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Agenesia del lobo medio
associata a malacia dei bronchi
lobare superiore ed inferiore

di destra con iperinsufflazione

del lobo inferiore

Middle lobe agenesis with right upper and lower lobe
bronchus malacia and right lower lobe overinflation

Riassunto

Viene descritto il caso di un soggetto adulto paucisintomatico con agenesia del lobo medio e del suo bronco,
sostituito da un abbozzo rudimentale, associata a malacia dei bronchi lobare inferiore all’origine e del bronco
lobare superiore omolaterali, con iperinsufflazione del solo lobo inferiore destro. L'unica anomalia associata
che abbiamo riscontrato € stata una malacia bronchiale localizzata.

Summary

A case of a slightly symptomatic adult woman is reported with complete agenesis of middle lobe and middle
lobe bronchus, whose orifice was replaced by a rudimental sketch, associated with right lower lobe bronchus
orifice and right upper lobe bronchus malacia, and isolated hyperinflation of right lower lobe. The only associ-
ated abnormality was therefore localized bronchial malacia.

Introduzione

Le patologie polmonari congenite si
dividono in due tipi: quelle che nascono
dallintestino primitivo (es. malformazioni
broncopolmonari) e quelle che interessano
la vascolarizzazione polmonare. Il secondo
tipo & spesso riconosciuto precocemente
a causa dei segni e sintomi o per altre serie
anomalie associate. Per contro, molte delle
anomalie broncopolmonari sono asintoma-
tiche e pertanto rimangono misconosciute
fino all’eta adulta. Osservazioni ormai sto-
riche ' riportano un riscontro broncografico
di qualche anomalia della anatomia bron-
chiale in circa 1/10 pazienti; la pit comune
tra queste ¢ il bronco tracheale.

Con il termine agenesia si definisce in
genere I'arresto totale dello sviluppo em-
brionale di un organo, mentre per aplasia
(che spesso viene usato come sinonimo
di agenesia), si intende piu propriamente
un arresto di sviluppo parziale 2. L'arresto
dello sviluppo di un polmone & una mal-
formazione estremamente rara, che ¢ sta-
ta classificata storicamente in tre gruppi
da Schneider e Schwalbe ®: 1) assenza
completa di un polmone e della sua arte-
ria polmonare; 2) assenza di un polmone e

della arteria polmonare, con presenza di un
bronco rudimentale ad impianto sulla tra-
chea; 3) ipoplasia di un polmone con bron-
co completamente formato. Dal punto di
vista morfologico le agenesie coinvolgenti
I'apparato respiratorio sono state distinte
in: 1) una agenesia polmonare completa
bilaterale; 2) una agenesia polmonare uni-
laterale; 3) una agenesia lobare 4. Mentre
I'agenesia e I'aplasia polmonare sono in
genere individuate precocemente dopo la
nascita, I'ipoplasia polmonare e l'ipopla-
sia 0 I'aplasia lobare possono rimanere a
lungo silenti °. Lincidenza della agenesia
di tessuto broncopolmonare non & cono-
sciuta, ma puo essere stimata intorno a
0,0034-0,0097% °.

L'agenesia polmonare ha
un’incidenza di 1/15.000 neo-
nati.

L’agenesia polmonare ¢ tra tutte le for-
me quella relativamente piu frequente, con
un’incidenza di 1/15.000 neonati. Ad essa
si associano multiple e gravi anomalie inte-
ressanti il cuore, i reni, i surreni, I'apparato
muscolo-scheletrico (in particolare ano-
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malie di sviluppo del pollice), I'occhio (microftalmia), il
diaframma, il tratto digestivo (fistole tracheo-esofagee,
ano imperforato). Tali alterazioni sono presenti di soli-
to quando I'agenesia interessa il polmone destro "% e
sono in genere omolaterali al difetto polmonare ''; sono
descritti perd anche casi di anomalie multiple bilaterali
associate ad interessamento polmonare bilaterale di
vario grado (agenesia polmonare destra + polmone si-
nistro privo di lobi) ', cosi come agenesia polmonare
isolata (sia destra che sinistra), in assenza di anoma-
lie associate 23, Nelle forme di agenesia polmonare
unilaterale e in quelle lobari pud associarsi malacia dei
bronchi residui . La patogenesi puo essere talvolta le-
gata ad insulti sofferti in epoca prenatale '°, ma in alcu-
ni casi e stata ipotizzata una ereditarieta di tipo autoso-
mico recessivo 8; il carattere ipsilaterale delle anomalie
associate € stato anche attribuito a difetti di sviluppo
degli archi aortici durante I'embriogenesi .

Le agenesie lobari sono rare e di soli-
to associate ad anomalie vascolari.

Le agenesie lobari sono rare e di solito associate ad
anomalie vascolari; la localizzazione preferenziale € a li-
vello del lobo superiore destro?. Una ricerca attraverso
medline ha permesso di rintracciare solo 4 segnalazioni
di agenesia del lobo medio: due casi di agenesia del
lobo superiore destro + agenesia del lobo medio, con
associate anomalie vascolari complesse, cardiache e
scheletriche 6; un caso di aplasia del lobo medio, sboc-
co venoso anomalo, diaframma accessorio '6; un caso
di agenesia del lobo medio con manifestazione clinica di
emoftoe '7; un caso di agenesia dei lobi superiore destro
e medio, ipoplasia del lobo inferiore destro in associazio-
ne a sindrome di Klippel Feil e Lown Ganong Levine ©.

Caso clinico

Una paziente di 58 anni, di razza caucasica, € giun-
ta alla nostra osservazione nel maggio 2007 per una
iperlucentezza della meta inferiore del polmone destro,
attribuibile ad una iperinsufflazione del lobo inferiore.
L'anamnesi familiare era negativa per patologie bron-
copolmonari; vi era una modesta storia di fumo (4-5
sigarette al di per 10 anni con interruzione da 20 anni),
di frequenti episodi bronchitici da bambina e della pre-
senza da diversi anni di dispnea per sforzi moderati.

Una TC del torace ad alta risoluzione ed uno studio
con mezzo di contrasto hanno evidenziato I'assenza
del lobo medio e del suo bronco tributario (Figura 1) ed
una iperespansione del lobo inferiore omolaterale con
aspetto di intrappolamento aereo (Figura 2). Tutte le
principali diramazioni dell’arteria polmonare risultavano
presenti con regolare distribuzione, senza anomalie ri-
conoscibili; la TC addominale completa non evidenzia-
va alterazioni di rilievo.

La broncoscopia ha messo in evidenza un quadro
sostanzialmente normale a sinistra, mentre a destra ha
segnalato:
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Figura 1. Assenza del lobo medio e del suo bronco tri-
butario.
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Figura 2. Iperespansione del lobo inferiore destro con
aspetto di intrappolamento aereo.

1. un regolare impianto del bronco lobare superiore
sul bronco principale, ma con decorso piu lungo,
calibro inferiore al normale e collasso dinamico
espiratorio (Figura 3);

2. I'assenza del bronco lobare medio, sostituito da una
fossetta con significato di abbozzo rudimentale;

3. la presenza di un collasso dinamico espiratorio
completo dell’origine del bronco lobare inferiore,
causa di intrappolamento di aria a valle (Figura 4);

4. una ectasia del bronco lobare inferiore e delle sue
diramazioni, con mucosa pallida e virtuale assenza
di secrezioni (Figura 5).

La spirometria & risultata compatibile con deficit
ostruttivo moderatamente grave significativemente mi-
gliorato dalla somministrazione di salbutamolo (FEV,
+21%); la misura dei volumi polmonari con metodo
pletismografico ha fornito valori normali, mentre con la
diluizione dell’elio volume residuo e capacita polmona-
re totale sono risultate ai limiti bassi della norma (rispet-
tivamente 79% e 80% del teorico), con una differenza
della capacita polmonare totale tra le due misure di
920 ml. La diffusione alveolo capillare del CO & appar-
sa lievemente ridotta (66%); I'emogasanalisi arteriosa &
risultata nella norma. Una scintigrafia polmonare perfu-
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Figura 3. Bronco lobare superiore destro, che presenta
decorso piu lungo e calibro inferiore al normale.

Figura 4. Abbozzo rudimentale del bronco lobare medio
(freccia diritta); collasso dinamico espiratorio completo
dell’origine del bronco lobare inferiore (freccia curva).

Figura 5. Ectasia del bronco lobare inferiore e delle sue
diramazioni, con mucosa pallida e virtuale assenza di se-
crezioni.
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soria ha mostrato una netta e disomogenea ipoattivita
della meta inferiore del campo polmonare destro, che
faceva supporre un deficit della circolazione capilla-
re da riflesso di Liliestrand - von Euler, o da apertu-
ra di shunts tra rami arteriosi polmonari e bronchiali.
La paziente & stata sottoposta anche ad un test da
sforzo cardiopolmonare, interrotto a 90W per elevati
livelli pressori ed extrasistolia ventricolare; al massimo
carico raggiunto si & avuta la comparsa di alterazioni
della ripolarizzazione non tipiche per ischemia inducibi-
le. La capacita aerobica estrapolata € risultata ai limiti
inferiori della norma; I'emogasanalisi al massimo cari-
€O raggiunto ha messo in evidenza un aumento della
pCO, (45 mmHg; base 38 mmHg) ed una consensua-
le desaturazione ossiemoglobinica (93%; base 97%),
dati compatibili con la presenza di una limitazione di
tipo ventilatorio. Un ecocardiogramma ha escluso alte-
razioni della contrattilita globale o zonale, segnalando
perd una pressione polmonare sistolica (PAPS) stimata
di circa 40 mmHg; sotto sforzo, lo stesso ha docu-
mentato un incremento della PAPS durante la prova
da 42 a 58 mmHg, evidenziando inoltre una risposta
inotropa ipercinetica con gradiente dinamico apicale (in
coincidenza con un sottoslivellamento di ST lieve diffu-
s0) da verosimile disfunzione microcircolatoria.

Dato il quadro funzionale ostruttivo é stata instau-
rata una terapia di associazione con steroidi topici e
betamimetici long-acting, che ha prodotto un lieve mi-
glioramento del tracciato spirometrico.

E stata eseguita una seduta di bron-
coscopia rigida con dilatazione dell’im-
bocco del bronco lobare inferiore de-
stro ed inserimento di una protesi in
silicone.

Dopo approfondita discussione del caso e dopo aver
condiviso la proposta con la paziente, in data 17.06.09
e stata eseguita una seduta di broncoscopia rigida con
dilatazione dell'imbocco del bronco lobare inferiore de-
stro ed inserimento di una protesi in silicone (modello
Dumon, Novatech) 20 x 10 mm (lunghezza 20 mm,
diametro esterno 10 mm). Tale procedura ha prodotto
un immediato beneficio soggettivo con miglioramento
della dispnea da sforzo; si € manifestata perd una tos-
se secca che ha risentito positivamente di basse dosi
di steroidi per 0s. Nessuna significativa variazione fun-
zionale & stata invece documentata con la spirometria
mentre nel test da sforzo cardiopolmonare non si sono
piu osservate alterazioni emogasanalitiche.

Discussione

Nel caso descritto la malacia dei bronchi lobare
superiore ed inferiore di destra rappresenta l'unica
anomalia osservata oltre alla assenza del lobo medio.
La malacia del bronco lobare inferiore & responsabile
dell'intrappolamento d’aria con distensione enfisema-
tosa del lobo; lo stesso fenomeno non si & verificato
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nel il lobo superiore, nonostante la malacia del bronco.
Riteniamo che la diversa situazione osservata nei due
settori lobari sia attribuibile alle differenti pressioni tran-
spolmonari che si realizzano nella posizione ortostatica
rispettivamente alle basi e agli apici (minor gradiente
pressorio pleura-vie aeree alle basi); tale diverso com-
portamento dinamico regionale non € owiamente ap-
prezzabile durante una broncoscopia eseguita, nel no-
stro caso, a paziente supino. Durante uno sforzo intenso
¢ altresi probabile che il collasso espiratorio si produca
anche nel bronco lobare superiore (per aumento della
pressione transpolmonare anche nei settori superiori del
polmone); questo potrebbe spiegare la comparsa del
quadro di ipoventilazione alveolare osservato durante il
test da sforzo cardiopolmonare. Lalterazione emoga-
sanalitica indicativa di ipoventilazione alveolare al carico
massimo non & infatti comune nel bronchitico cronico,
nel quale il reclutamento di unita funzionali durante attivi-
ta fisica porta spesso ad un miglioramento degli scambi,
mentre I'ipoventilazione alveolare &€ piu tipica dei casi con
severo intrappolamento aereo. Per quanto riguarda la
lieve ipertensione polmonare a riposo ed il suo modesto
incremento durante lo sforzo, questa non ha prodotto
segni apparenti nel test da sforzo cardiopolmonare, pro-
babilmente per una minore sensibilita di questo rispetto
al’ecocardiogramma; tale ipertensione polmonare po-
trebbe correlare con il severo intrappolamento aereo.

Conclusioni

Le alterazioni dello sviluppo del tessuto polmona-
re (agenesie, aplasie, ipoplasie) rappresentano eventi
molto rari in letteratura. Nei casi in cui I'anomalia sia
parziale (ipoplasia) o interessi solo settori limitati del pa-
renchima (lobi), essa pud rimanere silente per tutta la
vita, e rappresentare un reperto occasionale in corso di
accertamenti eseguiti per motivi diversi.

L’anomalia parziale (ipoplasia) puo
rimanere silente per tutta la vita, e rap-
presentare un reperto occasionale.

Ad essa si accompagnano in qualche caso malacie
della impalcatura cartilaginea bronchiale, che posso-
no diventare sintomatiche nel corso degli anni, per la
comparsa di un quadro funzionale di intrappolamento
aereo; quando localizzate, le stenosi bronchiali malaci-
che possono in casi selezionati essere approcciate con
I'inserimento di protesi endobronchiali, capaci di stabi-
lizzare il bronco, anche se resta da stabilire I'impatto di
un tale provvedimento sulla funzione polmonare.

La possibilita che alle anomalie congenite bronco-
polmonari si associno alterazioni di altri organi e strut-

ture intra- ed extratoraciche, impone da un lato la ne-
cessita di non dimenticare le patologie malformative
polmonari nella diagnostica differenziale delle affezioni
toraciche, e dall’altro di eseguire sistematicamente una
broncoscopia e una TC toraco-addominale in presen-
za di patologie malformative multiple sistemiche.
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1) La piu comune anomalia anatomica bronchiale é: 8) Le anomalie anatomiche associate sono piu frequenti:
[ I'agenesia del bronco lobare superiore destro [d nella agenesia lobare, e sono in genere omolaterali
1 il bronco tracheale 1 nella agenesia del polmone destro, e sono in genere
1 la fistola tracheo-esofagea omolaterali
[ I'agenesia di un polmone [d nella agenesia del polmone sinistro, e sono in genere
omolaterali
2) Il bronco tracheale & condizione anatomica comune: ([ nella agenesia lobare, e sono in genere contro laterali
[ nei maiali . . . .
O nelle mucche 9) Una delle anomalie ossee associate piu frequenti
Q nelle pecore osservate in letteratura é rappresentata da:
[ in tutti i precedenti (4 anomalie del pollice
1 anomalie dell'indice
3) Per agenesia si intende: 1 anomalie del’'omero
(1 l'arresto totale di sviluppo di un organo 4 anomalie del piede
[ I'incompleto sviluppo di un organo . .
Q Parresto dello sviluppo post-natale di un organo 10) In genera_le, la patogenesi delle agenesie bronco-
(3 il mancato sviluppo su base genetica di un organo polmonari:
[d pud essere dovuta a insulti in epoca prenatale
4) | sintomi della agenesia di una parte dell’organo [ pud avere alla base un difetto ereditario
respiratorio: [ spesso € ignota
1 sono in genere presenti alla nascita 3 tutte le precedenti
1 sono presenti alla nascita e si aggravano nel corso
della vita 11) Linsieme delle anomalie osservate nei pazienti con
1 possono essere tardivi aplasia polmonare suggerisce:
1 sono in genere tardivi 1 un insulto durante la 10° settimana di vita embrionale
. . - . [ un insulto durante la 42 settimana di vita embrionale
5) Lincidenza di agenesia di parti di tessuto bronco- 1 un insulto durante la 12 settimana di vita embrionale
polmonare é: 1 nessuna delle precedenti
a circa 5%o
dtrale2%o 12) Le anomalie congenite che interessano I'albero
a Itra Q,1 e 0,2%o vascolare polmonare:
3 inferiore & 0,1%o 1 in genere sono asintomatiche
. N | (4 comportano sintomi gravi e precoci
6) Trale agenesie, la piu frequente e 0 si manifestano solo in eta adulta
[ I'agenesia del lobo superiore destro  si accompagnano a cisti broncogene
1 I'agenesia polmonare
1 I'agenesia del lobo superiore sinistro 13) E possibile una ereditarieta di tipo:
(1 'agenesia del lobo medio O autosomico dominante
[d autosomico recessivo
7) L’agenesia polmonare incide mediamente nella [ recessiva, legata al sesso
misura di: [ tutte le precedenti
14 1/250.000 nascite
0 1/150.000 nascite 14) Le agenesie lobari:
(d 1/15.000 nascite (1 sono relativamente frequenti
[ 1/5.000 nascite [ sono rare e di solito isolate
1 hanno una incidenza diversa a seconda della latitudine
(d sono rare e di solito associate ad anomalie vascolari
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