ZIONI CONGENITE
CCHIO ESTERNO

e 12 settimana, dai primi 2
archi branchiali;

 frequente associazione con
malformazioni complesse,
es.mandibolari;

« aplasie maggiori spesso sporadiche;

e spesso nel guadro di sindromi poli-
malformative;




lo-faciale (s.di
, S.di Treachers Collins);

« S.branchio-oto-renale (BOR);

e Craniostenosi( s.di Apert,
Crouzon,Pfeiffer);

e Forme autosomiche dominanti a
espressione e penetranza variabile




lo-vertebrale(OAV):

raggruppa aplasia
microsomia emi-
oldenhar,s.del 1°e 2° arco

aciale,s.
barnchiale

e Forma multigenica
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TI E MUSCOLI

i.. dal tubercolo
0 e alla parte ant. Della

e |_eg.estrinseco post.:dalla mastoide alla
convessita della conca:

e Muscoli estrinseci; auricolare ant.,
superiore e posteriore
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OLOGIA

nascite
000 prevalenza molto

y O/ A NS \J \J \J

« APLASIE MAGGIORI: classificazione di
Meurman in 4 gradi
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MAGGIORI

la nascita;

Istenza del padiglione,
, Stato dell’Au contro-

laterale:

e Valutazione della mandibola e funzione
n.faciale:

e Studio della funzione uditiva;
 Ricerca malformazioni associate;
e Diagnosi eziologica



ONE della FUNZIONE
UDITIVA

lore con assenza CUE:
smissiva 60-70 dB...In
assenza di lesioni dell’Au interno:

e Valutazione Au controlaterale....3-5%
aplasia minore associata;

e OEA, ABR, ctr.annuale nel caso di Au
controlaterale normale, tra 1-4 anni;

o Patologie bil.: dépistage ip.neurosensoriali



ALFORMAZIONI
OCIATE

rmazioni faciall
rmativo:

e Es.oftalmico, Rx rachide,ecografia
cardiaca e renale, per inquadrare la
malf.otologica in una forma sindromica
nota




O OCULO-AURICOLO-
VERTEBRALE

ggiore o minore dell’orecchio

 |[poplasia mandibolare e/o del mascellare
omolaterale, paralisi faciale, macrostomia,
malf.vertebrali (emivertebre, fusioni
vertebrali), lesioni oculari (microftalmia,
coloboma della palpebra superiore, cisti
epibulbari)

e Sindrome di Goldenhar = spettro OAV con
malformazioni faciali e vertebrall




ESIDUI BRANCHIALI

hio-oto-renale (BOR):
tto con sordita

neurosensoriale

e Sindrome branchio-otologica (BO)
 Sindrome branchio-oto-ureterale

Prevalenza 1/40.000, trasmissione AD con
espressione variabile e penetranza
Incompleta



llaterale,

lari, malformazione
n dilatazione
bolare.

10% del casi stenosi delle vie lacrimali.
Lesioni renali: aplasia unilaterale, rene a
ferro di cavallo
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ME DI FRANCESCHETTI

aggiore dell’orecchio bilaterale
(malformazione del padiglione,
stenosi/atresia CUE in 1/3 del casi)

 Ipoplasia mandibolare, ipoplasia
mascellare, coloboma palpebrale inferiore,
talvolta schisi palatina.

* Prevalenza: 1/10.000-1/50.000

« Gene TCOF1, identificato nel ’96.
Trasmissione AD, espressivita variabile,
penetranza incompleta ma elevata.
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LIE RARE DEL
E AURICOLARE

fauno: anomalia non
ente In giappone, rara
nel caucasici; comporta una ipoplasia
della radice superiore dell’antelice e una

plica cartilaginea anomala che unisce
I'elice all'antelice.
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| solco retro-
superiore del

Figure 14. Cryptotie.



DI CHARGE

ardiache

e R =ritardo di accrescimento
G = malformazioni genito-urinarie
e E = malformazioni auricolari
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IO APLASIA
ATERALE

e e cardiaco, RX

a

* Protesizzazione acustica dai 6 mesi di vita

nelle forme bilaterali, nelle forme monolaterali

non esiste consenso per protesizzazione

precoce

e TC massiccio facciale-rocche-mastoidi, a partire da
3-4 anni



Figure 19. Enchondromes prétragien et rétrotragien.
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MAGING

azione tra ORL-audiologo e

lologo.

e VValutazione morfologica dettagliata ai fini
della programmazione chirurgica
funzionale: orecchio interno (malf. di
Mondini, EVAS), pneumatizzazione
mastoidea, decorso del nervo faciale,

esistenza della platina e/o sovrastruttura
della staffa.




OSI| DEL CUE

Figure 7. Sténoses majeures du méat auditif
avec anomalies de |'oreille moyenne en tomoden-
sitométrie.

A. Sténose compléte du conduit auditif droit,
coupe coronale, associée a une agénésie ossiculaire
et une platine de |'étrier étroite.

B. Méme cas en coupe axiale montrant un bloc
incudomalléaire et de branches de |'étrier sem-
blant fixées sur le promontoire.

€. Sténose serrée du conduit auditif gauche, pro-
cidence du nerf facial sur la platine et hypoplasie de
|"étrier (bloc fibreux).

D. Méme cas en coupe axiale montrant une hypo-
plasie de la caisse du tympan.




GGIORI E STENOSI DEL CUE

erate con CUE presente ma
stretto: decorso del nervo faciale spesso
regolare, orecchio medio regolare con
ossicini poco displasici;

 Forme severe con assenza del CUE:
decorso del nervo faciale anomalo, cassa
timpanica poco pneumatizzata, displasie
ossiculari gravi

RISCHIO ELEVATO DI COLESTEATOMA




IE OSSICULARI

Figure 8. Anomalies de I'oreille moyenne avec
méat auditif normal en tomodensitométrie.

A. Agénésie de la platine de I"étrier avec facial
procident.

B. Luxation congénitale de I'enclume avec pont
osseux sur le canal semi-circulaire externe.

C. Fixation congénitale de la téte du marteau a
I"épitympanum antérieur.

D. Aplasie ossiculaire compléte avec hypoplasie de
la fenétre ovale.



MINORI O DISPLASIE
OSSICULARI

dislocazioni incudo-stapediali,
apedo-vestibolari

Martello generalmente normale
Anomalie del decorso del nervo faciale
Assenza della finestra rotonda

Anomalie vascolari della cassa
(procidenza del bulbo giugulare, decorso
anomale della carotide, persistenza dell’a.
stapediale)



Figure 9. Anomalies de I'oreille externe-moyenne associée 2 des anomalies cochléaires.
A. Aspect typique de I'oreille externe gauche d’un enfant présentant une association CHARGE.
B. Méme cas, tomodensitométrie du rocher gauche montrant une malformation cochléaire typique avec hypoplasie des canaux semi-circulaires, malforma-

tions ossiculaires et épaississement de la platine de I"étrier.




Tableau 2.
Classification de Teunissen et Cremers.

Type
I

A
11B
IT1

v

Description

Dysplasie des fenétres ovale ou ronde

Platine fixée isolée ou avec atteinte de I'étrier

Platine fixée avec atteinte du marteau ou de I’enclume
Platine mobile avec autre atteinte ossiculaire

Malformations complexes associées a des anomalies du VII ou
vasculaires




Tableau 3.
Classification de De la Cruz des atrésies congénitales 251,

Malformations mineures Malformations majeures

Pneumatisation mastoidienne Pneumatisation réduite

normale

Fenétre ovale normale Agénésie de la fenétre ovale

Relations fenétre ovale-canal facial Trajet anormal du nerf facial

normales

Oreille interne normale Anomalies de I'oreille interne

Tableau 4.
Systéme de cotation des candidats a la canaloplastie de Jahrsdoerfer!?¢!.

Parametres anatomiques Points

Etrier présent 2

Feneétre ovale présente 1

Caisse du tympan présente 1

Nerf facial normal 1

Bloc incudomalléaire présent 1

Mastoide bien pneumatisée 1

Articulation incudostapédienne présente 1

Fenétre ronde normale 1

Aspect de I'oreille externe 1

Total de points disponibles 10

Score Type d’indication
opératoire

10 Excellente

9 Tres bonne

8 Bonne

7 Acceptable

6 Marginale

<5 Mauvaise




