
MALFORMAZIONI CONGENITE                      
DELL’ORECCHIO ESTERNO

• sviluppo tra 4 e 12 settimana, dai primi 2 
archi branchiali;

• frequente associazione con 
malformazioni complesse, 
es.mandibolari;

• aplasie maggiori spesso sporadiche;sporadiche;
•• spesso nel quadro di sindromi spesso nel quadro di sindromi polipoli--

malformativemalformative;;



• Origine genetica:
• disostosi mandibolo-faciale (s.di

Franceschetti, s.di Treachers Collins);
• S.branchio-oto-renale (BOR);
• Craniostenosi( s.di Apert, 

Crouzon,Pfeiffer);
• Forme autosomiche dominanti a 

espressione e penetranza variabile



• Spettro oculo-auricolo-vertebrale(OAV):
• sind.otomandibolare, raggruppa aplasia 

laterale della faccia, microsomia emi-
faciale,s.di Goldenhar,s.del 1°e 2° arco 
barnchiale

• Forma multigenica



• Forme da anomalie cromosomiche 
18,21,22 (trisomie) : causano 
malformazioni Au esterno, senza influenza 
da parte dell’età e della consanguineità dei 
genitori



Agenti teratogeni:

• 1° trimestre di gravidanza
• Talidomide, derivati vit.A (terapia 

dell’acne)
• Virus
• > frequenza nelle madri diabetiche





LEGAMENTI E MUSCOLI

• Leg.estrinseco ant.: dal tubercolo 
zigomatico al trago e alla parte ant. Della 
conca;

•• LegLeg.estrinseco post.estrinseco post.:dalla mastoide alla .:dalla mastoide alla 
convessitconvessitàà della conca;della conca;

•• Muscoli estrinseci:Muscoli estrinseci: auricolare auricolare antant., ., 
superiore e posterioresuperiore e posteriore





EPIDEMIOLOGIA

• 1 caso su 2000/5000 nascite
• OAV:  1/3500 – 1/26000  prevalenza molto 

variabile….1/5000
• APLASIE MAGGIORI: classificazione di 

Meurman in 4 gradi



APLASIE MAGGIORI: classificazione di Meurman
in 4 gradi

• Grado I    orecchio a cornetto
• Grado II   microtia
• Grado III  microtia con abbozzi non 

identificabili
• Grado IV  anotia









APLASIE MAGGIORI

• Diagnosi evidente alla nascita;

• Es.clinico precisa l’esistenza del padiglione, 
CUE, fistole cutanee, stato dell’Au contro-
laterale;

• Valutazione della mandibola e funzione 
n.faciale;

• Studio della funzione uditiva;

• Ricerca malformazioni associate;
• Diagnosi eziologica



VALUTAZIONE della FUNZIONE 
UDITIVA

• Aplasia maggiore con assenza CUE: 
ipoacusia trasmissiva 60-70 dB…in
assenza di lesioni dell’Au interno;

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

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

• Patologie bil.: dépistage ip.neurosensoriali



RICERCA MALFORMAZIONI 
ASSOCIATE

• >  frequenti malformazioni faciali
• Bilancio polimalformativo:
• Es.oftalmico, Rx rachide,ecografia 

cardiaca e renale, per inquadrare la 
malf.otologica in una forma sindromica
nota



SPETTRO OCULO-AURICOLO-
VERTEBRALE

• Aplasia maggiore o minore dell’orecchio
• Ipoplasia mandibolare e/o del mascellare 

omolaterale, paralisi faciale, macrostomia, 
malf.vertebrali (emivertebre, fusioni 
vertebrali), lesioni oculari (microftalmia, 
coloboma della palpebra superiore, cisti 
epibulbari)

• Sindrome di Goldenhar = spettro OAV con 
malformazioni faciali e vertebrali



FISTOLE E RESIDUI BRANCHIALI

• Sindrome branchio-oto-renale (BOR): 
orecchio a cornetto con sordità
neurosensoriale

• Sindrome branchio-otologica (BO)
• Sindrome branchio-oto-ureterale
Prevalenza 1/40.000, trasmissione AD con 

espressione variabile e penetranza 
incompleta



Orecchio a cornetto bilaterale,
malformazioni ossiculari, malformazione
cocleo-vestibolare con dilatazione
dell’acquedotto vestibolare.
10% dei casi stenosi delle vie lacrimali.
Lesioni renali: aplasia unilaterale, rene a
ferro di cavallo





SINDROME DI FRANCESCHETTI

• Aplasia maggiore dell’orecchio bilaterale 
(malformazione del padiglione, 
stenosi/atresia CUE in 1/3 dei 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, espressività variabile, 
penetranza incompleta ma elevata.





ANOMALIE RARE DEL 
PADIGLIONE AURICOLARE

• Orecchio di fauno: anomalia non 
ereditaria, frequente in giappone, rara 
nei caucasici; comporta una ipoplasia 
della radice superiore dell’antelice e una 
plica cartilaginea anomala che unisce 
l’elice all’antelice.





• Criptotia: assenza del solco retro-
auricolare nella parte superiore del 
padiglione



SINDROME DI CHARGE

• C = coloboma
• H = malformazioni cardiache
• A = atresia coanale
• R = ritardo di accrescimento 
• G = malformazioni genito-urinarie
• E = malformazioni auricolari









BILANCIO APLASIA 
UNILATERALE

• Nei primi mesi di vita:
OAE, ABR, ECO renale e cardiaco, RX 
rachide, visita oculistica
• Protesizzazione acustica dai 6 mesi di vita 
nelle forme bilaterali, nelle forme monolaterali
non esiste consenso per protesizzazione
precoce
• TC massiccio facciale-rocche-mastoidi, a partire da 
3-4 anni



Appendici cutaneo-cartilaginee, +/- peduncolate, 
nella regione preauricolare, ricerca di aplasia 
minore associata







IMAGING

• Stretta collaborazione tra ORL-audiologo e 
OTO-neuroradiologo.

• Valutazione 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.



APLASIE MAGGIORI E STENOSI DEL CUE



APLASIE MAGGIORI E STENOSI DEL CUE

• Forme moderate 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



ANOMALIE MINORI O DISPLASIE OSSICULARI



ANOMALIE MINORI O DISPLASIE 
OSSICULARI

• > frequenti: dislocazioni incudo-stapediali, 
anchilosi stapedo-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)



ANOMALIE DELL’ORECCHIO INTERNO: 
più frequenti nelle forme sindromiche



MALFORMAZIONI OSSICULARI: 
classificazioni difficili!

Classification of congenital middle ear. Report on 144 ears.

Ann Otol Rhinol Laryngol 1993



Classificazioni 
finalizzate alla 
programmazione 
chirurgica o 
protesica.


