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1. TITOLO, DESCRIZIONE E GRUPPO DI LAVORO  
 
Gestione integrata aziendale del paziente con Siringomielia e Sindrome di Chiari 

 
1.1 Descrizione sintetica 
 
Il documento descrive il percorso diagnostico-terapeutico-assistenziale del paziente con Malformazione di 
Chiari e/o Siringomielia (sospetta o accertata). Sono sintetizzate le modalità di accesso alle prestazioni 
sanitarie nell’ambito di tale percorso, le fasi dei processi diagnostico - terapeutico e della presa in carico 
assistenziale, sulla base delle Linee Guida Internazionali esistenti e, ove mancanti, secondo le 
Raccomandazioni condivise in ambito Interregionale (Consorzio Piemonte e Valle d’Aosta “Siringomielia e 
Sindrome di Chiari”), Nazionale  e Internazionale (Consensus Conference sulla Malformazione di Chiari).  

 
1.2 Gruppo di lavoro 
 
 

Nome e Cognome Struttura di appartenenza Ruolo firma 
Palma Ciaramitaro S.S.D. Neurofisiologia Clinica, Presidio CTO Coordinatore del 

gruppo di lavoro 
firmato in originale 

Giuliano Faccani S.C. Neurochirurgia, Presidio CTO Componente firmato in originale 
Michele Naddeo S.C. Neurochirurgia, Presidio CTO Componente firmato in originale 
Fulvio Massaro S.C. Neurochirurgia, Presidio CTO Componente firmato in originale 
Marilena Ferraris S.C. Neuroradiologia, Presidio CTO Componente firmato in originale 
Consuelo Valentini S.C. Neuroradiologia, Presidio CTO Componente firmato in originale 
Alessandra Gallo S.C. Radiologia, Presidio CTO Componente firmato in originale 
Maria Vittoria Actis                                 S.C. RRF USU, Presidio CTO Componente firmato in originale 
Ilaria Rosso S.C. RRF USU, Presidio CTO Componente firmato in originale 
Mauro Petrillo S.C. Neurourologia USU, Presidio CTO Componente firmato in originale 
Aquilina Colonna S.C. USU Day Hospital, Presidio CTO Componente firmato in originale 
Stefano Aleotti S.C. Chirurgia Vertebrale, Presidio CTO Componente firmato in originale 
Pasquale Cinnella S.C. Chirurgia Vertebrale, Presidio CTO Componente firmato in originale 
Maurizio Berardino S.C. Anestesia e Rianimazione, Presidio CTO Componente firmato in originale 
Daniela De Caroli   S.C. Anestesia e Rianimazione, Presidio CTO Componente firmato in originale 
Maria Antonietta Baucia S.C. Direzione Servizio Integrazione Territoriale,  Presidio CTO Componente firmato in originale 
Annamaria Zagni S.C. Direzione Sanitaria, Presidio CTO Componente firmato in originale 
Maria Grazia Manzone S.S.D.Psicologia, Presidio CTO Componente firmato in originale 
Michele Lanotte S.C.Neurochirurgia, Presidio Molinette Componente firmato in originale 
Alessandro Cicolin S.C. Neurologia 1, Presidio Molinette Componente firmato in originale 
Salvatore Gallone S.C. Neuroscienze e Salute Mentale, Presidio Molinette Componente firmato in originale 
Andrea Canale S.C. ORL 2 Audiologia e Foniatria,  Presidio Molinette  Componente firmato in originale 
Alessio Mattei S.C. Pneumologia, Presidio Molinette Componente firmato in originale 
Rosario Urbino S.C. Anestesia e Rianimazione, Presidio Molinette Componente firmato in originale 
Paola Peretta S.C. Neurochirurgia Pediatrica, Presidio OIRM-S.Anna Componente firmato in originale 
Pietro Gaglioti S.C. Ginecologia e Ostetricia, Presidio OIRM-S.Anna Componente firmato in originale 
Evelina Gollo S.C. Anestesia e Rianimazione, Presidio OIRM-S.Anna Componente firmato in originale 
Sara Sammartano CAS Centro Accoglienza CRESSC Componente firmato in originale 
Moriana Saccomani S.C. QRMA Supporto metodologico 

 alla stesura 
firmato in originale 
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2. INFORMAZIONI RELATIVE AL DOCUMENTO  
 
2.1 Periodo di validità e revisione 
 

Il presente documento ha validità di cinque anni dalla data di emissione, salvo che mutate esigenze 
dell'Azienda o nuove necessità organizzative non ne richiedano la revisione in tempi più brevi. 
Le richieste di modifica possono essere effettuate dal responsabile del processo o dal responsabile 
del documento. Alla scadenza del terzo anno dalla emissione, la revisione del documento viene 
effettuata dal responsabile del documento. 
Il presente documento è quindi valido sino al 2020. 
 

2.2 Revisioni 
 

Revisione Emissione Modifiche apportate 

0 15/09/2015 Trattandosi della prima edizione non esistono modifiche da segnalare 
 
 
2.3 Obiettivi 
 

� Gestione del paziente con Malformazione di Chiari e/o Siringomielia o altri disrafismi spinali correlati 
(spina bifida, midollo ancorato) mediante un approccio standardizzato e multidisciplinare in ogni sua 
fase del percorso diagnostico, terapeutico e assistenziale. 

� Utilizzo e gestione appropriata delle risorse disponibili attraverso l’adozione di strategie 
organizzative in grado di potenziale il livello di efficienza delle prestazioni erogate. 

� Sviluppo ed implementazione di un Ambulatorio dedicato alla diagnosi precoce e alla presa in carico 
delle malattie rare Siringomielia e Sindrome di Chiari (Centro Regionale Esperto Siringomielia e 
Sindrome di Chiari – CRESSC, istituito con DGR n. 95-13748 del 29.03.2010). 
 

2.4 Ambito di applicazione 
 

Il presente PDTA si applica a tutti i servizi interessati dell’attività di gestione dei pazienti con 
Sindrome di Chiari e/o Siringomielia nell’ambito dell’Azienda da parte del personale delle S.C. del 
gruppo di lavoro deliberato (delibera n. 45 del 19.06.2012 e s.m.) che concorrono alla gestione della 
patologia all’interno dell’Azienda nella fase diagnostica.  
 

2.5 Terminologia e abbreviazioni 
 

Acronimi 
 

Abbreviazione Descrizione 

SNC Sistema Nervoso Centrale 

MC Malformazione di Chiari  

MC1 Malformazione di Chiari di tipo 1 

Syr Siringomielia 

HDCT Disordini Ereditari del Tessuto Connettivo (Hereditary Disorders Connective Tissue) 

IHS Società Internazionale Cefalea (International Headache Society) 

PTS Siringomielia Post-Traumatica (Post-Traumatic Syringomyelia) 

SCI Trauma Midollare (Spinal Cord Injury) 

OSAS Sindrome da Apnee Ostruttive del Sonno (Obstrutive Sleep Apnea Syndrome) 

SEPs Potenziali Evocati Somatosensoriali (Somatosensory Evoked Potentials) 

VEPs Potenziali Evocati Visivi (Visual Evoked Potentials) 

BAEPs Potenziali Evocati Acustici (Brainstem Auditory Evoked Potentials) 

MEPs Potenziali Evocati Motori (Motor Evoked Potentials) 

EMG Elettromiografia (Electromyography) 

QST Test Quantitativo Sensoriale (Quantitative Sensory Testing) 

CSP Periodo Silente Cutaneo (Cutaneous Silent Period) 

BDI Beck Depression Inventory 

TCSST Tethered Cord Syndrome Screening Tool 

BI Barthel Index 

VCM Valutazioni Collegiali Multidisciplinari 

MR Malattie Rare 
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2.5.1 Gradazione delle raccomandazioni 
 

La tabella seguente riporta la definizione della graduazione delle Raccomandazioni fornite dalle Linee 
Guida utilizzate e dei livelli di evidenza su cui tali Raccomandazioni sono state definite (vedi 
bibliografia). 

 

Livello di Evidenza Definizione 

Livello I 
Evidenza supportata da più studi clinici controllati randomizzati e/o da revisioni sistematiche 
di studi randomizzati 

Livello II 
Evidenza supportata da uno o più studi clinici di coorte non randomizzati con controlli 
concorrenti o storici o loro metanalisi 

Livello III 
Evidenza supportata da studi non sperimentali descrittivi o di casistica (studi comparativi, di 
correlazione, caso-controllo) o analisi di sottogruppi di trials randomizzati 

Livello IV 
Evidenza supportata da relazioni od opinioni di commissioni di esperti e/o da esperienze 
cliniche di riconosciuta autorità 

 
 
Grado Forza della raccomandazione Implicazioni 

A Basata direttamente su evidenza di cat.I L’esecuzione della procedura è fortemente 
raccomandata 

B Basata direttamente su evidenza di cat.II 
e/o raccomandazioni estrapolate da 
evidenza di cat.I 

Si nutrono dubbi sul fatto che la procedura o l’intervento 
debba essere sempre raccomandato, ma si ritiene che 
la sua esecuzione debba essere attentamente 
considerata 

C Basata direttamente su evidenza di cat.III 
e/o raccomandazioni estrapolate da 
evidenza di cat.I o II 

Esiste una sostanziale incertezza a favore o contro la 
raccomandazione di eseguire la procedura o 
l’intervento 

D Basata direttamente su evidenza di cat.IV 
e/o raccomandazioni estrapolate da 
evidenza di cat.I, II o III 

L’esecuzione della procedura non è raccomandata 

 
 

 
3. CONTENUTI DEL DOCUMENTO 
 
3.1 Generalità  
 

La Sindrome di Chiari è riconosciuta tra le Malattie Rare per le quali il Servizio Sanitario Nazionale 
riconosce l’esenzione dalla partecipazione al costo delle relative cure (Allegato del DM 279/2001), tra 
le Malformazioni Congenite del Sistema Nervoso Centrale (SNC).  

Si caratterizza per un complesso di sintomi, tra cui cefalea, vertigini, alterazioni dell’equilibrio, disturbi 
visivi transitori e disturbi acustici, spesso di tipo aspecifico. Segni neurologici distintivi per la diagnosi 
di Sindrome di Chiari sono quelli di coinvolgimento del cervelletto (atassia, dismetria), del midollo 
cervicale (ipoestesia, parestesie, paresi agli arti superiori), del troncoencefalo o degli ultimi nervi 
cranici (disfagia, disfonia, dispnea, ipoacusia o iperacusia, nistagmo, diplopia), in accordo ai Criteri 
diagnostici dell’International Headache Society (ICHD-II, 2004). 
Da un punto di vista clinico rappresenta la forma sintomatica della Malformazione di Chiari (MC) o 
Malformazione di Arnold-Chiari, dai nomi dei due patologi che per primi la descrissero circa 100 anni 
fa. La MC comprende un gruppo eterogeneo di anomalie del cervelletto caratterizzate dall’ernia della 
sua parte caudale attraverso il forame magno. La MC di tipo 1 (MC1), la forma più comune, 
sembrerebbe essere causata da un ridotto sviluppo della fossa cranica posteriore, da un 
sovraffollamento del cervelletto normalmente sviluppato e dalla conseguente ernia delle tonsille verso 
il basso.  

Una delle più severe condizioni patologiche associate alla MC1 è la Siringomielia, osservata nel 60-
85% dei pazienti; si tratta di una malattia neurologica ad andamento cronico che colpisce 
prevalentemente l’età adulta (30-40 anni), caratterizzata dalla presenza di cavità (siringa), unica o 
multipla, all’interno del midollo spinale e, a volte, del bulbo (da cui il termine di “Siringobulbia”).  
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Esistono forme congenite (per lo più associate a ostruzione del forame magno da MC1) e forme 
acquisite (secondarie a tumori spinali, mielopatia post-traumatica, aracnoiditi e pachimeningiti spinali).  
La prevalenza di siringomielia post-traumatica (PTS) varia da 0,6 – 3.2% (vecchi studi) al 3.5 – 28% 
(studi di più recenti), lesioni complete versus incomplete in rapporto 2:1; il tempo di insorgenza varia 
da 2 mesi a 30 anni dal trauma. Sono descritte forme familiari di siringomielia con ereditarietà 
autosomica dominante ad espressione variabile, associate a MC1, dismorfismi cranio-vertebrali e 
disordini ereditari del tessuto connettivo  (HDCT).  
Nonostante la siringomielia possa causare la rottura delle connessioni neurali del midollo spinale e 
danni neurologici, il 50% dei pazienti non presenta nessun tipo di invalidità oppure soltanto lieve 
invalidità. Nei pazienti sintomatici l’esordio è caratterizzato, di solito, da dolore (prevalentemente 
dolore neuropatico) e da disturbi sensitivi, che variano dall’assenza di sensibilità alle punture (spilli, 
aghi) o alla temperatura (anestesia termo-dolorifica), ad un aumento della sensibilità agli stimoli 
(iperestesia-iperalgesia). All’esame neurologico è relativamente comune e caratteristico all’esordio la 
perdita della capacità di differenziare il caldo e il freddo, causa frequente di ustioni e ulcere cutanee 
autoprovocate; l’evoluzione dei sintomi neurologici comprende la perdita della sensibilità termo-
dolorifica con mantenimento di quella tattile superficiale (anestesia ”dissociata”) o la perdita della 
sensibilità tattile e termo-dolorifica in una zona delimitata come il collo e il cingolo scapolo-omerale 
(anestesia a “mantellina” o “sospesa”), dolore neuropatico “centrale” (con prevalenza sino al 75% a 5 
anni nelle PTS), riduzione della forza muscolare agli arti superiori e/o inferiori per lesione diretta dei 
neuroni motori spinali (II motoneurone) e, successivamente, dei fasci nervosi che collegano il midollo 
ai neuroni motori corticali (I motoneurone), con quadri di paresi mista flaccida/spastica. I quadri clinici 
più severi e avanzati comprendono tetraparesi/paraplegia, alterazione delle funzioni sfinteriche e 
sessuali, sino all’incontinenza vescicale - fecale e perdita completa di autonomia; inoltre, nella 
siringobulbia e in casi di Sindrome di Chiari “complessa” si verifica la perdita delle abilità di 
deglutizione, fonazione e di respirazione. Per definire la diagnosi di siringomielia-siringobulbia e di 
sindrome di Chiari sono necessari esami neurologici - neurofisiologici e la risonanza magnetica 
(RMN), che resta il gold standard per la diagnosi di siringomielia. Il trattamento consiste nel follow-up a 
lungo termine e, nel caso di deterioramento neurologico ingravescente, nell’intervento neurochirurgico, 
che varia in base al tipo e alla causa che ha determinato la malattia. Circa il 50% dei pazienti affetti da 
MC 1 associata a siringomielia presentano quadri stabili dal punto di vista neurologico.  
Benché non vi siano studi formali di prevalenza sulla MC1, la Sindrome di Arnold-Chiari  è inserita 
nell’Elenco Nazionale  Malattie Rare con diritto di esenzione dalla partecipazione alla spesa sanitaria 
dal 2001 (gruppo 14, “Altre Malformazioni Congenite del Sistema Nervoso Centrale”, codice esenzione 
RN0010, DM 279/2001).  
Nota: per la bassa prevalenza stimata (8,4/100.000, dati Orphanet, portale internazionale sulle malattie rare), la 
potenziale gravità clinica a carattere cronicamente invalidante e la conseguente onerosità della spesa sanitaria 
per i suoi trattamenti, la Siringomielia-Siringobulbia è stata inserita fra le Malattie Rare che colpiscono il Sistema 
Nervoso, con diritto di esenzione nella Regione Piemonte e Valle d’Aosta (codice esenzione RF0321, DGR 12 
aprile 2005).   

 
 Definizioni e classificazioni: 

Le definizioni, classificazioni e criteri di diagnosi di Malformazione e Sindrome di Chiari, Siringomielia e 
Siringobulbia  sono stati elaborati dal Consorzio Interregionale Piemonte e Valle d’Aosta “Siringomielia 
e Sindrome di Chiari” (Nota protocollare 33363/DB2005 del 17/11/2010, Regione Piemonte).  
Inoltre, tali criteri definiscono in modo preciso l’accesso del paziente al percorso di esenzione per 
malattia rara.   

§ Definizione di Malformazione di Chiari:  definizione neuroradiologica secondo i criteri diagnostici 
IHS, seconda edizione aggiornata “International Classification of Headache Disorders”, codice 7.7: 

Erniazione delle tonsille cerebellari alla RMN cranio-cervicale definita da 1 dei seguenti criteri: 

- Discesa caudale delle tonsille cerebellari > 5 mm 
oppure 

- Discesa caudale delle tonsille cerebellari > 3 mm con almeno 1 dei seguenti indicatori di 
ingombro dello spazio sub aracnoideo a livello della giunzione cranio-cervicale: 

� Compressione degli spazi liquorali posteriori e laterali rispetto al cervelletto 
� Ridotta altezza della squama dell’osso occipitale 
� Aumentata inclinazione del tentorio 
� Inginocchiamento del midollo allungato 
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§ Classificazione della Malformazione di Chiari:  

� Tipo I: disordine del mesoderma parassiale, con anomalie della fossa cranica 
posteriore e conseguente discesa delle tonsille cerebellari 

� Tipo II: malformazione cerebello-midollare con mielomeningocele (> nell’infanzia) 
� Tipo III: idem con mielomeningocele cervicale alto o occipito-cervicale (forma assai 

rara e grave) 
� Tipo IV: ipoplasia del cervelletto 

 
§ Definizione di Sindrome di Chiari:   Malformazione di Chiari (definita neuroradiologicamente 
secondo le indicazioni soprariportate) associata a manifestazioni cliniche (segni e sintomi) valutate 
dallo specialista neurologo o neurochirurgo e rappresentate da: 

1.  Cefalea  in accordo ai Criteri diagnostici IHS (codice 7.7, Classificazione ICHD-II, 2004)  
caratterizzata da almeno una delle seguenti caratteristiche: 

a. Scatenata dalla tosse e/o dalla manovra di Valsalva 
b.  Localizzazione occipitale e/o sub-occipitale e durata protratta (da ore a giorni) 
c.  Associata a sintomi e/o segni di disfunzione tronco encefalica, cerebellare e/o del 

midollo  cervicale 
Il dolore è localizzato alla nuca, scatenato dalla flessione del collo, dalla tosse, dagli starnuti, dagli 
sforzi fisici, spesso associato a vertigini, disturbi dell’equilibrio e della deambulazione, disturbi 
vertebro-basilari, segni di coinvolgimento delle diverse strutture nervose (tronco encefalo, midollo 
cervicale, prime radici cervicali). 

             Oltre alla cefalea,  almeno uno  dei seguenti segni neurologici tipici: 

2.  otoneurologici (come capogiro, perdita di equilibrio, sensazione di alterazione della pressione 
endoauricolare, ipoacusia o iperacusia, vertigini, nistagmo verso il basso, oscillopsia) 

3.  visivi transitori (fotopsie scintillanti, offuscamento visivo, diplopia o disturbi transitori del campo 
visivo) 

4.  di coinvolgimento del midollo cervicale (da mielopatia cervicale), del tronco-encefalo o degli ultimi 
nervi cranici (disfagia), di atassia o di dismetria. 

 
§ Definizione di Siringomielia-Siringobulbia:  presenza di cavità (siringa), unica o multipla, 
all’interno del midollo spinale e, a volte, del bulbo (siringobulbia) associata a segni e sintomi spinali o 
bulbari correlati alla sede della cavità. 
 
§ Definizione di Idromielia: sottile, filiforme cavità centro-midollare rivestita da cellule ependimali 
colonnari ciliate, a carattere non evolutivo. Se la cavità è localizzata in pochi segmenti (3 - 5 segmenti, 
prevalentemente in sede toracica), viene anche definita “idromielia localizzata idiopatica”.  
Clinicamente si manifesta con dolore diffuso, in assenza di dolore neuropatico, di dissociazione termo-
dolorifica o di altri deficit neurologici di origine spinale e in presenza di studi neurofisiologici che 
esplorano le vie spinali normali.  
 
§ Classificazione della Siringomielia:  

� Tipo I: con ostruzione del forame magno e dilatazione del canale centrale 

A. con MC1 
B. con altre lesioni ostruttive del forame magno 

� Tipo II: senza ostruzione del forame magno 
� Tipo III: con altre patologie del midollo (forma acquisita o secondaria) 

A. tumori spinali (intramidollari) 
B. mielopatia post-traumatica 
C. aracnoiditi e pachimeningiti spinali 
D. mielomalacia secondaria compressiva (tumori, ernie) o ischemica (MAV) 

� Tipo IV: idromielia pura (dilatazione del canale centrale in corso di sviluppo), in genere associata 
ad idrocefalo 
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3.2 Diagrammi di flusso  
                        Prima visita neurologica MC 1  
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Prima visita neurologica  Syr +  MC1 
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3.3 Attività 
 

3.3.1   Identificazione della patologia e indagini diagnost iche specifiche  
Il percorso del paziente con i sintomi di cui al paragrafo 3.1 o con riscontro occasionale di 
Malformazione di Chiari e/o Siringomielia inizia con la visita neurologica  presso l’Ambulatorio 
neurologico dedicato “Siringomielia-Sindrome di Chiari”. A questo ambulatorio afferiscono tutti i 
pazienti con diagnosi o sospetto diagnostico di Sindrome di Chiari e/o Siringomielia, inviati dal 
medico di Medicina Generale o dal Medico Specialista (in particolare neurologo-neurochirurgo) e 
prenotati tramite il CUP aziendale (esclusivamente le Prime Visite). I pazienti possono anche essere 
inviati a questo Ambulatorio con richiesta specialistica interna aziendale. 

Nel corso della stessa giornata il paziente può essere sottoposto agli esami strumentali e alle visite 
specialistiche di cui ai paragrafi successivi base di specifiche indicazioni cliniche emerse durante la 
visita neurologica. 
Tale modalità permette di acquisire, in un’unica giornata, i principali dati anamnestici, clinici e 
strumentali necessari per la valutazione del caso clinico; a completamento può essere eseguita una 
Valutazione Collegiale Multidisciplinare (vedere paragrafo 3.3.12), pianificata con frequenza 
periodica (quindicinale). Inoltre, questa procedura ha lo scopo di ridurre il numero di accessi dei 
pazienti presso il Centro, ottimizzando i tempi di diagnosi e limitando il disagio per i pazienti, in 
particolare a quelli provenienti da fuori Regione e a quei pazienti affetti da disabilità  secondaria alla 
malattia rara. 

 
3.3.2   Prima visita neurologica 

I pazienti possono accedere al CRESSC, e al relativo Percorso Diagnostico-Terapeutico-
Assistenziale (PDTA), attraverso una prima visita neurologica presso l’Ambulatorio neurologico 
dedicato “Siringomielia-Sindrome di Chiari” del Presidio CTO, piano terra, ingresso C. Dopo 
l’accettazione, il paziente potrà presentarsi al Centro Accoglienza/Segreteria del CRESSC, piano 
terra a destra, area Sala Stampa del Presidio CTO, per la raccolta della documentazione clinica-
neuroradiologica, per richiedere materiale informativo sulle patologie e per ricevere il questionario di 
gradimento anonimo, da compilare e restituire al termine della visita neurologica (vedere in Allegati). 
Il paziente che accede alla prima visita neurologica presso il CRESSC viene sottoposto in prima 
istanza ad un’attenta anamnesi familiare, fisiologica, patologica remota, patologica prossima e 
farmacologica mediante la compilazione di apposita cartella clinica. In particolare, l’anamnesi 
familiare è mirata ad accertare nei familiari del paziente la presenza di MC1, Siringomielia, 
Siringobulbia, scoliosi, epilessia, disordini ereditari del tessuto connettivo (HCTD), come la Sindrome 
di Ehlers-Danlos. 
Nell’ambito dell’anamnesi fisiologica alle pazienti che hanno avuto una o più gravidanze  sono 
richieste informazioni sulle modalità del parto e sull’eventuale esecuzione di anestesia epidurale.  
L’anamnesi patologica remota valuta nel paziente lo sviluppo psicomotorio, l’eventuale presenza di 
crisi epilettiche, scoliosi, eventi traumatici, altre patologie neurologiche e/o neurochirurgiche, altri 
eventi clinici rilevanti e l’esecuzione di interventi chirurgici per MC1, Siringomielia, midollo ancorato, 
Sindrome di Ehlers-Danlos e scoliosi.      
Sono quindi raccolte informazioni dettagliate sui sintomi manifestati sin dall’esordio dal paziente, con 
particolare attenzione alla cefalea (raccogliendo le informazioni su frequenza, durata, caratteristiche, 
localizzazione, sintomi associati, fattori che la aggravano e la alleviano), alla presenza di dolore (con 
compilazione di scale cliniche standardizzate per il dolore e il dolore neuropatico, quali VAS, Likert 
sonno, DN4, BDI e SF-36, in Allegati), alla sintomatologia da coinvolgimento degli ultimi nervi 
cranici, del cervelletto, del tronco dell’encefalo e del midollo cervicale, a disturbi sensitivi e/o motori 
e/o neuro-urologici, in particolare compilando la scala Tethered Cord Syndrome Screening Tool 
(TCSST) per lo screening della sindrome del midollo ancorato occulto, la Beighton Score per la 
valutazione dell’eventuale iperlassità legamentosa (in corso di HCTD), le scale della disabilità 
Barthel Index (BI) e Rankin (in Allegati), quest’ultima  per la selezione dei pazienti con necessità di 
valutazione fisiatrica (Rankin≥2). 
L’esame neurologico obiettivo (ENO) è finalizzato a valutare la presenza di segni di sofferenza 
midollare o del tronco encefalo e di escludere altre patologie del SNC o periferico, che entrino in 
diagnosi differenziale con la siringomielia. La visita si conclude con l’indicazione ad eseguire gli 
approfondimenti diagnostici e le valutazioni  specialistiche, che saranno collegialmente esaminate 
nel corso della successiva valutazione multidisciplinare, ovvero: 
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- Studio neurofisiologico (vedere paragrafo 3.3.3) 

- Studio neuroradiologico e radiologico (vedere paragrafo 3.3.4 e 3.3.5)  
� Completamento RMN encefalo con studio dinamica liquorale alla giunzione cranio-

cervicale e del midollo in toto 
� Radiografia cervicale con dinamiche in flesso-estensione 

- Visita neuro-urologica (vedere paragrafo 3.3.6) 

- Visita fisiatrica (vedere paragrafo 3.3.7) 

- Visita chirurgico-vertebrale  (vedere paragrafo 3.3.8) 

- Valutazione psicologica-neuropsicologica (vedere paragrafo 3.3.9) 

- Visita foniatrica (vedere paragrafo 3.3.10) 

- Valutazione genetica (vedere paragrafo 3.3.11) 

- Valutazione pneumologica e studio polisonnografico, in caso di apnee o sospette apnee    
(vedere paragrafo 3.3.12  e 3.3.13) 

 
3.3.3 Studio neurofisiologico  

Nell’ambito della valutazione neurofisiologica di I livello vengono eseguiti per tutti i pazienti alla prima 
visita, in fase diagnostica, lo studio dei Potenziali Evocati Somatosensoraili ai 4 arti (SEPs), dei 
Potenziali Evocati Uditivi del Tronco Encefalico (BAEPs) e, in relazione al quadro clinico, dei 
Potenziali Evocati Visivi (VEPs). 

La valutazione di II livello è costituita dallo studio dei Potenziali Evocati Motori (MEPs) e 
dall’Elettromiografia agli arti (EMG); in presenza o sospetto di dolore neuropatico sono indicati anche 
lo studio psicofisiologico del dolore con il Quantitative Sensory Testing (QST) e lo studio 
neurofisiologico con il  Periodo Silente Cutaneo (CSP). 
Lo studio neurofisiologico con i Potenziali evocati multimodali viene eseguito anche nel follow up sia 
post-chirurgico sia nei pazienti non trattati chirurgicamente,  per una migliore valutazione della  
progressione  clinica e  subclinica  della malattia, anche ai fini di una tempestiva indicazione 
chirurgica. 
 

3.3.4 Studio neuroradiologico  

I livello 
Malformazione di Chiari  
La misurazione quantitativa dell’erniazione delle tonsille cerebellari al di sotto del forame occipitale 
viene eseguita utilizzando la linea che congiunge il punto mediale del bordo anteriore (=basion) con  
il bordo posteriore (=opistion) del forame magno sull’osso occipitale. 
In presenza di Malformazione di Chiari l’esame di RMN encefalo viene completato con lo studio 
della dinamica liquorale alla giunzione occipito-cervicale (cine-RMN encefalo) e con RMN del 
midollo in toto, se non ancora eseguito, per la valutazione del midollo in tutta la sua estensione e 
per  escludere quadri radiologici non noti di midollo ancorato (es. midollo ancorato ”occulto”, lipoma 
del filum terminale). 
 

Siringo-idromielia 
Quando è presente una IDROMIELIA o una SIRINGOMIELIA isolata, viene eseguito l’esame RMN 
del midollo in toto per la valutazione della sede della cavità, la sua estensione in senso 
longitudinale (numero di metameri coinvolti) e la sua ampiezza (Vaquero Index =rapporto tra il 
diametro della cavità nel punto di massima espansione e il diametro del canale spinale allo stesso 
livello sulla linea sagittale mediana, misurato con sequenza T1); l’esame viene completato con  
sequenze DP, T2 FSE assiali su tutto l’encefalo, per la escludere la presenza di malformazioni 
della giunzione occipito-cervicale associate.  
 
- Encefalo sequenze convenzionali nei tre piani dello spazio: 

� T1 sagittali: FSE o S.E. 5/1mm thk 
� T2 sagittali: FSE 5 o 3/0.3 thk/sp sulla linea mediana 
� T2 FSE assiali: 4 o 3mm thk mirate tra il ponte e C2 
� T2 o T1 FSE coronali: 4/0,4 thk/sp FOV 24 cm  
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- Midollo sequenze convenzionali: 

� Sagittali T2: FRSE 3/0,5 thk/sp  cervicale 
� Sagittali T1: FSE 3/0,5 thk/ 
� Sagittali T2: FRSE 4/0,5 thk/sp  dorsolombare 
� Sagittali T1: FSE 4/0,5 thk/ 
� Assiale T1: FSE 3-5/1 thk/sp 
 
� Assiale T2*: GRE 5/1 thk/sp  
� GRE 3D « Cosmic/CISS/BALANCE » 22 mm/1 mirato sulla Siringa o sul sito lesionale (in 

caso di PTS) 
� Coronale T2 se paziente con scoliosi 
 
II livello 
� Studio RMN encefalo e cervicale con dinamiche (flesso-estensione) 
� Angio-TAC cervicale 
� Studio RMN spinale con gadolinio (nelle forme isolate, per escludere Siringhe secondarie o 

patologie midollari in diagnosi differenziale) 
� Cine- RMN spinale per studio dinamica liquorale intracistica 

 
3.3.5 Studio radiologico 

Radiogramma standard del rachide cervicale completato con proiezioni dinamiche in massima 
flessione ed estensione (in presenza di instabilità cervicale). 

 
3.3.6 Valutazione neuro-urologica  

I pazienti con siringomielia (associata o meno a Malformazione di Chiari) o con punteggio alla scala 
TCSST >4 sono indirizzati alla visita neuro-urologica, presso l’Unità Spinale Unipolare (USU) del 
CTO. 

Sulla base dell’anamnesi, dell’esame obiettivo urologico, neuro-urologico e uro-ginecologico viene 
valutata la presenza di segni o sintomi indicativi di disfunzione vescico-sfinterica. In assenza di essi, 
sono indicati ricontrolli solo in presenza di sintomi minzionali.  
In presenza di sintomi o segni di sospetta disfunzione vescico-sfinterica, il paziente è sottoposto ai 
seguenti esami: 
I livello 
Esame delle urine e urocoltura, ecografia addome completo, diario minzionale e dosaggio PSA (in 
soggetti di età > 50 anni). Gli esiti di tali esami sono valutati in occasione della visita di controllo 
presso l’ambulatorio di Neuro-urologia (USU). In caso di esito negativo per disfunzione vescico-
sfinterica, sono indicati ricontrolli solo in presenza di sintomi minzionali. In caso di esito positivo, se 
viene riscontrata una disfunzione organica, il paziente è inviato ai servizi urologici territoriali.  
In presenza di una disfunzione neurogena, dubbia o certa, il paziente viene sottoposto ad 
uroflussometria (II linea). 
II livello  
Uroflussometria, con valutazione del residuo vescicale post-minzionale (in caso di disfunzione 
neurogena, dubbia o certa). Se la diagnosi di vescica neurogena è confermata, viene eseguito un 
esame video-urodinamico. Il paziente viene quindi preso in carico presso l’USU del CTO per la 
riabilitazione vescico-sfinterica. 
 

3.3.7    Valutazione fisiatrica (Ambulatorio fisiatrico mala ttie rare) 
L’Ambulatorio fisiatrico malattie rare dell’USU/CTO è rivolto a pazienti affetti da Siringomielia, 
primitiva e secondaria, associata o meno a Malformazione di Chiari, che presentino punteggio alla 
Rankin ≥2 e che vengano inviati alla valutazione fisiatrica attraverso la segnalazione da parte 
dell’Ambulatorio neurologico dedicato “Siringomielia - Sindrome di Chiari” (CRESSC). 
Per tali pazienti è prevista visita e valutazione con le scale SCIM e FIM (vedi allegati moduli 5.1) al 
fine di identificare la congruenza tra esame clinico e livello di funzionalità atteso.  
Qualora si riconoscano degli spazi di miglioramento viene stesa una proposta di percorso 
riabilitativo.  
Tale percorso si avvale sia di trattamenti volti al miglioramento del quadro neuromotorio osservato e 
delle eventuali complicanze da sovraccarico, che di interventi occupazionali ed educativi incentrati  
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sulle modalità di assistenza e/o supervisione durante l’esecuzione delle attività della vita quotidiana, 
di prevenzione di complicanze e di condizioni di affaticabilità che possono condurre ad ulteriore 
perdita funzionale.  
Tali intenti coinvolgono l’utente, il nucleo familiare ed eventualmente il caregiver.  
È anche prevista una valutazione delle soluzioni, degli adattamenti, degli ausili ed ortesi disponibili ai 
fini di ottimizzare il grado di indipendenza e di funzionalità complessiva del paziente.  
Concluso il percorso, il ricorso ad ulteriori interventi riabilitativi viene richiesto, ove necessario, previa 
selezione da parte dell’ambulatorio neurologico che esegue il follow-up. 
 

Pazienti con trauma spinale e lesione midollare (Spinal Cord Injury-SCI) seguiti in USU (degenza e 
DH): per i tempi e le modalità necessarie al percorso riabilitativo individuale e del follow-up clinico 
generale i pazienti con SCI seguono un algoritmo diagnostico condiviso per escludere una 
siringomielia post-traumatica (vedi flow chart PTS). Questo consiste in un follow-up neuroradiologico 
mediante RMN spinale a 3 e  12 mesi dal trauma e  successive RMN secondo variazioni cliniche, o 
annualmente, se comparsa di  PTS.  
Se si osserva la comparsa di siringomielia, il paziente viene inviato all’Ambulatorio Neurologico 
“Siringomielia - Sindrome di Chiari” (CRESSC) per completamento studio ed eventuale indicazione 
chirurgica, in assenza della quale è consigliato il monitoraggio neurologico clinico annuale.  
I pazienti operati di PTS vengono sottoposti a controlli clinici e RM post-chirurgici a 6 e 12 mesi; i 
successivi controlli RM vengono programmati sulla base del monitoraggio neurologico clinico, 
previsto annualmente. 
 

Protocollo Siringomielia Post-Traumatica (PTS) nei pazienti con SCI (Spinal Cord Injury)  
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3.3.8    Valutazione chirurgico-vertebrale 

 

I pazienti con siringomielia (con o senza MC associata) sono indirizzati alla visita chirurgico-
vertebrale in presenza di segni di scoliosi. Il paziente è quindi sottoposto a radiografia della colonna 
in toto in 2 proiezioni.  
Il percorso varia a seconda dell’età del paziente (evolutiva o adulta): 

- Pazienti in età evolutiva 

Se l’angolo è inferiore ai 20°, sono indicati contr olli clinici ogni 6 mesi. 
Se l’angolo è compreso tra 20° e 45°, il trattament o indicato è di tipo conservativo con un 
corsetto ortopedico e controlli clinici ogni 3 mesi e radiografici ogni anno della colonna. 
Se l’angolo è maggiore di 45°, vi è l’indicazione a l trattamento chirurgico della scoliosi, che 
viene eseguito successivamente all’eventuale intervento neurochirurgico per siringomielia.  
 

- Pazienti in età adulta 

Se la scoliosi è stabile e vi è assenza di dolore (VAS ≤ 2), il monitoraggio clinico prosegue con 
cadenza annuale e nuove radiografie della colonna sono effettuate se vi è un peggioramento 
clinico. Se la scoliosi è evolutiva e/o sintomatica, è indicato il trattamento chirurgico (artrodesi 
vertebrale posteriore), che viene eseguito successivamente all’eventuale intervento 
neurochirurgico per siringomielia. 
 

- Pazienti con SCI:  
Seguono le stesse modalità di monitoraggio della comparsa di PTS dei pazienti dell’USU (vd. 
Flow chart PTS, valutazione fisiatrica paragrafo 3.3.7)  
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Protocollo chirurgico-vertebrale nei pazienti con S iringomielia (con o senza MC1) e segni di scoliosi . 
 
 
 
 

 
 
 
 
 

Età evolutiva  
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Protocollo chirurgico-vertebrale nei pazienti con S iringomielia (con o senza MC1) e segni di scoliosi . 
  
 
 
 

 
 
 
 

Età adulta  
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Protocollo chirurgico-vertebrale nei pazienti con S coliosi  ed evidenza successiva  di Siringomielia 

 
 
 
 

 
 

Età evolutiva  
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Protocollo chirurgico-vertebrale nei pazienti con S coliosi ed evidenza successiva  di Siringomielia 

 
 
 

 
 
 

Età adulta  



GESTIONE INTEGRATA AZIENDALE DEL 
PAZIENTE CON SIRINGOMIELIA E 

SINDROME DI CHIARI 
PDTA.909.0008 Rev. 0 

 Percorsi Diagnostico Terapeutici Assistenziali 15/09/2015 Pagina 19 di 50 
 

 

3.3.9   Valutazione psicologica-neuropsicologica   

Il paziente con diagnosi o sospetta Siringomielia – Sindrome di Chiari e il suo nucleo familiare, ad alta 
complessità di cura e ad elevato carico emozionale, accedono all’Ambulatorio della SSCVD Psicologia 
nell’ambito della collaborazione con il Gruppo Multidisciplinare Aziendale “Siringomielia – Sindrome di 
Chiari”, a livello multidisciplinare.  

L’accesso all’Ambulatorio di Psicologia può avvenire sia successivamente alla prima visita neurologica 
che al controllo medico neurologico del paziente presso il CRESSC prenotando al CUP per primo 
colloquio psicologico, con richiesta del Neurologo del CRESSC o del Medico Specialista o del Medico 
di Medicina Generale. 
L’attività psicologica Ambulatoriale prevede: 

I. livello:  valutazione pscicodiagnostica 
• colloquio psicologico clinico (con prenotazione CUP – prime visite). 
 

Gli appuntamenti successivi saranno dati direttamente dallo psicologo per:  
• psicodiagnosi: assessment psicologico con eventuale somministrazione di test ansia, depressione,  

di personalità; 
• valutazione neuropsicologica con somministrazione test delle funzioni cognitive; 
• consulto rivolto al nucleo familiare;  
• refertazione e restituzione diagnostica al paziente; 
• presa in carico dall’Ambulatorio di Psicologia per Trattamento (II Livello) oppure invio eventuale 

allo Psicologo del  Servizio di zona di competenza (modalità continuità  diagnostico/terapeutica 
Ospedale-Territorio). 

 

II. livello:  trattamento psicologico 
•  colloquio psicologico clinico (con prenotazione CUP); 
• psicoterapia breve, con utilizzo di mirate tecniche individualizzate quali: training di rilassamento, di 

gestione dei sintomi, e/o psicoterapiche  specifiche; 
• counseling e/o psicoterapia breve rivolto ai familiari. 

  
 

3.3.10   Valutazione foniatrica     

Prime visite: 

l’accesso alla valutazione foniatrica avviene tramite richiesta dell’Ambulatorio Neurologico 
“Siringomielia - Sindrome di Chiari” in presenza di una delle seguenti condizioni: 

a) positività alla prova del bicchiere d’acqua, effettuata in sede di prima visita neurologica (T0) 
su tutti i pazienti con Malformazione di Chiari (con o senza siringomielia associata). 
La prova della deglutizione di acqua, in accordo alle Linee Guida Italiane SPREAD, edizione 
2012   (Raccomandazione 11.20, Grado D)consiste: il paziente, seduto e con la testa in 
asse, viene invitato a bere dell’acqua, possibilmente liscia e a temperatura ambiente, 
effettuando due prove: 

 

1) bere un sorso alla volta: tiene troppo in bocca prima di deglutire? 
    - tossisce prima, durante, dopo? 
    - dopo cambia voce? 
2) bere alcuni sorsi di seguito: stesse osservazioni. 

Se si è risposto "sì" anche solo ad una delle domande relative alla prova 1 e alla prova 2, 
viene richiesta la valutazione foniatrica. 

b) Pazienti (anche asintomatici per disfagia) in attesa di intervento chirurgico di 
decompressione occipito-cervicale: valutazione pre-operatoria (T0), eseguita in tutti i casi. 

 

Visite di controllo (Follow up): 

Le successive visite di follow up nei pazienti non chirurgici verranno effettuate con il seguente timing: 

A) Controlli successivi (programmati in funzione dell’esito della prima visita (Livello 1-7  
classificato con scala O’Neil): 

- T1: controllo dopo 6 mesi in caso di Livello 1 – 4 alla prima visita 
- T2: controllo dopo 1 anno in caso di Livello 5 – 6 alla prima visita 
- T3: controllo dopo 2 anni in caso di Livello 7 alla prima visita 
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B) Follow up post-chirurgico:  
- T1: controllo 6 mesi dopo l’intervento in tutti i pazienti; 
- T2: controllo dopo 1 anno, se al T1 Livello 5-6 
- T3: controllo dopo 2 anni, se al T1  Livello 7. 

 
3.3.11   Valutazione Genetica  

La consulenza genetica è un processo informativo attraverso il quale i pazienti o i loro familiari affetti 
da Malformazione di Chiari e/o Siringomielia ricevono informazioni relative alle caratteristiche della 
malattia stessa, alle modalità di trasmissione, al rischio di ricorrenza e alle possibili terapie, incluse le 
opzioni riproduttive. 
La diagnosi precisa della malformazione costituisce premessa fondamentale e necessaria per poter 
effettuare la consulenza genetica. Può essere esclusivamente clinica, ovvero basata sulla valutazione 
del medico specialista e su dati derivati da indagini strumentali. Nel caso della Malformazione di Chiari 
e della Siringomielia non esiste al momento un test genetico in ambito sanitario con valore 
diagnostico; nonostante ciò anche un eventuale prelievo a scopo di ricerca deve essere sempre 
accompagnato da tutte le informazioni importanti al riguardo e dall'offerta di una consulenza genetica 
individuale e/o familiare. 
La consulenza genetica per la Malformazione di Chiari e/o Siringomielia si articola in 4 fasi: 

 

1. Raccolta delle informazioni: viene effettuata tramite l'anamnesi personale e familiare del 
probando. Vengono annotate informazioni precise sui diversi componenti familiari, inclusi quelli 
deceduti, che si ritiene abbiano avuto la stessa malattia.  

2. Ricostruzione dell'albero genealogico (pedigree): è una ricostruzione grafica che consente di 
raccogliere le informazioni di carattere genetico della famiglia in esame. Deve essere estesa ad 
almeno tre generazioni: probando, genitori e nonni. 

3. Calcolo del rischio genetico: è la possibilità che una condizione patologica a base genetica 
presente nel probando si verifichi nuovamente in altri membri appartenenti alla stessa famiglia. Il 
calcolo del rischio si basa sull'accertamento della modalità di trasmissione della malattia, sui dati 
strumentali e di laboratorio disponibili e sulla posizione del probando all'interno della famiglia. Il 
rischio genetico può essere fornito in termini probabilistici o con un valore percentuale. 

4. Comunicazione: è il momento in cui lo specialista in genetica medica comunica al probando o ai 
suoi familiari le informazioni ottenute e le possibili conseguenze. La consulenza non deve 
essere mai direttiva e quindi non deve influenzare le possibili decisioni del probando o della 
famiglia. 

 

Eventuali prelievi di sangue per l’esecuzione di esami genetici a scopo di ricerca possono 
comprendere l'analisi del DNA. In particolare, l'esecuzione dei test genetici richiede che chi vi si 
sottopone prenda visione e approvi un consenso informato che spieghi i rischi, i limiti e le 
conseguenze di tali esami. 

 
3.3.12   Valutazione pneumologica  

Nella Sindrome di Chiari con o senza Siringomielia risulta molto frequente la presenza di Disturbi 
Correlati al Sonno -DRS- (le statistiche variano dal 24 al 75%) comprendenti la Sindrome delle Apnee 
Ostruttive nel Sonno (OSAS), la Sindrome delle Apnee Centrali, forme miste e periodismo respiratorio. 
I DRS risultano aumentare i rischi di andare incontro a insufficienza respiratoria nei pazienti candidati 
alla terapia chirurgica decompressiva. Pertanto, risulta necessaria una sistematica ricerca dei DRS. 
Dalla  letteratura (presenza solo di case report) si evidenzia che solo raramente i pazienti affetti da S. 
di Chiari evolvano verso l’insufficienza respiratoria tipo II per deficit di pompa. Tale patologia nelle 
forme più comuni (non chirurgiche) non sembra compromettere in modo  progressivo la Capacità 
Vitale (CV) e la forza dei muscoli respiratori, diversamente dalle forme severe di S. di Chiari, di 
Siringomielia cervicale e, in generale, da tutte le Siringobulbie che possono essere considerate 
patologie neuromuscolari progressive, come ad esempio la Sclerosi Laterale Amiotrofica, la Distrofia di 
Duchenne, la SMA 1 e 2.  

L’accesso c/o l’Ambulatorio di Pneumologia dedicato alla Ventilazione domiciliare ed ai disturbi 
Respiratori correlati al sonno (Presidio Molinette) sarà riservato ai pazienti che presentano le seguenti 
caratteristiche: 
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1) esame annuale spirometrico  ed emogasanalitico (EGA) arterioso  (da eseguirsi in qualsiasi 
centro di Fisiopatologia Respiratoria e da valutare c/o il  centro neurologico CRESSC del presidio  
CTO) che evidenzi uno o più dei seguenti parametri: 

- CV o FVC  < 60% del predetto 

- PaO2 < 65 mmHg 

- PaCO2 > 45 mmHg 

- HCO3 > 27.5 mmol/L 

In tal caso si programmare visita pneumologica . La saturimetria notturna o il monitoraggio  
cardiorespiratorio notturno e la cadenza dei successivi controlli funzionali sarà deciso e prenotato 
direttamente e autonomamente. 

I pazienti con i requisiti suddetti saranno presi in carico dall’Ambulatorio dedicato alla ventilazione 
domiciliare e sarà così organizzato il follow-up e/o adattamento alla Ventilazione Meccanica Non-
Invasiva-NIMV ( e/o FKT respiratoria specifica). 

2) In caso di eventi respiratori acuti o in caso di ingombro secretivo sarà garantita una visita nell’arco 
di 7-10 giorni. 

3) I pazienti trattati per DRS c/o Centro del Sonno, che presenteranno al controllo annuale 
spirometrico ed emogasanalitico i sopracitati valori di CV o FVC, PaO2, PaCO2 e HCO3 saranno 
comunque anch’essi da prendere in carico. 

4) Pazienti inviati direttamente dal Centro del Sonno per l’alta complessità dei disturbi notturni 
(mancato adattamento a CPAP o necessità di supplementazione di O2). 

 
3.3.13   Studio apnee notturne (polisonnografia)  

In caso di sospette o accertate apnee notturne il paziente verrà inviato c/o Centro del Sonno, 
Dipartimento Neuroscienze, via Cherasco 15, piano terra (tel. 011/6335038, fax 011/6334193), per 
eseguire assessment diagnostico. 
 

Fase di assessment diagnostico (valutazione prechirurgica): 
- Questionari sonno per lo screening di insonnia e RLS (Epworth Sleepiness Scale, criteri insonnia, 

criteri Restless Leg Syndrome, ASA STOP) ed eventuale successiva consulenza presso Centro 
Sonno (soprattutto in caso di sospette OSAS). 

- I livello : monitoraggio cardiorespiratorio completo (flusso aereo, pletismografia toracica ed 
addominale, pulsossimetria, posizione corporea, tono muscolare tibiali anteriori), polisonnografia 
ambulatoriale o stanziale (EEG, EOG, EMG miloioideo, flusso aereo, pletismografia toracica ed 
addominale, pulsossimetria, posizione corporea, tono muscolare tibiali anteriori) 

- II livello : in caso di positività del monitoraggio per DRS, o di diagnosi nota di apnee notturne, 
indicata esecuzione annuale di prove di funzionalità respiratoria (spirometria, EGA arterioso) e 
visita pneumologica (se parametri respiratori alterati); in caso di positività per disturbi motori nel 
sonno (RLS/mioclono notturno) utile completamento con ematochimici (emocromo con formula, 
creatinina, Fe, ferritina, acido folico, B12, funzione tiroidea) 

- Fase preoperatoria: eventuale titolazione e ventiloterapia pre-operatoria, come da procedure 
aziendali concordate con gli anestesisti (paragrafo 3.3.16) 

 

Fase postoperatoria o di follow up clinico 
- Questionari sonno (Epworth Sleepiness Scale, criteri insonnia, criteri Restless Leg Syndrome, 

ASA STOP, in allegati) ed eventuale consulenza presso Centro Sonno 
- Titolazione almeno annuale CPAP se in ventiloterapia. 
In assenza di dati certi in letteratura, può essere indicata l'esecuzione di una valutazione clinica presso 
il Centro del Sonno a 3 mesi dall'intervento con somministrazione dei questionari e di una 
polisonnografia di controllo a distanza di 6 mesi. 
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3.3.14  Percorso ostetrico ed anestesiologico in gr avidanza  

La paziente viene presa in carico su invio, da parte del CRESSC, presso l’ambulatorio di Patologia 
della gravidanza, all’attenzione del dr. Pietro Gaglioti (S.C.D.U. ostetricia e ginecologia 2U, direttore 
Professoressa Tullia Todros), al riscontro di test di gravidanza positivo. Già durante la prima visita 
viene effettuato un counselling relativo alla diagnosi prenatale, al percorso ostetrico ed alle possibili 
modalità del parto. Sono previste, salvo diversa indicazione clinica, visite mensili con prescrizione 
degli esami ematochimici da effettuare e la prenotazione delle ecografie ostetriche. 
In caso di regolare decorso della gravidanza e in assenza di sintomatologia neurologica, il percorso 
ostetrico non prevede grosse variazioni rispetto a quello effettuato in caso di gravidanza fisiologica, se 
si escludono l’esecuzione di ecografia di II livello a 20-21 settimane di età gestazionale e di 
consulenza anestesiologica entro le 20 settimane (responsabile dr.ssa Evelina Gollo, Direttore Unità 
Anestesia e Rianimazione, Presidio Ospedaliero S.Anna). 
Per quanto riguarda la diagnosi prenatale, non è possibile diagnosticare in utero la malformazione di 
Chiari tipo I, ma solo la malformazione di Chiari tipo II (associata a spina bifida/idrocefalia), tipo III e 
tipo IV. 
A 35-36 settimane di età gestazionale viene effettuato counselling multidisciplinare ostetrico-
anestesiologico per la valutazione delle modalità ed eventualmente del timing del parto. Oggetto di 
discussione in corso di counselling sono le modalità del parto (parto vaginale o taglio cesareo, TC), 
l’eventuale anticipazione  della data del parto (mediante induzione del travaglio o taglio cesareo 
elettivo), il tipo di anestesia che verrà effettuata (loco-regionale o generale). Tali aspetti sono 
condizionati dal tipo e dalla gravità dell’alterazione anatomica, dalla presenza di patologie associate e 
dalla presenza o comparsa di sintomi durante la gravidanza. 
In qualsiasi fase della gravidanza, in caso di comparsa di sintomatologia o di peggioramento delle 
condizioni cliniche, può essere richiesta da parte dell'ostetrico e/o dell'anestesista una consulenza 
neurologica e neurochirurgica per la rivalutazione del caso, consulenza che viene effettuata in modo 
multidisciplinare da parte di tutti gli specialisti coinvolti. 
La maggiore casistica disponibile relativa al parto in donne con malformazione di Chiari (Chantigian 
2002) raccoglie in totale 30 gravidanze di 12 pazienti, decorse negli anni 1950-1999, di cui 14 in donne 
con Malformazione di Chiari I nota al momento del parto e 16 in donne con Malformazione di Chiari I 
non nota al momento del parto. In nessuna di queste gravidanze si è assistito a comparsa di 
sintomatologia neurologica correlata alla malformazione di Chiari né all’esacerbazione di sintomi pre-
esistenti, indipendentemente dalla modalità del parto e dal tipo di anestesia (narcosi, epidurale, 
spinale). 
Analogamente in una casistica  di 7 gravidanze in donne con malformazione di Chiari I, associata o 
non a siringomielia (Mueller 2005), in nessun caso si è assistito ad un aggravamento dei sintomi 
neurologici nel postpartum, indipendentemente da modalità del parto e tipo di anestesia. 
Dai dati attualmente disponibili in Letteratura (Sicuranza 2003, Chantigian 2002) si conclude che la 
principale discriminante relativamente alla modalità del parto e al tipo di anestesia è la 
presenza/assenza di ipertensione endocranica o di segni neurologici. 
Allo stato attuale risulta non consigliabile l’esecuzione di anestesia spinale: soprattutto in caso di 
ipertensione endocranica la puntura durale può generare una pressione negativa al di sotto del forame 
magno, che  può aggravare l’erniazione delle tonsille cerebellari e l’ostruzione ventricolare 
comportando deterioramento neurologico. Sono tuttavia riportati in Letteratura almeno 3 casi di TC in 
anestesia spinale con esito favorevole (Chantigian 2002). 
In assenza di ipertensione endocranica o segni neurologici è possibile il parto vaginale, eventualmente 
in  analgesia epidurale.  In presenza di ipertensione endocranica o segni neurologici è possibile 
valutare un parto vaginale, evitando tuttavia il ricorso ad analgesia epidurale (sono invece consentiti la 
somministrazione parenterale di oppioidi, il blocco del nervo pudendo e l’anestesia perineale locale) ed 
evitando un periodo espulsivo prolungato (eventuale parto operativo). L’alternativa è l’espletamento 
del parto mediante taglio cesareo in narcosi. Relativamente alla narcosi occorre porre particolare 
attenzione ad evitare l’ipertensione endocranica (eventualmente ricorrendo a lieve iperventilazione). 
Si ricorda che nelle pazienti con siringomielia è riportato un aumentato rischio di reazioni avverse ai 
bloccanti neuromuscolari (Murayama 2001). 
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3.3.15  Valutazione collegiale multidisciplinare   

La Valutazione Collegiale Multidisciplinare (VCM) viene eseguita per tutti i pazienti con Malformazione 
di Chiari sintomatica e per i pazienti con siringomielia (associata o meno a Malformazione di Chiari) 
con segni e sintomi spinali e/o bulbari.  
 

Obiettivo della valutazione è di stabilire se i dati clinici e strumentali del paziente, emersi dalle 
consulenze, siano compatibili con una diagnosi di Sindrome di Chiari o di siringomielia-siringobulbia. 
Se in base a tale valutazione la diagnosi di Siringomielia o Sindrome di Chiari è confermata, viene 
posta indicazione all’intervento chirurgico (par. 3.3.15).  
La diagnosi ha anche la finalità di permettere l’erogazione della richiesta di Certificato di esenzione 
definitiva specifica per patologia rara (siringomielia-siringobulbia, RF0321; sindrome di Chiari, 
RN0010); questa fase è gestita dall’Ambulatorio neurologico dedicato, previo inserimento dei dati 
anagrafici - clinici nell’Osservatorio Regionale Malattie Rare e nel Registro Nazionale Malattie Rare, 
come previsto dalla Normativa vigente.  Nel caso, invece, in cui dalla valutazione collegiale 
multidisciplinare non venga confermato il sospetto di malattia rara, l’esenzione temporanea 
precedentemente erogata decade automaticamente alla scadenza e non viene rinnovata.  
 

3.3.16 Valutazione neurochirurgica  
In caso di indicazione al trattamento chirurgico,  posta dal neurochirurgo durante la VCM alla luce della 
gravità del quadro clinico, degli esami eseguiti e delle valutazioni multispecialistiche, il neurochirurgo 
esegue una ulteriore valutazione clinica del paziente con revisione della diagnosi e delle indicazioni 
chirurgiche. Durante la visita il paziente viene informato sul trattamento chirurgico più indicato al suo 
caso, sui rischi e benefici della chirurgia e sui possibili  esiti attesi; in mancanza di una stretta 
indicazione chirurgica, o in assenza di consenso del paziente alla procedura chirurgica, il paziente 
viene informato sulle opzioni alternative (“wait and see”) ovvero presa in carico in Ambulatorio 
neurologico dedicato (trattamento conservativo) tramite terapie farmacologiche e/o riabilitative. In caso 
di consenso all’intervento il paziente viene inviato al Day-Hospital di Neurochirurgia per gli ulteriori 
esami pre-operatori di routine, compresa la valutazione anestesiologica (par. 3.3.14) e gli esami 
radiologici preoperatori di II livello (come la TAC della giunzione cranio-occipitale e l’Angio-TAC 
cerebrale).  
Età evolutiva: i pazienti in età evolutiva (età 0-18 anni) possono far riferimento all’Ambulatorio dedicato 
di Neurochirurgia Pediatrica dell’OIRM, AOU Città della Salute e della Scienza di Torino (per 
prenotazioni / informazioni Segreteria: lun-merc-ven, ore 9.30-14.00, tel.011-3135612).  

Percorso di transizione: per i pazienti tra i 16 e 18 anni già seguiti presso la Neurochirurgia Pediatrica 
è previsto un "accompagnamento" verso l’età adulta (Percorso di transizione), che comprende 1-2 
visite collegiali multidisciplinari (con specialisti dell’età evolutiva e dell’adulto) per la condivisione della 
documentazione clinica pregressa, la valutazione di casi complessi e successivo invio all'Ambulatorio 
neurologico dell’adulto (CRESSC). 
 

3.3.17 Valutazione anestesiologica  
 Per la valutazione anestesiologica si rinvia al protocollo clinico PRCA. psc 0001.02: “Valutazione 
anestesiologica per procedure diagnostico-terapeutiche in elezione” e PRCA. psc 002.00:  “Gestione 
anestesiologico-rianimatoria del paziente con la sindrome delle apnee ostruttive notturne –OSAS” (in 
Allegati). 
In caso di disfunzione bulbare sospetta o accertata (forme severe di S. di Chiari, di Siringomielia 
cervicale e, in generale, tutte le Siringobulbie) e in presenza di  apnee centrali  si fa riferimento alle 
Raccomandazioni  anestesiologiche e perioperatorie dei pazienti con disfunzioni neuromuscolari (vedi 
Racca F. et al. 2013). 

 
3.3.18 Trattamento chirurgico   

Nella Sindrome di Chiari e nella Siringomielia con MC1  la terapia di prima linea  è l’intervento di 
decompressione  occipito-C1 con apertura della dura e plastica durale.   
Nel paziente di età pediatrica la decompressione si può limitare all’osso, ovvero decompressione con 
slaminamento del legamento atlo-occipitale. 
Nella Siringomielia associata a MC1 l’indicazione chirurgica può essere posta anche in assenza di 
deficit neurologici indicativi di mielopatia, in particolare nei bambini (importanza di intervento precoce 
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ai fini prognostici, ovvero sulla scomparsa-riduzione della siringa) e in presenza di almeno uno dei 
seguenti criteri: 

1) siringomielia olocorde; 
2) siringa con tendenza  “evolutiva”; 
3) siringa centrale con Vaquero Index> 0.5 o siringa eccentrica. 

 

Nella Siringomielia idiopatica  (non associata a MC1) e asintomatica  non vi sono attuali chiare 
indicazioni  chirurgiche sia in età pediatrica che adulta. 

Nella Siringomielia idiopatica sintomatica   non c’è consenso sull’indicazione chirurgica. 

Nella MC1 isolata (non associata a siringomielia) e asintomatica  non vi sono attuali chiare indicazioni  
chirurgiche sia in età pediatrica che adulta.  
 

Nell’Idrocefalo associato a MC1  la strategia chirurgica di prima linea  si basa sul trattamento 
dell’idrocefalo mediante terzo ventricolocisternostomia per via endoscopica; il trattamento di seconda 
linea  prevede l’intervento di decompressione occipito-cervicale. 
 

La resezione del Filum terminale non è un intervento indicato nel trattamento della Sindrome di Chiari 
o nella MC1 o nella Siringomielia. 
 
Nei pazienti con Siringomielia post-traumatica  sono emerse le seguenti raccomandazioni (Bonfield 
CM et al., Spine 2010):  

� nessuna indicazione a decompressione diretta al momento del trauma allo scopo specifico di 
limitare il futuro rischio di siringomielia (bassa incidenza di siringomielie sintomatiche riportate) 

� forti raccomandazioni all’intervento chirurgico di decompressione nelle siringomielie post-
traumatiche in presenza di deterioramento neurologico motorio 

� debole raccomandazione all’intervento chirurgico in presenza di deterioramento neurologico 
sensitivo o comparsa di dolore 

� debole raccomandazione all’intervento chirurgico in presenza di siringomielia post-traumatica 
evolutiva asintomatica 

 

§  Reintervento  

L’eventuale reintervento viene proposto in caso di evoluzione clinico-radiologica (aumento di 
estensione della siringomielia, ricomparsa o peggioramento dei sintomi in siringomielia o S. Chiari) 
dopo il trattamento di prima linea. 

 
3.3.19 Continuità assistenziale: dimissioni al domi cilio 

Per garantire la continuità della presa in carico globale del paziente al momento delle dimissioni, ove 
prevista, il coordinatore del reparto di Neurochirurgia deve attivare il Servizio NOCC (Nucleo 
Ospedaliero Continuità Cure), almeno 3 giorni lavorativi prima delle dimissioni dei pazienti presso il 
proprio domicilio. 

 
3.4 Responsabilità 
 

Matrice delle responsabilità 
 

Attività 
 

Attori 
Neurologia NCH 

Chirurgo-
vertebrale 

Foniatria 
Neuro- 

Radiologo 

 

Radiologo 

 

Infermiere 
Neuro-
Urologo 

Psicologo Fisiatra Anestesista 

Visita 
neurologica e 
studio 
neurofisiologico 
1^ visita 

R C C C C C C C C C  

Visita 
neurologica e 
studio 
neurofisiologico 
controlli 

R C C C C C C C C C  

RMN encefalo 
e colonna 

    R       



GESTIONE INTEGRATA AZIENDALE DEL 
PAZIENTE CON SIRINGOMIELIA E 

SINDROME DI CHIARI 
PDTA.909.0008 Rev. 0 

 Percorsi Diagnostico Terapeutici Assistenziali 15/09/2015 Pagina 25 di 50 
 

Rx  
colonna/torace 

     R      

Visita 
neurourologica 

C      C R  C  

Visita fisiatrica C      C C  R  
Visita chirurgo-
vertebrale 

C C R  C C    C  

Visita foniatrica C C  R        
Valutazione 
psicologica 

        R   

Valutazione 
neurochirurgica 

 R         C 

Valutazione 
anestesiologica 

 C         R 

Fase pre e 
post-chirurgica  

R C C C C C C C C C C 

Coordinamento 
follow-up USU 

      C R C C  

R = Responsabile     C = Collabora  
 

3.5 Bibliografia, Fonti e Riferimenti 
 

Per la stesura del presente Protocollo è stata effettuata la ricerca bibliografica interrogando i seguenti 
database:  

- Medline attraverso l’interfaccia PubMed (www.pubmed.gov) 
- Cochrane Library (attraverso la Biblioteca per la salute del Piemonte www.bvspiemonte.it) 
- il database di linee guida National Guidelines Clearinghouse: www.guideline.gov 

Per la ricerca bibliografica è stata utilizzata come chiave combinata:  
- Medical Subject Headings [MeSH]: “Arnold-Chiari Malformation” or “Syringomyelia” or “Arnold-

Chiari Malformation” AND “Syringomyelia”. 
- Publication Type [PT]: “Systematic Reviews”, “Practice Guideline”, “Meta-Analysis”, 

“Randomized Controlled Trial”, “Clinical Trial” 
Le ricerche sono state eseguite sia utilizzando il Thesauro, dove disponibile, sia la “ricerca libera”. 
I risultati ottenuti dalle stringhe di ricerca elaborate sono stati poi filtrati attraverso i limiti al tipo di 
pubblicazione secondo la piramide degli studi clinici evidence based, selezionati e valutati 
criticamente. 
I risultati dalla ricerca con un basso livello di evidenza sono stati limitati per data (ultimi 10 anni), e 
lingua (inglese, francese, tedesco, spagnolo, italiano) selezionati e valutati criticamente. 
Dalla ricerca è emerso che sono state pubblicate su riviste scientifiche una Linea Guida, 14 revisioni 
sistematiche (RS), 2 metanalisi e tre Trial clinici controllati randomizzati (RCT) sulla Siringomielia; 13 
RS, 2 metanalisi e un RCT sulla Malformazione di Chiari; 7 RS, 2 metanalisi e un RCT su 
Siringomielia e Malformazione di Chiari combinate. 
La ricerca ha permesso di escludere la presenza di altre linee guida specifiche sull’argomento. 

 

Livello di Evidenza Definizione 

Livello I 
Evidenza supportata da più studi clinici controllati randomizzati e/o da revisioni sistematiche 
di studi randomizzati 

Livello II 
Evidenza supportata da uno o più studi clinici di coorte non randomizzati con controlli 
concorrenti o storici o loro metanalisi 
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3.6 Aspetti etici 
 

 

Il percorso previsto dal presente documento prevede l’accesso del paziente nella stessa giornata alla 
prima visita Neurologica presso l’Ambulatorio dedicato “Siringomielia-Sindrome di Chiari” (CRESSC) e 
alle ulteriori valutazioni specialistiche e/o esami strumentali ove indicati. Tale modalità organizzativa 
permette l’acquisizione in tempi contenuti di tutti i dati clinico - strumentali necessari alla valutazione 
collegiale multidisciplinare e consente di ridurre al minimo il numero di accessi sia nella fase 
diagnostica sia in quella di follow up annuale, risultando gradita ai pazienti, molti dei quali residenti al 
di fuori della Regione Piemonte e spesso portatori di disabilità anche severe, con limitazioni alla 
deambulazione autonoma. 

 
 
4. STRUMENTI DI GESTIONE DEL DOCUMENTO 
 

4.1 Documenti correlati 
 

Procedura - Preparazione dei pazienti per l'intervento chirurgico 
Procedura - La gestione della continuità socio – sanitaria 
Procedura - Informazione al Paziente e Consenso Informato 
Procedura - Prevenzione degli errori anestesiologici in pazienti sottoposti ad interventi invasivi o   

diagnostici/terapeutici 
Protocollo - Gestione acuta del Mieloleso 
Protocollo - Valutazione anestesiologica per procedure diagnostico terapeutiche in elezione 
Protocollo - Gestione anestesiologico-rianimatoria del paziente con la sindrome delle apnee 

ostruttive notturne (OSA)  
Istruzione - Gestione della continuità socio – sanitaria CTO 
Modulo - Fax per segnalazione dimissione ospedaliera in continuità assistenziale (allegato 2) 
Modulo - MODU.psc.001.00 Questionario Stop-Bang  
 
 

4.2 Monitoraggio 
 

4.2.1 Attività di controllo 
 

Presentazione: il PDTA sarà presentato in modo interattivo (con sessioni didattiche e di presentazione di 
casi clinici in “working groups”) ai Referenti per le Malattie Rare di ciascuna S.C. nell’ambito degli 
Incontri Periodici Formativi organizzati dal Gruppo Locale Aziendale Malattie Rare del Presidio CTO, 
nell’ambito di Corsi Nazionali di Aggiornamento Teorico-Pratico organizzati dal CRESSC e destinati agli 
Specialisti coinvolti nella diagnosi e cura dei pazienti affetti da Siringomielia e Sindrome di Chiari e 
nell’ambito di Corsi per Medici di Medicina Generale e Pediatri di libera scelta organizzati dalla 
Commissione Ordinistica sulle Malattie Rare dell’Ordine dei Medici di Torino. 
 

Audit: Verranno organizzati audit clinici rivolti ai membri del “Gruppo di Lavoro Interdisciplinare 
Aziendale per la Gestione Integrata dei pazienti afferenti al CRESSC”, AOU Città della Salute e della 
Scienza di Torino, finalizzati al miglioramento dell’applicazione nella pratica clinica delle attività 
contenute nel protocollo, mediante adozione o cambiamento di strategie di intervento appropriate. 
 

Diffusione: tale documento sarà presentato e condiviso nell’ambito delle Riunioni del Consorzio 
Interregionale Piemonte e Valle d’Aosta “Siringomielia e Sindrome di Chiari” e successivamente diffuso 
tramite la Rete Regionale Malattie Rare del Piemonte e della Valle d’Aosta.  
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4.2.2 Indicatori 

 

indicatore  N/D fonte dati responsabile standard 

N n° Prime Visite* 
Prime Visite (CRESSC) 

D Totale Visite* 
Direzione Sanitaria 

Coordinatore 
CRESSC 

30% 

N n° Visite di Controllo* 
Pazienti in carico (CRESSC) 

D Totale Visite* 
Direzione Sanitaria 

Coordinatore 
CRESSC 

65% 

N n° Pazienti con appropriatezza invio 
Appropriatezza 

D Prime Visite* 

Documentazione 
clinica 

Coordinatore 
CRESSC 

90% 

N Prime Visite extra-Regione* 
Mobilità Attiva 

D Totale Prime Visite* 

Documentazione 
clinica 

Coordinatore 
CRESSC 

20% 

N n° re-interventi NCH 
Interventi NCH (CRESSC) 

D n° interventi NCH 
Direzione Sanitaria  Neurochiurgo 5% 

* il numero delle Visite è riferito all’anno di riferimento 
 
 
4.3 Modalità di implementazione 
 

La distribuzione del documento viene garantita attraverso un sistema di trasmissione controllato di 
copia elettronica alle strutture interessate  

Il documento viene reso disponibile sull’Intranet Aziendale e su Internet (www.CRESSC.org), dove 
potrà essere consultato e stampato.  

 
 
5. ALLEGATI  
 
5.1 Moduli 
 

Scale cliniche, disabilità, dolore, qualità della vita e del sonno: 
• Barthel Index; 
• Beighton Score; Rankin; 
• BDI-The Beck Depression Inventory; 
• TCSST: Tethered Cord Sindrome Screening Tool; 
• Criteri insonnia; Epworth Sleepiness Scale; Criteri Restlessleg Leg Syndrome; ASA Stop 
• VAS; DN4; 
• EuroQuol – 5 D; 
• FIM: Functional Independence Measure; 
• SCIM: Spinal Cord Independence Measure; 
 
• Likert sonno; 
• PGIC- Patient’s Global Impression Of Change; 
• SF-36. 

 
5.2       Schede  

� Questionario di gradimento; 
� Calendario appuntamenti. 
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