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NEONATAL HEARING SCREENING: A VALUABLE EXPERIENCE
FOR NURSERIES

Key words Otoacoustic emissions, Neonatal screening,
Hearing loss

Summary Report of an otoacoustic emissions screening carried out
at a nursery. The cost calculated for each case of deep hearing loss
identified at birth ranges from 1200 to 2400 Italian euro.

Premesse - Perdite di udito significative, in grado di rallentare o
impedire l’acquisizione naturale del linguaggio, si manifestano in
1-2 neonati del Nido su 1000, e interessano fino al 15% dei neonati
ricoverati in terapia intensiva. L’identificazione delle ipoacusie
congenite profonde viene posta mediamente nel secondo anno di
vita, e quello delle ipoacusie moderate-gravi nel terzo, tardi per evi-
tare dei pesanti esiti linguistici. Le otoemissioni acustiche e i po-
tenziali uditivi del tronco possono evidenziare una perdita uditiva
fin dalla nascita, con alta sensibilità (>98%) e specificità (>90%).

Materiale e metodi - Dal mese di ottobre del 2001 è in atto pres-
so il nostro Nido uno screening uditivo, somministrato dopo le pri-

me 24 ore di vita, durante il sonno spontaneo del neonato, accanto
alla madre, con una apparecchiatura portatile (Echoscreen) per la
rilevazione delle emissioni otoacustiche evocate da un clic (Tran-
sient Evoked Otoacustic Emission, o TEOAE). La durata dell’esa-
me è di 3 minuti per entrambe le orecchie e il referto è semplice:
PASS, in caso di normalità; REFER, in caso di necessità di control-
lo. Sono stati sottoposti sinora a screening 416 neonati (il 99,5% dei
nati).

Risultati - Nel 7,6% dei casi la risposta REFER ha portato alla ripe-
tizione dell’esame. Di questi, la maggior parte sono risultati PASS
ai successivi controlli e solo il 2,16% (9/416) è stato avviato a un se-
condo livello; di questi solo in 3 il difetto uditivo era bilaterale. So-
lo 2 dei 9 inviati hanno avuto conferma al secondo livello: uno dei
due aveva un’otite media effusiva, successivamente guarita; nell’al-
tro è stato riconosciuto un deficit neurosensoriale severo, per una
mutazione del gene codificante la connessina 26.

Costi - L’apparecchiatura ha un costo di € 5000. Lo screening è
condotto da personale paramedico già in ruolo. Il secondo livello è
effettuato da un medico che lavora all’interno di un ambulatorio
ORL pediatrico già strutturato. Lo strumento e il sistema di raccol-
ta dati costano altri € 1500. Per un periodo di ammortamento in 3
anni, il costo dello screening può esser valutato a meno di €
2/bambino. Aggiungendo il costo delle spese informative alla fa-
miglia, per la segreteria, per il rinnovo degli auricolari, sia arriva a
un massimo di € 2/bambino, e ad una spesa tra € 1200 e € 2400
per ogni caso identificato.
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LO SCREENING UDITIVO NEONATALE:
UNA ESPERIENZA A MISURA DI NIDO
M.C. Alberelli, L. Pavanello, E. Orzan*
UO di Pediatria, Ospedale Civile, Castelfranco Veneto (Padova)
*UO di Otochirurgia e Centro multidisciplinare per l’ipoacusia in-

fantile, Azienda Ospedaliera di Padova

FROM CLINICS TO GENETICS: A FAMILY’S PATH FOR A CASE
OF RETT’S SYNDROME

Key words Rett’s syndrome, FISH

Summary Report of a case of Rett’s syndrome: the family refused
the diagnosis of Rett’s syndrome. Instead, it accepted the diagnosis
of mercury neurotoxicity and the relevant treatment. Finally, it ac-
cepted the final molecular diagnosis posed by in situ immunofluo-
rescence test (FISH).

Premesse - La sindrome di Rett (RS) è un disordine neurodege-
nerativo progressivo dello sviluppo, che si manifesta prevalente-
mente nei primi 2 anni di vita. È la terza causa di ritardo mentale
dopo la trisomia 21 e la sindrome della X-fragile, ed è dovuta nella
maggior parte dei casi a una mutazione del gene MECP2 sito nel
cromosoma X da mutazione “de novo”.

Il caso - Novembre ’92. KE, una bambina nata il 2/5/90, ci viene

portata all’età di 29 mesi “perché troppo buona e tranquilla”. Lo
sviluppo psicomotorio era sembrato normale fino all’età di 17 me-
si, quando la mamma ha percepito segni di regressione. Alla visi-
ta si riscontrano opposizionismo, assenza di linguaggio con voca-
lizzi stereotipati, stereotipie gestuali, lievi segni di auto-aggressi-
vità, partecipazione all’ambiente apparentemente nei limiti.
L’EEG rileva alcune scariche parossistiche. La TAC è negativa. La
diagnosi provvisoria è di “patologia complessa della comunicazio-
ne, in parte di origine relazionale”. Terapia logopedica.
Gennaio ’93. I genitori riferiscono piccoli miglioramenti compor-
tamentali e riduzione della auto-aggressività. Oggettivamente, lo
sviluppo psicomotorio dimostra solo lievi progressi. Il contatto
con gli oggetti rimane non finalizzato e persistono stereotipie. Lo
sviluppo psicomotorio (Brunet-Lézine) evidenzia un’età di 11 me-
si contro un’età reale di 31 mesi. La mappa cromosomica e la ri-
cerca della X fragile sono negative; l’EEG conferma una intensa
attività aparossistica nel sonno, per cui si inizia terapia con carba-
mazepina. RMN negativa.
Febbraio ’94. I genitori riferiscono un miglioramento dell’attenzio-
ne, una riduzione delle stereotipie, la comparsa di alcuni movi-
menti di utilizzazione. Da parte nostra non si osservano novità di
rilievo; l’attività stereotipata delle mani è intensa, la marcia è
aprassica; il sorriso è frequente, senza motivo. L’EEG è ancora
fortemente alterato e si pone la paziente in terapia con Nitarze-
pam. La piccola viene dimessa con la diagnosi di sindrome di Rett.
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Nel ’96 i genitori interpellano altri specialisti, uno dei quali propo-
ne l’ipotesi di neurotossicità da metalli pesanti. Un dosaggio del
mercurio nei capelli e nel sangue rivela una concentrazione di
mercurio superiore a quella considerata di rischio sanitario. Per
questo motivo la bambina è sottoposta a terapia con Selenio come
chelante, più melatonina e polivitaminici. 
Nel ‘97 rivediamo la bambina, che non è peggiorata, anche se non
ha i miglioramenti che i genitori ritengono di aver notato. 
Dopo una parentesi di 3 anni, durante i quali la piccola ha ricevuto
sia trattamenti riabilitativi (musicoterapia, logopedia) che “disin-
tossicanti”, questa ci viene riportata con la richiesta di un dosag-
gio del mercurio nel liquor. Effettuiamo invece un esame del DNA
con l’ibridazione in situ fluorescente (FISH), non disponibile in

precedenza, che ci mostra la delezione di 41 paia di basi a carico
dell’esone 3 del gene MECP2, che dà la conferma della diagnosi
clinica.

Il contributo - Il lungo peregrinare dei genitori alla ricerca di una
verità meno dura di quella posta dalla diagnosi clinica di sindrome
di Rett,la loro accettazione d’interventi medici pesanti e poco giu-
stificati, e la loro accettazione della diagnosi solo dopo la confer-
ma molecolare sono comprensibili e istruttivi, anche se frustranti,
per il medico. La possibilità di porre la diagnosi molecolare sulla
base di un quesito specifico (con la tecnica FISH) ha concluso
(per modo di dire), se non la storia della bambina, almeno i suoi
pellegrinaggi.
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