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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 0 accertata). Sono sintetizzate le modalita 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

CREMSC

e, ove mancanti,

TORINO

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,

2009-2019).

1.2 Gruppo di lavoro
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Struttura di appartenenza
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firma

Palma Ciaramitaro

S.S.D. Coordinamento Neurofisiologia Clinica, CTO
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firmato in originale

Paolo Costa S.S.D. Coordinamento Neurofisiologia Clinica, CTO Componente firmato in originale
Diego Garbossa S.C. Neurochirurgia U Componente firmato in originale
Fulvio Massaro S.C. Neurochirurgia U Componente firmato in originale
Maria Maddalena Ferraris S.C. Neuroradiologia Componente firmato in originale
Alda Borre S.C. Neuroradiologia Componente firmato in originale
Salvatore Petrozzino S.C. Unita Spinale Componente firmato in originale
llaria Rosso S.C. Unita Spinale Componente firmato in originale
Alberto Manassero S.C. NeuroUrologia Componente firmato in originale
Aquilina Colonna S.C. Unita Spinale, Day Hospital Componente firmato in originale
Pasquale Cinnella S.C. Ort. e Traumat. 3, Chirurgia Vertebrale Componente firmato in originale
Massimo Girardo S.C. Ort. e Traumat. 3, Chirurgia Vertebrale Componente firmato in originale
Angela Coniglio S.C. Ort. e Traumat. 3, Chirurgia Vertebrale Componente firmato in originale
Maurizio Berardino S.C. Anestesia e Rianimazione 3 Componente firmato in originale
Daniela Decaroli S.C. Anestesia e Rianimazione 3 Componente firmato in originale
Susanna Albezano S.S.D. Psicologia Clinica Componente firmato in originale
Alessandro Cicolin S.S.D. Medicina del Sonno Componente firmato in originale
Salvatore Gallone S.C. Neurologia 1 U Componente firmato in originale
Andrea Canale S.C. Otorinolaringoiatria U Componente firmato in originale
Massimo Spadola Bisetti S.C. Otorinolaringoiatria U Componente firmato in originale
Alessio Mattei S.C. Pneumologia U Componente firmato in originale
Rosario Urbino S.C. Anestesia e Rianimazione 1U Componente firmato in originale
Enrico Fusaro S.C. Reumatologia Componente firmato in originale
Piera Merli S.C. Medicina Fisica e Riabilitazione U Componente firmato in originale
Paola Peretta S.C. Neurochirurgia Pediatrica Componente firmato in originale
Pietro Gaglioti S.C. Ginecologia e Ostetricia 2 U Componente firmato in originale
Manuela Oberto S.C. Ginecologia e Ostetricia 2 U Componente firmato in originale
Evelina Gollo S.C. Anestesia e Rianimazione 4 Componente firmato in originale
Daniela Corsi S.C. Direzione Sanitaria, Presidio OIRM Componente firmato in originale
Rosanna Trapani CAS - Centro Accoglienza CRESSC, Presidio CTO Componente firmato in originale

Moriana Saccomani

S.C. QRMA

Supporto metodologico

alla stesura

firmato in originale
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INFORMAZIONI RELATIVE AL DOCUMENTO

Periodo di validita e revisione

Il presente documento ha validita di cinque anni dalla data di emissione, salvo che mutate esigenze
dell'Azienda o nuove necessita organizzative non ne richiedano la revisione in tempi piu 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 € quindi valido sino al 2025.

Revisioni

Revisione Emissione Modifiche apportate

0 04/11/2020  Revisione della prima edizione del 15/09/2015 e inserimento nel nuovo formato sgq aziendale della
procedura .
Modificati paragrafi: 3.3.4; 3.3.7; 3.3.10; 3.3.13; 3.3.14; 3.3.15; 3.3.17; 3.3.18; 3.3.20;
Aggiornato il gruppo di lavoro

Obiettivi

v' 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.

v' Utilizzo e gestione appropriata delle risorse disponibili attraverso I'adozione di strategie
organizzative in grado di potenziare il livello di efficienza delle prestazioni erogate.

v" Sviluppo ed implementazione di un Ambulatorio dedicato alla diagnosi precoce e alla presa in carico
delle malattie rare Siringomielia e Sindrome di Chiari*

Ambito di applicazione

Il presente PDTA si applica a tutti i servizi interessati dell’attivita di gestione dei pazienti con Sindrome di
Chiari e/o Siringomielia nellambito dellAzienda da parte del personale delle S.C. del gruppo di lavoro
deliberato® che concorrono alla gestione della patologia all'interno dell’Azienda nella fase diagnostica.

! Centro Regionale Esperto Siringomielia e Sindrome di Chiari — CRESSC, istituito con DGR n. 95-13748 del 29.03.2010
? Delibera Aziendale n. 45 del 19.06.2012 e n. 1108 del 18.11.2015
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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 Societa 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 (Obstructive Sleep Apnea Syndrome)
RM Risonanza Magnetica
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
SIDS Sindrome della morte improvvisa del lattante (Sudden Infant Death Syndrome)

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 | Evidenza supportata da pit studi clinici controllati randomizzati e/o da revisioni sistematiche di studi
randomizzati
Livello Il Evidenza supportata da uno o piu studi clinici di coorte non randomizzati con controlli concorrenti o
storici 0 loro metanalisi
Livello Il 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 autorita
Grado Forza della raccomandazione Implicazioni
A Basata direttamente su evidenza di cat.| L'esecuzione della procedura &  fortemente
raccomandata
B Basata diretftamente su evidenza di cat.l  Sinutrono dubbi sul fatto che la procedura o l'intervento
efo raccomandazioni estrapolate  da  debba essere sempre raccomandato, ma si ritiene che
evidenza di cat.l la sua esecuzione debba essere attentamente
considerata
c Basata direttamente su evidenza di catlll Esiste una sostanziale incertezza a favore o confro la

elo  raccomandazioni
evidenza dicatl ol

estrapolate  da

raccomandazione  di
[intervento

esequire la procedura o

D Basata direftamente su evidenza di cat.lV
elo raccomandazioni esfrapolate da
evidenza dicatl Il olll

L'esecuzione della procedura non é raccomandata
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3. CONTENUTI DEL DOCUMENTO

3.1 Generalita

La Sindrome di Chiari € riconosciuta tra le Malattie Rare per le quali il Servizio Sanitario Nazionale
riconosce I'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 0 Iiperacusia, nistagmo, diplopia), in accordo ai Criteri diagnostici
dell'International Headache Society (IHS), terza edizione “International Classification of Headache
Disorders” (ICHD-3, 2018).

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 piu 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 piu severe condizioni patologiche associate alla MC1 € la Siringomielia, osservata nel 60-
85% dei pazienti; si tratta di una malattia neurologica ad andamento cronico che colpisce
prevalentemente l'eta adulta (30-40 anni), caratterizzata dalla presenza di cavita (siringa), unica o
multipla, all'interno del midollo spinale e, a volte, del bulbo (da cui il termine di “Siringobulbia”).

Esistono forme congenite (per lo piu associate a ostruzione del forame magno da MC1) e forme
acquisite (secondarie a tumori spinali, mielopatia post-traumatica, aracnoiditi € pachimeningiti spinali).
La prevalenza di siringomielia post-traumatica (PTS) varia da 0,6 — 3.2% (vecchi studi) al 3.5 — 28%
(studi di piu 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 ereditarieta 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 invalidita oppure soltanto lieve invalidita. Nei
pazienti sintomatici I'esordio € caratterizzato, di solito, da dolore (prevalentemente dolore neuropatico) e
da disturbi sensitivi, che variano dall’assenza di sensibilita alle punture (spilli, aghi) o alla temperatura
(anestesia termo-dolorifica), ad un aumento della sensibilita agli stimoli (iperestesia-iperalgesia).
Allesame neurologico € relativamente comune e caratteristico all'esordio la perdita della capacita di
differenziare il caldo e il freddo, causa frequente di ustioni e ulcere cutanee autoprovocate; I'evoluzione
dei sintomi neurologici comprende la perdita della sensibilita termo-dolorifica con mantenimento di quella
tattile superficiale (anestesia "dissociata”) o la perdita della sensibilita 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 (Il motoneurone) e,
successivamente, dei fasci nervosi che collegano il midollo ai neuroni motori corticali (I motoneurone),
con quadri di paresi mista flaccida/spastica. | quadri clinici piu 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 abilita 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 (RM), 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 MC1 associata a siringomielia presentano
quadri stabili dal punto di vista neurologico.

Il Consorzio Interregionale “Siringomielia e Sindrome di Chiari” ha condotto uno studio epidemiologico-
clinico in Piemonte e Valle d’Aosta con stime di prevalenza per la MC1 di 7.74:100 000 e per la
siringomielia di 4.84:100 000, incidenza rispettivamente di 3.08:100 000 e di 0.82:100 000 (Ciaramitaro
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et al., Ann Ist Super Sanita, 2020).

La Sindrome di Arnold-Chiari € 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); nel 2017 la Siringomielia-Siringobulbia
per la bassa prevalenza stimata, la potenziale gravita clinica a carattere cronicamente invalidante e la
conseguente onerosita della spesa sanitaria per i suoi trattamenti, € stata inserita fra le Malattie Rare
che colpiscono il Sistema Nervoso, con diritto di esenzione a livello Nazionale (codice esenzione
RF0410, DM Gazzetta Ufficiale-Serie Generale, n.65, 18 marzo 2017).

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; Ann Ist Super
Sanita, 2020.DOI: 10.4415/ANN_20_01_08).

Tali criteri definiscono in modo preciso I'accesso del paziente al percorso di esenzione per malattia rara.

8 Definizione di Malformazione di Chiari:

definizione neuroradiologica secondo i criteri diagnostici IHS, terza edizione “International Classification
of Headache Disorders” (ICHD-3, 2018), codice 7.7:

Erniazione delle tonsille cerebellari alla RM 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 subaracnoideo 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

§ 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 lll: 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 o0 neurochirurgo e
rappresentate da:

1. Cefalea Il dolore €& 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). In accordo ai Criteri diagnostici IHS (codice 7.7,
Classificazione ICHD-3, 2018) caratterizzata da almeno una delle seguenti caratteristiche:

a. Scatenata dalla tosse e/o dalla manovra di Valsalva
b. Localizzazione occipitale e/o sub-occipitale
C. Associata a sintomi e/o segni di disfunzione tronco encefalica, cerebellare e/o del
midollo cervicale
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)
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4. 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 cavita (siringa), unica o multipla, allinterno
del midollo spinale e, a volte, del bulbo (siringobulbia) associata a segni e sintomi spinali o bulbari
correlati alla sede della cavita.

8 Definizione di Idromielia: sottile, filiforme cavita centro-midollare rivestita da cellule ependimali
colonnari ciliate, a carattere non evolutivo. Se la cavita e 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 Il: senza ostruzione del forame magno
= Tipo lll: 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

Scopo di questo documento e offrire ai professionisti e agli operatori sanitari informazioni sui comportamenti da
adottare in condizioni potenzialmente pericolose, che possono causare danni e/o gravi e fatali conseguenze ai
pazienti; il documento si propone di aumentare la consapevolezza del possibile pericolo di alcuni eventi indicando le
azioni da intraprendere per ridurre l'incidenza e la gravita delle complicanze.

Il presente documento fornisce indicazioni limitatamente all’argomento in oggetto; non esclude I'autonomia e la
responsabilita decisionale dei singoli professionisti sanitari e presuppone la corretta esecuzione dei singoli atti nella
specifica competenza dei professionisti.
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Prima visita neurologica Syr + _ MC1

Documenti Ambulatorio Siringomielia- Chiari Altre strutture
Prima Visita Neurologica
(Syr+ MC1)
A
Scdale ﬂq\che ‘ A"ﬂm"e‘s‘t- EO. _ G ote stud Studio Neuroradiologico
isabilita & neurol ug\?u, valutazioni esami N resente studio nc NO— ¢ Radiologico
dolore neurcimaging e studio da protocollo? (" livello)
neurofisiologico
Questionario

di gradimento

Segnie

A Protocolii e

Visite Scale Cliniche
P - Cod

» Dh Neh

Intervento

\
|

A
Visita nch
a3 mesi

( FoIIowulp ) Q\Itrotraﬂamento)
neurologico

y Valutazione
sintomi spinali > —— 88— P Tidisciol
efo bulbar?, multidisciplinare v
<«
‘ L/
¥
NO
Siringomielia
I E—
Siringobulbia?
Diagnosi di
asintomatica
Siringomielia
Isolata secondaria o > ¢—MNO——
primitiva? Studio Neuroradiologico
» e Radiolog| »
sl (11" livello)
¥
Indicazione
neurochirurgica
NO
b
4’@‘ Visita
neurologica
Y Y




GESTIONE INTEGRATA AZIENDALE
DEL PAZIENTE CON SIRINGOMIELIA E PDTA.A909.E048 Rev. 0
SINDROME DI CHIARI
Percorsi Diagnostico Terapeutici Assistenziali 04/11/2020 Pagina 11 di 55

3.3 Attivita

3.3.1

3.3.2

Identificazione della patologia e indag ini diagnostiche 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 I'’Ambulatorio
neurologico dedicato “Siringomielia-Sindrome di Chiari”, SSD Neurofisiologia Clinica, Presidio CTO.
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 del Presidio CTO e presso
il CUPA Neuroscienze del Presidio Molinette. | pazienti “interni” aziendali possono essere inviati a
guesto Ambulatorio con richiesta specialistica interna aziendale (Dema aziendale) e prenotati
direttamente tramite il CAS (Centro Accoglienza/Segreteria) del CRESSC, piano terra, Presidio
CTO.

Nel corso della giornata in cui si effettua la prima visita neurologica il paziente pud essere
sottoposto agli esami strumentali e alle visite specialistiche di cui ai paragrafi successivi sulla base di
specifiche indicazioni cliniche emerse durante la visita, con richiesta interna aziendale (Dema
aziendale). Tale modalita organizzativa permette di acquisire i principali dati anamnestici, clinici e
strumentali necessari per la valutazione del caso clinico; a completamento pud essere eseguita una
Valutazione Collegiale Multidisciplinare (vedere paragrafo 3.3.16), pianificata con frequenza
settimanale. Questa procedura si & dimostrata utile nel ridurre al paziente il numero di accessi
presso il Centro nella fase diagnostica, ottimizzando i tempi di diagnosi e I'attesa per l'intervento
chirurgico, ove indicato, limitando il disagio per i pazienti, in particolare provenienti da fuori Regione
elo affetti da disabilita secondaria alla malattia rara.

Prima visita neurologica

| pazienti possono accedere al CRESSC e al relativo Percorso Diagnostico-Terapeutico-
Assistenziale (PDTA) attraverso una prima visita neurologica presso I’Ambulatorio neurologico
dedicato “Siringomielia-Sindrome di Chiari” del Presidio CTO, piano terra, ingresso C. Dopo
l'accettazione, il paziente potra presentarsi al CAS del CRESSC, 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, 'anamnesi familiare &€ 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.

Nellambito dellanamnesi fisiologica alle pazienti che hanno avuto una o piu gravidanze sono
richieste informazioni sulle modalita del parto e sull’eventuale esecuzione di anestesia epidurale.
L'anamnesi patologica remota valuta nel paziente lo sviluppo psicomotorio, I'eventuale presenza di
crisi epilettiche, scoliosi, eventi traumatici, altre patologie neurologiche e/o neurochirurgiche, altri
eventi clinici rilevanti e I'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, SF-36, EQoL, in Allegati), alla sintomatologia da coinvolgimento degli ultimi nervi
cranici, del cervelletto, del tronco dell’encefalo e del midollo cervicale, a disturbi sensitivi /o motori
e/o neuro-urologici, in particolare per questi ultimi compilando la scala “Tethered Cord Syndrome
Screening Tool” (TCSST, in Allegati) per lo screening della sindrome del midollo ancorato occulto,
Beighton Score per la valutazione dell’'eventuale iperlassita legamentosa (in corso di HCTD), le scale
della disabilita Barthel Index (BI) e Rankin (in Allegati), quest’ultima per la selezione dei pazienti con
necessita di valutazione fisiatrica (Rankin=2); di recente, & stata introdotta la scala clinica Klekamp-
Samiji, piu specifica per i pazienti affetti da siringomielia (in Allegati).
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3.3.3

3.34

L'esame neurologico obiettivo (ENO) é 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, i cui esiti saranno collegialmente esaminati nel corso della successiva valutazione
multidisciplinare, ovvero:

- Studio neurofisiologico (vedere paragrafo 3.3.3)

Studio neuroradiologico e radiologico (vedere paragrafo 3.3.4 e 3.3.5)
= Completamento RM encefalo con studio dinamica liquorale alla giunzione cranio-
cervicale e del midollo in toto
= Esame radiologico del rachide 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)

Studio neurofisiologico

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

La valutazione di 1l livello e 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.

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 'esame di RM encefalo viene completato con lo studio della
dinamica liquorale alla giunzione occipito-cervicale (cine-RM encefalo) e con RM 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 € presente una IDROMIELIA o una SIRINGOMIELIA isolata, viene eseguito 'esame RM del
midollo in toto per la valutazione della sede della cavita, la sua estensione in senso longitudinale
(numero di metameri coinvolti) e la sua ampiezza (Vaquero Index =rapporto tra il diametro della cavita
nel punto di massima espansione e il diametro del canale spinale allo stesso livello sulla linea sagittale
mediana, misurato con sequenza T1); I'esame viene completato con sequenze DP, T2 FSE assiali su
tutto I'encefalo, per escludere la presenza di malformazioni della giunzione occipito-cervicale
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associate.

o Encefalo sequenze:

T1 sagittali: FSE o S.E. 5/2mm thk

T2 FSE assiali: 4 0 3mm thk mirate tra il ponte e C2
DP T2 assiali

FLAIR coronale

DWI

Cine-RM della dinamica liquorale

o Midollo sequenze:

e Sagittali T2: FRSE 3/0,5 thk/sp cervicale

e Sagittali T1: FSE 3/0,5 thk/ } cervicale

e Sagittali T2: FRSE 4/0,5 thk/sp dorsale

e Sagittali T1: FSE 4/0,5 thk/ } dorsale

e Sagittali T2: FRSE 3/0,5 thk/spn lombare

e Sagittali T1: FSE 3/0,5 thk/ lombare

» Assiale T2: FSE 3-5/1 thk/sp lombare (dal cono al fondo del sacco durale)

e Assiale T2*: GRE 5/1 thk/sp in presenza di patologie associate (es. ernie discali patologia
degenerativa)

 GRE 3D « Cosmic/CISS/BALANCE » 2 mm/1 mirato sulla Siringomielia o sul sito lesionale (in
caso di PTS)

» Coronale T2 se paziente con scoliosi

Il livello

= Studio RM cervicale con dinamiche (flesso-estensione)

= Angio-TC cervicale

= Studio RM spinale con gadolinio (nelle forme isolate, per escludere Siringomielie secondarie o
patologie midollari in diagnosi differenziale)

= Cine-RM spinale per studio dinamica liquorale a livello della siringomielia

In_gravidanza , in presenza di Malformazione di Chiari e/o siringomielia note, se clinicamente
necessario, la RM encefalo e midollo viene eseguita dopo la 25°settimana per evidenziare eventuali
variazioni del quadro imaging. L’esame consta di:

0 Encefalo sequenze:

= T1 sagittali: FSE o S.E. 5/1 mm thk
=  FLAIR assiali
= DWI assiali

0 Midollo sequenze:

= Sagittali T2: FRSE 3/0,5 thk/sp } cervico-dorsale
= Sagittali T2: FRSE 4/0,5 thk/sp } dorso-lombare

3.3.5 Studio radiologico

Studio radiologico standard del rachide cervicale completato con proiezioni dinamiche in massima
flessione ed estensione (in presenza di instabilita cervicale).
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3.3.6 Valutazione neuro-urologica

3.3.7

| pazienti con disturbi sfinterici, o affetti da siringomielia (associata 0 meno a Malformazione di Chiari)
0 con punteggio alla scala TCSST >4 sono indirizzati alla visita neuro-urologica, presso I'Unita Spinale
Unipolare (USU), Presidio CTO.

Sulla base dellanamnesi, 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 controlli solo in presenza di sintomi minzionali.
In presenza di sintomi o segni di sospetta disfunzione vescico-sfinterica, il paziente & sottoposto ai
seguenti esami:

 livello
Esame delle urine e urocoltura, ecografia addome completo, diario minzionale e dosaggio PSA (in
soggetti di eta > 50 anni). Gli esiti di tali esami sono valutati in occasione della visita di controllo presso
'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 & inviato ai servizi urologici territoriali.
In presenza di una disfunzione neurogena, dubbia o certa, il paziente viene sottoposto ad
uroflussometria (Il linea).

Il livello
Uroflussometria, con valutazione del residuo vescicale post-minzionale (in caso di disfunzione
neurogena, dubbia o certa). Se la diagnosi di vescica neurogena € confermata, viene eseguito un
esame video-urodinamico. Il paziente viene quindi preso in carico presso 'USU del CTO per la
riabilitazione vescico-sfinterica.

Valutazione fisiatrica (Ambulatorio fisiatri ~ co malattie rare)

L’Ambulatorio fisiatrico malattie rare S.C. Unita Spinale, Presidio CTO é rivolto a pazienti affetti da
Siringomielia, primitiva e secondaria, associata 0 meno a Malformazione di Chiari, che presentino
punteggio Rankin = 2, conformi all’adulto sotto il profilo psico-motorio, e che vengano inviati alla
valutazione fisiatrica attraverso la segnalazione da parte dellAmbulatorio neurologico dedicato
“Siringomielia - Sindrome di Chiari” (CRESSC). Per tali pazienti , oltre alla valutazione clinica, &
prevista una valutazione funzionale con le scale SCIM e/o FIM (vedi allegati moduli 5.1).
Qualora si individuino margini di miglioramento funzionale, viene redatta una proposta di percorso
Riabilitativo Individuale (PPRI).

Tale percorso tiene conto del setting piu appropriato e prevede un Progetto Riabilitativo Individuale
(PRI) declinato in programmi dedicati al recupero motorio, sensoriale, delle funzioni autonome , ed
interventi occupazionali ed educativi per migliorare I'autonomia nelle attivita della vita quotidiana.
Gli interventi educativi possono essere rivolti anche alla prevenzione di complicanze secondarie
(affaticabilita, sovraccarico funzionale, etc).

| programmi educativi, prevedono, in base alla gravita clinica, il coinvolgimento del care-giver.
| programmi occupazionali prevedono adattamenti, prescrizione di ortesi e ausili.
E’' previsto un follow up riabilitativo programmato, quando ritenuto necessario e nel setting piu
appropriato.

Pazienti con trauma spinale e lesione midollare (Spinal Cord Injury-SCI) seguiti in S.C. Unita Spinale,
Presidio CTO (degenza e DH): per i tempi e le modalita 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 RM spinale a 2-3 e 12 mesi dal trauma e successive RM secondo
variazioni cliniche, o annualmente, se comparsa di Siringomielia Post-Traumatica (PTS).

In presenza di siringomielia il paziente viene inviato all’Ambulatorio Neurologico “Siringomielia -
Sindrome di Chiari” (CRESSC) per completamento studio ed eventuale indicazione chirurgica.
| 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.
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3.3.8 Valutazione chirurgico-vertebrale

| pazienti con siringomielia (con o senza MC associata) sono indirizzati alla visita chirurgico-vertebrale
in presenza di segni di scoliosi. Il paziente & quindi sottoposto a radiografia della colonna in toto in 2
proiezioni.

Il percorso varia a seconda dell'eta del paziente (evolutiva o adulta) e della presenza di SCI:

Pazienti in eta evolutiva

Se I'angolo € inferiore ai 20° sono indicati contr olli clinici ogni 6 mesi.

Se l'angolo € compreso tra 20° e 45° il trattament o indicato € di tipo conservativo con un
corsetto ortopedico e controlli clinici ogni 3 mesi e radiografici ogni anno della colonna.

Se I'angolo € maggiore di 45° vi € I'indicazione a | trattamento chirurgico della scoliosi, che
viene eseguito successivamente all’eventuale intervento neurochirurgico per siringomielia.

Pazienti in eta adulta

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

Pazienti con SCI:
Seguono le stesse modalita di monitoraggio della comparsa di PTS dei pazienti del’'USU
(vedere 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
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3.3.9 Valutazione psicologica-neuropsicologica

3.3.10

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

L'accesso al’Ambulatorio di Psicologia pud avvenire sia successivamente alla prima visita neurologica
che al controllo neurologico del paziente in carico presso il CRESSC con richiesta del Neurologo del
CRESSC (Dema interna aziendale).

L attivita psicologica Ambulatoriale prevede:

§ Valutazione psico-diagnostica:
« colloquio psicologico clinico (con Dema interna aziendale).

Gli appuntamenti successivi saranno dati direttamente dallo psicologo per:

« psicodiagnosi: assessment psicologico con eventuale somministrazione di test ansia, depressione,
di personalita;

« valutazione neuropsicologica con somministrazione test delle funzioni cognitive;

« consulto rivolto al nucleo familiare;

« refertazione e restituzione diagnostica al paziente;

e presa in carico dall’Ambulatorio di Psicologia per Trattamento (Il Livello) oppure invio eventuale allo
Psicologo del Servizio di zona di competenza (modalita continuita diagnostico/terapeutica
Ospedale-Territorio).

§ Trattamento psicologico:

« colloquio psicologico clinico (con Dema interna aziendale);

e psicoterapia breve, con utilizzo di mirate tecniche quali: training di rilassamento, di gestione dei
sintomi, e/o psicoterapiche specifiche;

« counseling e/o psicoterapia breve rivolto ai familiari.

Valutazione foniatrica

Nel complesso di manifestazioni patologiche comprendenti la Malformazione di Chiari 1 e la
Siringomielia la prevalenza della disfagia risulta assai varia: dal 4 al 47% (Almontari FS e coll, 2018):
manca infatti una letteratura sistematica ed i dati provengono prevalentemente da case report.

| disturbi della deglutizione possono rappresentare i sintomi di insorgenza della MC1, sia nella
popolazione adulta che pediatrica, oppure associarsi ad emicrania, parestesie, atassia, atrofia
muscolare e sindrome piramidale ma vi & una grande variabilita sia nelle caratteristiche cliniche che nei
tempi di manifestazione della disfagia.

Il danno ai nervi cranici posteriori, cosi come la localizzazione bulbare o cervicale della siringa,
sembrano correlare maggiormente con la disfagia. In letteratura & stato descritto un caso di estensione
della siringobulbia al ponte comportante difficolta nei movimenti mandibolari, migliorati dopo intervento
chirurgico (Mitani K et coll., 2002).

| disturbi della deglutizione possono riguardare alterazioni della peristalsi faringea ed esofagea,
disfunzioni di rilasciamento dello sfintere esofageo superiore e perdita del riflesso deglutitorio laringeo.
§ Prime visite:
L'accesso alla valutazione foniatrica avviene tramite richiesta dellAmbulatorio Neurologico
“Siringomielia - Sindrome di Chiari” in presenza di una delle seguenti condizioni:

A. disfagia nota;

B. sospetta disfagia (segnalazione del paziente o dei care-givers), in presenza di alcuni
“campanelli di allarme”, quali: fastidio o dolore associato alla deglutizione, allungamento del
tempo dedicato al pasto, tosse costante durante i pasti, senso di corpo estraneo in gola,
alterazione della voce durante e/o dopo la deglutizione.
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Si potra sospettare la presenza di disturbi deglutitori, obiettivando alcuni dei seguenti segni e dati
anamnestici: linguaggio mal articolato, gestione difficoltosa delle secrezioni orali e/o scialorrea,
gualsiasi segno indicatore di ridotta funzione laringea (riduzione della voce o/e dellatosse volontaria),
dispnea (f.r.>30 atti/minuto, desaturazione), presenza di complicanze della disfagia (hon ancora nota),
malnutrizione per cause non altrimenti identificabili; disidratazione per cause non altrimenti
identificabili; polmonite da aspirazione o inalazione.

In caso di positivita ad uno o piu di questi sintomi/segni € indicata I'esecuzione del test di screening
(Test del bolo d’acqua, allegato 13, Linee guida SIGN, 2010) che consente di individuare i soggetti a
rischio di disfagia e di indirizzarli alla visita specialistica foniatrica.

La valutazione clinica comprende, innanzitutto, una valutazione di massima del livello di vigilanza e
delle capacita comunicative del paziente seguita dalla valutazione anatomica e funzionale del distretto
bucco-linguo-facciale. Possono essere effettuate prove di deglutizione indirette con cibi di diversa
consistenza. Durante la visita viene effettuato lo studio fibroendoscopico della deglutizione (FEES)
direttamente dal foniatra con fibroendoscopio di faringe e laringe contemporaneamente alla
somministrazione di cibi di diversa consistenza. Su sua indicazione pud essere richiesta la VFG o Rx
all’ esofago a doppio contrasto.

L'inquadramento della deglutizione deve condurre alla determinazione della presenza o0 meno di
disfagia, della sede o delle sedi anatomiche compromesse, dei meccanismi funzionali generanti la
disfagia, della sua presumibile gravita in base alla “Scala della severita e dell'outcome della disfagia —
DOSS” proposta da O’ Neil K.O. e coll. e tradotta ed adattata all'italiano da Schindler A. (allegato 14) e
dei rischi connessi all’alimentazione per os, determinando la possibilita di alimentazione, le
consistenze e le modalita opportune da utilizzarsi, I'indicazione ad ulteriori approfondimenti diagnostici
ed alla riabilitazione logopedica.

In presenza di una qualsiasi forma di disfagia, I'obiettivo riabilitativo primario € il recupero di una
deglutizione normale o quanto piu possibile vicino a quella fisiologica. Se cid non & possibile, la
rieducazione si pone l'obiettivo di ottenere una deglutizione funzionale che ceda ad alcuni
compromessi quali una maggior durata dell’atto deglutitorio, limitazioni dietetiche, esclusione di
particolari consistenze, adozione di posture facilitanti. Il fallimento piu 0 meno completo di tali obiettivi
spingera verso la necessita di vie di alimentazione alternative, in particolare verso la gastrostomia
percutanea, relegando eventualmente I'alimentazione per os ad episodi senza finalita nutritive, ma solo
edonistiche.

§ Visite di controllo (Follow up):

Le successive visite di follow up verranno programmati in funzione dell’esito della prima visita (T0):

- T1: controllo dopo 6 mesi in caso di Livello 2 a 4 alla primavisita

- T2: controllo dopo 1 anno in caso di Livello 5 e 6 alla prima visita
(Livello 1-7 classificato con scala O’'Neil).
Tuttavia, sara possibile anticipare la visita rispetto al timing previsto dal protocollo su giudizio dello
specialista, in situazioni cliniche particolari (es. peggioramento recente della sintomatologia, comparsa
di nuovi disturbi) o su giudizio del neurologo curante in caso di Test del bolo d’acqua positivo durante
una delle visite di controllo.

Valutazione genetica

La consulenza genetica & 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 modalita di trasmissione, al rischio di ricorrenza e alle possibili terapie, incluse le
opzioni riprodulttive.

La diagnosi precisa della malformazione costituisce premessa fondamentale e necessaria per poter
effettuare la consulenza genetica. Puo 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 cio anche un eventuale prelievo a scopo di ricerca
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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 I'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): € 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 € nonni.

3. Calcolo del rischio genetico: € la possibilita 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 modalita di trasmissione della malattia, sui dati
strumentali e di laboratorio disponibili e sulla posizione del probando all'interno della famiglia. Il
rischio genetico pud essere fornito in termini probabilistici o con un valore percentuale.

4. Comunicazione: € 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, I'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.

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 Il per deficit di pompa. Tale patologia nelle
forme pit comuni (non chirurgiche) non sembra compromettere in modo progressivo la Capacita 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 sono considerate patologie neuromuscolari
progressive, come la Sclerosi Laterale Amiotrofica, la Distrofia di Duchenne, la SMA 1 e 2. L’accesso
c/o 'Ambulatorio di Pneumologia dedicato alla Ventilazione domiciliare ed ai disturbi Respiratori
correlati al sonno (Presidio Molinette) sara riservato ai pazienti che presentano le seguenti
caratteristiche:

A. 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 piu dei seguenti parametri:

- CV o0 FVC <60% del predetto
- Pa02 <65 mmHg

- PaCO02 > 45 mmHg

- HCO3 > 27.5 mmol/L

In tal caso si programma la visita pneumologica . La saturimetria notturna o il monitoraggio
cardiorespiratorio notturno e la cadenza dei successivi controlli funzionali sara deciso e prenotato
direttamente e autonomamente. | pazienti con i requisiti suddetti saranno presi in carico
dal’Ambulatorio dedicato alla ventilazione domiciliare e sara cosi organizzato il follow-up e/o
adattamento alla Ventilazione Meccanica Non- Invasiva-NIMV ( e/o FKT respiratoria specifica).

B. In caso di eventi respiratori acuti o in caso di ingombro secretivo sara garantita una visita
nell’arco di 7-10 giorni.
C. | pazienti trattati per DRS c/o Centro del Sonno, che presenteranno al controllo annuale
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D. spirometrico ed emogasanalitico i sopracitati valori di CV o FVC, Pa02, PaCO2 e HCO3 saranno
comungue anch’essi da prendere in carico.

E. Pazienti inviati direttamente dal Centro del Sonno per l'alta complessita dei disturbi notturni
(mancato adattamento a CPAP o necessita di supplementazione di 0O2).

Studio apnee notturne (polisonnografia)

In caso di sospette o accertate apnee notturne il paziente verra 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 pre-chirurgica):

- consulenza presso Centro Sonno (soprattutto in caso di sospette OSAS) e somministrazione di
Questionari per lo screening di insonnia e RLS-Restless Leg Syndrome (Epworth Sleepiness
Scale, criteri insonnia, criteri RLS, ASA STOP, STOP-BANG).

- | 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)

- Il livello : in caso di positivita del monitoraggio per DRS, o di diagnosi nota di apnee notturne,
indicata esecuzione annuale di prove di funzionalita respiratoria (spirometria, EGA arterioso) e
visita pneumologica (se parametri respiratori alterati); in caso di positivita 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 3.3.19)

§ Fase postchirurgica o di follow up clinico

controllo presso Centro del Sonno e somministrazione di Questionari per lo screening di insonnia e
RLS-Restless Leg Syndrome.

Eventuali esami di | e 11 livello

- Titolazione almeno annuale della CPAP, se in ventiloterapia.

In assenza di dati certi in letteratura, puo essere indicata I'esecuzione di una valutazione clinica presso
il Centro del Sonno a 6 mesi dall'intervento con somministrazione dei questionari e di una
polisonnografia di controllo. E’ prevista I'applicazione dei questionari di pre-screening, STOP-BANG ed
ESS (Epworth Sleepiness Scale), eseguibili in fase di valutazione clinica del paziente per la
definizione di basso, medio, alto rischio di apnee; esecuzione di polisonnografia completa
(“stanziale™) solo in caso di studio pre e post-chirurgico (da programmare prima e 6 mesi dopo I
intervento, secondo lo stesso timing della RM).

Percorso ostetrico ed anestesiologico in gravidanza

La paziente viene presa in carico su invio, da parte del CRESSC, presso I'ambulatorio di Patologia
della gravidanza S.C.D.U. Ostetricia e Ginecologia 2U, al riscontro di test di gravidanza positivo;
durante la prima visita ostetrica viene effettuato un counselling relativo alla diagnosi prenatale, al
percorso ostetrico ed alle possibili modalita del parto. Sono previste, salvo diversa indicazione clinica,
visite mensili ¢c/o 'ambulatorio di Patologia della gravidanza con prescrizione degli esami ematochimici
da effettuare e la prenotazione delle ecografie ostetriche. In caso di regolare decorso della gravidanza
ed in caso non sia presente sintomatologia neurologica, il percorso ostetrico non prevede grosse
variazioni rispetto a quello effettuato in caso di gravidanza fisiologica, se si escludono I'esecuzione di
ecografia di Il livello a 20-21 settimane di eta gestazionale e di consulenza anestesiologica (Unita
Anestesia e Rianimazione 4) entro le 20 settimane, ripetuta poi in occasione dei controlli ostetrici
programmati.

Per quanto riguarda la diagnosi prenatale, non & possibile diagnosticare in utero la malformazione di
Chiari tipo I, ma solo la malformazione di Chiari tipo Il (associata a spina bifida/idrocefalia), tipo Ill e
tipo IV.
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Le pazienti del CRESSC inviate alla visita ostetrica nel primo trimestre, se lo desiderano, possono
proseguire il regolare follow up della gravidanza presso il ginecologo curante o Consultorio Familiare di
zona o ambulatorio ostetrico di riferimento ed effettuare successivamente una ulteriore visita presso
I'ambulatorio di Patologia della gravidanza nel terzo trimestre in previsione del parto.

Le pazienti inviate nel terzo trimestre di gravidanza da altri ambulatori ostetrici al CRESSC, effettuano
visita neurologica e vengono contestualmente prenotate in ambulatorio ostetrico per counselling in
merito alle modalita e timing del parto e visita anestesiologica, se il parto € previsto presso il nostro
ospedale.

Le pazienti in gravidanza con diagnosi nota di MC1 e/o siringomielia seguite presso il Presidio S.Anna
possono essere inviate al CRESSC per valutazione neurologica ed eventuali approfondimenti
diagnostici. Qualora clinicamente necessario, la RM di encefalo e midollo viene eseguita dopo la 25°
settimana per evidenziare eventuali variazioni del quadro imaging, secondo il protocollo
neuroradiologico concordato (vd. par. 3.3.4). | singoli casi, a partire dall'inizio del terzo trimestre,
vengono discussi in una riunione multidisciplinare (neurologo, neurochirurgo, neuroradiologo,
anestesista e medico ostetrico) per la valutazione delle modalita del parto. Ad essa segue counselling
ostetrico con la paziente.

Durante il counselling vengono discusse le modalita del parto (parto vaginale o taglio cesareo),
'eventuale anticipazione della data del parto (mediante induzione del travaglio o taglio cesareo
elettivo) e i rischi materni connessi alla malformazione di Chiari e alla siringomielia. Al termine del
counselling la paziente viene inviata in visita anestesiologica presso I'ambulatorio di anestesia, dove
viene compilata la cartella di anestesia, discussi i vantaggi e gli svantaggi dei diversi tipi di
anestesia/analgesia, il tipo di anestesia (loco-regionale o generale), le complicanze e I'eventuale
necessita di osservazione in terapia intensiva.

Le indicazioni ostetriche e anestesiologiche sono condizionate dal tipo e dalla gravita dell’alterazione
anatomica, dalla presenza di patologie associate e dalla presenza o comparsa di sintomi durante la
gravidanza.

Dall'analisi della letteratura (Chantigian, 2002; Mueller, 2005) emerge che la paziente con Sindrome di
Chiari puo essere avviata al travaglio e al parto spontaneo senza peggiorare la patologia di base; non
c’é quindi indicazione specifica al taglio cesareo.

Da un punto di vista anestesiologico, due recenti studi retrospettivi (Garvey, 2017; Gruffi, 2019) non
evidenziano complicanze a lungo termine o peggioramento clinico e/o neuroradiologico nelle pazienti
sottoposte ad anestesia generale, locoregionale o ad analgesia locoregionale. La presenza di
malformazione di Chiari e/o di siringomielia non esclude a priori I'esecuzione di analgesia/anestesia
locoregionale (epidurale o spinale). Rimane tuttavia controversa la scelta anestesiologica/analgesica
piu sicura per la paziente a causa dell’esiguita delle casistiche disponibili in letteratura.

Dai dati attualmente disponibili si evince che la principale discriminante relativamente alla modalita del
parto e al tipo di anestesia € la presenza/assenza di ipertensione endocranica o di segni neurologici.
Da qui I'importanza del Counselling multidisciplinare individualizzato.

In presenza di ipertensione endocranica o sintomi neurologici non vi sono controindicazioni assolute al
parto per via vaginale; eventualmente pud essere indicata l'accelerazione del periodo espulsivo
mediante parto operativo con applicazione di ventosa ostetrica. |l tipo di analgesia andra attentamente
valutato in sede collegiale. Anche in caso di espletamento del parto mediante taglio cesareo il tipo di
anestesia andra valutato in modo collegiale.

Gli esiti delle 35 donne con diagnosi di MC1 con o senza siringomielia che hanno partorito presso il
Presidio S. Anna confermano i dati evidenziati nelle casistiche presenti finora in letteratura: in nessun
caso, infatti, si & assistito ad un peggioramento clinico o neuro-radiologico a seguito della gravidanza o
del parto, indipendentemente dalla modalita dello stesso (parto vaginale o taglio cesareo) e dal tipo di
analgesia/anestesia scelte (epidurale, spinale, narcosi).

3.3.15 Valutazione reumatologica

| dati di Letteratura non evidenziano dati certi di rapporti tra la Siringomelia o la S. di Arnold-Chiari e
patologie reumatologiche infiammatorie (reumatismi infiammatori cronici, connettiviti o vasculiti
sistemiche). Sono segnalati casi di S. di Arnold-Chiari concomitanti con la lussazione atlo-epistrofea,
complicanza tardiva dell'artrite reumatoide, oggi assai meno frequente del passato
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essendo nettamente ridotte le manifestazioni di danno erosivo articolare a seguito della diffusione di
terapie efficaci sull'evoluzione della malattia e della azioni finalizzate alla diagnosi precoce.
L'associazione tra una patologia reumatica infammatoria pud comunque casualmente presentarsi e
quindi la condizione reumatologica pud rappresentare una comorbidita, con particolare riferimento
all'utilizzo di corticosteroidi o di farmaci immunomodulanti o0 immunosoppressori.

In caso di sospetta 0 accertata patologia reumatica in pazienti afferenti al’Ambulatorio CRESSC, e
possibile programmare una visita reumatologica nell’ambito del percorso interdisciplinare aziendale per
completamento diagnostico e per migliore definizione del fenotipo clinico.

3.3.16 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 (forme primarie e secondarie) con segni e
sintomi spinali e/o bulbari.

Obiettivo della valutazione € 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 & confermata, puo
essere posta indicazione all'intervento chirurgico (vedi par. 3.3.20).

La diagnosi ha anche la finalita di permettere I'erogazione della richiesta di Certificato di esenzione
definitiva specifica per patologia rara (siringomielia-siringobulbia, RF0410; sindrome di Chiari, RN0010);
questa fase & gestita dall’Ambulatorio neurologico dedicato, previo inserimento dei dati anagrafici -
clinici nel’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, I'esenzione temporanea precedentemente erogata decade
automaticamente alla scadenza.

3.3.17 Valutazione neurochirurgica

In caso di indicazione al trattamento chirurgico, posta dal neurochirurgo durante la VCM alla luce della
gravita 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 piu 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 per trattamento conservativo, con osservazione clinica periodica ed eventuali
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. 3.3.19) e gli esami radiologici preoperatori di Il livello (come la TC della giunzione
cranio-occipitale e I’Angio-TC cerebrale).

Eta evolutiva: i pazienti in eta evolutiva (eta 0-17 anni) possono far riferimento allAmbulatorio dedicato
della SC Neurochirurgia Pediatrica dell’OIRM (vd. par. 3.3.18).

Percorso di transizione: per i pazienti tra i 16 e 18 anni gia seguiti presso la SC Neurochirurgia
Pediatrica & previsto un "accompagnamento” verso I'eta adulta (Percorso di transizione, par.3.3.18),
che comprende 1-2 visite collegiali multidisciplinari (con specialisti dell’'eta evolutiva e dell’adulto) per la
condivisione della documentazione clinica pregressa, la valutazione di casi complessi e successivo
invio allAmbulatorio neurologico dell'adulto (CRESSC).

3.3.18 Percorso in Eta evolutiva e di Transizione

Eta evolutiva

Presso il Presidio Ospedale Infantile Regina Margherita vengono presi in carico i pazienti affetti da
Sindrome di Chiari | e siringomielia da 0 sino ai 17 anni.
Questi pazienti possono far riferimento ad un Ambulatorio dedicato organizzato dalla SC Neurochirurgia
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Pediatrica dell’ OIRM, AOU Citta della Salute e della Scienza di Torino (per prenotazioni/informazioni
Segreteria: lun-merc-ven, ore 10-14.00, tel.011-3135612, mail: bparlani@cittadellasalute.to.it).

Per il paziente con Sindrome di Chiari e/o siringomielia & previsto un percorso che viene coordinato dal
neurochirurgo pediatrico e che — a seconda delle necessita clinico-diagnostico-terapeutiche — richiede le
seguenti valutazioni/consulenze e conseguenti prese in carico multispecialistiche e multiprofessionali:

* Neuroradiologia: inquadramento diagnostico mediante RMN di encefalo e midollo con studio
della dinamica liquorale in fossa posteriore che segue il protocollo del paziente adulto (vd. Par.
3.3.4). E prevista la sedazione per i pazienti piu piccoli.

* Neuropsichiatria Infantile-NPI: valutazione NPI ad indirizzo neurologico dei pazienti sintomatici
elo con sospetti quadri sindromici e/o con comorbidita neurologiche, valutazione NPI ad
indirizzo psichiatrico dei pazienti con comorbidita psichiatriche/psicorelazionali, esecuzione e
refertazione di BAEPs e SEPs arti superiori e inferiori (Servizio di Neurofisiologia, afferente alla
Neuropsichiatria Infantile), valutazione logopedica della deglutizione (Servizio di Riabilitazione
Neuropsichiatrica, afferente alla Neuropsichiatria Infantile), psicodiagnosi e psicoterapia
(Servizio di Psicologia, afferente alla Neuropsichiatria Infantile)

* Pediatria: valutazione presso il Centro Cefalee dei pazienti con cefalea non tipica del Chiari.
Presso I'Ambulatorio dedicato alla cefalea in eta evolutiva, afferente alla SC Pediatria
d'Urgenza OIRM, vengono valutati tutti i pazienti da 0 a 17 anni che presentano il sintomo
cefalea, (informazioni disponibili sul web centrocefalee @cittadellasalute.to.it; tel. 0113131735).
Solitamente si tratta di pazienti con forme primarie, in cui il sintomo non & secondario ad una
causa organica. Talora anche pazienti con Malformazione di Chiari possono presentare forme
di cefalee atipiche e pertanto necessitano di presa in carico specialistica per la definizione
diagnostica, (classificazione del tipo di cefalea, secondo i criteri dell'International Classification
of Headache, ICHD 3), per la gestione del dolore, (terapia analgesica dell’attacco acuto e
profilassi) e per la valutazione delllandamento nel tempo, attraverso la compilazione di un
diario nel quale vengono riportate le caratteristiche degli attacchi, come la durata, I'intensita, la
frequenza, la risposta alla terapia e i possibili fattori scatenanti.

» Genetica: pur essendo sporadica, € possibile in alcuni casi un'origine genetica ed & ben nota in
letteratura la possibile presenza di anomalia di Chiari in quadri malformativi pit complessi (ad
es. disturbi del tessuto connettivo, acondroplasia, S. di Williams, S. di Noonan, anomalie
cromosomiche). E' pertanto raccomandabile eseguire una valutazione genetica nei pazienti
con malformazione di Chiari associata ad altre malformazioni congenite e/o ritardo
psicomotorio/disabilita intellettiva e/o dismorfismi e nei pazienti con familiarita per
malformazione di Chiari, per valutare I'utilita di eseguire approfondimenti genetici mirati (array-
CGH e/o analisi molecolare di specifici geni) ed eventuali analisi di ricerca (esoma clinico).

* Pneumologia: valutazione e refertazione del Monitoraggio cardio-respiratorio completo,
eseguito come esame di screening e come controllo post-operatorio. Nella S. di Chiari gli
individui hanno mostrato una risposta ventilatoria ridotta, ipercapnia e ipossiemia, che
suggeriscono anomalie dei chemiorecettori centrali. Tale esame, utile quindi nella diagnostica
dei disturbi del sonno, & prenotabile presso la Segreteria della Pneumologia e viene eseguito
mediante posizionamento dei sensori da parte delle infermiere presso il reparto di degenza
pneumologica nelle ore serali; la registrazione avviene dunque a domicilio e il giorno
successivo lo strumento viene riconsegnato presso la Segreteria della pneumologia.

e Centro per la medicina del sonno pediatrica e per la SIDS: valutazione e refertazione
polisonnografie presso il laboratorio del sonno per pazienti di eta inferiore a 2 anni e per
pazienti con comorbidita neurologiche.

* Urolologia: visita urologica e neurourologica, valutazioni di diagnostica per immagini (ecografia)

e valutazioni funzionali non invasive (diario minzionale, uroflussometria con EMG) per
screening di pazienti a rischio di disfunzione vescicale (Disrafismo Spinale Occulto,
siringomielia).
Valutazioni di diagnostica per immagini invasiva (cistografia, scintigrafia, uro-RM) e
valutazioni funzionali invasive (videourodinamica) sono possibili per i pazienti sintomatici, quelli
con screening positivo e con disfunzione vescicale certa (es. mielomeningoceli). E’ prevista la
presa in carico dei pazienti con problematiche neuro-urologiche affetti da siringomielia e/o
disrafismo spinale.

e Chirurgia vertebrale: in caso di scoliosi se I'angolo € inferiore ai 20° sono indicati controlli
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clinici ogni 6 mesi. Se l'angolo &€ compreso tra 20° e 45 il trattamento indicato & di tipo
conservativo con un corsetto ortopedico e controlli clinici ogni 3 mesi e radiografici ogni anno
della colonna. Se l'angolo € maggiore di 45 vi € l'indicazione al trattamento chirurgico della
scoliosi, che viene eseguito successivamente all’eventuale intervento neurochirurgico per la
siringomielia (vd. Par. 3.3.8 e flow chart “Protocollo chirurgico-vertebrale in eta evolutiva”).

* Neurochirurgia: per la valutazione neurochirurgica sono previsti controlli ambulatoriali annuali
per i pazienti asintomatici, anticipati in caso di variazioni cliniche.

e Per i pazienti sintomatici I'indicazione all'intervento chirurgico viene posta dopo un confronto

collegiale.

In assenza di sintomatologia non viene posta indicazione all’intervento e si monitorizza il paziente sia

clinicamente sia mediante controlli periodici RMN di encefalo e midollo.

In caso di sintomi da Chiari o in presenza di cavita siringomielica viene posta indicazione chirurgica.

Indicazioni all'intervento neurochirurgico:

In assenza di sintomatologia non viene posta indicazione all'intervento e si monitorizza il paziente sia
clinicamente sia mediante controlli periodici RMN di encefalo e midollo. In caso di sintomi da Chiari 0 in

presenza di cavita siringomielica viene posta indicazione chirurgica.

Nel paziente di eta pediatrica l'intervento pud essere limitato anche alla sola decompressione ossea
(PFD), ovvero decompressione con slaminamento del legamento atlo-occipitale, soprattutto nel caso di
sintomi lievi, in assenza di siringomielia o in caso di siringomielia asintomatica. Metanalisi che comparino
PFD e PFDD ( decompressione e plastica durale) hanno riscontrato risultati simili riguardo al
miglioramento clinico post-operatorio e alla riduzione delle siringhe associate. La duraplastica & associata
ad un minor rischio di re-intervento, ma ad un maggior rischio di fistola liquorale post-operatoria. Inoltre,
nei casi di ectopia tonsillare severa & indicata la coagulazione delle tonsille per ristabilire il corretto flusso

del liquor.

In caso di Siringomielia associata a Chiari | I'indicazione chirurgica puo essere posta anche in assenza di

N

deficit neurologici indicativi di mielopatia, In eta pediatrica l'intervento precoce € importante ai fini

prognostici per la scomparsa-riduzione della siringa.

Nella Siringomielia idiopatica (non associata a MC1) e asintomatica non vi sono attuali chiare indicazioni

chirurgiche sia in eta pediatrica sia adulta.

Nella Siringomielia idiopatica sintomatica non c’é consenso sull'indicazione chirurgica.
Nell'ldrocefalo associato a MC1 la strategia chirurgica di prima linea si basa sul trattamento dell'idrocefalo
mediante terzoventricolocisternostomia per via endoscopica; il trattamento di seconda linea prevede

l'intervento di decompressione occipito-cervicale.

Reintervento: I'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, soprattutto in caso di sola decompressione ossea.

Transizione

Il percorso standard prevede un passaggio dallAmbulatorio pediatrico al corrispettivo Centro dell’eta
adulta, con raccordo diretto tra gli specialisti coinvolti e attraverso visite collegiali. Nel percorso di
transizione risulta necessario il passaggio di informazioni cliniche e socio-assistenziali tra il team di cura
pediatrico e quello dell’eta adulta. Tale comunicazione avviene principalmente attraverso la redazione da
parte del team pediatrico di una dettagliata relazione di transizione (medica, infermieristica, sociale,

psicologica).

Nel caso dei pazienti affetti da M. di Chiari e/o Siringomielia da anni € attivo un percorso di transizione
con modalita organizzative interaziendali che coinvolgono il centro di Neurochirurgia Pediatrica dell’OIRM,
e il centro corrispettivo dell'eta adulta, ovvero il CRESSC presso il CTO (gia descritte nel documento
aziendale “PDTA del paziente con Siringomielia-Chiari”, prima edizione del 15/09/2015). In particolare &
prevista per i pazienti affetti da Malformazione di Chiari e/o Siringomielia in transizione gia in carico c/o la
U.O. NCH pediatrica del Presidio OIRM la possibilita di segnalare e inviare i nominativi dei pazienti da
“transitare” alla Segreteria del CRESSC (tel. 011/6933432; email: rtrapani@cittadellasalute.to.it), che avra
il compito di contattare il paziente per concordare il primo incontro collegiale multidisciplinare (con gli

specialisti dell’eta evolutiva e dell'adulto).

Per i pazienti con associata Spina Bifida in cura presso il Centro Spina Bifida (USU) sul sito Internet
dell’Azienda e disponibile specifico documento denominato “Pianificazione della transizione: spina bifida e

patologie assimilabili” redatto il 14/6/2019.
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3.3.19 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 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
(Racca F. et al. 2013).

3.3.20 Trattamento chirurgico

Le seguenti indicazioni chirurgiche sono tratte dalle Raccomandazioni Diagnostico-Terapeutiche del
Consorzio Interregionale “Chiari-Siringomielia” Piemonte e Valle D’Aosta (Circolare Assessorile
Regione Piemonte, Rete Interregionale Malattie Rare Regione Piemonte e Valle d'Aosta
http://www.malattierarepiemonte.it/attivita consortili.pdf; Ciaramitaro P. et al,-2020; Ciaramitaro P. et
al, 2011) e dalle recenti revisioni sistematiche/metanalisi (Langbridge B. et al, 2017; Hao X. et al.,,
2017; Siasios J., 2012).

Nelladulto lintervento di prima linea nella Sindrome di Chiari (MC1 sintomatica) e nella
Siringomielia sintomatica con MC1 e la decompressione in fossa posteriore con plastica durale
(PFDD), sebbene la decisione chirurgica sia da valutare oltre che in rapporto alla gravita e
ingravescenza dei sintomi/segni clinici anche all'impatto sulla qualita della vita e alle possibili
complicanze chirurgiche.
Nel paziente di eta pediatrica l'intervento puo essere limitato alla sola decompressione ossea (PFD),
ovvero decompressione con slaminamento del legamento atlo-occipitale, soprattutto nel caso di
sintomi lievi o in assenza di siringomielia.
Metanalisi che comparino PFD e PFDD hanno riscontrato risultati simili riguardo al miglioramento
clinico post-operatorio e alla riduzione delle siringhe associate. La duraplastica & associata ad un
minor rischio di re-intervento, ma ad un maggior rischio di fistola liquorale post-operatoria. Inoltre, nei
casi di ectopia tonsillare severa € indicata la coagulazione delle tonsille per ristabilire il corretto flusso
del liquor: bisogna prestare particolare attenzione alle adiacenti arterie cerebellari postero-inferiori e
ricordare che I'incidenza di nausea e vomito € maggiore in fase post-operatoria.
Nella Siringomielia associata a MC1 Tlindicazione chirurgica pud essere posta anche in assenza di
deficit neurologici indicativi di mielopatia, in particolare nei bambini (importanza di intervento precoce ai
fini prognostici, ovvero sulla scomparsa-riduzione della siringa) e in presenza di almeno uno dei
seguenti criteri:

» siringomielia olocorde;

» siringa con tendenza “evolutiva”;

» 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 eta pediatrica che adulta.

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

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

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

La resezione del Filum terminale non € 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):
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» 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. Nei pazienti in cui la seconda decompressione dovesse fallire e la
siringa restasse voluminosa o crescesse di dimensioni nonostante un’adeguata decompressione in
fossa posteriore, si pud proporre uno shunt siringo-pleurico o siringo-peritoneale.

3.3.21 Continuita assistenziale: dimissioni aldom icilio
Per garantire la continuita 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 Continuita Cure) e seguire le indicazioni contenute nella procedura generale PGRE
A909.0006 del 25/9/2017: “La gestione della continuita assistenziale".

3.4 Responsabilita
Matrice delle responsabilita

Attivita Neurologia | NCH | Chirurgo | Foniatria Neuro | Radiologo | Infermiere | Neuro | Psicologo | Fisiatra | Anestesista
Attori vertebrale Radiologo Urologo

Visita neurologica
e studio

neurofisiologico R C C C C c c c c c
17 visita

Visita neurologica

e studio
neurofisiologico R c c c c c c c c c

controlli

RM encefalo e R
colonna

Rx colonna e R
torace

Visita
neurourologica

Visita fisiatrica

Visita chirurgo
vertebrale

O O (O O
o
o

Visita foniatrica

Valutazione R
psicologica C

Valutazione R c
neurochirurgica-
Intervento

Valutazipne . c R
anestesiologica

Fase pre e post- R R c c c c c c c c C
chirurgica

Coordinamento
follow-up USU ¢ R ¢ ¢

R = Responsabile  C = Collabora
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3.5 Bibliografia, Fonti e Riferimenti

10.

11.

12.

N

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

v' Medline attraverso l'interfaccia PubMed (www.pubmed.gov)

v' Cochrane Library (attraverso la Biblioteca per la salute del Piemonte www.bvspiemonte.it)

v' database di linee guida National Guidelines Clearinghouse: www.guideline.gov
Per la ricerca bibliografica & stata utilizzata come chiave combinata:

v' Medical Subject Headings [MeSH]: “Arnold-Chiari Malformation” or “Syringomyelia” or

“Arnold-Chiari Malformation” AND “Syringomyelia”.
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3.6 Aspetti etici

Il percorso previsto dal presente documento prevede I'accesso del paziente portatore di malattia rara
attraverso la prima visita Neurologica presso I'’Ambulatorio dedicato “Siringomielia-Sindrome di Chiari”
(CRESSC) con conseguenti ulteriori valutazioni specialistiche e/o esami strumentali, ove indicati, in
unica giornata. Tale modalita organizzativa permette I'acquisizione, in tempi contenuti, dei dati clinico -
strumentali necessari alla valutazione collegiale multidisciplinare e consente di ridurre al minimo |l
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 disabilita
severe che limitano la deambulazione autonoma.

STRUMENTI DI GESTIONE DEL DOCUMENTO

4.1

4.2

Documenti correlati

Procedura - Preparazione dei pazienti per l'intervento chirurgico

Procedura - La gestione della continuita 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 (OSAS)

Istruzione - Gestione della continuita socio — sanitaria CTO

Modulo - Fax per segnalazione dimissione ospedaliera in continuita assistenziale (allegato 2)

Modulo - MODU.psc.001.00 Questionario Stop-Bang

Monitoraggio

4.2.1 Attivita di controllo

Presentazione: il PDTA sara 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, in collaborazione con il
Centro di Coordinamento Interregionale Malattie Rare e I'’Assessorato alla Sanita, Regione Piemonte.

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

Diffusione: la revisione del documento sara presentata e condivisa nel’lambito dei Corsi Nazionali di
Aggiornamento Teorico-Pratico organizzati a frequenza bi-annuale dal CRESSC in collaborazione con il
Consorzio Interregionale Chiari-Siringomielia e destinati agli Specialisti coinvolti nella diagnosi e cura dei
pazienti affetti da Siringomielia e Sindrome di Chiari; nellambito dei Corsi per Medici di Medicina
Generale e Pediatri di libera scelta organizzati dalla Commissione Ordinistica Malattie Rare dell’Ordine
dei Medici di Torino; nellambito dei Convegni Internazionali organizzati nell’ambito del Network Europeo
“Syrenet”; e in occasione degli eventi di sensibilizzazione nella Giornata Mondiale delle Malattie Rare.
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4.2.2 Indicatori
indicatore N/D fonte dati responsabile standard
N | n® Prime Visite* Coordinatore
Prime Visite neurologiche — Direzione Sanitaria 25%
(CRESSC) D | Totale Visite CRESSC
N | n° Visite di Controllo* i
Pazienti in carico (CRESSC) [ Toraio\isio? Direzione Sanitaria C"C"é‘éggtge 65%
. N | n® Pazienti con appropriatezza invio | Documentazione Coordinatore 0
Appropriatezza D Prime Visie* clinica CRESSC 90%
e N | Prime Visite extra-Regione* Documentazione Coordinatore 0
gz (il D | Totale Prime Visite* clinica CRESSC o
) L N | n°re-interventi NCH . L . 0
Interventi neurochirurgici B T rtervent NCH Direzione Sanitaria | Neurochirurgo 10%
(CRESSC) n- intervent

* il numero delle Visite & riferito all’anno di riferimento

4.3

Modalita 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
potra essere consultato e stampato.

5. ALLEGATI

5.1 Moduli

Scale cliniche, disabilita, dolore, qualita della vita e del sonno:

- Barthel Index;
» Beighton Score; Rankin;

- BDI-The Beck Depression Inventory;

» TCSST: Tethered Cord Sindrome Screening Tool;
* 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

» Scale Disfagia

5.2 Schede

= Questionario di gradimento;
= Calendario appuntamenti.
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Allegato 1
BARTHEL INDEX: VALUTAZIONE DELLA DISABILITA’
Paziente: Fta: Datalp [/ |/
ATTIVITA To | Ty |Te|Ts | Ts
Alimentazione
0 = incapace
5= necessita di assisterza, ad es. per fagliare il cibo
10 = indipendenig
Fare il bagno
0 = dipendents
5 = indipendente

lgiene personale
0 = necessita di ajuto
5 =s5ilava la faccia, si pefiing, si lava | denfi, 5 rade (insensce |a spina sg usa il rasoio)

Vestirsi

0= dipendents

5 = necessita di aiuto ma compie almeno meta del compito In tempo ragionevole
10 = indipendente, si lega le scarpe. usa le cernigre lampo, botioni

Controllo del retto

0= incontinentz

5 =occasionali incidentt 0 necessita di aiui
10 = continents

Controllo della vescica

0 = incontinenta

5 = occasionali incidenti o necessifa di aiuto
10 = continente

Trasferimenti nel bagno

0 = dipendente

5 =necessita di qualche sivte per Pequilibrio, vestirsifsvesiirs o usare caria igisnica
10 = indipendentz con l'usa dal bagno o delia padella

Trasferimenti sedia/letto

0= incapace, no equilibrio da seduto

5= in grado di sedersi, ma necessita della max assistenza per trasferirs|
10 = minima assistenza e supervisione

15 = indipendenig

Deambulazione

0 = immokle

5= indipendente con A carozzing per = 45m

10 = necessita di aiuto di una persona per= 45m

15 = indipendente per pid di 45 m, pud usare ausili (es. bastone) ad eccezione del girelio

Salire le scale

0= Incapace

5 = necessita di aluto o supervisions
10 = indipendente, pud usare ausif

TOTALE (0-100)
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Allegato 2
Beighton score: valutazione della lassita legamentosa
Paziente: Eta: Data: /[
Eccessiva versione del pollice verso 'avambraccio SX DX
(1 punto per ciascun pollice, max 2 punti)
Piegamento delle dita all'indietro maggiore o uguale a 90° SX DX
(1 punto per ciascuna mano, max 2 punti)
Iperestensione del gomito maggiore o uguale a 10°
(iperestensione nella direzione opposta a quella fisiologica) SX DX
(1 punto per ciascun braccio, max 2 punti)
Iperestensione del ginocchio (iperestensione nella direzione
opposta a quella fisiologica) SX DX
(1 punto per ciascun gionocchio, max 2 punti)
Gambe tese e palmi delle mani ben aderenti al pavimento capace in passato
TOTALE

Per un massimo di 9@ punti, un punteggio uguale o superiore a 4 & indicativo di una lassita

legamentosa (ipermobilita articolare)

Problemi/difficolta nella guarigione/cicatrizzazione di ferite e/o piaghe

Distorsioni o lussazioni spontanee di articolazioni

Lussazione congenita dell'anca

Caratteristiche di tipo vascolare (pelle tralucente; fragilita o rottura di vasi arteriosi,
utero o intestino; rottura di muscoli o tendini; piede varo equino -frequentemente
riscontrabile alla nascita; invecchiamento precoce della pelle di mani e piedi; precocita
nella comparsa di varici venose; fistole arterovenose; fistole carotido-cavernose;

pneumotorace e pneumoemotorace; riassorbimento gengivale; complicanze peri e post-

chirurgiche quali per es. deiscenza della ferita)

Prolasso della valvola mitralica (confermato all'ecocardiogramma)

Storia familiare positiva per doppia lussazione/disarticolazione

Scala di Rankin — Valutazione della disabilita

0 Messun sintomo

1 Messuna disabilita significativa malgrado i sintomi: & in grado di svolgere tutte le attivita e

i compiti abituali

2 Disabilita lieve: non riesce pil a svolgere futte le attivita precedenti, ma & autonomo/a nel

camminare e nelle attivita della vita quotidiana

3 Disabilita moderata: richiede qualche aiuto nelle attivita della vita quotidiana, ma

cammina senza assistenza

4  Disabilitd moderatamente grave: non & pid in grade di camminare senza aiuto né di

badare ai propri bisogni corporali

5 Disabilita grave: costretio/a a letto, incontinente e bisognoso di assistenza infermieristica

e di attenzione costante
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Allegato 3

THE BECK DEPRESSION INVENTORY — BDI

Beck AT, Ward CH, Mendelson M et al: An inventory for measuring depression. Arch Gen Psychiatry 1961; 4: 561-571

ISTRUZTONI

In questo questionario d sono dei gruppi di affermazioni. Leggi attentamente ogni affermazione.
Quindi segna laffermazione che meglio descrive il modo in cui sei stato nell’ultima settimana,
compresa la giornata di oggi. Fai attenzione a leggere tutte le affermazioni prima di fare una scelta.

punteggio
1. 2 Mon mi sento triste 0 O
b Mi sento triste 1 O
C Sono triste sempre e non i posso fare niente 2 O
d Sono triste e infelice in modo insopportabile 3 O
2. a Mon sono particolarmente scoraggiato circa il futuro 0 O
b Mi sento scoraggiato per il futuro 1 O
C Sento di non avers niente da aspettarmi dal futuro 2 O
d Sento che il futuro & senza speranza, e che le cose non possono migliorare 3 O
3. a MNon mi sento fallito 0 O
b Sento di aver fallito pia degli altri 1 O
C Se mi guardo indietro nella vita, vedo molti fallimenti 2 O
[i] Sento di essere un fallimento completo come persona 3 O
4. 3 Traggo soddisfazions dalle mie atfivita come sempre 0 O
b Mon mi godo le cose come una volta 1 O
C Mon provo reale soddisfazione da nessuna cosa 2 O
d Sono insoddisfatto o annoiato con qualsiasi cosa 3 O
5 2 Mon mi sento particolarmente in colpa 0 O
b Mi sento in colpa per buona parte del tempo 1 O
C Mi sento in colpa per la maaggior parte del tempo 2 O
d Mi sento sempre in colpa 3 O
6. a MNon sento che dovrei essere punito 0 O
b Sento che potrei essere punito 1 O
C Mi aspetto di essere punito 2 |
d Sento di essere punito 3 O
7. & Non mi sento deluso di me stesso 0 O
b Sono deluso di me stesso 1 O
C Sono disgustato di me stesso 2 O
d Odio me stesso 3 O
8 =z Mon mi sento peggiore di chiungue altro 0 O
b Critico me stesso per la mia debolezza e 1 misgl emor 1 O
C Mi accuso sempre per i miei difett 2 O
d Mi accuso per ogni cosa cattiva che accade 3 O
9. 2 Mon ho pensien suicidi 0 O
b Ho pensieri suicidi, ma non li voglio mettere in pratica 1 O
C Mi vorrei uccidere 2 O
d Mi uccidersi se ne avessi Iz possibilita 3 O
10. a MNon piango pil del solito 0 O
b Piango pid di una volta 1 O
C Ora plango sempra 2 O
d Una volta ero capace di piangere, ma ora non d riesco anche se vorrel farlo 3 O
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11.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

18.

19.

20.

21.

a MNon sono pill irritato di una volta 0 O
b Mi irrito e mi infastidisco pid facilmente di una volta 1 O
C Ora, mi senfo sempre initato 2 O
d Non mi irrito pid per le cose che una volta mi irritavano 3 O
a MNon ho perso interesse per gli aliri 0 O
b Ho meno interesse per gli altri di quanto non lo avessi una volta 1 O
C Ho perso la gran parte di interesse per gli aliri 2 O
d Ho perso ogni interesse per gli altri 3 O
a Prendo decisioni come una volta 0 O
b Rimando le decisioni pid di una volta 1 O
C Ho pill difficolta a prendere decisioni di una volta 2 ]
d Non riesco pil a prendere decisioni 3 O
3 Non sento di avere un aspetto peggiore del mio solito ] O
b Sono pregccupato di sembrare vecchio o non attrasnts 1 O
C Sento di avere cambiament permanent nel mio aspetto che mi rendono non

attraente 2 O
d Credo di sembrare brutho 3 O
a Posso lavorare bene come prima 0 O
b Devo fare uno sforzo per iniziare a fare qualcosa 1 O
C Devo sforzarmi tanto per fare qualcosa 2 O
d Non rigsco a fare niente del tutto 3 O
3 Posso dormire bene come al solito 0 O
b Non dormo bene come prima 1 O
C Mi sveglio 1-2 ore prima del solito ed & difficile riprendere il sonno 2 O
d Mi sveglio diverse ore prima del solito & non resco a riprendere il sonno 3 O
a Non sono pil stanco del solito 0 O
b Mi stanco pil facilmente del solito 1 O
C Mi stanco facendo pressoché qualsiasi cosa 2 O
d Sono troppo stanco per fare qualsiasi cosa 3 O
3 Il mio appetito non & peggiorato rispetto al solito ] O
b Lappetito non € buono come una volta 1 O
C Il mio appetito ora € molto peggiorato 2 O
d Non ho appetito per niente, ora 3 O
a Non ho perso molto peso e, se gqualcosa, solo recentements 0 O
b Ho perso pil di 2 kg 1 O
C Ho perso pit di 5 kg 2 ]
d Ho perso pit di 7 kg (sto cercando di perdere peso mangiando mena) 3 O
a Non sono pil preoccupato del solito per la mia salute ] O
b Sono preoccupato per problemi fisici come 1l dolore e la sofferenza, 1 crampi zllo

stomaco, la stitichezza 1 O
C Sono veramente preoccupato per i migl problemi fisid ed & difficile pensare ad

altro 2 O
d Sono cosi preoccupato per | miei problemi fisici che non rigsco a pensare ad altro 3 O
3 Non mi sembra di avere cambizmenti nell'ativits sessuale ] O
b Sono meno interessato al sesso di una volta 1 O
C Ho molto meno interesse per il sesso ora 2 O
d Ho completamente perso interesse per il sesso 3 O
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Allegato 4
Tethered Cord Syndrome Screening Tool:
valutazione nella syndrome del midollo ancorato®
Paziente: Eta: DataTys [ [
Domande Sl NO
Ha urgenza minzionale?
Urina spesso durante la giornata?
Quante volte?
Ha incontinenza urinaria?
Di lieve entita (poche gocce) Di entitd moderata/grave
Ha difficolta nello svuotare completamente la vescica?
Si risveglia nel sonno per necessita di urinare 2 o pid volte a notte?
Quante volte?
Ha dei problemi nelliniziare I'atto urinario?
Ha sofferto di ripetute infezioni del tratto urinario?
Ha subito interventi di chirurgia urologica? Se si, quando?
Ha eseguito dei test urodinamici? Se si, quando?
Ha talvolta incontinenza per le feci?
Ha difficolta nel raggiungere I'orgasmo?
Ha una riduzione della sensibilita in zona pelvica/inguinale ?
Ha dolore alla schiena in particolare in zona lombo-sacrale?
Ha dolore alle gambe?
Soffre della sindrome delle gambe senza riposo?
Soffre di intorpidimento/parestesie alle piante dei piedi?
Deve mantenere le gambe piegate durante la notte per avere sollievo dal
dolore alle gambe?
Ha mal di schiena, o male alle gambe, o sintomi urinari mentre sale le scale?
Ha sofferto durante I'infanzia e I'adolescenza di dolori importanti ed
ingravescenti?
Test per la sindrome del midollo ancorato | Positivo Commento
Camminata sui talloni
Camminata sulle punte
Flessione del tronco
Sl NO

E' stata identificata una siringomielia terminale?

E' stata identificata una scoliosi?

* Morth Shore LIJ — The Chiari Institute
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Allegato 5

Cuantificare il dolore nelle ultime 24 ore barrando con un tratto verticale la scala sottostante

VAS
Nessun | Peggior dolore
dolore | immaginabile

®

B

QUESTIONARIO DN 4

Compilare il questionario scegliendo una risposta per ciascuno dei punti proposti nelle
domande riportate softo:

INTERVISTA AL PAZIENTE
Domanda 1: il dolore ha una o pit delle sequenti caratteristiche ?

« BRUCIANTE/URENTE Sl NO
+« SENSAZIONE DI FREDDO DOLOROSO Sl NO
SCOSSE ELETTRICHE Sl NO
Domanda 2: il dolore & associato ad uno o pid dei seguenti sintomi nell'area del dolore
stesso 7
« FORMICOLIO Sl NO
« PUNTURE DI SPILLO Sl NO
+« [INTORPIDIMENTO Sl NO
+« SENSAZIONE DI PRURITO Sl NO

ESAME DEL PAZIENTE
Domanda 3: il dolore € localizzato nella stessa area dove I'esame fisico pud rilevare una o
piu’ delle seguenti caratteristiche ?

« |POESTESIAAL TATTO Sl NO
« [|POESTESIA ALLA PUNTURA Sl NO

Domanda 4 nell'area dolente il dolore pud essere causato o peggiorato dallo

« SFIORAMENTO DELLA PELLE Sl NO

PUNTEGGIO DEL PAZIENTE 10

Il punteggio si calcola attribuendo un punto ad ogni risposta positiva.
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EuroQol — 5D

1.Mobilita
1/Non ho problemi a camminare
2iHo gualche problema a camminare
}i5one confinato a letto

2. Cura di se
1iNon ho problemi ad accudire a me stesso
2iHo qualche problema a vestirmi ¢ lavarmi
Jisono incapace a vestirmi ¢ lavarmi da solo

J.Attivita usoali

1iNon ho problemi a compiere le mie abitvali attivita

2iHo gualche problemia a compiere le mie abitwali attivita

JiNon sono in grado di compiere le mie abituali attivita

4.Dolore/disagio

1Non ho dolore o disagio

215ento un modesto dolore o disagio

3 Ho un estremo dolore o disagio
S.Ansia/depressione

1'/Non sonoe ansioso o depresso

2i5ono moderatamente ansioso o depresso

J15ono altamente ansioso o depresso.

Allegato 6
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Functional independence measure (FIM)

Allegato 7

7. autosufficienza completa
6. autosufficienza

SENZA ASSISTENZA

NON AUTOSUFFICIENZA
PARZIALE

3. Supervisione/predisposizione
fadattamenti

4. Assistenza minima (== 73%)
3. Assistenza moderata (= 30%)

Livell

NON AUTOSUFFICIENZA TOTALE
2. Assistenza infensa (= 23%)
1. Assistenza totale (= 0%)

CON ASSISTENZA

Applicare etichetta
accettazione

CURA DELLA PERSONA

A. Nutrirsi

B. Rassettarsi

. Lavarsi

D). Westirsi dalla vita in su
IE. Vestirsi dalla vita in gil
F. Ipiene perineals

CONTROLLO SFINTERICO
;. Vescica
H. Alvo

MOBILITA

Trasferimenti

I. Letto-sedia-carrozzing
J. W.C.

K. Vasca o doccia

LOCOMOZIONE ol
L. Cammino
M. Scale

COMUNICAZIONE
N. Comprensiong
(. Espressiong

CAPACITA i
RELAZIONALI/COGNITIVE

. Rapporto con gli altri

Q. Soluzione di problemi

R. Memoria

PUNTEGGIO TOTALE FIM
Avenzione: non lasciare caselle bianche.

E'H s = 1]

==
==

INGRESSO USCITA

g« ==

] oo

:

Assegnare un puntegeio | alle attivita non valutabili per motivi di sicurezza del paziente
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Allegato 8

0-10 NUMERICAL RATING SCALE (11-Point Likert Scale)

Selezionare il numero che descrive meglio la gqualita del svo sonno dorante le
ultime 24 ore (segnare solo un numero)

Data:

0 1 2 3 4

tn
=21
=1
-
=

10

Il migliore sonno il pegpior sonno
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PATIENT'S GLOBAL IMPRESSION OF CHANGE (PGIC)

Rispetto all'inizio della terapia il mio stato globale &

migliorato moltissimo
migliorato molto
migliorato pochissimo
nessun cambiamento
peggiorato pochissimo
peggiorato molio
peggiorato moltissimo

[l

=l @ W & W M =

LD, T

Allegato 9
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Allegato 10

SCIM 3 -SPINAL CORD INDEPENDENCE MEASURE-

(il pumie gpio sssepnato alia desoririone miativa ad opmi fumrione dovrebhe eseme posto el riguadm sdincome soito 1 dat relsivel

COGMONE MNOME

Bt b il

Esaminatore:

Valimione Numere

112|13|4[5](n

prepamang, imdossar,
1. Aldimenlsrione A Parie superiore del corpe
aglare, sprire coalenior, versan, poriam il cibo afla bocca. Eenem m 0. nchiode assisems lotals
LB A A con Haquidi) 1. mchisde parmaly assisora pellindessare abid senza

(L necessita i nuirizione parenierale. pastmsiomis o 2 i ioe
3k compieiamente Assistita

| necessita i parziake pssisterwa per manpiare oo here o per indossam
ansli

1 mangis sabonomamente; necessite di assstenya- g'o ausili solo per
Lepiiare il cibo, ofo versare da Houidi, oo aprine contenilon

1. mangia @ heve admomAmene; mn necesais O assdsenrs o d sl

4.

. & muonomo cell mdescars abity senre bomoml, op o IACCE

. & muonams sell'indossars abift secza Dotronl dp @ lacc:

hsokismu. wp o lace
mecessita di ausili inzionati ofo specifici adattamenti

mam neoessts di susili fucdonali efo specific adettamenis;
mecesila dF asiemEa o i susi o specifici sdattament
snianin per bolkoni. zip o e

s veste b mado suteaome (qualsias: vestie ), mon ha
bisppno di ausili o specfics adeitamenti

TFam il bagno
L12[{3]4[5]6

{inzaponassi, bvars od ascugars il capo & oo, capacith di aprire &
chmdere 1 mbinetio deli nogun)

A -Parte inferiore del corpa

112|3|4]5]|6

A - Parie superiore del corpo
- nchiede assivenea (otale

QL. ric
1

1. nchiede assisena parzizk
2. 5i lava sutonomamente oo gusili o con specificl adedament 2.
les; manigliom o sedix)
3. i lava awionomamente, non nerersits 3 el o con secificl :
ERESE ]
4.

hiede assistenra iolass

richisde parrizle assistanza ne
Tip & 18eTE,

g mutonome nellindoscars shin senza boment -mp o laccr;
mecessila di ausili imeionali efo specifici adaitament

e ympnomo el indossare abid fenza hodonl xp o Iscci non
mecessiia & sasill fmeionali oo specificl adattamenti; neozssits
i assistenza o i awsili o specifici adatiament soltanto per
terttemi. Aip o lacci

sl vesle in mido aulonomo (quslsiast vesate ), non ha basogno di
ausl o specifici adanamenti

ardessare abin senze hotrt

E- Parle mleriore del corpo
112]3/4]|5]|6

0. nchiede assisterea totals

| richiede assisierza parziske
1 s fave mukHAREmE e con Al o con specfic adatiemend {es manigtion e sdia)
T i Tva sunnomame nte, non neozssits di aosili o con spacific

4. Cuors dells percsong
L|2[3[4]5]6

(1avara mant e faccia, levars | dend), pettiners, fars 12 barba, truocara)
0. nchiede asasienya totake
1. nchiede assdenys parriake
2. aubonduma con awsili
3. AubMERnC sena auwsili

Subtotale (0-20)
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Respirazione e gestione degli sfinteri

5 BRespirarione 6, Gestione sfinterics — intestina
I e

LA

[}
f—
[
et
=
i
o

0. pchiede  toho  endoiracheale (TT) e wventitzmione  assistila
permanente o mtermittents (IAY)
1 mespira sutonomamentz con TT: necessila @ ossigeno, kvt
assisenzs nel tossine o assisbenza nella pestione del TT
4. mEspira adonomamente con TT; nchieds poca assisenes e
tossim o assisiemea netla gestions det TT

1. immegotarith o fraquenca di scariche mofto bassz (meno di 1 volla opnd
3 piomi}

5. spariche mgolar, ma con assistened (@R per applicar supposiel
perdile occasionali (meeno di due volle 3 mese)

#. sariche repolan. senes assistenya, pendie occasionali (meno & due

; i ; vialte &l mesel
. respisa anlonamamente el TT: necossiia &i oosigeno, dickvata | 1o " concne ool non necewsila asdistenza sssona di pendie
assivenys mel tossine, di-maschern dess PEEP odi IAY (BIPAFR) P
E. mspim avtonomamenle senea TT; pecessita i pocs assistensa o
slimolazions nel Inssme.
Il recpita auboeomamenle ST J55sheTs i susii
7. Gestions sfimlerics - vescics B Usodel hagno
112134156
112|13(4|5|6
L cateten: permans e (gl perineals; sitemarione degli sbin pnma o dopo, uso &
3 volome di uring residua (RUW) = 100cc; nessung cateberizzariome frrroke i ed assorhentiy
Tegnlan @ catelrioazion: miermilente assistiE 0. fichiede assistenea iotale
G volime i urina residus (BUYE < 1ce o astocaleterismi | 1L rchiede assistenza pacciabe, non & in grado di palirs
imermitentt; necessla G assistenca per il posizionamento di strumento | I richiede assistenra pacciake, @ in grado di palirs aplonomansents
i drenapgio 4. sogpetla autonoma soeta irtte afi 25peifi, ma necessiis & soali o con
9. pubocatelensmn mizmmitienti; wliliea stiment estemi di drenaggio | spectfich adatiamenti (ad esempio maniglioni)
ma non mecessila di assistenza per il oo posizionaments 5. indipencenie, serea ausiti o oon specifici adatlamenli

| L socatelenismi iniermiftent. comtinente = m caleersmo e il
seguente, non nilia stument estemd di deaagpio

13 {lavarsi mani e faccia, lavarsi i deol, pettinard, fars (BUY) <
| 00ce; necessity soéo di stnomenti estemi G drenaggio non necessita &
assislenzs per 1o svualamenio

15 (RUNWY = 10000 continente; non necessits di strementi cstemd di
denaggio

Suhbtotale (-4
112]|3|4|5|6
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Spostamenti (stanza e bagno)

Trasferimenti (internd ed esterni su superfic regolari)

2 5 nii nel letlo ¢ awioni nel prevenin
decabiin

112

b da

Lad
=
lh
=)

b mchiede assisenra m OAe & ANIVIG: THESODE pare superionr del
COrpo, rotariane pare infrore del compo, Asumens 13 poszion: sedus
nel fetn, fare sollevamenti m camoering, ©on o sensa ansl perchd
cletric

L comgie una delle itivith senes assisens

4 comypie due o tre delle attivith sena aksistenza

& COMmpE Aubmwnmamente @R sposiament nel klio @ ke Etiom per la
prevemione delle piaghe anfidecubito;

I Sposiamenti inderni
1|2|3|4|5(6

0.. rmchieds assisienra complats
1. mecessia della camoewing elettronica o assisemea parrisle per
ulilier e CHTnG mamske

2. i sposts in modo indipendents Con 18 CAMTOETING Maresk

3.  peoessila d supenyisions dorame 1 canmming (oo o seme aasiih

4.. camming con i deambulaion o con basiond canadesi (pendok
saginak)

B camming con bastoni canadesi o condue basion (passo alemata)

B.  cammina con un basone

7. mecessila solo di oresi per ke gambe

B. camming senea ausil

1L Traslrimenti keilo-carmmring

112[3]|4[5]|6

(bloccane camuenng, stievare il pogeia-ped, meoven ¢ sEioman
i braccioli, trasferirsi, sofey ame i piedi)

0. mecessita di assistenes complsta

1. ha bisopno i assistenca parriaie efo supervisione efo susili {es:
tavoletia di frasferimento)

2, midipesdente o non necessiia o camarzina )

1. Spostament per distanze modeste (10-10) mil
1 12]3[4[5]6

0. richiede assistenza completa
1. mecossits dells camosdne eettronica o assisenrs pamiae per
ity an CHTOCTNG Manik

2. i spesta inmodo indpendente con 13 carmaer ina mamizle

3. meoessila & supervisions doranke i cammEns (con o semea aosifit

4. camming con i deambulsior o con beastom canadesi ipendolo
sagitake)

B, camming con bastoni canadesi o con due bastoni {passo altermato)

B.  camming con un hasione

T.. nDepessita solo di onesi per ke gambe

H. camming senea susili

13 Trasferimenti carmorring: basno-visca da hasno
11213456

(g2 pilis cummina:da bagno: trasfenments de-a; 52 usa uma
carTEzing normak: frenare 2 carmozing. sollevare 1 poggia padi.
rimEweEre @ sistemane braccicdi, trasferirsd, sollevar i piedi

0. michiede assistenza tolale

ha bisogno o assistenra pamiale efo sopervidone ofo aosili
tes hamm i sostegpo)

2. mdipendente fonon necessite d camarzin)

oy

14, Spostamenti all'esterno (pie di 100 mt)
1| 2(3]|4[5]8

0. richiede assisered completa

1.. mecessin dells camoewing eletironica ¢ assisenes parriske per
oty aR CHMTOETRL MAna ke

2. i sposts in modo imdEpendents oo 1A carmoeing manaks

3. necessits & supervisions doranke 1 camming (con o s anslip

4 camming con il deambulaiore o con bastond canadesi (pendodo
sagitak)

B camming con basioni canadesi o con due basioni (passo sltemao)
B.  cammina con um bastone
7. mpeoessila solo di onesi per ke gambe
B.  camming senes susili
15, Scak
L{2]13|14[5]|6

0. Incapace di safire o scendee b scale

1. sake e scende almeno 3 scalini con assistenza o supervistone di
un’alirs persdns

2. salk e scemde almene 3 scalin con Datuto di comimanoefn basioni
canadess eft basione

3. sake scende almeno 3 scaling semwa aloun SUpPpOMo & SUpevisiome
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Ia Traslerimenti corrazing — sulomobile

1 12[3]4|5|6

{avvicimarsi  all'moemebde  fenars‘bloccare’ 1z camorring,
rmusrvere bragcceoli, rasferimsi melia & dall’awtomebile. pomarz 13
camozzing denmo e foort dall’ aatoenobils

nepessila di assisensa compisia

necessila di assisterva parvigk efo supervisioe efo di oaesil
fanaricmati

indipendente el trasferimenti. non mecessita awsli (o non
neCEssils camnering)

17. Trasferimenti terra-carrozzina

L12[3]4[5]|6

necessita di assistenza
trasferimento autonomo con O sena ausili (0 non
necessita carrozzing)

Subtotale (-4
1123|456

PUNTEGGIO TOTALE i-SCIM3 (0-100)

112[3]|4]|5]|86
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Allegato 11

QUESTIONARIO SULLO STATO DI SALUTE SF-36

Cognome Nome Data

ISTRUZIONI: Questo gueshbonario intende valutare cosa Lei pensa della Sua salute. Le informazioni
raccolte permetteranno di essere sempre aggiormati su come si sente e su come riesce a svolgere le Sue
attivita consuete. Risponda a ogni domanda del questionario indicando la Sua risposta come mostrato di
volta in volta. Se non si sente cérto della risposta, effettui la scelta che Le sembra migliore

1. In generale, direbbe che la Sua salute &:

(barrare una casella)

Ecceﬂente Mol'l:c:_buma Buona F'aas_abile Scadfnl:e

2. Rispetto 2d un anno fa, come giudicherebbe, ora, la sua salute in generale?

(barrare una casella)
Decisamente migliore adesso rispetto ad un anno fa
Un po' migliore adesso rispetto 2d un anno fa
Pil 0 meno uguale adesso rispetto ad un anno fa
Un po' peggiore adesso rispetto 2d un anno fa
Decsamente peggiors adesso rispetto ad un anno fa

3. Le seguenti domande riguardano alcune attivit che potrebbe svolgere nel corso di una qualsiasi
giomata. La Sua salute La limita attualmente nello svolgimento di queste attivita?

{indicare per ogni domanda il num. 1, 2 o 3)

Si, mi limitz | Si, mi limita | No, non mi
parecchio | parzialmente | limita per
nullz

Attivita fisicamente impegnative, come cormere, 1 3 3
sollevare oggetti pesanti, praticare sport faticosi
Attivita di moderato impegno fisico, come spostare
un tavolo, usare l'aspirapolvere, giocare a bocce o 1 2 3
fare un giretho in biciclettz
Sollevare o portare le borse della spesa 1 2 3
Salire qualche piano di scale il 2 k]
Salire un piano di scale 1 2 3
Piegars, inginocchiarsi o chinarsi 1 2 3
Camminare per un chilometro 1 2 3
Camminare per qualkche centingia di metri 1 2 3
Camminare per crca cento metri 1 2 3
Fare il bagno o vestirsi da soli 1 2 3

4, Melle ultime 4 settimane, ha riscontrato i seguent problemi sul lavoro o nelle ale attivicg
quotidiane, a causa dellz Sua salute fisica?

{indicare per ogni domanda il num. 1 o 2)

SI MO
Ha ridotko il tempo dedicato al lavoro o ad alire attivita 1 2
Ha reso meno di quanto avrebbe voluto 1 2
Ha dovuto limitare alouni tipi di lavoro o di alre athiviz 1 2
g?:ia'u':}..ltﬂ difficolta nell'eseguire il lavoro o alire attivita (ad esempio, ha fatto pid 1 2
ica

5. Nelle ultime 4 settimane, ha riscontrato | sequenti problemi sul lavore o nelle altre attivita, a causs
ded Suo stato emotivo (quale il sentirsi depresso o ansioso)?

(indicare per ogni domanda il num. 1 o 2}

SI MO

3. Ha ridotto il tempo dedicato al lavoro o ad akre attivita 1 2

b. Ha reso meno di guanto avrebbe voluto 1 2

. Ha avuto un calo di concentrazione sul lavoro o in alire attvita 1 2
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7.

8.

. MNelle ultime 4 sefimane, in che misura la Sua salute fisica o il Suoi stato emotivo hanno interfarito

con ke normali attivita sociali con |z famighia, gli amici, i vicini di casa, | gruppi di cui fa parte?

{barrare una casella)

Per nulla Leggermente Un po’ Molto Moltissimo
Quanto dolore fisico ha provato nelle ulime 4 setfimans?
(barrare una casella)
Per nulla Molto lieve Moderato Forte Molto forte

Lieve = i

Melle ultime 4 setfimane, in che misura il dolore L'ha ostacolata nel lavoro che svolge abitualments
(sia in casa sia fuor casa)?

{barrare una casella)
Moltissimo

Un po’

Per nulla

Molto poco

Molto

. L2 seguenti domande si riferiscono a come si & senfito nelle ultime 4 setimane. Risponda a

ciascuna domanda scegliendo |a risposta che pil si awicing al Suo caso.
Per quanto tempo nelle ulime 4 settimane si é sentito. ..
{indicare un numero per cgni domanda)

Sempre | Quasi Molto LUna parte Quasi Mai
sempre | tempo | del tempo miai

Vivace brillante? 1 2 3 4 5 6
Molto agitato? 1 2 3 4 5 5]
Cosi git di morale che niente 1 2 3 4 5 [+
avrebbe potuto tirarla su?

Calmo & sereno? 1 2 3 4 5 6
Pieno di energie? 1 2 3 4 5 [
Storaggiato e friste? 1 2 3 4 3 3]
Sfinito? 1 2 3 4 2 3]
Felice? 1 2 3 4 2 1]
Stanco? 1 2 3 4 5 [+

10. MNelle ultime 4 settimane, per quanto tempo la Sua salute fisica o il Suo stato emotive hanno

interfarito nelle Sus attivita sodali, in famiglia, con gli amici?

(barrare una casella)

Sempre Quiasi sempra Una parte del tempo Quasi mai Mai

11. Scelga la risposta che meglio descrive quanto siano VERE o FALSE le seguenti affermazioni.
Certamente In gran Mon so0 Ingran Certaments
VErD parke vero parte falso falso

Mi pare di ammalarmi un 1 2 3 4 5

po' pill facilments degli altr

La miz salute & come quella 1 2 3 4 5

degli altri

Mi aspetto che la mia salute 1 2 3 4 5

andra peggiorando

Godo di otima salute 1 2 3 4 3
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Allegato 12

Lo
Citta d

A. O. U. Citta della Salute e della Scienza di Torino

c Centro Regionale Esperto “Siringomielia-Sindrome di CRE
w Y Chiari”

¥ 10001 ospeOAUERO-UNNESSTARIA Y Rete Regionale Malattie Rare del Piemonte e della Valle
ella Salute e della Scienza di Torino d’AoSta

Presidio CTO
Via Zuretti 29 - 10126 Torino
WWW.Cressc.org

QUESTIONARIO DI GRADIMENTO RIVOLTO AGLI UTENTI DELL’AMBULATORIO
“CHIARI-SIRINGOMIELIA”

Gentile Sig/Sig.ra,

Le chiediamo cortesemente di dedicare alcuni minuti del suo tempo per rispondere alle domande
che seguono. Grazie al Vostro contributo potremo verificare la qualita dei nostri servizi, al fine di
migliorarli e renderli pit adeguati alle Vostre esigenze.

Il questionario € assolutamente anonimo e 1 dati forniti da esso verranno utilizzati esclusivamente
per il fine sopra indicato e verranno distrutti al termine dello studio.

(Apporre una croce sulla risposta scelta).

Grazie della collaborazione

Data SO A
Eta Sesso Maschio o Femmina o
Nazionalita: o Cittadino italiano o Cittadino Comunita Europea o Cittadino altra nazionalita

Titolo di studio :

onessuno 0O licenza elementare 0O licenza media inferiore 0 licenza media superiore O laurea

1. Entrando in ospedale ha trovato facilmente 1’ambulatorio?

0 1 2 3 4 5
Per nulla Molto

2. Ritiene di aver aspettato molto in sala di attesa rispetto all’orario della prenotazione?

0 1 2 3 4 5
Per nulla Molto

3. Il personale amministrativo le ha fornito le informazioni in modo comprensibile ?

0 1 2 3 4 5
Per nulla Molto

TORINO
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4. Ritiene che le informazioni, fornite dal personale medico sul suo stato di salute durante la

Per nulla

5.

Per nulla

visita, siano state comprensibili?

| 2 3 4 5
Molto

1 2 3 4 5
Molto

E’ soddisfatto di come sono state organizzate le cure e/o procedure da seguire in futuro?

6. Ritiene che siano state rispettate la sua privacy e la sua dignita durante la permanenza in

Per nulla

ambulatorio?

1 2 3 4 5
Molto

7. Da0 a5 quanto si ritiene soddisfatto dalla prestazione ambulatoriale ricevuta?

Per nulla

8.

Per nulla

1 2 3 4 5
Molto

Da 0 a 5 ritiene il nostro servizio ben organizzato?

| 2 3 4 5
Molto
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Allegato 13

Screening della disfagia.

Nei casi di sospetta disfagia si consiglia di effettuare lo screening delle capacita deglutitorie con la seguente
modalita:

STEP |

Valutare se il paziente & sveglio, vigile, capace di controllare la saliva e riesce a collaborare per almeno
15 minuti. Il test e alterato se il paziente non € in grado di soddisfare le condizioni sopra descritte; in
guesto caso, il paziente andra rivalutato dopo 24 ore.

STEP Il
Valutare se il paziente:

- presenta una tosse volontaria o riflessa efficace;

- € in grado di leccarsi le labbra;

- € in grado di respirare senza difficolta;

- ha una voce normale (non umida, non gorgogliante, non rauca).
Il test & alterato se anche uno solo dei punti non & soddisfatto.

STEP Il
Valutazione dell'igiene orale: si osserva il cavo orale e, se non € deterso, si procede all'igiene orale prima
di effettuare i successivi step.

STEP IV - TEST DEL BOLO D’ACQUA

Il test del bolo d’acqua viene proposto dalle linee guida SIGN, sebbene la validazione sia stata fatta per i
pazienti con ictus, & attuabile anche in ambulatorio o al domicilio del paziente ed ha una sensibilita
maggiore del 70% ed una specificita del 22-66% riguardo la capacita di individuare soggetti a rischio di
inalazione il che lo rende utilizzabile nella valutazione delle disfagie su base neurologica in senso lato.
Consiste nella somministrazione di un piccolo volume d'acqua e nell'osservazione dell'inizio della
deglutizione e della eventuale comparsa di tosse o alterazione della qualita della voce.

* |l paziente deve essere in posizione seduta o, se allettato, con il busto elevato ad almeno 80°.

e Si somministra un cucchiaino d'acqua naturale a temperatura ambiente per tre volte,
posizionando delicatamente un dito a livello della laringe per avvertirne il sollevamento durante
I'atto deglutitorio.

e Siosserva se:
v/ tiene troppo I'acqua in bocca prima di deglutire
v’ tossisce prima, durante o dopo la deglutizione
v la voce & cambiata dopo la deglutizione

* Se il test € normale si prosegue osservando il paziente mentre beve senza interruzione un
bicchiere d’acqua un sorso alla volta e, successivamente, alcuni sorsi di seguito.

Se in una qualsiasi fase del test vi € assenza della deglutizione e/o comparsa di tosse e/o tosse ritardata
elo alterazione della qualita della voce invitando il paziente a fare un vocalizzo con “A” prolungata, il test
e considerato alterato e richiede I'attuazione di provvedimenti cautelari e l'avvio del paziente a
consulenza specialistica foniatrica e di nutrizione clinica.

Lo screening della disfagia puo essere effettuato dal medico Curante o da personale infermieristico
debitamente formato.
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Scala della Severita e dell’'outcome della disfagia

Allegato 14

(DOSS)

Scala della severita e dell'outcome della disfagia (DOSS)
(K.H. O'Neil, M. Purdy, J. Falk, 1. Galloj traduzicne e adattamento taliano a cura di A. Schindler.
Revisione 2012 & cura della S.C. ORL U., Ambulatorio di Foniatria, A.O.U. Citté della salute ¢ della scienza di Torino

COGNOME E NOME Data Rep. L.
Non sono hecessari Pud essere richiesto un
1 strategie o allungamento dei tempi Incapace di deglutire O
allungamento dei ] dedicati al pasto O
tempi del pasto
Lieve allungamento della fase | Lieve disfagia orale con Ristagno nel cavo oraleche é | Moderatoristagnonslcavo | Grave ristagno o perdita Grave perdita orale del balo
orgle o lieve ritardo di innesco | masticazione ridotta efo deterso in sequito a strategie | orele che € detersoin orale del bolo, incapace di | Grave ristagno orale,
2 del riflesso di deglutizione ristagni orali con pulizia sequito a strategie detergere o necessita di incapace di detergere
completa spontanea O 0 multiple sirategie 0
Tendenza alla penetrazione Ristagno in faringe deterso Ristagno in faringe con Moderato ristagno in faringe | Grave ristagno faringeo, Grave ristagno faringeo,
3 con compensiindipendentie | spontaneamente detersione in sequito a con detersione in sequito a_ | incapace di detergere o incapace di detergere
spontanei [ | stategie strategie necessita di multiple a0
1| strategie g
Assenza di penetrazione o Aspirazione solo per i iquidi | Aspirazione con 1 P ione alivellodslle | Aspirazione con 2 o pil Aspirazione silente con 1 0
S 4 aspirazione nelle varie con forte tosse riflessa e con tosse volontaria debole ¢_ | corde vocali senza tosse consistenze, assenza di pili consistenze, tosse
consistenze O pulizia completa delle vie O tosse riflessa assente con 2 o pill consistenze [ | tosse riflessa, tosse volontaria non valida 0
aeree volontaria debole O
Penetrazione nel vastibolo Penatrazione fino al lvello Aspirazione con 2 Aspirazione con 1 o pil
laringeacon 1 o + delle corde vocali con 2 consistenze con tosse consistenze senza tosse
5 istenze con det con tosse debole o assenza ditosse | penetrazione nelle vie aeree
spontanea completa O riflessa O con 1 opill consistenze
senza tosse O
Penetrazione fino a livello Penetrazione fino al lvello Aspirazione con 1
glottico con 1 consistenza, ma | delle corde vocali senza tosse | consistenza e penetrazione
6 pulizia completa con 1 consistenza ol livello delle corde vocali
0 con 1 consistena senza
tosse (volontaria o riﬂessa)D
Nutrizione per os: dieta normale Nutrizione per os: modificazione di dieta efo indipendenza Necessita di nutrizione non per os
; Livello 8 . Livello 2
L i ALLI\E“’]HOTZTTE [ | ENTRO|LMITIDELLA Livello 5 DlsL‘/L‘éelg"u‘éVE_ Livello3 DISFAGIA Livello1
FUNZIONALITA DISFAGIA LIEVE DISFAGIA MODERATA MODERATAMENTE DISFAGIA SEVERA
SITUAZIONI MODERATA SEVERA
1. Supervisione / 1. Assistenza totale k :\ssmenza massma
1. Dictanomale ; : éupervisione a pasto assistenga o 2. Applicgzione di 2 Usodistrategie con 1. Nulla per os
| 1. Dietancrmale 2. Degltizione " ventugle e§cluswone fe apphcgzmne i strateg}e. d alimentazione per os : "
g p
finzlonale dalla_d|eta di strategie di campenso Supervisione Sl araials \n_capace ditollerare quaI5|a5|
p
consistenza 2. Esclusionedi1o2 3. Esclusionedi2 o+ alimento per os con sicurezza
consistenze consistenze
Tollera almeno 1
consistenza in sicurezza con
usototale di strategie
S=SINTOMI  L=LNELLI |= INTERVENTI
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Presidio C.T.O (via Zuretti n. 29, Torino)

Amb. CRESSC p. terra, ingr. C tel. 011/6933883

Prenotazioni visite di controllo

presso Segreteria CRESSC tel. 011/6933432 fax 3312

p.terra a destra, area Sala Stampa email: segreteria.cressc(@gmail.com

Amb. Neurochirurgia p. terra, ingr. A tel. 011/6933135 fax 3730
Neuroradiologia sottopiano, ingr. B tel. 011/6933649
Radiologia p. terra, ingr. F tel. 011/6933369
Chirurgia Vertebrale p. 6°, ingr. F tel. 011/6933290
Consulenze in sede (presso Ambulatorio CRESSC):

Foniatra tel. 011/6334604

Unita Spinale Unipolare-USU (via Zuretti n. 26, Torino)
Amb. Neuro-Urologia, DH (p. 4°) tel. 011/6937859-7856 (Urodin.)

Amb. Fisiatria (p- 3°) tel. 011/6937823-7826
Amb. Psicologia (p.terra) tel. 011/6933126 CUP; 011/6937840
Servizio Sociale (p.terra) tel. 011/6937818-12

Presidio Molinette
Dip. di Neuroscienze, Via Cherasco n. 15, Torino:

- Neurogenetica (p. terra) tel. 011/6336845, fx 011/6334743
- Centro del Sonno (pad. marrone, p. terra) tel. 011/6335038 (h 9.30-12.30) fx 011/6334193

Div. Pneumologia, Via Genova 3, Torino:

tel. 011/6336631, fx 011/6336474
(Sig.ra Anna; h 11-13; h 14.30-15.30)

- Amb. Pneumologia (p.terra)

Div. Reumatologia, C.so Bramante n. 88/90, Torino:
- Amb. Reumatologia (pad. beige, p. 1°) tel. 011/6335318 fax 5308

Presidio OIRM/S. Anna
S. Anna, Via Ventimiglia n. 3, Torino:
- Servizio Diagnostica Prenatale, S. Anna (p. 4°) tel. 011/3135683-971
OIRM, P.zza Polonia n. 94/Via Ventimiglia n. 1,Torino:
- Amb. Chirurgia Vertebrale (p.terra) tel. 011/6640510 CUP; 011/3135466 Amb.

- Amb. Neurochirurgia, OIRM (p. terra), tel. 011/3135612
prenotazioni/informazioni Signora Barbara: Lun-Mer-Ven , h.9.30-14.00

Allegato 15

ATIA
ke < 2!

N
1
L AZIENDA OSPEDALIERO - UNIVERSITARIA
Citta della Salute e della Scienza di Torino

A. 0. U. Citta della Salute e della Scienza di Torino
Centro Regionale Esperto Siringomielia&sS. Chiari- CRESSC
WWW.CFessc.org

TORINO

Gruppo Multidisciplinare Aziendale
Siringomielia & Sindrome di Chiari - Presidio CTO

La Malformazione di Chiari

comprende un gruppo eterogeneo di anomalie del cervelletto caratterizzate
dall ernia della parte caudale attraverso il forame magno; se alla malformazione si
associano sintomi e segni neurologici di sofferenza delle strutture coinvolte la
diagnosi e di Sindrome di Chiari (RN0010 cod.es.)
La Siringomielia
€ una malattia caratterizzata da una raccolta abnorme di liquido cerebro-spinale in
una o piu cavita (siringa) all ’interno del midollo spinale o nel bulbo Siringomielia-
siringobulbia (RF0410 cod.es.)
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UNITA SPINALE PRESIDIO
ERESIDIO) G110, UNIPOLARE MOLINETTE
Sig./ra Data Prima Visita Neurologica:
Amb.CRESSC RaNdei::'séia Radiologia Neurochirurgia Servizio Sociale (c/?'?ecl:,li‘_%‘;:oﬁEEM) Psicologia Neuro-Urologia Fisiatria Foniatra
Mart-Gi Martedi Martedi Martedi Martedi : : Mart-V Mart - Gi Martedi <
9;3-161.% 15.03{ 1e6}00 13.3?){ 164.100 1 1.33;r fz.loo 1 |.3ao-?21.00 Lunedi-Martedi |z.310-1 3?1(1)0 1 12.1;0; 1 213(\; 12.3%1; le:s.‘on presso’ CTO, Martedi 14.30

11.30-12.30

Neurogenetista

Martedi 11.00;12.00

Centro del Sonno

Reumatologo

1°Lunedi- 3° Giovedi

Pneumologo

PRESIDIO
OIRM/S.ANNA

Neurochirurga pediatrica

Mercoledi 11.00-13.00

Ginecologo-Anestesista

Martedi 11.00




