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Disturbi respiratori del sonno: caccia agli indizi

Sleep disordered breathing: hunt for clues

Maria Pia Villa, Melania Evangelisti
A.O. Sant’Andrea, UOC Pediatria, Dipartimento NESMOS, Università “La Sapienza”, Facoltà di 
Medicina e psicologia, Roma

Corrispondenza: Maria Pia Villa   email: mariapia.villa@uniroma1.it

Riassunto: I disturbi respiratori nel sonno (DRS) non sono una malattia distinta, bensì una sindrome da di-
sfunzione delle alte vie aeree durante il sonno, caratterizzata da russamento e/o aumentato sforzo respiratorio 
secondari ad un aumento della resistenza e della collassabilità delle alte vie aeree. Il russamento notturno abi-
tuale, la presenza di apnee notturne, il sonno agitato e la respirazione orale sono associati alla presenza di DRS. 
Il pediatra, attraverso un’attenta anamnesi ed un completo esame obiettivo, può individuare precocemente il 
bambino con DRS ed indirizzarlo verso il percorso diagnostico-terapeutico più appropriato, evitando le compli-
canze DRS-correlate.
Parole chiave:  sonno, disturbi respiratori, russamento, apnea, bambini

Summary:  Sleep disordered breathing (SDB) is not a distinct disease, but rather an upper airway dysfun-
ction syndrome during sleep characterized by snoring and/or increased respiratory effort secondary to increa-
sed upper airway resistance and collapsibility. Frequent snoring, apnoeas, restless sleep and oral breathing are 
associated with SDB. Through a careful medical history and a complete physical examination, pediatricians can 
identify the child with SDB and drive him/her to the most appropriate diagnostic-therapeutic approach, avoiding 
SDB-related complications.
Key words: sleep, disordered breathing, snoring, apnea, children

INTRODUZIONE

I disturbi respiratori nel sonno (DRS) non sono una malattia distinta, bensì una sindrome da 
disfunzione delle alte vie aeree durante il sonno, caratterizzata da russamento e/o aumentato 
sforzo respiratorio secondari ad un aumento della resistenza e della collassabilità delle alte vie 
aeree (1).
I DRS sono caratterizzati da un continuum sintomatologico che va dal russamento primario 
alla sindrome da apnee ostruttive nel sonno (OSAS, dall’inglese obstructive sleep apnea syn-
drome) (tabella 1).
L’OSAS in età pediatrica è definita come “disturbo della respirazione durante il sonno caratte-
rizzato da ostruzione parziale prolungata e/o intermittente completa (apnea ostruttiva) delle 
vie aeree superiori, che interrompe la normale ventilazione e i normali pattern del sonno” 
(2,3). L’ipossia, in questo caso intermittente, che si verifica in sonno in questi pazienti deter-
mina uno stress ossidativo che, in associazione ai risvegli frequenti (arousals), induce un’in-
fiammazione a livello di organi, apparati e distretti, ragion per cui l’OSAS è una malattia siste-
mica.
I DRS si verificano in tutte le fasce d’età, dal lattante all’adolescente. I tassi di prevalenza 
variano nei vari studi in base ai criteri di inclusione dei pazienti ed ai criteri polisonnografici 
utilizzati. Si stima comunque che la prevalenza del russamento notturno abituale sia del 7.45% 
(95% CI, 5.75-9.61) mentre quella dell’OSAS in età pediatrica varia tra il 2% ed il 5% (1). L’alta 
prevalenza dei DRS deve indurre i pediatri a considerare questa patologia alla stregua dell’a-
sma, perché dal momento che i danni e/o la gestione corretta possono influenzare lo sviluppo 
dei bambini con DRS. I sintomi comprendono il russamento notturno abituale (> 3 notti a 
settimana, spesso con pause intermittenti), il sonno disturbato ed i problemi neuro-compor-
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tamentali diurni. Nelle ore diurne può verificarsi raramente sonnolenza; per lo più il bambi-
no presenta iperattività e la severità del disturbo correla con un più basso profilo cognitivo, 
difficoltà nell’apprendimento e minore attenzione, ovvero prestazioni carenti nella velocità di 
processamento dell’informazione e della memoria(1,4). Le complicanze quindi comprendono 
deficit neuro-cognitivi, problemi comportamentali, crescita insufficiente e cuore polmonare 
(nei casi gravi). I fattori di rischio comprendono l’ipertrofia adenotonsillare, l’obesità, le ano-
malie cranio-facciali e i disturbi neuromuscolari (1,5).
L’OSAS in età pediatrica si differenzia dall’OSAS degli adulti non solo per i sintomi, ma anche 
per i criteri diagnostici. I DRS del bambino presentano un quadro clinico più sfumato. Spesso 
nei bambini gli eventi ostruttivi sono caratterizzati da episodi prolungati di sub-ostruzione 
e ipo-ventilazione senza apnee, che non sempre sono rilevate dai genitori. Sebbene sia stato 
dimostrato come la storia clinica e l’esame obiettivo da soli non permettano di distinguere il 
russamento primario dall’OSAS, la storia clinica può essere utile a selezionare i bambini che 
devono continuare il percorso diagnostico. Una revisione sistematica degli studi della lettera-
tura evidenzia come la valutazione clinica possieda un’elevata sensibilità ed una bassa specifi-
cità per la diagnosi di OSAS (1, 2 ,6).

Tab. 1. Definizione dei disturbi respiratori del sonno e sue entità cliniche.
Disturbi respiratori del sonno Sindrome delle alte vie aeree durante il sonno 

caratterizzata da russamento e/o sforzo 
respiratorio con aumentata resistenza delle alte 
vie aeree e collassabilità faringea

Entità cliniche dei disturbi respiratori nel sonno
Russamento primario Russamento abituale (per più di 3 notti a settimana) 

senza apnee, ipopnee, arousals o anormalità dello 
scambio dei gas

Sindrome da aumentata resistenza delle vie aeree Russamento, frequenti arousals ed aumentato 
lavoro respiratorio, ma non eventi ostruttivi o 
anormalità dello scambio dei gas

Ipoventilazione ostruttiva Russamento ed elevati livelli di pressione parziale 
di CO2 a fine espirazione in assenza di eventi 
ostruttivi

Sindrome delle apnee ostruttive nel sonno Episodi ricorrenti di parziale o completa 
ostruzione delle alte vie aeree (ipopnea, apnea 
ostruttiva o mista) con alterazione della normale 
ossigenazione, della ventilazione e dell’architettura 
del sonno

Tradotto da: Obstructive sleep disordered breathing in 2- to 18-year-old children: 
diagnosis and management. Kaditis AG et al. , Eur Respir J. 2016 Jan;47(1):69-94. 

DIAGNOSI CLINICO-ANAMNESTICA E RUOLO DEL PEDIATRA

La visita pediatrica di routine dovrebbe sempre indagare le abitudini del sonno e l’eventuale 
presenza di russamento notturno, sforzi respiratori o pause respiratorie (1,2,4). Il russamento 
e il respiro orale sono i sintomi maggiori più indicativi di DRS.
La diagnosi di DRS si avvale di criteri clinici e strumentali. I dati anamnestici che il pediatra 
dovrebbe riconoscere sono riportati in tabella 2.
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Tab. 2. Dati anamnestici utili per la diagnosi clinica di sindrome delle apnee ostruttive nel sonno 
(OSAS).
Russamento abituale (≥ 3 notti/settimana)
Sforzo respiratorio durante il sonno
Gasping, respiro rumoroso nasale, apnee
Enuresi (soprattutto secondaria: enuresi dopo almeno 6 mesi di continenza)
Posizione seduta o con il collo iperesteso durante il sonno
Cianosi
Cefalea al risveglio
Sonnolenza diurna
Deficit di attenzione e iperattività
Disturbo dell’apprendimento

L’esame fisico deve prendere in considerazione la presenza di ipertrofia adenotonsillare, la 
pervietà nasale, eventuali disformismi cranio-facciali o anomalie dell’oro-rino-faringe, deficit 
dell’accrescimento staturo-ponderale ed eventuale presenza di obesità (tabella 3) (4,7).

Tab. 3 . Dati clinici utili per la diagnosi clinica di sindrome delle apnee ostruttive nel sonno (OSAS).
Perdita o aumento di peso
Ipertrofia adenotonsillare
Facies adenoidea
Micrognazia/retrognazia
Palato ogivale
Scarso accrescimento
Ipertensione arteriosa

La storia clinica e l’esame fisico hanno l’importante scopo di individuare i soggetti che dovran-
no proseguire l’iter diagnostico-terapeutico (figura 1).

Fig. 1. Iter diagnostico-terapeutico nei bambini con disturbi respiratori nel sonno.
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Diversa è l’attenzione ai sintomi e segni clinici nei bambini con OSAS nei primi due anni di 
vita. I sintomi prevalenti rimangono il russamento notturno ed il respiro rumoroso, seguiti da 
apnee notturne, movimenti frequenti durante il sonno, respirazione orale e risvegli frequenti. 
I fattori di rischio per l’OSAS in questa fascia di età sono prevalentemente:
• anomalie craniofacciali;
• sindromi genetiche;
• acondroplasia;
• ostruzione nasale (infezioni respiratorie virali, atopia e atresia delle coane);
• ostruzione laringea (laringomalacia, paralisi delle corde vocali congenita);
• malattie neurologiche (paralisi cerebrale, atrofia muscolare spinale);
• reflusso gastroesofageo;
• ipertrofia adeno-tonsillare (dopo i 6 mesi di vita).

FENOTIPI DEI DRS

I bambini con DRS vengono classificati in diversi fenotipi a seconda del fattore di rischio pre-
dominante alla base del disturbo respiratorio (figura 2) (7-9).

Fig. 2. Fenotipi dei bambini con disturbi respiratori nel sonno

Il fenotipo “classico” contraddistingue il bambino con ipertrofia adeno-tonsillare, con o senza 
malocclusione dentale e scheletrica, mentre il fenotipo “tipo adulto” è caratterizzato da obesità 
e può essere associato o meno ad aspetti del fenotipo classico. Il fenotipo “congenito-struttu-
rale” presenta anomalie morfo-strutturali quali retrognazia, micrognazia o alterazioni cranio 
facciali associate a sindromi genetiche quali Pierre Robin e Sindrome di Down. In base al 
fenotipo identificato, il bambino verrà poi indirizzato verso l’iter terapeutico più appropriato.
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Scheda clinico-anamnestica (Sleep clinical record)
Per la valutazione clinico-anamnestica sono consigliati questionari e/o schede di valutazione 
cliniche dedicate. Diversi questionari sono stati sviluppati per creare uno strumento semplice 
di screening al fine di identificare i soggetti ad alto rischio per OSAS. La maggiore limitazione 
dei questionari è che, nella gran parte dei casi, considerano separatamente la storia clinica e 
l’esame obiettivo e raramente sono validati dalla polisonnografia.
Recentemente è stata validata, mediante polisonnografia, una scheda di valutazione definita 
Sleep Clinical Record (SCR), basata su tre item: esame obiettivo, sintomi soggettivi e storia 
clinica, comprendente anche aspetti neuro-comportamentali come l’iperattività e la disatten-
zione (7) (figura3).

Fig. 3. Scheda di valutazione clinica Sleep clinical record.

Nome:_____________ Cognome ______________
Età ___ Kg_____ Cm____ BMI ____percentile BMI
Durata dei sintomi, età di esordio:__________________
Quadro clinico stabile o peggioramento del DRS:___________
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La forza di questo strumento è data dal fatto che non si limita ad un approfondimento anam-
nestico, ma unisce dati derivanti dall’esame obiettivo ai sintomi soggettivi, alla storia clini-
ca ed alle problematiche cognitivo-comportamentali. La prima parte del questionario si basa 
sull’esame obiettivo così suddiviso:
• valutazione del naso e delle cavità nasali, con rilevazione di deviazione del setto nasale, iper-

trofia dei turbinati nasali inferiori, secrezioni nasali, aspetto della mucosa nasale (pallido 
o iperemico), ipotonia delle cartilagini alari o dei muscoli orbicolari superiore e inferiore 
della bocca, naso insellato, pervietà nasale mediante manovra di compressione della narice 
controlaterale (è stata segnalata la presenza di ostruzione nasale abituale);

• valutazione dell’orofaringe con classificazione dell’ipertrofia tonsillare in 4 gradi e punteg-
gio di Friedman-Mallampati per il palato (10-11);

• valutazione dell’occlusione dentale sul piano sagittale con le classi di Angle, sul piano oriz-
zontale per l’identificazione di morsi aperto, profondo o crociato e rilevazione della presen-
za di overjett e/o di palato ogivale;

• valutazione del fenotipo del volto, classificato come normale, classico (adenoideo) o adulto 
(obeso).

Viene poi calcolato lo score di Brouillette sulla base della frequenza settimanale di apnee, rus-
samento e sonno agitato (12). Se si ricava un valore compreso tra -1 e 2.55, lo score si definisce 
positivo e viene attribuito un punteggio di 0.5 da utilizzare nello score totale. Si valutano poi la 
presenza di altri sintomi e segni correlati a DRS, tra cui movimenti degli arti inferiori durante 
il sonno, anomalie all’elettroencefalogramma precedentemente eseguito, sonnolenza diurna e 
cefalea mattutina. Basta la presenza di uno solo di questi per attribuire un ulteriore punteggio 
di 0.5 nel calcolo finale. Inoltre, si ricerca la presenza di sintomi di disattenzione ed iperattività 
utilizzando la scala del deficit di disattenzione ed iperattività (ADHD), che, se positiva, con-
ferisce un ulteriore punto (13). Dai dati rilevati all’esame obiettivo, alla valutazione di segni e 
sintomi ed alla scala per l’ADHD viene poi calcolato un punteggio totale.
Combinando tutti questi elementi, in caso di score positivo (≥ 6.5) si ottiene una likelihood ra-
tio di 2.91, che aumenta la probabilità di diagnosticare l’OSAS dell’89% (7). Se associamo una 
pulsossimetria domiciliare alla scheda clinico-anamnestica SCR, possiamo aumentare il pote-
re diagnostico ed avere anche un indirizzo diagnostico di severità, che può guidarci nell’impo-
stare un piano terapeutico appropriato (14,15).
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CONCLUSIONI
Il pediatra può, attraverso l’osservazione clinica e l’anamnesi, rendersi conto della presenza e 
dell’importanza dei DRS del bambino che ha di fronte e può, attraverso l’impostazione di un 
piano diagnostico multidisciplinare, programmare una diagnosi più approfondita. Dovrebbe 
comunque iniziare una terapia adeguata e percorrere con il paziente e la famiglia la strada fino 
alla risoluzione della patologia. Dovrebbe inoltre seguire il paziente nel tempo per tenere sotto 
controllo la ricomparsa dei sintomi ed individuare eventuali residui di malattia. 
Una lente di ingrandimento su quanto esposto è l’unica prevenzione dei danni DRS-correlati, 
che oggi sappiamo sono rilevanti e fanno definire l’OSAS una malattia sistemica con un poten-
ziale infiammatorio che predispone i bambini affetti a tutte le patologie che il pediatra incontra 
ogni giorno.
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