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Dall’insufficienza respiratoria alla riabilitazione respiratoria



Le malattie neuromuscolari

Le malattie neuromuscolari sono disordini progressivi, che
colpiscono l’unita’ motoria.

Unita’ motoria e’ il complesso costituito dal MOTONEURONE e dalle
FIBRE MUSCOLARI da esso INNERVATE che comunicano mediante la
giunzione neuromuscolare.



Si distinguono in:

- Forme che interessano il motoneurone (SLA …)

- Forme che interessano la giunzione neuromuscolare
(miastenia)

- Forme che interessano il muscolo (miopatie e distrofie)



Classificazione delle patologie neuromuscolari

Forme geneticamente determinate
Atrofie muscolari spinali

Neuropatie sensitivo-motorie periferiche

Sindrome miasteniche congenite

Miopatie 

a) Distrofinopatie (Distrofia muscolare di Duchenne, Distrofia  di Becker)

b) Distrofia muscolare di Emery-Dreifuss (Distrofie muscolari autosomiche 
recessive, Distrofie muscolari autosomiche dominanti, Sindromi 
miotoniche, Miopatie congenite, Miopatie metaboliche)



Classificazione delle patologie neuromuscolari

Forme acquisite

Malattia del Motoneurone idiopatica (Sclerosi Laterale Amiotrofica)

Sindromi miasteniche acquisite (Miastenia gravis)

Polineuropatia infiammatoria acuta (S di Guillain Barre’)
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Locomozione



L’insufficienza respiratoria e’ un evento inevitabile o frequente
per alcune malattie neuromuscolari, soltanto occasionale
addirittura raro per altre. (…)

Inoltre in alcuni casi, quale la Malattia di Pompe, l’insufficienza
respitoria evolve con una progressione piu’ rapida del deficit
motorio, rappresentandone il quadro di esordio.

Ambrosino N., et al. Rass Pat App Resp 2012



CONDIZIONI / CAUSE DELL INSUFFICIENZA  RESPIRATORIA

AUMENTATO CARICO RESPIRATORIO RESPIRATORIO

CARICO RESISTIVO (es broncospasmo, OSA, secrezioni)

CARICO ELASTICO (edema alveolare, infezione, atelettasia…)

CARICO ELASTICO PARETE TORACICA (versamento pleurico, pnx, obesita’, frattue costali…)

AUMENTO DI VENTILAZIONE (sepsi, ipovolemia, aumento VCO2, embolia polmonare…)

RIDUZIONE DELLA FUNZIONE DEI MUSCOLI RESPIRATORI

RIDUZIONE DEL DRIVE (ipotiroidismo, overdose di farmaci, lesioni cerebrali, OSA)

ALTERATA TRASMISSIONE NEURO-MUSCOLARE: lesione del n. frenico,  SLA, neuriti

MUSCLE WEAKNESS: ipossia, fatica, ipoperfusione, alterazioni elettrolitiche



Probabilita’ di insorgenza di insufficienza  
respiratoria  nelle malattie neuromuscolari

1) INEVITABILE

Distrofia Muscolare di Duchenne

Atrofia Muscolare Spinale tipo I

Malattia del Motoneurone o SLA

2) FREQUENTE

Distrofia dei cingoli

Miopatia Nemalinica

Atrofia Muscolare Spinale Tipo intermedio

Malattia di pompe (deficit di maltasi acida)

Miopatia miotubulare

Ditrofia Mucolare Congenita

Miastenia Congenita

Distrofia Miotonica congenita

3) OCCASIONALE

Distrofia Muscolare di Berker

Miopatia di Bethlem, miopatia tipo Minicore

Sclerosi multipla

4) RARA

Distrofia Muscolare Facio-Scapolo-Omerale

Miopatia mitocondriale

Distrofia dei cingoli

Distrofia muscolare oculo-faringea

Ambrosino N, et al Rass Pat App Resp 2012 



L’insufficienza respiratoria rappresenta la piu’ comune causa 
di morbilita’ e mortalita’ nei pazienti con malattie 

neuromuscolari rapidamente progressive.

Una corretta diagnosi va tempestivamente effettuata presso 
Centri di riferimento la cui organizzazione non puo’

prescindere da una attivita’ multidisciplinare.

Ambrosino N, et al Rass Pat App Resp 2012 
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Complessità della assistenza: approccio multidisciplinare

Medico di Famiglia

Terapista respiratorio

Neurologo

Psicologo

Logopedista

Pneumologo

Caregiver

Paziente con pat. 

neuromuscolare

Chirurgo, gastroenterologo (PEG)

Dietista



Malattie neuromuscolari: 
sindrome funzionale restrittiva

I pazienti con malattie neuromuscolari
presentano debolezza diaframmatica
che determina una risalita dello stesso
all’interno del torace e lo sviluppo di
una sindrome restrittiva.

La capacita’ vitale risulta ridotta per
riduzione della forza muscolare e
aumento del carico elastico, indotto
dalla ridotta compliance.



Ipoventilazione centrale 

Ridotta compliance toraco-polmonare (ridotta forza muscoli 
inspiratori ed esp.)

Tosse inefficace

Disturbi  della ventilazione notturna 

Alterazioni del V/Q

Alterazioni della deglutizione

Meccanismi che portano alla insufficienza 

respiratoria  nelle malattie neuromuscolari



Lavoro (elastico)

respiratorio

Muscoli

respiratori

Normale

BPCO

NMD

Muscoli respiratori e lavoro ventilatorio

Il carico di lavoro respiratorio 

aumenta progressivamente per 

uno sbilanciamento tra FORZA 

MUSCOLARE E LAVORO 

RESPIRATORIO

La respirazione diviene piu’ rapida e superficiale per compensare l’aumento del lavoro richiesto, con ipoventilazione alveolare



Ipoventilazione centrale 

Ridotta compliance toraco-polmonare (ridotta forza muscoli 
inspiratori ed esp.)

Tosse inefficace

Disturbi  della ventilazione notturna 

Alterazioni del V/Q

Alterazioni della deglutizione

Meccanismi che portano alla insufficienza 

respiratoria  nelle malattie neuromuscolari
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L’ipoventilazione

alveolare



Fattori di rischio 

delle  principali 

alterazioni 

respiratorie 

durante il sonno

Compendio (www.aiponet.it)

La valutazione respiratoria
Piero Ceriana, Francesco Fanfulla



Disturbi Respiratori Sonno-correlati sono presenti sino al 42% dei 
pz con malattie neuromuscolari:

-57% nella distrofia muscolare di Duchenne

-fra il 17-76% nei pazienti affetti da SLA

- 60% dei pazienti con miastenia gravis.

Disturbi respiratori legati al sonno

Labonsky et, Neurology 1996



Sindrome delle apnee ostruttive nel sonno (OSAS)

L’apnea ostruttiva nel sonno (OSA) consiste in una transitoria ma ripetuta interruzione del respiro 
durante il sonno. Tale fenomeno determina un’alterazione qualitativa del riposo notturno che puo'
portare alla comparsa di sintomi durante la veglia come l'eccessiva sonnolenza diurna e la 
stanchezza.



Apnea

• Assenza di flusso 

oronasale per almeno 10 

sec associata a  

desaturazione di O2 

uguale/superiore al 4%

Profilo Polisonnografico delle 

Apnee Ostruttive e Centrali

Ostruttiva: presenza di 

movimenti toracoaddominali

Centrale: assenza di movimenti 

toracoaddominali

DEFINIZIONE



Ipopnea

• Riduzione  del flusso 

oronasale superiore al 

50% per almeno 10 sec 

associata a desaturazione 

di O2 uguale/superiore al 

4% 

Profilo Polisonnografico delle 

Apnee Ostruttive e Centrali

DEFINIZIONE



Disturbi respiratori legati al sonno



Disturbi respiratori legati al sonno



IPOVENTILAZIONE sonno-correlata

- L’ipoventilazione notturna predispone all’ipercapnia stabile (anche diurna).

- La comparsa di desaturazioni notturne riduce l’efficacia dei muscoli

respiratori.

- L’aumento della frequenza respiratoria (che si accompagna alla fatica dei mm

respiratori) aumenta l’ipoventilazione alveolare

La comparsa di IPERCAPNIA e’ un importante segno di gravita’.

Disturbi della ventilazione notturna



OBIETTIVO DEL TRATTAMENTO:

La correzione dell’ipoventilazione notturna  puo’ far 

migliorare gli scambi gassosi anche durante la veglia



Ambrosino N., et al. Rass Pat App Resp 2012

TIMING:
Quando sottoporre il 

paziente a monitoraggio 

cardiorespiratorio notturno?

Quando iniziare la ventilazione 

meccanica non invasiva ?



Ambrosino N., et al. Rass Pat App Resp 2012

TIMING:
Quando sottoporre il 

paziente a monitoraggio 

cardiorespiratorio notturno?



• Una volta instauratasi l’ipoventilazione notturna e’ indicata
l’adozione della NIV.

• Il 90% dei pazienti con ipercapnia notturna ( pCO2 > 49 mmHg)
aveva i requisiti per la NIV dopo 24 mesi ed il 70% dopo 12 mesi di
osservazione indicando che l’ipoventilazione diurna è quasi
inevitabile nei successivi 12-24 mesi.



Timing: NMD a rapida evoluzione

NIMV precoce

NIMV dopo ARF -----



Chest -1999

Timing per LT-NIV 



Timing per LT-NIV 

-Significativa e stabile ipercapnia diurna (PaCO2 > 50 mmHg)

-Ipercapnia notturna (PaCO2 > 45 mmHg oppure desaturazione
ossiemoglobinica sonno-relata (SaO2< 88% per almeno 5 min. 
consecutivi) associate a sintomi attribuibili a ipoventilazione
(astenia, dispnea, cefalea mattutina)

-Capacita’ Vitale Forzata (CVF) < 50% pred. o Pressione Inspiratoria 
Massima (MIP) < 60 cmH2O 

Bushby K., et al Lancet Neurol 2010

Wang CH., et al. J Child Neurol 2010



Meccanismi d’azione della NIV notturna 
nella patologie neuromuscolari

1) EFFETTO SULLA CHEMOSENSIBILITA’ DEI CENTRI RESPIRATORI:
prevenendo l’ipoventilazione sonno-relata, la NIV consentirebbe il “reset” dei
centri respiratori, la cui sensibilita’ sarebbe ridotta dalla cronica esposizione
all’ipercapnia

2) EFFETTO SULLA FATICA MUSCOLARE RESPIRATORIA: la NIV notturna
sarebbe in grado di ristorare la muscolatura respiratoria, migliorandone
l’endurance e la forza

3) EFFETTO SULL’ESPANSIBILITA’ TORACO-PARENCHIMALE: mediante
l’insufflazione di un volume corrente maggiore di quello spontaneo, la NIV
manterrebbe una migliore distensibilita’ toraco-parenchimale

Ambrosino N., et al. Rass Pat App Resp 2012



Effetti favorevoli della LT-NIV

a) Pressione inspiratoria massima e Capacita’ Vitale si stabilizzano o
migliorano transitoriamente: gli scambi gassosi in fase di veglia
tendono a normalizzarsi

b) diminuisce il rischio di complicanze respiratorie e la necessita’ di
ospedalizzazione; viene ritardato il ricorso alla tacheotomia

c) si riducono i sintomi indotti dalla ritenzione di di CO2

d) aumenta l’aspettativa di vita con sopravvivenza di oltre 5 anni
dall’inizio del trattamento

Ambrosino N., et al. Rass Pat App Resp 2012



Modalita’ della ventilazione  meccanica non 
invasiva nelle malattie neuromuscolari

Pressometrici

o 

Volumetrici?



Modalita’ della ventilazione  meccanica non 
invasiva nelle malattie neuromuscolari

pressometrici o volumetrici?



VANTAGGI

- Possono erogare alti volumi  in pazienti con ridotta “compliance” 

polmonare

- Sono piu’ silenziosi

- Permettono la tecnica  dell’”air staking” per ottenere insufflazioni 

maggiori e quindi maggiori picchi di flusso sotto tosse

- Rendono piu’ facile la ventilazione buccale

- SVANTAGGI

- Sono piu’ pesanti

- Hanno allarmi spesso fastidiosi

- Mancato compenso in caso di eccessive perdite

Modalita’ volumetrica

Grandi M., et al  Compendio. www.aiponet. it



L’operatore 

imposta:

A-CV

Caratteristiche:

-volume-controlled
-time-cycled
-machine e/o patient-triggered (assistito)
-pressure-limited (eventuale)

-volume corrente
-frequenza respiratoria 
-rapporto I/E
-sensibilità del trigger

Problemi: - possibile sovrassistenza (alcalosi respiratoria)
- insorgenza di PEEP intrinseca

⇒

- volume corrente insufflato garantito
- rapporto I/E variabile 



VANTAGGI

- Allarmi meno fastidiosi e completamente disattivabili

- Piu’ leggeri e trasportabili

- Meno costosi

- Possono compensare le piccole perdite di aria dall’interfaccia

- SVANTAGGI

- Impossibilita’ di eseguire l’”air stacking”

- Maggiore difficolta’ ad eseguire la ventilazione buccale

- EPAP  non necessaria in molti pazienti

- Meno efficaci nei sistemi ”anti rebreathing”

- Inadeguatezza dei volumi in alcuni pazienti

- L’EPAP puo’ rendere la nutrizione difficoltosa o problematica nei soggetti dipendenti dalla 

NIV =20ore

Modalita’ pressometrica

Grandi M., et al  Compendio. www.aiponet. it



L’operatore 

imposta:

PSV

Caratteristiche:

- pressure-controlled
- flow-cycled
- patient-triggered

- pressione inspiratoria
- sensibilità trigger
- eventuale “rampa” (tempo di raggiungimento PS)

>sincronismo paziente-ventilatore                      
> comfort
> possibile graduazione sforzo 
inspiratorio

⇒

Grandi M., et al  Compendio. www.aiponet. it



-Volume corrente di 10 ml/Kg di peso teorico (o pressione di

supporto corrispondente all’erogazione di tale volume corrente

-Una frequenza respiratoria tra i 12 e 16 atti/min per gli adulti e tra i

15-25 per i bambini

-Rapporto I/E intorno a 1/1

-Entita’ del trigger tale da consentire una agevole attivazione della

fase inspiratoria

Impostazione dei parametri

Grandi M., et al  Compendio. www.aiponet. it



• - Gran parte degli studi eseguita con maschere nasali

• - La maschera oro-nasale può offrire una migliore ventilazione, una migliore interazione

paziente – ventilatore per riduzione delle perdite

• - Occorre individualizzare l’interfaccia per migliorare la compliance

Quale interfaccia in NIV??
NIV



1.Severi disturbi della deglutizione, con rischio di inalazione cronica e polmoniti da 

aspirazione

2. Insufficiente eliminazione delle secrezioni bronchiali, nonostante il ricorso ad assistenza 

manuale  o meccanica alla tosse

3. Necessita’ di NIV pressocche’ continua (> 20 ore/die)

4. Ostruzione delle alte vie aeree

5) Incapacita’ alla cooperazione

6. Incapacita’ a mantenere il posizionamento della maschera

Controindicazioni alla LT-NIV



Timing per la ventilazione meccanica invasiva



Timing per la ventilazione meccanica invasiva

When to Stop NIV therapy

•… quite rapidly … in ALS patients, or over 5 to 10 years in DMD …. NIV is

problematic in …severe bulbar weakness…, if arterial blood gas tensions

…, interface difficulties, or there is failure to thrive…. tracheotomy is a

next step. …



Quali interfaccia per HMV in Europa?

Tracheostomy

Facial mask

Nasal mask

2005



Home care
Cure centrate sul paziente

Multidisciplinary Team

Centro di riferimento x follow-up

Rete di supporto

MMG

Consenso informato

Piano terapeutico

Presa in carico già in ospedale-training pre-dimissione

Personale qualificato per conoscenze cliniche e 

competenze

Addestramento care-givers

Ridurre i carichi assistenziali sostenuti dalle famiglie

EscarrabillJ. A Rass Patol App Respir 2003
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Complessità della assistenza: approccio multidisciplinare

Medico di Famiglia

Terapista respiratorio

Neurologo

Psicologo

Logopedista

Pneumologo

Caregiver

Paziente con pat. 

neuromuscolare

Chirurgo, gastroenterologo (PEG)

Dietista



Conclusioni

Negli ultimi anni la ventilazione meccanica domiciliare è effettuata

prevalentemente con NIV.

Le malattie neuromuscolari hanno una migliore prognosi quando

trattate con NIV.

Gestione delle secrezioni e coinvolgimento bulbare condizionano il

passaggio alla ventilazione meccanica invasiva nelle malattie 

neuromuscolari.



Oltre la maschera…
LA VENTILAZIONE MECCANICA DOMICILIARE  NEL PAZIENTE CON INSUFFICIENZA 

RESPIRATORIA CRONICA: ASPETTI ORGANIZZATIVI  MEDICO-LEGALI E BIOETICI

Rassegna di Patologia Apparato Respiratorio 2003

(…) l’aggiornamento…e la ricerca … sono punti importanti e 

qualificanti la professione medica tanto quanto  la 

necessita’ di dialogo e ascolto dei bisogni  di questi pazienti 

e delle loro famiglie, per costruire un approccio piu’ umano  

nella sofferenza.



Maurizio,calciatore virtuale,
32 anni, SLA

Ascanio, nonno di Elena,
67 anni, SLA

Paolo, appassionato di fantascienza,
22 anni, AMS tipo 2

Sotto la maschera…

Susanna, casalinga, vorrebbe essere mamma
35 anni, miopatia mitocondriale




