoltà di natura 

grammaticale nelle rispettive lingue (Levorato e Marini, 2019). Se si considera 

che tali difficoltà vengono tipicamente riscontrate nei bambini monolingui con 

DPL, è facile comprendere che tutto ciò potrebbe portare alla formulazione di 

una erronea diagnosi di DPL (identificazione errata). Per gli stessi motivi, è 

però anche possibile che bambini con anomalo sviluppo linguistico possano non 

ricevere una corretta diagnosi di DPL (identificazione mancata).  

Recenti indagini sperimentali suggeriscono tuttavia che alcuni fattori di natura 

ambientale potrebbero aiutare il clinico a discriminare tra bambini bilingui con 

DPL e a normale sviluppo linguistico. Tra questi, il livello di esposizione alle 

due lingue, l’età di prima esposizione alla seconda lingua (simultanea, 

sequenziale precoce, intermedia o tardiva) e i contesti di acquisizione (ad 

esempio a casa o a scuola) possono condizionare in modo significativo lo 

sviluppo linguistico nei bambini bilingui. Nello specifico, ci sono evidenze che 
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portano a ritenere che una adeguata esposizione alle due lingue, un’acquisizione 

simultanea o precoce della seconda lingua (entro gli 8-9 anni circa) e un 

contesto di acquisizione “naturale” possano agevolare uno sviluppo linguistico 

adeguato in entrambe (Marini, Eliseeva, e Fabbro, 2019).  

 

Caratteristiche dei Bambini Bilingui con DPL  

Nel corso degli ultimi 15 anni una quantità crescente di indagini sperimentali ha 

contribuito a delineare le caratteristiche linguistiche dei bambini bilingui con 

DPL. In questa sede polarizzeremo la riflessione intorno a una domanda 

specifica: Il bilinguismo complica il quadro di DPL? Tale domanda, di natura 

linguistica e clinica, implica la necessità di capire se i bambini bilingui con DPL 

(ad esempio esposti a Italiano e Tedesco) presentino, nelle rispettive lingue, 

maggiori difficoltà rispetto ai bambini monolingui con DPL (ad esempio 

monolingui Italiano e monolingui Tedesco). Nel complesso, i dati a nostra 

disposizione sembrano indicare che bambini con DPL esposti a due lingue fin 

dall’infanzia abbiano simili disturbi rispetto ai monolingui con DPL nelle 

rispettive lingue. Ad esempio, in una indagine pionieristica condotta da Paradis 

e colleghi nel 2003 bambini bilingui con DPL esposti a Inglese e Francese 

avevano le stesse difficoltà morfologiche riscontrate nella morfologia del verbo 

rispetto a due gruppi di bambini con DPL monolingui esposti unicamente 

all’Inglese o al Francese.  

   Rimane il fatto che una descrizione adeguata del profilo linguistico dei 

bambini bilingui con DPL non possa prescindere dalla necessità di ottenere un 

quadro completo delle modalità di esposizione alle due lingue e delle loro abilità 

linguistiche nelle rispettive lingue. Tuttavia, quest’ultima necessità si scontra 

con il problema di una valutazione linguistica che utilizzi test equivalenti tra le 

varie lingue. Recentemente, Marini, Sperindè e colleghi, (2019) hanno 

confrontato le caratteristiche linguistiche di bambini bilingui (esposti a Italiano 

e Tedesco) con normale sviluppo linguistico e con DPL in ciascuna delle lingue 

usando forme equivalenti della Batteria per la Valutazione del Linguaggio in 

Bambini dai 4 ai 12 anni (BVL_4-12; Marini e coll., 2015). I due gruppi erano 

bilanciati per una serie di variabili ambientali (ad esempio la quantità e il tipo 

di esposizione alle due lingue, il livello socio-economico e il livello di lettura 

nelle loro rispettive famiglie). Si osservi che, indipendentemente dalla 

condizione di bilinguismo, i bambini con DPL avevano ridotte abilità lessicali 

che, a loro volta, contribuivano ai ridotti livelli efficienza discorsiva in un 

compito di produzione di storie. Se a questo si aggiunge che il disturbo 

linguistico si presentava simile in entrambe le lingue, possiamo concludere che 
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la condizione di bilinguismo non costituisca di per se un fattore di rischio per lo 

sviluppo di DPL e che il disturbo tende a colpire entrambe le lingue in maniera 

molto simile.  

 

Conclusioni 

Nel presente capitolo sono state delineate alcune delle caratteristiche del DPL 

in condizioni di bilinguismo. Nello specifico, si è potuto osservare che 

l’esposizione a un contesto bilingue pone il bambino di fronte a problemi di 

varia natura, con importanti ricadute in diversi ambiti, da quello 

neuropsichiatrico e neuropsicologico a quello riabilitativo e logopedico. È 

inoltre emersa la necessità di valutare in modo adeguato la storia del 

bilinguismo del bambino e le caratteristiche delle sue lingue con l’ideazione di 

test possibilmente equivalenti. In questa direzione, gli adattamenti della 

BVL_4-12 ad alcune lingue europee permetteranno in futuro di colmare una 

importante lacuna nel panorama clinico italiano. 
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3.11 
Le Funzioni Esecutive E La Sordità: Interazione Tra 
Audiologo, Logopedista E Neuropsichiatra 
Nicola Quaranta, Francesco Pompamea, Emilia Matera, Francesca Giagnotti 

e Andrea De Giacomo 

 

Le funzioni esecutive rappresentano un ampio e complesso gruppo di processi 

cognitivi superiori che consentono di pianificare ed attuare strategie utili al 

raggiungimento di un obiettivo; permettono inoltre di modulare i 

comportamenti per adeguarsi alle variazioni del contesto ambientale.  

Possono essere definibili come un “sistema ad ombrello”, poichè con un unico 

termine viene identificato un ampio ventaglio di processi cognitivi coinvolti nel 

controllo del pensiero, delle azioni e delle emozioni: processi attentivi, 

organizzazione, pianificazione, working memory, flessibilità ed 

inibizione/controllo degli impulsi. Per molto tempo, è stato identificato come 

centro della modulazione delle funzioni esecutive la regione dei lobi frontali. Le 

moderne tecniche di neuroimaging, in particolare la risonanza magnetica 

funzionale, hanno consentito di identificare un complesso network neurale in 

grado di controllare le funzioni esecutive composto dalla corteccia prefontale e 

dalle connessioni che questa intrattiene a livello corticale subcorticale e 

limbiche. (Grossi e Troiano 2005). 

 

La corteccia prefrontale 

La corteccia prefontale può essere suddivisa in diverse aree, che permette una 

classificazione anatomica della localizzazione delle funzioni esecutive: 

• Regione orbito-frontale: coinvolta nei processi di decision-making e 

nella capacità di modificare il comportamento in base al variare degli stimoli 

ambientali;  

• Corteccia prefrontale dorso-laterale: coinvolta in particolare nella 

memoria di lavoro e nella flessibilità cognitiva; 

• Corteccia anteriore del cingolo: coinvolta nella messa in atto dei 

processi attentivi con inibizione delle interferenze ed attivazione 

dell’informazione utile. 

Dal punto di vista funzionale, le funzioni esecutive controllate dalla porzione 

dorso-laterale della corteccia prefrontale vengono definite fredde (o 

metacognitive); quelle localizzate nella porzione orbito-frontale sono dette 

calde (o affettive/motivazionali).  
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Le funzioni esecutive metacognitive vengono messe in atto durante l’esecuzione 

di compiti puramente cognitivi ed hanno una lenta elaborazione; diversamente, 

le funzioni affettive/motivazionali hanno una elaborazione più rapida e 

controllano la regolazione emozionale. 

Sono stati proposti molteplici modelli per cercare di spiegare i meccanismi di 

funzionamento delle funzioni esecutive, che possono essere raggruppabili in 

due categorie: modelli unitari e modelli non-unitari. 

I modelli unitari considerano le funzioni esecutive con una base comune che si 

frazionerebbe successivamente in sotto processi, atti al controllo dei diversi 

aspetti cognitivi dell’individuo. Tra i modelli non-unitari, è bene ricordare il 

Modello a Tre Fattori di Miyake che teorizza come tre funzioni esecutive 

studiate, flessibilità cognitiva, inibizione e memoria di lavoro, sebbene 

chiaramente distinte, siano tra loro correlate, condividendo alcuni aspetti 

comuni di base (Miyake et al. 2000). 

Le funzioni esecutive riflettono del patrimonio genetico di ogni individuo, della 

possibilità di incremento attraverso attività “training” di ogni singola abilità e 

della possibilità di predire attraverso misurazioni quantitative la presenza di 

disturbi del comportamento legati al discontrollo degli impulsi ed alla 

disregolazione emotivo-comportamentale. Sul piano neurofisiologico, lo 

sviluppo delle funzioni esecutive è strettamente collegato alla crescita 

dell’individuo: nei primi anni di vita vengono svolte in forma esteriorizzata, solo 

successivamente vengono interiorizzate. Questo avviene perché, durante il 

periodo dell’infanzia e di adolescenza, si assiste ad un incremento dei processi 

di plasticità sinaptica e mielinizzazione assonale che favorisce la crescita dei 

lobi prefrontali e la formazione di connessioni con strutture corticali e 

sottocorticali (Paus 2005; Eluvathingal et al 2007). 

La sensopercezione uditiva rappresenta la capacità di captare stimoli ambientali 

esterni, trasformarli in impulsi nervosi che verranno elaborati a livello corticale.   

Bambini con una sordità profonda in epoca preverbale sperimentano un 

periodo di deprivazione uditiva con conseguenze a breve termine (come 

l’ipotrofia di alcune aree corticali) ed a lungo termine, come un ritardo nello 

sviluppo del linguaggio (sia nella comprensione, che nell’espressione).  

Come sistema percettivo, l’udito è un primitivo atto di categorizzazione, poichè 

è in grado di analizzare selezionare e categorizzare gli input esterni 

raggruppandoli in gruppi con le medesime caratteristiche. Funzioni cognitive 

superiori come l’attenzione, la memoria e l’apprendimento, capaci di favorire il 

complesso sistema di divisione degli stimoli sonori, svolgono quindi un ruolo 

importante nello sviluppo delle funzioni di percezione uditiva. 
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Il modello neurofisiologico atto a spiegare lo sviluppo della percezione uditiva è 

quello di Holt e Carney che, partendo dalle precedenti acquisizioni, hanno 

schematizzato in tre livelli la percezione verbale dei bambini:  

• Consapevolezza del suono: rappresenta l’attenzione del bambino alla 

stimolazione sonora, per cui il bambino inizia ad evidenziare risposte precise 

all’audiometria comportamentale; 

• Discriminazione fonetica: la capacità di differenziare pattern diversi da 

un punto di vista fonetico;  

• Riconoscimento di parole: la capacità di riconoscere singoli stimoli 

sonori come parole. Quest’ultima capacità è resa possibile grazie all’intervento 

di diversi fattori: maturazione del sistema linguistico, inventario fonetico, 

miglioramento delle abilità comunicative.  

Secondo l’analisi italiana, la categorizzazione degli stimoli acustici ambientali 

può essere valutata tenendo in considerazione nove parametri:  

• Coordinazione uditivo-motoria: corrispondenza tra uno stimolo ed un 

movimento di risposta;  

• Separazione figura-sfondo: capacità di selezionare il suono d’interesse 

tralasciando gli altri rumori di fondo;  

• Discriminazione silenzio-sonorità: capacità di prestare attenzione ad 

una sonorità;  

• Cadenza timbrica: capacità di riconoscere un suono attraverso le 

caratteristiche timbriche;  

• Discriminazione suono-rumore; 

• Discriminazione sonorità impulsive/emozionali;  

• Percezione delle dinamiche melodiche: capacità di discriminare 

l’altezza e l’andamento dei suoni;  

• Percezione delle dinamiche di intensità: giudicare nel tempo 

l’andamento dell’intensità del suono;  

• Discriminazione tra suoni continui e suoni periodicamente interrotti.  

Sviluppo del linguaggio e funzioni esecutive risultano quindi strettamente 

legate tra loro: se lo sviluppo del linguaggio favorisce l’accrescimento delle 

funzioni esecutive grazie alle capacità di linguaggio auto direzionato, le funzioni 

esecutive permettono di sviluppare l’esposizione, l’acquisizione di informazioni, 

la concentrazione e l’attinenza al filo logico del discorso attraverso 

l’eliminazione di stimoli distraenti (Pisoni et al. 2008). È possibile pensare 

quindi ad un nesso tra sordità profonda, sviluppo del linguaggio e funzioni 

esecutive: le poche fonti scientifiche presenti in letteratura indicano un rischio 5 
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volte superiore di deficit delle funzioni esecutive in bambini con impianto 

cocleare rispetto a coetaenei normoudenti (Kronemberger et al 2014).  

Abbiamo confrontato lo sviluppo delle funzioni esecutive in bambini con sordità 

preverbale ed impianto cocleare (IC) con bambini con sviluppo tipico dell’udito 

e del linguaggio costituendo due campioni: il primo, composto di 17 bambini (7 

femmine, 10 maschi) di età compresa tra i 5 ed i 12 anni con sordità 

neurosensoriale ed IC; il secondo composto di 15 bambini (5 bambine, 9 

bambini) normoudenti, pari età e con assenza di alterazioni dello sviluppo e del 

linguaggio. 

La valutazione delle funzioni esecutive è stata effettuata attraverso la 

somministrazione delle seguenti prove standardizzate: 

• Working memory: è un sistema a capacità limitata con il compito di 

mantenere attive le informazioni per il tempo necessario al loro 

processamento.  

Una prova sensibile nell’identificazione di un deficit di working memory è lo 

SPAN, una rievocazione seriale con andamento diretto ed inverso, di una 

stringa di numeri, andando a valutare qual è la serie più lunga che il paziente 

riesce a ripetere correttamente. 

L’utilizzo di queste prove è legato al vocabolario ricettivo ed al linguaggio 

complesso in produzione ed espressione (SPAN diretto) ed alle capacità di 

crescita del vocabolario (SPAN inverso) (Kronenberger 2012);  

• Pianificazione: è l’abilità di organizzare in modo efficiente ed efficace 

l’informazione per il raggiungimento di un obiettivo.  

Un test sensibile per l’identificazione di eventuali disfunzioni nella 

pianificazione à la Torre di Londra (TOL), costituito da 12 items di difficoltà 

crescente con regole precise e necessarie al corretto svolgimento di ogni 

singola prova. 

Il punteggio di tutti gli items risolti considera il numero di risposte corrette, di 

regole violate ed i tempi impiegati; 

• Inibizione e controllo della risposta impulsiva: è la capacità di 

trattenere una risposta impulsiva ed immediata in relazione agli stimoli 

ambientali, determinando così di compiere ciò che risulta più appropriato o 

necessario.  

I test utili sono il test di Completamento Alternativo di Frasi ed il test MF-14, 

entrambi presenti nella Batteria italiana per l’ADHD ed utilizzabili 

rispettivamente nei bambini di età compresa tra i 6 e gli 11 anni il primo e fino 

a 5 anni il secondo.  
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Obiettivo di questi protocolli standardizzati è quello di valutare la capacità di 

inibire una risposta spontanea, aggiungendo la possibilità di creare una 

alternativa valida;  

• Flessibilità cognitiva: è la capacità di passare da un compito mentale 

ad un altro con semplicità. Per valutare questa capacità è possibile utilizzare le 

prove di fluenza, semantica o categoriale e lessicale contenute nella Batteria 

Neuropsicologica per l’Infanzia per età compresa tra i 5-11 ani e Batteria 

Neuropsicologica per l’adolescenza dai 12 ai 18 anni.  

Una valutazione quali-quantitativa delle funzioni esecutive con prove 

standardizzate risulta complessa, per la presenza di diverse limitazioni. 

alcuni test derivano da adattamenti di test preesistenti utilizzati nel paziente 

adulto; per lo svolgimento di alcune prove, entrano in gioco altre componenti 

delle FE o più in generale altre funzioni cognitive; le prove per la valutazione 

delle funzioni esecutive rappresentano situazioni e contesti artefattati che 

spesso non ricalcano situazioni di vita quotidiana; scarsa riproducibilità a breve 

termine dei test somministrati. 

I risultati ottenuti mostrano differenze significative tra i punteggi dei due 

gruppi di pazienti. Nelle Figure vengono riportati i punteggi dei due gruppi: la 

prima colonna si riferisce al gruppo sano, la seconda al gruppo di bambini con 

impianto cocleare. L’analisi dei dati evidenzia performance inferiori alla norma 

nel gruppo di bambini con impianto cocleare. Inoltre, l’analisi statistica ha 

dimostrato che all’aumentare della durata dell’utilizzo dell’IC miglioravano 

tutte le FE ad eccezione della capacità di inibizione. Le abilità percettive 

studiate non correlavano con le FE. Questi risultati confermano come l’assenza 

di stimoli di tipo uditivo nel neonato e in epoche successive con rallentamento 

dello sviluppo del linguaggio e meccanismi di alterata plasticità cerebrale 

conseguenti al periodo di deprivazione uditiva, sono tutte potenziali alterazioni 
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alla base del deficit esecutivo riscontrato. Punto di forza dello studio condotto è 

rappresentato dalla concordanza con i pochi risultati reperibili in letteratura a 

riguardo; tuttavia, l’esiguità del campione in analisi non permette di ottenere 

risultati statisticamente significativi. Pertanto, si rendono necessari ulteriori 

studi con campione più ampi, al fine di ottenere una valenza statistica. Dal 

punto di vista clinico, inoltre, tale lavoro è in linea con la necessità di aprire 

percorsi multidisciplinari per il trattamento della sordità neurosensoriale in 

epoca preverbale per favorire una migliore qualità di vita con il recupero delle 

funzioni di percezione assenti nei primi anni di vita ed un significativo 

miglioramento delle FE prese in esame. 
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3.12 
Come Valutare E Studiare Le Relazioni Tra Disturbo Mentale 
E Sordità 
Maria Grazia Barezzani, Serena Micheletti, Patrizia Accorsi, Lucio Giordano, 

Nader Nassif e Luca Oscar Redaelli de Zinis 

 
Le disabilità associate: dal caso clinico alla prassi quotidiana  

In circa il 40% dei casi la sordità neurosensoriale è complicata dalla presenza di 

Disabilità Associate (Tamer A. et al, 2019). I disordini che accompagnano la 

sordità possono essere di carattere motorio, visivo e interessare frequentemente 

il neurosviluppo. I disturbi del neurosviluppo sono un’ampia categoria clinica 

definita recentemente nel DSM V, che caratterizza soprattutto bambini in età 

prescolare e scolare, e comprende le disabilità intellettive e i ritardi 

psicomotori, i disturbi dello spettro autistico, i disturbi dell’apprendimento, i 

disturbi di attenzione con iperattività, alcuni disturbi del movimento e varie 

forme di disturbi del comportamento che si manifestano in età evolutiva.  

Se l’avvento degli impianti cocleari ha fornito al bambino sordo una eccellente 

possibilità per recuperare una funzione attraverso l’accesso ad un canale 

percettivo prima danneggiato, si rivela sempre più complesso per i clinici 

gestire le domande e le aspettative che le famiglie di bambini sordi con DA 

pongono in merito ai benefici dell’impianto cocleare. Benefici conseguenti all’IC 

sono descritti in questi quadri clinici nell’ambito del linguaggio orale, delle 

competenze attentive, della partecipazione sociale e di alcuni aspetti 

comportamentali. 

Più contrastanti sono i risultati in merito ad un effettivo beneficio a carico delle 

componenti formali del linguaggio, quali la fonologia, morfologia, sintassi e di 

conseguenza, la semantica. Se infatti gli studi coorte di carattere longitudinale, 

retrospettivi e frequentemente basati sulla compilazione di questionari 

osservazionali da parte di genitori e ragazzi, hanno riportato importanti benefici 

a seguito di impianto, studi trasversali con popolazioni di bambini sordi a 

normosviluppo posti  a confronto, hanno spesso mostrato come i soggetti 

impiantati con AD possano migliorare le componenti formali del linguaggio, ma 

in misura quasi sempre minore rispetto a bambini sordi senza ulteriori 

complicanze cliniche.  

È pur vero che l’applicazione di misure testali standardizzate è poco attuabile su 

questa complessa popolazione clinica, che spesso fatica a comprendere anche le 

consegne del compito e mostra un grado di compliance molto ridotto. La natura 

stessa di un disordine associato può influenzare gli esiti linguistici (Cupples et 
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al., 2014), educativo-scolastici, relazionali e adattivi (Lee et al., 2010) 

conseguenti all’attivazione dell’IC. 

 

Un approccio multidisciplinare allo studio delle ipoacusie 

neurosensoriali con disabilità associate  

Il Servizio di Audiologia e Foniatria pediatrica del Presidio Ospedale dei 

bambini, ASST Spedali Civili di Brescia, collabora da 15 anni con l’Unità 

Operativa di Neuropsichiatria Infantile del suddetto Presidio, al fine di 

monitorare il profilo di neurosviluppo di bambini con sordità neurosensoriale, 

candidati ad impianto cocleare. Dalla candidatura all’impianto fino a circa due 

anni dalla sua attivazione, un’equipe composta da neuropsichiatri infantili e 

psicologi, valuta il bambino dal punto di vista obiettivo neuropsichiatrico e 

neuropsicologico a frequenza annuale, al fine di individuare la possibile 

presenza di DA non emersi ai precedenti controlli di routine o di confermare il 

sospetto diagnostico posto dall’Audiologo che ha in cura il bambino.  

Parallelamente alle indagini neuropsichiatriche, esami neuroradiologici sono 

proposti ai pazienti sia per verificare la compatibilità delle strutture anatomiche 

cerebrali con il posizionamento dell’impianto, sia perché l’imaging cerebrale 

integra la clinica neuropsichiatrica e audiologica, fornendo indizi per chiarire 

l’eziologia della sordità, dalla cui definizione è possibile predire la presenza di 

incipienti o future disabilità in associazione. 

La nostra esperienza ci permette di asserire che la presenza di una DA non 

comporta inevitabilmente un minor recupero linguistico a seguito di attivazione 

di IC. Inoltre, la presenza di un ritardo cognitivo nel soggetto candidato all’IC 

non solo si associa spesso ad un buon guadagno uditivo linguistico, in termini 

di comprensione formale della lingua ed accesso al vocabolario attivo e passivo, 

ma benefici consistenti paiono generalizzarsi anche a livello intellettivo non 

verbale.  

Questi sono i risultati emersi ad una nostra prima sistematizzazione dei dati 

raccolti in questa quindicennale esperienza multidisciplinare di monitoraggio 

del profilo di sviluppo in più di 110 bambini candidati ad IC, per 64 dei quali 

(36 bambine) abbiamo recentemente compiuto un’analisi strutturata dei 

risultati emersi ai test di performance intellettive non verbali e uditivo-

linguistiche.  

Selezionando consecutivamente tutti i soggetti sottoposti ad IC, l’ampia 

variabilità dell’età di attivazione dell’IC (media 4 anni e 4 mesi, range 9-174 

mesi; ds 42 mesi) agisce come possibile variabile confondente, variabilità che si 

distribuisce comunque equamente tra i tre gruppi di soggetti, stratificati dal 
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campione totale sulla base del profilo clinico presentato: soggetti a sviluppo 

tipico con sordità (TDG – 26 bambini), soggetti con sordità e DA in assenza di 

deficit cognitivo indagato prima dell’impianto (ADG1 – 15 bambini), soggetti 

con sordità e DA in presenza di un deficit cognitivo indagato prima 

dell’impianto (ADG2 – 23 bambini).  

La presenza di soggetti in prima e seconda infanzia e di soggetti in età scolare 

ha reso necessaria la scelta di misure testali duplici per una definizione del 

livello cognitivo non verbale dei nostri soggetti. Per escludere la possibilità 

interferenza di elementi uditivo-verbali nelle consegne del compito si è optato 

per l’utilizzo delle scale Griffiths ER, modificate secondo il modello di Colletti et 

al, 2011 (esclusione delle scale a maggior peso verbale: Scala Udito-Linguaggio, 

Personale-sociale, Ragionamento-pratico) in soggetti di età inferiore ai 3 anni al 

momento della prima valutazione neuropsichiatrica pre-impianto. Si è preferita 

la scelta della scala Leiter r che non prevede la mediazione del linguaggio in 

soggetti dai 4 anni. Il medesimo test è stato proposto prima dell’impianto e a 12 

e 24 mesi a seguito dell’attivazione dell’IC.  

Le scale LIP, MAIS, MUSS, Comprensione di parole e Comprensione di frasi 

tratte dalla batteria TAUV, sono state proposte dalle logoterapiste che seguono i 

bambini durante il periodo di rieducazione logopedica, rispettando gli intervalli 

di monitoraggio intellettivo non verbale.  

I tre campioni stratificati per tipologia di profilo clinico associato non 

differiscono significativamente per età della diagnosi, età di attivazione IC, 

eziopatogenesi della sordità, status socio-economico della famiglia, test 

intellettivo non verbale somministrato. 

Il monitoraggio delle competenze uditivo-linguistiche e cognitive non verbali ha 

mostrato risultati francamente discordanti rispetto i dati di letteratura a 

disposizione (vedi Figura 1), che, seppur esigui nel numero e caratterizzati da 

studi retrospettivi con numeri ridotti di soggetti, riportano frequentemente 

moderati miglioramenti di performance linguistiche nei soggetti con DA, 

sensibilmente inferiori però rispetto a quanto ottenuto da bambini impiantati a 

normosviluppo.  

 

Figura 1: Sviluppo uditivo-linguistico e cognitivo non verbale nei tre gruppi indagati 

prima dell’IC e a 12 e 24 mesi dall’impianto. TDG: soggetti con sordità a sviluppo tipico. 

ADG1: soggetti con sordità e disabilità associate in assenza di deficit cognitivo indagato 

prima dell’impianto cocleare. ADG2: soggetti con sordità e disabilità associate in presenza 

di deficit cognitivo indagato prima dell’impianto cocleare 



266 

 

 

Per quanto concerne il monitoraggio del profilo uditivo-linguistico, significative 

differenze di performance prima dell’impianto hanno caratterizzato i 3 gruppi a 

confronto e, in particolare ADG2 ha presentato punteggi significativamente 

inferiori a TDG e ADG1. A 12 MESI e a 24 mesi dall’impianto tutti i gruppi 

hanno mostrato un significativo miglioramento delle performance uditivo 

linguistiche e, in particolar modo, le performance di ADG2 sono apparse 

comparabili a quelle dei due gruppi di soggetti senza deficit cognitivo non 

verbale.  

Il medesimo trend di sviluppo ha caratterizzato il monitoraggio delle 

performance cognitive non verbale, con sensibile differenza alla valutazione 

pre-impianto tra i punteggi di ADG 2, significativamente inferiori a TDG e 

ADG1. A 12 e 24 mesi dall’impianto ne è conseguito un significativo e 

miglioramento delle performance, con particolare interessamento del gruppo 

ADG2.  

Non solo ADG2 ha mostrato un maggior incremento delle performance 

cognitive non-verbali, ma il gap che sussisteva con gli altri due gruppi prima 

dell’impianto viene ora significativamente compensato, pur mantenendo ADG 2 

un punteggio lievemente inferiore.  

 

Disabilità associate e sordità: implicazioni cliniche e riabilitative 

Le valutazioni uditivo-linguistiche e neurocognitive di bambini sordi con DA, 

sono spesso molto complesse da condurre. I soggetti spesso non comprendono 

le consegne, tollerano a fatica la frustrazione delle attese e dei fallimenti, 

presentano disabilità motorie che ne limitano la mobilità. La scelta degli 

strumenti testali standardizzati da applicare in fase valutativa si rivela spesso 
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ardua ed è limitato il numero delle funzioni per le quali è prevedibile un 

oggettivabile monitoraggio.  

Anche dal punto di vista eziopatologico, definire la relazione tra sordità e DA si 

rivela complesso, in quanto non sempre è possibile definirne la “co- esistenza” o 

co-morbidità”.  

Un approccio multidisciplinare per la presa di cura di questi pazienti si sta 

rivelando quindi sempre più necessario, laddove la sfida che sempre più 

condividono i clinici è la ricerca di una corretta e puntuale definizione dei 

fattori prognostici positivi e negativi all’IC. 

Un approccio multidisciplinare che preveda anche un monitoraggio 

neuropsichiatrico dovrebbe inoltre essere prolungato nel tempo. Come ben si 

evidenzia anche nel nostro studio, l’introduzione dell’IC è un potente 

propulsore dello sviluppo neurocognitivo tutto, con affascinanti implicazioni in 

merito al ruolo interdipendente che esercitano linguaggio e funzioni cognitive, 

nel loro dispiegarsi lungo le traiettorie di sviluppo del bambino impiantato: 

infanti con deficit cognitivo prima dell’impianto cocleare possono sviluppare un 

linguaggio comparabile ai bambini a normosviluppo e compensare 

significativamente  le proprie fatiche cognitive, uscendo dallo spettro del ritardo 

psicomotorio. È inoltre da considerare che diversi disordini del neurosviluppo 

insorgono solitamente durante l’età prescolare o scolare, rivelandosi complessi 

da prevedere prima dell’esordio di specifiche competenze e funzioni e, quindi, 

difficilmente prevedibili durante la fase di valutazione della candidatura all’IC, 

che sempre più caratterizza i primi mesi di vita del bambino sordo. Un 

monitoraggio neuropsichiatrico prolungato nel tempo ha quindi valore 

protettivo in quanto favorisce l’identificazione di segni precoci di rischio di 

disturbi del neurosviluppo, sempre più frequentemente associati alla sordità.  
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Entrambe le equipe appartengono all’ospedale dei bambini di Brescia e lavorano in 

cooperazione sia per la sordità infantile, sia per altre problematiche (problemi di 

linguaggio, sindromi, disfagia, disturbi dell’apprendimento). Del gruppo di 

neuropsichiatria infantile fanno parte Lucio Giordano e Patrizia Accorsi, medici 

specialisti in neuropsichiatria infantile e Serena Micheletti, psicologa, specialista in 

neuropsicologia dello sviluppo.  L’ equipe otorinolaringoiatrica comprende la struttura 

semplice dipartimentale di audiologia, diretta da Maria Grazia Barezzani, in cui 

prestano l’attività 4 medici, 4 audiometriste e 10 logopediste, che collaborano per la 

presa in carico della sordità e di tutte le patologie audiofoniatriche di interesse 

pediatrico.  
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3.13 
Le Caratteristiche Del Linguaggio Genitoriale Nello Sviluppo 
Linguistico Del Bambino Con Impianto Cocleare: La Ricerca 
Che Ci Aiuta A Costruire Un Progetto Di Alleanza Terapeutica 
Chiara Falzone, Letizia Guerzoni, Marinella Majorano, Marika Morelli 

e Domenico Cuda 

 

Introduzione 

Sono diversi i fattori che influenzano i risultati nel percorso riabilitativo di un 

bambino ipoacusico, tra cui l’udibilità, la precocità di intervento, il modello e 

l’esperienza linguistica. Ciascuno di esse non è da considerarsi come una 

variabile a sé state. In una recente review ad esempio viene rimessa in 

discussione l’età all’impianto cocleare come variabile indipendente, che 

dovrebbe bensì essere considerata insieme ad altri fattori nella predizione degli 

outcomes. La letteratura in materia di intervento precoce è ampia e sono diversi 

gli studi che hanno dimostrato come un intervento precoce garantisca outcomes 

migliori. In merito alle acquisizioni delle abilità linguistiche, è stato visto come 

la maggior parte dei bambini impiantati entro i 2 anni di vita, ai test 

standardizzati si collocano entro una deviazione standard di distanza dai 

coetanei normoudenti, tanto relativamente agli aspetti fonologici, sintattici e 

pragmatici, quanto a quelli lessicali. Ne è un esempio anche lo studio condotto 

dalla nostra equipe dove è stato visto come i bambini con ipoacusia 

neurosensoriale bilaterale profonda, senza disabilità associate, impiantati entro 

i 12 mesi, abbiano sviluppato un vocabolario migliore rispetto a quelli 

impiantati dopo i 12 mesi. Minore attenzione è stata data all’importanza del 

modello e dell’esperienza linguistica del bambino. Pochi studi hanno infatti 

considerato il ruolo delle caratteristiche del linguaggio materno nello sviluppo 

linguistico del bambino. 

 

La relazione tra input materno e linguaggio spontaneo 

In collaborazione con il dipartimento di Scienze Umane dell’Università di 

Verona, abbiamo condotto uno studio clinico sulle caratteristiche del linguaggio 

spontaneo di bambini madrelingua italiana portatori di impianto cocleare (IC), 

sull’input materno e la correlazione tra i due. È risultato che i bambini con 

impianto cocleare hanno prodotto enunciati più brevi rispetto ai bambini con 

sviluppo tipico. Le loro madri hanno prodotto un linguaggio con livelli più bassi 

di variabilità lessicale, di complessità grammaticale e una più alta percentuale 

di verbi con alta familiarità. In linea con altri studi, abbiamo trovato che il 
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linguaggio del bambino ipoacusico è più strettamente correlato con quello della 

madre rispetto al bambino normoudente, ed è anche associato all’età 

all’attivazione dell’impianto cocleare. L’ambiente in cui il bambino è inserito 

diviene in tal modo essenziale per garantirgli uno sviluppo quanto più 

armonico. 

 

Di quante parole c’è bisogno? 

 Risley e Harti hanno dimostrato che i bambini normoudenti hanno bisogno 

approssimativamente di 21.000 parole al giorno per acquisire adeguati livelli di 

vocabolario. Le caratteristiche dell’ambiente acustico, rumoroso e non, possono 

influenzare lo sviluppo linguistico del bambino sordo con impianto cocleare e 

sono difficilmente oggettivabili, per quanto i processori degli impianti cocleari 

siano divenuti sempre più sofisticati nel tempo. Il data logging implementato 

nella nuova generazione di impianti cocleari ci permette di analizzare questi 

aspetti, ottenendo informazioni dall’ambiente acustico. In un nostro studio 

abbiamo analizzato il ruolo del data logging come indice prognostico dello 

sviluppo uditivo e linguistico di bambini che hanno ricevuto l’impianto cocleare 

entro i 2 anni di vita. Dopo un anno di esperienza con l’impianto cocleare, i 

bambini sono stati in un anno esposti ad una media di 1600 ore di parlato, di 

cui 1048.8 nel rumore e 595.8 in quiete. Abbiamo trovato come l’esposizione al 

parlato in quiete sia positivamente correlata con il quoziente lessicale dopo un 

anno di utilizzo dell’impianto cocleare; lo sviluppo uditivo è invece 

negativamente correlato con l’esposizione al parlato nel rumore. Le 

informazioni ricavate dal data logging costituiscono quindi un importante 

strumento di monitoraggio dell’appropriatezza dell’esposizione verbale e 

possono essere utilizzate dal team riabilitativo per fornire le strategie più 

appropriate a garantire prestazioni ottimali. La qualità del parlato a cui i 

bambini con sordità sono esposti, influenza infatti il loro sviluppo uditivo e 

linguistico. ll genitore diventa così una figura chiave essenziale nel percorso 

riabilitativo del bambino ipoacusico, sin dal momento della diagnosi, quando 

assume molta importanza anche la relazione che si instaura tra la famiglia e 

l’equipe medico-sanitaria. Ricevere infatti una diagnosi di grave disabilità può 

costituire un trauma per i genitori e mettere a dura prova sentimenti e 

aspettative sul proprio bambino. Nelle situazioni traumatiche, il sistema 

dell’accudimento può disorganizzarsi al tal punto che i genitori non sono più in 

grado di occuparsi efficacemente del bambino. La mancata elaborazione della 

diagnosi rappresenta pertanto un fattore di rischio sia per lo sviluppo del 

bambino sia per il benessere psicologico dei genitori. Diversi studi hanno 
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dimostrato come la qualità di questa relazione possa contribuire a migliorare 

l’esperienza e il benessere dei genitori e dei bambini, quando devono affrontare 

un periodo di ospedalizzazione o un intervento chirurgico. 

Nella realtà clinica, perché si instauri un’alleanza terapeutica, è necessario che 

le famiglie si fidino dell’intervento loro proposto, siano cioè certi che 

l'intervento fornito alla famiglia e al bambino sia  sufficiente: a promuovere una 

buona qualità della vita per la famiglia e il bambino; a  fornire strategie per lo 

sviluppo di un linguaggio parlato, segnato /gestuale o multimodale appropriato 

per le scelte della famiglia e per l’età e la capacità cognitiva del bambino; a 

fornire strategie che ottimizzano lo sviluppo delle capacità uditive con la 

tecnologia scelta. La fedeltà nell'attuazione dell'intervento richiede: conoscenza 

della teoria e dei metodi dell'intervento, interventi ben definiti basati su teoria e 

metodi, dimostrazione di procedure di intervento, pratica supervisionata, 

feedback su prestazioni e dati per dimostrare che le strategie di intervento 

portano agli obiettivi desiderati.  Attualmente non esiste letteratura che correli 

la fedeltà nell'attuazione dell'intervento per i bambini ipoacusici con outcomes 

di sviluppo positivi. Tuttavia, la letteratura esistente in materia di educazione 

speciale e di interventi medici rivela che la certezza della fedeltà nell'attuazione 

degli interventi è la chiave per risultati positivi. 

Per approfondire questi aspetti e comprendere meglio come supportare i 

pazienti e i loro genitori stiamo conducendo uno studio clinico con il 

dipartimento di Scienze Umane dell’Università di Verona. Lo studio ha lo scopo 

di indagare le esperienze vissute dalle madri di bambini con impianto cocleare 

all’interno dell’ospedale nelle interazioni con l’equipe medico-sanitaria. Da 

un’analisi descrittiva preliminare dei risultati è emerso che la maggior parte 

delle mamme ha riportato sentimenti positivi e di gratitudine verso il personale 

sanitario e che lo stato d’animo che ha prevalso dopo mesi di utilizzo 

dell’impianto cocleare era quello di felicità. 

 

I migliori partner del percorso terapeutico 

La letteratura in ambito audiologico pediatrico ha visto come gli interventi 

riabilitativi che hanno fatto dei genitori i principali partner del percorso 

terapeutico del bambino, siano stati i più efficaci nel garantire uno sviluppo 

uditivo e linguistico adeguato. È il caso ad esempio dell’Auditory Verbal 

Therapy (AVT), che attraverso le interazioni di gioco e le routines quotidiane, fa 

in modo che genitori, terapisti e care givers creino un contesto di 

apprendimento linguistico in base al quale l'ascolto si integra nella personalità 

totale del bambino. L’intervento precoce centrato sulla famiglia  è visto come un 
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processo olistico flessibile che riconosce i punti di forza e le abilità naturali delle 

famiglie e supporta lo sviluppo promuovendo al contempo: interazioni 

comunicative gioiose e ludiche tra genitori e figli, benessere familiare (ad es. 

relazioni familiari stabili, disponibilità emotiva, fiducia nel futuro del bambino), 

impegno (es. partecipazione attiva al programma riabilitativo, scelte informate, 

processi decisionali, sostegno al bambino), auto-efficacia (competenza e fiducia 

nella genitorialità e nella promozione dello sviluppo del bambino). Si formano 

in tal modo legami tra familiari e professionisti in cui si collabora per chiarire 

gli obiettivi e le aspirazioni familiari, tenendone conto nel processo di 

intervento. Gli interventi devono essere individualizzati a seconda del bambino 

e della famiglia a cui vengono rivolti e i professionisti devono dedicarsi alla 

formazione continua per mantenere i più alti standard di best practice. 

Moeller et al. affrontano l’importanza di un intervento precoce centrato sulla 

famiglia, articolando 10 principi di best practice, che in questa sede ci limitiamo 

a sintetizzare in brevi punti: 

- Sviluppare un’alleanza tra famiglie e professionisti, caratterizzata da fiducia 

reciproca, rispetto, onestà, compiti condivisi e comunicazione aperta; 

- Fornire servizi di supporto sociale ed emotivo per le famiglie, in modo che 

possano maturare le conoscenze e le esperienze necessarie per consentire loro 

di agire efficacemente sullo sviluppo dei loro figli affetti da deficit uditivo; 

- Includere nel team professionisti con esperienza nella promozione dello 

sviluppo generale di bambini ipoacusici. Il team si caratterizza per la 

multidisciplinarietà con individualizzazione dell’intervento a seconda delle 

risorse e dei bisogni del bambino e della sua famiglia; 

- Attuare regolarmente un monitoraggio e una valutazione degli outcomes dei 

bambini e delle famiglie; 

- Famiglie e professionisti lavorano insieme nella creazione di ambienti ottimali 

per l'apprendimento del linguaggio. 

 

Conclusioni 

Mettere la famiglia di un bambino con disabilità uditiva al centro di un percorso 

terapeutico-riabilitativo, permette di raggiungere migliori risultati. La presa in 

carico di un bambino è globale e deve essere effettuata da personale competente 

e preparato, in grado di valutare e monitorare il suo percorso riabilitativo, 

nonché di sviluppare un’alleanza con le famiglie caratterizzata da fiducia 

reciproca, rispetto, onestà, comunicazione aperta e compiti condivisi. 

Ricerche future potrebbero aiutare il personale clinico e i terapisti nella 

creazione di protocolli di valutazione mirati e nella pianificazione di programmi 
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di formazione e di riabilitazione focalizzati sul pieno coinvolgimento dei care 

givers del bambino nel suo percorso riabilitativo centrato appunto 

sull'interazione tra famiglie e bambini. 
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3.14 
Ricerca E Futuro Della Chirurgia Dell'Impianto Cocleare: 
Dalla Robotica Alla Personalizzazione Del Prodotto Da 
Impiantare 
Giorgio Lilli e Thomas Lenarz 

 

Il progresso tecnologico e il rapido sviluppo delle conoscenze in ambito 

diagnostico e terapeutico hanno portato negli ultimi anni ad una estensione dei 

criteri di indicazione all’impianto cocleare. In questo capitolo si intende 

riassumere quelli che sono ritenuti i principali filoni della ricerca e dello 

sviluppo tecnologico nell’ambito del trattamento e della riabilitazione dei 

pazienti portatori di impianto cocleare.  

 

Gli impianti cocleari sono il trattamento di scelta per la riabilitazione delle 

sordità severe-profonde. La procedura diagnostica e la tecnica chirurgica sono 

oggi standardizzate e possono essere adattate alle esigenze anatomiche e 

fisiologiche del candidato. Gli sviluppi futuri si concentreranno sul 

miglioramento dell’interfaccia elettrodo-fibre neurali, di cui l’avanzamento 

tecnologico degli elettrodi ne è un esempio. Un incremento dell’efficacia dei 

contatti elettrici unito ad un trattamento biologico che stimoli la rigenerazione e 

la conservazione delle strutture neurali, si potrà apprezzare un aumento del 

numero di canali elettrici efficaci per la stimolazione uditiva. Questo darà 

spazio a migliori strategie di codifica del segnale vocale ed alla vera 

realizzazione dell’orecchio bionico, ossia l’effettivo ripristino del processo 

uditivo attraverso la tecnologia. L'uso della chirurgia assistita da robot 

consentirà interventi chirurgici di alta precisione con una maggiore 

conservazione dei residui uditivi. La terapia nano-biologica sosterrà lo sviluppo 

dell’orecchio bionico attraverso lo sviluppo di elettrodi bio-ibridi, che, 

unitamente all’inserzione cellule staminali, favoriranno la autoproduzione di 

fattori di crescita neurale. La somministrazione intracocleare di farmaci 

limiterà o annullerà le conseguenze del trauma da inserimento che a loro volta 

frenano la rigenerazione locale. Si auspica infine che una terapia genica 

veicolata da nanoparticelle possa portare in futuro ad una definitiva 

conservazione dei residui uditivi. 

Complessivamente l'impianto cocleare è uno strumento molto potente e sicuro 

per riabilitare i pazienti con sordità neurosensoriale. Nel prossimo futuro, la 

procedura potrà essere routinariamente eseguita in anestesia locale e sarà 

minimamente invasiva. 
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Attuali indicazioni 

L'impianto cocleare è indicato nei casi in cui i metodi di riabilitazione a 

carattere conservativo non riescano ad offrire una sufficiente comprensione 

uditiva-verbale o non siano sufficienti per acquisire le capacità comunicative-

linguistiche attraverso il canale uditivo. La condizione di base per una corretta 

indicazione è un nervo acustico funzionante ed un sistema uditivo centrale 

integro. Deve inoltre essere presente una coclea, per permettere l'inserimento 

dell’elettrodo e la relativa connessione al nervo acustico. Il beneficiario deve 

infine possedere delle sufficienti competenze cognitive in modo da sfruttare al 

meglio il sistema percettivo-linguistico. Le limitazioni comunicative e cognitive, 

come ad esempio le demenze, rappresentano un fattore prognostico negativo. 

Anche le disabilità associate devono essere identificate tempestivamente, in 

particolare nei bambini, al fine di prevedere l’effetto della stimolazione uditiva 

ed ottimizzare la pianificazione terapeutica. La prescrizione all’impianto 

cocleare non è più limitata alla condizione di sordità bilaterale di grado 

profondo, ma e si è oggi allargata alle seguenti generali indicazioni:  

- deficit uditivo bilaterale neurosensoriale di livello grave,  

- sordità sensoriale unilaterale (con il fine di sostenere l’udito binaurale),  

- perdita dell'udito sulle alte frequenze con residui uditivi presenti nelle basse 

frequenze (la conservazione della capacità uditiva residua in un contesto di 

perdita sulle alte frequenze può essere infatti sostenuto dall'uso di una 

stimolazione elettroacustica o ibrida, guardando, soprattutto in caso di 

presbiacusia, ad un’ottica riabilitativa). 

 

Anatomia individualizzata e sistemi robotici  

Lo studio radiologico attraverso la Tomografia Computerizzata e la Risonanza 

Magnetica consente di ottenere una valutazione delle dimensioni della coclea. 

Queste misure consentono di selezionare l’elettrodo più adatto e determinare la 

profondità di inserimento. Uno studio individualizzato dell’anatomia 

dell’orecchio interno agevolerebbe l’uso chirurgico di sistemi robotici di 

applicazione di impianto cocleare. I sistemi robotici sono ormai di largo uso 

nella maggior parte dei campi chirurgici. Il loro utilizzo va pertanto considerato 

e attuato anche nella pratica interventistica dell’otochirurgia. Le tecniche 

robotiche potrebbero ridurre le differenze in qualità di stimolazione elettrica 

legata alla nota variabilità interindividuale dei parametri anatomici come la 

lunghezza della parete esterna della scala timpanica (variazione tra 35 e 46 

mm). La chirurgia robotizzata potrebbe anche agevolare l’inserzione 
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dell’elettrodo rispettando un’angolazione ottimale di inserimento, sicuramente 

meno traumatico per la coclea. 

 

Terapia biologica e sviluppo degli elettrodi  

I rapidi progressi nello sviluppo degli impianti cocleari offrono oggi dei buoni 

risultati di riabilitazione dell'udito. deve essere tuttavia criticamente 

riconosciuto che a volte non si raggiungono equi risultati di comprensione 

verbale “in open set”, soprattutto in situazioni di rumore, così come va 

riconosciuto che non tutti i bambini raggiungono uno sviluppo uditivo e 

linguistico nella norma. Ciò è dovuto a diversi fattori: oltre alle già citate 

prestazioni cognitive ed ai parametri biografici si devono essere considerare 

anche le comorbidità e le disabilità aggiuntive. L’elemento più importante è 

tuttavia lo stato del nervo acustico e quindi l’interfaccia elettrodo-sistema 

neurale.  

La distanza relativamente ampia tra l'elettrodo di stimolazione e le fibre neurali 

implica la produzione di un campo elettrico notevole e, di conseguenza, di una 

scarsa differenziazione dei canali elettrici.  Negli attuali sistemi di impianto 

cocleare l’interfaccia elettrodo/sistema neurale è determinata da un numero di 

contatti esiguo da parte dell’array dell’impianto cocleare se confrontato con 

l’alto numero di cellule del ganglio spirale. A tale scopo, esistono gli array pre-

conformati che dopo l'inserimento alloggiano intorno al modiolo. A causa 

dell'elevata variabilità anatomica, questo obiettivo non è sempre raggiunto. In 

questo contesto, gli array che si auto-conformano all’angolo del giro cocleare 

potrebbero essere più appropriati. Dopo l'inserimento, questi array di elettrodi 

modificano la loro forma, ad esempio in risposta all'aumento della temperatura. 

Attraverso di un filo di nitinol si innesca un effetto “memoria” dei componenti 

polimerici che si espandono assorbendo la perilinfa e modificando in modo 

mirato le caratteristiche strutturali dell’elettrodo.  Tuttavia, anche in caso di 

utilizzo di array auto-deformanti, la posizione ideale dei contatti elettrici 

rimarrebbe ancora a relativa distanza dai gangli spirali del modiolo. Un ideale 

ponte tra queste strutture si potrebbe ottenere con la rigenerazione dei dendriti 

delle fibre neurali periferiche. L'applicazione di fattori di crescita, idealmente 

rilasciati dalla superficie dell'elettrodo, potrebbe produrre una crescita dei 

dendriti in direzione della superficie dell'elettrodo.  Vi sono già alcuni modelli 

animali secondo i quali le superfici dei contatti elettrici possono creare 

condizioni ottimali per la proliferazione di cellule dendritiche in scala 

nanometrica, garantendo la durata di questo processo attraverso una continua 

stimolazione elettrica. L'autoproduzione di fattori di crescita nervosa all'interno 
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coclea è un fattore fondamentale per mantenere l’effetto a lungo termine un 

effetto terapeutico. Ciò potrebbe essere ottenuto mediante il trapianto di cellule 

staminali nell'orecchio interno. Le cellule staminali possono differenziarsi 

nell’ambiente biologico della coclea andando a produrre automaticamente 

fattori di crescita. Il trapianto di cellule staminali può essere eseguito attraverso 

i cosiddetti elettrodi bio-ibridi. Dopo aver ottenuto le cellule staminali dal 

midollo osseo dello sterno, queste vengono applicate sulla superficie degli array 

per mezzo di particolari strutture polimeriche mentre l'elettrodo viene inserito 

con cautela in scala timpanica. La produzione di tali fattori di crescita potrebbe 

essere di notevole importanza per la conservazione dell'udito residuo. Con 

meccanismi simili potrebbe essere immaginato anche il cosiddetto 

trasferimento genico.  L’uso infatti di nanoparticelle permetterebbe il trasporto 

di DNA sano che supporti le cellule ciliate funzionali residue. 

 

Stimolazione multimodale dell'orecchio interno  

Il crescente numero di pazienti che vengono trattati con l’impianto cocleare e 

che presentano un udito residuo, impone un adeguato utilizzo dei sistemi di 

stimolazione acustica in combinazione con quelli di tipo elettrico. A tal fine 

sono in via di sviluppo sistemi che integrano attuatori meccanici con 

stimolazioni delle fibre neurali di tipo optoacustico. In base a queste 

metodologie i processi di stimolazione possono essere regolati in base allo stato 

funzionale dell’orecchio impostato in maniera individuale, col fine di 

ottimizzare le potenzialità della riserva cocleare. Una fine armonizzazione di 

entrambe le tipologie di processamento è necessaria per ottenere una 

sincronizzazione dello stimolo acustico ed elettrico. Una stimolazione mirata 

delle cellule ciliate può essere ottenuta ad esempio attraverso metodi di 

stimolazione con impulsi brevi ottici ad alta energia, o attraverso l’uso di 

sistemi laser. La base è il cosiddetto effetto optoacustico basato sull'espansione 

termoelastica. L'impulso laser applicato porta ad un aumento della temperatura 

delle strutture cocleari per un breve tempo, e quindi allo sviluppo di un impulso 

di tipo meccanico della funzione uditiva residua. In alternativa é in fase di 

studio la cosiddetta stimolazione optogenetica. A differenza della stimolazione 

optoacustica, questa non attiva direttamente le fibre neuronali periferiche 

uditive, bensì utilizza la sensibilizzazione del tessuto neuronale attraverso 

pigmenti precedentemente applicati. Questi pigmenti possono essere generati 

in modo permanente attraverso la manipolazione genetica così che le cellule dei 

gangli spirali possano essere sensibilizzate alla stimolazione ottica. 
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Interfaccia cervello-computer e sistemi a circuito chiuso 

L'uso di parametri oggettivi come i potenziali d’azione evocati periferici e i 

potenziali uditivi corticali potrebbero avvalersi di un’interfaccia diretta con 

l’impianto cocleare. Sono questi metodi che rispondono alla moderna 

concezione di medicina teranostica, ossia un metodo diagnostico integrato ad 

uno specifico intervento terapeutico. I segnali EEG ottenuti sui soggetti 

impiantati potrebbero ad esempio essere utilizzati per l’elaborazione di 

strategie di mappaggio sempre più accurate e personalizzate, in particolare per 

il sostegno alla comprensione verbale in situazioni acustiche “difficili”. Si 

tratterebbe di innovazioni di grande importanza, soprattutto per i bambini, per 

i quali l’applicazione di algoritmi complessi nella decodifica della percezione del 

linguaggio potrebbero progressivamente subentrare agli attuali principi di 

regolazione del dispositivo, ancora impostati su base manuale e soggettiva. 

 

Udito invisibile –impianto di cocleare completamente impiantabile 

I progressi tecnologici ottenuti nell’ambito della riduzione delle dimensioni e 

nell’efficacia dei sistemi di alimentazione e dei microfoni hanno permesso lo 

sviluppo di sistemi completamente impiantabili. In questi dispositivi la 

ricezione del segnale può avvenire in maniera transcutanea con, all’occorrenza, 

il supporto di un processore esterno. Attualmente si stima che la durata della 

batteria possa arrivare a circa 10-15 anni. Il paziente in questo modo ottiene 

un'ulteriore libertà di movimento e perde lo stigma della disabilità. Al di lá del 

periodo utile per un re-impianto, lo svantaggio sarebbe la restrizione agli 

aggiornamenti del software con il prevedibile progresso tecnologico.  

 

Telemedicina e self-fitting  

Con la diffusione della telemedicina, il controllo degli impianti e dei loro 

software potrà avvenire attraverso l’assistenza remota. In futuro, evolveranno 

concetti come il self-fitting da parte del paziente stesso. I pazienti potranno 

all’occorrenza connettersi con il centro clinico degli impianti cocleari tramite il 

teleprocessing. In questo modo non sarà più strettamente necessario fissare 

delle visite di controllo, risparmiando così tempo e spese per il paziente e per il 

sistema sanitario.  I dati e le regolazioni dell’impianto potranno essere 

regolarmente inviati ed analizzati dal Centro di riferimento ad esempio 

attraverso gli smartphone. In questo modo i cambiamenti di impedenza o di 

risposta neurale “sospetti” potranno essere monitorati e corretti in tempo reale 

con l’intervento del personale tecnico e sanitario.  
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Conclusioni 

Il rapido progresso tecnologico degli impianti cocleari rende lo sviluppo 

dell'orecchio bionico sempre più realistico. Sempre più pazienti godranno dei 

vantaggi dello sviluppo tecnologico. Al momento si stima che in Europa solo il 

5-10 % dei candidati abbiano effettivamente ricevuto un impianto cocleare. Per 

una piena copertura dei potenziali beneficiari sono necessari ulteriori sforzi nei 

campi della tecnologia e della biologia. Tali sviluppi permetteranno di eseguire 

interventi chirurgici di breve durata e con modalità sempre meno invasive, 

possibilmente in anestesia locale. La disponibilità di procedure automatizzate e 

personalizzate permetterà di ottenere un intervento riabilitativo adatto ad ogni 

singolo, realizzando quindi le precondizioni per un udito più naturale possibile. 
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4.1 
Come L’Udito A Volte… 
Gregorio Babighian  

in un’intervista di due giovani dottoresse 

 

Dopo la tesi in audiologia e otologia pediatrica, Agnese Feresin e Giulia 

Pizzamiglio hanno manifestato il desiderio di conoscere il professor Gregorio 

Babighian, per fargli delle domande e ascoltare della sua esperienza di Maestro 

di tanti otochirurghi in Italia e nel mondo. Ne è nata questa breve intervista.  

 

Professore, come si è appassionato alla chirurgia e in particolare 

alla chirurgia dell’orecchio? 

In realtà inizialmente volevo fare il cardiochirurgo, ma al terzo anno di 

medicina sono stato invitato a pranzo da un caro amico di mio padre, il prof. 

Michele Arslan, a quel tempo primario di Otorinolaringoiatria a Padova. Fu 

perentorio: “Da domani vieni in reparto da me”. Da giovane e intimorito non 

osai contraddirlo e il giorno successivo mi presentai. Devo ammettere però che 

molto del mio entusiasmo per questo tipo di chirurgia è legato a quanto ho visto 

e imparato all’estero. L’otochirurgia, che in Italia allora ancora non esisteva, 

l’ho vista per la prima volta in Francia e ancor più negli Stati Uniti. A Dallas feci 

poi un periodo di ricerca sulle vie uditive centrali: non era chirurgia ma è stato 

davvero una rivelazione, anche per il modo in cui si lavorava e studiava 

all’estero. Vidi una serietà che in Italia non trovavo.  

 

Quali sono a suo avviso le qualità di un/una bravo/a chirurgo/a? 

Un’ottima conoscenza dell’anatomia, tanta disponibilità di tempo, tanta voglia 

di imparare, di frequentare corsi, di vedere quello che fanno gli altri, imparando 

a distinguere ciò che vale la pena fare da quello che non va fatto. Si lavora su 

millimetri o frazioni di millimetro, al microscopio, con strumenti molto piccoli 

che a loro volta vanno controllati al microscopio. L’esercizio sull’osso temporale 

è fondamentale: non si può imparare questa chirurgia sperimentandola sul 

malato. 

 

Cosa ne pensa della chirurgia robotica? 

Non ho esperienza di chirurgia robotica. Sarà sicuramente una cosa molto 

interessante e importante. Credo tuttavia che, finché dietro al robot c’è un 

chirurgo, la responsabilità vera sarà sempre di quest’ultimo. Fare il chirurgo, 

secondo me, non è solo ottenere il determinato risultato funzionale o anatomico 
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che desiderate: fare il chirurgo significa anche sapersi fermare quando è 

necessario per il bene del paziente, cosa che io stesso, in certi casi, non ho fatto. 

Prima del robot, è l’esperienza e l’osservazione che aiuta a farti capire questo. 

 

Alla luce della sua carriera ed esperienza quali sono state le 

principali difficoltà che ha dovuto affrontare per arrivare a questo 

punto? 

Brutto da dire, ma le criticità maggiori sono state le critiche, e forse le invidie 

dei colleghi. Non spaventatevi di questo, è naturale che avvenga come è 

naturale avere dei dubbi. Però è importante avere la forza di superare questi 

dubbi con la convinzione di essere nel giusto, e per avere la convinzione giusta 

devi avere la conoscenza. E avere la conoscenza significa comprendere la 

fisiopatologia, conoscere l’organo su cui lavori nelle sue piccole, minime 

differenze, e infine conoscere gli strumenti di lavoro. Non mi riferisco solo agli 

strumenti di acciaio o metallo, nella chirurgia dell’orecchio ci sono anche le 

colle, certe sostanze che si possono modificare col calore… Se in una 

stapedotomia trovate l’incudine erosa, dove vi agganciate? La possibilità più 

classica è fare una malleostapedotomia, ma ci sono anche protesi fatte apposta 

per agganciarsi su un’incudine erosa, e così via. Lo strumento in chirurgia vale 

al 50%, l’altro 50% è certamente la manualità, la conoscenza della struttura 

anatomica (ndr  Strumentario per la chirurgia dell’orecchio e otoneurochirurgia 

sec. Babighian, Otochirurgia funzionale, Storz). 

 

In generale le difficoltà non devono spaventare, anzi devono stimolare a 

metterci nella condizione di dire “lo voglio fare perché mi appassiona farlo”. 

Quando il paziente vi ringrazierà perché sente, sarà il regalo maggiore. Se c’è la 

convinzione di aver fatto una cosa giusta e corretta non c’è posto per la paura.  

Le cose sono ben diverse se in cuor tuo sai di aver sbagliato.  

C’è infine la valutazione degli errori: anche questa arriva con l’esperienza ma è 

importantissimo distinguere gli errori più facili dagli errori drammatici. Gli 

errori drammatici in otochirurgia sono quelli che ci fanno scambiare una 

struttura fibrosa per il nervo facciale: a me è successo. Oppure fresare in una 

zona in cui non si deve fresare rischiando per esempio di entrare nel vestibolo e 

creare un dead ear. Poi ci sono gli errori più semplici che riguardano ad 

esempio riparare una perforazione timpanica usando un tessuto inadatto o una 

quantità inadatta di tessuto. Troppo tessuto crea una massa che il suono non 

farà vibrare.  
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Quali consigli darebbe a chi è solo all’inizio della propria carriera 

medica? 

Andare avanti. Senza paura. Procedere senza paura non significa tuttavia 

andare avanti come incoscienti. La paura si riduce tanto più quanto conoscete 

dove lavorate, quali sono le caratteristiche degli strumenti, come funziona la 

vostra sala operatoria, come lavora l’anestesista. E studiare, studiare molto, 

perché è principalmente lo studio che ripaga. Guardate sempre quello che fanno 

all’estero. Ogni volta che dovete prendere una decisione e incamminarvi verso 

una nuova strada chirurgica, verificate sempre come lavorano all’estero. 

 

Come si può lavorare bene in gruppo? 

Secondo me il segreto è fare in modo che le persone con cui lavorate siano vostri 

“complici”, pur nella diversità. È necessario   conoscersi e calibrare bene con chi 

si lavora.  È fondamentale essere chiari subito, precisare che voi farete così e 

non diversamente. Ad esempio, se siete chiamati a togliere un neurinoma, 

dovrete collaborare con un neurochirurgo. Probabilmente a lui non importerà 

molto dell’udito e nemmeno di fare un buco più o meno grande nel cranio, sarà 

il più aggressivo possibile per essere sicuro di togliere il tumore. Al contrario, 

l’otologo cercherà di essere sempre il meno aggressivo possibile e di preservare 

l’udito. Questi sono i casi in cui la direttiva dovete prenderla voi.  

Devo ammettere comunque di aver avuto la fortuna di incontrare collaboratori 

che riuscivano a sviarmi e farmi fare anche le cose che non riuscivo. 

 

Ci racconta la storia del primo impianto cocleare in Italia? 

Il primo impianto cocleare fu costruito da una grande industria elettronica, la 

3M su invenzione di William House: consisteva in una bobina con un impianto 

monoelettrodo; un elettrodo che entrava nella coclea e un altro elettrodo di 

terra che si metteva sotto il muscolo temporale. Questo impianto permetteva di 

sentire tutti i rumori, ma solo rumori e suoni elementari. Dico rumori più che 

suoni, perché la discriminazione del parlato non era possibile. Il primo 

impianto l’ho inserito a Trento. Ero riuscito a farmi dare un contributo di circa 

5 milioni di lire (che all’epoca era una cifra importante) grazie ai quali ho potuto 

comprarne due, uno per un uomo di Vicenza e un altro per una ragazza friulana. 

Entrambi ne sono stati felicissimi, perché non avevano sentito da tanti anni e 

sentire di nuovo dei rumori, anche se incomprensibili, era pur sempre qualcosa, 

significava rientrare nel mondo dei suoni. Il signore di Vicenza diceva che i 

suoni gli ricordavano quelli dei bombardamenti e degli aerei quando era in 

guerra, per farvi capire cosa intendo. Era un tipo simpaticissimo. 
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Successivamente ne ho messi tanti di impianti cocleari e impianti uditivi del 

tronco encefalico, da perdere il conto, a Venezia e poi a Padova. Gli impianti 

cocleari miglioravano tecnologicamente in modo rapido, fino a diventare uno 

strumento “prodigioso” per i bambini sordi, che potevano finalmente sviluppare 

il linguaggio.  

 

Vorremmo fare anche una domanda anche a Sua moglie.  

Signora Babighian, come ha vissuto la professione di suo marito? 

All’inizio ho dovuto lasciare la mia carriera di farmacista. Quando siamo stati a 

Verona e poi a Padova con i figli di un’età in cui dovevano essere accompagnati 

ho deciso di lasciare. Ci siamo spostati e rispostati ancora, e mi sono detta: 

prendiamo il bello di questi spostamenti. Devo dire che abbiamo vissuto sempre 

in posti pieni di fascino ed è vero che le belle città le conosci solo se ci vivi per 

un po'. Verona è meravigliosa, a Trento abbiamo fatto grandi sciate con inverni 

bellissimi…quando a Padova c’era la nebbia! Sono stati bravi anche i ragazzi. 

Tante volte, parlando, diciamo che stando sempre in un posto forse avremmo 

avuto più amici. Ma la vita è bella perché è vita.  

 

Professor Babighian, un’ultima domanda, tornando indietro: i suoi 

genitori non erano medici, perché secondo lei ha scelto di 

intraprendere questa strada?  

Mio padre era ingegnere e io odiavo l’idea di fare disegno. Ripensandoci ora, 

anche il marito della sorella di mia madre era un medico bravissimo, e anche il 

padre di una mia cugina, tutti e due di Parigi e con una storia romanzesca: uno 

era stato medico dell’esercito francese durante la Prima guerra mondiale, l’altro 

abitava in Armenia e Turchia nei primi Novecento ed era stato medico 

dell’esercito russo ma anche medico sotto il sultano, tale Abdul Ahmid il Rosso, 

chiamato così perché era affascinato dal sangue e non risparmiava nessuno. 

Per rendere la storia un po' romanzata vi racconto però che mio padre 

era amante della musica e abitava a Trebisonda sul mar Nero, dove mio nonno 

era il direttore di una agenzia marittima che sul mar Nero faceva la spola tra 

Trebisonda, il mar Caspio e la Crimea... un giorno una mia zia di Odessa venuta 

a Trebisonda in visita, dimenticò il suo violino, e mio padre, che all’epoca era 

solo un ragazzo, ebbe l’incarico di riportarglielo. Nel tragitto in nave, sul mar 

Nero, scoppiò una tremenda tempesta. La nave in questione era piena di curdi e 

questi, durante la tempesta, gli imposero di suonare. Lui non sapeva suonare, 

ma fece qualche accordo, e i curdi si appassionarono talmente che, finita la 
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tempesta, dissero che mai avevano sentito una musica così bella. Questo per 

dirvi come l’udito a volte…  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Padova, 9 settembre 2019 

 

Gregorio Babighian è specialista in otorinolaringoiatria, neurologia e chirurgia toraco-

polmonare. Libero docente di clinica otorinolaringoiatria è stato  

primario di otorinolaringoiatra a Trento a Venezia e di otochirurgia a Padova. 

Si è dedicato in modo particolare alla chirurgia della sordità ed in genere delle patologie 

dell’orecchio e quelle otoneurochirurgiche, stringendo collaborazioni scientifiche e 

chirurgiche con i migliori centri di chirurgia dell’orecchio del mondo. Ha applicato per 

primo in Italia, nel 1982, l’impianto cocleare, per primo la protesi impiantabile per 

sordità neurosensoriali. Le sue tecniche chirurgiche originali sono pubblicate in trattati 

stranieri sulla chirurgia dell’orecchio medio. Ha svolto e svolge numerose attività 

didattiche principalmente all’estero. In Italia presiede la Scuola Veneta Ospedaliera di 

Discipline otorinolaringoiatriche e l’associazione scientifica “Otologia Oggi”. Ha 

conseguito numerosi premi scientifici ed è membro delle più prestigiose società 

scientifiche internazionali. È socio corrispondente di Accademie Culturali Italiane: 

Istituto Veneto di Scienze, Lettere e Arti (Venezia), Accademia degli Accesi (Trento), 

Accademia degli Agiati (Rovereto), Ateneo Veneto (Venezia). 
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4.2 
E Ora Come Si Fa? Realizzare Una Tesi Di Laurea 
Multidisciplinare In Ambito Audio-Otologico, Radiologico E 
Pediatrico 
Giulia Pizzamiglio 

con i consigli di Massimo Gregori, Lucio Torelli e Eva Orzan 

 

Mi presento, sono Giulia Pizzamiglio, neolaureata in medicina e chirurgia 

all’università degli studi di Trieste con una tesi dal titolo “Le ipoacusie 

neurosensoriali monolaterali congenite: studio anatomico dell’orecchio interno 

in TC e RM”. Mi è stato chiesto più volte come mai di questo titolo così specifico 

e specialistico. Effettivamente nel momento in cui ho iniziato a frequentare il 

reparto di otorinolaringoiatria e audiologia dell’ospedale materno infantile 

IRCCS “Burlo Garofolo” conoscevo poco o nulla sull’argomento, sebbene fossi 

una studentessa al quinto anno. Il titolo della tesi è arrivato un po’ per caso: già 

dal quarto anno, facendo tirocini nei vari reparti, mi ero interessata all’ambito 

otorinolaringoiatrico ed in seguito ho solo avuto la riconferma di come questo 

settore mi appassionasse. Come accade nelle migliori storie, è successo tutto un 

po’ per caso: dopo una lezione di genetica della sordità, più per curiosità che per 

altro, ho scritto una e-mail per sondare la possibilità di avviare un lavoro di tesi 

con la dottoressa Orzan, ed è così che sono stata coinvolta in un progetto che mi 

ha accompagnata per più di un anno verso la laurea. A breve mi sono accorta 

che non sapevo nulla nell’ambito delle ipoacusie, e che ero in difficoltà anche 

solo a leggere correttamente un audiogramma. Per non parlare delle TC e delle 

RM dell’osso temporale! La prima difficoltà che ho incontrato, oltre a rendermi 

conto di quanto avrei dovuto studiare sull’argomento, è stato il confronto con il 

personale del reparto. Si conoscono molte persone davvero competenti e tutte le 

domande che vorresti porre a volte ti sembrano solo sciocche: ci si rende conto 

presto di quanta strada bisogna ancora fare per diventare davvero dei medici.  

In seguito, quello che più mi ha assillato è stata la paura di sbagliare. Mi era 

stata concessa molta autonomia nel mio lavoro ed ho potuto costruire lo studio 

pezzo per pezzo. Eppure, con l’autonomia inizi a sentire il peso della 

responsabilità: e se avessi combinato qualche disastro? 

La selezione dei pazienti è stata sicuramente la mole di lavoro più grande. A 

partire da file e file di faldoni di esami cartacei (eh sì, cartacei) ho iniziato a 

scremare i pazienti e da 130 sono passata a 39. Ma questo, l’avrei capito dopo, 

era solo l’inizio. Qui iniziava il lavoro vero: di tutti questi pazienti abbiamo 

esaminato TC e RM valutando diverse misure. Presto mi sono resa conto che 
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l’osso temporale era una delle strutture più complesse che potessi affrontare. 

Con l’aiuto fondamentale del dottor Gregori, il neuro-radiologo del nostro 

ospedale, (e dopo molto tempo e pazienza) l’imaging che all’inizio mi sembrava 

impossibile da capire iniziava a decodificarsi. Le immagini e i referti che leggevo 

avevano iniziato ad avere un senso: non è così banale riconoscere una 

partizione incompleta della coclea! 

Di nuovo credevo di essere a buon punto, ma ora che avevo tante tabelle e 

numeri, cosa dovevo farne? Avevo letto tantissimi lavori scientifici 

sull’argomento, ma costruirne uno era un’altra storia. Presto mi sono resa conto 

di dover contattare uno statistico, ero già in difficoltà con i grafici di Excel, 

figuriamoci con i programmi di statistica. Il professor Torelli, si è subito 

dimostrato disponibile, ma giustamente voleva che imparassi davvero ad usare 

quei programmi. Forse non avete mai avuto a che fare con “R” ed “R 

commander”, io credo di essere stata una giornata solo per riuscire ad 

installarli. Mi sono armata di curiosità e pazienza e alla fine, di nuovo con 

grande soddisfazione, sono riuscita a completare l’analisi statistica e a costruire 

tutti i grafici di cui avevo bisogno. 

A questo punto lo studio era terminato… ma la tesi? Sembrava banale scrivere 

l’introduzione eppure dare un aspetto organico e razionale a tutto quello che 

avevo appreso non è stato così semplice: dall’eziologia alla plasticità sinaptica, 

dalla localizzazione del suono agli impianti cocleari, anche qui avevo solo da che 

imparare. E più rileggevo e più ero critica sul mio operato, ma alla fine, dopo le 

ultime difficoltà in merito alla bibliografia, pochi giorni prima della consegna 

(lo ammetto), la tesi era pronta. 

Le principali difficoltà che sono accorse sono sicuramente state in merito al 

fatto che fosse un lavoro multidisciplinare. Imparare nozioni diverse, ma anche 

il mero aspetto pratico: trovare e riunire tutti nonostante gli impegni 

ospedalieri. Ma anche solo il fatto di osservare un determinato problema da 

diverse prospettive: gli occhi di un audiologo, di un radiologo, di uno statistico 

(e sì, anche quelli di uno studente) guardano in modo diverso lo stesso 

problema, sebbene poi si incentrino tutti sul paziente.  

Ho avuto modo di imparare argomenti di cui non sapevo nulla, potendo 

sorridere oggi delle prime difficoltà. Ho imparato a non aver timore a chiedere e 

a far valere le mie opinioni. Ho conosciuto tantissime persone che mi hanno 

aiutato e insegnato tutto quello che potevano senza mai storcere il naso e senza 

mai farmi “reggere i muri” (sì, sono stata fortunata). E sebbene ci abbia speso 

tanto tempo e tanta ansia, tutto è stato ripagato dandomi un immenso orgoglio 

ogni volta che parlo del mio lavoro.  
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Due suggerimenti per i tesisti 

Non abbiate paura dei relatori, sono lì per aiutare e insegnare (e stressateli pure 

con qualche mail in più se le scadenze incombono). 

Non scoraggiatevi, a volte il lavoro sembra enorme, ma andate avanti a piccoli 

passi, alla fine (sì, solo alla fine) vedrete la luce in fondo al tunnel. 

 

I consigli del radiologo 

Radiologia è una specialità poco conosciuta ai Laureandi. Non fa parte della 

Clinica propriamente detta, né del Laboratorio, né della Specialistica. Per 

contro è una attività molto organizzata nei tempi e nelle procedure, ad altissimo 

impatto tecnologico e informatico e che necessita di un lungo periodo di 

addestramento. Coniugare questi aspetti ed inserirli in un progetto di tesi di 

Laurea è molto complesso. Per un Laureando è indispensabile trovare un Tutor 

che oltre a supportare gli elementi basilari della ricerca deve spiegare i 

rudimenti della tecnica e della semeiotica radiologica e la loro applicazione 

pratica. Non è pensabile astrarre i risultati della ricerca dalla attività quotidiana 

lavorativa. Il Laureando deve avere questa coscienza e deve “sporcarsi le mani” 

per recuperare i suoi dati; in altre parole deve avere un ruolo attivo nell’ 

interfaccia con Tutor e Struttura Ospedaliera o Universitaria dove svolge la 

Tesi. Gli spazi e i tempi che verranno concessi sono e saranno sempre ristretti. 

È una sorta di prova generale per quelle caratteristiche di costanza, dedizione e 

intraprendenza che diventeranno indispensabili nel futuro della carriera che sia 

Universitaria, Ospedaliera o di Ricerca. Ringrazio Giulia Pizzamiglio per aver 

fatto un gran lavoro e per avermi fatto riandare indietro nel tempo, quando la 

scelta della Tesi di Laurea ha deciso la mia vita professionale.     

 

Le indicazioni dello statistico 

Grazie Giulia, bello quanto hai scritto e molto utile per chi deve ancora iniziare 

un percorso di tesi. Che aggiungere? Secondo me il lavoro della tesi può essere 

un momento didattico molto importante, un primissimo approccio con il 

mondo della ricerca, in cui toccare con mano le difficoltà che si possono 

incontrare in uno studio, anche se piccolo. Due suggerimenti. Il primo: pensare 

al disegno dello studio molto per tempo, mettendo insieme tutti quelli che 

saranno poi coinvolti nello studio stesso. Il secondo: sforzarsi di lavorare 

insieme, ognuno con le proprie competenze e specificità. Solo in questo modo 

anche la statistica, che può sembrare un inutile peso e una perdita di tempo 

(spesso impossibile o troppo difficile da decifrare e capire), può diventare uno 

strumento importante per gli obiettivi posti dal lavoro della tesi.  
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Le conclusioni dell’Audiologa  

Ricordando la mia laurea e osservando gli studenti, ho compreso che molte 

volte sono proprio il lavoro e l’argomento di tesi che ci inducono a scegliere 

l’ambito del futuro percorso di qualificazione (oppure ci dissuadono dal 

preferirlo ad altri). Credo che allora valga la pena approfittare di questo 

momento, facendo del lavoro di tesi anche una personale occasione formativa e 

“di rilettura” che il lungo percorso di studi non concede, per il poco tempo a 

disposizione e la necessità di acquisire tantissime conoscenze tecniche. Questo 

periodo potrebbe dunque diventare un’opportunità per migliorare il proprio 

valore di studente e prossimo medico, ed acquisire un abito di pensiero attento 

e preciso. Si comincia imparando a tenere vivo l’interesse. Poi si può chiedere e 

approfittare di una maggior varietà di esperienze. Si può capire come 

organizzare le conoscenze in gerarchie di gradi di certezza, verificando le ipotesi 

suggerite. Si può imparare ad agire in base all’ipotesi migliore, e, senza credere 

dogmaticamente in essa, speculare su ciò che ancora non conosciamo, come 

prezioso preliminare per giungere a una conoscenza scientifica e una 

competenza medica.  Mi pare sia stato proprio così anche per te, Giulia. 
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Giulia Pizzamiglio si è laureata in medicina e chirurgia a Trieste, il 25 luglio 2019, con il 

massimo dei voti. Massimo Gregori, Lucio Torelli, e Eva Orzan sono stati suoi 

correlatori di tesi. Massimo Gregori dirige la radiologia pediatrica del “Burlo Garofolo” 

di Trieste. Da diversi anni ha posto particolare attenzione alla neuroradiologia e allo 

studio dell’orecchio interno. Lucio Torelli è professore associato di matematica applicata 

e statistica medica all'università degli studi di Trieste dove tiene insegnamenti nei corsi 

di laurea di medicina e chirurgia, di odontoiatria e protesi dentaria, nelle lauree 

sanitarie, in master di I° e di II° livello e in numerose scuole di specializzazione. Da 

diversi anni si occupa di statistica applicata e di metodologia della ricerca in bio-

medicina sia per la ricerca che per la didattica. Eva Orzan dirige l’otorinolaringoiatria e 

audiologia del Burlo Garofolo. L’attitudine della struttura alla ricerca clinica (ed in 

particolare audiologica) accoglie ogni anno studenti di medicina e chirurgia 

dell’università di Trieste per lo svolgimento della tesi di laurea.     
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4.3 
La Formazione Chirurgica Nel “Laboratorio Del Temporale” 
Maurizio Amadori, Daniele Frezza e Manuela Mazzoli  

 

La Formazione di un medico, soprattutto di un Chirurgo è una formazione 

teorico pratica continua (life long learning) che mira a determinare le 

conoscenze e competenze adeguate per l’avvio di procedure chirurgiche.  

Le conoscenze teoriche di anatomia chirurgica e di tecnica chirurgica, 

costantemente aggiornate, nonché la capacità in autonomia di formulare una 

corretta diagnosi ed indicazione chirurgica (anche se oggi intesa sempre più 

spesso nel team), diventano prioritarie e  impongono la pianificazione di 

percorsi molto complessi di formazione e addestramento, che nascono nella 

fase  universitaria e di specializzazione per completarsi e mantenersi (Life long 

learning) durante tutta la vita professionale del chirurgo. 

Le competenze pratiche e tecniche vanno sviluppate attraverso specifici 

percorsi di addestramento in simulazione su preparati anatomici o anche 

virtuali, che vanno certificate da tutor esperti per poi avvicinarsi in team 

all’attività chirurgica in Sala Operatoria.  

La Chirurgia dell’orecchio è una Chirurgia ad alta complessità per la ristrettezza 

degli spazi anatomici, per la loro variabilità, per il rischio di complicanze 

uditive, neurologiche e vascolari gravi, per la complessità delle tecniche 

chirurgiche e per la necessità di utilizzare il microscopio operatorio e/o 

l’otoendoscopia, talora complementari, ma con curve di apprendimento diverse 

e difficoltose. 

 

Metodologie formative, acquisizione di competenze, tipologia dei 

corsi.  

Come è noto per gli esperti di formazione, la simulazione risulta essere la 

tipologia formativa a maggior impatto nell’acquisizione di competenze 

chirurgiche pratiche stabili (90%) che consentono step by step di acquisire in 

un percorso strutturato e con tutoraggio costante quelle abilità tecniche 

indispensabili per l’avvio guidato di procedure in sala operatoria, nonché 

l’acquisizione di manualità e micrometria, che vanno quotidianamente allenate. 

Il Laboratorio di dissezione del temporale è l’ambito ideale di simulazione.   

La Formazione sul campo è la seconda tipologia didattica, che determina 

risultati stabili nell’apprendimento, (dal 50 al 70%) consentendo di alternare 

fasi didattiche teorico-pratiche all’attività mentre si lavora (“sul campo”); 

nell’ambito della Chirurgia dell’orecchio questa si sviluppa nel frequentare il 
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laboratorio e poi procedere, o in sedi didattiche di otologia o nella propria sede 

di lavoro, con tutoraggio attivo per l’avvio delle procedure.  

L'Associazione “Otologia Oggi - Otology Today”, che vanta un 'esperienza 

trentennale nella formazione otochirurgica, ha pianificato e programmato una 

nuova modalità formativa, che prevede una accurata analisi dei bisogni rispetto 

ai possibili fruitori dei corsi, che vengono suddivisi in livello e per specifiche 

competenze.  

Nel “livello base”, l'obiettivo formativo è rappresentato dalla conoscenza 

anatomo-chirurgica del temporale e dall'acquisizione di specifiche competenze 

tecniche di chirurgia dell'orecchio medio. Il “livello avanzato” prevede inoltre la 

conoscenza e l'approccio all'orecchio interno e al condotto uditivo interno con 

tecniche chirurgiche finalizzate all'impianto cocleare e alla chirugia del 

neurinoma. Si è previsto uno specifico corso di otoneurochirurgia da eseguirsi 

in sala settoria su preparati “Head Frozen”, che consentono al discente di 

conoscere ed applicare le tecniche chirurgiche di approccio all'orecchio medio, 

all'orecchio interno e al basi-cranio laterale.  

Vengono inoltre proposti corsi specifici sull'otosclerosi e corsi di tecniche 

chirurgiche per l'ossiculoplastica e per l'Impianto cocleare, in collaborazione 

con le principali aziende che producono dispositivi medici e svolgono ricerca; 

questo con lo scopo di mantenere quei collegamenti indispensabili a recepire le 

forti innovazioni e cambiamenti proprie dell'otochirurgia.  

I Corsi proposti, in 

base ad uno specifico 

training prevedono 

dall'analisi dei 

bisogni formativi, la 

declinazione di 

competenze teorico-

pratiche da acquisire 

dal laboratorio, coi 

simulatori virtuali, in 

sala settoria, per 

arrivare infine alla 

sala operatoria. Tali competenze vengono verificate attivamente dai tutor, 

differenziando il raggiungimento dei risultati ottenuti dai singoli discenti e 

consentendo una personalizzazione dell'iter didattico previsto. La simulazione 

in laboratorio è la base di qualsiasi percorso formativo per l'otochirurgo ed 

“Otologia Oggi” stima, al pari di alcuni paesi anglosassoni, che sia 
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indispensabile eseguire correttamente almeno 20 dissezioni del temporale 

prima di iniziare un'attività chirurgica in sala con tutoraggio attivo, vista la 

complessità di tale chirurgia.  

 

La curva di apprendimento  

Sembrerebbe un’ovvietà dire che, per le attività chirurgiche, la pratica porti 

all’abilità del chirurgo. Questo è vero per tutte le discipline chirurgiche, ma è 

vera in particolar modo per la chirurgia otologica: per ragioni anatomiche, l’uso 

del microscopio, e anche perché l’operatore opera solo. Un training adeguato è 

quindi fondamentale e prevede la progressione per tipo di intervento dalla 

miringoplastica all’impianto cocleare e alla stapedotomia. La curva di 

apprendimento è stata oggetto di studio. M. Stankovic (2012) ad esempio, ha 

valutato retrospettivamente i risultati di una chirurgia di revisione per 

colesteatoma, non solo in base al tipo di intervento, ma anche all’esperienza dei 

chirurghi. Il colesteatoma è stato classificato in base alla posizione, all'età dei 

pazienti, allo stato degli ossicini uditivi e alla bilateralità della malattia. I 

pazienti sono stati trattati con timpanoplastica aperta o chiusa, in base alla 

propagazione della malattia e alle condizioni dell'orecchio medio. Su un totale 

di 758 pazienti seguiti sia sul breve che lungo periodo, la tecnica chiusa ha dato 

un tasso significativamente migliore di recupero funzionale uditivo. Inoltre, per 

i colesteatomi dell’attico, nei pazienti adulti, nella malattia bilaterale e la 

presenza di danno alla catena ossiculare, il tasso di revisioni era 

significativamente più basso se il chirurgo era esperto. L'esperienza chirurgica è 

stata quindi importante per la riduzione del tasso di re-intervento per 

colesteatoma, anche e soprattutto, utilizzando una tecnica chiusa. 

Un altro studio retrospettivo condotto da Wang et al nel 2013, ha quantificato la 

curva di apprendimento per la microchirurgia dello schwannoma vestibolare 

utilizzando il test di somma cumulativo per la curva di apprendimento (LC-

CUSUM) per identificare quali fattori possano influenzare l'esito sulla 

funzionalità del nervo facciale postoperatorio. 

Il metodo CUSUM utilizzato nel controllo statistico della qualità, (o diagramma 

di controllo della somma cumulativa) è una tecnica di analisi sequenziale 

sviluppata da E. S. Page dell'Università di Cambridge. Viene generalmente 

utilizzato per il monitoraggio del rilevamento delle modifiche, stabilendo un 

parametro della distribuzione di probabilità; per esempio, la media. Page ha 

ideato CUSUM come metodo per determinare i cambiamenti in esso e ha 

proposto un criterio per decidere quando intraprendere azioni correttive. 

Quando il metodo CUSUM viene applicato alle modifiche nella media, può 
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essere utilizzato per il rilevamento di step di una serie temporale. Wang e 

colleghi hanno dimostrato che la curva di apprendimento è evidente e rilevante 

rispetto ai risultati nella serie di interventi di exeresi di neurinoma, e hanno 

calcolato che un team di nuova formazione deve eseguire almeno 56 casi per 

acquisire esperienza sufficiente per ottenere risultati ottimali. I fattori che 

hanno maggiormente influenzato l'esito sulla funzionalità del nervo facciale 

sono stati la “posizione” del chirurgo lungo la curva di apprendimento, la 

dimensione del tumore e la familiarità con un approccio chirurgico preferito 

(translabirintico o retrosigmoideo). 

Per la chirurgia della staffa la curva di apprendimento è fondamentale tanto 

che, solitamente, è il punto di arrivo nella formazione otologica della chirurgia 

dell’orecchio medio, proprio per la minuziosità dei movimenti chirurgici 

richiesti sia per il rischio di creare danni all’orecchio interno nella manovra di 

apertura della coclea forando la platina della staffa o per rimuoverla. Tanto è 

che vi sono diversi studi che si sono adoperati per accelerare tale curva di 

apprendimento e ridurre il rischio di danno uditivo o vertigini con l’intervento, 

utilizzando o pistoni che si modellano sull’incudine con l’applicazione di calore 

o ipotizzando una chirurgia robotica (Kwok, 2017; Nguyen, 2018). 

È stato quindi ampiamente dimostrato che nelle mani del chirurgo esperto i 

risultati funzionali sono significativamente migliori e risulta quindi ancora più 

importante la possibilità di poter accedere a percorsi di formazione specifici e 

altamente qualificati. Non solo, risulta importante anche poter fare rete, tra 

realtà formative come questa e Università e Ospedali, per poter trasferire sul 

campo quanto appreso nel periodo di formazione e in laboratorio. 

 

Il laboratorio del temporale di otologia oggi 

La dissezione dell’osso temporale rappresenta una tappa fondamentale non solo 

per la formazione del collega otologo, ma anche per il giovane specializzando, 

che proprio grazie all’approccio tridimensionale, riesce a “farsi un’idea” della 

complessa anatomia dell’orecchio. È importante tener presente, che a differenza 

di altre specialità, e come già sottolineato, l’otochirurgia viene effettuata da un 

solo operatore; ecco perché prima di approcciare un paziente in sala operatoria, 

oltre a convivere l’attività del collega esperto guardando dal monitor gli 

interventi, è assolutamente necessario effettuare, step by step, la dissezione di 

alcune decine di osa temporali in laboratorio, magari iniziando anche con 

modelli anatomici animali per esercitarsi alla manualità micrometrica e nello 

studio dell’anatomia. 
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La nostra Associazione, Otologia Oggi, fondata dal prof. Gregorio Babighian 

ancora nel 1986, ha un laboratorio del temporale, nel quale hanno potuto 

esercitarsi e formarsi ormai oltre mille specialisti italiani e stranieri.  

Accedono al laboratorio anche 

Specializzandi/colleghi neurochirurghi, 

in quanto, il condividere la sala 

operatoria col collega otorino durante 

gli interventi sul basicranio, anteriore o 

laterale, richiede loro anche conoscenze 

di anatomia chirurgica in distretti che 

non approcciano di routine. Come 

appare dalla fotografia un laboratorio 

deve essere adeguatamente equipaggiato con tutta l’attrezzatura che serve 

all’Otologo per effettuare gli interventi richiesti, ovvero: 

a. Microscopio operatorio con: 

� buona luminosità (luce alogena o allo xenon), adeguata distanza focale e 

risoluzione ottica; 

� variazione, anche manuale, dell’ingrandimento e della messa a fuoco; 

� regolazione della distanza interpupillare; 

� possibilità di un secondo osservatore e di eventuale attacco alla 

telecamera.  

b. Trapano elettrico provvisto di vasto assortimento di frese da taglio e 

diamantate 

c. Sistema di irrigazione ed aspirazione per rimuovere la polvere ed i 

frammenti di osso che si producono durante la dissezione 

d. Kit micro-chirurgico di base equipaggiato con bisturi, forbici, aspiratori di 

diverse misure, scolla-periostio, scollatori per orecchio medio, bisturi falcato e 

rotondo, uncino e pic, alligatore e pinza da presa 

e. Sedie adeguate con regolazione in altezza, provviste di schienale e con 

movimento rotatorio per impostare una corretta postura durante il prolungato 

lavoro dissettorio 

Disponibilità di ossa temporali, di animale (coniglio, pecora), umane o 

preparate in laboratorio, con stampanti 3D su modello umano, ottimali queste 

per la prima dissezione dello specializzando/studente in quanto le strutture 

anatomiche fondamentali sono ben evidenziate e colorate. I preparati anatomici 

vengono passati in formalina, per evitare una qualsiasi contaminazione, e lavati 

con acqua prime di essere utilizzati. È ovviamente obbligo di usare guanti e 

mascherine. 
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Conclusioni 

La formazione in otochirurgia non può prescindere dalla frequenza di un 

laboratorio di dissezione nel quale, attraverso preparati anatomici dell’osso 

temporale, il discente possa acquisire conoscenze anatomo-chirurgiche e di 

tecnica per poter attuare un’attività chirurgica in tale settore. 

 

Otologia Oggi, attiva da oltre 30 anni, nella consapevolezza dell’evoluzione delle 

metodologie formative, nonché dell’analisi dei bisogni e per la richiesta di 

certificare le competenze, ha avviato al suo interno una profonda innovazione 

nella proposta formativa complessiva e negli strumenti adottati. In particolare, 

il discente viene accompagnato in un percorso personalizzato in cui, attraverso 

lezioni didattiche, attività di simulazione in laboratorio e la possibilità di 

utilizzare video-simulatori viene avviato, in fasi successive, alle procedure 

chirurgiche per l’orecchio medio, interno ed il basi-cranio laterale. 
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L’associazione scientifica Otologia Oggi – Otology Today (ww.otologytoday.it), con il 

suo laboratorio del temporale è nata dalla scuola del professor Gregorio Babighian 

prima a Trento, poi a Venezia e Padova. Si avvale ora di una rete di specialisti di livello 

nazionale, che, dopo percorsi formativi e di collaborazione con essa, rappresentano una 

rete formativa di grande esperienza e professionalità nel panorama nazionale 

dell’otochirurgia. Maurizio Amadori, Daniele Frezza e Manuela Mazzoli sono 

otorinolaringoiatri e otochirurghi, assieme coordinano e organizzano i corsi e le attività 

dell’associazione. 
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4.4  
25 Anni Della Hereditary Hearing Loss Homepage: Una 
Testimonianza A Caccia Di Geni Della Sordità 
Guy Van Camp 

 

Il deficit uditivo neurosensoriale è una condizione molto frequente, che può 

essere congenita o avere un esordio successivo alla nascita. In entrambi i casi le 

cause genetiche svolgono un ruolo molto importante. L’ipoacusia dei bambini o 

dei giovani adulti ha in molti casi un'origine squisitamente genetica, causata 

dalla mutazione in un singolo gene. L’ipoacusia degli anziani è invece nella 

maggior parte dei casi una condizione multifattoriale, causata da una complessa 

interazione tra molti geni diversi e fattori ambientali. Per la prima categoria di 

sordità, il tipo monogenico, sono stati compiuti enormi progressi negli ultimi 

due decenni, tanto che sono oggi noti ben 119 geni diversi per le sole forme non 

sindromiche. Non solo, i test del DNA per l’ipoacusia, in cui vengono analizzati 

questi geni, sono oggi prontamente disponibili nella maggior parte dei paesi 

industrializzati. Per le ipoacusie legate all'età la ricerca è stata più lenta: a parte 

la complessità, con probabilmente centinaia di geni coinvolti, ben poco è stato 

chiarito della sua genetica. 

Fino agli anni '80 non si sapeva nulla della natura dei geni che causano la 

sordità, e fu solo nel 1988 che apparve un primissimo discreto risultato: la 

posizione del primo gene responsabile di una forma di ipoacusia legata al sesso 

era stato localizzato in una specifica posizione all’interno del cromosoma X.  Nei 

primi anni successivi, le posizioni di altri geni sordità furono localizzate 

all’interno di altri cromosomi, ma i progressi furono piuttosto lenti fino al 1994. 

Solo allora la ricerca nel campo si intensificò e il numero di geni assegnati ai 

diversi cromosomi aumentò rapidamente. Queste localizzazioni cromosomiche 

rappresentavano solo il primo passo verso la successiva, vera identificazione di 

questi geni-malattia. Ci vollero infatti altri 3 anni, fino al 1997, prima che i 

primi geni responsabili di ipoacusia fossero realmente identificati. 

Poiché le localizzazioni geniche hanno svolto un ruolo molto 

importante nel processo di identificazione dei geni malattia, era importante 

tenere traccia delle diverse localizzazioni cromosomiche. I ricercatori hanno 

assegnato nomi e numeri a queste localizzazioni. Le forme di ipoacusia legate 

all'X (le prime ad essere scoperte) sono state denominate DFN (DeaFNess); in 

seguito le forme autosomiche dominanti sono state denominate DFNA (per 

DeaFNess A), mentre successivamente le forme autosomiche recessive sono 

state denominate DFNB (per DeaFNess B). Poiché sono state scoperte molte 
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localizzazioni diverse in ciascuna di queste 3 categorie, alle abbreviazioni è stato 

aggiunto un numero.   Quando, nel 1994, il numero di articoli scientifici che 

riportavano localizzazioni di geni aumentò nettamente, nella comunità 

scientifica stava sorgendo anche molta confusione. Poiché i ricercatori spesso 

non erano a conoscenza delle localizzazioni avvenute presso altri laboratori, la 

conseguente numerazione delle localizzazioni diventò più complicata. Sebbene 

l'assegnazione di nomi e numeri fosse in linea di principio responsabilità 

deHuman Genome Organisation nomenclature committee, molti ricercatori 

non ne erano a conoscenza e assegnavano al locus il proprio nome e numero. 

Ciò ha dato origine a loci diversi con lo stesso nome, oppure lo stesso locus 

riceveva nomi diversi, quando laboratori diversi lo scoprivano in modo 

indipendente.  

A quel tempo, l'uso del World Wide Web era appena iniziato nella comunità 

scientifica e due dei ricercatori di questo campo, il dr. Guy Van Camp, genetista 

dell’Università di Anversa e il dr. Richard Smith otorinolaringoiatra 

dell’Università dello Iowa, hanno dovuto l’idea di creare un sito Web, dove 

venivano elencate tutte le localizzazioni e le identificazioni dei geni legati 

all’ipoacusia. Questa si è rivelata un'iniziativa che ha risolto gran parte della 

confusione e il sito web, che è stato chiamato "Hereditary Hearing Loss 

Homepage", è stato utilizzato come sito di riferimento de facto sia da ricercatori 

che clinici. Il sito Web presenta elenchi completi di tutte le forme di ipoacusia 

non sindromica e delle forme più frequenti di perdita dell'udito sindromica. 

Negli ultimi 25 anni, il Web è stato sempre gestito dai due laboratori fondatori 

di Anversa e dello Iowa, ed è cresciuto enormemente. In questo momento, vi 

sono elencati in totale 119 geni responsabili di ipoacusia non sindromica (vedi 

figura relativa all’accesso eseguito il 20.9.2019). 

Videata della home page del sito (http://hereditaryhearingloss.org) 
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La hereditary hearing loss homepage è mantenuta dal laboratorio diretto da Guy Van 

Camp, professore di genetica dell’università di Anversa e da Richard Smith, 

otorinolaringoiatra dell’università dello Iowa e direttore del laboratorio di ricerca in 

ambito otorinolaringologico molecolare e nefrologico. Offre un’aggiornata overview per 

ricercatori e clinici. Questo sito elenca dati e links di tutte le localizzazioni e 

identificazioni geniche note delle ipoacusie non sindromiche monogeniche. Nel sito si 

trovano anche le informazioni sulle più frequenti forme monogeniche di sordità 

sindromica. 
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4.5 
Dal Fespa Al Corlap: Per Una Didattica Partecipata  
Alessandro Martini  

 

Congressi e convegni certamente non mancano, anzi spesso sono troppi e 

ripetitivi (nel 2018 in Lombardia sono stati organizzati 18 incontri/convegni 

sulla Malattia di Meniére). L’obbligatorietà dell’aggiornamento scientifico ECM 

(Educazione Continua in Medicina, introdotta nel 1999, poi attivata nel 2002) è 

sicuramente all’origine di questo fenomeno, ma non l’unica causa. Il proliferare 

della Società/Associazioni scientifiche e quindi delle cariche di 

Presidente/Segretario da un lato, dall’altro il tipico “campanilismo” italico, 

hanno certamente contribuito al proliferare di questa nuova malattia, la 

“convegnisite”. Negli anni però è anche andata aumentando la richiesta di un 

aggiornamento “vero”. 

La frequenza degli specializzandi è cambiata negli ultimi decenni. Negli anni 

’70-’80, quando non c’era la “borsa”, la frequenza non era obbligatoria e i 

numeri degli iscritti per anno molto elevato (a Padova anche 20/anno). Con 

l’introduzione della borsa i numeri sono calati in modo drammatico (1 o 2 per 

scuola) ma la frequenza è diventata obbligatoria. Negli anni ’90 ci si è trovati di 

fronte a una nuova situazione: la “lezione” per 1 o 2 specializzandi era spesso 

sostituita dalla “lezione sul campo” per le materie “specialistiche”, mentre le 

materie “di base” erano spesso trattate assieme a altre specialità completamente 

diverse o “non svolte”. Inoltre, chi negli anni precedenti aveva poco frequentato 

il corso di specializzazione, soprattutto se esercitava in reparti “piccoli” o in 

libera professione, aveva l’esigenza di un aggiornamento organizzato 

Chi aveva avuto in quegli anni l’occasione di fare periodi di formazione 

all’estero, era rimasto affascinato da come veniva svolta la didattica: i meeting 

del mattino, spesso alle 7 davanti ad una tazza di caffè americano e paste 

terribilmente glassate (come quelli al Baylor College of Medicine a Houston con 

Bobby Alford, Roy Sessions, Makoto Igarashi, James Jerger, Linda Hood…o al 

Ear Institute di LA con Bill House, William Hitselberger, Fred Linthicum, Tony 

de la Cruz, James Sheehy, Derald Brakmann, Manuel Don e il  grandissimo 

George Kelemen, o alla Northwestern University a Evanston con Laura Wilber, 

Peter Dallos e Galdino Valvassori), i “journal club”, ma anche le modalità di 

“lezione” (come quelle al Kresge Hearing Research Laboratory, Louisiana State 

University, a New Orleans, durante le quali Chuck Berlin interrompeva la 

lezione portando a tutta la “classe” pollo fritto con noccioline) o i meeting 

settimanali il giovedì pomeriggio a casa di Chuck, in cui tutto il gruppo: Michael 
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Gorga, Patty Stelmachowicz, Jack Cullen, Emily Tobey, Larry Hughes, Molly e 

Doug Webster…, si trovava per discutere dei lavori in corso e presentava le 

comunicazioni al prossimo congresso in modo che le critiche più feroci fossero 

fatte in casa. 

 

La ricerca di una didattica “partecipata”: l’esperienza di Ferrara 

(FeSPA e A. Charles Holland courses) 

A Ferrara (dove ero arrivato nel novembre 1990) c’era un ambiente ideale: la 

lunga tradizione audiologica-otologica (Bocca, Calearo, Teatini, Edoardo 

Arslan, ma anche Mazzoni e tanti altri) e un grande gruppo (Silvano Prosser, 

Claudia Aimoni, Patrizia Trevisi, Roberto Bovo, Monica Rosignoli, Stavros 

Hatzopoulos e un gruppo di audiometriste e logopediste particolarmente 

preparato e motivato). Era poi un uso consolidato l’incontro un pomeriggio alla 

settimana, in cui a settimane alterne si discuteva di casi clinici o articoli 

scientifici, il classico journal club. Nacque quindi l’idea di organizzare delle 

occasioni di approfondimento/aggiornamento, che presero poi la forma del 

FeSPA e dei corsi “Charles Holland”. I FeSPA (Ferrara Scuola di 

Perfezionamento in Audiologia) erano degli incontri di due giorni (un venerdì e 

sabato), per una “classe” di una trentina persone, in una saletta d’albergo (dove 

veniva anche ospitato chi veniva da fuori), a cui veniva fornito per ogni incontro 

un contenitore ad anelli con materiale didattico dedicato, disegnando un 

percorso didattico di audiologia/otologia & vestibologia. Gli incontri erano 

pensati per “blocchi” di argomenti, ciascuno strutturato in tre moduli: per es. 

l’Audiometria di base (audiometria tonale, mascheramento, audiometria 

vocale), l’Audiometria oggettiva (impedenzometria, elettrofisiologia…), 

Vestibologia, le patologie dell’orecchio medio, le cocleopatie, le patologie 

centrali, il ruolo della radiologia, le patologie di confine, ecc. Sono stati 

organizzati una decina di questi gruppi di incontri di aggiornamento. 

L’obiettivo era quello di promuovere un adeguato processo decisionale nella 

valutazione diagnostica e terapeutica dell’ipoacusia infantile, di alcune forme di 

patologie audiologiche frequenti ma di difficile inquadramento (come le forme 

degenerative, autoimmuni, vascolari) alla luce delle acquisizioni più recenti. 

Ogni modulo, della durata complessiva di 13 ore di didattica, aveva una formula 

intensiva full-immersion comprendente lezioni teoriche, lezioni tecnico-

pratiche, tavole rotonde e presentazioni di casi clinici. La formula residenziale 

del Corso (venerdì+sabato) intendeva favorire l’interscambio informale tra 

partecipanti e docenti. 
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Dal 1996 al 2002 vennero organizzate con il determinante supporto del CRS 

Amplifon, quattro edizioni dei “A. Charles Holland course”. Dal primo: “Basic 

Sciences in Audiology and Otoneurology”, all’ultimo: “Plasticity, Regereration 

and Ageing in the audiovestibular system”. Il corso, in lingua inglese, era svolto 

in un convento (o ex convento), durata una settimana, con 30/40 “allievi” da 

tutto il mondo, strutturato con lezioni “sistematiche” e non conferenze. Al 

docente veniva richiesto di rimanere per almeno 3-4 gg. e di assistere anche alle 

“lezioni” degli altri docenti, scelti (con l’aiuto di Antonio Antonelli), tra i “padri” 

di quel determinato settore: Jean-Marie Aran, Adrian Davis, Edward (Ted) 

Evans, Sten Hellstrom, Robert Illing, Philippe Lefebvre, Fabio Mammano, 

Frank Musiek, Agnete Parving, Remy Pujol, Andrew Read, Richard Salvi, 

Henrik Skarzinski, Dafydd Stephens, Emily Tobey, Michel Toupet, Paul van de 

Heyning, ecc.. La scelta di un luogo “isolato”, permetteva che il corso fosse 

realmente residenziale e quindi la possibilità di un continuo scambio di idee e 

approfondimenti durante le pause e le serate assieme. Il risultato più rilevante è 

stato quello di creare delle connessioni che sono poi diventate stabili sia tra 

discenti e docenti, ma anche tra gli “allievi”, molti dei quali sono poi diventati 

responsabili di gruppi di ricerca o reparti in giro per il mondo. 

 

I CORLAP 

Tornato nel 2010 a Padova, si presentava una esigenza “diversa”: un gruppo 

formato da colleghi che venivano da esperienze diverse e spesso quindi una non 

omogeneità di trattamento. Fu presa la decisione di organizzare degli incontri 

settimanali per discutere quale potesse essere l’atteggiamento 

clinico/diagnostico/terapeutico da tenere di fronte a pazienti con patologie 

comuni (come l’otite nel bambino, le tonsilliti ricorrenti…) o complesse. 

Progressivamente gli incontri furono estesi ai Colleghi del territorio e delle 

regioni vicine. Nacquero i CORLAP: Colloquia Otorhinolaringoiatrica et Audio-

Phoniatrica Patavina): il pomeriggio del lunedì (17,30-19), da gennaio a maggio, 

divenne un appuntamento fisso; temi di approfondimento di alcuni aspetti della 

specialità, ma anche argomenti di “confine” con altre specialità. Circa 20 

incontri all’anno, per 10 anni. Accanto ai Corlap, sono stati organizzati altri due 

tipi di incontri negli ultimi anni a Padova: Padua Meets Australia (con Teresa 

Ching, Lindal Carter e Paul Fagan) e i Meet the Expert con Anil Lalwani e 

Levent Sennaroglu: incontri monotematici di una giornata 
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VeSPA?? 

Nel luglio 2019 è stato approvato il centro interdipartimentale di ricerca 

dell’Università di Padova “I APProVe” (International Auditory Processing 

Project in Venice”, con sede a Venezia, presso l’ospedale SS.; Giovanni e Paolo. 

Il Centro vede la partecipazione dei dipartimenti di Neuroscienze, Matematica, 

Ingegneria e Psicologia dello Sviluppo dell’Università di Padova; la sede, a 20 

minuti dall’aeroporto Marco Polo di Venezia, con ampi spazi per la didattica 

(oltre che per la ricerca) e una foresteria, si pone come “spazio” ideale per 

“inventare” un percorso didattico “audiologico” in una prospettiva 

internazionale. 

 

Līmĕs & Līmĕn. L’ambito “specialistico” Otorinolaringoiatria, 

Audiologia & Foniatria. 

Nella prima lezione del corso di Otorinolaringoiatria per Medicina e Chirurgia, 

ho sempre cercato di far capire agli studenti che questa “specialità” si occupa di 

malattie molto frequenti e comuni (faringiti, tonsilliti , otiti, sordità, acufeni, 

vertigini, patologia della deglutizione..), con sintomi spesso “banali”, ma che 

possono evolvere verso (o mascherare) quadri maligni, subdolamente e/o molto 

rapidamente; ma anche di ghiandole salivari (parotide..) e tiroide, linfonodi e 

masse del collo, patologia cavo orale e faringe, patologia algica facciale, 

patologia VII nc, patologia base-cranio laterale, patologia base-cranio anteriore, 

diagnosi otoneurologica, disturbi del linguaggio, ecc. Ma soprattutto, 

l’Otorinolaringoiatria con l’Audiologia-Foniatria, è una “specialità di confine” e 

con una importante ricerca traslazionale. 

Ogni specialità: ha una precisa area di contenuti disciplinari ed è quindi 

importante conoscere i confini della specialità, conoscerne i confini e i limiti 

(līmĕs e līmĕn) e quindi delle regioni di confine: particolarmente importante in 

questo gruppo disciplinare che come pochi richiede conoscenze e lavoro 

interdisciplinare. 

līmĕn[līmĕn],liminis sostantivo neutro III declinazione. 1.soglia, uscio, 

ingresso, entrata; 2.(in senso figurato) casa, abitazione; 3.principio, inizio, 

esordio; 4.(in una gara) linea di partenza; 5.confine, frontiera, limite 

estremo; 6.sbarra, steccato 

līmĕs [līmĕs], limitis sostantivo maschile III declinazione.1. limite, 

termine, confine tra due campi; 2. sentiero, strada, via che delimita o 

costeggia un campo; 3. frontiera fortificata, bastione, baluardo di confine; 

4. corso, percorso; 5. linea di demarcazione; 6. tratto, striscia, traccia; 7.(di 
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una pietra) venatura; 8.regione; 9.zona, 10.argine, canale, corso d'acqua; 

11.confine, limite, pietra confinaria; 12 differenza  

(v. Dizionario Latino-Italiano Olivetti) 

Nel mondo antico il concetto di confine (in latino finis e limes/limen) occupa 

una posizione di assoluto rilievo. Esistono: 1. confini spaziali (la porta di una 

casa, le mura di una città, le frontiere di uno stato), 2. temporali (la fine di 

un’epoca, la fine del giorno, il termine della vita), confini metaforici (quelli 

dell’anima, per esempio), 3. altri legati alla sfera politica e religiosa 

(Horios/Terminus è uno dei numerosi epiteti che caratterizzano la sovranità di 

Zeus/Giove, e Terminalia sono le feste latine in onore del dio Terminus, 

protettore dei confini). Confine è la divaricazione originaria tra Cielo e Terra, a 

partire dal Caos primigenio, dalla primitiva voragine in cui tutto era indistinto, 

secondo la grande visione offerta dalla Teogonia di Esiodo. Senza la definizione 

di quei limiti, nulla sarebbe stato creato, nulla avrebbe avuto un nome e 

un’identità riconoscibili. Il limite è, dunque, l’elemento ordinatore del mondo 

ma anche lo strumento che l’uomo si è dato per addomesticare la propria paura: 

l’infinito (in greco tò apeiron, “il senza confine”) da sempre attrae e atterrisce 

per la sua incommensurabilità, per la minaccia di quella voragine oscura da cui 

tutto proviene e in cui tutto sembra poter ritornare. (v Roberta Ioli: Confine, 

limite, soglia; Zanichelli 2016). Nelle diverse lingue assume anche significati 

diversi, più o meno di “chiusura” (per es. in inglese è border, ma in spagnolo 

barrera). Ma anche di “soglia, entrata”. 

Il concetto di limite, fondamentale nelle matematiche, è sorto dalla 

necessità di caratterizzare in termini logici precisi la tendenza di un numero 

variabile a un determinato valore. In matematica, il concetto di limite serve a 

descrivere l'andamento di una funzione all'avvicinarsi del suo argomento a un 

dato valore, oppure l'andamento di una successione al crescere illimitato 

dell'indice. Il metodo dei limiti, che consiste nel passare da relazioni che hanno 

luogo tra numeri variabili a relazioni analoghe tra i loro limiti, ha però 

un'origine geometrica nel metodo di esaustione di Eudosso (sec. IV a. C.). 

Questo metodo fu applicato dai geometri greci (Euclide, Archimede) per il 

calcolo di lunghezze, aree e volumi di figure geometriche semplici. La 

definizione fondamentale del limite è dovuta a John Wallis (Arithmetica 

infinitorum, 1655), ma è stata precisata e posta a fondamento di una trattazione 

rigorosa nel sec. XIX da B. Bolzano e L.-A. Cauchy (v. Treccani). 

Noi utilizziamo molto questo concetto in psicoacustica: per es. il concetto di 

soglia uditiva. Per soglia uditiva di intensità si intende la più piccola intensità 

di un suono, cui corrisponde, nel soggetto sottoposto al rilievo, la più "piccola" 
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sensazione. In termini astratti una soglia potrebbe essere rappresentata da una 

linea che divide in due uno spazio. La prima metà potrebbe rappresentare l'area 

della non-percezione, la seconda metà l'area della percezione. Nella realtà dei 

sistemi biologici tuttavia questa linea non è così netta come nella 

rappresentazione astratta. Infatti, se una soglia è vista come prodotto 

percettivo, questa risulta da una catena di processi di tipo bioacustico, 

neurologico e psicologico, che istante per istante possono fornire un prodotto 

diverso. Ciò giustifica l'affermazione che non esiste una soglia sensoriale 

assoluta, ma piuttosto esistono vari metodi con cui si può stimare la soglia. È di 

comune osservazione che i rilievi di soglia possono presentare valori diversi in 

conseguenza di semplici variazioni procedurali (soglia per salti di intensità 

ascendenti o discendenti) o anche al semplice retest.  

Il concetto di limite è spesso inteso in modo molto “personale”: pensiamo per 

es. al limite di velocità dei 50 km orari in ambito urbano non vuol dire che 

“dobbiamo” andare a 50 km all’ora, ma che non possiamo “superarli”. Ma qual è 

il ”limite” della nostra conoscenza e quindi del nostro “agire” anche 

professionale? Ha questo delle ricadute medico-legali nel caso della 

attribuzione di colpa? Come possiamo o dobbiamo andare oltre ai limiti della 

propria conoscenza, andare oltre l’ostacolo, tipico della conoscenza e della 

scienza; quali sono i limiti della scienza 

 

«Considerate la vostra semenza: fatti non foste a viver come bruti, ma per 

seguir virtute e canoscenza. Li miei compagni fec'io sì aguti, con questa 

orazion picciola, al cammino, che a pena poscia li avrei ritenuti; e volta nostra 

poppa nel mattino, de' remi facemmo ali al folle volo [...]» (Dante - Inferno, 

canto XXVI) 

 

Quando Eva Orzan mi ha chiesto di scrivere qualcosa su come ho “pensato” la 

didattica in questi anni, la prima reazione fu che fosse una richiesta “un po' 

strana”…Vi chiedo di scusarmi per queste considerazioni un po’ banali. Al fondo 

di tutte le scelte fatte, vi è l’idea che queste non siano mai state “politiche” o per 

“amicizia”: scegliere sempre i migliori in quel settore scientifico; e per quanto 

riguarda la modalità, interattivo non è solo l’uso di tecnologie particolari, ma 

vuol dire guardare sempre e costantemente negli occhi chi ascolta……anche per 

rispetto di tutti i sacrifici economici e di tempo che ha fatto per essere lì.  
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È difficile riassumere la carriera di Alessandro Martini, professore ordinario di 

audiologia all’università di Ferrara e Padova e successivamente di otorinolaringoiatria 

all’università di Padova. Vanta l’esperienza di direzioni di strutture complesse, 

dipartimenti, scuole di specializzazione, corsi di laurea, di presidente di società 

scientifiche nazionali e internazionali, di coordinatore di dottorati di ricerca. È autore di 

centinaia di pubblicazioni sui temi dell’otochirurgia, implantologia cocleare, oncologia 

orecchio base cranica laterale, audiologia infantile, genetica delle ipoacusie.
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4.6  
International Bureau Of Audiophonology: Un Confronto 
Oltre I Confini 
Andrea Bohnert 

 

Origini e Valori Costituenti 

La BIAP (International Bureau of Audiophonology) è stata fondata ed istituita 

con decreto reale belga del 24 marzo 1964, in un’epoca in cui non c’erano molte 

associazioni specialistiche di Audiologia nei Paesi dell’area europea. In quel 

tempo, molti colleghi “europei” hanno dimostrato il desiderio di mettere la 

propria esperienza a servizio della conoscenza per codificare alcune 

raccomandazioni basate sulla “Best Practice” che superassero le barriere delle 

single discipline e dei singoli Paesi al fine di migliorare la presa in carico dei 

bambini con deficit uditivo e le loro famiglie. Così, fin dal suo principio, lo 

spirito della BIAP è stato multidisciplinare, europeo e multiculturale, in un 

periodo in cui le professioni afferenti all’audiofonologia e le loro organizzazioni 

stavano appena iniziando ad emergere. 

L’audiofonologia è la scienza dell’udito, della fonazione, del linguaggio e della 

comunicazione. Essa include gli aspetti anatomici, fisiologici, psicologici, 

acustici, fonetici, linguistici e sociologici della comunicazione. Quindi, il lavoro 

della BIAP affronta tutti i tipi di disturbo della comunicazione. 

Oggi, la BIAP è una società scientifica internazionale di esperiti 

dell’audiofonologia, creata da delegati delle associazioni e società nazionali ed 

internazionali, ma anche da membri individuali. È un gruppo di lavoro 

multidisciplinare senza fini di lucro e con quattro lingue ufficiali: francese, 

inglese, tedesco e spagnolo.  

La responsabilità di tutti i disturbi della comunicazione riguardano almeno le 

seguenti discipline: 

� Medici (otorinolaringoiatri, audiologi, foniatri, pediatri e neurologi)  

� Professioni sanitare (logopedisti, terapisti del linguaggio, audiometristi, 

audioprotesisti, psicologi, insegnati e tutti coloro che intervengono della 

identificazione precoce) 

� Discipline di base (ingegneria, fisiologia, linguistica 

 

Lo spirito della BIAP 

Esperti di tutte queste discipline costituiscono la squadra di audio fonologia 

all’interno della BIAP. I colleghi lavorano in gruppo nelle Commissioni 

Tecniche. Per poter lavorare insieme è necessario che i professionisti siano 
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impegnati individualmente, si confrontino regolarmente e si dimostrino 

particolarmente rispettosi.  La BIAP assicura che le raccomandazioni 

promulgate considerino tutti questi aspetti. Ed è proprio questo che rende la 

BIAP unica. 

Tutti gli esperti si incontrano due volte l’anno in paesi diversi per lavorare in 

modo condiviso sulle raccomandazioni relative a diversi argomenti audio 

fonologici. Le raccomandazioni proposte dalle commissioni tecniche vengono 

poi accettate dall’assemblea generale prima che siano diffuse attraverso la 

segreteria e sul sito web della BIAP. Queste raccomandazioni sono state usate 

anche nei confronti di carattere maggiormente politico, ad esempio come 

fondamenti per lo sviluppo di linee guida e regolamenti nazionali e 

internazionali (ad esempio per lo screening uditivo neonatale).  

Cosa rende la BIAP così speciale? Ogni membro della commissione contribuisce 

con la propria esperienza professionale oltre ai confini tradizionali e la 

gerarchia tra professioni. Durante il lavoro delle Commissioni Tecniche i 

membri discutono dettagliatamente e questo permette di approfondire le 

recenti conoscenze scientifiche, il punto di vista delle altre discipline e le diverse 

attitudini e soluzioni favorite negli altri Paesi europei. Questo significa che tutte 

le raccomandazioni della BIAP hanno una natura interdisciplinare e cross-

professionale, perciò permette le formulazioni di raccomandazioni che vanno 

oltre gli usuali confini delle singole discipline e professioni. Allo stesso tempo, 

da ai membri l’opportunità di difendere un obiettivo comune e multi-

professionale che è importante per migliorare i rapporti tra le discipline così 

come la presa in carico dei pazienti con disturbi dell’udito, del linguaggio, della 

fonazione e della comunicazione.  

Perciò, sebbene ogni professione oggi ha le proprie, spesso potenti, 

organizzazioni nazionali e internazionali, la BIAP permette ai rappresentati di 

tutte le diverse professioni e organizzazioni professionali di cercare soluzioni 

comuni e anche “scendere a compromessi” per giungere a delle 

raccomandazioni che includano le necessità e I punti di vista di tutte le 

professioni partecipanti provenienti da diversi Paesi. 

BIAP ha continuato a crescere negli anni. Inizialmente coinvolgeva Belgio, 

Francia, Germania, Svizzera e Spagna, che riunirono le proprie forze. Oggi, 

invece, comprende 12 Paesi (Austria, Belgio, Brasile, Francia, Grecia, Germania, 

Romania, Italia, Libano, Portogallo, Spagna e Svizzera). Ogni Paese ha un 

proprio comitato nazionale diretto dalla Segreteria Generale. Tutti i comitati 

nazionali, insieme, costituiscono il BIAP internazionale, che ha un consiglio 
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direttivo costituito da presidente, vicepresidente, presidente precedente, 

segretario generale e tesoriere.  

La BIAP stessa è un membro associato di altre società come IALP 

(International Association of Logopedics and Phoniatrics), ACFOS (Action 

Connaissance Formation pour la Surdité), AEA (Association of European 

Hearing Aid Acousticians), ABA (Academia Brasileira de Audiologia), ISA 

(International Society of Audiology), L‘UNSAF (Syndicat National des 

Audioprothésistes Français), DGPP (German Society of Phoniatry und 

Pädaudiology), DGS e.V. (German Society of Speech and Language), DBL e.V. 

(German Society of  Logopaedics), BDH (Society of Paedagogues for the Deaf 

and Hearing-impaired), EUHA (European Union of Hearing Aid 

Acousticians), CEOP (Centre Expérimental Orthophonique et Pédagogique), 

FDH (Federation  of  Hearing Aid Acousticians), VHÖ (Austrian Society of 

Hearing Aid Acousticians) e molti altri.  

Questa lista mostra che la BIAP ha una rete di connessione tra molte società e 

associazioni in tutta Europa e in tutto il mondo.  La qualifica di membro in così 

tante società e organizzazioni dimostra il continuo desiderio di lavoro tra I 

professionisti delle diverse professioni. Molte delle società, come la AEA, 

adottano delle raccomandazioni della BIAP per il loro membri che si riferiscono 

a raccomandazioni individuali della BIAP sulle pagine dei loro siti e le 

raccomandano ai propri membri. Questo crea effetti sinergici tra società 

individuali.  

Attualmente la BIAP ha le seguenti Commissioni Tecniche: 06 Protesi 

acustiche, 07 Impianti cocleari, 09 Rumore, 12 Screening uditivo neonatale, 15 

Inclusione, 17 Comunicazione, 20 Linguaggio, 21 Disabilità multiple, 24 

Screening per i disturbi del linguaggio, 25 Guida genitoriale, 27 Voce, 28 

Educazione uditiva, 29 Tinnito, 30 Processi uditivi centrali, 31 Neuro-otologia e 

sistema vestibolare. Alcuni estratti di raccomandazioni individuali della BIAP 

sono proposti, a titolo esemplificativo, di seguito. 
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È facile immaginare che dopo questi incontri internazionali, dopo questi scambi 

fruttuosi e di ampie vedute, le raccomandazioni della BIAP, che sono state 

sviluppate da esperti, dovrebbero costituire finalmente dei validi documenti a 

cui le professioni e le società interessate potrebbero riferire per adottare nei o 

adattare dalle leggi, ordinamenti e regolamenti dei rispettivi Paesi. 
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Sul sito della BIAP è possibile reperire tutte le raccomandazioni, scaricabili 

gratuitamente.  

 

Suggerimento sitografico 
https://www.aea-audio.org/portal/index.php/recommendations 
 
 

Andrea Bohnert dirige il gruppo di audiologia pediatrica alla clinica universitaria di 

otorinolaringoiatria e disordini della comunicazione a Mainz, Germania, dove detiene 

anche l’insegnamento di logopedia. Membro di numerosi gruppi di lavoro nazionali e 

internazionali, da oltre 30 anni si occupa di bambini con deficit uditivo e disabilità, 

partecipando in tutto il mondo con conferenze sul tema. Ha avviato molti studi clinici 

con bambini e adulti. È stata nominata membro onorario della british academy of 

audiology ed è presidente in carico della BIAP (Bureau International 

d’Audiophonologie).  
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4.7 
Corsi Di Sorveglianza Audiologica Per Il Pediatra Di Famiglia 
Giovanni Lenzi e Franca Ruta 

 

Il pediatra di famiglia formato, il vero “custode” dell’efficienza dello 

Screening Uditivo Neonatale 

Lo screening uditivo neonatale universale è una metodica, ormai ampiamente 

riconosciuta, per identificare i deficit uditivi permanenti entro i primi mesi di 

vita. Tuttavia, anche se efficace, il test neonatale non è sufficiente, perché alcuni 

bambini presentano forme di ipoacusia progressiva o ad insorgenza tardiva o 

neuropatie uditive con sviluppo successivo di deficit uditivo permanente. La 

JCIH 2010 afferma che la sorveglianza mirata per bambini a rischio 

audiologico, fondata su un registro di fattori di rischio e in associazione al 

monitoraggio da parte dei genitori e dei professionisti, è la miglior pratica per 

monitorare l’udito durante l’infanzia.  Si è compreso tuttavia che è 

fondamentale effettuare la sorveglianza anche dei bambini senza fattori di 

rischio alla nascita. La consapevolezza di ciò ha portato, negli ultimi anni in 

Italia, ad includere nei programmi di screening uditivo universale la figura del 

Pediatra di Famiglia come custode e garante di un programma strutturato di 

vigilanza e sorveglianza territoriale sullo sviluppo uditivo e linguistico del 

bambino.  

 

Il ruolo del pediatra di famiglia, la necessità di formazione condivisa 

Il modello della pediatria di famiglia è unico nel mondo nel senso che lo Stato 

Centrale, dopo la legge 833 del 1978 riguardante il programma di cure primarie 

del territorio, ha previsto l’inserimento della figura del Pediatra di famiglia cui 

assegnare in assistenza bambini da 0 a 6 anni e su richiesta da 7 a 16 anni. Il 

pediatra di famiglia è ritenuto il professionista ideale perché è presente su 

quasi tutto il territorio nazionale. Gli ambiti delle sue valutazioni durante i 

Bilanci di Salute (effettuati a 1-3-6-8-12-18-24-36 mesi) includono lo 

sviluppo globale e quindi anche uditivo del bambino.  Il pediatra di famiglia 

costituisce poi un interlocutore privilegiato per le famiglie, sensibilizzando la 

stesse affinché diventino attente osservatrici dello sviluppo anche uditivo del 

proprio bambino e collaborino per far effettuare le valutazioni audiologiche che 

il programma di sorveglianza propone. Rappresenta dunque una valida figura 

di supporto per il bambino ipoacusico e la sua famiglia, ma è anche è un valido 

interlocutore con i centri di audiologia. 
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Nel concreto il pediatra di famiglia al primo BS registra l’avvenuta esecuzione 

dello screening uditivo nel punto nascita, controlla se sono presenti fattori di 

rischio audiologico e se il bambino è stato inserito in un programma di follow 

up perché Refer allo screening o prematuro o per fattori di rischio presenti. Ai 

controlli successivi verifica lo sviluppo globale e quindi anche uditivo del 

bambino, si accerta che eventuali valutazioni audiologiche siano state effettuate 

nei tempi stabiliti e sensibilizza la famiglia sull’importanza di osservare il 

bambino anche per quanto riguarda l’attenzione uditiva. 

 

Nella figura viene riportato, a titolo di esempio, lo schema generale di organizzazione del 

programma di screening e sorveglianza audiologica della regione FVG. Il pediatra di 

famiglia condivide, nel sistema di questo programma, ruoli e responsabilità paritetiche 

agli altri componenti (centro nascita, servizio di valutazione audiologica, centro di 

riferimento regionale per la cura della sordità). Ogni componente vede infatti definiti, nel 

documento regionale condiviso, il proprio ruolo, le responsabilità, gli obiettivi, gli indici 

di qualità, le modalità di comunicazione e gli obblighi formativi. 
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In un’analisi condotta dal 01.07.2012 al 30.06.2014, l’avvio della sorveglianza in 

FVG ha permesso di identificare 22 casi di ipoacusia permanente su 812 

richieste di valutazione audiologica da parte dei pediatri di famiglia.  
 

Investire nella formazione 

Alla luce di questo, per ottimizzare i risultati ottenuti, si è compreso che è 

necessario investire nell’ambito della sorveglianza audiologica con corsi che 

coinvolgano tutte le figure che partecipano alla valutazione, identificazione e 

presa in carico di un bambino ipoacusico e della sua famiglia, quindi pediatri di 

famiglia e ospedalieri, audiologi, audiometristi e logopedisti, counselor, 

psicologi ed educatori. Per strutturare una sorveglianza efficiente ed efficace, è 

fondamentale coinvolgere tutti i pediatri di famiglia in eventi formativi con la 

finalità di creare comportamenti omogenei e condivisi, partendo sicuramente 

dall’analisi del territorio in cui i pediatri di famiglia operano, dalle risorse 

presenti (centri di audiologia, personale dedicato, etc.) in modo da creare una 

rete fra tutti i professionisti (audiologi, audioprotesisti, audiometristi, genetisti, 

logopedisti, psicologi, neuropsichiatri infantili, personale scolastico, pediatra di 

famiglia, pediatri ospedalieri) che si occupano del bambino ipoacusico e non,  e 

della sua famiglia. In alcune regioni, come il Friuli Venezia Giulia e la Toscana, 

la sorveglianza audiologica territoriale è stata già avviata partendo dalla 

formazione di tutti i pediatri di famiglia presenti nel territorio. 

 

La metodologia dei corsi di formazione 

Prima di effettuare un corso di formazione nelle varie regioni italiane, è stata 

effettuata un’analisi dello stato di conoscenza e competenza in campo 

audiologico e in particolare sullo screening audiologico universale neonatale da 

parte dei pediatri di famiglia seguendo un metodo che Karl White seguì nel 

2006 per tutti i General Practicioners statunitensi. I risultati ottenuti 

documentavano una necessità di formazione audiologica che era mancata, sia 

durante il percorso Universitario che in quello della Scuola di specializzazione 

in Pediatria. 

La metodologia seguita per i corsi di formazione negli ultimi dieci anni è 

cambiata a seconda delle caratteristiche sociopolitiche della Regione in cui la 

formazione veniva effettuata. Regioni che già avevano fondi stanziati per la 

formazione hanno inserito lo screening audiologico tra le esigenze formative 

individuate ogni anno da una commissione per la formazione regionale 

organizzando corsi con gli audiologi responsabili dei Centri di riferimento. In 

queste Regioni si è potuto fare formazione per tutti i pediatri di famiglia 
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nessuno escluso ma si è posto presto il problema di un territorio che era, in 

alcune aree della Regione, alla ricerca di un II e III livello collaborante. In altre 

Regioni invece gli stessi Centri di III livello si sono adoperati a coinvolgere i 

pediatri di famiglia e hanno creato task force dove è stata più facile la 

formazione. Per la maggioranza delle Regioni italiane comunque si è proceduto 

con Corsi nazionali, regionali e locali. L'attuale strategia è quella di Corsi 

Regionali che coinvolgano in primis i centri di III livello che devono essere con 

certezza “I” Centri di riferimento.  

I corsi si svolgono secondo due tipologie: residenziali e “one day” ed hanno 

l’obiettivo di creare una conoscenza di tipo teorico-pratico, evitando didattiche 

ridondanti o nozioni che nella pratica ambulatoriale di tutti i giorni siano 

inutili.  

L’obiettivo principale del corso è quello di far comprendere al pediatra di 

famiglia qual è il suo ruolo nella prevenzione, diagnosi, trattamento delle 

ipoacusie, come supportare al meglio il bambino ipoacusico e la sua famiglia e 

come diventare interlocutore privilegiato dei centri di audiologia di riferimento. 

Il pediatra di famiglia diventa così il vero “custode” dell’efficienza dello 

screening uditivo, in quanto segue ogni singola tappa di questo complesso 

meccanismo. 

Fondamentale è la “presa in carico” del neonato alla dimissione. 

 

Obiettivi formativi 

Il pediatra deve sapere dove andare a reperire e comprendere, nei libretti 

regionali o nelle lettere di dimissione dall’ospedale, le informazioni in campo 

audiologico: effettuazione delle otoemissioni (TEOE), presenza di fattori di 

rischio audiologico, eventuali risposte dei potenziali evocati uditivi, 

appuntamenti successivi per quel neonato da parte della neonatologia o 

dall’audiologia per evitare casi loss to follow up. Proprio perché queste 

informazioni possono mancare o non essere chiare, il pediatra di famiglia dovrà 

conoscere quali sono i fattori di rischio anche attraverso una anamnesi accurata 

e come ottenere le informazioni mancanti (es. telefonare al punto nascita o al 

servizio di audiologia di riferimento per verificare l’avvenuta esecuzione dello 

screening neonatale e il suo risultato). Nel caso in cui il bambino provenga da 

altre regioni o Nazioni, o nasca in casa, il pediatra diventa il responsabile 

principale per compiere tutta quella serie di attività che permetteranno 

l’effettuazione di una valutazione audiologica in tempi brevi.  

I corsi devono dunque mettere in condizione il pediatra di famiglia di conoscere 

tutta la situazione audiologica del bambino per collaborare con i centri di II e 
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III livello. In ogni azienda sanitaria deve attuarsi un circolo virtuoso tra il 

Centro audiologico, la neonatologia e i pediatri del territorio. Per questo motivo 

i corsi di formazione devono coinvolgere i pediatri di famiglia, gli operatori dei 

reparti di neonatologia, otorinolaringoiatria e audiologia per creare un clima di 

collaborazione tra tutte le figure che ruotano attorno al bambino ipoacusico, 

avere un adeguato flusso di informazioni e lavorare con una reciproca stima 

professionale con la consapevolezza che ciascuno è un tassello importante di 

questo complesso ingranaggio.  

Fondamentale è la formazione sulle ipoacusie late onset o progressive che 

implica una rivisitazione dei bilanci di salute (visite filtro a determinate età del 

bambino) negli accordi collettivi nazionali e integrativi regionali, affinché il 

pediatra di famiglia sia formato su come effettuare un’attenta analisi delle 

competenze in campo audiologico e linguistico-comportamentale acquisite dal 

bambino per fascia d’età. I bilanci di salute devono infatti servire, per quanto 

riguarda l’aspetto audiologico, ad individuare le perdite uditive insorte 

successivamente attraverso questionari e azioni atte a intercettare casi sospetti 

alla luce anche delle capacità verbali acquisite.  

Il pediatra di famiglia avrà quindi la responsabilità di elaborare queste 

informazioni e, nel caso di un bambino ipoacusico, costituire un supporto 

professionale e morale della famiglia (essendo la figura di riferimento che con 

più frequenza incontra i genitori) oltre a costituire un ponte con i Centri 

audiologici di riferimento.  

 

Conclusioni 

I corsi teorico-pratici effettuati in questi anni hanno avuto una ricaduta positiva 

sui rapporti di collaborazione tra otorinolaringoiatri e pediatri a livello locale e 

nazionale. Anche dal punto di vista politico vi è stato un interesse crescente 

degli Assessorati alla Sanità, attualmente lo screening audiologico neonatale è 

inserito nei livelli essenziali di assistenza, e la “sorveglianza audiologica dei 

pediatri di famiglia”, è considerata la tappa successiva dello stesso screening. 

Alcune Regioni, come ad esempio la Toscana, hanno inserito nelle delibere 

riguardanti lo screening audiologico neonatale la figura professionale del 

pediatra di famiglia conferendogli un ruolo peculiare che ha modificato il 

significato dello screening stesso, visto non tanto come momento puntuale ma 

come un percorso di sorveglianza che parte dalla nascita e termina, almeno nei 

suoi aspetti rilevanti, nell’età scolare. Il passo successivo sarà sicuramente 

quello di eseguire una “Karl White 2.0” per comprendere se i corsi teorico 
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pratici effettuati hanno condotto ad un cambiamento della conoscenza e 

attitudine da parte del pediatra di famiglia e non solo.  
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4.8  
Formazione E Informazioni Condivise Tra Scuola E Centro 
Audiologico 
Gilberto Canteri, Sara Pintonello e Eva Orzan 

 

Con l'inizio della scuola il bambino e la sua famiglia accedono ad un contesto di 

relazioni diverso da quello familiare e riabilitativo. Entrano in scena nuovi 

attori, tra cui i dirigenti scolastici, gli educatori, gli insegnanti di sostegno, gli 

assistenti alla comunicazione e i docenti.  

La scuola rappresenta per tutti un’occasione di crescita umana, culturale e 

sociale che richiede impegno. Si tratta, per il bambino ipoacusico, di 

un’esperienza ancor più impegnativa che per i bambini che sentono bene, non 

solo dal punto di vista dell’apprendimento, anche dal punto di vista 

dell’accettazione e del confronto tra pari. L’ingresso nella scuola porta con sé 

anche le preoccupazioni dei genitori che si chiedono se il loro bambino potrà 

farcela come gli altri. Vi possono essere infine anche le preoccupazioni degli 

insegnanti che non sono pronti per accogliere in classe un alunno con disabilità 

uditiva. 

  

La scuola è una istituzione complessa 

Tutti hanno frequentato la scuola e forse per questo tutti possiedono un’idea su 

cosa sia la scuola, su come funzioni o come dovrebbe funzionare. Tuttavia, la 

scuola è un’istituzione complessa. È’ un luogo di lavoro pubblico, con contratti, 

vincoli, risorse finanziarie limitate, normative e rapporti con Comuni e Regioni. 

È un insieme di relazioni asimmetriche tra adulti e minori, tra Dirigenti, 

insegnanti e genitori. La scuola ha poi una struttura di governo ramificata: 

Consiglio di Istituto, Collegio docenti, Consigli di classe o di sezione, Funzioni 

strumentali, Dipartimenti, ecc. Infine, la scuola è in continuo cambiamento; tra 

i cambiamenti più recenti troviamo il ruolo dei Dirigenti, la valutazione e le 

premialità, gli insegnanti di “potenziamento”, l’inclusione e la didattica per 

competenze. L’apprendimento per competenze, ad esempio, prevede una 

didattica che non privilegi le conoscenze e le informazioni, ma chiede di avere 

come obiettivo il saper utilizzare abilità e acquisizioni disciplinari con 

responsabilità e autonomia. 

Pertanto, per una proficua collaborazione e interdisciplinarietà tra famiglia, 

Centro Audiologico e scuola, è necessario conoscere dall’interno il 

funzionamento delle istituzioni scolastiche, in modo da evitare interventi sterili 
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e sfruttare le risorse di tutti senza incomprensioni. La formazione per gli 

insegnanti deve dunque tenere in considerazione il contesto in cui viene fatta, 

scongiurando una imposizione dall’alto di un esperto che poco o nulla conosce 

del luogo in cui maestri e professori lavorano. 

  

Un nuovo modello di disabilità e di inclusione 

In passato, lo studente “disabile” era considerato il portatore di un difetto e la 

soluzione didattica prevedeva spesso l’allontanamento o l’isolamento dal lavoro 

del gruppo classe. L’accento veniva posto sul problema medico o sui limiti fisici 

e cognitivi dell’alunno. Questo approccio produceva le classi differenziali o 

speciali, l’insegnante di sostegno si sostituiva agli insegnanti curriculari 

generando così sensi di colpa nell’alunno, con conseguente sfiducia nelle 

proprie possibilità sociali e umane. 

La scuola oggi propone un modello di valutazione e intervento in cui la 

disabilità è non è una difficoltà del singolo, deve essere intesa piuttosto come un 

problema organizzativo: i limiti sono dell’ambiente, non dell’alunno. Il sentire 

bene in classe con un impianto cocleare o con gli apparecchi acustici classe 

dipende dall’acustica dell’aula, dalle modalità di didattica e dagli strumenti 

tecnici a disposizione. L’inclusione in questo contesto diventa allora 

partecipazione alla vita scolastica, apprendimento per competenze, 

collaborazione con la famiglia, sviluppo umano, culturale e relazionale, che 

favorisce l’autonomia e la responsabilità dell’alunno. Si tratta di obiettivi 

raggiungibili grazie ad un percorso interdisciplinare e ad un continuo dialogo 

tra i professionisti che si occupano del bambino e studente ipoacusico. 

  

Normativa per l’inclusione 

Le risorse normative della scuola che tendono a favorire l’integrazione e 

l'inclusione prevedono tre tipologie di studenti con disabilità o bisogni diversi, e 

predispone dei percorsi adeguati alle singole necessità: la legge 104 del 1992 

parla di alunno disabile, la legge 170 del 2010 fa riferimento all’alunno con un 

disturbo specifico dell’apprendimento (DSA) e infine la Direttiva del Ministero 

dell’Istruzione del 27 dicembre 2012 definisce gli alunni con bisogni educativi 

speciali (BES). Lo studente che viene inquadrato nella legge 104 “presenta una 

minorazione fisica, psichica o sensoriale, stabilizzata o progressiva, che è causa 

di difficoltà di apprendimento, di relazione o di integrazione lavorativa e tale da 

determinare un processo di svantaggio sociale o di emarginazione”. In questo 

contesto vengono collocati normalmente anche gli studenti con ipoacusia grave. 
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Lo studente sarà quindi affiancato da un insegnante di sostegno e da eventuali 

altri aiuti e il percorso scolastico viene esposto nel piano educativo 

individualizzato (PEI). Ad un alunno ipoacusico non può essere diagnosticato 

un disturbo dell’apprendimento poiché la diagnosi di DSA può essere fatta solo 

se lo studente presenta adeguate capacità cognitive e non ha deficit sensoriali 

importanti. La direttiva del Ministro dell’Istruzione del 2012 stabilisce che 

esiste una area di svantaggio scolastico più ampia rispetto a quelle riferite dalle 

leggi sulla disabilità e sui disturbi di apprendimento. Un’area che comprende 

problematiche diverse distinguibili in tre grandi sotto-categorie: “quella della 

disabilità; quella dei disturbi evolutivi specifici e quella dello svantaggio 

socioeconomico, linguistico, culturale”. Si tratta di alunni con competenze 

intellettive nella norma, o anche elevate, ma che devono essere aiutati a 

realizzare pienamente le loro potenzialità, a volte anche solo per un periodo 

dell’anno scolastico. Le difficoltà che possono interferire nella riuscita scolastica 

devono essere individuate e riconosciute dagli insegnanti, ai quali viene chiesto 

un ruolo professionale e di responsabilità. Il consiglio di classe deve elaborare 

un piano didattico personalizzato (PDP). 

  

Insegnante di sostegno o insegnante esperto?  

La scuola cambia e cambia anche il ruolo degli insegnanti. Maestri e professori 

oggi non hanno tanto il compito di “insegnare”, ma quello di favorire 

l’apprendimento. Per gli studenti l’obiettivo non è più apprendere nozioni, date 

o concetti, ma imparare ad imparare, in un mondo in continuo cambiamento e 

sempre più complesso. Anche l’insegnante di sostegno è chiamato ad evolvere 

nel suo compito, fino all’obiettivo finale: diventare inutile. Non solo lui, ma 

tutti gli insegnanti devono ritenersi di sostegno e lavorare per l’inclusione e 

l’apprendimento di tutti gli alunni di una classe. Poiché le disabilità sono molte 

e diverse tra loro, ecco che allora è necessario avere degli insegnanti esperti di 

singole situazioni o condizioni, pronti a collaborare in modo interdisciplinare, 

preparati per offrire metodi di apprendimento, strategie didattiche e strumenti 

mirati. Tutto il gruppo di insegnanti deve collaborare per far evolvere la 

didattica ordinaria in didattica inclusiva. L’inclusione risulterà positiva, se 

cambia il modo di fare scuola a favore di ogni singolo alunno presente in aula. 

Solo così lo studente disabile non verrà percepito come un corpo estraneo 

oppure un ospite, ma come un’occasione di miglioramento e come una sfida 

didattica.  Il sostegno scolastico è utile ma solo in caso di difficoltà di 
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apprendimento, non quando le difficoltà sono di ascolto (che, come descritto 

sopra, deve diventare una sfida organizzativa, tecnologica, ambientale..). 

 

L’esperienza del progetto “ABCi Sentiamo a Scuola”  

Per rispondere ai bisogni delle famiglie e dei bambini con ipoacusia, un team di 

professionisti, su richiesta delle scuole tra i cui banchi si trovano bambini 

portatori di apparecchi acustici o impianti cocleari seguiti per gli aspetti medici, 

protesici e riabilitativi dall’IRCCS Burlo Garofolo, conduce degli incontri 

informativi-formativi per condividere specifici aspetti audiologici, del profilo 

uditivo-percettivo, linguistico- cognitivo e didattico del bambino paziente e 

studente delle due istituzioni. Il progetto, avviato nel 2015 e sostenuto 

dall’Associazione Bambini Chirurgici del Burlo (ABC Burlo), permette di creare 

momenti di incontro tra scuola e professionisti (al minimo un audiologo, una 

logopedista e un insegnante-psicologo) affinché tutte le figure di riferimento 

possano collaborare a rendere l’ambiente scolastico - importante contesto di 

vita del bambino- il più idoneo possibile all’apprendimento e ad una reale 

inclusione, che faciliti lo sviluppo autonomo e indipendente. Gli incontri 

vengono accuratamente e collegialmente preparati attraverso lo studio della 

storia clinica, riabilitativa e tramite un’attenta valutazione uditivo-percettiva, 

linguistica e degli aspetti cognitivi del paziente-studente in comune. Vi è 

sempre un preliminare colloquio con la famiglia riguardante i rapporti e il 

vissuto della scuola, le informazioni sull’assetto scolastico già presente. Se l’età 

lo consente, l’insegnante e psicologo valuterà preliminarmente anche il metodo 

di studio dello studente con questionari validati specifici. Tutta questa 

preparazione servirà non a offrire solo dati generali sulla sordità, ma di 

focalizzare le caratteristiche, i punti di forza e di debolezza di quello specifico 

studente in quella specifica classe e con quegli specifici insegnanti. Spesso il 

corpo docente e la Scuola si pongono domande come ad esempio “ma quanto ci 

sente questo bambino?”, “Con gli apparecchi acustici e l’impianto cocleare, le 

capacità uditive di questo ragazzo sono come quelle dei suoi compagni?”, 

“Perché a volte sembra più disattento?”, “come vuole essere trattato?”, “Come 

posso aiutarlo nello studio?”, “il mio metodo va bene per lui?”. L’incontro, che 

avviene su richiesta del Dirigente Scolastico, è sempre preceduto dall’invio di 

un questionario agli insegnanti per il quale si chiede di valutare le capacità di 

ascolto comprensione in classe, quando c’è silenzio o quando c’è rumore.  

 

 



324 

 

 

Il ruolo dell’audiologo e del logopedista  

Il medico audiologo condivide gli aspetti prevalente clinici e affronta il tema di 

come sia stata assicurata l’entrata uditiva attraverso l’uso degli ausili uditivi. 

Quanto sente lo studente? Come discrimina e sente in presenza di rumore? Che 

differenza c’è se indossa o no il microfono a distanza? Sfruttando sistemi di 

counseling audiologico strumentale, si presenta agli insegnanti una simulazione 

delle capacità di ascolto dello studente nella sua classe.  Diventerà così più 

immediato comprendere i numerosi fattori che agiscono sulla qualità 

dell’ascolto in un’aula scolastica: il posizionamento del bambino all’interno 

della classe -e quindi la distanza dall’insegnante-, la presenza di rumori 

ambientali provenienti dall’esterno o dall’interno della classe, la numerosità 

della classe stessa, la presenza di riverbero in aula, anche l’intensità e la qualità 

della voce dell’insegnante stesso. E’ possibile eliminare o ridurre queste 

sorgenti di “alterazione” dell’ascolto con un approccio ragionato e costruito in 

base alle peculiarità dello studente ma anche -e soprattutto- della classe e del 

corpo insegnanti: posizionare il bambino entro le prime file, utilizzare feltrini 

sotto sedie e banchi, far comprendere la necessità di educare tutta la classe 

all’ascolto e al rispetto dei turni comunicativi durante gli interventi, oppure 

ancora scegliere una classe meno esposta ai rumori (corridoio, strada..) o 

addirittura unire le forze genitoriali e della scuola stessa per ottenere dal 

comune un intervento strutturale per ridurre un eccessivo riverbero. Quasi 

sempre gli insegnanti apprezzano il fatto che quasi tutte le soluzioni proposte 

sono in verità universali: indispensabili a chi sente con apparecchi acustici o 

impianti cocleari ma utilissime a tutti gli altri, insegnanti inclusi. È imperativo 

infine condividere il corretto funzionamento e le modalità di utilizzo del 

microfono a distanza, essenziale ai fini dell’aumento del rapporto 

segnale/rumore e dell’intelligibilità del parlato, e utile a ridurre la componente 

di faticabilità uditiva.  

Il logopedista si occupa di illustrare quali siano le caratteristiche 

uditivo-percettive e linguistiche del bambino ipoacusico. Tali approfondimenti 

si rendono necessari in quanto ogni bambino avrà uno specifico profilo anche a 

parità di perdita uditiva e eziologia della stessa. I bambini portatori di 

apparecchi acustici o impianti cocleari possono avere difficoltà uditivo 

percettive di riconoscimento o discriminazione di specifici suoni. Nel caso in cui 

il bambino non possa far completo affidamento alle proprie abilità uditivo-

percettive ed essere autonomo nell’ascolto, potrà essere consigliato al corpo 

docente di utilizzare strategie come scrivere alla lavagna le nuove parole che si 
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incontrano nel corso della spiegazione, anticipare al bambino testi di cui si 

tratterà in classe, ripetere le informazioni qualora lo si ritenga necessario, 

cercare di evitare di spiegare mentre si sta scrivendo alla lavagna, assicurarsi di 

essere sempre visibili, utilizzare i microfoni a distanza durante le spiegazioni di 

nuovi contenuti, scrivere alla lavagna compiti e consegne. È utile inoltre far 

comprendere al corpo docente come una difficoltà uditivo-percettiva potrebbe 

avere delle ricadute sulle acquisizioni di letto-scrittura in particolar modo in 

compiti come il dettato o lo studio delle lingue straniere. La preliminare 

valutazione di tutti i livelli linguistici, sia recettivi che espressivi, sarà stata utile 

per capire se l’età cronologica del bambino corrisponde alla sua età di sviluppo 

linguistico. Se l’età della diagnosi, l’epoca della protesizzazione, l’alleanza 

familiare, la riabilitazione non sono risultate ottimali è possibile che tra le due 

età in questione vi sia una discrepanza. Qualora questa evenienza sussista il 

logopedista potrà condividere suggerimenti e consigli ricamati sugli aspetti 

linguistici rilevati, ad esempio l’uso di frasi semplici e chiare, l’anticipazione del 

significato di nuove parole che verranno introdotte nella spiegazione, la 

costruzione di un piccolo quadernino dove tenere traccia delle nuove parole 

incontrate nello studio, l’assegnazione di consegne chiare e non ambigue. Molte 

volte saranno gli insegnanti stessi, dopo aver compreso la situazione, a proporre 

strategie efficienti. 

Un altro fondamentale aspetto che è necessario sottolineare è che la logopedista 

del centro audiologico non è quasi mai la figura riabilitativa territoriale di 

riferimento del bambino, qualora la presa in carico logopedica non si sia 

conclusa. È quindi buona prassi condividere e integrare le osservazioni del 

centro di III livello con quelle che la collega del territorio ha condotto sul 

bambino e in concerto cercare di studiare i consigli più appropriati da fornire al 

corpo docente del bambino. 

  

L’insegnante e le abilità di studio 

Uno dei compiti del lavoro dell’insegnante è quello di favorire nello studente un 

adeguato ed efficace metodo di studio. È bene convincersi che non vi è un 

metodo necessariamente “migliore”, perché il metodo di studio è innanzi tutto 

personale: parte dalle capacità cognitive, dalle esperienze e dai punti di forza o 

di debolezza di ogni studente. Inoltre, il metodo di studio è flessibile poiché si 

deve adeguare alle singole discipline, alle richieste degli insegnanti e al tipo di 

verifica. Un metodo di studio non si può insegnare, deve essere imparato 

mediante tentativi riusciti ma anche errori. Uno studente ipoacusico, come ogni 
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studente, raggiunge la sua autonomia solo quando ha acquisito una personale 

strategia di studio efficiente. Anche in questo ambito diventa importante un 

approccio interdisciplinare dove insegnanti, educatori, logopedista e psicologo 

trovano e suggeriscono i modi per maturare le componenti fondamentali di uno 

studio responsabile ed utile, quali l’organizzazione, la capacità di elaborare i 

contenuti e la sensibilità meta-cognitiva. Ad uno studente viene chiesta la 

capacità di programmare e di pianificare il proprio lavoro di studio domestico 

nel tempo e di saper identificare obiettivi e mezzi per apprendere. Gli 

insegnanti possono sostenere questo sforzo quando, nella loro didattica, sono 

chiari prima con se stessi sugli obiettivi che vogliono raggiungere, sui tempi e i 

modi delle lezioni e delle verifiche. Le frasi degli insegnanti come “non so 

quando interrogo”, “forse lo chiedo”, “vedremo” o “preparatevi su tutto” non 

stimolano l’organizzazione personale e quindi non favoriscono il sedimento di 

un adeguato metodo di studio. 

Agli studenti viene chiesto di saper rendere personali i contenuti. Durante le 

lezioni maestri e professori potrebbero far riassumere a qualche studente 

quanto fatto la volta precedente oppure chiedere cosa gli alunni conoscono su 

un nuovo argomento. Utile diventa anche far rispiegare a qualche studente 

quanto appena detto. Infine, gli insegnanti possono stimolare gli studenti a 

trovare strategie di memorizzazione e chiedere i motivi per cui una verifica è 

stata considerata difficile o facile. Si tratta di far emergere, lentamente, la meta-

cognizione della propria attività di studio e delle proprie abilità di 

apprendimento.  È importante notare qui che tutti consigli relativi al metodo di 

studio non sono indirizzati solo al bambino o al ragazzo con apparecchi o 

impianto: vanno bene per tutti, udenti e non.  Questo approccio, che sottolinea 

l’utilità per tutto il gruppo classe, è un ulteriore metodo per arrivare ad una 

reale scuola inclusiva.  

Può essere interessante segnalare che gli studenti, se stimolati e guidati, sono in 

grado di dire quali sono le strategie che i professori mettono o non mettono in 

pratica e che sono particolarmente utili. Si veda come esempio la tabella che 

riporta alcune delle attenzioni didattiche proposte da studenti ipoacusici ai loro 

docenti per gli incontri svolti nell’ambito del progetto “ABCi sentiamo a 

scuola”.   
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 Considerazioni e suggerimenti proposte da studenti con apparecchi acustici o 

impianto cocleare 

 

 

Quali sono le cose 

che i tuoi 

professori 

mettono in pratica 

e ti sono 

particolarmente 

utili? 

• Dire il numero della pagina che stanno seguendo durante la 

spiegazione 

• Usare la LIM con i files integrativi sull'argomento 

• Essere chiari e precisi nel formulare le domande durante 

l'interrogazione 

• Scrivere alla lavagna i compiti per casa, qualche concetto 

complicato, i passaggi chiave importanti per lo studio  

• Scrivere i compiti sul registro elettronico 

• Usare schemi e mappe concettuali 

• Avvisare quando un argomento non è presente sul libro di 

testo 

• Usare i sottotitoli nei film e nei documentari 

• Durante le spiegazioni muoversi il meno possibile per la classe 

 

 

Quali sono le cose 

che i tuoi 

professori non 

mettono in pratica 

e potrebbero 

essere 

particolarmente 

utili? 

 

• Scrivere alla lavagna i punti principali della spiegazione  

• Parlare più lentamente così riesco a scrivere gli appunti 

• Consegnare il materiale che usano durante la spiegazione  

• Ripetere le risposte date dai miei compagni  

• Permettere di registrare le lezioni  

• Fare un riassunto orale degli argomenti trattati nella lezione 

precedente 

• Fare schemi utili per lo studio  

• Specificare gli argomenti delle verifiche  

• Non fare una verifica domani di una spiegazione fatta oggi 

 

Valutazione degli Incontri  

Alla fine di ogni incontro informativo-formativo è buona regola chiedere ai 

presenti una valutazione immediata delle proposte dell’incontro, con lo scopo di 

conoscere l’utilità e la spendibilità dei contenuti formativi. Le informazioni 

fornite saranno utili anche per migliorare la qualità degli interventi futuri. 

Nell’esperienza di “ABCi sentiamo scuola” i punti di forza più spesso segnalati 

(e dunque più apprezzati) sono stati i seguenti: interventi chiari, immediati e 

semplici; suggerimenti e informazioni ritenuti pratici, utili ed efficaci. La 

presenza, il confronto alla pari e la comunicazione tra professionisti, 

insegnanti, e genitori viene considerato un valore aggiunto alla formazione. 
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Similmente, i punti di difficile attuazione secondo gli insegnanti sono i seguenti: 

difficoltà a mantenere la classe in silenzio (gli studenti sono rumorosi); ottenere 

i fondi per allestire aule con poco riverbero; poco tempo a disposizione degli 

insegnanti per capire ed essere pronti a rispondere alle esigenze dello studente 

ipoacusico.  

  

Conclusioni  

La complessità dei problemi da affrontare per un’equa e fattiva inclusione nel 

gruppo classe di un alunno ipoacusico spinge sempre di più ad una 

collaborazione interdisciplinare tra i professionisti dell’area sanitaria e chi 

lavora all’interno delle istituzioni scolastiche. Una formazione-informazione 

condivisa rappresenta certamente la miglior leva per un’inclusione efficace del 

bambino o del ragazzo ipoacusico. 

L’arricchimento dato dalla condivisione delle diverse competenze e la 

comprensione dei valori di una reale inclusione, dove si mira all’equità e non 

solo all’uguaglianza, portano al benessere e al successo comunicativo-linguistico 

e relazionale dello studente. Tutte pratiche che possono portare noi 

professionisti della sanità e dell’insegnamento al vero obiettivo finale: il 

bambino o il ragazzo ipoacusico che finalmente dice “io faccio come gli altri”.  
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4.9  
Creare Materiali Per La Prima Infanzia: Quando Note 
Musicali, Immagini E Sillabe Si Incontrano 
Elena Baboni, Laura Chittolina e Federica Crovetti 
 

Ascoltare o fare musica può portare molti benefici. Oggi sappiamo, grazie a 

numerose ricerche, che la musica ha un effetto positivo non solo sull’educazione 

all’ascolto ma anche su molte altre abilità quali la percezione, il linguaggio e la 

motricità. Nel seguente articolo cercheremo di illustrare come gli studi teorici e 

l’ambito clinico logopedico abbiano potuto trovare espressione, manifestandosi 

attraverso filastrocche, musica e arte figurata. Il risultato è Doremiao, un libro a 

più livelli di utilizzo: da quello professionale, in ambito medico, a quello ludico. 

L’idea è stata quella di voler creare uno strumento volto a stimolare la 

percezione e la familiarità con suoni linguistici, già dalle prime fasi di sviluppo 

del linguaggio. Far valere contemporaneamente le ragioni di una logopedista, di 

una musicista e di un’illustratrice è stato tutt’altro che semplice... ma non 

possiamo certo dire che non sia stato divertente.  

 

Partiamo dalle Origini 

Per tutti i bambini la fase di acquisizione del linguaggio è un processo tanto 

naturale quanto impegnativo proprio per le innumerevoli abilità che vengono 

messe in gioco. Lo sviluppo del linguaggio può essere potenziato e incentivato 

se associato alla musica e veicolato dalla voce cantata. La musica infatti sembra 

essere un mezzo espressivo ideale da utilizzare essendo immediato e fruibile sin 

dai primi anni di vita, anche nella vita intrauterina. Nel grembo materno il feto 

è immerso in un mare di suoni, può sentire la voce materna, i suoni e i rumori 

esterni. La percezione dei suoni esterni inizia nell'ultimo trimestre della 

gravidanza, il feto può sentire i suoni esterni (tra i 250 e i 4000 Hz) e reagire 

diversamente a seconda della sorgente sonora. A pochi giorni dalla nascita il 

bambino preferisce i suoni della lingua a cui è esposto e le caratteristiche 

acustiche della voce femminile (voce materna), è in grado di discriminare le 

diverse caratteristiche ritmiche della lingua e i contrasti fonetici. Nei primi sei 

mesi preferisce i suoni vocali tipici della lingua della madre e intorno a dieci 

mesi inizia il processo di comprensione del vocabolario, favorendo il repertorio 

fonemico della lingua a cui è esposto e perdendo la capacità di discriminare le 

variazioni fonetiche che non ne fanno parte.  Alla nascita predilige canto e 

musica in particolare se veicolate dalla voce materna.  
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La voce materna ha una forte valenza affettiva, e la voce umana è più efficace 

per veicolare un'informazione rispetto ad una voce registrata. In questa fase, il 

babbling (o lallazione) costituisce un passaggio di fondamentale importanza. 

Attraverso il babbling il bambino si allena a produrre i suoni della lingua a cui è 

esposto e sperimenta le relazioni esistenti tra i movimenti del cavo orale e il 

segnale acustico corrispondente. È inoltre noto come l’informazione verbale sia 

maggiormente percepita se inserita all’interno di una melodia. Le prime parole 

utilizzate dai bambini hanno una somiglianza fonetica che non è casuale con 

l'uso dei suoni e delle strutture sillabiche caratteristiche del babbling. Questo 

allenamento favorisce la produzione delle prime parole che entreranno a far 

parte del suo vocabolario. La pratica della produzione del babbling è molto 

importante per la stimolazione del doppio feedback legato a due tipi di input 

vocale: la parola degli altri e la produzione del bambino che sperimenta la 

relazione fra impressioni tattili, cinestesiche visive e la sensazione uditiva. In 

questa fase la produzione verbale è sempre associata alla comparsa dei gesti 

(deittici con funzione richiestiva e dichiarativa).  

 

Musica e Linguaggio 

Il legame tra musica e linguaggio è dunque molto forte, entrambi utilizzano lo 

stesso canale sensoriale uditivo-verbale-motorio. Anche un’analisi a livello di 

sedi cerebrali mostra relazioni tra l’elaborazione del linguaggio e la 

classificazione dei suoni. Per comprendere questo legame ed il perché la 

componente musicale sia di fondamentale importanza in uno strumento come 

Doremiao, è necessario intersecare logopedia e neuromusic e capire cosa 

avviene nel cervello dei musicisti professionisti. L’inizio precoce degli studi 

musicali ed il quotidiano allenamento porterebbero ad una vera e propria 

riorganizzazione cerebrale. Questa plasticità sarebbe responsabile di 

cambiamenti strutturali e funzionali nelle regioni responsabili dell’elaborazione 

linguistica e di una sovrapposizione parziale delle reti neuronali che rispondono 

sia alla musica che al linguaggio. Ciò favorirebbe l’elaborazione di elementi base 

del linguaggio (sillabe e vocali). Si hanno inoltre vantaggi nella discriminazione 

fonetica a cui sottostanno non solo processi di miglior risoluzione acustica ma 

anche processi mnemonici che coinvolgono la memoria a breve termine e la 

memoria di lavoro. Il rapporto tra le abilità uditive e motorie inoltre, si 

manifesta sin dalle prime fasi dello sviluppo del bambino. La musica evoca 

naturalmente attività motorie ritmicamente organizzate come ad esempio 

battere il tempo. I circuiti linguistici e motori sono supportati da fasci di fibre 

che connettono il lobo temporale con le aree frontali premotorie. I circuiti 
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motori si attivano non solo durante la pratica musicale ma anche durante 

l’ascolto. I bimbi piccoli, soprattutto dagli 0 ai 3 anni, sono sensibili all’ascolto 

di qualsiasi tipo di musica. Le fibre nervose nell’arco dei primi tre anni di vita 

sarebbero sottoposte ad un processo continuo di mielinizzazione. La mielina, 

oltre ad avere la funzione di isolamento, parteciperebbe alla trasmissione 

dell’impulso nervoso rafforzandone la funzione. La stimolazione integrata di 

componente uditiva, visiva e motoria sembrerebbe avere una ricaduta positiva 

sullo sviluppo del linguaggio.  

 

Doremiao 

Su questo filone si inserisce uno strumento come Doremiao. L’idea di 

Doremiao è nata dalla scarsità di materiali specifici pensati per favorire la 

stimolazione del linguaggio nelle prime fasi (0-3 anni).  La sfida era quella di 

riuscire a stimolare più funzioni che favorissero lo sviluppo delle abilità 

linguistiche dei bambini percorrendo le tappe dello sviluppo fisiologico.  

Fondere logopedia, musica ed immagine significa entrare nell’idea di base del 

progetto e mettere ogni disciplina a servizio dei concetti scientifici, capirne le 

esigenze (che spesso vengono molto prima di quelle puramente narrative e 

artistiche), pur avendo l’obiettivo 

di creare un ambiente “magico”, 

adatto al “dialogo terapeutico” 

con bambini anche molto piccoli. 

Doremiao è un albo con CD 

diventato in seguito una app. Il 

libro presenta sillabe 

musicate/cantate prodotte dagli animali, con ogni pagina costruita su 

un'immagine, una frase in rima e una traccia audio cantata con la sillaba 

corrispondente. Una pagina esplicativa del libro è proposta di fianco. Nella app 

le immagini diventano il supporto su cui esercitare anche il movimento, 

toccando. L’azione di toccare le immagini, contemporaneamente all’ascolto e al 

canto, può quindi potenziare questo strumento di apprendimento. Si tratta di 

un modo semplice per fornire una stimolazione percettiva ai bimbi che stanno 

imparando a parlare. Le immagini vogliono catturare l’attenzione e dare alle 

canzoni una rappresentazione visiva. Le filastrocche in rima sono il filo 

conduttore che crea l’intera storia. La proposta dell’uso di filastrocche e 

canzoncine, come quelle che si possono trovare in questo libricino, può essere 

utile perché si connota di una forte valenza emozionale fornendo degli stimoli 

piacevoli che allo stesso tempo favoriscono alcune abilità come l’imitazione e la 
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memorizzazione. Senza dimenticare il valore affettivo e il potere “calmante” che 

le ninnenanne e le filastrocche hanno sui bambini. Si è pensato di associare un 

animale ad ogni sillaba cantata in modo che la potesse rappresentare 

visivamente. Sono stati presi in considerazione il nome, il verso, le 

caratteristiche peculiari dell’indole e l’ambientazione. Gli animali vogliono 

inoltre raffigurare le azioni che un bimbo svolge quotidianamente nell’arco 

della giornata a partire dal primo risveglio. Ogni traccia cantata ha come testo 

una sillaba e le sillabe sono ordinate secondo l'ordine di acquisizione naturale 

dei fonemi. Altezze e durate delle melodie sono state scelta in base al tipo di 

sillaba e tratti consonatici e le tonalità delle canzoncine sono facilmente 

cantabili. È stato utilizzato il range di frequenze medio della voce femminile e 

gli intervalli delle note delle melodie non superano l’intervallo di quinta giusta. 

Le sillabe richiamano la lallazione, la ripetizione stimola il senso del ritmo e la 

variazione ed il cambio di vocale stimolano l'attenzione. Ad ogni animale è stato 

abbinato uno strumento musicale in modo che ci fosse un timbro specifico a 

caratterizzarlo. L’ippopotamo con il suo passo pesante non poteva altro che fare 

“po” ed essere caratterizzato dal suono possente del trombone e gli archi dal 

suono leggero e delicato non potevano che impersonare il “fa” della dolce 

farfalla. Ogni traccia ha una melodia, un ritmo ed una sonorità per creare 

l’atmosfera musicale di ogni personaggio. Alcune canzoni risultano inusuali (ma 

solo all’orecchio adulto!) perché sono stati utilizzati diversi tipi di scale musicali 

(maggiori, minori armoniche e melodiche, esatonali, ecc). Le immagini sono 

molto semplici e vivaci, estremamente colorate e sono stati scelti colori acrilici 

molto saturi e pastelli cretosi per riprendere alcune sfumature. Tutte le 

raffigurazioni escono dall’immaginario stereotipato degli animali che siamo 

abituati a vedere, sia per forma che per colore e dimensioni. Questo per 

stimolare le abilità di integrazione visuo-percettiva del bambino che 

sicuramente noterà la minuscola zanzara in mezzo a tanti altri animali e che 

immaginerà la parte mancante della giraffa uscire dal libro.  

 

Lavori in corso 

Nell’iter di revisione editoriale si è pensato di utilizzare un robusto cartonato, 

adatto per la fascia di età 0-3 anni, garantendone una migliore impugnabilità e 

potenziandone la longevità tra le mani dei bambini. Il desiderio era di realizzare 

un oggetto attraente per i piccoli lettori in sede di terapia e nella normale 

fruizione a scuola, in biblioteca, a casa. Il libro è stato pensato non solo per gli 

addetti ai lavori (logopedisti che trattano bambini con diverse tipologie di 

difficoltà di linguaggio) ma anche per insegnanti (di nidi e scuole dell’infanzia) 
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o genitori per i quali non c’è un vero e proprio manuale d’istruzioni.  Doremiao 

è stato uno spunto per l’attuazione di molti laboratori organizzati da insegnanti 

che lo hanno sperimentato nelle attività scolastiche quotidiane e che lo 

continuano ad utilizzare. La necessità è stata quella di “vestire” uno strumento 

logopedico di leggerezza e di gioco favorendo un approccio integrato che 

potesse servire da stimolo per sviluppare in modo armonico memoria, 

linguaggio, visuo-percezione e motricità. Da qui si sono aperte nuove 

prospettive e nuovi impulsi per costruire un seguito, chiamando in campo ciò 

che avviene dopo la lallazione. Lavori in corso. 
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Elena Baboni, illustratrice, grafica e pittrice, è diplomata in restauro pittorico, si occupa 

di illustrazione e arti applicate, editoria e didattica artistica. Laura Chittolina è 

logopedista libero professionista e musicista, laureata in logopedia, saxofono classico e 

saxofono jazz. Si occupa principalmente della riabilitazione di bambini con disturbi di 

linguaggio e di apprendimento ed è parte del quartetto di saxofoni Eccetera Saxophone 

Quartet. Federica Crovetti è logopedista presso l’unità operativa di neurospichiatria per 

l’infanzia-adolescenza dell’azienda socio-sanitaria “C. Poma” di Mantova, si occupa 

principalmente della riabilitazione di bambini con disturbi di linguaggio e di 

apprendimento. Ha svolto attività didattica per il corso di laurea in logopedia presso la 

sezione di Mantova dell’università degli studi di Milano.  

Le autrici del capitolo hanno ideato, costruito e pubblicato insieme il libro con CD audio 

e l’applicazione software per smartphone e tablet “Doremiao”.



335 

 

 

4.10 
Il Decalogo “Anti-Bufale” Condiviso 
Franco Marchetti 

 

Cancro curato con bicarbonato di sodio o con veleno di scorpione, farmaci che 

servono solo ad arricchire le case farmaceutiche, vaccini responsabili 

dell’autismo e, per rimanere nel campo dell’otorinolaringoiatria, gocce 

“miracolose” che promettono di ridonare l’udito. L’elenco di notizie false che 

circola sul web è lunghissimo. Così come è lungo l’elenco dei pazienti che si 

presentano dal medico con informazioni e convinzioni pericolosamente 

scorrette. E va già bene quando le riportano al medico che può cercare di 

convincerli dell’errore. Quello delle fake news rappresenta un fenomeno 

estremamente pericoloso per i riflessi che può avere sulla salute della 

popolazione. Come arginare un fenomeno che sta assumendo le caratteristiche 

di una vera e propria deriva antiscientifica? 

 

Passato e presente 

C'è da dire che maghi e ciarlatani ci sono sempre stati e hanno sempre fatto le 

loro vittime, e non solo fra le persone meno istruite. Ma oggi c’è una profonda 

differenza rispetto a quanto accadeva anche solo un paio di decenni fa. Nel 

passato, infatti, il fenomeno era di gran lunga inferiore in termini di diffusione e 

più spesso si trattava di episodi circoscritti. Con qualche eccezione: la diffusione 

di bufale attraverso giornali e televisioni aveva fatto esplodere alla fine degli 

anni Novanta il caso Di Bella che, proprio per la risonanza datagli dai media, 

aveva avuto modo di impattare su un gran numero di persone e di fare molte 

“vittime”. 

Ma quello che può accadere e accade oggi in termini di rapidità di diffusione 

delle notizie fa impallidire il caso Di Bella: una qualsiasi affermazione postata 

sul web ha la possibilità di diventare “virale” e di coinvolgere in maniera 

estremamente rapida, anche emotivamente, centinaia di migliaia se non milioni 

di persone. In questo modo è possibile che il numero di adesioni a quella 

determinata affermazione si moltiplichi in maniera esponenziale fino a far 

nascere dal nulla comunità di fan, di “credenti”. 

 

Il ruolo di internet  

Responsabile di questa rapidità di diffusione è internet, uno strumento senza 

dubbio utilissimo che offre a chiunque la possibilità di accedere alle 

informazioni, ma che espone anche a rischi chi lo utilizza. Come per tutti gli 
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altri strumenti infatti, dipende da come lo si usa. Per utilizzarlo al meglio è 

necessario che chi naviga la faccia con “senso critico”.  

Il problema è che non tutti coloro che lo utilizzano hanno la capacità di 

distinguere il vero dal falso e anche internet non lo fa; così accade che fake 

news come quella che i vaccini causano l'autismo riesca fare il giro del mondo e 

a mettere milioni di madri in apprensione, prima di venir smentita da fonti 

scientifiche autorevoli che riescono fortunatamente a convincere la maggior 

parte persone, “recettive” al messaggio scientifico. Ma non tutti si fanno 

convincere e continuano a sostenere e spesso a difendere la bufala. E non si 

tratta di poche persone. Probabilmente sono le stesse che anni fa erano vittime 

di maghi e ciarlatani e che hanno alcune caratteristiche in comune. In genere 

sono quelle che vedono dappertutto l'inganno e l'interesse, sono i Napalm 51 

della salute secondo i quali le multinazionali del farmaco (e non solo loro) sono 

“il male assoluto” e hanno tutto l'interesse a vendere i vaccini a milioni di 

allocchi nel mondo piuttosto che ostacolare la diffusione di terapie 

“miracolose”. Sono quelli che accusano le stesse multinazionali di aver messo i 

bastoni fra le ruote prima a Luigi Di Bella, che alla fine degli anni Novanta del 

secolo scorso sosteneva di aver scoperto un metodo per sconfiggere il cancro, 

poi a Davide Vannoni che nel 2013 col suo metodo “Stamina” proclamava di 

essere in grado di salvare migliaia di bambini con malattie neurodegenerative 

per le quali la scienza non aveva ancora trovato un rimedio. Salvo ignorare, o 

addirittura non far caso che sia Di Bella, sia Vannoni non avevano un solo dato 

pubblicato che desse valore scientifico alle loro presunte ricerche. 

 

Il caso novax 

Un esempio molto attuale di quanto possono essere pericolose le fake news è 

rappresentato dal movimento che si oppone ai vaccini. È sufficiente digitare 

novax su un motore di ricerca per approdare con pochi click alla pagina del 

Coordinamento del movimento italiano per la libertà di vaccinazione3. E qui le 

fake news si sprecano: vi si può leggere che i vaccini contengono sostanze 

altamente pericolose per la loro tossicità quali mercurio, alluminio, sostanze 

cancerogene, virus e contaminanti. E ancora, che la scienza è “mortificata dagli 

interessi economici e del potere”, che “assistiamo sempre di più allo strapotere 

delle grandi case farmaceutiche nella definizione delle strategie di politica 

sanitaria del mondo”, fino a sostenere che la stessa “OMS è diventata 

un’agenzia di diffusione delle politiche di marketing”. E siccome, nella loro 

antiscientificità, sono convinti di questo, ne hanno fatto una autentica crociata, 

facendo proseliti fra le persone più influenzabili. Sono diventati degli 

“influencer” seguiti da migliaia di “follower”. 
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Fortunatamente restano una minoranza, ma sono talmente rumorosi da essere 

riusciti a farsi aprire le porte della politica. E in una situazione in cui, per la 

prima volta dopo anni, la copertura vaccinale in alcune zone d'Italia, soprattutto 

per il morbillo, è scesa sotto le soglie di guardia, (tanto da non poter assicurare 

l'immunità di gregge, a vantaggio soprattutto dei bambini più deboli, leucemici, 

immunodepressi, bambini che non possono essere vaccinati) sono riusciti a 

imporre in qualche modo la loro posizione ai rimedi escogitati dal Ministero 

della salute. 

Basti pensare ai pasticci che hanno circondato la proroga dell'autocertificazione 

di avvenuta vaccinazione (o anche solo dell'avvenuta richiesta all'ASL) per poter 

regolarizzare l’iscrizione a scuola dei loro figli. 

 

Cosa fare 

Come contrastare fenomeni come questo? Come limitare i danni? Una strada è 

cercare di favorire una crescita delle competenze scientifiche nel pubblico. 

Il fatto che tante “bufale” e falsità riescano ancora a fare proseliti sul Web, e 

talvolta su giornali e Tv, evidenzia infatti quanto sia necessario estendere il più 

possibile l’informazione corretta, perché tutti possano rendersi maggiormente 

conto di quanto sia importante la verità scientifica quando si trattano questi 

argomenti così delicati. 

Sarebbe auspicabile per esempio promuovere la diffusione di semplici ma 

complete informazioni sulle modalità con cui vengono effettuate le ricerche e 

sugli studi clinici che vengono condotti nel lungo e rigoroso cammino che 

conduce allo sviluppo di un farmaco o di un vaccino, dalla prima idea del 

ricercatore fino alla libera vendita in farmacia. Perché molto dipende dalla poca 

conoscenza fra il pubblico dei lettori del rigore che caratterizza il “Metodo 

scientifico applicato alla Ricerca” e che consente di parlare di “Medicina basata 

sull’evidenza”. Si tratta perciò di cercare di offrire gli strumenti per leggere in 

modo critico le notizie relative a salute, farmaci e terapie su internet (e non solo 

lì); tuttavia non si può realisticamente pensare a una rapida alfabetizzazione 

scientifica del pubblico. È perciò importante fornire uno strumento pratico con 

cui chi si mette alla ricerca in internet di informazioni relativa alla salute possa 

quantomeno evitare i rischi maggiori.  

E coloro che si affidano all’web per questo motivo sono davvero molti. Secondo 

un’indagine condotta dal Censis, nel 2014 il 40% degli italiani navigava in rete 

alla ricerca di informazioni sulla salute, cifra che dopo tre soli anni, stando a 

una rilevazione della Fondazione Ibsa, era più che raddoppiata, arrivando 

all’88%. Tuttavia, ciò che più preoccupa delle osservazioni effettuate da 

quest’ultima fondazione è che quasi la metà del campione (il 44%) si affida alla 
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prima pagina proposta dai motori di ricerca senza preoccuparsi 

dell'attendibilità delle fonti. 

Dati raccolti nel 2018 da AIOM dal portale “Tumore ma è vero che?” mostra 

come il 50% degli italiani affermi di sentirsi confuso a causa delle troppe 

informazioni di salute presenti sul web. Nel corso dell’indagine è stato anche 

fatto un censimento delle bufale in circolazione in internet relative ai tumori. 

Ebbene, sono state individuate circa 400 bufale sul rapporto cancro-dieta, 175 

su cure alternative, 160 sulle cause del cancro e 85 su presunte regressioni in 

modo “naturale” del tumore.   

 

Il decalogo UNAMSI 

Alla luce di tutto ciò, come UNAMSI, Unione NAzionale Medico Scientifica di 

Informazione, abbiamo sentito l’esigenza di fare qualcosa, in linea con gli 

obiettivi della nostra associazione. Abbiamo pertanto cercato di trovare un 

modo per aiutare chi si mette alla ricerca di informazioni di salute sul web a 

capire se ciò che sta leggendo è scientificamente valido o, viceversa, è fuorviante 

o addirittura falso. Per questo, anche sulla scorta dei preziosi suggerimenti 

fornitici da CIPOMO (Collegio Italiano dei Primari Oncologi Medici 

Ospedalieri), abbiamo elaborato un “Decalogo” che stimoli il lettore a una 

“lettura critica” dei siti in cui inevitabilmente incappa cercando sul web, 

attraverso un motore di ricerca, informazioni su un problema di salute. 

1. Verificare la fonte. Quando si va su internet e ci si affida a un motore di 

ricerca per saperne di più su un problema di salute, il motore di ricerca propone 

tutta una serie di siti internet che rispondono alla domanda fatta. Ma a questo 

punto bisogna chiedersi: chi è il proprietario del sito, del giornale on line o del 

blog che stiamo consultando? Chi ha interesse a veicolare le informazioni che 

scorrono sotto i nostri occhi? Sono domande da porsi sempre. Approdi garantiti 

sono quelli istituzionali: del ministero della Salute, per esempio, dell’Istituto 

Superiore di Sanità, dell’Agenzia Italiana del Farmaco, degli Ospedali e delle 

Società medico-scientifiche. Un’altra cosa che è importante fare, a maggior 

ragione se si sta consultando un sito non istituzionale, è verificare se a sua volta 

il sito riporta le fonti di provenienza delle notizie pubblicate, una caratteristica 

che è una misura di attendibilità del sito stesso.  

2. Accertarsi dell'aggiornamento del sito. È importantissima la verifica 

della data della pubblicazione: una chiara indicazione dell'attualità di una 

notizia. Su Internet infatti non si perde nulla e può capitare di arrivare su una 

notizia vecchia anche di anni.  

3. Cure mediche: evitare il fai da te. Nessuna informazione scritta può 

sostituire la visita del medico. I contenuti in Rete devono avere “solo” uno scopo 
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informativo e in nessun caso possono sostituire la visita o la prescrizione di un 

medico o il consiglio di un farmacista  

4. Diffidare delle prescrizioni senza visita. Nessun medico serio farà mai 

una prescrizione a un malato sconosciuto senza averlo visitato. Diffidare quindi 

dei siti e degli esperti che indicano farmaci e terapie sulla semplice descrizione 

dei sintomi.  

5. Monitorare il rispetto della privacy. Accertarsi che il proprietario di un 

sito che gestisce le informazioni sulla salute degli utenti (per esempio attraverso 

il servizio "l'esperto risponde") rispetti la normativa sulla privacy. 

6.Valutare con la giusta attenzione blog e forum. Blog e forum possono 

essere fonti utili, ma anche insidiose perché propongono storie di pazienti e dei 

loro familiari che suscitano empatia e coinvolgono emotivamente. Fare 

attenzione perché sono quasi sempre racconti soggettivi, ma non è detto che 

abbiano affidabilità scientifica. 

7. Occhio ai motori di ricerca. Quando si digita una parola chiave il 

risultato della ricerca non mostra un elenco di siti in ordine di importanza, ma 

la selezione può dipendere da molti fattori. I motori di ricerca memorizzano 

scelte e gusti dell’utente e successivamente visualizzano temi e siti in linea con 

le preferenze manifestate nelle navigazioni precedenti. Non fermarsi quindi al 

primo risultato, ma cercare di incrociare più ricerche e più dati. 

8. Non “abboccare” alla pubblicità mascherata. Un sito di qualità deve 

sempre tenere separata l'informazione indipendente da quella pubblicitaria che 

dovrebbe sempre essere palese e dichiarata. 

9. Acquistare con cautela farmaci on line. Acquistare farmaci on line solo 

da farmacie autorizzate. In Italia, tali esercizi devono avere sul loro sito 

l'apposito logo identificativo, comune in tutta l'Unione Europea. Se il sito non è 

legato a una farmacia, comprare un farmaco on line può essere molto 

pericoloso. 

10. Non cascare nella psicosi del complotto. Nel Web capita spesso di 

incappare in notizie catastrofiche sull'effetto di vaccini e farmaci. Non perdere 

mai la capacità di analisi e di critica, e confrontarsi sempre col proprio medico. 

 

 

Suggerimenti sitografici 

https://www.airc.it/cancro/informazioni-tumori/corretta-informazione/terapia-di-
bella 
 
https://www.repubblica.it/cronaca/2018/05/22/news/la_lunga_storia_di_stamin
a-197068738/ 
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https://www.comilva.org/il-manifesto-del-comilva/ 
 
https://www.lastampa.it/2015/11/20/scienza/la-met-degli-italiani-cerca-la-cura-
giusta-su-internet-nZtw6yGsP6XnJzI4t89IJK/pagina.html 
 
https://www.adnkronos.com/salute/sanita/2017/01/26/info-sulla-salute-italiani-
affidano-web_6KjzqkRcndZm88dSZm0b4L.html 
 
https://www.tumoremaeveroche.it/ 
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medicina generale a Milano. Collabora con il Corriere della Sera e Doctor 33. Da 

marzo 2018 è Presidente UNAMSI, Unione Nnzionale Medico Scientifica di 

Informazione, la principale associazione italiana dei giornalisti che si scrivono di 

medicina e salute. 
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4.11  
ABI: Un’Esperienza E Un’Occasione Formativa Scientifica, 
Culturale Ed…Europea 
Andrea Pastore, Saba Battelino e Eva Orzan 

 

L’impianto cocleare è indicato delle sordità in cui vi sia accesso alla 

coclea e una sufficiente funzionalità neurale. Vi sono tuttavia alcuni casi, molto 

rari, in cui l’impianto cocleare è destinato a non avere successo, per la presenza 

di una completa ossificazione cocleare oppure perché l’ipoacusia è associata ad 

una coclea assente o un nervo uditivo deficitario. I bambini con queste 

caratteristiche otologiche possono essere oggi candidati all’impianto uditivo del 

tronco encefalico (Auditory Brainstem Implant, ABI). La parte interna dell'ABI, 

diversamente dall’impianto cocleare, viene chirurgicamente impiantata 

direttamente sul tronco encefalico in modo da bypassare interamente la coclea e 

il nervo acustico. L'ABI, per ripristinare l'udito, stimola direttamente l'area 

uditiva del tronco encefalico. Tutte le fasi di selezione, chirurgia, attivazione e 

riabilitazione richiedono una stretta collaborazione tra audiologi, otologi, 

neurochirurghi, neuroradiologi, riabilitatori ed esperti tecnici. E non solo... 

L’Otorinolaringoiatria e Audiologia Pediatrica dell'IRCCS Burlo 

Garofolo di Trieste e l'Audiologia e l’Otologia del Centro Medico Universitario 

di Lubiana hanno avviato, da un po' di anni, una sinergia di lavoro 

“transfrontaliera”, per i casi rari e complessi, cercando di unire e condividere 

alta tecnologia, abilità chirurgiche e riabilitative, ma anche e soprattutto 

formative. In questo contesto, il primo intervento chirurgico di ABI è stato 

eseguito a Ljubljana nel settembre 2018, mentre la selezione, l'attivazione del 

dispositivo e il follow-up vengono effettuati a Trieste. L'avvio di questo 

programma ABI ha coinvolto, come tutors di eccezione Levent Sennaroglu 

(otochirurgo) e Burcak Bilginer (neurochirurgo) della Facoltà di Medicina 

dell'Università Hacettepe, Ankara, Turchia.  Tutti gli stadi del percorso sono 

stati organizzati in modo da essere associati ad eventi formativi transfrontalieri, 

che si sono svolti un po' a Trieste e un po' a Ljubljana e ai quali hanno 

partecipato medici, tecnici e infermieri delle rispettive nazioni. Questo capitolo 

racconta quest’esperienza da tre punti di vista, cercando di trarne degli 

insegnamenti per il futuro. 

 

Cosa può insegnare l’esperienza di una famiglia 

Trattare di argomenti sanitari senza le opportune competenze risulta 

estremamente complesso e può condurre ad affermazioni inesatte, tuttavia c’è 

un aspetto indissolubilmente legato alla materia sanitaria ed è il sostegno 
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famigliare al malato quale strumento efficace di supporto per contribuire al 

buon risultato di qualsiasi atto medico. Condividendo in maniera convinta 

quanto precedente affermato mi accingo a raccontare di mia figlia Grazia, della 

sua sordità e di come lei e tutta la nostra famiglia si sia lottato ed ancora si lotti 

al fine di offrirle la possibilità di vivere l’ambiente che la circonda ed il mondo 

della comunicazione nel modo più naturale e compiuto, tenendo sempre 

presente la sua condizione generale e le limitazioni connesse agli effetti della 

patologia che l’ha colpita.  

All’età di un anno e quattro mesi Grazia, già ipoacusica all’orecchio 

sinistro per una rara malformazione cocleo-vestibolare, perde completamente 

l’udito anche a destra in seguito ad una meningo-encefalite cagionata da 

pneumococco e favorita dalla malformazione. Dopo un periodo di terapia 

intensiva di circa 20 giorni, tenuto conto degli effetti nefasti causati dalla 

sofferenza encefalica, mia moglie ed io accogliemmo con favore e speranza la 

proposta del team di Otorinolaringoiatria dell’ospedale Burlo Garofolo di 

Trieste, di sottoporre la bambina ad un intervento di impianto cocleare 

sull’orecchio privo di malformazione. A distanza di due anni dall’intervento 

dovemmo però arrenderci all’evidenza del fatto che l’infezione aveva 

irrimediabilmente danneggiato, oltre alla funzione cocleare, anche il nervo 

acustico e con esso ogni possibilità di ridare a Grazia l’udito. Ultima speranza si 

era pertanto rivelata quella di sottoporre la bambina ad un impianto del tronco 

encefalico (ABI), un vero e proprio salto nel buio per noi genitori, soprattutto 

perché, a mente di quanto riferito dai medici, i casi di bambini impiantati ABI, 

in Italia, erano e restano ancora oggi in numero estremamente ridotto. Alla 

domanda: “che fare!” ci risolvemmo nell’essere pronti ad una grande sfida 

fisica, etica e di amore genitoriale, pertanto con spirito risoluto ed il chiaro 

intento di dare a Grazia una speranza, sempre sotto l’attenta guida dell’equipe 

che segue la bambina ormai da 5 anni, cominciammo a cercare gli strumenti 

necessari affinché l’intervento si potesse realizzare. Dovemmo mettere assieme 

soluzioni in grado di combinare una struttura ospedaliera idonea, medici 

chirurghi dell’orecchio esperti e una neurochirurgia infantile all’altezza della 

sfida clinica rappresentata dall’ABI.  

Il percorso, inutile nasconderlo, è stato in salita, poiché le 

professionalità da coordinare non erano né concentrate in un’unica struttura, 

né facilmente reperibili, ma soprattutto non erano, nella loro completezza, 

presenti sul territorio nazionale italiano. Momenti di sconforto e voglia di 

lasciar perdere, non di rado, hanno fatto vacillare i più fermi propositi della 

vigilia, soprattutto se messi a sistema con le aspettative deluse dal precedente 

impianto cocleare, sebbene il limite del presidio non fosse di tipo tecnico o 
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medico, ma legato alla condizione clinica di Grazia in esito alla meningite. 

Saranno stati la responsabilità genitoriale o lo spirito di provvedere nei 

confronti di una figlia a farci andare avanti, fatto sta che il desiderio e la 

determinazione di riuscire hanno, nel tempo, colmato i vuoti creati dal dubbio e 

dalle incertezze. 

La soluzione di compromesso che ha consentito a Grazia di essere 

impiantata con successo, alla fine, è passata attraverso tre realtà: l’Ospedale 

Pediatrico Burlo Garofolo di Trieste con la dottoressa Orzan e la sua equipe, il 

Policlinico Universitario di Lubiana, con la neurochirurgia pediatrica e il 

prezioso supporto della professoressa Saba Battelino, e la mano esperta del 

professor Levant Sennaroglu, il quale ha materialmente provveduto ad inserire 

chirurgicamente l’impianto del tronco encefalico. 

Se la componente sanitaria ha mostrato, fin dal primo momento, una 

capacità di mobilitazione relativamente celere ed operativamente efficace lo 

stesso non può dirsi per le dimensioni amministrativa e burocratica, elementi 

che ingenerano spesso frustrazione e disappunto incidendo negativamente sugli 

obiettivi medici e sulla serenità dei malati, senza tenere conto di quante energie 

sottraggano a tutti coloro debbano provvede al sostentamento di persone in 

difficoltà. Nell’Europa Unita dei diritti e dei doveri condivisi è doloroso 

constatare che, a fronte di dichiarazioni di intenti, regolamenti e direttive, le 

famiglie coinvolte in questi avvenimenti trovino grosse difficoltà ad assicurare 

la piena garanzia di tutti i diritti del malato ed in modo particolare del malato 

pediatrico.  

Occorre ricordare, a titolo di memento, alcune criticità a cui si 

potrebbe dover fare fronte per un intervento chirurgico fuori dal territorio 

nazionale. Anche in ambito comunitario: il sistema amministrativo chiederà 

alla famiglia del paziente pediatrico di compilare, attraverso informazioni 

fornite da una struttura sanitaria pubblica, il modello S2 per cure mediche 

programmate all’estero; il modello S2 dovrà essere approvato e validato da un 

medico legale del servizio sanitario nazionale; i costi, legati alla prestazione 

medica, saranno anticipati dalla famiglia per poi venire eventualmente 

rimborsati fino ad un massimale dell’80% delle spese sostenute; ovviamente 

tutto ciò andrà a buon fine solo se si viene riconosciuti titolari del diritto di 

ricevere le cure sopra citate e se tutto quanto pagato venga preventivamente 

autorizzato. Occorre aggiungere che ogni passo da compiere deve essere sempre 

concordato con l’equipe medica di riferimento in Italia e qualora si venga 

operati all’estero ci si dovrà avvalere di un valido interprete. Per quanto detto in 

precedenza, il danaro necessario dovrà quindi essere reperito per tempo, poiché 

il rimborso avverrà in un momento successivo, tale condizione incide non poco 
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sul bilancio di una famiglia dotata di normali mezzi economici, potrebbe 

pertanto rendersi necessario affidarsi ad una banca per ricevere i soldi 

dell’intervento in prestito, in tal caso si dovranno considerare le possibili 

esposizioni già in corso come, ad esempio, il mutuo per l’acquisto della casa o 

altri prestiti che potranno portare l’istituto di credito a contenere o addirittura 

negare l’erogazione della somma chiesta. Superati gli ostacoli economici e fatto 

l’intervento la famiglia dovrà poi sostenere il ritorno del bambino nella 

comunità di appartenenza, cercando di mettere a sistema scuola, cure 

riabilitative e logopediche, necessità ludiche e di vita sociale. 

Le prefate esigenze di reinserimento evidenziano, qualora ve ne fosse 

ancora bisogno, la totale inadeguatezza del modello burocratico vigente, con un 

primo importante vulnus insito nella politica di assegnazione degli insegnanti di 

sostegno che privilegia la graduatoria degli insegnanti alle competenze ed alle 

esigenze assistenziali, pertanto la scuola potrebbe non supportare il minore in 

difficoltà con personale dotato di adeguata formazione e capacità, nello stesso 

tempo risultano pochi i logopedisti in possesso della formazione necessarie alla 

riabilitazione a favore di sordi preverbali con impianto del tronco encefalico ed 

in ultimo i programmi scolastici ed i metodi di insegnamento non tengono in 

alcuna considerazione metodologie volte ad integrare bambini con deficit 

funzionali e comunicativi, per queste ragioni sarebbe auspicabile creare una 

rete di competenze e professionalità che parta dalla famiglia, ma che giunga a 

tutti i gangli del sistema sociale e burocratico. Certamente esiste il lavoro 

encomiabile del terzo settore, tuttavia questo deve mantenere una posizione 

sussidiaria rispetto allo stato sociale che ha invece il dovere, nel rispetto della 

Costituzione italiana, di garantire i diritti di tutti i cittadini, con particolare 

riguardo ai più deboli. 

La fortuna ha voluto che Grazia incontrasse, lungo il suo percorso, 

figure professionali di altissimo profilo che l’hanno sostenuta ed hanno 

consentito a noi, come famiglia, di fare scelte, nei limiti del possibile, accurate 

ed oculate.  Dall’epoca in cui la bambina fu impiantata con l’impianto cocleare, 

e fino ad oggi la fortuna ci ha assistito, la rete di cui si è detto in precedenza si è 

creata quasi per germinazione naturale, pertanto a partire dalle maestre di 

sostegno e passando per le logopediste, i medici ed il personale sanitario, 

ciascuno ha operato orientandosi verso il comune obiettivo di offrire a Grazia 

una vita dignitosa e serena, tuttavia questo è stato il risultato della buona 

volontà dei singoli e non di un modello standardizzato e certificato, cosa che si 

dovrebbe puntare a realizzare. Resta inteso che la fortuna o la buona volontà dei 

singoli non possono bastare e non sempre hanno accompagnato il destino di 

Grazia, peraltro ogni azione necessita di coordinamento, spirito d’iniziativa e 
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decisioni prese talvolta con estrema rapidità ed in assenza di un quadro di 

situazione pienamente chiaro. Ad oggi Grazia procede verso un miglioramento 

lento, ma costante delle proprie capacità ed abilità comunicative, la strada è 

certamente lunga ed ancora ricca di insidie, ma la bambina ha mostrato di avere 

tutte le capacità per farcela. Famiglia, fortuna, impegno, dedizione, 

competenza, professionalità, sistema, sembrano tutti elementi avulsi dal tema 

trattato, in realtà sono un moltiplicatore di forza ed un esempio da seguire per 

chiunque voglia affrontare la sfida tortuosa dell’impianto al tronco encefalico. 

 

L’esperienza dell’otochirurgo a Ljubljana 

…Grazia, la sua famiglia, chirurghi turchi, italiani e sloveni, infermieri di sala 

sloveni, neurofisiologi austriaci e sloveni, il team anestesiologico sloveno di 

terapia intensiva, il sistema finanziario italiano e sloveno, l’azienda produttrice 

dell’impianto ed in seguito anche i giornalisti italiani e sloveni: l’intera 

esperienza dell’ABI di Grazia è stata intensa, lunga, interessante e profonda. È 

un arduo carico professionale ed emotivo, se il risultato finale non dipende 

soltanto dal tuo impegno, e se è la prima volta nella tua vita che stai provando a 

raggiungere un nuovo grosso obiettivo, mettendoti in relazione con persone 

conosciute e nuove. Una responsabilità che deve unire sicurezza personale e 

fiducia in tutte le persone coinvolte. 

Ho conosciuto Grazia quasi quattro anni fa quando, nell’ambito della 

convenzione per i casi otochirurgici complessi tra il policlinico di Ljubljana e il 

Burlo l’abbiamo operata una prima volta per chiudere una fistola di fluido 

perilinfatico causata da una malformazione dell’orecchio medio e interno. La 

volta dopo è stato per una petrosectomia subtotale che isolasse le 

comunicazioni anomale (purtroppo non limitate alla sola fistola alla finestra 

ovale, come inizialmente sperato) e un contemporaneo impianto cocleare 

controlaterale.  Ero sempre preoccupata di ricevere, da Trieste, delle cattive 

notizie sulla sua salute.  Come quando sono stata informata che non c’erano 

stati miglioramenti con l’impianto cocleare. Ogni passo del percorso è stato 

sempre discusso e condiviso con Eva Orzan, che aveva in cura Grazia e la sua 

famiglia. La famiglia e noi due (Saba Battelino e Eva Orzan) abbiamo discusso e 

avviato molti contatti prima convincerci che l’ABI sarebbe stata una scelta 

percorribile per Grazia, con Ljubljana la sede chirurgica adatta. Un breve 

percorso italiano non ha avuto un seguito operativo, e anche il confronto con i 

neurochirurghi tedeschi, durato più di un anno e mezzo di intensa 

comunicazione, con ripetuti invii di immagini radiologiche e di dettagli clinici 

non ha sortito frutti soddisfacenti. La finale decisione di eseguire l’intervento 

chirurgico a Ljubljana è da ascrivere primariamente alla mia collaborazione con 
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il direttore del dipartimento di neurochirurgia del policlinico di Ljubljana 

(iniziata nel 2005 per la chirurgia di confine) e all’esperienza in ambito 

pediatrico della neurochirurgia e della terapia intensiva slovene: potevamo 

affidarci e fidarci di un coordinamento assieme.  

Il passo successivo è stato trovare e organizzare la partecipazione e la 

supervisione di chirurghi che avessero una grande esperienza in ABI pediatrici. 

L’esperienza è una caratteristica sostanziale, ma non unica. In queste 

circostanze c’è bisogno di figure amiche, oltre che ottimi collaboratori: le 

decisioni otochirurgiche preoperatorie e le possibili difficoltà operatorie di 

questo caso erano state negli anni discusse e condivise anche con colleghi 

israeliani, statunitensi e turchi fino alla scelta di quest’ultimi.  

Definire una data precisa doveva considerare gli impegni dei chirurghi turchi, 

italiani e sloveni, e la disponibilità dei genitori, con una il terzo figlio in arrivo di 

lì a pochi mesi. Il letto in terapia intensiva pediatrica doveva essere riservato. 

Ho preparato il personale e fornito istruzioni dettagliate alle sale di 

neurochirurgia, condividendo anche con infermieri di sala tutti i passaggi della 

procedura chirurgica, dello strumentario necessario, della partecipazione di 

chirurghi stranieri e di osservatori. È stato necessario individuare 

un’anestesista con ampia esperienza in ambito neurochirurgico pediatrico. È 

stata direi una piacevole conferma vedere tutti i sanitari felici di partecipare a 

questa nuova esperienza, con dimostrazioni di supporto, a dispetto del fatto che 

una nuova chirurgia, con personale “da fuori”, significa molta flessibilità ed uno 

sforzo aggiuntivo per funzionare all’unisono. La parte più complessa e 

ostruzionista è stata l’amministrazione finanziaria di entrambi i Paesi: lettere, 

e-mail, viaggi da ufficio a ufficio per capire e per riuscire a superare gli ostacoli 

burocratici.  

Ma ecco che la data dell’intervento è fissata: tutti i chirurghi coinvolti hanno 

confermato la loro partecipazione, l’azienda produttrice dell’ABI ha messo a 

disposizione i loro ingegneri ed elettrofisiologi provenienti anche da Innsbruck, 

i neurofisiologi sloveni sono pronti, il programma operatorio con  “tempi di 

intervento non regolari” è stato convalidato; il posto in terapia intensiva 

disponibile, le autorizzazioni per le figure professionali ospiti nelle nostre sale 

chirurgiche ottenuti da Trieste e Ljubljana, i consensi firmati e…la nascita del 

fratellino di Grazia prevista un mese prima dell’intervento. Solo un raffreddore, 

un volo in ritardo, un imprevisto sulla strada, un trauma o una malattia di una 

sola delle figure coinvolte, avrebbe rovinato tutti i nostri piani. Fortunatamente 

Grazia e la sua mamma con il fratellino appena nato, nel fine settimana prima 

dell’intervento, erano tutti in buona salute. Ci siamo incontrati a Trieste e 

abbiamo viaggiato assieme verso Lubiana. Grazia è stata ricoverata, con accanto 
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suo papà, all’ospedale pediatrico dell’University Medical Centre di Ljubljana ed 

è stata preparata per il giorno successivo. I 12 professionisti di 4 paesi si sono 

tutti presentati, un ultimo scambio di informazioni con il papà di Grazia e poi 

pronti per il cambio di divisa in sala. Tutti si erano confrontati diverse volte e 

nonostante ciò vi sono state anche delle estemporaneità e delle correzioni 

dell’ultimo minuto. Dopo la preparazione anestesiologica, la parte destra del 

corpo e la testa sono state messe in posizione. A questo punto entrambi gli 

elettrofisiologi dall’Austria e dalla Slovenia hanno riunito il loro strumentario e 

si sono preparati per il monitoraggio intraoperatorio dei nervi cranici. I 

chirurghi hanno scambiato le ultime parole con gli infermieri di sala, si sono 

lavati, e l’intervento ha avuto inizio. A dispetto di una situazione non routinaria 

con approcci nuovi e con metodi di adattamento, lo spirito durante l’intervento 

è stato positivo. Tutti in sala (e molti anche al di fuori della sala) stavano 

esultando per come l’intervento stesse andando liscio, ed anche per il buon 

risultato elettrofisiologico. Dopo la chirurgia Grazia è rimasta ancora sedata e 

sono subentrati i medici e gli infermieri della terapia intensiva. Il mattino dopo, 

svegliata, ha potuto vedere il papà, la mamma e il fratellino. Al terzo giorno 

dopo la chirurgia, Grazia è tornata in Italia, per un’ulteriore settimana di 

ricovero post-chirurgico al Burlo Garofolo. Due mesi dopo sloveni e italiani di 

nuovo insieme, ma stavolta è è stato il team sloveno a spostarsi a Trieste per 

partecipare all’attivazione dell’impianto uditivo al tronco, in anestesia e in sala 

operatoria prima, in stanza di riabilitazione per l’attivazione in modalità 

comportamentale il pomeriggio. 

Infine, è arrivato anche il momento di condividere i risultati e le difficoltà 

incontrate, con i colleghi italiani e sloveni e anche con il grande pubblico 

attraverso la stampa e la televisione.  Anche in questo caso le decisioni vanno 

condivise con la famiglia e approvate poi dalle organizzazioni ospedaliere 

coinvolte.  

Mi ha emozionato, negli anni, osservare il modo in cui la famiglia ha creduto 

nell’intero team e ha ambito al meglio possibile per Grazia, personalmente ho 

condiviso il loro sincero desiderio di far recuperare a Grazia la capacità di 

sentire.  

All’inizio tutto questo è stato avviato per la stima reciproca e l’aiuto che c’è 

sempre stato tra me e Eva Orzan.  In secondo luogo, l’esperienza si è compiuta 

solo perché si è potuti giungere ad una collaborazione e una comprensione da 

parte dell’IRCCS “Burlo Garofolo”, di tutte le nostre figure professionali del 

policlinico di Lubiana, della famiglia e non ultimo dell’azienda produttrice 

dell’impianto uditivo al tronco. Abbiamo messo appunto questo progetto 
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chirurgico tutti assieme terminandolo con ottimi risultati. Un duro e 

memorabile viaggio. 

 

Aspetti conclusivi visti dall’Italia 

Vi sono situazioni che richiedono, più di altre, tanto studio, fatica e rinunce a 

giornate e notti di riposo. Sono situazioni note a tutti coloro che hanno scelto, 

con personale convinzione, di fare il medico. Ci impongono di riconsiderare 

ancora a “… perseguire la tutela della salute fisica e psichica, il trattamento del 

dolore e il sollievo dalla sofferenza nel rispetto della dignità e della libertà 

della persona, cui con costante impegno scientifico, culturale e sociale ispirerò 

ogni mio atto professionale”. Quando si conclude il percorso degli studi di 

medicina e si entra nel mondo della professione con il nostro giuramento 

professionale, siamo tutti desiderosi di mettere in pratica i lunghi anni di 

studio.  Non ci è ancora chiaro che l’impegno richiesto nei nostri atti 

professionali non è solo scientifico, ma anche culturale e sociale, che in altri 

termini vuole far intendere l’imperativo di un costante aggiornamento 

educativo-formativo, lo sviluppo di capacità di organizzazione, di relazione e 

collaborazione, e ancora -nella sola sua accezione positiva- di compromesso e di 

intesa con collaboratori e non-collaboratori, interni ed esterni agli ospedali 

dove lavoriamo. Se lavoriamo in ambito pediatrico poi, la persona non è solo la 

bambina o il bambino malato, ma è anche la sua famiglia. Una famiglia che non 

può e non deve occuparsi di aspetti amministrativi ed economici nei momenti 

più critici della cura dei loro bambini. Nel caso di questa famiglia non sono, non 

siamo stati capaci di evitarlo. Questo è un aspetto negativo di questa esperienza 

che dobbiamo imparare a gestire meglio.  

Sono felice che l’intervento sia andato bene e che l’impianto uditivo del tronco 

encefalico, al contrario dell’impianto cocleare, ci abbia dato delle iniziali 

risposte positive. Dopo i dubbi sorti anche a tutti noi medici e riabilitatori 

coinvolti, ci siamo commossi in sala operatoria nel vedere delle piccole onde 

replicabili sul monitor dei potenziali evocati uditivi del tronco encefalico in 

risposta alla stimolazione dell’impianto.  

Grazia, come tutti i bambini, è come un fiore che cresce nonostante le avversità. 

Le attendono tuttavia ancora molte sfide da superare. A causa del piccolo 

numero di interventi eseguiti nei bambini e della variabilità delle condizioni 

iniziali e degli effetti che si ottengono, è molto difficile prevedere quale sarà il 

risultato dell'ABI. Nella maggior parte dei casi i pazienti con ABI sviluppano un 

certo grado di abilità percettive uditive, ma la riabilitazione rimane poco 

standardizzata.  
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Sono molto contenta del progetto di formazione transfrontaliera che abbiamo 

allacciato a questo intervento e anche della collaborazione e dell’intesa 

all’interno del Burlo, tra noi del Burlo e i medici sloveni e turchi, e gli ingegneri 

italiani e austriaci. Non capita spesso ed è un bene preziosissimo che dobbiamo 

coltivare per il futuro. Di nulla sono più convinta che un’esperienza e una 

formazione insieme possono diventare la leva e il fondamento di una vera e 

reale forza interdisciplinare nella nostra comune casa europea.    
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 Tutta questa organizzazione non si sarebbe mai avverata se non ci fosse stata 

una solida e perfetta intesa tra Saba Battelino e Eva Orzan, colleghe e amiche, 

responsabili delle rispettive unità audio-otologiche a Ljubljana e Trieste.  Entrambe 

hanno avuto il piacere e l’onore di condividere questa esperienza con tanti medici e 

operatori che sono stati determinanti nel percorso terapeutico e riabilitativo di Grazia 

Maria e che non sono stati nominati nel testo: Enrico Muzzi, Massimo Gregori, 

Domenico Leonardo Grasso, Alessandro Ventura, Egidio Barbi, Roman Bošniak, Nejec 

Steiner, Polona Mušič, Han Huesers, Dora Kramberger, Peter Spazzapan, Mariapia 

Gerini, Cristina Manfrin, Chiara Falzone, Sara Pintonello, Federica De Caro, Raffaella 

Marchi, Pietro Cossu, Sergio Panizza, Gionata Conni, Francesco Seno, Adele Maggiore, 

Gianluigi Scannapieco, Paola Basile, Piergiorgio Castellan.  
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