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L’ipoacusia neurosensoriale
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'
PREVALENZA E GRAVITA

La stima della prevalenza del difetto
uditivo, di grado tale da interferire
con lo sviluppo del linguaggio, varia
dall’l al 3 per 1000 nati vivi*? se si
considerano solo i casi di deficit uditi-
vo (di qualsiasi natura) che necessiti
di ausilio auditivo, il tasso di prevalen-
za si attesta all’1.6%.. La variazione del
dato di prevalenza & verosimilmente
attribuibile alle diverse metodiche im-
piegate e alle modalita di organizza-
zione dello screening. Si osservano va-
lori piu elevati di prevalenza se lo
screening neonatale é effettuato utiliz-
zando le emissioni otoacustiche ri-
spetto ad altre metodiche, cosi pure
se lo screening € universale e non ba-
sato sull’esistenza di fattori di rischio®.
La maggior parte dei deficit uditivi si
evidenzia in epoca neonatale; & co-
munque necessario sottolineare che
circa il 13% dei difetti si manifesta in
epoche successive della vita per lo piu
in relazione a fattori quali la meningite
o I'impiego di farmaci ototossici.

Tra i fattori di rischio associati a per-
dita uditiva neurosensoriale, da consi-
derare alla nascita e in epoche di vita
successive, particolare rilevanza assu-
mono*: la storia familiare di deficit
neurosensoriale, la prematurita e la
necessita di cure in epoca neonatale,
I'assunzione di farmaci ototossici, le
infezioni connatali, le sindromi di-
smorfiche, le malattie neurodegenera-
tive. Se, da un lato, questi fattori di ri-
schio sono in grado di selezionare una
popolazione con prevalenza nettamen-
te piu elevata di difetti uditivi, dall’al-
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tro essi identificano solo il 50% dei
bambini con deficit uditivo neurosen-
soriale congenito.

Per quanto riguarda la gravita del di-
fetto uditivo, le perdite pari o superio-
ri a 30 dB, nel range di frequenza 500-
4000 Hz, interferiscono con il normale
sviluppo della parola e del linguaggio.
Il difetto uditivo insorto nei primi anni
di vita puo determinare importanti di-
sturbi del linguaggio, dell’apprendi-
mento e dello sviluppo emotivo. An-
che nel caso il deficit neurosensoriale
sia di modesta entita (difficolta a se-
guire una conversazione quando &
presente rumore di fondo) ma a insor-
genza precoce, si osserva una piu ele-
vata percentuale di insuccesso scola-
stico, nel caso non venga instaurato
un trattamento.

MODIFICABILITA DELLA STORIA
NATURALE ED ESISTENZA DI TERAPIA
EFFICACE

Un intervento riabilitativo precoce
puod condizionare favorevolmente la
prognosi. Se la protesi viene utilizzata
nel primo semestre di vita, la com-
prensibilita del linguaggio risulta mi-
gliore rispetto a quella di bambini pro-
tesizzati dopo tale eta; contestualmen-
te l'intervento precoce determina un
miglioramento della produzione ver-
bale. Tutti i bambini con deficit uditi-
vo dovrebbero percio essere identifi-
cati entro il terzo mese di vita e la pro-
tesi dovrebbe essere utilizzata prima
dei 6 mesi d’eta**.

Il difetto uditivo severo o profondo &
diagnosticato, in genere, a un’epoca di

vita alquanto superiore all’anno di
eta’; I'effettuazione di uno screening
universale riduce I'eta media della dia-
gnosi attorno ai 10 mesi*. Sebbene ne-
gli ultimi anni sia stata dimostrata una
tendenza a una diagnosi piu precoce,
non si & osservato un significativo mi-
glioramento nella prognosi, verosimil-
mente perché I'eta della diagnosi ri-
sulta essere comunque tardiva.

Solo una piccola quota della sordita
grave-profonda e teoricamente preve-
nibile, la riduzione del danno e quindi
legata all'efficacia dell'intervento tera-
peutico (protesi e riabilitazione), che
€ a sua volta determinata dalla capa-
cita di effettuare una diagnosi preco-
ce. La sintomatologia puo risultare
sfumata nei primi periodi della vita, e
questo significa che una semplice va-
lutazione anamnestica (“sente quando
parlate”, “si volta ai rumori”...) non €
sufficiente a garantire una diagnosi
precoce, questo € il principale presup-
posto all'indicazione della necessita di
uno screening.

L'ipoacusia neurosensoriale risulta,
per quanto detto precedentemente,
una patologia che risponde ai requisiti
teorici (prevalenza, gravita, esistenza
di terapia in grado di influire sulla sto-
ria naturale) per decidere I'effettuazio-
ne di uno screening.

IL PROBLEMA: L’AFFIDABILITA
DEI TEST DI SCREENING

Se la decisione € quella di effettuare
uno screening, € necessario verificare
se esista un test affidabile (validita e
riproducibilita), dai costi contenuti e
ben accetto alla popolazione.

In epoca neonatale uno scarso utilizzo
hanno i test comportamentali, basati
sull'osservazione dei movimenti del
neonato in relazione a stimoli sonori
somministrati in campo aperto (anche
con sistemi di rilevazione obiettiva
quali ARC o COG). La specificita di
questi test varia dall'81% al 98% men-
tre la sensibilita si attesta attorno a va-
lori del 90%°; se si considera una pre-
valenza dell'1%. il valore predittivo po-
sitivo varia dall’'0,4% al 4,3%, il che si-
gnifica che, nell'ipotesi migliore, ogni
100 soggetti risultati positivi al test piu
di 95 sono “falsi positivi”.

Il test di distrazione, test comporta-
mentale da effettuarsi tra i quattro e i
dodici mesi, presenta un’affidabilita
che risente in modo significativo del-
I'esperienza dell’esaminatore e delle
condizioni del bambino al momento
dell'esame; la sensibilita varia dal 22%
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all’88%, essendo piu elevata per deficit
di maggiore gravita’. Il test di distra-
zione identifica solo il 50% dei casi di
sordita neurosensoriale. Se il test vie-
ne effettuato a quattro mesi, i vantaggi
sono legati alla precocita della diagno-
si, e del conseguente trattamento, ma
la validita, in termini di sensibilita e
specificita, e riproducibilita del test a
tale epoca di vita risulta molto bassa.
E necessario comunque tenere conto
che il test di distrazione, nelle sue
molteplici varianti (Boel test, test sti-
molazione-distrazione), risulta uno
strumento di screening per indagare
lo sviluppo neuro-comportamentale
nel suo complesso e non & specifico
per la funzione uditiva. Per questo mo-
tivo tale test sara oggetto di un ap-
profondimento in un successivo arti-
colo.

Se i test comportamentali presentano
importanti limiti di utilizzo, sempre
maggior rilevanza assumono i test
obiettivi e, tra questi, le emissioni
otoacustiche sembrano costituire il te-
st di screening piu promettente. Le
emissioni otoacustiche sono emesse
dalla coclea in risposta a brevi stimoli
acustici; in presenza di una perdita
uditiva di qualsiasi grado (soglia uditi-
va superiore a 30 dB) non vi e alcuna
emissione. Sono note attualmente due
tecniche:

O quella che utilizza le emissioni otoa-
custiche transitorie (TOAE), che dan-
no essenzialmente una risposta tutto o
nulla. L'intensita dello stimolo utilizza-
to per evocare I'emissione acustica
non é un indicatore della soglia uditiva
del neonato’;

O quella che utilizza i prodotti di di-
storsione delle emissione otoacusti-
che, in grado di fornire un tracciato si-
mile a un audiogramma. Tale tecnica,
finora scarsamente studiata, richiede
un'apparecchiatura piu complessa, ma
la registrazione puo anche essere piu
rapida®.

Le emissioni otoacustiche transitorie,
non utilizzabili per determinare la gra-
vita di un difetto uditivo, sono proposte
quale test di screening, vista la sempli-
cita di esecuzione (non vi € necessita
di posizionare elettrodi, il tempo ri-
chiesto e di circa quattro minuti, I'esa-
me puo essere effettuato in un ambien-
te non isolato dal punto di vista acusti-
c0).

La sensibilita del test & stata stimata vi-
cina al 100%; & necessario tenere conto
che possibili falsi negativi potrebbero
essere costituiti da soggetti con difetto
uditivo retrococleare, condizione
estremamente rara nell'infanzia’. La

specificita & stimata nell’ordine
dell'80%; valori inferiori si sono rilevati
nel caso lo screening sia riferito a neo-
nati ad alto rischio o se si considerano
patologiche anche le perdite unilaterali
o0 se I'esame é effettuato nelle prime 48
ore (dimissione precoce)®*. Se si consi-
dera una prevalenza di deficit uditivo
grave profondo dell’1%o, il test produr-
rebbe circa 200 falsi positivi per ogni
bambino con effettivo difetto uditivo. I
miglioramento del software, delle con-
dizioni ambientali, e la cura posta alla
preparazione del condotto uditivo
esterno (rimozione dei detriti neonata-
li) determinano un aumento della spe-
cificita al 93%, con un valore predittivo
positivo attorno all’1.4%, il che significa
che per ogni vero positivo vi sono cir-
ca 70 falsi positivi*®. L'applicazione
delle emissioni otoacustiche nel perio-
do successivo all’epoca neonatale non
¢ stata sufficientemente studiata.

Un altro test obiettivo e rappresentato
dai potenziali uditivi evocati del tronco
(ABR) che permettono di valutare la ri-
sposta dell'orecchio interno e delle sta-
zioni della via acustica a stimoli sonori.
A differenza delle emissioni otoacusti-
che ¢ possibile, con tale metodica, sta-
bilire la soglia uditiva e quindi I'entita
della perdita uditiva. Se le ABR sono
impiegate quale test di screening, si
utilizzano solo due intensita di stimola-
zione: con quella pit bassa si testa la
“normalita” della percezione uditiva,
con lintensita piu elevata si raccolgo-
no informazioni sullo stato della via
acustica retrococleare. E importante
sottolineare che le ABR indagano solo
le frequenze superiori a 2 kHz e quindi
non indagano frequenze importanti
per il linguaggio parlato quali quelle
comprese tra 0.5 e 2 kHz. Il test ha una
sensibilita del 94-100% e una specificita
dell’88%, il che significa che, per una
prevalenza dell'uno per mille, il valore
predittivo positivo e attorno allo
0,8%>*.

L'esecuzione del test richiede il posi-
zionamento di quattro elettrodi di su-
perficie ad un neonato che non deve
muoversi durante I'esame (cio puo ren-
dere necessaria la sedazione con clora-
lio idrato o altro farmaco). Il risultato
del test non ¢ di facile interpretazione.
La complessita dell’'esecuzione fa si
che tale test non sia proposto quale te-
st di screening universale ma indicato
per indagare popolazioni ad alta preva-
lenza di difetto uditivo, ad esempio i
neonati ricoverati nelle unita di terapia
intensiva neonatale, o utilizzato quale
test diagnostico in soggetti risultati po-
sitivi alle emissioni otoacustiche.

MODELLI DI ORGANIZZAZIONE
DELLO SCREENING

| problemi relativi alla validita dei test
influenzano la scelta del modello orga-
nizzativo di un eventuale screening.
Se lo screening € universale, vi € la
necessita di un test semplice e ripro-
ducibile (quale potrebbe essere I'e-
missione otoacustica) mentre, nel ca-
so I'esame riguardi una popolazione
selezionata, I'indagine puo essere piu
complessa e costosa (ABR).

Modello organizzativo basato
sulla definizione di rischio
L’esistenza di fattori di rischio identifi-
ca, teoricamente, il 50-75% dei bambini
con perdita uditiva significativa‘. Circa
il 10% di tutti i neonati presenta criteri
per essere inclusi nel registro di ri-
schio ma nella prassi solo una parte di
questi bambini viene reclutata nei pro-
grammi di screening (si stima attorno
al 10%). Cio significa che solo il 7,5%
dei neonati con sordita congenita &
diagnosticato da un programma di
screening basato unicamente sulla de-
finizione del rischio. E probabile che
una maggiore attenzione alla com-
pliance al momento del reclutamento
possa migliorare I'efficacia pratica del-
lo screening, anche se e difficile ipo-
tizzare che I'entita di tale migliora-
mento sia tale da far considerare in
termini positivi questo modello orga-
nizzativo.

Modello organizzativo basato
sulla popolazione a rischio

Se lo screening viene rivolto ai neona-
ti ricoverati in terapia intensiva, con
prevalenza dall'1,2% al 2,8%, il valore
predittivo del test aumenta sensibil-
mente. |l test utilizzato & costituito so-
litamente dalle ABR e consentirebbe
I'identificazione di circa il 50% dei neo-
nati con deficit uditivo. In questo caso
la compliance al momento del recluta-
mento sembra essere migliore, ma si
rinuncia per definizione a indagare
tutti i neonati che alla nascita non so-
no ricoverati in terapia intensiva.

Lo screening universale

I limiti di efficacia pratica degli scree-
ning basati su una selezione della po-
polazione hanno indotto a concentrare
gli sforzi per I'organizzazione di uno
screening universale entro i tre mesi
di vita quale procedura per garantire
un efficace trattamento precoce (entro
il primo anno di vita) per tutti i difetti
uditivi che richiedono un intervento
terapeutico® .

Pur in presenza dei miglioramenti nel

Medico e Bambino 5/1998



software e nell’esperienza degli opera-
tori il numero di soggetti positivi al
primo esame risulta eccessivamente
elevato (circa 70 bambini per ogni ca-
so di malattia). Per migliorare la spe-
cificita dello screening si programma
solitamente uno screening a due stadi,
prevedendo una nuova valutazione
delle emissioni otoacustiche a distan-
za di alcune settimane. Cid comporta
sicuramente una riduzione dei costi
(viene sottoposto alla valutazione au-
diologica di secondo livello circa I'1%
dei neonati) ma pone comunque im-
portanti problemi di comunicazione al-
la famiglia perché l'intervallo di tempo
tra i due esami non é trascurabile.
Perché lo screening sia universale oc-
corre che preveda un follow-up audio-
logico oltre il periodo neonatale per
diagnosticare i difetti uditivi congeniti
ad esordio tardivo e progressivi, e i di-
fetti acquisiti. Di questo tema ci occu-
peremo in un articolo specifico.

| COSTI

Il costo di una procedura a due stadi,
con emissioni otoacustiche compren-
dente anche i test diagnostici definiti-
vi per i bambini segnalati dallo scree-
ning, € di circa 18.000 dollari per ogni
caso diagnosticato (se si considera
una prevalenza dell’1,5%0). Occorre
considerare che, sulla base del solo
screening neonatale universale, non
verrebbero comunque identificati il

13% dei neonati affetti da deficit uditi-
Vo neuro-sensoriale congenito che si
manifesta successivamente.

In conclusione si pud affermare che
I'introduzione della tecnica delle emis-
sioni otoacustiche costituisce senza al-
cun dubbio un importante migliora-
mento per l'attuazione di uno scree-
ning neonatale che presenta teorica-
mente significativi vantaggi. Allo stato
attuale I'insoddisfacente valore predit-
tivo del test comporta un’estrema pru-
denza e attenzione nell'attuazione di
tale screening.
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