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Problemi aperti
dello screening uditivo
neonatale

Sara Ghiselli', Domenico Cuda'

U.O. Otorinolaringoiatria, AUSL Piacenza

Introduzione

lipoacusia & il deficit sensoriale pit comune alla nascita nelle societd
sviluppate. Si stima che ogni 1000 bambini nati a termine 1-2 presen-
fino deficit uditivo neurosensoriale permanente. La prevalenza dell'ipoa-
cusia peraltro & particolarmente elevata nel caso di bambini prematuri o
ricoverati nelle unita di terapia infensiva neonatale dove pud interessare
fino al 4% dei casi .

Se il deficit uditivo non & correfto fempestivamente esso pud determinare
gravi ripercussioni sullo sviluppo delle capacita uditive e comunicative
potendo limitare il livello cognitivo, 'apprendimento, il potenziale di
apprendimento e il benessere generale del bambino ?. la diagnosi pre-
coce ¢ indispensabile per prevenire fali ripercussioni ed & ormai ricono-
sciuta in ambito infernazionale la necessitar di strutiurare e promuovere
programmi di prevenzione primaria e secondaria per accedere il pit
precocemente possibile ai necessari fraftamenti medico-chirurgici, profe-
sici e riabilitativi *.

Nel nostro paese il DPCM 12 gennaio 2017 relativo ai nuovi LEA (Livelli
essenziali di assistenza) “Definizione e aggiornamento dei livelli essen-
ziali di assistenza” (articolo 38, comma 2] sancisce |'obbligatorietd e la
gratuitd degli screening neonatali a tutti i nuovi nati. Lo scopo & quello
di garantire “le prestazioni necessarie e appropriate per la diagnosi
precoce delle malattie congenite previste dalla normativa vigente e dalla
buona pratica clinica, incluse quelle per la diagnosi precoce della sordi-
fa congenita e della cataratta congenita, nonché quelle per la diagnosi
precoce delle malattie metaboliche eredifarie individuate con decreto
del ministro della Salute in attuazione dell’articolo 1, comma 229, della
legge 27 dicembre 2013, n. 147, nei limiti e con le modalita definite
dallo stesso decreto”.

Tuttavia a dispetto dei dettati legislativi una recente indagine promos-


mailto:S.Ghiselli@ausl.pc.it
mailto:D.Cuda@ausl.pc.it
https://doi.org/10.36179/2611-5212-2023-6
https://doi.org/10.36179/2611-5212-2023-6

sa dalla Societd laliana di Otorinolaringoiatria e
Chirurgia CervicoFacciale (SIOeChCF), ha eviden-
ziato come Vi sia ancora disomogeneitd riguardo la
copertura, le procedure e i flussi dei programmi di
screening udifivo sul territorio italiano 4. La figura del
pediafra di libera scelta riveste perciod un ruolo chiave
nella verifica dell'avwenuto screening uditivo e nell'in-
vio fempestivo ai centri audiologici di riferimento di
bambini che per qualche ragione fossero sfuggiti a
tale adempimento. |l Pediatra riveste tuttavia un ruolo
ancora pit importante nei programmi di prevenzione
e sorveglianza audiclogica dato che la maggioranza
dei deficit uditivi compare durante I'infanzia e 'adole-
scenza.

La sorveglianza audiologica

E noto che la prevalenza dell'ipoacusia fende ad au-
mentare nell'efd pediatrica; molti deficit uditivi insorgo-
no fardivamente con un incremento progressivo della
prevalenza dai 2-3 su mille a 5 anni di eta ai 34 su
mille in adolescenza 2.

E importante enfatizzare come queste forme, sebbene
non siano congenite, possano ugualmente inferferire
con lo sviluppo comunicativolinguistico il cui periodo
di "vulnerabilitd” va bene al di la del cosiddetto “pe-
riodo critico” (identificato per convenzione nel primo
semestre di vita).

Per tali ragioni la comunitd scientifica audiologica in-
ternazionale (JCIH, ASHA) raccomanda la strutturazio-
ne di un ideale programma che comprenda non solo
lo screening uditivo neonatale universale ma anche
percorsi di “sorveglianza” audiologica.

la sorveglianza audiologica dev'essere ben strutturata
in termini di tempistiche e metodiche °.

Occorre che dopo lo screening universale neonatale
della sordita tutti i bambini che hanno “passato” favo-
revolmente il test ma che presentano “faffori di rischio”
per ipoacusia tardiva/progressiva e acquisita siano
moniforati adeguatamente. Idealmente perd si dovreb-
be estendere la sorveglianza a tutti gli altri bambini
dato che non sempre |'ipoacusia & correlata a speci-
fici fatfori di rischio.

Problemi aperti dello screening uditivo neonatale

Per schematizzare questo concetto le ipoacusie a esor-
dio postnatale possono essere suddivise in due princi-
pali gruppi: quelle correlate alla presenza di fattori di
rischio presenti in epoca perinatale ma che possono
provocare ipoacusie fardive e/o progressive, e le ipo-
acusie legate a fattori non prevedibili.

Relativamente ai fattori di rischio perinatali correlati a
rischio d'insorgenza tardiva (infanzia e adolescenza)
il Joint Commitee on Infant Hearing ha prodotto un
elenco dettagliato con i tempi consigliati per il follow
up (Joint Committee on Infant Hearing, JCIH, 2019)
(Tab. 1).

Un’attenzione particolare & raccomandata nei casi di
infezione congenita da citomegalovirus (CMV) poiché
rappresenta la principale causa di deficit uditivo neu-
rosensoriale infantile non genetico. il 50% circa dei ne-
onati che presentano sinfomi dell'infezione alla nascita
ma anche il 10-15% degli infetti asintomatici sviluppera
un deficit uditivo neurosensoriale. l'ipoacusia dell'em-
briopatia da CMV ha caratteristiche eferogenee; pud
essere presente alla nascita ma, nella maggior parte
dei casi, presenta carattere progressivo e si sviluppa
nei primi anni di vita (33-50% dei casi); I'etad media
d'insorgenza & di 33 mesi nei bambini sintomatici e di
44 in quelli asinfomatici ©.

Nonostante |'elevata prevalenza di ipoacusie infantili
secondarie a infezione gravidica da CMV, nel nostro
paese non vige alcun obbligo di ricerca degli antigeni
virali durante la gravidanza; cid limita la conoscenza
della possibile infezione congenita con conseguente
ritardo diagnostico soprattuto nei bambini che “passo-
no” lo screening neonatale ma sono, come si & visto,
ad alfo rischio d'insorgenza e progressione d'ipoacu-
sia in prima infanzia. Per fali ragioni alcuni centri stan-
no implementando programmi di identificazione del
CMV in tutti i bambini che non hanno passato lo scree-
ning uditivo neonatale o in presenza di sinfomatologia
correlata a infezione congenita al fine di velocizzare i
tempi di diagnosi, cura e presa in carico.

Data l'elevata incidenza e la progressione del deficit
uditivo secondario a embriopatia da CMV, la “sorve-
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TABELLA I.

Fattori di rischio perinatali associati ad aumentato rischio di sviluppo di ipoacusia tardiva e tempistiche di esecuzione dei follow-up audiologici (da

JCIH 2019, mod.) °.

Fattori di rischio perinatali

1 Familiarita per ipoacusia a insorgenza precoce, progressiva o fardiva

Ricovero in Terapia Intensiva Neonatale per piv di 5 giomi
Iperbilirubinemia trattata con emotrasfusioni
Assunzione di aminoglicosidici per pit di 5 giorni

2

3

4

5 Asfissia o encefalopatia ipossico-ischemica

6 Ossigenazione extracorporea a membrana (ECMO)
7

Infezioni gravidiche come rosolia, herpes, sifilide, toxoplasmosi, e Zika

Infezione gravidica da citomegalovirus

Madre Zika positiva (anche in assenza di infezione clinica e/o laboratoristica del bam-

bino)

8  Segni o condizioni alla nascita indicative di:

Entro i @ mesi
Entro i @ mesi
Entro i @ mesi
Entro i @ mesi
Entro i @ mesi
Non piv tardi di 3 mesi dal riscontro
Entro i @ mesi
Non piv tardi di 3 mesi dalla diagnosi
AABR entro il 1° mese

Entro i @ mesi

* malformazioni cranio facciali che includono microtia/atresia, displasia dell’orecchio,

labiopalatoschisi, ciuffo bianco di capelli e macroftalmia
® microcefalia congenita, idrocefalo congenito o acquisito

9 Pt di 400 sindromi identificate con potenziale ipoacusia

glianza” di questi bambini & cruciale. l'accademia
americana di audiologia (AAA) suggerisce una prima
valutazione completa entro i 3-6 mesi di vita, visite
semestrali fino ai 3 anni e visite audiologiche annuali
dai 3 ai 6 anni di eta ¢.

la sorveglianza audiologica riveste un ruolo chiave
anche nell'identificazione delle ipoacusie correlate
a fattori non prevedibili. Tra questi si annoverano i
fraumi cranici di severa entitd, le infezioni meningee e
'assunzione di terapie farmacologiche ofofossiche (ad
es. farmaci chemioterapici).

Particolare importanza  rivestono le infezioni menin-
gee dal momento che gli eventi flogistici possono dif-
fondere dall’endocranio alle concamerazioni (scale)
cocleari con danno permanente del neuroepitelio e
conseguente sordita. Peraltro, in esito al processo in-
fiammatorio endococleare si verifica spesso in queste
sedi una progressiva deposizione di fessuto fibrofico e
secondariamente di tessuto osseo. Questa evoluzione
pud precludere il posizionamento dell'impianto cocle-
are quando questi sia indicato. | bambini con sordita
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Entro i @ mesi

postmeningitica dovranno essere pertanfo soffoposti a
indagini radiologiche (in particolare TC e RMN dell'o-
recchio interno) al fine di verificare la pervieta delle
scale cocleari.

Il caso dei “persi di vista” (lost to follow up)
E infuitivo che un moderno programma di screening
e sorveglianza debba essere periodicamente sogget
to a controllo di qualitd secondo specifici indicatori e
standard predefiniti.

Per quel che riguarda lo screening uditivo neonatale
gli indici di qualita correnti sono la “percentuale di co-
pertura” (obiettivo minimo: almeno il 95% della popo-
lazione| e il numero di falsi positivi (obiettivo: inferiore
al 4%).

Il principale indicatore dei programmi di sorveglianza
¢ invece la percentuale dei “persi di vista” (lost fo fol-
low-up) In accordo all'orientamento scientifico maturato
in seno alle principali societd scientifiche infernazionali
vi & consenso sul fatto che la percentuale dei persi di
vista non debba superare il 5% del totale dei bambini



sottoposti a screening. Ad oggi nella nostra nazione
vi & una buona copertura sul territorio nazionale degli
screening uditivi neonatali ma non sono disponili dati
affidabili riguardo ai persi di vista 2. le ragioni sono
almeno due. la prima é la carenza di percorsi struttu-
rati per la sorveglianza audiologica. La seconda ¢ la
mancanza di un sistema informativo centralizzato  per
la raccolta dei dati con conseguenti difficolta nell'ana-
lisi e nella computazione automatica e affidabile degli
indicatori di processo.

Olire all'assenza di percorsi strutturati, alcuni casi sono
persi di vista per scarsa sensibilizzazione e consape-
volezza della possibile progressione o insorgenza far-
diva del deficit uditivo. Se non ne viene correttamen-
te illustrato il significato, I'esito favorevole (pass) allo
screening pud indurre alcune famiglie o interpretare
il dafo come una rassicurante certificazione di “nor-
malita” uditiva esimendoli dall'adesione agli eventuali
programmi di sorveglianza.

Per tali ragioni alcune regioni italiane si stanno adope-
rando per istituire chiari e strutturati percorsi di sorve-
glianza uditiva in cui il pediatra di libera scelta gioca
un ruolo chiave al fine di verificame la corretta esecu-
zione, inviare i casi sospetti e sensibilizzare le famiglie
alla necessita dei controlli audiologici.

Sorveglianza audiologica e ipoacusie
“minori”

le ipoacusie congenite o precocemente acquisite/
progressive sono generalmente molto gravi. Gli effetti
deleferi della combinazione fra severita del deficit e
“fragilita” evolutiva del linguaggio (specie nel primo
semestre di vita) sono alla base della rapida e pres-
soché universale diffusione degli screening uditivi alla
nascita.

Tuttavia, si registra oggi anche un grande interesse ver-
so forme pib lievi d'ipoacusia per la loro potenziale in-
terferenza con I'oftimale sviluppo psicolinguistico. Gia
nel 2005 un importante consenso scientifico svoltosi
negli Stafi Uniti 7 segnalava 'importanza delle perdi-
te uditive neurosensoriali monolaterali o bilaterali di
lieve entita (soglia audiometrica compresa fra 20 e

Problemi aperti dello screening uditivo neonatale

40 dBHL), raggruppate dal termine ipocusia minore
(minimal), come poTenzio|e fonte di ritardi |inguisﬂci,
scolastici e comportamentali; “minore non significa pri-
va di conseguenze” recita la pagina di apertura del re-
port di quell'incontro (minimal is not inconsequential ).
E probabile che molte ipoacusie minori congenite
"sfuggano” allo screening neonatale. le strumentazioni
utilizzate a questo scopo nei punti nascita, infafti, rile-
vano la presenza delle Emissioni Otoacustiche (OAE]
o dei potenziali evocati uditivi del fronco (A-ABR| e
sono progetate per evidenziare perdite uditive mag-
giori di 3540 dB HL. Per tali ragioni alcuni bambini
con perdite “minori” possono risultare PASS allo scree-
ning uditivo neonafale. Altre forme, probabilmente la
maggioranza di esse, sono acquisite o progrediscono
precocemente. In enframbi i casi in assenza di un ade-
guato percorso di sorveglianza le ipoacusie “minori”
sono condannate alla diagnosi fardiva.

Peraltro, 'inclusione dei deficit uditivi nell'ambito delle
perdite “minori” si & allargata rispetto ai criteri origina-
ri gia menzionati 7. Nelle ipoacusie minori sono cosi
incluse olire alle gia menzionate forme neurosensoria-
li permanenti monolaterali e bilaterali di lieve entita
anche ipoacusie neurosensoriali limitate a un ristretto
range frequenziale (soglia > 25 dB HL o due o piv
frequenze superiori ai 2 kHz) e forme frasmissive di
grado lieve (soglia uditiva per via ossea nella norma e
soglia uditiva per via aerea tra i 20 e 40 dB HL).
l'ipoacusia frasmissiva lieve & presente, ad esempio, in
caso di fappo ceruminoso osfruente, di malformazione
dell'orecchio medio (sopratiuto a carico della catena
ossiculare) e, nella maggior parte dei casi, in presen-
za di ofite media effusiva (OME), una delle patologie
maggiormente diffuse nella popolazione infantile in
epoca prescolare, ben nota ai pediatri di libera scelta.
l'ipoacusia trasmissiva secondaria a OME & caratteriz-
zata da un andamento limitato nel tempo ma in diversi
bambini, sopratiutio nei primi anni di frequenza alle
scuole dell'infanzia, si possono riscontrate OME ricor-
renti e permanenti con ipoacusia persistente nel fempo.
l'identificazione precoce e il frattamento adeguato del-
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le ipoacusie minori riveste notevole importanza perché
fali perdite possono impattare sullo sviluppo comuni-
cativo del bambino. Vi & una crescente evidenza sul
nesso fra perdita uditiva “minore” e insorgenza di de-
ficit linguistici precoci, dislessia e persistenti problemi
di comunicazione e di abilita sociali #12. Alcuni studi
dimostrano, inolire, come questi bambini siano ad alio
rischio di scadenti risultati scolastici 1%, A differenza
dei bambini con udito normale i bambini con ipoa-
cusia minore faficano a cogliere i dettagli foneticofo-
nologici dalla voce dell'insegnante durante le lezioni.
Il quadro si complica ulteriormente se il bambino &
posizionato lontano dall'insegnante e in presenza di
rumore di sottofondo '°.

Si- comprende pertanfo I'importanza di includere le
ipoacusie minori nei programmi di sorveglianza au-
diologica e, in questo contesto, il ruolo cruciale del
pediatra di libera scelta.

Conclusioni

I pediatra di libera scelta riveste un ruolo chiave nei
percorsi di screening uditivo neonatale e, soprattutto,
nei percorsi di sorveglianza audiologica. Il pediatra
difatti, ai bilanci di salute, puo intercettare anomalie
del percorso come la mancata esecuzione dello scre-
ening neonafale o delle visite di follow-up in caso di
fattori di rischio per ipoacusia infantile fardiva. Il pedio-
fra pud inolire rilevare I'occorrenza di nuovi fattori di
rischio come infezioni e fraumi o sospettare la presen-
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za delle temute perdite uditive minime. L'invio precoce
ai centri audiologici di terzo livello dei casi sospetti
riveste nofevole importanza nel limitare le conseguen-
ze sullo sviluppo uditivo-comunicativo che, non trattate,
possono comprometterne linguaggio, apprendimento
e relazioni sociali del bambino.
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