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VI1.15. LE DISTONIE LARINGEE

G. Cantarella, S. Barbieri”

INTRODUZIONE

Il capitolo delle distonie laringee rappresenta da oltre un secolo uno degli argo-
menti piu affascinanti e di pit complessainterpretazione dellalaringologia. Solo di
recente la disfonia spasmodica (DS), che & la forma clinica piu comune di distonia
laringea, € stata classificatanell’ ambito dei Disordini del Movimento, patol ogie neu-
rologiche eterogenee, che presentano una caratteristica clinica comune: una attivita
muscolare anomal a, sotto formadi contrazioni prolungate o spasmi muscolari invo-
lontari eincontrollabili, che comportano unaverae propria condizione di invalidita.
Nel caso della distonia laringea & gravemente compromessa la possibilita di espres-
sione verbale, tanto da condurre, nei casi piu gravi, al’isolamento sociae. La di-
sfonia spasmodica € considerata una patologia rara, mala sua incidenza & probabil-
mente sottostimata, in quanto non sono mai stati eseguiti studi di tipo epidemiolo-
gico.

IPOTESI EZIOPATOGENETICHE

La disfonia spasmodica € stata descritta nel 1871 da Traube, che conio il termi-
ne di «disfonia spastica» e la considerd una patologia di tipo disfunzionale, dovuta
ad unareazione di conversione su base isterica. Successivamente ¢ stata proposta la
definizione di disfonia «spasmodica» in quanto il termine di «spasticita» si riferisce
ad una condizione secondaria a lesione delle vie piramidali.

A tutt’oggi non é chiarito se la disfonia spasmodica vada considerata un’ entita
nosologica a sé stante o se siail sintomo di una lesione non identificata del sistema
nervoso centrale.

Lateoria eziopatogenetica psicogena era scaturita dalla osservazione di alcune
caratteristiche, che sono proprie anche di altre patologie distoniche: 1) frequente
esordio clinico della patol ogia dopo un trauma emotivo €/o fisico; 2) variabilita dei
sintomi nel tempo; 3) inizio e peggioramento dei sintomi in stato di stress; 4) asso-
ciazione con disturbi psichici. La variabilita nel tempo delle alterazioni dell’ emis-
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sione vocale € evidente soprattutto all’ esordio della patologia; questa caratteristica
rende particolarmente difficile la diagnosi differenziale con forme di disfonia di-
sfunzionale.

Studi pit recenti hanno evidenziato la presenza di segni neurologici di vario ti-
po nei pazienti affetti da distonia laringea. Lo studio di Robe del 1960 % ¢ stato il
primo ad affermare che laDS poteva essere la conseguenza di patologia organicadel
sistema nervoso centrale e, in particolare, delle vie extrapiramidali.

Sebbene il dibattito sull’ eziopatogenesi perduri da oltre un secolo, solo negli ul-
timi anni la DS é stata annoverata tra le «distonie»: patologie caratterizzate da iper-
attivitd muscolare intesa come contrazione prolungata evocata dal movimento vo-
lontario o come contrazioni involontarie di tipo tonico o clonico-spasmodico 5. Le di-
stonie costituiscono un sottogruppo nell’ambito della classificazione dei Disordini
del Movimento (vedi cap. Il1: disturbi neurologici della laringe): patologie determi-
nate principa mente da un disturbo della programmazione motoria di tipo centrale.

Lateoria eziopatogenetica heurogena si basa sulle seguenti evidenze: 1) possi-
bile associazione della disfonia spasmodica con altre distonie (blefarospasmo, di-
stonia oromandibolare, torcicollo, ecc.) e con sindromi parkinsoniane; 2) associa-
zione con altri segni neurologici %; 3) predisposizione genetica familiare alo svi-
luppo di disordini del movimento ¢; 4) esistenza di forme secondarie a patologie no-
te del sistema nervoso centrale. Nella maggior parte dei casi di DS, cosi come per
le atre distonie, non & possibile identificare un nesso casuale certo con una defini-
ta lesione neurologica; |'ipotesi eziopatogenetica pit accreditata attribuisce le di-
stonie ad una disfunzione delle vie extrapiramidali e, in particolare, dei nuclei della
base.

QUADRI CLINICI

Ladisfonia spasmodica puo essere definita una distonia focale azione-indotta in
quanto gli spasmi muscolari si verificano solo nel corso dellafonazione. A seconda
dei gruppi muscolari interessati dall’ attivita distonica, si configurano tre forme cli-
niche diverse ®:

— Disfonia spasmodica adduttoria;

— Disfonia spasmodica abduttoria;

— Disfonia spasmodica mista.

Laformaadduttoria & di gran lungala piu frequente; € caratterizzata da voce te-
sa, strozzata, strangolata, interrotta bruscamente da arresti vocali. La patologia si
esprime con gravita molto diversa da caso a caso, con una gradazione che va da ca-
si lievi che presentano solo una sorta di tremore irregolare della voce con occasio-
nali «rotture» sino acasi estremi nei quali si riscontralatotaleimpossibilitadi emis-
sione vocale in quanto o spasmo delle corde vocali blocca totalmente il flusso d’ a-
ria attraverso la glottide. Alcuni pazienti utilizzano, come meccanismo di compen-
so, lavoce hishigliata; parlano, dungue, con le corde vocali in posizione abdotta. Il
ricorso alla voce afona come unico mezzo per comunicare verbalmente puo indiriz-
zare erroneamente ala diagnosi di afoniaisterica. Nei casi piu gravi il paziente fi-
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nisce col rinunciare totalmente alla comunicazione orale, la sua vita professionale e
sociale ne risulta gravemente compromessa; ne pud conseguire un grave stato de-
pressivo.

La disfonia spasmodica abduttoria e di rarissima osservazione; a causa delle
contrazioni spasmodiche improvvise dei muscoli cricoaritenoidei posteriori le cor-
de vocali si abducono bruscamente e irregolarmente nel corso dell’ emissione voca-
le, che viene interrotta da pause di voce soffiata.

Nellaformadi DS mista si sommano le caratteristiche di tipo abduttorio e ad-
duttorio. Alcuni Autori ritengono che le forme miste siano in realta delle disfonie
adduttorie nelle quali siano utilizzati meccanismi di compenso di tipo abduttorio.

Spesso nei pazienti affetti da DS & presente anche un tremore vocale che si so-
vrappone agli arresti vocali dovuti alla disfonia spasmodica, compromettendo ulte-
riormente I’ intellegibilita dell’ eloquio.

Un dato curioso e pressoché costante € il netto miglioramento della qualita del-
la voce nel corso del pianto, del riso, dell’imprecazione e del canto.

La disfonia spasmodica colpisce prevalentemente il sesso femminile; la fascia
d eta maggiormente interessata € quellatrai 40 ed i 50 anni, tuttavia & descritta la
possibilita d'insorgenza del disturbo dai 20 agli 80 anni 4.

Come abbiamo visto, la forma pit nota di distonia laringea colpisce la funzio-
ne fonatoria; € stata descritta una forma molto piu rara di distonia focale laringea
con manifestazione degli spasmi involontari glottici nel corso dell’inspirazione.
Questa attivita muscolare che sfugge al controllo volontario € la causa di adduzio-
ne paradossa inspiratoria delle corde vocali con conseguenti tirage e stridore inspi-
ratorio °24. |l quadro clinico € stato definito distonia laringea respiratoria addutto-
ria.

In base astudi elettromiografici, alcuni Autori ritengono che anche lapardisi la-
ringea bilaterale congenita 2 e la paralisi di Gerardht (nota come paraisi dei posti-
ci) dell’ adulto possano essere inquadrate come manifestazioni distoniche di tipo re-
spiratorio *°,

LA DIAGNOSI

L’ inquadramento diagnostico del paziente affetto da disfonia spasmodica do-
vrebbe sempre essere affidato ad un team neuro-laringologico, costituito da un la-
ringologo o foniatra e da un neurologo. La diagnosi differenziale va posta essen-
zialmente nei confronti della disfoniafunzionale «<muscol o-tensiva» (muscle tension
dysphonia degli anglosassoni). Si tratta di un’ alterazione dellavoce con caratteristi-
che acustiche che possono simulare quelle della distonia laringea, infatti lavoce te-
so-strozzata di questi pazienti puo trarre in inganno anche un laringologo esperto.

| passi essenziali dell’inquadramento clinico sono: 1) raccolta dell’anamnesi
(con particolare riguardo alle modalita di insorgenza, al decorso delladisfoniaed al-
la familiarita per patologie distoniche); 2) esame neurologico; 3) valutazione per-
cettiva delle caratteristiche dell’ emissione vocale; 4) videoregistrazione laringosco-
pica. Successivamente possono essere eseguiti esami strumentali che consentono un
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bilancio funzionale fonatorio: 5) analisi elettroacustica della voce; 6) valutazione
aerodinamica; 7) esame elettromiografico laringeo.

L’ esame videol aringoscopico evidenzia sempre I’ integritd anatomica delle strut-
ture faringo-laringee ed una normal e attivita muscolare di tipo respiratorio e sfinte-
rico.

Nei casi di disfonia spasmodica adduttoria, nel corso dellafonazione si osserva
iperadduzione delle corde vocali vere e, spesso, anche delle pliche ventricolari. Nei
casi piu gravi I'iperattivita muscolare coinvolge anche i costrittori faringei e, nel
corso dei tentativi di fonazione, si osserva la medializzazione delle pareti orofarin-
gee e di quelle ipofaringee.

Ladiagnosi di distonialaringeasi basa essenzialmente sulla valutazione percet-
tiva delle caratteristiche della voce e sulla raccolta dell’ anamnesi. La storiatipica é
quella di una difficolta nell’ emissione sonora vocale che si € instaurata nell’ arco di
pochi mesi e che ha comportato rapidamente gravi limitazioni nellavitasociaeela-
vorativa; la maggior parte dei pazienti € stata sottoposta a lunghe psicoterapie ed a
trattamenti riabilitativi logopedici senzatrarre alcun giovamento. Nella nostra casi-
sticala durata di malattia a momento della diagnosi variava da uno a quarant’ anni;
alcuni dei nostri pazienti avevano quindi trascorso buona parte della loro esistenza
senza poter comunicare adeguatamente e, molti di essi, nella convinzione di essere
affetti da un disturbo psicogeno.

Gli esami strumentali di tipo elettroacustico ed aerodinamico hanno o scopo di
quantificare il grado di devianza dalla normalita della «voce distonica» e di con-
sentire una valutazione obiettiva dei risultati conseguiti con il trattamento botulini-
co 15 18_

IL TRATTAMENTO

Numerosi tipi di trattamento sono stati sperimentati senza risultati consistenti:
psicoterapia, biofeedback, rieducazione logopedica, trattamenti farmacologici, de-
nervazione chirurgica di un’emilaringe mediante sezione di un nervo ricorrente.

Il sacrificio chirurgico di un nervo ricorrente é stato proposto da Dedo, il quale
ha riportato inizialmente risultati incoraggianti ; tuttavia altri Autori * hanno evi-
denziato che tre anni dopo I’intervento solo il 36% dei pazienti presentava un mi-
glioramento duraturo e solo in un caso su 33 lavoce eradi qualitanormale. E da sot-
tolineare che il 48% dei pazienti che non avevano ricevuto alcun beneficio da tale
trattamento presentava una voce di qualita peggiore rispetto a quella pre-operatoria.
Sembra quindi improponibile un atto chirurgico che sacrificala motilita di un’emi-
laringe irreversibilmente ed in maniera non selettiva (in quanto vengono denervati
siagli adduttori che gli abduttori di una corda vocal€e) senza garantire alcun risulta-
to alungo termine.

Un’altra aternativa chirurgica, tuttora poco utilizzata, € latiroplasticadi tipo I,
proposta da Isshiki. Lo scopo delle tiroplastiche € quello di determinare dei cam-
biamenti morfologici e, soprattutto, funzionali della glottide agendo sulla struttura
esterna cartilaginea della laringe. 1l primo intervento descritto da Isshiki prevedeva
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I"esecuzione di un’incisione verticale nell’ adatiroidea e la lateralizzazione del seg-
mento posteriore su quello anteriore al fine di ottenere un ampliamento della glotti-
de posteriore. Recentemente é stata descritta un’ atra tecnica®® che prevede unati-
reotomia mediana verticale (analoga a quella praticata per la cordectomiain larin-
gofissura) e I’inserimento trale due ai della cartilagine tiroidea di un blocchetto di
silicone che halo scopo di mantenerle separate di circa 4 mm. La casistica descrit-
tariguarda sei casi, dei quali cinque hanno ottenuto buoni risultati; i vantaggi della
metodica sono: la reversibilita (almeno teorica) e la possibilita (anzi, la necessita,
secondo I’ autore) di esecuzione in anestesia locale.

Non ci soffermiamo sulle tecniche chirurgiche endoscopiche che prevedono la
asportazione parziale del muscolo vocale in microlaringoscopia diretta; si tratta di
metodiche che comportano una lesione irreversibile della struttura cordale, con ri-
sultati imprevedibili.

Il trattamento sintomatico che attualmente rappresenta la prima scelta per le di-
stonie laringee é I'infiltrazione di tossina botulinica nei muscoli laringei interessati
dalla attivita spasmodica. Latossina botulinica éil piu potente veleno biologico co-
nosciuto; si tratta di una neurotossina prodotta dal Clostridium botulinum, micror-
ganismo sporigeno anaerobio ampiamente diffuso nel terreno; agisce bloccando il
rilascio di acetilcolina a livello della placca neuromuscolare. E stata impiegata per
la prima volta con scopo terapeutico per la correzione dello strabismo paralitico 2.
Nel corso degli ultimi quindici anni é divenuta il pit efficace farmaco sintomatico
disponibile per curare I'invalidita determinata dai movimenti involontari che carat-
terizzano le distonie, quali ad esempio il blefarospasmo ed il torcicollo spasmodico.

La sua caratteristica principale € quella di determinare una prolungata riduzio-
ne focale della forza muscolare senza causare effetti sistemici; |’ entita dell’ effetto
puo essere modulata dosando adeguatamente laquantita di tossinaimpiegata. LaDS
e stata la prima patologia laringea trattata con successo con tossina botulinica nel
1984 e rappresenta tuttora la principale indicazione, in ambito ORL, atale tipo di
trattamento 4. Come € noto |’ effetto clinico dellatossina diviene evidenteda 1 a4
giorni dopo I infiltrazione; & possibile che questo ritardo di azione siadovuto al tem-
po necessario perché si verifichi I’ aterazione enzimatica del processo di rilascio si-
naptosomico .

La denervazione chimica provocata dalla tossina determina una paresi flaccida
muscolare, che si risolve spontaneamente nel corso di 3-6 mesi. In realtal’ azione a
livello della terminazione nervosa € irreversibile e larisoluzione clinica del quadro
paralitico si deve alla formazione di nuovi siti recettoriali colinergici ed ala proli-
ferazione di arborizzazioni terminali che creano nuove giunzioni neuromuscol ari
(fenomeno di sprouting collaterale).

CASISTICA PERSONALE

La nostra casistica include 56 pazienti, di cui la maggior parte (66%) € di sesso
femminile. L’ eta media di insorgenza della patologia € di 46 anni, ma varia dai 13
ai 73 anni. E interessante notare (Tab. |) I estrema variabilita della durata di malat-
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Tab. I.
Casisticadei pazienti affetti da distonialaringea (N. totale = 56; eta all’insorgenza della patologia:
13-75 anni; durata di malattia 1-40 anni).

n° %
Maschi 19 34
Femmine 37 66
DS adduttoria 53 95
DS abduttoria 3 5
Tremore vocale 29 52

tia (da 1 a40 anni) a momento della nostra osservazione. La maggior parte dei pa-
zZienti (95%) e risultata affetta da disfonia spasmodica di tipo adduttorio; in 29 casi
(52% del totale) e stato riscontrato un tremore vocale associato alla distonia.

Sono stati sottoposti a trattamento botulinico 41 dei 55 casi osservati, dei quali
39 affetti da disfonia spasmodica adduttoria e 2 da disfonia spasmodica abduttoria.
Nei 15 casi rimanenti il trattamento non € stato eseguito in quanto si trattava per 1o
piu di forme distoniche di modesta entita, per le quali gli effetti collaterali dellatos-
sina (ipofonia) sarebbero stati piu rilevanti del risultato conseguibile.

Nei due pazienti affetti da disfonia spasmodica abduttoria é stato trattato mono-
lateralmente il muscolo cricoaritenoideo posteriore con dosi variabili da2,5a5 U

Fig. 1.
Viene mostrato il posizionamento dell’ ago-€elettrodo nel muscolo vocale attraverso lo spazio crico-ti-
roideo in sezione sagittale (a) ed asside (b).
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di tossina botulinica Botox (Allergan); in questi due casi non & stato ottenuto un mi-
glioramento significativo della voce. La letteratura piu recente ha confermato I'i-
nefficacia della tossina botulinica nella DS abduttoria *

Nei 38 casi affetti da DS adduttoria abbiamo utilizzato un dosaggio standard ini-
ziale di Botox di 2,5 U (diluite in 0,1 ml) in ciascun muscolo vocale; la riduzione
(1,25-0,625 U) o I"aumento del dosaggio (3,75-5 U) nei trattamenti successivi sono
stati decisi dall’ équipe neuro-laringologicainsieme a pazientein base ai risultati ed
agli effetti collaterali riportati. La somministrazione monolaterale aternata in cia-
scuna corda vocale (di 5-10 U) ¥ non ha dato risultati soddisfacenti e duraturi nella
nostra esperienza.

Utilizziamo di routine la via di accesso transcutanea ai muscoli laringei sotto
guida elettromiografica. Per raggiungere il muscolo vocale |’ ago el ettrodo viene in-
serito nello spazio cricotiroideo sulla linea mediana e viene portato in ato e lateral-
mente, per via sottomucosa, fin quando si rilevi un chiaro segnal e el ettromiografico
nel corso della vocalizzazione (Fig. 1). Una voltaidentificato il muscolo, si proce-
de al’infiltrazione di tossing, in una o due sedi.

Fig. 2.

Parola /aiuole/ pronunciata da donna di 70
anni affetta da disfonia spasmodica; quadro
analitico e spettrografico a banda larga. Do-
po trattamento botulinico (15 giorni) si nota
lascomparsadegli arresti vocali elanotevo-
le riduzione del tempo fonatorio (da 1,78 a
1,05 sec).
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Occasionalmente |’ assenza di adeguati reperi anatomici dovuta, ad esempio,
a uno spesso pannicolo adiposo, ad estese cicatrici cervicali e ad una conforma-
zione del collo, hareso difficoltoso I accesso transcutaneo al muscolo vocale. In
questi casi I'infiltrazione € stata eseguita sotto controllo visivo diretto fibrolarin-
goscopico utilizzando |a tecnica transcutanea attraverso lo spazio cricotiroideo o,
in aternativa, mediante aghi da sclerosi per varici esofagee, inseriti attraverso il
canale operatore dell’ endoscopio. Quest’ ultima tecnica ha lo svantaggio di com-
portare un notevole spreco di tossina che rimane inutilizzata nel catetere dell’ a-
go.

| risultati ottenuti nei 39 pazienti affetti da DS adduttoria sono stati valutati, in
base a quanto proposto da Brin e Blitzer 4 mediante una scala percentuale che va-
luta complessivamente la qualita e I'intellegibilita dell’ eloquio, considerando co-
me 100% una voce normale e 0% |’incapacita totale fonatoria 1 giudizio e stato
espresso rivalutando le registrazioni dell’ eloquio spontaneo eseguite prima e dopo
il trattamento. E stata riscontrata una percentuale media di miglioramento del 47%
con punte estreme dal 10 al 95%. Il valore medio riscontrato primadel trattamento
eradel 22% (range 5-40%); quello post-trattamento & stato del 69%, con valori va-
riabili dal 30 al 100%. E stato riportato che lavoce del paziente affetto da DS, no-
nostante il miglioramento nella fluidita ed intellegibilita apportato dal trattamento
botulinico, presenta comunque caratteristiche patologiche 8; tuttavia alcuni pa-
zienti della nostra casistica hanno acquisito una voce percettivamente normale
(Fig. 2).

| risultati migliori sono stati ottenuti nelle forme di distonia limitate allalaringe
mentre nelle forme multifocali o generalizzate il miglioramento dell’ emissione vo-
cale é stato di modesta entitd. La durata mediadei benefici ottenuti € stata di 18 set-
timane (range 10-52 settimane).
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Fig. 3.

Analisi multiparametrica dell’ emissione della vocale /& in tenutain donna di 65 anni affetta da DS ad-
duttoria. A sinistra: pre-trattamento. | quattro tracciati che rappresentano (dall’ ato): forma d’ onda, fre-
guenza fondamentale (F0), intensita, flusso d’ aria orale, hanno un andamento estremamente irregolare
a causa degli arresti e del tremore della voce. A destra: 21 gg post-trattamento; da notare che i 4 trac-
ciati presentano maggiore stabilita nel tempo e la quasi totale scomparsa degli arresti vocali.
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Negli ultimi due anni per valutare obiettivamente i risultati & stata eseguital’a-
nalisi elettroacustica ed aerodinamicadell’ emissione vocal e mediante stazione com-
puterizzata EVA2 SQLab, che consente di evidenziare e quantificare la riduzione
degli arresti vocali. Risultano di particolare interesse le variazioni rilevate del flus-
so d’'ariafonatorio 3, che, dopo il trattamento, diviene stabile nel tempo, come evi-
denziato da una drastica riduzione del suo coefficiente di variazione (Figg. 3, 4).

Gli effetti collaterali sono stati di entitd modesta e ben tollerati nella maggior
parte dei casi: nel 40% dei pazienti si € manifestata ipofonia (voce soffiata, di in-
tensita ridotta), dovuta all’ipotono cordale, della durata di 1-3 settimane; il 10% dei
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Fig. 4.

Rappresentazione dei risultati dell’ analisi multiparametrica dei tracciati della Figura 3 sotto forma di
grafici «radar»; il cerchio nero centrale rappresentai limiti di normalita. Da notare che dopo il tratta-
mento (grafico a destra) sono rientrati nella norma i parametri relativi ala stabilita di intensita (shim-
mer e derivati) eil rapporto armoniche/rumore; permangono alterati alcuni dei parametri indicativi del -
lastabilitadi frequenza (i cui valori sono pero drasticamente ridotti, come evidenziato dalla tabella an-
nessa. | grafici in basso a sinistra rappresentano i valori della frequenza fondamentale; da notare I’ e-
strema dispersione dei dati rilevati nel pre-trattamento.
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pazienti ha presentato lieve disfagia per i liquidi per 3-7 giorni. Nel corso degli ul-
timi due anni la disfagia s &€ manifestata solo eccezionalmente in quanto il dosag-
gio medio utilizzato di tossina & stato progressivamente ridotto.

Ai pazienti trattati negli ultimi 12 mesi € stato proposto un programma di rie-
ducazione logopedica che hainizio circa 7 giorni dopo la prima infiltrazione di tos-
sina e che si prefigge di migliorare I' utilizzo del flusso d’ aria durante la fonazione
e di ridurre lo stato di tensione muscolare secondario allo sforzo vocale cronico. |1
trattamento logopedico contribuisce a prolungare e stabilizzare il risultato conse-
guito con la denervazione chimica 2>

CONSIDERAZIONI CONCLUSIVE

L'infiltrazione di tossina botulinica e attualmente il trattamento sintomatico di
scelta per le distonie laringee; nel corso degli ultimi dieci anni € stata dimostrata su
ampie casistiche la sua efficacianel ridurre gli spasmi laringei nei pazienti affetti da
disfonia spasmodica e nel rendere quindi piu fluida e comprensibile I’ emissione vo-
cale. Gli effetti collaterali sono transitori e di lieve entita; la modesta disfagia che si
€ manifestata occasionalmente non € mai stata causa di episodi di «ab ingestis».
L’entita e la durata dell’ipofonia sono state contenute riducendo progressivamente
la dose di tossina somministrata in base a progredire della nostra curva di appren-
dimento della metodica di infiltrazione.

| casi che traggono il maggior giovamento dal trattamento botulinico sono le
forme pure di distonia focale adduttoria laringea; nelle forme distoniche complesse
in cui | attivita spasmodica col pisce anche la muscolatura faringea e gli organi arti-
colatori i risultati ottenibili sono imprevedibili e talora deludenti.

Nella nostra casistica, nel pazienti affetti da disfonia spasmodica adduttoria di
tipo puro e stato ottenuto un miglioramento drammatico della voce e, di conse-
guenza, della vita sociale, con un recupero funzionale pari anche a 100%.
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