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1. Introduzione e contesto

La malformazione di Chiari di tipo 1 (CM1) ¢ una condizione rara, ma sempre piu
diagnosticata, soprattutto grazie al maggior uso della risonanza magnetica.
Nonostante siano stati pubblicati molti studi, esistono ancora dubbi su come definirla
esattamente, come trattarla e come valutarne 1 risultati.

Per aiutare 1 medici di tutto 1l mondo a usare criteri comuni, nel novembre 2019 s1 €
tenuta a Milano una Conferenza di Consenso Internazionale, con la partecipazione di
esperti di neurochirurgia, neurologia, neuroradiologia e rappresentanti delle
associazioni di pazienti.

Lo scopo era raggiungere un accordo su punti chiave relativi alla diagnosi e al
trattamento della CM1 nei bambini, cosi da gettare le basi per future linee guida
internazionali.

2. Diagnosi e definizioni



Per arrivare a un linguaggio comune tra medici e ricercatori, il gruppo di esperti ha
concordato alcuni criteri di base:

Cos’¢ la CM1

Si parla di malformazione di Chiari tipo 1 quando una o entrambe le tonsille
cerebellari scendono di almeno 5 mm sotto una linea di riferimento radiologica
chiamata linea di McRae.

In alcuni casi, anche una discesa tra 3 € 5 mm puo essere considerata CM1 se
associata a siringomielia (una cavita piena di liquido nel midollo spinale) o se le
tonsille hanno un aspetto particolarmente appuntito.

Cosanon ¢ CM1

Se la discesa delle tonsille € causata da altre condizioni temporanee, come un
aumento o una riduzione della pressione intracranica (ad esempio per idrocefalo o
perdite di liquor), non si tratta di CM1. In questi casi si parla di ectopia tonsillare
acquisita e va indagata la causa primaria.

Sintomi tipici della CM 1

Mal di testa legato a sforzi (tosse, risate, piegarsi, ecc.)

Disturbi di equilibrio € cammino

Problemi di sensibilita o forza agli arti

Sintomi legati al tronco encefalico (come difficolta a deglutire o parlare)
Scoliosi

Siringomielia e siringobulbia

Siringomielia: cavita piena di liquido all’interno del midollo spinale.
Siringobulbia: cavita simile ma localizzata nel tronco encefalico.

Queste condizioni possono provocare sintomi come dolore cronico, perdita di
sensibilita, debolezza muscolare, disturbi dell’equilibrio e altri problemi neurologici.

3. Pianificazione e indicazioni chirurgiche nei bambini

Gli esperti hanno messo a punto delle linee guida condivise per capire quando
intervenire chirurgicamente e quando invece limitarsi al monitoraggio.

Bambini asintomatici (senza sintomi evidenti)

Se non c¢’¢ siringomielia — niente intervento. E sufficiente un follow-up periodico
fino a fine crescita.

Se c’¢ siringomielia — si valuta I’intervento solo se la cavita ¢ grande (oltre 5-8 mm)
0 in crescita.

Una discesa molto marcata delle tonsille (anche oltre 20 mm) non basta da sola per
decidere un’operazione, se il bambino non ha sintomi.




Bambini con sintomi

La comparsa di sintomi tipici della CM1 ¢ la principale indicazione all’intervento,
indipendentemente dalla misura della discesa delle tonsille o della siringomielia.

E fondamentale una valutazione da parte di un neurologo pediatrico per distinguere i
sintomi causati dalla CM1 da altri disturbi (es. emicrania).

Condizioni particolari

Epilessia o autismo: non esistono prove che operare la CM1 migliori queste
condizioni. L’intervento si valuta solo se il bambino presenta sintomi chiari di CM1.
Nei bambini con difficolta di comunicazione (come nel disturbo dello spettro
autistico) € necessaria una valutazione clinica e strumentale molto attenta, perché
potrebbero non riuscire a esprimere 1 sintomi.

4. Tecniche chirurgiche per la CM1 nei bambini

L’intervento pit comune per trattare la CM1 si chiama decompressione del forame
magno, la zona in cui il cervello si collega al midollo spinale.

L’obiettivo € creare piu spazio per le strutture nervose e migliorare il flusso del
liquido cerebrospinale.

Le due tecniche principali:

1. Decompressione ossea

Si rimuove una piccola porzione di osso nella parte posteriore del cranio (e a volte
della prima vertebra cervicale).

Ha meno rischi di complicazioni e un recupero piu rapido.

Potrebbe perd non essere sufficiente nei casi piu complessi, con rischio di dover
operare di nuovo.

E di solito preferita nei bambini senza siringomielia e senza sintomi molto gravi.

2. Decompressione con duroplastica

Oltre a rimuovere 1’0sso, si apre e si allarga la dura madre (Ia membrana che riveste
cervello e midollo) con un innesto.

Offre piu spazio e migliori risultati radiologici.

Ha pero un rischio piu alto di complicazioni, in particolare perdite di liquido
cerebrospinale e infezioni.

Spesso scelta quando ¢ presente siringomielia o sintomi importanti.

Scelte personalizzate

Alcuni chirurghi preferiscono iniziare con 1’approccio meno invasivo (solo 0sso) e
riservare la duroplastica ai casi che non migliorano.

Altri preferiscono intervenire subito in modo piu radicale per ridurre il rischio di
reinterventi.



La decisione dipende dalle caratteristiche di ogni paziente, dalla presenza di
siringomielia, e dall’esperienza del centro.

5. Follow-up e gestione delle complicanze

Dopo un intervento per CM1, il monitoraggio nel tempo ¢ fondamentale, sia per
verificare 1 miglioramenti clinici sia per individuare eventuali problemi precoci.

Controlli post-operatori

Le prime valutazioni si fanno a 6 e 12 mesi dopo I’intervento, con:

Visita neurologica

Risonanza magnetica di cervello e midollo spinale

In alcuni casi puo essere utile una cine-RM, che studia il flusso del liquido
cerebrospinale.

Cosa si considera un “fallimento” dell’intervento

Se 1 sintomi persistono dopo 12 mesi, si parla di fallimento clinico.

Se le immagini mostrano ancora siringomielia o discesa delle tonsille dopo 24 mesi,
non tutti gli esperti sono d’accordo nel definirlo fallimento, perché la valutazione
clinica resta piu importante di quella radiologica.

Cause possibili di insuccesso:

Decompressione ossea troppo limitata o richiusa nel tempo.
Formazione di cicatrici (aracnoidite) che ostacolano il flusso del liquor.
Aumento della pressione intracranica non riconosciuto.

Instabilita della giunzione cranio-vertebrale.

Perdite di liquor, che possono favorire infezioni e peggioramento.

Come si interviene in caso di problemi

Perdita di liquor sintomatica — nuovo intervento per riparare la dura e chiudere bene
la ferita.

Raccolta di liquor senza sintomi — inizialmente si prova con un approccio
conservativo (farmaci, bendaggio, osservazione).

Sintomi persistenti con siringomielia — si valuta un nuovo intervento.

Bambini senza sintomi ma con immagini alterate — si continua il monitoraggio fino
a fine crescita.

6. Malformazioni e condizioni associate alla CM1
In alcuni bambini, la CM1 non ¢ un problema isolato ma compare insieme ad altre
anomalie. In questi casi, la strategia chirurgica deve prima affrontare la causa

principale.

Idrocefalo



Se ¢ presente un aumento della pressione intracranica dovuto a idrocefalo, questo va
trattato per primo (per esempio con un intervento di terzoventricolostomia
endoscopica).

In molti casi, risolvendo I’idrocefalo migliorano anche la CM1 e I’eventuale
siringomielia, evitando un secondo intervento.

Craniosinostosi

Non sindromica (chiusura precoce di alcune suture del cranio, come nella
scafocefalia): si corregge prima la craniosinostosi, poi si valuta la CM1.

Sindromica (forme pitu complesse, spesso con anomalie del volto): I’aumento del
volume cranico ¢ la priorita. La CM1 si tratta solo se resta sintomatica dopo la
correzione.

In alcuni casi particolari, si puo considerare la distrazione osteogenica posteriore per
aumentare spazio sia al cervello che alla fossa posteriore.

Midollo ancorato

L’associazione con CM1 ¢ rara.

Se presente, si tratta con disancoraggio intradurale per migliorare i sintomi legati al
midollo, ma non ci si aspetta un miglioramento della CM1.

La cosiddetta “sindrome del midollo ancorato occulto” ¢ controversa € non
universalmente riconosciuta.

7. Siringomielia senza CM1

La siringomielia ¢ una cavita piena di liquido all’interno del midollo spinale.
Quando compare senza una malformazione di Chiari, le cause, la diagnosi e il
trattamento possono essere molto diversi.

Diagnosi:

Serve una risonanza magnetica di tutto il midollo per verificare se ci sono altre
anomalie, come difetti congeniti (disrafismi), tumori o cisti.

In alcuni casi si usa anche il mezzo di contrasto per escludere tumori o malformazioni
vascolari.

Tecniche come la RM ad alta risoluzione (sequenza CISS) o la mielo-TAC possono
individuare aderenze o cisti aracnoidee.

Se si sospetta instabilita della colonna o della giunzione cranio-vertebrale, si fanno
anche esami dinamici.

Quando intervenire:

Se la siringomielia ¢ piccola, stabile e senza sintomi, si preferisce il monitoraggio
clinico e radiologico.

L’intervento ¢ indicato se:

compaiono sintomi neurologici,

la cavita aumenta di dimensioni,




c’¢ scoliosi in peggioramento associata a una siringa ampia.

8. Conclusioni e messaggi chiave

Il documento di consenso internazionale sulla CM1 nei bambini lascia alcuni punti
fermi che possono essere utili a famiglie e pazienti:

1. La diagnosi non si basa solo sulla misura in millimetri della discesa delle tonsille,
ma anche sulla loro forma e sull’anatomia della fossa posteriore.

2. Nei bambini senza sintomi e senza siringomielia non ci sono indicazioni
all’intervento: ¢ sufficiente il monitoraggio fino a fine crescita.

3. Epilessia e autismo non sono legati direttamente alla CM1, quindi non sono motivi
per operare.

4. 11 team multidisciplinare (neurochirurgo, neurologo pediatrico, neuroradiologo,
ecc.) ¢ essenziale per valutare correttamente 1 sintomi e pianificare la terapia.

5. Idrocefalo, craniosinostosi e midollo ancorato vanno trattati prima della CM1 se
sono presenti.

6. Scelta dell’intervento:
decompressione ossea — meno rischi, ma possibile recidiva;
duroplastica — piu efficace radiologicamente, ma con piu complicazioni.

7. Follow-up: controlli clinici e risonanza magnetica fino a fine crescita (o per
almeno 10 anni) anche dopo un intervento riuscito.

8. Siringomielia senza CM1: la gestione dipende dalla causa e spesso non richiede
intervento immediato.

Tipo di intervento (in base alla causa)

Disrafismo spinale — disancoraggio del midollo.

Tumore — rimozione del tumore.

Aderenze post-traumatiche o post-chirurgiche — lisi delle aderenze (solo se
sintomatica o in peggioramento).

Se tutti 1 trattamenti causali falliscono ¢ la siringa peggiora, si pud considerare uno
shunt (spino-peritoneale, spino-subaracnoideo o spino-pleurico) per drenare il
liquido.



