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Apnee ostruttive del sonno

Obstructive sleep apnea

Maria Pia Villa, Melania Evangelisti, Ottavio Vitelli
Facolta di Medicina e Psicologia, Universita “La Sapienza” di Roma, A.O. Sant’Andrea.

Corrispondenza: Maria Pia Villa email: mariapia.villa@uniromat.it

Riassunto Il ruolo del pediatra ¢ cruciale nella diagnosi e nella terapia del bambino con sindrome delle apnee
ostruttive nel sonno (OSAS). L’OSAS ¢ un disturbo respiratorio che si verifica nel sonno ed € caratterizzato da epi-
sodi prolungati di ostruzione parziale o completa delle alte vie respiratorie, che disturbano la ventilazione notturna
e alterano l'architettura del sonno. Attualmente tale sindrome non € solo un insieme di sintomi, ma si conferma
come una malattia inflammatoria sistemica con complicanze neurologiche, cardiovascolari e metaboliche. Per que-
sto l'approccio diagnostico e terapeutico al bambino con disturbi respiratori nel sonno ha assunto un carattere
multidisciplinare e vede coinvolte molte branche specialistiche della Pediatria.

L’OSAS ¢ un capitolo importante nella salute del bambino che necessita quindi di presa in carico precoce in modo da
intervenire tempestivamente, riducendo la durata dei sintomi ed evitando di conseguenza le complicanze pit gravi.

Parole chiave: disordini respiratori nel sonno, sindrome delle apnee ostruttive nel sonno.
Key words: sleep disordered breathing, obstructive sleep apnea.

INTRODUZIONE

La sindrome delle apnee ostruttive nel sonno (OSAS, dall’acronimo inglese obstructive sleep
apnea sindrome) € un disturbo respiratorio che si verifica durante il sonno ed ¢ caratterizzato
da episodi prolungati di parziale ostruzione (ipopnea) e/o di ostruzione completa e intermit-
tente (apnea ostruttiva) delle alte vie aeree, che alterano la ventilazione notturna e la qualita
del sonno (1).

L’OSAS interessa bambini di tutte le eta, con un picco in eta prescolare. La prevalenza varia
dall'1,2% al 5,7% (2,3). Nonostante non siano stati ancora identificati geni specifici che possano
predisporre allo sviluppo di OSAS, appare chiaro come essa sia una condizione poligenica. Al-
cuni geni specifici, responsabili dello sviluppo di fattori quali lo spessore della mucosa orale o
la struttura stomatognatica, possono avere un ruolo importante nella patogenesi del’OSAS (4).
Il principale segno del’OSAS pediatrica e rappresentato dall’abituale russare notturno piu di 3
notti per settimana, che puo associarsi ad altri segni e sintomi maggiori, sia notturni sia diurni
(Tabella 1) (5). I segni tipici sono rappresentati da difficolta respiratoria notturna, respirazio-
ne orale diurna e notturna e difficolta all’'addormentamento, fino all’assunzione di posizioni
atipiche durante il sonno per cercare di ridurre I'ostruzione delle vie respiratorie. Durante le
ore diurne questi bambini sono spesso iperattivi ed irritabili e possono presentare scarso ren-
dimento scolastico.

Il fattore eziologico piu frequentemente associato all’lOSAS pediatrica & rappresentato dall’i-
pertrofia adenotonsillare, che contribuisce ad una maggiore possibilita di collasso delle vie
aeree superiori durante il sonno (6). Oltre alla presenza di ipertrofia adenotonsillare, altri
elementi eziopatogenetici sono implicati nel’lOSAS, che rimane una patologia multifattoriale
complessa che coinvolge componenti anatomiche e componenti neuromuscolari che regolano
il tono delle alte vie aeree (7).
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Segni e sintomi maggiori e fattori predisponenti in pazienti con sindrome delle apnee ostruttive

del sonno. (Marcus et al. 2012; Bhattacharjee et al. 2009)

Tra le componenti anatomiche che predispongono al collasso durante il sonno, bisogna con-
siderare le dimensioni ridotte delle alte vie aeree e la presenza di alterazioni craniofacciali e
ortodontiche. La contrazione del mascellare e/o un certo grado di retrognatia sono comuni
nei bambini con OSAS. In molti casi i bambini si presentano con una viso allungato e stretto,
palato ogivale e retrognatia. In questi casi I’associazione con l'ipertrofia tonsillare provoca la
completa chiusura delle alte vie aeree (fenotipo classico del bambino con OSAS). Resta tutta-
via ancora da stabilire se questa conformazione scheletrica sia geneticamente determinata o
influenzata dall’instaurarsi precoce del russamento abituale con respirazione orale. Oltre al
fenotipo classico, vanno ricordati il fenotipo congenito (tipico delle sindromi craniofacciali e
caratteristico della sequenza di Pierre Robin) ed il fenotipo adulto, che si associa ad obesita,
collo corto e micorgnatia.

Altre condizioni cliniche che possono essere associate allOSAS, come patologie mediche gene-
rali, disturbi neurologici o anomalie craniofacciali acquisite o congenite, sono: rinite allergica,
asma, obesita, deviazione del setto nasale, sindromi craniofacciali (Treacher-Collins, ipoplasia
mediofacciale, sindrome di Crouzon, sindrome di Apert, sequenza di Pierre Robin, ecc.), acon-
droplasia, mucopolisaccaridosi, macroglossia e sindrome di Down (7)

DIAGNOSI

La polisonnografia standard notturna (PSG) soddisfa tutti gli obiettivi di diagnosi di OSAS.
Per quello che riguarda i parametri respiratori utili alla diagnosi, ’American Academy of
Sleep Medicine distingue gli eventi respiratori in apnee centrali, ostruttive o miste ed in
ipopnee. Un indice di apnea ostruttiva pari o superiore ad 1 evento/ora ¢ da considerarsi
patologico (8). Il risultato polisonnografico, tuttavia, va sempre contestualizzato con i sin-
tomi e i segni presentati dal paziente e riferito al quadro clinico generale. Se la PSG non e
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disponibile, possono essere eseguite o la polisonnografia ridotta o quella abbreviata domi-
ciliare.

La pulsossimetria notturna puo essere un valido strumento diagnostico e permette di valu-
tare la presenza di pattern suggestivi di OSAS e la severita di malattia secondo lo score di
McGill (9). Quando la registrazione pulsossimetrica e positiva, si puo porre diagnosi di OSAS
e decidere il piano terapeutico in assenza di polisonnografia (10). In caso di esame negativo
o inconcludente e persistenza dei sintomi, il paziente dovra essere seguito nel tempo e, dove
possibile, eseguire una polisonnografia. La diagnosi di OSAS deve essere precoce per evitare i
danni sistemici e strutturali che seguono alla persistenza dei sintomi respiratori. Recentemen-
te e stata sviluppata una scheda di valutazione diagnostica, validata tramite PSG, per effettua-
re un primo screening dei bambini da sottoporre ad approfondimento polisonnografico (11).
Questo strumento racchiude sotto un unico punteggio i dati anamnestici ed i reperti obiettivi
del paziente. Un punteggio positivo (con valore maggiore o uguale a 6,5) corrisponde ad una
probabilita di avere OSAS pari all’'89%.

Sebbene la PSG resti il gold standard per la diagnosi di OSAS, tutti i pediatri devono disporre
di mezzi semplici ed efficaci che permettano un approccio diagnostico capace di orientare la
terapia. A questo scopo una buona valutazione clinica guidata mediante sleep clinical record
(SCR) e l'uso della pulsossimetria notturna possono essere molto utili.

COMORBIDITA

Il susseguirsi di episodi di apnea induce uno stato di ipossia e riossigenazione e di microrisve-
gli (arousals) durante tutta la notte. Si verifica dunque uno stato di inflammazione sistemica
per la presenza di specie reattive dell’ossigeno e produzione di sostanze proinfiammatorie. Le
complicanze comprendono deficit neuro-cognitivi, problemi comportamentali, crescita insuf-
ficiente, alterazioni dell’apparato cardiovascolare, ipertensione e disfunzioni cardiache gia in
eta pediatrica (7).

Il ritardo di crescita € molto frequente nei bambini con OSAS e la causa non € ancora stata
completamente identificata. S’ipotizza, infatti, una difficolta di alimentazione secondaria all’i-
pertrofia adenotonsillare, un aumento dell’attivita metabolica per lo sforzo respiratorio duran-
te il sonno ed infine un’alterazione della regolazione ormonale con riduzione della secrezione
notturna dell’ormone della crescita e del fattore di crescita insulino-simile (12).

Al contrario, in alcuni bambini I'obesita € sia un fattore di rischio per lo sviluppo di OSAS, sia
una complicanza dell’OSAS, soprattutto a seguito dell’intervento di adenotonsillectomia.

La prevalenza di eccessiva sonnolenza diurna nella popolazione pediatrica con OSAS varia dal
13% al 20% e puo anche essere influenzata dalla presenza di obesita (13). L’esatta prevalenza
non € ben chiara, anche quando vengono utilizzati metodi oggettivi per valutarla, come ad
esempio il test alle latenze multiple del sonno, e spesso viene mascherata dall’agitazione diur-
na con iperattivita e disattenzione, sintomi che mimano quelli del disturbo da disattenzione ed
iperattivita (ADHD), presente in comoribidita in circa il 30% dei bambini con OSAS. Inoltre, i
bambini con OSAS possono presentare disturbi dell’apprendimento scolastico, con riduzione
dei valori medi del quoziente intellettivo, anche se ancora nel range di normalita, con compro-
missione in particolare dei valori del quoziente verbale, caratteristica dei bambini con disturbi
respiratori nel sonno (14).

Le complicanze cardiovascolari hanno un impatto sia immediato sulla salute del bambino sia
a distanza sulla prognosi (7). Sono infatti numerosi gli studi che hanno riportato nei bambini
con OSAS un aumento della pressione arteriosa, minime alterazioni anatomiche e funzionali
del cuore, ipertensione polmonare con cuore polmonare, ipertrofia del ventricolo sinistro con
conseguente disfunzione ventricolare, aritmie, aterosclerosi, malattia coronarica precoce, in
associazione ad un aumento della risposta rapida all’insulina, dislipidemia e disfunzione en-
doteliale, con aumento del rischio cardiovascolare (15).
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TERAPIA

I cardini terapeutici del’OSAS ad oggi sono rappresentati da terapia medica, terapia chirurgi-
ca con asportazione delle adenoidi e delle tonsille, terapia ortodontica, ventilazione meccanica
non invasiva (Continuous Positive Airway Pressure) e terapia riabilitativa miofunzionale. Le
scelte terapeutiche vanno riportate all’eziologia, alla severita della patologia ed alla storia in-
dividuale.

Terapia medica

Sebbene la terapia medica non sia risolutiva per ’'OSAS, puo essere di aiuto nell’attesa di inter-
venti terapeutici come I'adenotonsillectomia, la terapia ortodontica o 'adattamento alla ven-
tilazione non invasiva. Ci sono evidenze che dimostrano come I'uso di corticosteroidi endona-
sali per un periodo da 4 a 6 settimane sia in grado di ridurre i sintomi ostruttivi notturni e di
migliorare i parametri respiratori polisonnografici in bambini con ipertrofia adenotonsillare
e disturbi respiratori nel sonno (16,17). Di recente Gozal et al. hanno condotto uno studio su
836 bambini con OSAS moderato, che ha dimostrato I'efficacia della terapia antiinflammatoria
con corticosteroide per via intranasale associato ad antileucotrienico per bocca per un perio-
do di 6-12 mesi (18). Sebbene tale valutazione sia retrospettiva, ¢ ben condotta e rappresenta
attualmente il piu ampio studio sull’uso della terapia medica nei bambini con OSAS di grado
lieve-moderato (indice di apnea-ipopnea <10). I dati dimostrano un successo della terapia me-
dica nell’86,5% dei casi trattati. L'efficacia terapeutica pero si riduce fortemente nei bambini
obesi o con eta superiore ai 7 anni. Sebbene non sia chiara la causa di cio, si puo ipotizzare che
nei bambini piu grandi I'ipertrofia adenotonsillare, resistente alla terapia, derivi da un aumen-
to di tessuto fibrotico e connettivale che si e strutturato nel tempo e che preserva questi tessuti
linfatici dalla risposta alla terapia antinfiammatoria.

Terapia chirurgica

Nonostante I'importante contributo delle alterazioni cranio-strutturali, dei fattori neuromu-
scolari e della genetica, la severita dell’OSAS e dovuta in gran parte alla grandezza delle ade-
noidi e delle tonsille. Pertanto, I'intervento chirurgico € considerato dall’American Accademy
of Pediatrics la prima linea di intervento sul’OSAS di grado severo (1). Un importante studio
multicentrico condotto su 578 bambini con OSAS in eta scolare ha valutato 'efficacia dell’ade-
notonsillectomia sulla scomparsa dei sintomi e sulla normalizzazione degli indici polisonno-
grafici, riportando completa guarigione nel 27,2% di bambini trattati (19). I fattori favorenti
I'insuccesso terapeutico chirurgico erano la presenza di obesita e I’eta, nel senso che un inter-
vento ritardato pregiudica la completa risoluzione della malattia.

Uno studio piu recente ha valutato l'efficacia di un intervento precoce di adenotonsillectomia
paragonato alla tecnica del “watchful waiting” sulle funzioni cognitive e comportamentali e
sulla remissione dei sintomi a distanza di 7 mesi dall'intervento di adenotonsillectomia (20). I
risultati ottenuti sono in parte allarmanti poiché hanno evidenziato i danni dell’OSAS sul pro-
filo cognitivo-comportamentale. Dopo 7 mesi dall’intervento i bambini non hanno presentato
un miglioramento delle funzioni cognitive e comportamentali rispetto al baseline ed al gruppo
watchful waiting, dimostrando in tal modo che alcuni danni da infiammazione possono essere
irreversibili, con perdita di neuroni e rete neuronale. I dati polisonnografici si sono normaliz-
zati nel 79% dei bambini dopo l'intervento, eseguito entro 1 mese dalla diagnosi, e nel 46% dei
bambini che hanno seguito la strategia watchful waiting. Questi dati indicano che I'intervento
precoce (in questo caso ad un mese dalla diagnosi) puo ottenere maggiori successi e ridurre
la percentuale di bambini che rischiano di avere residuo di malattia. Va segnalato tuttavia che
il gruppo sottoposto ad intervento chirurgico ha ricevuto comunque terapia steroidea intra-
nasale e montelukast per os. E stato quindi concluso che il trattamento chirurgico precoce,
comparato con la strategia watchful waiting, non migliora I'attenzione e le funzioni cognitive
nei bambini in eta scolare, testati utilizzando questionari neuropsicologici, ma riduce i sintomi
e migliora secondariamente il comportamento, la qualita di vita ed i parametri di PSG.

Alla luce di questi importanti studi si evince la necessita non solo di una diagnosi e terapia

24 Pneumologia Pediatrica n. 15



precoci, ma anche di valutare altre terapie non esclusivamente sostitutive ma piuttosto di in-
tegrazione, configurando il concetto di terapia integrata per una patologia multifattoriale. Va
sottolineato che attualmente nella valutazione dei rischi di insuccesso non viene considerata
la struttura dell’apparato stomatognatico, che invece ha un ruolo rilevante nella patogenesi
dell’OSAS.

Terapia ortodontica

Le anomalie strutturali giocano un ruolo importante nella genesi dei disturbi respiratori nel
sonno. L’ipotesi di una terapia ortodontica che modifichi la struttura stomatognatica ha dun-
que una dignita terapeutica nel trattamento delOSAS pediatrico. Le evidenze scientifiche
sull’efficacia della terapia ortodontica nellOSAS sono numerose nell’adulto, mentre sono rela-
tivamente recenti in eta pediatrica.

La terapia ortodontica del’OSAS si colloca nella finestra eziopatogenetica della riduzione dello
spazio all'interno dell’apparato stomatognatico inteso come apparato respiratorio. La retro-
gnatia, la micrognatia, tipica della Sindrome di Pierre Robin, la malocclusione intesa come
morso crociato, la contrazione del mascellare ed il palato ogivale sono aspetti strutturali che
riducono 'ampiezza della cavita orale e inducono ipotonia della lingua, perdita del sigillo la-
biale, respiro orale e deviazione del setto nasale come effetto della spinta del palato sul pavi-
mento delle cavita nasali. La respirazione orale precoce € in gran parte responsabile del danno
occlusale (21). Le alterazioni del tono neuromuscolare delle alte vie aeree contribuiscono a
questa disfunzione sia come azione primaria, sia come conseguenza dell’ostruzione.
L’espansione rapida del palato (RME) e I'uso di device (meno studiati in pediatria) sono trat-
tamenti dento-facciali utilizzati in bambini con OSAS di grado lieve-moderato per indurre un
allargamento del palato ed un avanzamento della mandibola, con conseguente aumento dello
spazio respiratorio (21). La RME permette di indurre un allargamento della volta palatina
mediante diastasi ossea, ridando anche spazio alle cavita nasali. Essa non € consigliabile e
praticabile prima dei 4-4,5 anni di vita, in quanto condizionata comunque dall’eruzione del II
molare, che e condizione indispensabile per 'ancoraggio della protesi ortopedica sulla volta
del palato. In un recente studio effettuato su un gruppo di 40 bambini con OSAS di grado lie-
ve-moderato ¢ stato dimostrato che la RME ha indotto una risoluzione del’OSAS nel 42,5%
dei casi trattati (22). Cio indica che il trattamento € di aiuto, anche se deve essere integrato
dall'intervento di rimozione di adenoidi e tonsille, quando necessario, per ottenere una com-
pleta risoluzione della malattia.

Terapia miofunzionale

La presenza di respirazione orale, tipica dei bambini con disturbi respiratori nel sonno, de-
termina con il passare del tempo la perdita di una corretta postura linguale e labiale. Cio da
un lato crea il tipico atteggiamento di labbra e bocca semiaperta, dall’altro contribuisce all’i-
potonia delle cartilagini alari per il ridotto uso, con conseguente collabimento durante I’atto
inspiratorio ed ulteriore aumento delle resistenze nasali. Inoltre, il ridotto tono della lingua
comporta la sua caduta all'indietro durante il sonno, specie in fase REM, determinando una
riduzione dello spazio respiratorio fino ad una completa ostruzione. Questi eventi sono ag-
gravati dalla riduzione del tono dei muscoli faringei, che porta al collabimento delle pareti e
quindi all’ostruzione. Per questo motivo, all’esecuzione dell’intervento chirurgico e della tera-
pia ortodontica puo essere necessario far seguire una riabilitazione di tipo miofunzionale, dal
momento che pud non essere raggiunta la completa risoluzione della sintomatologia clinica
per la tendenza dei bambini ad assumere un cosiddetto “schema respiratorio orale” abituale.
La terapia miofunzionale € volta al ripristino del tono dei muscoli oro-facciali e alla correzio-
ne delle funzioni di pertinenza stomatognatica quali deglutizione, ventilazione, fonazione e
masticazione. Gli esercizi sono di facile esecuzione, alcuni dei quali di pratica costante. Una
review sistematica del 2015 ha dimostrato come la terapia miofunzionale sia utile se integrata
alla terapia del’OSAS e permetta di ottenere un’ulteriore riduzione dell’indice di apnea-ipop-
nea di circa il 62% nei bambini con residuo di malattia (23).
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Terapia ventilatoria

La terapia ventilatoria non invasiva con pressioni positive continue per via nasale (nCPAP) o
con pressioni ventilatorie alternanti ha lo scopo di mantenere pervie le vie aeree, impedendo-
ne il collasso, nei pazienti gravi e nei soggetti nei quali la terapia medica o chirurgica non sia
realizzabile o abbia dato risultati insoddisfacenti. La nCPAP ¢ efficace e ben tollerata in piu
dell’80% dei pazienti con OSAS grave, soprattutto in bambini con anomalie craniofacciali e di-
sordini neurologici. La compliance terapeutica € direttamente correlata alla severita del’OSAS
e al coinvolgimento della famiglia (24).

CONCLUSIONI

L’OSAS in eta pediatrica € una sindrome multifattoriale con segni e sintomi di disfunzione
multipla a livello di cuore, sistema nervoso centrale e sistema metabolico. E necessario ef-
fettuare una diagnosi precoce, anche quando strutture diagnostiche complesse sono assenti,
utilizzando metodi clinici (ad esempio I’'SCR) e la pulso-simmetria (anche corredata da video
domiciliare) ed intraprendere una terapia immediata ed integrata con lo scopo impedire e pre-
venirelo sviluppo di complicanze.

La terapia indirizzata dalla clinica e dai sintomi va intrapresa precocemente e deve essere
integrata. Mentre i trattamenti chirurgico ed ortodontico richiedono tempi non immediati, e
indispensabile fare ricorso subito alla terapia medica ed intraprendere trattamenti indirizzati
dalla valutazione clinica. Il follow-up deve essere sempre effettuato poiché possono verificarsi
recidive o puo essere presente residuo di malattia. I fattori di rischio per questo aspetto sono
Pobesita, la severita dell’OSAS ed il ritardo di intervento terapeutico.
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