











Fig. 1: Tipi di fistola tracheo-esofagea e loro incidenza. Tipo A: atresia esofagea isolata; Tipo B: atresia esofagea con
fistola tracheo-esofagea prossimale; Tipo C: atresia esofagea e fistola tracheo-esofagea distale; Tipo D: atresia esofagea
con fistola tracheo-esofagea prossimale e distale; Tipo E: fistola tracheo-esofagea senza atresia esofagea.

prossimale tramite esame radiografico del torace e dell’laddome e la rilevazione della bolla ga-
strica in presenza di FTE associata permettono di confermare il sospetto diagnostico. Soltanto
nei casi dubbi, puo rivelarsi utile I'introduzione lungo I'esofago e sotto guida fluoroscopica
di una piccola quantita di mezzo di contrasto idrosolubile. Nei casi in cui tale metodica non
permetta di evidenziare il tragitto fistoloso, 'endoscopia combinata delle vie aeree e digestiva
risulta dirimente.

L’unica opzione terapeutica € il trattamento chirurgico che prevede I'escissione della FTE, la
chiusura del difetto tracheale e I'anastomosi primaria dell’esofago. La sopravvivenza dipende
dalle anomalie associate e raggiunge il 95% nei pazienti con AE/FTE isolate (11).

La ricorrenza della FTE (5-14%), la deiscenza (10-20%) o la stenosi dell’anastomosi (30-40%)
sono le complicanze post-operatorie piu frequenti. La tracheomalacia residua (10%) € spesso
secondaria all’anomalo sviluppo delle pareti tracheali nel punto di origine della FTE e il reflus-
so gastro-esofageo (RGE) secondario alla dismotilita esofagea rappresenta una importante
causa di morbidita (11-12).

In ragione della TM residua, della eventuale presenza di alterazioni associate dell’albero trache-
obronchiale, dell'iper-reattivita delle vie aeree, della dismotilita esofagea con possibile associa-
zione di malattia da reflusso gastro-esofageo e/o coesistente disfagia con conseguente rischio di
microinalazioni, i pazienti con pregressa AE con e senza FTE, possono presentare una sintoma-
tologia respiratoria ricorrente che richiede uno stretto follow-up broncopneumologico (13).

AGENESIA E ATRESIA TRACHEALE

L’agenesia e atresia tracheale sono delle rare anomalie (incidenza di 1 su 50.000 nati vivi) (6) che
consistono rispettivamente nell’assenza completa o parziale della trachea. I1 52% degli individui
affetti nasce prematuramente e nel 90% dei casi queste anomalie si associano ad altre malfor-
mazioni congenite facendo parte di quadri complessi quali le associazioni VACTERL e TACRD
(atresia/agenesia tracheale, cardiopatie congenite, difetti del radio e atresia duodenale).

La classificazione piu utilizzata € quella di Floyd (14) che prevede: ’assenza della trachea pros-
simale e la comunicazione della trachea distale con I'esofago nel tipo I (13%); 'agenesia dell’in-
tera trachea e la comunicazione della carena con I'esofago nel tipo II (56%); l'origine dei bron-
chi principali dall’esofago nel tipo III (22%).

La diagnosi prenatale & possibile in presenza di segni ecografici suggestivi della sindrome da
ostruzione congenita delle alte vie aeree (Congenital High Airway Obstruction Syndrome,
CHAOS) quali la trachea prossimale dilatata e a fondo cieco, I’assenza di aria nei bronchi dista-
li, la presenza di campi polmonari dilatati ed iperecogeni e il polidramnios (15). La risonanza
magnetica (RMN) prenatale rappresenta anch’essa un possibile strumento diagnostico.

Tali anomalie — che si presentano alla nascita con cianosi, grave distress respiratorio, assenza
di pianto udibile, impossibilita nell'intubazione e nella ventilazione — sono incompatibili con
la vita. In presenza di FTE, l'intubazione esofagea attraverso il tramite fistoloso puo costitu-
ire un intervento salvavita e permettere una ventilazione temporanea del paziente. Il ricorso

Pneumologia Pediatrica n. 21 55



allECMO (ExtraCorporeal Membrane Oxygenation), puo rendersi necessario in attesa di de-
cisioni terapeutiche.

La prognosi rimane negativa anche dopo la riparazione chirurgica, con una sopravvivenza a
breve termine descritta solo in pochi casi (16). L’avvento del trattamento intrapartum ex utero
(EX utero Intrapartum Therapy, EXIT) ha, di recente, in minima parte migliorato la prognosi
di questi neonati.

BRONCO TRACHEALE

Il bronco tracheale (BT) € un bronco soprannumerario che origina solitamente dal lato de-
stro della trachea e al di sopra della carena, costituendo una malformazione relativamente
frequente e con un’incidenza pari allo 0.5-2% (17, 18). Qualora il BT afferisca per intero al
lobo superiore destro, esso viene definito “broncus suis”, data ’analogia con la conformazione
bronchiale anatomica rilevata nei suini. Si tratta spesso di una anomalia isolata che talvolta
puo far parte di quadri malformativi complessi o sindromici (Trisomia 21). Poiché spesso asin-
tomatico, il riscontro € occasionale ed avviene in corso di indagini radiologiche o endoscopiche
eseguite per altro motivo. Diversamente, puo essere causa di infezioni respiratorie ricorrenti,
bronchiectasie o atelettasia persistente.

Solitamente il trattamento chirurgico (lobectomia) e riservato ai pazienti gravemente sintomatici.

ANELLI VASCOLARI

Gli anelli vascolari rappresentano un gruppo di anomalie causate da un alterato sviluppo embrio-
nale del sistema dei sei archi aortici brachiali, da cui possono derivare anomalie dell’arco aortico
o dei vasi che da esso originano (Tabella 3). Costituiscono '1% delle cardiopatie congenite (19).
Gli anelli vascolari “completi” sono cosi definiti poiché circondano e comprimono la trachea
e/o 'esofago. Il doppio arco aortico (50-60%) e 'arco aortico destro (12-25%) con arteria suc-
clavia sinistra aberrante e dotto arterioso sinistro sono le tipologie piu frequenti.

Classificazione degli anelli vascolari, modificato da Yoshimura et al. (19)
Anelli vascolari completi

Doppio arco aortico

Arco destro dominante

Arco sinistro dominante
Archi bilanciati
Arco aortico destro con dotto arterioso sinistro

Arteria succlavia sinistra aberrante retroesofagea

Mirror image branching

Anelli vascolari incompleti

Sindrome da compressione dell’arteria innominata

Sling dell’arteria polmonare

Arco aortico sinistro con arteria succlavia destra aberrante

Lo sling dell’arteria polmonare, caratterizzato dall’origine anomala dell’arteria polmonare si-
nistra dall’arteria polmonare destra con decorso tra la trachea e I'esofago, € una anomalia piu
rara (<5%) che non rientra nella definizione di anello vascolare completo. In circa il 50% dei
casi risulta associato alla stenosi tracheale congenita.

L’anello vascolare con compressione tracheale inferiore al 50% € quasi sempre asintomatico.
Qualora presenti, i sintomi includono lo stridore, il distress respiratorio, le infezioni respirato-
rie ricorrenti, il wheezing e la tosse. La compressione esofagea € spesso meno rilevante e puo
dare segno di sé con sintomi quali la disfagia in occasione dell’introduzione di pasti solidi.

56 Pneumologia Pediatrica n. 21



Il doppio arco aortico e lo sling dell’arteria polmonare sono spesso sintomatici sin dal primo
mese di vita.

L’avvento dell’ecocardiografia fetale ha permesso la rilevazione precoce di tali anomalie va-
scolari, evidenziando come alcune di queste condizioni siano del tutto asintomatiche in epoca
post-natale. La conferma diagnostica € ottenibile sia con la TC torace con mezzo di contrasto
che con la RMN cardiaca: la prima si caratterizza per una maggiore risoluzione spaziale e tem-
porale e puo essere eseguita senza sedazione nel paziente collaborante; la seconda possiede il
vantaggio di evitare I’esposizione a radiazioni, ma richiede la sedazione del paziente poiché il
movimento potrebbe compromettere la qualita delle immagini. L'endoscopia delle vie aeree €
I'indagine di scelta nei pazienti sintomatici, poiché permette la valutazione dinamica del siste-
ma tracheo-bronchiale e la rilevazione di eventuali stenosi tracheali associate. L’ecocardiogra-
fia €, altresi, raccomandata in tutti i pazienti in ragione della possibile associazione con difetti
cardiaci (23-40% dei casi) (19).

L’indicazione chirurgica € tuttora controversa. In molti centri la diagnosi di doppio arco aortico
rappresenta di per sé un’indicazione alla chirurgia, che va effettuata precocemente per evitare
le sequele a lungo termine della compressione delle vie aeree e/o esofagea. Nel caso degli altri
anelli vascolari, I'indicazione dipende dal grado di sintomaticita e/o dall’entita della compres-
sione (> 50%). L'intervento consiste nella separazione delle strutture vascolari e legamentose
che formano l'anello vascolare, attraverso un approccio in toracotomia sinistra video-assistita.
Talvolta, € necessario reimpiantare le strutture retroesofagee aberranti nelle sedi usuali.

La correzione dello sling dell’arteria polmonare sinistra prevede il reimpianto dell’arteria pol-
monare nella sua sede anatomica corretta e I'intervento di tracheoplastica in presenza di STC.
La prognosi post-chirurgica degli anelli vascolari e eccellente (20), dato il basso rischio chirur-
gico e la risoluzione della sintomatologia nella maggior parte dei pazienti trattati.

CISTI BRONCOGENA

La cisti broncogena (CB) deriva da un’anomala gemmazione dell’intestino primitivo durante
lo sviluppo ed ¢€ solitamente localizzata nel mediastino o nel parenchima polmonare. Piu ra-
ramente la sede ¢ cervicale o intra-addominale. Essa puo decorrere in maniera asintomatica e
in tali casi venire diagnosticata in maniera incidentale. Il wheezing ricorrente, la tosse, le infe-
zioni respiratorie ricorrenti e la rilevazione di una massa cervicale possono rappresentare dei
sintomi e dei segni che tipicamente esordiscono nella seconda decade di vita, potendo tuttavia
presentarsi anche durante l'infanzia. La CB a rapida crescita puo diventare manifesta gia in
epoca neonatale con sintomi quali il distress respiratorio, la cianosi e la difficolta nell’alimen-
tazione. Le complicanze secondarie alla presenza di CB includono I’emottisi, lo pneumotorace,
la rottura della cisti nella cavita pericardica, pleurica o nel lume tracheale e la degenerazione
neoplastica (21).

La CB e rivestita da epitelio colonnare ciliato e contiene un fluido chiaro o, meno frequente-
mente, aria o secrezioni emorragiche. Di solito non comunica con I’albero tracheobronchiale
ma in presenza di comunicazione e possibile che si infetti.

La CB ¢ solitamente visibile alla radiografia del torace, ma la TC e la RMN del torace permet-
tono una maggior definizione anatomica oltre che dei rapporti con le strutture adiacenti. Essa
appare radiologicamente come una massa circolare a contenuto fluido, solitamente unilocula-
re e non calcificata, la cui diagnosi definitiva ¢ data dall’esame istologico.

Il trattamento € chirurgico e prevede I'escissione della cisti anche nei pazienti asintomatici,
data I'impossibilita di una diagnosi di certezza pre-operatoria e il rischio di complicanze.

ATRESIA BRONCHIALE

L’atresia bronchiale € una condizione rara, difficilmente isolata e piu spesso associata ad altre
malformazioni congenite del parenchima polmonare di cui potrebbe rappresentare la causa
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stessa (4). Poiché spesso individuata come reperto radiologico occasionale, la sua prevalenza
e di difficile definizione.

L’esame radiografico mostra un’area iperlucente o iperinsufflata per la presenza di un flusso di
aria unidirezionale proveniente dalle vie aeree collaterali. In relazione all’entita dell’insuffla-
zione, il parenchima polmonare coinvolto potrebbe comprimere i tessuti adiacenti e determi-
nare lo shift delle strutture mediastiniche. Sebbene non siano note le cause, la sede maggior-
mente coinvolta € il lobo superiore di sinistra. La TC o la RMN del torace permettono la confer-
ma diagnostica e il trattamento chirurgico consiste nell’escissione del segmento enfisematoso.

STENOSI BRONCHIALE

La stenosi bronchiale ¢ il restringimento bronchiale statico (localizzato o diffuso, primitivo
o secondario), che piu frequentemente coinvolge il bronco principale di sinistra o i bronchi
lobari. Sebbene siano descritte forme isolate, per lo piu essa e associata a cardiopatia o quadri
sindromici. Il quadro clinico si caratterizza per un wheezing refrattario alla terapia o la storia
di polmoniti ricorrenti nella stessa sede.

L’endoscopia delle vie aeree permette la diagnosi delle stenosi bronchiali prossimali, diversa-
mente la TC e la RMN sono in grado di rilevare le stenosi dei bronchi pit distali. In considera-
zione del miglioramento della sintomatologia con la crescita, ’'approccio terapeutico € preva-
lentemente conservativo e prevede il trattamento e la prevenzione dei processi infettivi anche
per il tramite di tecniche di disostruzione bronchiale. Il trattamento chirurgico (resezione del
tratto stenotico e confezionamento di anastomosi) € riservato nelle forme di stenosi serrate e
non estese (22).

BRONCOMALACIA

La broncomalacia (BM) e il restringimento bronchiale dinamico (localizzato o diffuso, primi-
tivo o secondario), che piu frequentemente coinvolge il bronco principale di sinistra. Spesso
associata alla TM (5), essa e determinata da un anomalo sviluppo della cartilagine bronchiale
o da compressioni estrinseche. Il quadro clinico si puo caratterizzare per infezioni respiratorie
ricorrenti, wheezing circoscritto e distress respiratorio.

L’endoscopia delle vie aeree e/o la TC del torace con studio dinamico rappresentano utili stru-
menti diagnostici. La terapia € per lo pit conservativa e il trattamento chirurgico e di rado
necessario e riservato ai quadri clinici di severa entita.

CONCLUSIONI

Sebbene le malformazioni congenite delle vie aeree siano considerate un gruppo di patologie rare,
il perfezionamento delle strategie diagnostiche disponibili, tanto in epoca prenatale che postnatale,
ha permesso di rilevare, talvolta precocemente, un numero crescente di anomalie malformative
dell’albero tracheo-bronchiale. L’evoluzione conoscitiva che ne € conseguita impone la necessita di
migliorare e uniformare il sistema classificativo, il percorso diagnostico, I'approccio terapeutico e il
programma di follow-up. Soltanto la gestione multidisciplinare e la realizzazione di studi prospet-
tici e multicentrici renderanno possibile il raggiungimento di tali obiettivi.
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