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CHE COS’E LA SINDROME DI RETT?

La Sindrome di Rett & una malattia neurodegenerativa dell’evoluzione
progressiva che si manifesta prevalentemente nei primi due anni di vita.
La malattia nella sua forma piu classica riguarda solo le bambine e si
colloca in un rapporto di 1/10.000 e 1/15.000. La quasi totalita dei casi
& sporadica, tuttavia € stato riferito qualche raro caso familiare. L’iden-
tificazione della Sindrome di Rett come un distinto fenotipo, si deve al-
I'esperienza clinica del professore austriaco Andreas Rett pit di ven-
t’anni fa. Una recensione sulla malattia eseguita dallo svedese Bengt
Hagberg fu pubblicata nel 1983 su un giornale di neurologia inglese.
L’articolo forniva una rassegna di 35 casi. La documentazione clinica,
nuovi dati biochimici, fisiologici e genetici furono presentati a Vienna
durante una conferenza nel 1984. Da allora, I'interesse per la malattia
si & accresciuto, favorendo familiarita utile per la diagnosi e la divul-
gazione scientifica, fondamentale per successive ricerche. Fino al set-
tembre 1999, la diagnosi della SR si basava esclusivamente sull'esame
clinico. Da allora viene confermata, in circa 'ottanta per cento dei casi,
dalla genetica molecolare (MeCP2)

DIAGNOSI DELLA SINDROME DI RETT

Diagnosticare la Sindrome di Rett significa riscontrare queste caratteri-
stiche:

1. periodo prenatale e postnatale apparentemente normale

2. sviluppo psicomotorio apparentemente normale nel corso dei primi

sei mesi - quattro anni
3. misura normale della circonferenza cranica alla nascita con rallentamento della crescita del cranio tra i sei
mesi e i quattro anni di vita
4. perdita dell'uso funzionale delle mani tra i sei e i trenta mesi, associato a difficolta comunicative e ad una chiusura
alla socializzazione
5. linguaggio ricettivo ed espressivo gravemente danneggiati, ed evidente grave ritardo psicomotorio
6. comparsa dei movimenti stereotipati delle mani; serrate, strofinate, portate alla bocca
7. aprassia della deambulazione e aprassia- atassia della postura tra i dodici mesi e i quattro anni
8. la diagnosi rimane dubbia tra i due e i cinque anni

Gli stadi clinici della Sindrome di Rett:

fase @ tra i 6 e i 18 mesi. durata: mesi
Rallentamento e stagnazione dello sviluppo psicomotorio fino a quel momento normale. Compare disattenzione ver-
so I'ambiente circostante e verso il gioco. Sebbene le mani siano ancora usate in maniera funzionale, irrompono i pri-
mi sporadici stereotipi. Rallenta la crescita della circonferenza cranica.
fase @ Da 1 ai tre anni. durata: settimane, mesi
Rapida regressione dello sviluppo, perdita delle capacita acquisite, irritabilita, insonnia, disturbo dell’andatura. Com-
paiono manifestazioni di tipo autistico, perdita del linguaggio espressivo e dell’'uso funzionale delle mani accompa-
gnata dai movimenti stereotipati, comportamenti autolesivi. La regressione pud essere improvvisa o lenta e graduale.
fase @ stadio pseudo stazionario. durata: mesi, anni
Dopo la fase di regressione, lo sviluppo si stabilizza. Diminuiscono gli aspetti di tipo autistico e viene recuperato il con-
tatto emotivo con I'ambiente circostante. Scarsa coordinazione muscolare accompagnata da frequenti attacchi epilet-
tici.
fase @ all’incirca dopo i 10 anni. durata: anni
Migliora il contatto emotivo. Gli attacchi epilettici sono pia controllabili. La debolezza, I'atrofia, la spasticita e la sco-
liosi impediscono a molte ragazze di camminare, anche se non mancano le eccezioni. Spesso i piedi sono freddi, blua-
stri e gonfi a causa di problemi di trofismo.

I’AIR (Associazione Italiana Rett)
L’ANGBSR, oggi AIR, nasce nel 1990 a Siena con lo scopo di informare, coordinare e sostenere le famiglie delle bam-
bine rett. L’AIR aggiorna sulle novita riguardanti la malattia, coordina le principali associazioni analoghe nel mondo con
gli istituti di ricerca, istituisce borse di studio, finanziamenti per la ricerca scientifica finalizzata al miglioramento della
qualita della vita delle bambine colpite dalla Sindrome di Rett.

La malattia genera indubbiamente non poche difficolta legate a numerosi handicap. E’ necessario tuttavia precisare che
il quadro evolutivo della patologia non segue mai un percorso preordinato per tutti i soggetti. | quadri clinici di dete-
rioramento, di miglioramento o di stasi dell’evoluzione patologica sono variabili e diversi tra loro.

(Per 'immagine delle bambine in questa pagina inviare le foto alla redazione: via Trento 7 -20029 Turbigo- Milano,
dmmredaz@tin.it)
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lettera del presidente

Cari associati,

Eccoci al tradizionale appuntamento per informare gli associati su cid che & accaduto
e accadra all’interno dell’ Associazione.

E mio dovere iniziare con delle scuse ai lettori e a tutti coloro i quali aspettano sem-
pre con impazienza |'uscita del giornale; talvolta tardare con la pubblicazione & un sa-
crificio necessario, quando aspettare significa poter pubblicare interventi e articoli di si-
curo interesse come quelli che riempiono le pagine del nostro quadrimestrale.

Ma veniamo all’attivita dell’ Associazione. A fine marzo, come molti di voi sapranno,
si € tenuto a Siena il Convegno Sindromi autistiche e Sindrome di Rett, ideato dal Prof.
Michele Zappella coadiuvato dai suoi collaboratori. Una giornata molto intensa, esalta-
ta dalla partecipazione di un pubblico numeroso attento agli interventi dei ricercatori
che tracciavano i primi bilanci e facevano il punto sulla situazione odierna degli studi di
genetica. Il Convegno senese, di cui presto verranno pubblicati gli atti, ha inaugurato
I'era della sperimentazione partita qualche mese fa proprio da Siena e presto diramata
su tutto il territorio nazionale. Giorgio Pini, ormai noto conoscitore e studioso della ma-
lattia, & intervenuto sulla spe-
rimentazione anche sulle pagi-
ne del giornale.

Durante la discussione che
tradizionalmente anima la riu-
nione annuale dell’ AR, si & di-
scusso del prossimo Corso di
formazione per gli insegnanti
e terapisti che Alessandra Or-
si del Centro Rett di Siena terra
in tutta Italia e di cui potrete
leggere informazioni e moda-
lita di partecipazione all’inter-
no del giornale.

La novita editoriale dell’anno
€ certamente il nuovissimo Manuale sulla Sindrome di Rett, la cui versione originale
americana curata da Katy Hunter ha visto negli ultimi tempi una serie di traduzioni dif-
fuse in tutta Europa. Ultima quella spagnola, da cui ricaveremo un’edizione interamen-
te in italiano.

Tra gli appuntamenti ufficiali va ricordato il meeting europeo della RSE (European Rett
syndrom), che quest’anno si riunisce a Budapest in Ungheria e che naturalmente vedra
anche la parteciapzione dell’associazione italiana.

A quanti stavano aspettando le sorti del sito ufficale dell’ AIR chiedo di pazientare an-
cora qualche giorno. I disguidi tecnici degli ultimi mesi che impedivano il normale col-
legamento, sono ormai risolti del tutto. Prossimamente, quindi, le istruzioni necessarie
per navigare tranquillamente fra le pagine web del sito AIR.

Le novita sull’'informazione non finiscono qui. Allegato al giornale avete infatti trova-
to un questionario. E richiesta la collaborazione di tutti perché anche questo & un mo-
do per diffondere la conoscenza della malattia, per trasmettere informazioni e sostene-
re gli studi, all'interno delle Universita, sulla Sindrome di Rett.

Ringraziando tutti coloro che collaborano all’Associazione, al giornale, dando il loro
contributo, inviando messaggi, posta, articoli, racconti, lettere e poesie, saluto il popo-
lo degli associati, sempre cosi attento e impegnato sul fronte della solidarieta, della par-
tecipazione. Grazie ancora.

MARINELLA DE MARCHI



“La vita non impone altra disciplina che di accettarla senza riserve.
Tutto cio che non vogliamo vedere, tutto cio da cui fuggiamo, tut-
to cido che neghiamo, denigriamo e disprezziamo serve alla fine a
vincere su di noi. Cio che ci sembra sgradevole, doloroso o dan-
noso puo essere convertito in fonte di bellezza, gioia e forza, se lo
affrontiamo a mente aperta. Tutti i momenti sono d’oro per colui
che ha la facolta di saperli riconoscere”.

Cosi Arthur Miller.

MARINELLA DE MARCHI

Quando ho letto le prime bozze tradotte del
libro, il mio cuore batteva forte. Ho letto e ri-
letto tante volte quelle parole, quelle frasi che
mi facevano ripercorrere la mia vita, la mia
e di mia figlia. Non rivedevo solo la mia sto-
ria, ma anche quella di molte altre donne
Non puoi scegliere come nascere o come
morire, ma puoi scegliere come vivere. Il
tuo atteggiamento la carta pi importante.
In altre parole ci che succede a te meno
importante di ci che succede dentro di te .
Inizia cos | introduzione al testo sulla Sin-
drome di Rett che 1 AIR sta traducendo per
pubblicare anche in Italia dopo Stati Uniti e
diversi paesi europei.

Continuo a leggere, catturata da quelle pa-
role, da quei pensieri...

Quando per la prima volta ascolti le parole
Sindrome di Rett ti senti perplessa, confu-
sa, triste. Ti si stringe il cuore, sfumano le
speranze, il tuo spirito crolla. Attraversi tut-
te le fasi della pena, del dolore, come se tua
figlia fosse morta. Magari ti chiedi cosa hai
fatto per meritarti questo, € non dormi la not-
te domandandoti cosa fare per cancellare
questa realt . @ allora che devi affrontare
due verit fondamentali: Tu non ¢ entri nien-
te. La malattia non sparir .

La Sindrome di Rett difficile. Fa male.
Stordisce. Sfida la ragione. Non dovrebbe
essere cos . Cambieresti volentieri le ric-
chezze di un re per la sparizione della ma-
lattia. Quando si chiude una porta alla gioia,
un altra si apre; ma spesso guardiamo a lun-
go la porta che si chiusa e non vediamo
quell altra aperta per noi cos Helen Kel-
ler, ma ci vorr del tempo prima che una con-
siderazione del genere diventi convinzione,
consapevolezza, certezza.

Molte volte ci siamo detti, noi genitori spe-
ciali, che quasi avremmo preferito essere per-
sone detestabili piuttosto che fare i conti con
tutta la saggezza e la crescita interiore che
derivano dalla sofferenza. Ma non possiamo
cambiare ci che la malattia ha fatto alle no-
stre bambine. Possiamo solo cambiare ci
che fa a noi. Senza saggezza e crescita sono
sicura che ci inaridiremmo.

Ne sono convinta, sebbene mi renda conto
che questa condizione non arrivi con facilit .
Non che ci si sveglia dopo avere avuto la
diagnosi e abbiamo tutto a un tratto una ri-
velazione. Inciampiamo in un dolore dopo
1 altro, una sfida dopo 1 altra, una crisi dopo
1 altra. Allora siamo in grado di dare un no-
me reale al dolore, alla sfida e alla crisi. Im-
pariamo che le cose veramente grandi della
vita sono innanzitutto le piccole cose.
Ognuno di noi dovrebbe imparare a cambiare
ci che pu, accettare ci che non pu cam-
biare e andare avanti. Quelli che tra noi so-
no stati schiacciati possono testimoniare: cre-
sciamo di pi nei momenti difficili. Guada-
gnamo in preziosa comprensione e facciamo
scorta di coraggio. Una mamma un giorno
disse: Non mi spaventa pi niente...

Tutti noi, cos diversi, lontani, siamo una co-
sa sola. Un vecchio proverbio recita: Gioia
condivisa doppia gioia, pena condivisa
mezza pena . @ questo che unisce i nostri
cuori. Ci fa male sapere che le nostre bam-
bine sono affette dalla Sindrome di Rett, ma
ci aiuta a sapere che non siamo soli e pos-
silamo camminare insieme.

Questo non che un messaggio di speranza
per quanti come me, leggendo fra queste pa-
role, hanno trovato la serenit , la gioia, la
pace interiore.




Cari genitori, sono Ros-
sana mamma di Cecilia. Ce-
cilia un anno fa ha iniziato
una cura sperimentale al
Texas Children s Hospital
di Houston. @ stata seguita
dal Dr. Daniel Glaze e dai
suoi collaboratori. Siamo
andati a Houston per quat-
tro volte, ad ogni visita Ce-
cilia stata sottoposta ad
una serie di esami di con-
trollo e ci venivano conse-
gnati i farmaci che doveva-
mo somministrarle. La cu-
ra aveva la durata di un an-
no per ogni bambina, per cui
Cecilia ha terminato il suo
ciclo. Non tutte le bambine
hanno iniziato la cura nello
stesso momento, quindi mol-
te devono ancora finirla. Non
sappiamo ancora se Cecilia
prendesse il farmaco o il pla-
cebo perch la cura un dop-
pio cieco. I medici hanno
deciso di prolungare la cu-
ra per un altro anno con al-
tre bambine. Alcune delle
bimbe che hanno parteci-
pato a quest anno di speri-
mentazione hanno riporta-
to dei miglioramenti. Per
quanto riguarda mia figlia,
posso dire che Cecilia in ef-
fetti migliorata. Cammi-
na meglio e piega le ginoc-
chia, vuole camminare da
sola, tanto che ti spinge via
la mano. Devo comunque
starle vicino perch se per-
de 1 equilibrio cade, ma sa

TERAPIE
SPERIMENTALI

Rossana CINEL

“Staro facendo la cosa giusta? Quando si

accetta di partecipare a una cura speri-
mentale non é cosi semplice: ci sono lo
stress, i dubbi, le speranze e le mille do-
mande che ti poni ogni giorno”. Cecilia e
Rossana, la sua mamma. Diario di un viag-
gio della speranza verso il Texas, dove da
un anno la piccola Cecilia viene sottopo-
sta a cure sperimentali.

esattamente dove vuole an-
dare. Le stereotipie delle ma-
ni sono diminuite tantissi-
mo. Prima le metteva in boc-
ca di continuo, tanto da pro-
curarsi delle piccole piaghe.
Adesso le batte sul torace e
non in modo compulsivo e
solo rarissime volte le av-
vicina (non le mette)alla boc-
ca. Cosa che per me stata
un vero sollievo, perch do-
vevo bloccarle il braccio si-
nistro per poterle dare da
mangiare, altrimenti era un
vero disastro. Da circa set-
te mesi non lo devo fare pi .
Dorme bene tutta la notte,
prima le mie notti erano un
incubo, ero fortunata se riu-
scivo a dormire due o tre
ore. Il suo umore miglio-
rato. Adesso si lamenta so-
lo se sta male o si annoia.
Prima era un continuo mu-
golare. Iperventilava mol-
to, adesso o fa solo se qual-
cosa la agita. L attenzione
direi che la cosa che col-
pisce di pi . Ti guarda drit-
to in faccia e se qualcuno le

parla o la chiama si gira a
guardare. Partecipa, ti ab-
braccia, ride se fai qualco-
sa di buffo e ti bacia. Beh,
veramente pi che un bacio
una leccata che ti lascia la
faccia appiccicosa, ma per
me, il pi bel bacio del
mondo perch sono i primi
che ricevo dal mio tesoro.
Penso che tutti vi stiate chie-
dendo: Tutto questo mol-
to bello, ma com andata a
finire? . Per un mese circa
Cecilia non prender le me-
dicine. Alla fine del mese
devo fare un video alla bam-
bina seguendo le istruzioni
che mi hanno dato a Hou-
ston e inviarglielo. Durante
questo mese devo osserva-
re attentamente le reazioni
di Cecilia per vedere se ci
sono dei cambiamenti e fa-
re una relazione al Dr. Gla-
ze. Verr quindi deciso se
Cecilia parteciper ad un
open trial ,cio , in poche
parole, se sar il caso di dar-
le le medicine vere : Que-
sto mese senza prendere i

farmaci, serve per verifica-
re se effettivamente la cu-
ra che fa migliorare le bam-
bine o se il miglioramento

dovuto al decorso della
Sindrome che dopo il 2; sta-
dio di regressione passa al
3; stadio dove ¢ un natu-
rale miglioramento. Se Ce-
cilia stava prendendo i far-
maci, in teoria, dovrebbe
peggiorare, se prendeva il
placebo, le cose resterebbe-
ro cos come sono. Ho avu-
to un attacco di panico quan-
do ho saputo che dovevamo
sospendere la cura! Mi ero
attaccata a quelle bottigliette
come se fossero la nostra
unica ancora di salvezza e
in qualche modo mi face-
vano sentire al sicuro. Il so-
lo pensiero che Cecilia pos-
sa peggiorare, anche solo un
po’, mi fa impazzire, ma dob-
biamo andare fino in fondo.
Quando si accetta di parte-
cipare a una cura sperimen-
tale non tutto rose e fiori:
ci sono lo stress, i dubbi, le
speranze ¢ le mille doman-
de che ti poni ogni giorno,
di cui la pi comune
Star facendo la cosa giu-
sta? . Mi auguro proprio di
s, per la mia Cecilia e per
tutte le bambine Rett di que-
sto mondo.

Per informazioni: Rossa-
na Cinel, tel.0438-450893,
e-mail: rossanagrosso@tin.it



Cronaca

di un incontro
che un gruppo
di famiglie
associate
molto attive

in Piemonte
ha organizzato
ospitando

gli specialisti
di Siena

per discutere
di malattia,
problematiche
comunicative
e strategie
riabilitative.
Ecco cosa

€ successo.

A TUPER TU
CON GLI SPECIALISTI

M ar1IA GRAZIA GRECO

Sabato 16 dicembre 2000 a Trofarello
(Torino) si sono ritrovate le famiglie Bia-
sibetti, Bongiovanni, Bossi, Brignone, Bruz-
zo, Cena, D Enrico, Greco, Ottone ¢ Pau-
sa (spero di non aver dimenticato nessu-
no!), con alcune bambine, le insegnanti, i
medici, i terapisti oltre alla dottoressa Ales-
sandra Orsi e al dottor Hayek che tutti co-
nosciamo.

La riunione aveva lo scopo di far cono-
scere, anche alle famiglie piemontesi, un
metodo di comunicazione utile alle nostre
bambine indipendentemente dalla gravit
e dallo stadio della malattia.

11 dottor Hayek ha esordito descrivendo
prima la Sindrome e le problematiche ad
essa legate e poi le ultime scoperte in rela-
zione alle mutazioni genetiche localizzate
sul cromosoma X; infine ha risposto alle
domande poste da alcuni genitori su iper-
ventilazione, stipsi, convulsioni...

La dottoressa Orsi ha proseguito parlan-
do della necessit di una valutazione psi-
cologica delle bimbe Rett, spiegando | im-
portanza di quelle che possono essere le
motivazioni all apprendimento | aprassia,
i tempi di ricezione, la coordinazione dei
movimenti, possono -affermava la dotto-
ressa senese- decisamente rallentare e fre-
nare i tempi e le modalit di apprendimento
per queste bambine. Si ribadito quello
che ormai un dato di fatto: le nostre bam-
bine comunicano con i loro sguardi. La Or-
si ha proseguito delineando | importanza
dello sviluppo di un sistema di comunica-
zione con le bambine: la comunicazione
aumentativa e alternativa -ha spiegato la

HANNO DETTO

Orsi- sembra adeguarsi molto bene alle pic-
cole pazienti Rett, ricordando tuttavia che
permangono le difficolt nel rispondere al-
le richieste che in genere sono risposte mol-
to ritardate nel tempo.

Sono stati proposti altre tre incontri con
le famiglie e gli educatori, per un attenta
valutazione delle bimbe e per la prepara-
zione di un piano di lavoro individualizza-
to per ciascuna.

Successivamente il dottor Hayek e la dot-
toressa Orsi sono ripartiti, ma visto il gran-
de interesse suscitato da questo incontro,
si deciso di comune accordo di proseguire
con altri appuntamenti.

In sintesi questa stata la nostra giorna-
ta, ma, interpretando il pensiero degli altri
genitori, vorrei aggiungere qualche paro-
la. Prima di tutto un ringraziamento alla di-
sponibilit e alla gentilezza della dottores-
sa Orsi e del dottor Hayek, per la sempli-
cit con cui si sono rapportati a tutti noi.
Un immenso grazie a Maria Ottone, mam-
ma di Rachele che con grande impegno
riuscita a organizzare il tutto nel migliore
dei modi. E ancora: grazie a tutti coloro che
dedicano tempo e energie all interesse del-
le loro bambine.

Un ultima personale considerazione: que-
sti incontri a livello regionale, come le riu-
nioni annuali, sono molto importanti, sti-
molanti sia per conoscere pi approfondi-
tamente la malattia (e quindi 1 mezzi per
migliorare la qualit della vita delle bam-
bine), sia per confrontarci, per conoscerci,
per sentirci meno soli, per sentirci parte di
una grande famiglia.

Per quanto le loro vite siano condizionate da restrizioni estenuanti, il loro spirito & benedetto dalla pazienza e dalla
saggezza, dall’'umorismo e dal senso di relativita, dall’empatia e dalla capacita di recupero, dalla capacita di distin-
guere tra cio che nella vita € importante e cio che non lo é, tra cio che si deve cambiare e cio che si deve accettare.
Non sono santi, e sicuramente ci sono volte in cui & meglio non capitare sulla loro strada.

In tutta la loro umanita essi sono la prova vivente che il gelo della sventura e la tenebra della malattia e persino la
morte, non hanno I'ultima parola. Perché essi sono messaggeri di speranza.

Questo é per voi cari genitori di bambine rett. Grazie di esserci.

Johan Delaere (Belgio)




Quando ci si trova di
fronte a bambini con
difficolta, le reazioni
dei famigliari pit
prossimi e degli
educatori oscillano
spesso lungo un
continuum che va
dal prendersi cura in
modo esagerato alle
crisi forti e violente.
Questi comporta-
menti sono perod ina-
deguati e possono
causare notevoli
danni. Che fare dun-
que? Cominciamo il
nostro studio soffer-
mandoci sulla prima
polarita della gamma
appena indicata

L’ATTEGGIAMENTO
IPERPROTETTIVO

GIAMBATTISTA AMENTA, PEDAGOGISTA E PSICOLOGO UNIVERSITA DI PALERMO

Un atteggiamento comu-
ne dinanzi a persone con han-
dicap o con difficolt di ap-
prendimento, ma anche ma-
late e bisognose di aiuto, si
esprime attraverso un ec-
cessiva protezione. Tale ma-
nifestazione si pu osserva-
re, innanzitutto, nel tentati-
vo di organizzare le condi-
zioni di vita generali dei por-
tatori di handicap in modo
tale che non si presentino
nemmeno le occasioni per-
ch il soggetto debba incor-
rere nelle difficolt .

Una seconda manifesta-
zione dell atteggiamento iper-
protettivo riguarda la ten-
denza di chi si attiva oltre
misura e in maniera esage-
rata per aiutare chi soffre:
cos , ad esempio, alcuni ge-
nitori, piuttosto che consen-
tire al figlio di vivere alcu-
ne esperienze giudicate umi-
lianti, che possono suscita-
re curiosit , ostilit o emar-
ginazione da parte di osser-
vatori estranei, preferiscono
impedire che egli si speri-
menti mostrando la sua in-
capacit nell eseguire ade-
guatamente un movimento,
un compito. In questi casi,
probabilmente essi pensano
che sia pi accettabile agli
occhi di osservatori curiosi
lo spettacolo del genitore che
interferisce nei tentativi del
figlio handicappato di pa-
droneggiare una certa pre-
stazione, piuttosto che quel-
lo di un bambino che tenta
ripetutamente, con fatica e
con lentezza, di eseguire un
compito senza riuscirvi.

L atteggiamento iperpro-

tettivo si pu osservare inol-
tre in quei genitori che deci-
dono di impegnare tutte le lo-
ro energie per aiutare il figlio,
nella speranza di sconfigge-
re | handicap e la disabilit .
Qualcuno giunge al punto di
lasciare il lavoro per potersi
dedicare completamente al-
| altro. Altri si prodigano in-
vestendo economicamente
tutto quello che hanno per po-
ter fornire le migliori terapie
che, se da una parte intendo-
no migliorare le condizioni
di vita del figlio disabile o
handicappato, dall altra ri-
sultano esagerate.

O ovvio che si tratta di rea-
zioni dettate pi dall emoti-
vit che da un esame adeguato
ed efficace dellarealt . E 1 a-
gire dettato prevalentemen-
te da reazioni emotive rischia
di essere automatico e per al-
cuni tratti inconsapevole.

Non si pu certo ritenere
che le reazioni di chi agisce
in preda all ansia risultino
equilibrate e mature, perch
si fondano spesso su un esa-
me parziale della realt .

Alcune conseguenze del-
| atteggiamento iperprotettivo.

L atteggiamento iperpro-
tettivo va messo in relazio-
ne con quello che nell am-
bito dell Analisi Transazio-
nale comunemente defini-
to ruolo di salvatore (de-
finizione di Karpman, 1968).

Si tratta di un ruolo tipico
che impedisce all educando
di sperimentarsi, di mettere
alla prova le proprie capacit
e promuovere, invece, la di-
pendenza.

Per meglio comprendere
la questione utile riferirsi
aun esempio famigliare: di-
nanzi a un bambino che sta
cimentandosi nelle fasi ini-
ziali per imparare a cammi-
nare, il genitore assume il
ruolo di salvatore se, ogni
volta che egli prova ad al-
zarsi, per paura che possa far-
si male, interviene in suo aiu-
to. Tale atteggiamento inter-
ferisce con il bisogno del
bambino di alzarsi sulle pro-
prie gambe e alimenta la pas-
sivit e la conseguente esi-
genza che continui ad avere
necessit di aiuto e sostegno.

Il genitore che assume il
ruolo di salvatore fa, in pra-
tica, | esatto contrario di quel-
lo che dovrebbe fare I edu-
catore: promuovere 1 auto-
nomia, | indipendenza, | au-
toconsapevolezza dei propri
limiti e delle proprie possi-
bilit , | autosostegno. Que-
sto principio ben esempli-
ficato nel caso che qui ri-
portiamo.

Massimo C., un bambino
piuttosto vivace, aveva po-
copi di 10 mesi quando co-
minciava a muovere, in mo-
do spontaneo e sicuro i pri-
mi passi. Un bel giorno, tut-
tavia, ebbe una caduta che
smorz notevolmente la sua
vivacit e intraprendenza nel
camminare: divent note-
volmente dipendente e, ogni-
qualvolta doveva muoversi,
chiedeva di essere tenuto per
mano. Passarono pi di due
mesi, € nonostante il bambi-
no camminasse bene e fosse
certamente in grado di farlo
da solo, chiedeva sempre che



qualcuno gli tenesse la ma-
no. Siamo dinanzi ad un esem-
pio di sostegno esterno e di
dipendenza, nonostante non
vi sia necessit oggettiva.

Per passare dall etero-so-
stegno all auto-sostegno in
questo caso si dovuto fati-
careed stata necessaria | in-
tuizione di uno dei fratelli
pi grandi che, sagacemen-
te, un giorno prese la mani-
na del bambino e lo invit ad
aggrapparsi al suo stesso ba-
vaglino. Il bambino, da quel
momento, tenendo il suo ba-
vaglino, riprese a cammina-
re con sicurezza senza pi
bisogno di essere tenuto per
mano.

L attivismo eccessivo di-
nanzi all handicap, alle di-
sabilit , allo svantaggio, pro-
duce nella maggior parte dei
casi, effetti paradossali co-
me peraltro dimostrano vari
studi.

Alcune ricerche, ad esem-
pio, confermano 1 ipotesi che
bambini con sviluppo men-
tale deficitario alla fine del
primo anno di vita migliora-
no considerevolmente nel se-
condo anno non tanto per
I influenza dell ambiente so-
cioeconomico, quanto inve-
ce alla relazione efficace che
la madre riesce a stabilire con
essi.

L apprendimento del lin-
guaggio una questione piut-
tosto complessa in cui rive-
stono un ruolo di primaria
importanza sia la matura-
zione di alcune funzioni del
bambino, sia il tipo di atteg-
giamento del genitore che
pu mostrarsi disponibile,
disinteressato o incapace di
ascoltarlo.

Le ricerche mettono in evi-
denza una correlazione si-
gnificativa tra il grado di svi-
luppo linguistico nei bambi-
ni e il rapporto con la madre.

In particolare documenta-
to che i bambini di livello
linguistico elevato interagi-
scono comunemente con ma-
dri disponibili a mantenere
quella che viene definita una
specie di convergenza di at-
tenzione nell’interazione.

I bambini con basso livel-
lo di competenze linguisti-
che, per contro, hanno co-
munemente con la madre una
relazione asincrona a causa
dell eccessivo attivismo che
facilmente degenera nella di-
rettivit .

Dunque la coorientazione
visiva della madre e del bam-
bino sullo stesso oggetto, al-
la base dell apprendimento
del linguaggio, possibile
grazie a un adeguamento del-
| attenzione da parte della
madre verso gli oggetti di in-
teresse del bambino. Questo
tipo di relazione, possibile
grazie all empatia, tende a
mettere il bambino nel ruo-
lo di partner attivo nell inte-
razione, assecondandolo, ri-
spettando le sue proposte,
mostrandosi attenti e inte-
ressati ai suoi messaggi.

Si rivela paradossale, per
contro, | atteggiamento di
chi, dinanzi a un bambino si
attiva oltre misura moltipli-
cando il numero degli inter-
venti. L atteggiamento atti-
vistico di quanti si sostitui-
scono al bambino con | in-
tenzione di fargli recupera-
re un ritardo o uno svantag-
gio, produce, nella maggior
parte dei casi, degli effetti
paradossali. Infatti, non ri-
spettando tempi, ritmi, inte-
ressi del bambino, tale at-
teggiamento tende facilmente
a stancarlo, a distrarlo e, di
conseguenza, a passivizzar-
lo e a demotivarlo.

La comprensione dell at-
teggiamento iperprotettivo

Al fine di prevenire i rischi

legati all atteggiamento iper-
protettivo con bambini in dif-
ficolt , il primo passo ca-
pire cosa ¢ dietro e com-
prendere quali sono i dina-
mismi che alimentano tali ti-
pi di reazioni.

Una prima ipotesi di lavo-
ro, in grado di spiegare al-
cune delle reazioni su cui ci
siamo soffermati in prece-
denza, che alla base vi sia
un inadeguata o un insuffi-
ciente comprensione e infor-
mazione. Ad esempio, un ge-
nitore o un insegnante pu
avere una scarsa compren-
sione delle possibilit e dei
limiti che | handicap di un
bambino comporta e, di con-
seguenza, esagerare nel pren-
dersi cura, se ipotizza che il
bambino non sia in grado di
fare certe cose.

Un modello utile per com-
prendere cosa avviene nelle
interazioni inefficaci, quel-
lo fornito dall analisi tran-
sazionale. Esistono diversi
studi che documentano | u-
tilizzo dell approccio anali-
tico transazionale con sog-
getti che presentano delle dif-
ficolt . Tra gli studi pi in-
teressanti che riguardano le
esperienze in Ita-

struttiva, di alcuni tipi di re-
lazione. Il modello contem-
pla tre ruoli tipici: persecu-
tore, salvatore e vittima. Quan-
do una persona assume il ruo-
lo di salvatore si prodiga ol-
tre 11 dovuto, facendo una se-
rie di cose non richieste o
non necessarie. Egli agisce
per sistemare delle questio-
ni interne pi che esterne. 11
suo bisogno di aiutare nasce
dall esigenza di verificare
che va bene come persona,
che utile o che accettato
dagli altri che hanno bisogno
di lui. Egli agisce da una po-
sizione del tipo devo aiuta-
re gli altri, gli altri sono
dei poveretti , gli altri han-
no bisogno di me .

La posizione di vittima, in
secondo luogo, comple-
mentare a quella del salva-
tore ed un ruolo interpre-
tato da molti educandi o da
molti allievi, come si pu
evincere dal seguente dialo-
go tra un insegnante di so-
stegno e un bambino porta-
tore di handicap di terza ele-
mentare.

Insegnante: Giovanni,
adesso prova tu a colorare il
disegno della scheda .

lia, ricordiamo quel-
li di Bonacina e col-
laboratori (1991)
con soggetti con ti-
tardo mentale e
quelli di Gambic- [
chia (1991) su un
gruppo di soggetti
portatori di handi-
cap fisici. In que-
sto modello il
triangolo di Karp-
man (dal nome
dello studioso che
lo ha elaborato), o
triangolo dramma-
tico, serve a deno-
tare il senso dell i-
nefficacia, dell i-
nadeguatezza di-




Allievo: Piuttosto che ese-

guire il compito rimane zit-
to e immobile, poi comincia
a dimenarsi, ad agitarsi, ma
continua a non parlare e a
non far nulla.

Insegnante: Dai, su, tieni
il colore

Allievo: Comincia a pian-
gere.

Insegnante: Giovanni...Non
ti preoccupare...(lo bacia e
lo abbraccia)...Dai, non ¢
motivo di fare cos , vedrai
che imparerai (nel frattem-
po egli stesso esegue il com-
pito colorando il disegno).

Allievo: All improvviso
appare rilassato per avere evi-
tato | esperienza di mettersi
alla prova in un compito re-
lativamente nuovo come pu
essere quello di colorare un
disegno da solo.

Secondo il modello consi-
derato I’allievo agisce da una
posizione di vittima perch
svaluta le sue potenzialit , le

sue capacit e, indirettamente,
in questo caso attraverso il
pianto, chiede di essere sal-
vato e che 1 altro faccia le
cose al posto suo.

L interlocutore assume il
ruolo complementare di sal-
vatore perch si attiva per fa-
re il disegno al posto del-
I allievo e per consolare un
pianto ricattatorio (quest™ul-
timo serve al bambino per-
ch 1insegnante quasi si pen-
ta di avergli fatta questa pro-
posta e si senta in colpa per
averlo fatto soffrire).

La terza posizione del trian-
golo drammatico quella del
persecutore, tipica di chi nel-
le interazioni, sminuisce il
partner, lo svaluta, lo perse-
guita attaccandolo psicolo-
gicamente e, in certi casi, fi-
sicamente.

Osservazioni conclusive

La tentazione di lasciarsi
coinvolgere pi del dovuto
nelle interazioni con 1 bam-

bini portatori di handicap, in-
terpretando qualcuno dei ruo-
li sopra menzionati, non ri-
sparmia nessuno. Spesso i
genitori, e/o gli educatori, si
trovano in una specie di mor-
sa: da una parte vorrebbero
realisticamente evitare di esa-
gerare e di assumere atteg-
giamenti iperprotettivi, dal-
1 altra si sentono spesso in
colpa.

La nostra proposta non
quella di evitare di aiutare
gli altri, ma di farlo in modo
adeguato, efficace e soprat-
tutto pulito . Occorre in-
nanzi tutto che I aiuto sia ne-
cessario al bambino e che
non gli impedisca di fare co-
se che pu o che sa fare. @
importante evitare di fare al
posto del bambino. Occorre
inoltre che I aiuto sia puli-
to, cio autentico nelle in-
tenzioni di chi lo d : esso non
deve servire a soddisfare bi-
sogni diversi (ad esempio,
sentirsi utili, essere conside-

rati importanti dai familiari,
farsi accettare dagli altri), o
coprire il senso interno di
inadeguatezza o di impoten-
za dinanzi alle situazioni e
all handicap in particolare.
Assumere un atteggiamento
iperprotettivo, da salvatore,
da persecutore in alcuni ca-
si violento o distaccato aset-
tico, sono manifestazioni do-
vute a un modo di sentire di-
storto ed esagerato. Si tratta
dell esagerazione di una ten-
denza abituale che si pu rias-
sumere nella difficolt a sop-
portare che qualcuno soffra
o viva degli insuccessi do-
vuti a un affettivit dell uno
che risuona sull altro in mo-
do automatico ed esagerato.
Su questo ci proponiamo di
tornare nel prossimo inter-
vento.

Articolo tratto dal mensi-
le Handicap Risposte, feb-
braio 2001 (su autorizzazio-
ne di Oasi Editrice, Troina,
Enna)

informazione scientifica
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trattamento durera un anno, durante il quale le pazienti riceveranno, oltre alla prima visita, due controlli.
Esistono diverse segnalazioni nella letteratura scientifica sugli effetti positivi del farmaco nelle bambine rett;
in ogni caso il progetto rappresenta un’occasione per una valutazione omogenea delle bambine e un’oppor-
tunita di accrescere le conoscenze sulla malattia.
Il progetto é finanziato dalla Sigma-Tau, sara coordinato dal Prof. Michele Zappella e vedra impegnati cinque
centri, cui i genitori potranno rivolgersi per fare includere le proprie figlie nella ricerca. Questi i centri che vi

partecipano:

- BOLOGNA:
- CATANIA:

Dott.ssa Agata Fiumara;

- NAPOLI:
- SIENA:
- VIAREGGIO:

Istituto di Clinica Neurologica, Prof.ssa Paola Giovannardi Rossi;
Neuropsichiatria Infantile, Universita di Catania,

Clinica di Neuropsichiatria Infantile, Il Policlinico, Prof. Antonio Pascotto;
Reparto di Neuropsichiatria Infantile, Azienda Ospedaliera, Prof. Michele Zappella;
U.O. di Neuropsichiatria Infantile, Azienda USL 12 Versilia, Dott. Giorgio Pini.




Carissimi dell Associazio-
ne, dopo anni che vi conosco
ho deciso di scrivervi e di rac-
contare la storia di Samantha,
la mia bambina, sospetta Sin-
drome di Rett.

Oggi ha 13 anni, molto
bella e cara. @ nata con taglio
cesareo il 15 ottobre 1987,
apparentemente sana, senza
problemi, per gi da subito
10 mi ero allarmata. Quando
Samantha nata ero sveglia
per anestesia peridurale. L ho
vista subito: era cianotica in
volto, ha tardato a piangere e
aveva due giri di cordone om-
belicale attorno al collo. Mi
dissero che andava tutto be-
ne, che gli indici APGAR era-
no nella norma.

Samantha cresciuta nor-
malmente fino a 8, 9 mesi,
sempre per molto irritabile,
non dormiva di notte, fatica-
va a succhiare il biberon, si
agitava spesso. A 9-10 mesi
ha pronunciato qualche sil-
laba e intorno al primo anno
di et diceva mamma ,

pap , e tata, con cui chia-
mava mia sorella. Pettinava
persino la Barbie!

Dopo qualche mese tutto
cess ; smise di dire quelle po-
che parole, emanava soltan-
to suoni disarticolati, digri-
gnava i denti, non era pi in
grado di manipolare. Si sono
verificati momenti di autole-
sionismo, sintomi di autismo,
indifferenze verso tutto e tut-
ti, aggressivit . Ha iniziato a
camminare dopo i 14 mesi di
et , male, perch inciampa-
va dappertutto. @ iniziato il

LA STORIA
DI SAMANTHA

ZOMELLI ANTONIETTA

La gravidanza normale; un parto con qualche difficolta; lo
sviluppo apparentemente regolare; poi le prime avvisaglie.
Antonietta racconta in una lunga lettera al giornale, la sco-
perta della malattia, i viaggi, gli interrogativi, il bisogno di
comunicare con quanti vivono la stessa realta.

peregrinare ovunque, da mil-
le medici che fossero in gra-
do di dirci qualcosa, poich ci
eravamo resi conto del ritar-
do evidente dal punto di vista
psico-motorio della bambina.

Iniziavano le prime stereo-
tipie delle manine, sebbene
molto di rado. Vennero effet-
tuati diversi esami: tutti con
esito negativo. Nel frattempo
fu iscritta alla scuola materna
affiancata dall assistente del-
1 ASL. I disturbi comporta-
mentali, sociali, autistici pro-
seguivano, rendendo la nostra
vita un vero inferno, tanto che
i0 € mio marito fummo co-
stretti a separarci quando Sa-
mantha ha compiuto i 7 anni.

[...] Il movimento delle ma-
ni si era fatto pi frequente;
a 10-11 anni cominci a cam-
minare malamente, con una
lateropulsione sinistra spic-
cata, atrassia.

A 12-13 anni cominci a
migliorare il comportamen-
to, 1 sintomi di autismo sono
diminuiti; ora una ragazzi-
na affettuosa, comunica con
i suoi grandi occhi espressi-
vi, ama stare in mezzo alla
gente, bacia e abbraccia tut-
ti. Non parla, sebbene urli di
meno, tenta di comunicare
con la voce, emette strani sof-
fi dal naso.

[...] Ho conosciuto la vo-
stra associazione attraverso

ricerche compiute in internet.
@ solo da qualche anno che
conosco | esistenza della ma-
lattia. Lavorando di notte (so-
no infermiera), mi sono do-
cumentata moltissimo leg-
gendo e studiando molti li-
bri. @ stato cos che mi sono
imbattuta per la prima volta
nella Sindrome di Rett. Leg-
gendo le prime notizie co-
me se avessi avuto un intui-
zione precisa: cominciavo a
convincermi che
anche mia figlia
fosse affetta pro-
prio da quella stra-
na e poco cono-
sciuta malattia.
Leggendo e sfo-
gliando il vostro
giornale, i fascico-
li che ho ricevuto,
mi sembrava ogni
volta di ripercor-
rere la storia di mia
figlia con tutti i suoi
passaggi e le evo-
luzioni.

Da circa un anno sto cer-
cando di rendere possibile 1 e-
same molecolare presso un
centro di malattie rare della
zona. Presto spero di poterlo
fare. Ho sottoposto a diversi
medici neurologi del reparto
in cui lavoro le mie ipotesi,
ma non conoscono il distur-
bo. Soltanto uno mi ha dato
la conferma che si tratta pro-

prio di Sindrome di Rett. Spe-
ro di poter un giorno dare un
nome sicuro alla malattia di
mia figlia. Penso sia giusto
sapere, conoscere...poi chis-
s ...la ricerca sta facendo pas-
si da gigante, bene non di-
menticarlo!

Adesso il mio augurio pi
grande quello di conoscere
altre famiglie con bambine co-
me la mia Samantha con cui
scambiare informazioni, par-

SAMANTHA

lare di strategie comporta-
mentali; ritengo che tutti ne
abbiamo bisogno.

Io e Samantha vi salutiamo
con tanto affetto. Spero di ri-
sentirvi presto.

Zomelli Antonietta, via 4
novembre 13, 36030 Fara Vi-
centino (Vicenza) -
0445/397041



INCONTRO MONDIALEL
SULLA SINDROME DI RETT

Organizzato dai genetisti e
neurologi di Tokio e dalle due
Associazioni Rett del Giap-
pone, si svolto a Karuizawa,
Nagano, in Giappone, dal 24
al 27 luglio 2000, il Congres-
so Mondiale sulla Sindrome
di Rett. Presenti circa duecento
genitori giapponesi e non so-
lo; molti provenienti da altri
Paesi (Scandinavia, Francia,
Spagna, Olanda). Circa venti
1 gruppi di ricerca rappresen-
tati da studiosi: genetisti, neu-
rologi e specialisti provenienti
da tutto il mondo.

Per I Italia erano presenti
Laura Giunti e Maria Luisa
Giovannucci Uzielli di Fi-
renze e Maurizio D Esposi-
to di Napoli. Cogliamo I oc-
casione per ringraziare anco-
ra una volta 1 AIR che ha con-
tribuito in maniera sostan-
ziale alle spese, peraltro con-
sistenti, dei gruppi italiani
partecipanti.

11 gruppo di Firenze ha ri-
portato la pi ampia casisti-
ca italiana con 60 soggetti
diagnosticati e con un altis-
sima percentuale di mutazioni
(85%) sui casi esaminati. Si
tratta anche di una delle due-
tre casistiche omogenee pi
numerose tra quelle riporta-
te dai gruppi di tutto il mon-
do (attualmente sono circa
settanta le mutazioni indivi-
duate dal nostro gruppo in
soggetti italiani).

Per quanto riguarda il Con-

MAaRri4 Luis4a GiovanNucct UzIELLL, LAURA GIUNTI,
CENTRO DI GENETICA E MEDICINA MOLECOLARE-DIPARTIMENTO DI PEDIATRIA DELL UNIVERSIT, DI FIRENZE

Incontri, studi, ricerche: ancora noti-
zie dal Giappone. E quanto riportano
le ricercatrici del Centro di Genetica
e Medicina Molecolare dell’Univer-

sita di Firenze che insieme al CNR di

Napoli erano presenti all’ultimo con-

gresso mondiale della Sindrome di

Rett di Tokjo.

vegno di Karuizawa, le ses-
sioni di lavoro sono state in
parte comuni per i professio-
nisti e le famiglie: i programmi
erano in gran parte differen-
ziati, con un impronta didat-
tica importante per i genito-
ri delle pazienti Rett e per gli
operatori della fisioterapia e
riabilitazione. Molto apprez-
zato stato il programma
scientifico; si partecipato a
parte delle due riunioni de-
dicate alle famiglie per poter
capire lo spirito e i contenu-
ti di questo programma.

Vogliamo iniziare proprio
da qui, dal programma dedi-
cato alla famiglie.

L introduzione alla cono-
scenza della genetica e delle

sue leggi di trasmissione,
stata presentata alle famiglie
con una serie di argomenta-
zioni esemplificative: perso-
nalmente abbiamo trovato ac-
cettabile ma non ottimale que-
sta parte che avrebbe dovuto
essere pi chiara, semplice
ed essenziale.

I genitori sono intervenuti
spesso con domande interes-
santi, rivelando un abitudine
gi sperimentata, ovvero la
partecipazione regolare e si-
stematica alle riunioni pub-
bliche di grande respiro co-
me quella di questa occasio-
ne.

Il secondo incontro, dedi-

cato questa volta alle fami-
glie, era incentrato per buo-

M”unﬁ, Dott.ssa Monros,

annucci Uzielli

na parte alla conoscenza del-
la malattia nei suoi vari aspet-
ti clinici: moltissimi gli in-
terventi, gli interrogativi dei
genitori: le loro perplessit , i
loro dubbi, le speranze, sono
quelli dei genitori italiani che
spesso incontriamo nel no-
stro Centro. Al primo posto
la preoccupazione di fare tut-
to il possibile, di ricevere au-
to dai vari specialisti per po-
ter limitare al massimo il pro-
cesso involutivo della malat-
tia. I supporti della pubblica
assistenza giapponese, per
quanto si potuto cogliere,
sono ritenuti dai pi soddi-
sfacenti. @ stato apprezzato
| atteggiamento psicologico
di queste famiglie, la loro se-
rena accettazione della dia-
gnosi, probabilmente dovuta
alla cultura, alla filosofia di
vita di questo straordinario
popolo. Notevole stato | im-
pegno dei volontari, presen-
za numerosissma la loro al
Convegno, sia per partecipa-
re alle sessioni, sia per occu-
parsi delle tantissime pazienti
presenti a Karuizawa.

Molto intenso stato an-
che il nostro impegno nel pren-
dere nuovi contatti a conso-
lidare quelli gi esistenti, con
vari gruppi di studiosi pre-
senti. Aggiungiamo che ab-
biamo di nuovo incontrato
parte di questi studiosi, nel-
1 ottobre scorso, a Filadelfia.
Abbiamo fatto progetti di la-
voro comuni con 1 Australia,



gli USA con tre gruppi, I In-
ghilterra, 1 India, la Turchia,
il Giappone, la Svezia, la Rus-
sia (un giovane ricercatore di
Mosca sar con noi nei pros-
simi mesi, a Firenze, per im-
parare le tecniche di sequen-
za; lavoreremo sul DNA di
una ventina di pazienti rus-
se).

Ed ora alcuni dati sui con-
tenuti scientifici dei lavori
portati in Giappone dai di-
versi gruppi e sulla situazio-
ne attuale della ricerca.

I'lavori dei partecipanti, com-
presi quelli italiani di Firen-
ze, Napoli e anche di Siena,
sono in pubblicazione sulla ri-
vista Brain Development. A
Kuruizawa i gruppi che han-
no riportato risultati sull ana-
lisi molecolare per la Sindro-
me di Rett erano una decina:
si trattava in gran parte di ana-
lisi di sequenza, ma anche
screening con un altra meto-
dica precedente | analisi di se-
quenza denominata HPLC al-
la ricerca delle mutazioni del
gene MeCP2. I risultati delle
ricerche condotte su pazienti
di popolazioni diverse, con-
fermano che la mutazione del
gene in questione rilevabile
solo nel 55-85% (a seconda
della singola casistica) delle
pazienti analizzate, sia con la
forma clinica cosiddetta clas-
sica che con forme definibili
varianti.

Sono stati riportati anche
alcuni casi di pazienti maschi,
1 aggiunta a quelli gi cono-
sciuti in USA. A Siena, di re-
cente, anche il gruppo Ra-
nieri-Zappella ha individua-
to due soggetti maschi con
Sindrome di Rett.

La scuola svedese, con

e il tipo e la localizzazione
della mutazione sul gene
MeCP2 (genotipo). Proprio
a questo proposito, sulla ba-
se dell ampia casistica ita-
liana da noi studiata, abbia-
mo portato e discusso con gli
altri ricercatori molti dati del-
la nostra esperienza. Alcuni
dati importanti: i segni neu-
rologici, se ricercati con mol-
ta attenzione, SOno spesso pre-
senti nelle piccole pazienti
gi al secondo-terzo mese di
vita sia nelle forme classiche
che varianti. Possiamo anche
affermare che una data mu-
tazione del gene MeCP2 pre-
sente in pi soggetti pu ac-
compagnarsi ad espressivit
e decorso clinico molto di-
versi. Stiamo ora sviluppan-
do una serie di dati ampi e
documentati che ci permet-
ter di portare elementi im-
portanti sulla correlazione ge-
notipo-fenotipo. La correla-
zione genotipo-fenotipo sta-
ta ampiamente discussa da-
gli studiosi presenti: questo
un punto molto importante
perch pu offrire elementi
guida anche nelle nostre ri-
cerche di laboratorio.

I colleghi scandinavi han-
no riportato esperienze ormai
consolidate di Centri di Ri-
covero diurni sia per pazien-
ti Rettin et infantile che per
adulti. Un progetto interes-
sante sui centri di assistenza
e riabilitazione stato pre-
sentato da un membro del-
1 associazione Rett francese;

AV e A o

scrisse un giorno qualcuno.

Un anniversario speciale

auspichiamo che anche AIR
possa prendere contatti con
| associazione francese.

Un accenno alle terapie far-
macologiche e mediche an-
che se non si tratta di argo-
menti a noi familiari. Alcune
conclusioni: le terapie far-
macologiche, soprattutto per
quel che riguarda gli psico-
farmaci di diverso tipo, non
sono molto diffuse in altri
Paesi. La rappresentante del-
le famiglie olandesi, una gio-
vane mamma molto prepara-
ta, ha sottolineato che si de-
ve contare moltissimo sulla
vita in famiglia dei soggetti
Rett con un impegno costan-
te, misurato, non stressante,
che d grandi frutti .

...E 1n Italia?

La ricerca sul gene MeCP2
continua anche nei laborato-
ri italiani, con molto impe-
gno. Per quanto riguarda il
gruppo di Firenze a cui fac-
ciamo capo, tre sono i filoni
di ricerca: completamento
dell analisi di sequenza, con
particolare riguardo alle re-
gioni UTR in 5 e 3, analisi
degli SNPs nei soggetti clas-
sici e con varianti risultati ne-
gativi per la mutazione della
regione codificante. Studio
della proteina. Completamento
dell analisi di sequenza nel-
le pazienti ancora da analiz-
zare, in continuo flusso, pro-
venienti dall Italia e da altri
Paesi. Infine, analisi del ge-
ne MeCP2 in soggetti con pa-

E cosi hanno fatto Luigi Dell’Oro e

tologie correlabili in qualche
modo alla Sindrome di Rett,
a patologie diverse, maschi e
femmine.

Molto, troppo, rimane an-
cora da chiarire sul meccani-
smo che fa in modo che la
malattia interessi maggior-
mente le femmine; molto an-
cora si deve comprendere sul
ruolo esatto del gene MeCP2
per i molti aspetti di questa
patologia. Non si esclude che
altri geni potrebbero essere
implicati,, con azione indi-
pendente o correlata a quel-
la del gene MeCP2. Ci sono
molti gruppi nel mondo che
lavorano su questo filone di
ricerca.

Ai genitori vorremmo, di
nuovo, inviare un messaggio
di speranza e anche un inco-
raggiamento a valorizzare al
massimo le potenzialit pre-
senti nelle loro figlie, rispet-
tandone | indole, le peculia-
rit caratteriali. Raccoman-
diamo, infine, di cercare e tro-
vare una collaborazione otti-
male con tutti quegli opera-
tori che possono dare un rea-
le contributo alla limitazione
delle conseguenze cliniche
della mutazione del gene
MeCP2: il pediatra e il neu-
rologo, lo psicologo...Tutti
possiamo e dobbiamo fare
qualcosa di utile in supporto
alla famiglia che deve man-
tenere il ruolo-guida ma che
deve comunque essere aiuta-
ta in questa sua funzione co-
s importante e gravosa.

Pierina Castagna. Si sposarono il 13 gennaio 1951 e lo stes-
so giorno di quest’anno hanno felicemente festaggiato il
loro stare insieme da cinquant’anni.

Agli auguri vogliamo aggiungere un ringraziamento speciale.
Amici e parenti, infatti, hanno deciso di devolvere la som-
ma tradizionalmente destinata a regali e bomboniere, alla
nostra associazione per sostenere la ricerca sulla Sindrome
di Rett.

Ancora auguri!

Bengt Hagberg ha ripreso in
considerazione il quadro cli-
nico della malattia per cer-
care elementi utili alla dia-
gnosi anche ad operatori at-
tivi in discipline diverse e per
una correlazione tra le carat-
teristiche cliniche (fenotipo)




Siena, 31 marzo 2001 :

gli associati si riuniscono

Il giorno 31 marzo 2001 alle ore 15 si riunisce presso I’'Hotel Accademy |'assemblea annuale AIR per di-
scutere il seguente ordine del giorno:

1. Relazione del presidente sull’attivita AIR;
2. Esame ed approvazione bilancio consuntivo 2000 e preventivo 2001;
3. Formazione di gruppi di lavoro per I'attivita associativa 2001;

4. lllustrazione e organizzazione del progetto della dottoressa Alessandra Orsi “Corsi di formazione e coun-
selling per insegnanti, terapisti di bambine e ragazze con Sindrome di Rett” recentemente approvato;

5. Varie ed eventuali.

Il presidente De Marchi saluta i presenti e in particolare la Signora Rosanna Bignaghi del Comitato Telethon
. La parola viene subito data al dottor Hayek che illustra le proprieta di un nuovo farmaco in via di speri-
mentazione. Chi volesse aderire a tale sperimentazione dovra sottoporre la bambina ad un elettrocardio-
gramma da ripetere ogni sei mesi, per verificare I'efficacia di tale farmaco. La casa farmaceutica assicura la
somministrazione gratuita per due anni.

Interviene poi la dottoressa Orsi per illustrare il programma che consiste nella organizzazione di corsi a li-
vello regionale destinato alle insegnanti e ai terapisti. Si vuole dare cosi la possibilita agli insegnanti di po-
ter accedere a questo corso di comunicazione rimanendo nella propria residenza. La dottoressa sara a di-
sposizione ogni mercoledi dalle ore 14 alle ore 15. | numeri sono i seguenti: reparto: 0577-586543; fax:0577-
586150.

La presidente passa poi a delineare brevemente I’attivita dell’AIR nell’anno 2000 e le decisioni prese dal
Consiglio Direttivo riunitosi il 14 gennaio 2001 a Milano: finanziamento del Convegno di Siena; nomine
della Commissione scientifica; modifica del logo dell'Associazione; approvazione progetto dottoressa Or-
si; approvazione della borsa di studio dell dottor Nicolao della durata di un anno; (viene modificata la pro-
cedura di assegnazione: per agevolazioni fiscali il finanziamento verra destinato direttamente all’Univer-
sita di Padova a cui fa capo il dottor Nicolao); novita del nostro notiziario.

Il presidente procede poi alla lettura dello statuto della RSE (European Rett Syndrom, ndr.) L’intento é quel-
lo di far aderire all’Associazione europea il maggior numero di Paesi. Giovanni Bonomi ritiene che il co-
mitato direttivo della RSE dovrebbe essere formato dai rappresentanti di tutti i paesi e non solo da un mi-
nimo di tre (come prevede lo statuto attuale). Il presidente De Marchi insiste sull’opportunita di associar-
si a livello europeo e prosegue spiegando che in Svezia esiste un centro all’avanguardia sulla malattia. Fi-
no a questo momento i finanziamenti sono stati erogati dallo stato svedese, sebbene ora non sia piu in gra-
do di sostenerli; il centro, quindi, dovra chiudere. Uno degli scopi della RSE é appunto quello di interve-
nire affinché il centro prosegua la sua attivita.

Sara tradotto in italiano il libro Manuale della Sindrome di Rett edito dall'IRSA. Abbiamo ricevuto la spon-
sorizzazione di L. 5.000.000 da UniCredito. Un grazie a chi ha reso possibile il sostegno finanziario.

Il signor Venticinque passa poi alla lettura del bilancio consuntivo del 2000, approvato all’unanimita.
Il punto tre dell’ordine del giorno non viene trattato per mancanza di tempo.
La seduta é tolta alle ore 18.30.

Segretaria: Donatella Ciarlini.



(Su gentile concessione
dell Associazione
Nazionale Rett

della Spagna che ha
realizzato la guida

e ha permesso la
traduzione in italiano)

Armonizzare gli
interventi tera-
peutici che la
bambina riceve
con una serie di
attivita che i ge-
nitori possono
compiere ogni
giorno anche
per rendere piu
agile l'attivita
degli specialisti.
Questo I'obietti-
vo di una guida
facile e completa
per alleviare

i sintomi e
ritardare

la comparsa di
prevedibili
complicazioni
nelle bambine
affette da
Sindrome di
Rett.

GUIDA PER GENITORI

TRADUZIONE A CURA DI MARIAN OSEF

Dorr. VICENTE GARCIA AYMERICH, PRIMARIO SEZIONE RIABILITAZIONE INFANTILE OSPEDALE
UNIVERSITARIO "LA FE". VALENCIA*

PRIMA PARTE

Introduzione

Questo capitolo ha lo sco-
po di aiutare tua figlia o qual-
siasi persona affetta da Sin-
drome di Rett. Il program-
ma terapeutico di queste pa-
zienti deve essere sempre
stabilito da uno specialista
0 quipe ospedaliera, ma
sar molto pi facile met-
terlo in pratica se conosci i
problemi da trattare ed il per-
ch del trattamento. Per que-
sto, la finalit di questa in-
troduzione di aiutarti a ca-
pire e rafforzare 1’informa-
zione che hai ricevuto dai
medici.

Cosa succede all’appara-
to motorio e alle sue fun-
zioni nella Sindrome di Rett?

Nella Sindrome di Rett
(SR), in un determinato mo-
mento dello sviluppo, la bam-
bina smette di acquisire le
funzioni proprie di una bam-
bina della sua et , inizian-
do con un rallentamento e
poi con una regressione sia
nel linguaggio che nella ca-
pacit di spostamento.

Se riuscita a camminare
0 si sposta soltanto strisciando,
pu fermarsi a questa forma
di spostamento oppure re-
gredire progressivamente,
fino a perdere completamente
la capacit di muoversi.

La manipolazione perde

la sua funzione intenziona-
le, trasformandosi in movi-
menti inutili (stereotipie).

Il tono muscolare (lo sta-
to di tensione muscolare a
riposo) pu variare: certi mu-
scoli aumentano di tono, e
compare la spasticit , men-
tre altri perdono il tono per
mancanza di utilizzo. La di-
stribuzione di queste altera-
zioni nei gruppi muscolari

anarchica, il che porter
ad anomalie di posizione
indesiderate, come la limi-
tazione dei movimenti nel-
le articolazioni di alcune par-
ti del corpo.

Per lo stesso motivo, in-
sieme all’alterazione del con-
trollo neurologico genera-
le, certe funzioni si altera-
no. Con esercizi fisici pos-
siamo migliorare la respira-
zione, la digestione e la cir-
colazione sanguigna.

L’alterazione muscolare
la sua diretta conseguenza,
la posizione, a lungo anda-
re causa deformit schele-
triche, tra le quali le pi
preoccupanti sono quelle che
interessano la colonna ver-
tebrale e i piedi.

L’obbiettivo di questa gui-
da completare gli inter-
venti terapeutici che la bam-
bina riceve con una serie di
attivit che i1 genitori pos-
sono compiere ogni giorno
anche per rendere pi agile

I’attivit degli specialisti,
uniti dal comune interesse
di alleviare i sintomi e ri-
tardare la comparsa di pre-
vedibili complicazioni.
Qui ci riferiamo essen-
zialmente a funzioni che pos-
sono migliorare con la fi-
sioterapia, le regole e gli eser-
cizi indicati sono facili da
eseguire a casa e non hanno
bisogno di apparecchiature
n conoscenze particolari
ma, proprio per questo, non
sostituiscono in nessun mo-
do le terapie specialistiche.

Lo sviluppo funzionale

Nella bambina Rett, i sin-
tomi cominciano quasi sem-
pre nel momento in cui do-
vrebbe iniziare a cammina-
re indipendentemente. Per
questo alcune di loro per-
dono questa capacit , se 1’a-
vevano acquisita, altre non
riescono neppure a spostar-
si strisciando ed altre avran-
no difficolt a riuscirci.

Le mani che afferravano
e rilasciavano e le dita che
indicavano, perdono 1’in-
tenzionalit e limitano i pro-
pri movimenti a gesti inuti-
li (stereotipie), quasi sem-
pre indirizzati verso la linea
mediana del corpo.

Il tronco pu perdere sta-
bilit in posizione seduta, e
nell’insieme diminuisce la
mobilit spontanea che in




altri bambini costituir la
basse dell’apprendimento
delle abilit motorie.

Gli arti superiori

Perdendo I’abilita di ma-
nipolazione, le braccia ten-
dono ad avvicinarsi al cor-
po ed i gomiti i polsi e le di-
ta si flettono. In alcuni casi
possono presentarsi defor-
mazioni difficili da correg-
gere, che vanno prevenute
stimolando altri movimen-
ti funzionali con 1’obbietti-
vo di evitare i movimenti ri-
petitivi.

1l Tronco

Sia che rimanga seduta sia
che camminti, il tronco ha un
dondolio, inclinandosi a de-
stra e a sinistra, provocando
lungo andare deviazioni la-
terali della colonna verte-
brale (scoliosi).La mancan-
za generalizzata del tono mu-
scolare, porta ad una posi-
zione in flessione del tron-
co che provoca I’incurvatu-
ra anteriore (cifosi) -anche
se ci non accade sempre-.

Gli arti Inferiori

Quando cammina tende a
flettere anche e ginocchia,
se ritarda a farlo, si posso-
no presentare deformit leg-
gere nelle anche. Le defor-
mit dei piedi dovute alle
alterazioni muscolari ed a
difetti circolatori sono fre-
quenti sia nelle bambine che
camminano che in quelle
che non lo fanno.

Funzioni Corporee Auto-
matiche

Le alterazioni respiratorie
e della deglutizione portano
spesso ad aumentare le se-
crezioni, con difficolt d’e-
spulsione dovuta alla mobi-
lit aritmica (ritenzione e de-
tenzione a intervalli della re-

spirazione, accelerazione del-
la stessa), e a volte I’incapa-
cit di tossire ed espettora-
re. Se ¢’ scarsa mobilit re-
spiratoria e le secrezioni so-
no ritenute, i polmoni di-
ventano terreno fertile per
infezioni respiratorie.

La digestione lenta e que-
sto rende probabile -e fre-
quente- la stitichezza.

Ugualmente, la circolazio-
ne venosa nelle gambe len-
ta e la regolazione dei capil-
lari di piedi e mani altera-
ta, il che spiega la freddezza
¢ i cambiamenti di colore.

Cosa si pu fare?

Sappiamo che i sintomi
sono progressivi, ma nello
stesso modo in cui la ricer-
ca ha recentemente trovato
la causa della malattia, pos-
sibile che un giorno si tro-
vi la cura atta ad arrestare o
variare I’evoluzione. D’altra
parte, provato che il trat-
tamento rinvia la regressio-
ne porta sempre a una mi-
gliore "qualit di vita" in un
progetto di maturit e in-
vecchiamento sempre pi
lungo. Per questo, bisogna
cercare di ritardare la com-
parsa di deformit , cosi co-
me alleviare le alterazioni
funzionali mantenendo i mu-
scoli flessibili e forti, e le
ossa ben allineate il pi a
lungo possibile.

FISIOTERAPIA

La Fisioterapia consiste nel
trattamento di una malattia
tramite esercizi fisici. I suoi
principali obbiettivi sono:
-Mantenimento delle fun-

zioni.

-Mantenimento della postura.
-Aiutare le funzioni organi-
che rallentate.

-Evitare o ritardare le defor-

mit scheletriche.

Per eseguire un trattamento
di fisioterapia corretto ne-
cessario 1’aiuto, I’intervento,
I’appoggio e I’opinione de-
gli specialisti. Ma, ci sono
molte cose che possono es-
sere fatte in casa: esercizi
semplici, correggere posi-
zioni e tutto ci che lega-
to alle funzioni fisiologiche.

Per ottenere 1 migliori ri-
sultati necessario fare gli
esercizi con regolarit inte-
grandoli nella vita normale
della bambina, approfittan-
do di situazioni di gioco o
casalinghe come il bagno e
1 pasti.

Di seguito, descriviamo
semplici esercizi che i fa-
miliari o le persone che li
aiutano possono eseguire in
casa, cercando di mantene-
re la continuit e adattan-
dosi ai tempi e alla recetti-
vit della bambina. @ im-
portante non sovraccarica-
re la famiglia di responsa-
bilit ma sempre oppor-
tuno affidarsi a medici e te-
rapisti esperti per gli eser-
cizi, sempre che lo si riten-
ga necessario.

ESERCIZI DI STIMO-
LAZIONE DELLA SEN-
SIBILIT, E DEI SENSI

Il modo di percepire gli
stimoli provenienti dal mon-
do che ci circonda diver-
so nelle bambine con SR.
Possono percepire qualsia-
si suono, cambiamento di
colore o sconosciuto al tat-
to, come un’aggressione.
Questa difficolt a capire il
mondo circostante, si ag-
grava con la difficolt di ca-
pire il proprio corpo nello
spazio e gli arti rispetto al
tronco ed alla testa.

Sono state studiate tera-

pie di "integrazione senso-
riale" specifiche per alle-
viare questa situazione e in
esse sono contenuti eserci-
zi facili da realizzare a ca-
sa all’interno delle attivit
giornaliere (gioco, bagno,
igiene, alimentazione). Que-
sti esercizi, si possono rea-
lizzare in maniera sistema-
tica e progressiva oppure in
maniera informale all’inter-
no di queste attivit .

L’obbiettivo imparare a
discernere gli stimoli buo-
ni da quelli cattivi all’inter-
no di un processo generale
di apprendimento. All’ini-
zio la bambina avr diffi-
colt a integrare la perce-
zione di uno stimolo con
un’altro, proveniente dallo
stesso oggetto. Per esem-
pio:la visione, il suono e il
tatto di un sonaglio. Solo I’i-
dentificazione delle tre qua-
lit ed in seguito la somma
delle stesse permette di co-
noscere 1’oggetto e il suo
uso. Quando la bambina per-
cepisce qualcosa di nuovo,
che non conosce, pu pren-
derlo come un’aggressione,
(per esempio, davanti a una
riga sul pavimento pu fer-
marsi) il nostro compito e
di farle conoscere le cose e
le situazioni in modo che le
diventino familiari.

Con il proprio corpo le
succede qualcosa di simile.
Chiunque di noi pu sape-
re e dire ad occhi chiusi qual’
la posizione di una delle no-
stre mani rispetto al corpo.
@ cos perch abbiamo dei
"recettori " posizionati nei
muscoli, nelle articolazioni
e nella pelle. Anche la bam-
bina li ha, ma non in gra-
do di capire ed elaborare
I’informazione che i recet-
tori le comunicano ed ha bi-



sogno che glielo si insegni
costantemente.=(continua
pratica)

Di seguito, sviluppiamo
alcuni degli esercizi gi spie-
gati nel capitolo 5... relativi
a situazioni di riposo o di
stimolo. Come regola biso-
gna ricordare che, a volte,
usare due sensi contempo-
raneamente pu supporre un
carico eccessivo, per questo
gli esercizi devono essere
applicati separatamente con
pause tra di loro cominciando
da quelli per lei pi diver-
tenti concludendo con quel-
li che le piacciono meno.

1l bagno

L’ora del bagno pu di-
ventare il momento perfet-
to, con esercizi semplici, per
intensificare gli stimoli sen-
soriali sia in grado che in
qualit . L’atmosfera di ri-
lassamento e gioco contri-
buisce a facilitare il rappor-
to con la bambina.

La temperatura della stan-
za da bagno deve essere di
due gradi superiore a quel-
la che desidereresti (tra 28...
e 30...) e quella del’acqua vi-
cina ai 40. . ., cercando di man-
tenerla costante.

Per passare da una situa-
zione a un’altra (cena, gio-
co) si consiglia di rilassare
la bambina abbraciandola
fortemente e cullandola avan-
ti e indietro. Possiamo se-
derla in grembo oppure da-
vanti a noi, abracciandola e
avvolgendola dal dietro di-
luendo ’azione trai3ei5
minuti. Sar pi rilassata se
la si spinge a fissare lo sguar-
do su un oggetto luccican-
te situato di fronte (lo spec-
chio o la luce del bagno) e
se con I’ausilio di qualcosa
che aumenti la sensazione

di peso esterno: coperta o
gilet imbottito (di pesi).

Successivamente, a ripo-
so su un tavolo sicuro, con-
sigliabile farle dei dolci mas-
saggi cominciando dai pie-
di o dalle mani, salendo dol-
cemente fino alle spalle o
alle anche. Bisogna usare
degli oli o creme di consi-
stenze diverse, € non di-
mentichiamo d’includere nel
massaggio il torso e la schie-
na. Bisogna fare una legge-
ra pressione sulla pelle del-
la bambina, mentre gli oli
facilitano lo scivolare delle
nostre mani. Possiamo trat-
tenerci in questo gioco te-
rapeutico trai 10 e i 15 mi-
nuti.

Adesso ci concentreremo
sugli obbiettivi igienici del
bagno. Dentro ’acqua e in
una posizione sicura, gli sfre-
gheremmo le braccia e le
gambe (anche il tronco),ini-
ziando dalla parte pi lon-
tana fino a quella a noi pi
vicina, con spugne (natura-
li, sintetiche), stracci mor-
bidi oppure ruvidi. Pu an-
che variare il tessuto degli
asciugamani che useremmo
per asciugarla.

Questo bagno terapeutico
pu finire asciugandola con
un telo di spugna pesante,
che poi pu essere sostitui-
to da una coperta per far s
che la bambina abbia un sen-
so di pressione totale.

Il Sonno

Abitualmente, il bagno
precede il sonno notturno,
e portato a termine nel mo-
do anteriormente spiegato
pu essere un buon metodo
per indurre al sonno. Se no-
nostante tutto non si addor-
menta, ricorda che, le me-
lodie semplici in toni bassi

e I’uso di colori nastello nel-
lastivzi ¢, :at  aulra
da letto cosi come le luci te-
nui, aiutano il sonno. Tutte
le manovre di rilassamento
collegate con il bagno pos-
sono essere ripetute nel con-
testo del sonno, sostituendo
le pressioni con le carezze
estese a tutto il corpo.

1 pasti

Possiamo rinforzare ’ap-
prendimento dell’uso delle
posate e dei bicchieri usan-
do quelli che richiamino di
pi la sua attenzione. Per
esempio, in plastica, rossa
o gialla. Si pu anche man-
tenere il ritmo di manipola-
zione o ingestione con can-
zoni lente, semplici e orec-
chiabili, di ritmo frastaglia-
to che sottolineino la fun-
zione che ci interessa enfa-
tizzare: la deglutizione, il
fatto di tagliare con il col-
tello, ecc.

@ preferibile che, almeno
all’inizio, il pranzo sia un
momento di intimit caren-
te di stimoli che distragga-
no la sua attenzione, facili-
tando cos la concentrazio-
ne negli insegnamenti. Que-
sto non esclude i pranzi fa-
miliari, che possono essere
pi divertenti per lei e che
possono essere lasciati per
il fine settimana.

1l Gioco

Le bambine Rett giocano,
ma non bisogna dimentica-
re che passano gran parte
della giornata ricevendo in-
segnamenti programmati.
Nonostante questo in qual-
che momento devono go-
dere del privilegio dell’ozio,
della noia e del dolce far
niente. Pertanto, le propo-
ste che faremo contempla-
no queste permesse:

Possiamo accettare 1m tem-
ro'ma‘e cdi S0 a 1k te, ma-
gari la noia la cosa che la
rilassa dipi. Ma, sappiamo
che dopo il riposo, magari le
manca |’iniziativa per rico-
minciare. Pertanto dopo aver-
le concesso del tempo per's ,
bisogna spronarla.

@ meglio che sia lei a sce-
gliere il tipo di gioco piut-
tosto che costringerla. Per
questo bisogna avere varie
opzioni e offrirgliele per far
si che eserciti la sua capa-
cit di scelta.

Bisogna fare un pausa ogni
volta che si cambia gioco,
e non cambiare o distrarre
il corso di qualsiasi gioco
finch la bambina non da
segni di noia.

Una parte dei giochi de-
ve avere come scopo 1’alle-
namento dell’equilibrio po-
sturale e siccome la sua ap-
plicazione implica una cer-
ta rudezza, devono essere
fatti solo alle bambine gran-
dicelle o con un certo gra-
do di resistenza fisica. Se li
facciamo alle bambine pic-
cole, I’applicazione deve es-
sere dolce e progressiva.

-Appenderla testa in gi

-Sdraiata, farla girare su se
stessa. Ad esempio all’in-
terno di un cilindro vuoto.

-Farla dondolare su una al-
talena o, seduta sopra, la-
sciarla andare dopo avere
intrecciato le due corde al
massimo (facendo girare
il seggiolino).

-Farla dondolare su di un
dondolo o una culla.

-Farla saltare su un lettino
elastico.

-Farla scendere rampe o scale.
-Farla stare in piedi e in equi-
librio su tacchi o sgabelli




ogni volta pi stretti e al-
ti (senso comune € pru-
denza permettendo).

-In generale attivit che im-
plichino movimenti rapidi
e scossoni che comporti-
no cambiamenti di dire-
zione.

Altra serie sar orientata
ad allenare la coordinazio-
ne oculo-manuale e facili-
tare la discriminazione sen-
soriale. Consister nel arri-
vare fino ad oggetti con qua-
lit contrastanti:

-Freddo-Caldo.
-Liscio-Ruvido.
-Oggetti semplici con con-

torni arrotondati-irregola-
ri con bordi angolati.

-Melodie dolci-musiche al-
te con ritmi rapidi.

-Disegni di nero su bianco
0 viceversa-immagini con
pochi contrasti.

-Fotografie familiari.

-Tutti gli odori e alcuni sa-
pori.

ESERCIZI PASSIVI

Una tecnica semplice per
stirare 1 muscoli tesi e/0 ac-
corciati e per mantenere la
mobilit delle articolazioni
in tutta la sua ampiezza, con-
siste nel muovere le artico-
lazioni lentamente fino ad
ottenere la sua massima
estensione, mantenendo la
posizione per 30 secondi.
L’obbiettivo ritardare le
deformit prevedibili data
la tendenza alla flessione
delle bambine Rett.

La bambina deve essere
rilassata, in modo che non
ci sia resistenza all’eserci-
zi0. Se 1l movimento si fa
troppo velocemente, pos-
sibile che la bambina offra
resistenza o si spaventi. L’e-
sercizio di stiramento non

deve arrivare a causare do-
lore, anche se causer una
sensazione di tensione leg-
gera € sostenuta.

Se osservate con cura le
istruzioni e 1’esercizio si fa
in modo fermo ma non ag-
gressivo, n ’articolazione
n il muscolo subiranno dan-
ni. Bisogna essere costanti
per evitare che si sviluppi-
no contrazioni, che cause-
rebbero disturbi peggiori di
quelli causati dagli eserci-
zi. Per questo importante,
a beneficio della bambina,
la continuit , tenendo con-
to che, in queste situazioni,
la fermezza e I’affetto sono
essenziali.

Anche se non importa I’o-
ra in cui si fanno gli eserci-
Zi e necessaria una routine
per non dimenticarsene. |
movimenti vanno fatti ogni
giorno, ed una buona idea
farli dopo un bagno caldo
perch il momento in cui
la bambina pi rilassata.
Anche se alcune bambine
all’inizio protestano un po’,
una volta stabilita la routi-
ne, prendono confidenza e
smettono di protestare.

Le caviglie

La bambina deve essere
sdraiata sulla schiena e ri-
lassata. La persona che fa
gli esercizi deve mettersi ac-
canto.

Posizionare una mano sul-
la pianta del piede, con le
ditta indirizzate verso il tal-
lone, tenerlo stretto (senza
fare male) tra il pollice e le
altre ditta. Intanto, con I’al-
tra mano, mantenere il gi-
nocchio steso.

Poi, dolcemente ma fer-
mamente, spingere il piede
fino ad ottenere un angolo
retto (90...) o il pi vicino

possibile, ma senza lascia-
re che si pieghi il ginocchio.
Quando si trovi resistenza
o tensione, mantenere la pres-
sione per qualche secondo
e poi, gradatamente, au-
mentare la spinta sul piede
fino a guadagnare qualche
grado in pi, mantenendo
questa nuova posizione per
circa 30 secondi.(Fig.1)
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Fig 1

L’esercizio deve essere ri-
petuto almeno 20 volte per
ogni piede. Accertarsi che
quando lo si fa, sia tutto il
piede a muoversi e non sol-
tanto le ditta o il collo del
piede.

Le Ginocchia

Generalmente, in queste
articolazioni si sviluppano
soltanto contrazioni legge-
re prima che la bambina ar-
rivi alla sedia a rotelle. No-
nostante c¢i, importante
evitarle, dato che la sua com-
parsa gli render difficile
camminare.

Per stirare le ginocchia, la
bambina deve essere nella
estesa posizione degli eser-
cizi alle caviglie. Una ma-
no prende fermamente il tal-
lone, come nel esercizio pre-
cedente, ma I’altra mano eser-
cita una pressione sulla co-
scia, giusto sopra il ginoc-
chio (fig 2).

Si muove il piede come
nell’esercizio precedente ver-
so I’alto, alzando il tallone
per riuscire a stirare il gi-
nocchio. Questo esercizio

Fig?2

va fatto 20 volte per ogni gi-
nocchio.

Un’altro modo di stirare
le ginocchia cambiando la
posizione della bambina, va-
le a dire pancia in gi , met-
terle un cuscino sotto la co-
scia (non sotto al ginocchio).
Questo permetter al peso
dell’estremit inferiore e del
piede, di stirare 1’articola-
zione del ginocchio. E an-
cora pi facile se la bambi-
na sdraiata su un letto o
lettino a pancia in gi con i
piedi penzoloni fuori di es-
so. (Fig.3)

Fig 3

Questa posizione , spes-
so, pi facile da mantenere
se labambina distratta con
uno dei suoi giochi preferi-
ti o dalla televisione.

Le anche

L’articolazione dell’anca

controllata da alcuni dei
maggiori muscoli del cor-
po. I due gruppi muscolari
con pi tendenza a soffrire
contrazioni sono quelli che
sollevano e flettono le co-
sce e quelli che muovono
I’anca lateralmente. Ci sono
tre modi per stirare i mu-
scoli flessori dell’anca (que-
sti esercizi devono essere ri-



petuti almeno 10 volte per
ogni lato)

a)Sdraiare la bambina di
lato con le gambe dritte. La
persona che fa I’esercizio
deve posizionarsi dietro.
Mettere una mano sull’o0sso
dell’anca per tenerla ferma
e far scivolare I’altra mano
fino al bordo della coscia
della stessa gamba. Portare
allora la gamba indietro, ver-
so dis, in modo che I’anca
si tiri. (Fig.4).

Fig4

Se scegliete questo meto-
do dovete assicurarvi che il
bacino sia fermo. Potete ap-
poggiare il ginocchio con-
tro la parte pi bassa della
schiena della bambina, di
modo che la vostra coscia
faccia da cuscino alla bam-
bina. Poi ripetete lo stira-
mento sull’altro lato.

b)La bambina sar sdraia-
ta a pancia in gi . Appog-
giate una mano fermamen-
te sopra i glutei e fate sci-
volare I’altra sotto la coscia
vicino al ginocchio, poi al-
zatele la coscia verso 1’alto
tenendo tutta la gamba in
estensione. Ripetete dall’al-
tro lato. (Fig 5.)

c)La bambina sar sdraia-
ta a pancia in su. La gamba
opposta (quella che non sar
stirata) va piegata verso il
petto e mantenuta contro es-
so fermamente. Se possibi-
le, la stessa bambina da so-
la deve tenerla cos . Mette-
re la mano sulla coscia, giu-
sto sopra il ginocchio della
gamba che si vuole stirare,
e spingere verso il basso. Ri-
petere con I’altra gamba.

Alcuni muscoli dell’anca,
che uniscono la parte infe-
riore della schiena con le
gambe, aiutano a controlla-
re I’angolo del bacino e pos-
sono intaccare la curvatura
della colonna vertebrale. La
tensione di questi muscoli
pu essere notata se la bam-
bina camminando gira la
gamba verso ’interno. Si
pu osservare anche quan-
do in piedi se si appoggia
dipi suuna gamba piutto-
sto che sull’altra.

Per stirare questi musco-
li (Fig.6), la paziente deve
essere sdraiata a pancia in
su e la persona che esegue
I’esercizio, deve essere da-
vanti ai suoi piedi, legger-
mente verso un lato. Si al-
za la gamba che non sar sti-
rata, per evitare che ostaco-
li i movimenti mentre 1’al-
tra si porta da sotto la pri-
ma verso la linea media del
corpo. Mantenere dritto il
ginocchio. Gli esercizi va-
no ripetuti 10 volte per ogni
gamba.

Gomiti, polsi e dita

Durante i primi stadi del-
la SR, raro che queste ar-
ticolazioni presentino dei
problemi nonostante la ten-
denza alla flessione secon-
daria ed ai movimenti ste-
reotipati senza scopo. Ma,
se le stereotipie continuano
soprattutto quando la bam-
bina costretta alla sedia a
rotelle, diventa importante
cominciare gli esercizi di
stiramento di queste artico-
lazioni per prevenire la com-
parsa di contrazioni. Tutti
gli esercizi per gomito e pol-
S0 vanno ripetuti pi o me-
no 10 volte per lato.

a)Si prende il braccio con
fermezza con una mano men-
tre I’altra tiene la mano del-
la bambina con il palmo ri-
volto verso ’alto stirando il
gomito verso il basso mol-
to dolcemente (Fig.7).

Fig7

b)I movimenti di rotazio-
ne dell’avambraccio, anche
se non sono grandi movi-
menti, sono importanti per-
ch permettono alla bambi-
na di portarsi la mano alla
bocca o che prenda con pi
facilit gli oggetti. Per pre-
servare questi movimenti
continuate a tenere il brac-
cio come nella Fig.7 ma,
adesso, con I’altra mano pren-
dete la mano della bambina
come per "prenderla per ma-
no", con le dita tese girate
il palmo della mano della
bambina prima verso 1’alto
e poi verso il basso mante-

nendo la spalla ferma.

¢)Il polso si stira tenendo
I’avambraccio della bambi-
na con una mano. Mettete il
palmo dell’altra mano (la vo-
stra) contro il palmo della
mano della bambina e spin-
gete il polso della bambina
indietro. Cercate di mante-
nere le dita della bambina
diritte, perch se il pugno
chiuso, scompare 1’azione
di stiramento di questi ten-
dini.
ESERCIZI PER LE AL-
TERAZIONI CIRCOLA-
TORIE

Gli esercizi per trattare le
alterazioni della circolazione
venosa dei piedi e delle gam-
be delle bambine Rett sono
una combinazione di tratta-
menti della postura e mobili-
tazioni passive. Possono es-
sere fatti appena prima del-
I’ora del bagno e devono ri-
spettare il seguente ordine:

Trattamento delle posi-
zioni: metterla seduta o
sdraiata per 20 minuti con i
piedi alzati (appoggiati su
un cuscino o sgabello) al di
sopra dell’altezza del baci-
no (Fig.8).
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Fig 8

Nella stessa posizione si
possono fare gli esercizi pas-
sivi per caviglie e piedi.

Successivamente, dispo-
nete due catini, il primo con
acquatra45s...e50... eil se-




condoconacquatras...e10...,
tenere i piedi immersi 3 mi-
nuti alternativamente tra un
catino e I’altro (all’inizio si
possono cambiare le tem-
perature e il tempo, fino a
che la bambina non prenda
I’abitudine). Questa opera-
zione si ripeter fino a 5 vol-
te. L’obbiettivo di allena-
re la regolazione vasomo-
toria, cercando di alternare
la vasodilatazione alla va-
socostrizione dei capillari
degli arti inferiori. Questo,
a lungo andare, pu mi-
gliorare lo stato dei piedi,
riducendone la freddezza e
il colore violaceo che spes-
so hanno le bambine Rett.

Gli esercizi possono fini-
re con un leggero massag-
gio che parte dai piedi e pro-
segue verso ’inguine.

ESERCIZI ATTIVI

La partecipazione attiva
della bambina Rett nella rea-
lizzazione di un esercizio
subordinata alla sua dispo-
nibilit di umore. Per que-
sto, pi che parlare di eser-
cizi sistematici, parleremo di
obbiettivi e strategie gene-
rali, che certamente, saran-
no completati dall’esperien-
za e dalla conoscenza che i
genitori hanno delle parti-
colarit della propria figlia.

Mantenimento del cammi-
no e dello stare in piedi

Nel caso la bambina ab-
bia imparato a camminare,

importante che mantenga
questa capacit il pi a lun-
go possibile. Per questo, in
maniera sistematica, realiz-
zate passeggiate program-
mate tutti i giorni, chiara-
mente personalizzate alle
vostre condizioni.

Se cammina senza aiuto,

la durata della passeggiata
deve essere conosciuta e co-
stante, prendendo nota del
momento in cui comincia a
stancarsi e analizzando, da-
vanti ad ogni diminuzione,
le possibili circostanze che
potrebbero influire: scarpe,
stato d’animo, varianti del
terreno. Se I’andatura fer-
ma, deve imparare a fermarsi
quando glielo chiediamo, e
allora potremmo ostacolare
gli itinerari cambiando di-
rezione oppure mettendo
ostacoli veri e propri (righe
di gesso che incrociano la
sua strada, fogli di carta di
colori forti, rampe). Se I’an-
datura instabile, dovrem-
mo incitarla col suo giocat-
tolo preferito, tenendolo fuo-
ri della sua portata per far s
che faccia lo sforzo.

Occasionalmente, dopo
una convalescenza o anche
come rifiuto a situazioni nuo-
ve, pu arrivare a perdere il
cammino.In questo momento
bisogna riconsiderare nuo-
vamente le circostanze: ma-
gari cammina meglio scal-
za oppure con solette cor-
rettrici, o magari lo fa su un
terreno e non su un’altro.
Comunque, una situazio-
ne da far esaminare agli spe-
cialisti, possibile che con
un semplice intervento te-
rapeutico ricominci a cam-
minare.

Un trucchetto, in queste
circostanze, verificare se

capace di camminare con
falsi appoggi. Per fare la pro-
va servono due bastonci-
ni(due posate o due mati-
te)gleli facciamo afferrare
da un’estremit e noi li pren-
diamo dall’altra dirigendo
la marcia. Quando acquista
sicurezza, le si lascia alter-

nativamente uno dei ba-
stoncini ed assai probabi-
le che continui a cammina-
re senza nessun aiuto reale,
soltanto tenendo 1 bastonci-
ni (senza nessuno che tiri
dall’altra parte). Se fosse co-
s, bene adottarlo come
esercizio di mantenimento
del cammino.

Per rafforzare la posizione
eretta indipendente (senza ap-
poggi) conviene metterla qual-
che minuto su delle altalene
(con movimento poco ango-
lato) al fine di potenziare le
reazioni di equilibrio.

Se la bambina cammina
presa per mano, si possono
fare gli stessi esercizi con il
nostro aiuto. A questi ag-
giungeremo il mantenimento
della postura eretta per il
maggior tempo possibile fa-
cendole afferrare delle sbar-
re o appoggiandola ad un ta-
volo con gli avambracci.

Anche se la bambina gi
usa abitualmente la sedia a
rotelle, conviene tentare
ugualmente con gli eserci-
zi sopra descritti, solo per il
tempo che la bambina sop-
porta, utilizzando 1’altalena
per allenare le reazioni di
equilibrio.

Allenamento della coordi-
nazione e dell’equilibrio

Per gli arti superiori del-
la bambina Rett esistono due
possibilit :

a)Che abbia un uso inten-
zionale degli stessi.In que-
sto caso bisogner rafforza-
re il lavoro degli specialisti
fornendole: da un lato gio-
chi manipolativi che offra-
no da minore a maggiore
difficolt per essere affer-
rati e d’altro giochi che esi-
gano 1’uso di tutte e due le

mani insieme.

b)Che non abbia un uso
intenzionale degli arti, man-
tenendo stereotipie. In que-
sto caso bisogna continua-
re il programma scolastico
di riferimento nell’uso di tu-
tori alternandolo nel tempo
anche in funzione delle at-
tivit desiderate.

Per gli arti inferiori ab-
biamo gi esposto gli eser-
cizi corrispondenti quando
parlavamo di reazioni di
equilibrio in piedi o seduta.

Potenziamento dei musco-
li elettori dorsali

Uno dei rischi maggiori
per la salute della bambina
Rett la strutturazione nel
tempo delle deviazioni del-
la colonna vertebrale. Sa-
rebbe opportuno preparare
muscolarmente la bambina
per evitare -o ritardare- la
comparsa della scoliosi. Ma
non possibile I’esercizio
attivo e il nuoto (che sareb-
be un’ottimo esercizio). Per-
tanto, dobbiamo cercare la
risposta dei muscoli eletto-
ri e equilibratori della co-
lonna in modo riflesso.

Raccomandiamo la rea-
lizzazione due volte al gior-
no dei seguenti esercizi:

-Equilibrio seduta su un
dondolo: inchinandola dol-
cemente verso un lato, far-
le perdere la stabilit fino al
punto che lei stessa, davan-
ti al pericolo di caduta, re-
cuperi I’allineamento della
colonna. Se non ci riesce da
sola, I’esercizio inutile e
possiamo farne a meno di
farlo. Va eseguito indirizza-
to ai 4 punti cardinali e non
superando i 5 minuti totali.

-Mettere la bambina su un
pallone terapeutico, e spin-



getela in avanti (cercando
I’appoggio frontale delle ma-
ni a terra, ma senza arrivar-
ci) e indietro. In tutte due le
situazioni ci che si cerca
la risposta d’estensione del-
la colonna.(Fig.9)

Fig 9

Lo stesso esercizio su di
un cilindro in gommapiu-
ma. Senza oltrepassare i 5
minuti (Fig.9).

Nel caso abbia gi acqui-
sito la marcia a quattro zam-
pe coordinata (gattoni)po-
tenziarla al massimo sem-
pre che non presenti un pe-
ricolo per I’indipendenza del-
la marcia eretta.

CORREZIONE POSTU-
RALE

La bambina affetta da SR
ha lo svantaggio, dovuto al-
la debolezza muscolare, che
adotta posizioni poco cor-
rete. Per questo sono molto
importanti tutti gli sforzi vol-
ti a correggere le posizioni
anormali quando sedu-
ta.(Fig.10)

Seduta:I piedi devono es-
sere piegati ad angolo retto
(90...), le ginocchia indiriz-
zate in avanti e le anche non
devono essere piegate pi

di 90.... La sedia deve esse-
re stabile e diritta, o al mas-
simo inchinata di 10. .. all’in-
dietro. I braccioli devono
essere a un’altezza che le
permetta di posare i gomiti
senza dover alzare le spal-
le. Spesso sono d’utilit cu-
scini o pezzi di gomma piu-
ma per adattare una sedia o
poltrona di casa alle esigenze
della bambina. Essendo se-
duta, il peso deve essere di-
stribuito tra i due glutei.

(Fig.11)

beri e penzoloni fuori del
piano di lavoro al fine di evi-
tare la deformazione del pie-
de (piede equino). (Flg 12).

race rimanga inclinato ver-
so il basso pi o meno di

45.. (Fig 14).
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Fig 12

ESERCIZI RESPIRATORI

Respirazione profonda:
La bambina deve essere co-
modamente semi seduta, con
due o tre cuscini dietro la
testa e le spalle. Le ginoc-
chia piegate. (Fig.13)

Fig 11

A volte si rende necessa-
rio mettere una spessore in
mezzo alle ginocchia per
mantenere questa posizio-
ne. La scelta d’una sedia cor-
retta assolutamente es-
senziale per il benessere del-
la bambina. Se prestiamo at-
tenzione a queste cose con
costanza, aiuteremo a pre-
venire la scoliosi e altre defor-
mazioni.

Sdraiata a pancia in gi :
Incoraggiate la bambina a
restare pancia in gi un’ora
al giorno. Aiutata da uno
spessore poco inclinato pu
essere la posizione ideale
per i giochi di manipola-
zione. Questa posizione con-
tribuir a evitare la comparsa
di contrazioni o posizioni
viziate a livello delle gam-
be, cos come alla compar-
sa della scoliosi. Lo stesso
peso delle gambe stirer le
ginocchia, ma molto im-
portante che i piedi siano li-

Fig 13

Il familiare deve mettere
le mani in modo che le dita
siano indirizzate verso la
schiena della bambina. E dol-
cemente ma fermamente fa-
re pressione sulla parte pi
bassa della cassa toracica
(petto) aiutandola nella ispi-
razione. Ripetere 10 volte.

Posizioni per aiutare il dre-
naggio: Alcune bambine han-
no difficolt a espettorare il
catarro, specialmente quan-
do sono raffreddate. La po-
sizione di drenaggio arreca
spesso beneficio.

Si crea uno spessore con
dei cuscini duri oppure con
un mucchio di giornali ri-
coperti da una coperta.
Sdraiate a pancia in gi la
bambina in modo che il to-

Fig 14

La bambina deve restare
in questa posizione tra 10 e
20 minuti incoraggiandola
a respirare profondamente.

Provocazione della tosse:
Serve per "pulire" i polmo-
ni. Si eseguire associato al-
la posizione di drenaggio,
nella stessa posizione op-
pure con la bambina sedu-
ta, chinata in avanti.

Approfittando dell’ispira-
zione pi profonda, com-
primiamo la parete addomi-
nale per spostare le secre-
zioni dense dalla parte pi
bassa dei polmoni ai bron-
chi. Se, fortunatamente, riu-
sciamo a farla tossire, la-
sciamola riposare riprovan-
doci dopo un po’ di tempo.

Se il pap regge con for-
za le costole e lo stomaco
della bambina, I’aiuter nel-
lo sforzo.

*Hanno collaborato:

- Dott.ssa Paloma Perez Prie-
to. Odontopediatra, Coor-
dinatrice Clinica Odon-
toiatrica per il paziente han-
dicappato. Croce Rossa Spa-
gnola. Valencia.

- Dott. F.Javier Silvestre Do-
nat. Professore Primario e
titolare del Master di Odon-
toiatria in Pazienti Specia-
li della Facolt di Medici-
na e Odontoiatria de ’Uni-
versit di Valencia.
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Cari genitori,

mi chiamo Diana Zanerdi, frequento il terzo anno del Diploma Universitario di Fisioterapia presso la Fa-
colta di Medicina e Chirurgia di Brescia, grazie alla presidente dell’A.N.G.B.S.R., Marinella De Marchi mi &
stata data I'opportunita di comunicare con voi attraverso questa lettera.

Ho incontrato per la prima volta il “mondo Rett” parlando con Irene, fisioterapista che ha in trattamento
una bambina di nome Federica, rendendomi subito conto che sono ancora molte le difficolta che queste
bambine, ragazze e i loro genitori incontrano nella vita di tutti i giorni.

Allora mi sono chiesta: “Cosa pud fare la Fisioterapia per contribuire a migliorare la realta delle persone
affette da Sindrome di Rett e delle persone che le assistono?”

Da questo interrogativo € nata I'idea per una
Tesi di Diploma il cui titolo “Sindrome di Rett:
indicazioni pratiche relative all’aspetto mo-
torio per terapisti e genitori” appare di cer-
to ambizioso, ma allo stesso tempo molto sti-
molante.

Il questionario allegato al presente notizia-
rio & lo strumento, da me ideato, che mi per-
mettera di fotografare il panorama riabilitati-
vo della Sindrome di Rett e di inquadrare i
principali deficit motori delle bambine e del-
le ragazze attraverso un’ottica prettamente fi-
siochinesiterapica.

Scopo della Tesi & infatti fornire al fisiotera-
pista, che per la prima volta viene a contatto
con una bambina affetta da Sindrome di Rett,
indicazioni che permettano di orientare cor-
rettamente il suo intervento riabilitativo.

Scarsa &, infatti, la bibliografia riabilitativa, e
I'esperienza nonché la preparazione della maggior parte dei fisioterapisti, non essendo la Sindrome di Rett
inserita nei programmi universitari.

Inoltre, I'analisi dei dati raccolti mediante i questionari mi permettera di elaborare e proporre interventi,
idee, suggerimenti finalizzati ad agevolare il vostro carico di lavoro come genitori e a prevedere il peg-
gioramento degli handicap motori delle vostre figlie.

Tutto questo grazie anche alla collaborazione di fisioterapisti e personale specializzato nell’ambito della
riabilitazione neuropsichiatrica.

Sperando che questo progetto possa contribuire a migliorare I’approccio terapeutico - riabilitativo della
Sindrome di Rett, vi invito cortesemente a compilare il questionario allegato apportandovi qualsiasi ag-
giunta o modifica che riteniate necessaria.

Vi ringrazio molto per la vostra disponibilita e vi saluto promettendovi, gia da ora, che riceverete a casa
i risultati di questo studio, cosi come un opuscolo estratto dalla mia tesi, che spero possa costruire un va-
lido aiuto per voi e per le vostre figlie.

Diana Zanardi

Anche una Tesi di laurea contribuisce ad arricchire gli studi e le ricerche sulla malattia, invitiamo percio le
famiglie associate ad aderire il pit presto possibile all’iniziativa.



Cara redazione ti scrivo...

Muri e barriere

Concetta ha oggi 6 anni. lo sono il suo papa e vorrei dirvi quante peregrinazioni, quanti viaggi io e la mia
famiglia abbiamo dovuto affrontare per capire quale realmente fosse la malattia della nostra piccola. Final-
mente, circa due anni fa, la diagnosi del Centro di Siena di cui ricordo ancora la professionalita e la corte-
sia: sindrome di rett, mi fu detto. E come se il primo muro & stato abbattuto...

[...]Qualche tempo fa ho avuto modo di leggere, sfogliando le pagine della vostra rivista, di un articolo
che elogiava I'operato della direzione didattica della scuola della piccola Elisa, il IV Circolo di Grosseto. [...]
Non possono tuttavia esimermi dal denunciare quanto in realta in quella scuola non sia stato realmente fat-
to per accogliere mia figlia. La struttura non era assolutamente in grado di ospitare Concetta e le sue esi-
genze: si & fatto richiesta di un laboratorio per le attivita, di una stanza il pi possibile vicina ai bagni, si era
discusso dell'importanza di nuove terapie come la “musicoterapia”. Dal direttore in questione solo rispo-
ste negative che parlavano di ridimensionare le nostre richieste, di fare richieste altrove [...] Ora Concetta
€ inserita in un’altra scuola, la cui Direttrice ci pare proprio essere una persona attenta e misurata alle esi-
genze dei portatori di handicap. Si parla spesso di barriere architettoniche, ma sono del parere che ancora
molti muri siano da abbattere.

(Lettera firmata)

“Far parti uguali fra diseguali & somma ingiustizia” scriveva non tanto tempo fa don Lorenzo Milani che
con la scuola ha combattuto grandi battaglie. Alcune sono state vinte, molte non ancora. Ci sembra giusto,
in un paese civile e solidale come il nostro, dar voce a chi di parlare non & concesso, ma va ancor pil for-
temente difeso, salvaguardato, tutelato.

La Sindrome di Rett a scuola

Lavoro in una scuola elementare come insegnante di sostegno. Da settembre seguo una bambina di 10
anni a cui € stata diagnosticata, da circa due anni, la Sindrome di Rett al Reparto di Neuropsichiatria Infan-
tile di Roma.]...] L’autonomia della bambina & assente, non ha il controllo degli sfinteri, la comunicazione
verbale € limitata ad alcune ecolalie e suoni gutturali. A livello motorio € caratterizzata da ipertonia degli
arti inferiori e ipotonia degli arti superiori; marcia spesso sulle punte, non ha un equilibrio stabile [...] Mi tro-
vo nella difficolta di non sapere cosa fare con questa bambina; vorrei sapere come intervenire a livello ope-
rativo-educativo, sui possibili livelli di ricezione, sul modo di comunicare e interagire e sulle possibili no-
vita riguardanti la malattia. Grazie per I'aiuto.

Graziella Puzzo (Ventimiglia)

La sua lettera € molto bella. Ci & tuttavia difficile rispondere in maniera dettagliata alle sue domande; per
questo la rimandiamo ad una ricca fonte bibliografica che le potra essere di sicuro ausilio: il nuovissimo te-
sto Capire la Sindrome di Rett, (B. LINDBERG, a cura di Susanna Villa, Edizioni Del Cerro, Gennaio 2000,
£.34.000), ¢ la piu completa e aggiornata guida sugli interventi psico-educativi e riabilitativi nei casi di Sin-
drome di Rett consigliata ai genitori, educatori e terapisti. Per richiedere una copia del libro, pud contatta-
re la redazione di Vivi Rett, il quadrimestrale dell’ Associazione Rett, a questo numero di telefono e fax:
0331/898507, e-mail: dmmredaz@tin.it. (A questi recapiti risponde anche Marinella De Marchi, presiden-
te AIR-Associazione Italiana Rett). Altri indirizzi utili: AIR, Policlinico Le Scotte -Neuropsichiatria Infantile-
viale Bracci 1, 53100 Siena. Marinella De Marchi, Presidente AIR, via Trento 7 20029 Turbigo, Milano, tel
0331/898507. Centro Rett di Siena: tel. 0577/586568, per informazioni didattiche, problemi psicologici ed
educativi. Responsabile AIR per la Regione Liguria: Silvia Galatini, via Saettone, 17013 Albissola S. (Savo-
na), tel 019-489485.

indirizzate le vostre lettere, a: Vivi Rett-il postino- via Trento 7, 20029 Turbigo, Milano; fax: 0331/898507;
e-mail dmmredaz@tin.it
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FORMAZIONE

E COUNSELLING
PER INSEGNANTI
E TERAPISTI

Presto al via in tutta Italia il corso di formazione e coun-
selling per gruppi di insegnanti e terapisti che lavorano a
contatto con pazienti affette da Sindrome di Rett. Curato
e organizzato da Alessandra Orsi, il corso offrira le princi-
pali basi terapeutiche e riabilitative, segnalando le miglio-
ri strategie per la gestione delle abilita cognitive e comu-

In autunno sar una realt
in moltissime regioni italia-
ne il corso di formazione e
counselling per gruppi di in-
segnati e terapisti di bambi-
ne e ragazze rett. Alessandra
Orsi, psicologo clinico, psi-
coterapeuta e coordinatrice,
relatrice del corso, spiega: In
seguito ad una forte richiesta

nicative nelle bambine rett.

ta | esigenza di organizzare
corsi pratico-teorici per for-
nire alle insegnanti strumen-
ti adeguati per il piano edu-
cativo di ciascuna bambina,
in considerazione sia delle
caratteristiche generali della
Sindrome di Rett, sia delle
abilit personali di ognuna.
@ proprio per questo -conti-

nua la psicologa senese- che
si deciso di rendere effetti-
vo il progetto per la forma-
zione di insegnanti sostegno,
di assistenti, educatori € te-
rapisti della riabilitazione che
seguono e lavorano con bam-
bine rett.

Adesso chiediamo 1 aiuto
di tutti i responsabili regio-

nali -afferma la presidente
De Marchi- poich  proprio
grazie al loro supporto a li-
vello regionale e locale che
sar possibile realizzare il
progetto.

Il corso si svolger infatti
in ambito locale per assicu-
rare in tal modo la perfetta
realizzazione e la partecipa-

da parte delle famiglie, sor-

PROGRAMMA:

-Basi teoriche e pratiche della sintomatologia neuropsi-
cologica e comunicativa della Sindrome di Rett; aspet-
ti teorici delle principali teorie riabilitative

-Valutazione delle abilit acquisite ed emergenti, impiego
di strumenti (test, scale valutazione...) per una valuta-
zione delle linee di sviluppo, analisi dei bisogni, del-
| intenzionalit , delle abilit comunicative e delle ri-
sorse personali ed ambientali di ciascun caso. Indica-
zioni pragmatiche e strategiche.

-Strumenti di comunicazione. Indicazioni pragmatiche
strategiche per la gestione delle abilit cognitive e co-
municative. Supervisione pratica dei casi, interventi di
modellamento del comportamento.

-1l gioco: come arricchire [ esplorazione e | autonomia.
Supervisione dei casi.

-Incontro conclusivo di verifica e stesura piano educati-
Vo per ogni partecipante.

MODALITA DIDATTICHE

Dopo una prima parte introduttiva e teorica, gli incon-
tri avranno uno sviluppo sul piano pratico con le seguen-
ti modalit didattiche:

-predisposizione di situazioni attive in cui i singoli membri
del gruppo sperimentano il ruolo di osservatore, modello;

-feedback immediati da parte del trainer e del gruppo gui-
dato in presenza di prestazioni funzionali da parte dei
singoli membri del gruppo,

-autovalutazione come elemento partecipativo ad un co-
stante monitoraggio dell attivit didattica, per stimola-
re la capacit di osservazione, autoosservazione e au-
tovalutazione (self-monitoring) per consentire | instau-
rarsi di una progettazione educativa costruttiva,

-supervisione casi,

-prescrizioni strategiche volte a un cambiamento in tem-
pi brevi della pragmatica comunicativa relazionale.

OBIETTIVI E FINALITA DEL CORSO

Lo scopo principale del corso di fornire alle figure che
si occupano delle bambine e ragazze con Sindrome di Rett,
strumenti di valutazione e di organizzazione dei percorsi
riabilitativi ed educativi, oltre a migliorare il know-how
globale della malattia.

BIBLIOGRAFIA
Sar fornita una bibliografia originale sull argomento.




zione di tutti coloro che fos-
sero interessati. In assenza
dei responsabili regionali gli
stessi associati potranno ge-
stire | organizzazione del cor-
so in ambito locale. Sar ne-
cessario reperire locali e spa-
zi idonei allo svolgimento,
contattare Alessandra Orsi

per gestire gli incontri, repe-
rire attraverso la redazione di
ViviRett gli indirizzi degli as-
sociati a cui recapitare gli in-
viti, trasmettere alle Direzio-
ni Didattiche delle scuole le
date e gli incontri previsti.
Il corso si articoler in 4 in-
contri, ogni seminario avr la

durata di 8 ore da suddivi-
dersi in due sessioni. I primi
due incontri si terranno in
giorni successivi (venerd -sa-
bato, sabato-domenica).

Avviso per gli Associati
della Lombardia: si terr il
29 settembre prossimo ven-
turo a Monza il primo incontro.

Per maggiori informazioni e
delucidazioni rivolgersi alla
redazione del giornale.

Per contattare la Dott.ssa
Alessandra Orsi: Centro Rett
Siena: 0577/586568 (merco-
led dalle 14 alle 15); Reparto
Siena: 0577/586543; Segre-
teria: 0577/586150

portfolio

L’art. 30 della legge finanziaria 2001, tra le altre dispo-
sizioni in materia di imposta sul valore aggiunto, stabi-
lisce che hanno diritto all’applicazione dell’aliquota IVA
del 4% per I'acquisto di automezzi, tutti i soggetti por-
tatori di handicap fisico o mentale di gravita tale da aver
dato diritto all'indennita di accompagnhamento, nonché
gli invalidi con grave limitazione delle capacita di mo-
vimento e cio indipendentemente dall’adattamento del
veicolo. Si tratta quindi di un’estensione dell’agevola-
zione fiscale sulla quale era gia intervenuto il “collega-
to fiscale” alla legge finanziaria. Resta semmai nuova-
mente da segnalare che tale agevolazione non si ap-
plica invece quando ad acquistare il bene & un ente non
commerciale, nemmeno se associazione di volontaria-
to iscritta ai registri regionali di cui alla legge 266/91,
per lo svolgimento delle proprie attivita istituzionali di
assistenza sociale o socio-sanitaria. In tal caso, infatti, si
applica I'aliquota ordinaria.

Fonte: Cesvot News -Centro Servizi Volontariato To-
scana, n.1, febbraio 2001

L’U.O. di Neuropsichiatria Infantile della Azienda USL
12 Versilia cerca uno specialista o specializzando in
neuropsichiatria infantile disponibile a lavorare a Via-
reggio per partecipare a una ricerca sui disturbi del mo-
vimento, inclusa la Sindrome di Rett. La somma desti-
nata al ricercatore & di L.12.000.000.

FRANCESCAS

Informazioni: 0584/949236 (segreteria U.O Neuropsi-
chiatria Infantile di Viareggio); fax: 0584/949366

La Fondazione Agarini di Terni ha individuato nel cam-
po delle neuroscienze il suo principale spazio operati-
vo per contribuire all’assistenza e alla cura delle perso-
ne affette da malattie neurologiche. Per perseguire con-
cretamente queste finalita, sono state individuate le ma-
lattie dal sistema nervoso caratterizzate da aspetti ge-
netico-ereditari a quelle passibili di terapie chirurgiche.
La Fondazione ha collocato nell’area umbra la sede prin-
cipale delle attivita assistenziali e nell’ Ospedale S.Ma-
ria di Terni il centro operativo fondamentale, senza pe-
raltro rinunciare a rispondere a tutti i pazienti da qual-
siasi parte provengano. Ci si avvale di qualificati ap-
porti medico-scientifici della Johns Hopkins University
di Baltimora per I'assistenza, la ricerca e la didattica nel
campo delle neuroscienze.

La Fondazione ha creato, presso I’Ospedale di Terni,
un Consultorio di Neurogenetica che si avvale perio-
dicamente dei genetisti della Hopkins University che
visitano i pazienti per I'approfondimento di diagnosi
genetiche, eventuali terapie e indicazioni specifiche.

Informazioni: Fondazione Agarini, corso Tacito 111,
05100 Terni; tel 0744/5461 1; fax: 0744/546126;
www.fondazioneagarini.org; e-mail: fondazioneagari-
ni@tiscalinet.it
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leggere la sindrome d

Da leggere, avere e conservare, ecco i testi consigliati dall’'associazione per
interpretare e capire la malattia.

S BARBRO LINDBERG

{"_'E? F '1 e Capire la Sindrome di Rett
J, . '_'71- 4 .|F " a cura di Susanna Villa (prefazione di Michele Zappella)
&l J.i'_a'f_ FOne Edizioni del Cerro, 2000. £34.000 (pagg 199)
di Kett

Il libro, consigliato dall'IRSA e curato da Susanna Villa (psicologa del Centro E.Me-
dea di Bosisio Parini), € una guida indispensabile per genitori, educatori e terapi-
sti. Con un linguaggio chiaro delinea i tratti salienti della patologia, soprattutto nel-
I'intervento psicoeducativo e riabilitativo.

“Finalmente anche in Italia un testo che permette di orientare correttamente gli in-
terventi psicoeducativi e riabilitativi rivolte alle nostre figlie”

Marinella De Marchi (presidente AIR)

“...L’autrice é stata in grado di esplorare profondamente le caratteristiche delle ra-
gazze e di esprimere cio di cui esse hanno bisogno. La comprensione porta al-
l'accettazione”

Katy Hunter (presidente IRSA)

GIORGIO PINI

Gli alberi delle bimbe
New Magazine Edizioni, 2000. £15.000 (pagg 55)
(Il ricavato della pubblicazione sara devoluto all’AIR)

Nella stanza di Angela gli torno alla mente il professor Andreas Rett un vecchio
medico viennese che trent’anni prima aveva individuato un gruppo di bambine
tutte con gli stessi sintomi, le bambine Rett, come vennero chiamate in seguito.
“Bimbe dagli occhi belli” le definiva il professor Rett in quell’italiano a lui non fa-
miliare -bimbe che conservano una vivacita dello sguardo, che sembrano parlare
con gli occhi, anche quando la malattia progredisce nel tempo”.

“Un libro che si legge tutto d’un fiato; e non solo per le sue cinquanta scarse pa-
gine che lo compongono, ma anche per la linearita di composizione, per la sem-
plicita della prosa, che fanno di questa minuscola antologia di racconti una fra le
piu belle scritte in materia”.

Silvia Galliani (Vivi Rett)

@ AA.VV.

REANE WL Lk MEANE Mano nella mano con la Sindrome di Rett
4% 1A SIS P 14 BETT Atti del Congresso mondiale sulla Sindrome di Rett di Gotheborg, settembre 1990,
et =T £15.000 (pagg 84)
T Tutti gli studi internazionali sulle bambine Rett. Aspetti clinici, genetici e medici
analizzati con precisione e scientificita. Per una visione globale della malattia.
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[t sl i Per le prenotazioni basta inviare il coupon qui sotto oppure, pia semplicemente, telefona-
re o faxare alla redazione 0331/898507 e-mail dmmredaz@tin.it

Si, desidero riceveren. ....... copia/edel ibro .. ... ...

[ Paghero in contrassegno (+ sp. post.) al ricevimento dei libri
[ Paghero I'importo con bollettino postale sul ¢/c 10976538 intestato a AIR v.le Bracci 1 Policlinico Le Scotte, 53100 Siena
precisando nella causale del versamento il titolo del libro acquistato
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tel fax e-mail

Da ritagliare e inviare a Vivi Rett, via Trento 7 20029 Turbigo Milano, tel e fax 0331898507, dmmredaz@tin.it




Nome per nome tutti i responsabili regionali dell’Associazione e i medici
del Centro Rett di Siena a cui rivolgersi per qualsiasi informazione

PIEMONTE:
Leone Greco,
via De Janeiro, 10100 Torino 011-3857979

LOMBARDIA:
Nicola Sini
via Picchi, 22100 Como 031-524259

FRIULI:

GPiero Basso Moro

via Sarpi, 33081 Giais di Aviano (PN)
0434-656681

VENETO:

Stefano Padrin,

via De Santis, 36100 Vicenza,
0444-922494/921795; fax 923552

TRENTINO:

Erido Moratti

via Leonardi, 38019 Tuenno (TN)
0463-451020

LIGURIA:

Silvia Galatini,

via Saettone, 17013 Albissola S (SV)
019-489485

EMILIA ROMAGNA:
Giovanni Ampollini, via Caprera, 43100 Parma
0521-969212

TOSCANA:

Mauro Ricci,

via delle Mimmole, 50100 Caldine (FI)
055-540695

LAZIO:

Vincenzo Mosca,

via Magna Grecia, 65, 00183 Roma
06-70453430

centri di riferimento

Elenco dei centri dove é possibile effettuare sia la diagnosi che
l'analisi molecolare del gene MeCP2:

* Policlinico "Le Scotte" Primario Prof. Michele Zappella reparto Neu-
ropsichiatria Infantile Viale Bracci, 1 53100 SIENA.
Dott.Hayek Tel 0577586543 tutti i giorni dalle 11,30 alle 12,30
Dott. Vizia Tel 0577586512 lunedi dalle 14,30 alle 15,30
Dr.ssa Menchetti Tel 0577586512 venerdi dalle 15,00 alle 16,00

* .LR.C.C.S Istituto Scientifico Eugenio Medea "La Nostra Famiglia".
Via Don Luigi Monza, 20 23842 Bosisio Parini. Tel. 031877111

+ Universita degli Studi di Napoli, Facolta di Medicina e Chirurgia
Clinica Neuropsichiatrica Infantile Padiglione XI (pediatria)Pri-
mario Dott. Antonio Pascotto Via San Pausini, 5 80100 Na-
poli Tel 0815666703

+ Universita degli Studi di Catania, Neurologia Pediatrica Azien-
da Policlinico Primario Prof. Lorenzo Pavone Via Santa Sofia, 78
95123 Catania - Dr.ssa Agata Fiumara Tel 095256407-8-9

Centri per la sola diagnosi clinica:

* Ospedale di Viareggio Reparto di Neuropsichiatria Infantile
Dott. Giorgio Pini Tel 0584949236 Centralino 05849491

MARCHE:
Paola Pilisi,
via Capanna, 60019 Senigallia (AN) 071-7922079

UMBRIA:
Massimo Pispola,
via TS Marcianese, 06100 Perugia 075-388175

ABRUZZO:
Felice Bruno Di Carlo,
via La Malfa, 67051 Avezzano (AQ) 0863-414958

CAMPANIA:

Paris La Rocca,

via T. Maresca, 80058 Torre Annunziata (NA)
081-8614363

PUGLIA:

Mariella Di Pinto,

via G.Bovio, 70052 Bisceglie (BA) 080-3980301,
fax 3958087

Anna Brunetti

via Uozza, 74100 Falzano (TA) 099-7713145

BASILICATA:
Vito Tricarico,
via La Vista, 75022 Irsina (MT) 0835-518768

CALABRIA:

Roberto Montalto,

contrada Serra, 87040 Civita Luzzi (CS)
0984-542384

SICILIA:
Rosa Tarascio,
via Spugna, 96100 Siracusa 0931-441396

SARDEGNA:
Francesco Mattana,
via Garibaldi, 09010 Gonnesa (CA) 0781-45703

* Ospedale Fatebenefratelli Padiglione Oftalmico Corso di Porta
Nuova, 23 20123 Milano
Dott. Massimo Viri Tel 0263632345

Centri per la sola diagnosi Molecolare (MeCP2):

« Istituto Auxologico di Milano Laboratorio di Genetica Moleco-
lare Viale Montenero, 32 20185 Milano
Dr.ssa Silvia Russo Tel 0255192860

*+ Ospedale Geriatrico Clinica Neurologica Il Via vendramini, 7
35100 Padova
Dott. Piero Nicolao Tel 0498216346, cell 03493185569
Lunedi e Mercoledi mattina

+ Universita di Firenze, Centro di Genetica Biologica e Medicina
Molecolare, Dipartimentodi Pediatria Via Masaccio, 209 50145
Firenze
Prof.ssa Maria Luisa Giovannucci Uzzielli Tel 0555662942

+ Universita degli Studi di Ferrara, Sezione Genetica Medica Via
Borsari, 46 44100 Ferrara
Dr.ssa Alessandra Ferlini Dr.ssa Stefania Bigoni Tel 0532291380

I nomi e le sedi dei Centri che si attiveranno prossimamente, sa-
ranno comunicati tempestivamente
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Puoi diventare anche tu sostenitore e amico dell’AIR e as-
sicurarti cosi una copia della nostra rivista. Non devi fare
altro che eseguire un versamento sul CC postale 10976538
intestato a:

AIR Viale Bracci, 1
Policlinico Le Scotte Neuropsichiatria Infantile
53100 Siena

e compilare il coupon che trovi qui sotto.
| genitori ti ringraziano di cuore fin d’ora.

Si, voglio sostenere I'AIR versando: i
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i I dati vengono trattati nel rispetto del diritto alla privacy secondo la Legge 675/96 i
Inviate il coupon compilato e la fotocopia del versamento in busta chiusa a:
' AIR Viale Bracci, 1 - Policlinico Le Scotte c/o Neuropsichiatria infantile - 53100
i Siena :




