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Obiettivi

® classificazione della malattie neuromuscolari
" il ruolo del foniatra e del logopedista nella gestione delle MNM
®* patologie neuromuscolari e deglutizione



patologie neuromuscolari

EZIOLOGIA

insieme eterogeneo di patologie » patologie che comprendono
disordini del motoneurone, della
giunzione neuromuscolare o del
muscolo scheletrico.

- genetiche (distrofia miotonica,
distrofia muscolare di Duchenne,
distrofia oculo-faringea)

* il denominatore comune di tali

- acquisite di tipo autoimmune natologie & I'indebolimento

(miastenia gravis)

muscolare e\ 74
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- acquisite di tipo degenerativo : : X
) » patologie rare, nelle forme che si | N
(malattia del motoneurone, : T SN
: : manifestano in eta adulta: N
polineuropatia) e [

- disfagia possibile sintomo di
esordio, importante
riconoscere la patologia

- disfagia come possibile criticita




patologie neuromuscolari. Miopatie

Distrofia miotonica di Steinert (DM 1)
miotonia ereditaria (autosomica dominante) 1-5/10000
= nelle forme tardive puo esordire oltre i 60 anni

- atrofia muscolare diffusa, miotonia (difficolta a rilasciare i muscoli dopo
contrazione)

- disfagia nel 55% dei pazienti, prevalente per i solidi
- sintomo iniziale rallentamento delle fasi orofaringee

- deficit fasi orali per debolezza muscolatura facciale, con atrofia dei muscoli
temporali, masseteri e linguali con conseguente deficit masticazione
/contenzione orale del bolo / scialorrea




patologie neuromuscolari. Miopatie

Distrofia miotonica di Steinert (DM 1)

- deficit fase faringea per indebolimento muscolatura
faringo-laringea e deficit apertura sfintere esofageo
superiore (debolezza mm sopraioidei / miotonia SES?)
con ristagni, rischio penetrazione ed ab-ingestis

- deficit fase esofagea per coinvolgimento muscolatura
liscia dell’'esofago

- rischio malnutrizione / disidratazione

- la debolezza della muscolatura respiratoria puo
compromettere la clearance delle vie respiratorie,
aggravando la disfagia.

Neuromuscular Disorders 31 (2021) 5-20
Review
Dysphagia in adult myopathies

Zohar Argov® Marianne de Visser*



patologie neuromuscolari. Miopatie

Distrofia Oculo-faringea

rara distrofia muscolare ereditaria (1/100000 - 1/1000000) che
interessa prevalentemente il distretto cefalico e talora la
muscolatura del cingolo scapolo-omerale

= esordio dopo IVA decade con ptosi palpebrale e disfagia
- evoluzione lenta con decadimento QoL

- disfagia legata prevalentemente a deficit di forza della muscolatura
faringea ed ipertonia / deficit di rilassamento dello sfintere esofageo
superiore, con presenza di ristagni ipofaringei.

- possono coesistere deficit di forza linguale e deficit mm laringei




patologie della giunzione neuro-muscolare
Miastenia Gravis

- caratterizzata da faticabilita della muscolatura, per la produzione di anticorpi che
inibiscono l'attivita dei recettori per il neurotrasmettitore acetilcolina (che
normalmente stimola il funzionamento dei muscoli)

- il coinvolgimento della muscolatura ad innervazione bulbare e frequente, la
disfagia puo rappresentare (6 - 15%) la prima manifestazione della patologia

- la disfagia e intermittente e tende ad aggravarsi durante il pasto, puo essere
prevalente a livello delle fasi orali o della fase faringea, spesso associata ad
indebolimento della muscolatura facciale e diplopia

- possibile associazione di iperrinofonia e/o disfonia

- un ritardo nella diagnosi e nella somministrazione della terapia pud comportare
I'aggravamento degli effetti della miastenia sulla muscolatura laringea e
respiratoria con necessita di intervento intensivo.

T e o ke | ORIGINAL COMMUNICATION o —— : ; :
L Reliability and main findings of the flexible endoscopic evaluation of
swallowing-Tensilon test in patients with myasthenia gravis and
Toblas Warnecke Fiberoptic endoscopic evaluation of dysphagia
- o e swallowing with simultaneous tensilon
£ Bernd Ringelocin application in diagnosis and therapy S. Im" @. S. Suntrup-Krueger®, S. Colbow®, S. Sauer®, I. Claus®, S. G. Meuth®, R. Dziewas® and

e of myasthenia gravis T. Warnecke®



patologie della giunzione neuro-muscolare
- Miastenia Gravis

FEES + valutazione bedside funzionalita fasi orali
Videofluoroscopia (valutazione deficit SES / fase esofagea)

FEES - Tensilon test (valutazione endoscopica della funzionalita deglutitoria
simultanea alla iniezione di Tensilon): test positivo se risoluzione dei ristagni

[la valutazione foniatrica e di supporto al consolidato workup diagnostico
neurologico per la miastenia]

Dysphagia 17:147-151 (2002) 7.

DOI: 10.1007/500455-001-0114-4 ) r | EYeoT
Dysphagia
© Spriger.Verlag New York Inc. 2002

A Prospective Assessment of the Characteristics of Dysphagia in
Myasthenia Gravis

Angela Colton-Hudson, MCISc, RegCASLPO,! Wilma J. Koopman, RN, MScN,!
Taslim Moosa, MCISc. RegCASLPO.' Dean Smith, B Med Se, MD. FRCPC.” David Bach. MD, FRCPC.”
and Michael Nicolle, MD, FRCPC, D. Phil'

Reliability and main findings of the flexible endoscopic evaluation of
swallowing-Tensilon test in patients with myasthenia gravis and
dysphagia

W, $ jer
T. Warnecke"




patologie neuromuscolari. Malattie del motoneurone

= spettro di sindromi neurodegenerative caratterizzate dalla
degenerazione progressiva dei motoneuroni:

v Paralisi bulbare progressiva
- “SLA ad onset bulbare”
v Atrofia muscolare progressiva

Atrofia Muscolare
Spinale

v Sclerosi laterale primaria

v Flail arm syndrome

- Diplegia amiotrofica brachiale
v Flail leg syndrome

- Forma pseudopolineuritica



patologie neuromuscolari. Malattie del motoneurone

® incidenza disfagia nelle fasi precoci
- onset bulbare (94.7%)
- onset spinale (35.2%)

= disfagia silente nel 6,9% dei soggetti alla prima osservazione

= |a valutazione della funzionalita deglutitoria deve essere precoce e
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patologie neuromuscolari. Malattie del motoneurone

®» |a valutazione della funzionalita deglutitoria deve sempre comprendere la
valutazione delle funzionalita orali:

» |a disfagia nelle fasi iniziali € prevalentemente legata a deficit linguali

la FEES dovra dimostrare la buona funzionalita della fase faringea

il deficit linguale e predittivo rispetto allo sviluppo della disfagia
orofaringea

= |a capacita di tenuta della base lingua e determinante rispetto alla
funzionalita orofaringea
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patologie neuromuscolari. Malattie del motoneurone

" importante prendere in considerazione la velocita della progressione
della disfagia per determinare la frequenza dei controlli e pianificare
I'eventuale posizionamento PEG

= fattori che comportano una piu rapida progressione:
- eta avanzata

- onset bulbare

- rapidita di progressione ALSFRS-R

- stato nutrizionale

- condizioni respiratorie

Dysphagia (2022) 37:868-878
https://doi.org/10.1007/500455-021-10346-9
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