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iungeva alla nostra osservazione un uomo di 52
anni con eccessiva sonnolenza diurna, russa-

mento, sonno non ristoratore ed anomali movimenti
degli arti durante il sonno negli ultimi 6 mesi. La-
mentava, inoltre, disfagia, disartria, e scialorrea negli
ultimi 8 mesi, in assenza di altre malattie sistemiche.

Esame obiettivo

L’esame obiettivo generale risultava negativo ec-
cetto un BMI di 28 Kg/m2 e la presenza di fascicola-
zioni dei muscoli facciali di destra. La circonferenza
del suo collo era di 31 centimetri e non si eviden-
ziava alcuna anomalia craniofacciale, macroglossia,
tonsille ingrossate o adenoidi. Non si riscontrava
nessuna ipotonia motoria e tutti i riflessi tendinei
profondi risultavano nella norma. L’esame obiettivo
respiratorio non segnalava nulla di patologico.

Indagini di laboratorio

I risultati ematologici e sierici biochimici erano
nella norma. L’analisi dei gas nel sangue arterioso mo-
strava i seguenti valori: pH 7,36; pO2 77,2 mmHg;
pCO2 47,4 mmHg; e HCO3 26,3 mEq/L. I parametri
spirometrici erano nei limiti della norma, con una
FVC di 2,99 L (81% del predetto), una FEV1 di 2,54
L (84% del predetto) ed un rapporto FEV1/FVC

dell’85%. Il monitoraggio di diversi parametri respi-
ratori durante il sonno mediante l’uso di un polison-
nografo portatile che registra il flusso aereo con sen-
sori di flusso oro-nasali, il russamento con il micro-
fono, la saturazione di ossigeno con un pulsossime-
tro, i movimenti toraco-addominali e la posizione
del corpo con sensori, segnalava 10,3 ipopnee per
ora associate a desaturazione di ossigeno durante la
notte e ad una saturazione minima pari al 63%
(Figura 1). La TC del cranio e la RMI della colonna
vertebrale risultavano normali. Gli anticorpi anti-
acetilcolinesterasi erano negativi. Il pasto baritato
mostrava una stasi nelle fosse piriformi e la mano-
metria esofagea mostrava una alterazione della moti-
lità e spasmo dello sfintere esofageo superiore.

Quale studio dovrebbe essere richiesto per
confermare il sospetto diagnostico?
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FIGURA 1. La polisonnografia portatile che mostra 10,3 ipopnee all’ora associate a desaturazione d’os-
sigeno durante la notte.



Risposta: Elettromiografia (EMG), per
confermare la diagnosi di sclerosi laterale
amiotrofica (SLA). L’EMG mostrava una degene-
razione motoria assonale di C8/T1 innervante
i muscoli degli arti superiori ed i muscoli distali
del piede

DISCUSSIONE

La SLA, anche chiamata malattia di Lou Gehrig, è
una malattia neurodegenerativa rapidamente pro-
gressiva che appartiene ad un gruppo di malattie del
motoneurone i cui primi sintomi possono manife-
starsi a carico degli arti, o a livello bulbare, o entram-
bi. Quando vi è un esordio a carico degli arti, inizial-
mente sono interessate le estremità ed il dorso. Tra
il 15 e il 20% dei pazienti con SLA può esordire con
sintomi a livello bulbare, come osservato nel nostro
caso. Successivamente, in questi pazienti si sviluppa
anche un indebolimento degli arti.

Le complicazioni respiratorie (Tabella 1) rappre-
sentano la causa più frequente di morte nei pazienti
con SLA. Un’eccessiva sonnolenza diurna e un di-
sordine del respiro durante il sonno sono raramente
sintomi d’esordio della SLA. La prevalenza di malat-
tie del respiro durante il sonno nella SLA varia tra il
16,7 e il 76,5%. La causa principale di disturbi del
respiro durante il sonno e di desaturazione notturna
è l’ipotonia diaframmatica quando la SLA interessa
inizialmente gli arti. Arnulf ed altri hanno riportato
una riduzione significativa della durata dei movi-
menti rapidi degli occhi durante il sonno (REM) nei
pazienti affetti da SLA con disfunzione diaframma-
tica, ed hanno supposto che la riduzione della fase
REM durante il sonno potesse essere un meccani-
smo protettivo contro l’ipoventilazione. Ferguson ed
altri hanno dimostrato che il pattern del respiro alte-
rato durante il sonno nei pazienti con SLA fosse si-
mile a quello dei pazienti senza SLA ma che presen-
tavano un indebolimento della muscolatura respira-
toria, e che fosse caratterizzato da ipopnee non
ostruttive e apnee centrali nella fase REM. Tuttavia,
Kimura ed altri hanno studiato 18 pazienti con SLA
(11 con una forma principalmente bulbare e 7 con la
forma non bulbare) che non avevano malattie respi-
ratorie né sintomi soggettivi di disturbi del sonno
mediante l’utilizzo di un sistema ambulatoriale di
monitoraggio di diversi parametri durante il sonno.
Tre pazienti del gruppo bulbare hanno mostrato
un’alterazione del respiro durante il sonno, e i tipi di

apnea/ipopnea hanno suggerito che sia l’interessa-
mento bulbare che quello diaframmatico avrebbero
potuto causare un’alterazione del respiro durante il
sonno in questi pazienti in un’iniziale fase clinica.
Altri disturbi del sonno nei pazienti con SLA inclu-
dono l’insonnia, l’ipersonnia, disturbi del ritmo cir-
cadiano e le parasonnie. Le alterazioni del sonno nei
pazienti con SLA possono anche essere dovute ad
ansia, depressione, dolore, senso di soffocamento,
secrezioni eccessive, fascicolazioni e crampi e inca-
pacità di girarsi liberamente nel letto.

L’insufficienza respiratoria si instaura nelle fasi
avanzate ma può anche svilupparsi negli stadi iniziali
della malattia. Ci sono molti articoli sulla spirome-
tria come misurazione attendibile della funzionalità
polmonare, e la FVC è generalmente accettata co-
me il parametro migliore per il regolare controllo
della funzionalità polmonare nei pazienti con SLA.
Tuttavia, la FVC da sola non è abbastanza sensibile
per individuare il momento giusto per cominciare la
ventilazione assistita, e non fornisce informazioni sul
rischio di apnee e ipopnee notturne. Anche se l’ana-
lisi dei gas ematici infine mostrerà l’ipossia e l’iper-
capnia, questa sarà solitamente una scoperta tardiva.
La polisonnografia notturna dovrebbe dunque esse-
re inclusa nella valutazione di routine dei pazienti
con SLA, in particolare di quelli con un interessa-
mento principalmente bulbare, al fine di dimostrare
alterazioni del respiro durante il sonno ed insuffi-
cienza respiratoria anche in assenza di sintomi.

Il coinvolgimento bulbare nella SLA causa disfa-
gia, disartria e scialorrea. Una grave disfagia, seb-
bene frequente negli stadi più avanzati della SLA,
può rappresentare il primo sintomo nella forma bul-
bare della malattia. I pazienti con SLA corrono gra-
dualmente il pericolo di  aspirazioni poiché la pres-
sione orofaringea e ipofaringea in corso di degluti-
zione peggiora progressivamente. Lo spasmo dello
sfintere superiore esofageo è una causa importante
di aspirazione. Una valutazione sia videofluorosco-
pica che manometrica è abbastanza utile per valu-
tare nel tempo la funzione deglutitoria nei pazienti
con SLA. 

Il controllo dei pazienti con SLA riguarda diverse
branche. Lo pneumologo può svolgere un ruolo im-
portante nel migliorare la loro qualità di vita. La sia-
lorrea, un fattore di rischio per la polmonite, è trat-
tata con farmaci anticolinergici come l’atropina o l’a-
mitriptilina assunte oralmente, la ioscina per via
transdermica, il glicopirrolio bromide per via sotto-
cutanea, o mediante gastrostomia. Si consigliano la
terapia del linguaggio e tecniche per facilitare la
masticazione affinché si prevengano le aspirazioni.
Poiché questi pazienti sono più soggetti alle aspira-
zioni associate ad infezioni polmonari, gli antibiotici
dovrebbero essere subito istituiti qualora vi fosse un
sospetto clinico di infezioni delle vie respiratorie
superiori o inferiori. Dovrebbe essere anche sommi-
nistrata la vaccinazione annuale contro l’influenza.

La ventilazione assistita applicata secondo varie
modalità è il trattamento di scelta nei pazienti con
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Tabella 1—Le comuni complicazioni respiratorie
della SLA

Difetto ventilatorio restrittivo
Disturbi del respiro durante il sonno
Polmoniti ricorrenti
Embolia polmonare
Insufficienza respiratoria



SLA e disturbi del respiro durante il sonno e ipoto-
nia della muscolatura respiratoria. La ventilazione
non invasiva durante la notte (NIV) in modalità
BIPAP (due livelli di pressione positiva nelle vie
aeree) che applica differenti livelli di pressione posi-
tiva nella inspirazione e nella espirazione rispettiva-
mente, rappresenta il trattamento di base nei pa-
zienti con SLA e disturbi del respiro durante il son-
no. La NIV attuata in maniera continua dovrebbe
essere iniziata nei seguenti casi: (1) quando vi è la
presenza di sintomi dovuti ad un indebolimento
della muscolatura respiratoria, per esempio dispnea,
ortopnea, sonno disturbato, emicrania mattutina,
scarsa concentrazione, eccessiva sonnolenza diurna
(scala della sonnolenza di Epworth > 9); (2) quando
si dimostra un indebolimento della muscolatura
respiratoria (FVC < 80% o pressione nasale < 40 cm
H2O); e (3) quando si rileva una significativa desatu-
razione durante la notte mediante ossimetria o me-
diante valutazione di una PCO2 ≥ 6,5 kPa all’emoga-
sanalisi del mattino eseguita sul lobo dell’orecchio.
La NIV migliora la qualità di vita e la sopravvivenza
nei pazienti con SLA e ipotonia della muscolatura
respiratoria. Riduce il lavoro respiratorio, promuove
lo scambio dei gas, migliora i disturbi del respiro du-
rante il sonno, l’architettura del sonno, la funzione
cognitiva, la dispnea e l’eccessiva sonnolenza duran-
te il giorno. Un fattore che può limitare l’efficacia
della NIV e rendere complicato l’adattamento e la
tolleranza del paziente è rappresentato dall’interes-
samento bulbare. Il fallimento della NIV, dovuto
all’impossibilità di stabilizzare lo scambio dei gas e
all’incapacità di tollerare la necessità di praticare la
ventilazione per più di 20 ore al giorno, la necessità
di proteggere le vie respiratorie da eccessive secre-
zioni ed aspirazioni croniche, inducono ad utilizzare
la ventilazione invasiva attraverso la tracheostomia. I
familiari dovrebbero essere coinvolti nelle decisioni
inerenti il paziente qualora si valuti la necessità di
una tracheostomia, perché gran parte delle difficoltà
legate alla tracheotomia ricadono su di loro.

Nel caso del paziente discusso, si era sospettata la
forma bulbare di SLA con disturbi del respiro du-
rante il sonno, per la presenza di sintomi quali la di-
sfagia, la disartria, la scialorrea e l’eccessiva sonno-
lenza diurna con una TC e una RMI dell’encefalo
nella norma e anticorpi antiacetilcolinesterasi assen-
ti. La diagnosi di SLA è stata confermata dall’EMG.
La manometria esofagea è stata eseguita per valuta-
re la funzione motoria dell’esofago, poiché il pazien-
te riferiva disfagia e scialorrea ed una normale inge-
stione del bario ne esclude la stasi. La dismotilità e
lo spasmo del tratto superiore dell’esofago alla ma-
nometria e la stasi del bario erano dovute all’interes-
samento bulbare. La polisonnografia portatile ha
mostrato disturbi del respiro durante il sonno, pro-
babilmente dovuti ad un indebolimento bulbare e
diaframmatico. Al nostro paziente è stata prescritta
la ventilazione a pressione positiva a due livelli ed è
stato riscontrato un significativo miglioramento della
qualità di vita e della funzione cognitiva.

CLINICAL PEARLS

1. L’eccessiva sonnolenza diurna e i disturbi del
respiro durante il sonno raramente sono sintomi d’e-
sordio della SLA; tuttavia, la frequenza dei disturbi
del respiro durante il sonno nei pazienti con SLA è
molto variabile (tra il 16,7 e il 76,5%).

2. Il monitoraggio di diversi parametri respiratori
durante il sonno dovrebbe essere incluso nella valu-
tazione routinaria dei pazienti con SLA per predire
l’insufficienza respiratoria anche in assenza dei
sintomi.

3. I disturbi del respiro durante il sonno nei pa-
zienti con SLA sono normalmente caratterizzati da
ipopnee non ostruttive nella fase REM ed apnee
centrali.

4. I disturbi del respiro durante il sonno nei pa-
zienti con  la forma predominante bulbare della SLA
potrebbero essere dovuti sia alle apnee/ipopnee
ostruttive associate all’interessamento bulbare che
alle ipopnee non ostruttive associate all’interessa-
mento diaframmatico.

5. L’entità delle desaturazioni notturne è correlata
alla gravità dell’ipotonia diaframmatica.

6. La ventilazione non invasiva rappresenta la te-
rapia di base nei pazienti con SLA ed indebolimento
della muscolatura respiratoria, poiché ne migliora la
qualità di vita, le funzioni cognitive e anche la
sopravvivenza.
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