N
o
o
Y
o
o
S
=
q

PER L'AIR

A CHE PUNTO E’
LA RICERCA

UN CENTRO A MISURA
% DI FAMIGLIA

FRANCESCA & ALESSI,:
| QUANDO L’ASSISTENZA

INFERMIERISTICA

E’ FONDAMENTALE

iscritta alle ONLUS (associazione non lucrativa di attivita sociale) aderente alla R.S.E. (Rett Syndrome Europe)




\Y Y Rett

rposic b T Hale o iohTslione & aila s solla srdicme o el

DIRETTORE RESPONSABILE
Marinella PIOLA
VICEDIRETTORE
Silvia GALLIANI

REDAZIONE
via Trento 7- 20029 Turbigo (Mi)
tel/fax 0331-898507
dmmredaz@tin.it
www.airett.it

SPEDIZIONIERE
Marinella Piola
Via Trento, 7 - 20029 Turbigo (Mi)

EDiTORE
AIR (Associazione Italiana Rett) Onlus
V.le Bracci, 1 - Policlinico Le Scotte - Siena

Registrazione presso il Tribunale di Milano
n. 392 del 5 luglio 1997
Spedizione in a.p.
art. 2 comma 20/C
legge 662/96
filiale di Milano
anno VI, n. 32 giugno 2002

STAMPA
Risso Gianpiero Tipografia
Via S. Anna, 1
20012 Cuggiono (Mi)

CONsIGLIO DIRETTIVO AIR
PRESIDENTE
Marinella PIOLA in DE MARCHI
V/ICEPRESIDENTE
Ivo IEVA
CONSIGLIERI
Giovanni BONOMI
Andrea VANNUCCINI
Leda MIELE
Lucia DOVIGO DELL’ORO
Rossana GROSSO CINEL

COLLEGIO REVISORI
PRESIDENTE
Paolo FAZZINI
REVISORI
Mauro RICCI
Giovanni VENTICINQUE

L’UNIONE FA LA FORZA

5 Pedalata per la solidarieta
L’'UNIONE FA LA FORZA

6 Un biglietto di natale per I’AIR
NOVITA’

7 Anche in Italia un protocollo sulla Sindrome

di Rett

RICERCA & SPERIMENTAZIONE

A che punto € la ricerca

RICEVIAMO & PUBBLICHIAMO

Dedicato alle mamme

STRUTTURE & SANITA’

Un centro a misura di famiglia

ULTIME DALLA RICERCA

Gli studi sul fenotipo:

ultime notizie dalla ricerca inglese e da una

ricerca italiana

MUSICOTERAPIA

Approcci alla musicoterapia

LA STORIA

La nascita di un bambino

RICEVIAMO & PUBBLICHIAMO

Quando I'assistenza infermieristica e

fondamentale

RETT ON WEB

La Sindrome di Rett in rete

RINNOVO CARICHE SOCIALI

Chi siamo, cosa facciamo

VOGLIA DI COMUNICARE

Il desiderio di parlare

Leggere la Sindrome di Rett

Numeri utili

AIR-ONLUS

V.le Bracci 1 - Policlinico Le Scotte
Neuropsichiatria Infantile, 53100 Siena
VIVIRETT segue cadenze quadrimestrali

marzo - luglio - novembre
A lettori che intendono inviare il materiale si ricorda

che il termine ultimo e improrogabile di invio € il
mese precedente ad ogni pubblicazione

Per le foto di copertina i genitori sono invitati a
inviare immagini che non siano in primo piano
ma che ritraggono la bambina all’interno di uno
sfondo ampio.

Chi volesse inviare le foto per la copertina o da
inserire nei servizi, puo farlo all’indirizzo:

VIVIRETT via Trento 7 - 20029 Turbigo (Mi),
oppure via e-mail: dmmredaz@tin.it

QUOTA ASSOCIATIVA 2002

GENITORI € 50
SOSTENITORI € 25

da versare sul CC POSTALE 10976538
intestato a
AIR ONLUS, V.le Bracci 1
Policlinico Le Scotte,
Neuropsichiatria Infantile
53100 Siena

Tutti i versamenti di contributi volontari si possono effettuare
anche attraverso BONIFICO BANCARIO su:

CRAS Banca di Credito Cooperativo Sovicille
Ag. Monteroni D’Arbia (Si)
ABI 08885 - CAB 71890 - CC n° 11607
intestato a: A.l.R. Associazione ltaliana Rett Onlus

Viale Bracci 1
53100 Siena

COMMISSIONE SCIENTIFICA

Prof. Michele Zappella ¢ Prof. Lorenzo Pavone ¢ Prof.ssa M.Luisa Giovan-
nucci Uzzielli ¢ Dott. Giorgio Pini ¢ Dott. Joussef Hayek
 Dott. Massimo Molteni ¢ Dott. Bruno Giometto ¢ Dott. Maurizio D’Espo-
sito e+ Dott. Paolo Gasparini ¢ Dott.ssa Alessandra Ferlini
« Dott.ssa Alessandra Renieri » Dott.ssa Agata Fiumara




CHE COS’E LA SINDROME DI RETT?

La Sindrome di Rett € una malattia neurodegenerativa dell’e-
voluzione progressiva che si manifesta prevalentemente nei
primi due anni di vita.

La malattia nella sua forma piu classica riguarda solo le bam-
bine e si colloca in un rapporto di 1/10.000 e 1/15.000. La
quasi totalita dei casi € sporadica, tuttavia e stato riferito qual-
che raro caso familiare. L’identificazione della Sindrome di
Rett come un distinto fenotipo, si deve all’esperienza clinica
del professore austriaco Andreas Rett piu di vent’anni fa. Una
recensione sulla malattia eseguita dallo svedese Bengt Hag-
berg fu pubblicata nel 1983 su un giornale di neurologia in-
i glese. L’articolo forniva una rassegna di 35 casi. La docu-
FRANCESCA & ALESSIA mentazione clinica, nuovi dati biochimici, fisiologici e geneti-
ci 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 divulgazione scien-
tifica, fondamentale per successive ricerche. Fino al settembre 1999, la diagnosi della SR si basava esclusivamente sul-
I'esame clinico. Da allora viene confermata, in circa I'ottanta per cento dei casi, dalla genetica molecolare (MeCP2)

DIAGNOSI DELLA SINDROME DI RETT

Diagnosticare la Sindrome di Rett significa riscontrare queste caratteristiche:

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 difficoltd 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 O 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 0 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 puo essere improvvisa o lenta e graduale.

fase O 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 O all’incirca dopo i 10 anni. durata: anni
Migliora il contatto emotivo. Gli attacchi epilettici sono piu 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

Carl associati,

Come di consueto, eccoci al tradizionale appuntamento che informa sulle novita e gli appunta-
menti che riguardano la nostra associazione.

Sul fronte della ricerca genetica ancora un grande passo avanti: continua la proficua e preziosis-
sima collaborazione di Telethon, che anche quest’anno, dopo il sostegno offertoci negli anni pas-
sati, ha finanziato un grande progetto di ricerca del CNR di Napoli.

Proprio di ricerca e sperimentazioni si parla anche all’interno di questo numero, con i contributi
di Rossana Grosso Cinel, da tempo impegnata attivamente, con la sua piccola Cecilia, nel campo
delle ricerche e degli studi sperimentali sulla malattia. La ricerca dunque prosegue e ci fa ben spe-
rare per il futuro.

Per ci0 che riguarda piu direttamente la nostra associazione, oggi pitl che mai operativa ed effi-
ciente, ricordo che gli appuntamenti piu interessanti sono quelli rivolti ai terapisti, agli insegnanti
e ai genitori stessi, tutti chiamati a partecipare ai corsi di formazione tenuti da due fra le piu auto-
revoli studiose in questo settore: Alessandra Orsi, psicologa presso il centro senese, e la dotto-
ressa Rosa Angela Fabio, gia direttore del centro di potenziamento cognitivo di Milano. Tutte le
informazioni e le modalita di iscrizione possono essere richieste al responsabile della regione in
Cui si tiene, o si desidera che si organizzi, uno dei corsi. L’augurio pit grande € che tutti i respon-
sabili regionali vengano mobilitati al fine di rendere operativi i corsi stessi, in grado di offrire le prin-
cipali basi terapeutiche e riabilitative e segnalare le strategie migliori nelle abilita cognitive e co-
municative della sindrome di rett. Affrettatevi, dunque, segnalando anche le eventuali defezioni
dei responsabili stessi, i quali potranno rendere nota la loro rinuncia all’incarico attraverso una sem-
plice segnalazione all’Associazione.

Un altro invito & invece quello al rinnovo del pagamento della quota annuale, cifra decisamen-
te irrisoria se si considerano i numerosi e gravosi costi a cui I’Associazione € sottoposta (borse di
studio, finanziamenti per la ricerca, convegni e congressi). Il contributo di tutti € davvero priorita-
rio, giusto e legittimo apporto per la sopravvivenza dell’ Associazione stessa.

E dunque indispensabile rilevare la volonta effettiva di ognuno di rimanere legati all’ Associazio-
ne e quindi di disporre di tutte le agevolazioni che cid comporta. Se pud apparire eccessiva la quo-
ta annuale, si richiede almeno un contributo del tutto simbolico sufficiente almeno a coprire le spe-
se del notiziario. Si ricorda che i pagamenti vanno effettuati unicamente a mezzo bollettino di c/c
postale predisposto dall’ Associazione e che trovate allegato a questo numero di ViviRett.

Le novita comungue non mancano: le iniziative di solidarieta si stanno moltiplicando: anche que-
st’anno, infatti, & partita la tradizionale iniziativa per la solidarieta legata alla vendita dei biglietti na-
talizi. Tanti i motivi per aderire, ma uno su tutti: un Natale senza un augurio non & un Natale spe-
ciale, soprattutto se i biglietti sono firmati AIR. Tutte le notizie a riguardo a pag 6.

Grazie a Ivo leva, dunque, artefice e promotore non solo di questa simpatica iniziativa che, ne
siamo convinti, riscuotera grande successo, ma anche per il contribuito dato al rinnovo del sito AIR;
nuova veste, nuove immagini e colori; gli amanti del web potranno divertirsi a navigare fra le pa-
gine del nostro nuovo sito! Naturalmente chi volesse aggiornare i contenuti proponendo nuovo
materiale, puo farlo, contattando, anche via mail, Ivo leva.

L’anno sta ormai per chiudersi, il Natale € alle porte, ma vi ricordo che il nuovo anno non sara
avaro di sorprese e novita. Una su tutte il ritorno a grande richiesta di un’iniziativa che ha fatto la
storia dell’Associazione e ha contribuito a diffondere non solo la conoscenza sulla malattia, ma an-
che a sostenere la solidarieta: in primavera saranno di nuovo disponibili le famose T-shirt dell’AlR,
nuove, colorate ed originali. Un ringraziamento a Gabriella e Marina, indispensabili artefici dell’i-
niziativa.

Presto si riunira il Consiglio Direttivo dell’ Associazione che ha in serbo tante preziose e origina-
li sorprese. Ma per questo vi rimando ai prossimi numeri di ViviRett.

Buon Natale e un sereno anno nuovo a tutti, dunque, e a presto!

Marinella De Marchi



A Tuenno, nel
trentino, si e
organizzata una
singolare e simpatica
iniziativa che non
solo ha fatto
riscoprire il piacere
di passeggiare in
bicicletta, ma
soprattutto ha
coinvolto moltissimi
cittadini all’insegna
della solidarieta e del
sostegno alla
Associazione Italiana
Rett.

PEDALATA _
PER LA SOLIDARIETA

ERIDO MORATTI

Si & tenuta a Tuenno (in pro-guardo senza troppo distac-gazione ai presenti della sin-
vincia di Trento), paese do-co dai ciclisti. All'arrivo tut- drome di Rett e la presenta-
ve abita Sofia, una singola-ti hanno potuto rifocillarsi zione dell’A.l.R.,
re iniziativa denominata “PE- con una squisita cena a ba- Anche attraverso le pagi-
DALATA DI SOLIDARIETA". se di polenta e salsicce. ne del giornalino vogliamo
Questa proposta e sorta da Tra i bambini partecipan- ringraziare gli organizzato-
un’idea dell’Associazione ti alcuni piu fortunati hanno ri di questa bella iniziativa,
Amici della Bicicletta di Tuen- ricevuto a sorteggio una ma-il divertimento e la socializ-
no e ha visto il coinvolgimento glietta o una tuta dell’AIR. zazione hanno contribuito a
di varie Associazioni cultu- sostenere I'associazione, ma
rali e sportive locali: il Grup- Il pomeriggio ha avuto co- anche a sensibilizzare le per-
po Frind — la S.A.T. — il Sci me epilogo una breve spie-sone alla realta del’handicap.
Club e con il patrocinio del
Comune, con |’ obiettivo di
realizzare una manifestazio-
ne adatta alle famiglie e nel
contempo promuovere la so
lidarieta..

Sabato pomeriggio 24 ago-
sto, nonostante le nubi mi-&¥
nacciose e qualche piovasco, -
numerosi partecipanti si so- |
no ritrovati in piazza per pe- -
dalare insieme per sei chilo- &=
metri circa alla volta della
localita “Campo di tambu-
rello” vicino al lago di To-
vel. Sofia ha percorso inve-
ce il tragitto in carrozzina ac-
compagnata da un gruppo di
simpatiche podiste determi-' gqpo Morarmi, Marisa € SoFia
nate a raggiungere il tra-

Tendine achilleo. Che fare?

I dubbi di una

mamma che ha
necessita di sottopore
la propria bambina a
intervento chirurgico.
L appello a tutti i
genitori che si sono
trovati nelle sue stesse
condizioni

Cari associati,
Sono la mamma di Clementina Di Rito di 9 anni che presenta un accorciamento del ten-
dine achilleo al piede sinistro. Mi € stato consigliato di sottoporla a intervento chirurgi-
co. Vorrei sentire I'esperienza di qualcuno che ha avuto questo stesso problema per sa-
pere come sono andate le cose.
Vi prego gentilmente di chiamarmi al seguente numero telefonico e saro io stessa a ri-
chiamarvi per poter parlare del problema. Tel: 0873/547746
Se non mi trovate in casa potete lasciare il vostro numero alla segreteria telefoniga e vi
richiamero.
Grazie

Sabine Mastronardi, San Salvo (EH




I’'unione fa la forza

UN BIGLIETTO DI NATALE

Anche quest’anno

al via la tradizionale
iniziativa per la
solidarieta legata alla
vendita dei biglietti
natalizi. Tanti i motivi
per aderire, ma uno
su tutti: un Natale
senza un augurio
non e un Natale
speciale, soprattutto
se i biglietti sono
firmati AIR.

PER L'AIR

Ivo LEvA

Come accennato gia nel- Non solo & una fonte im-re vuol dire allargare i no-
lo scorso numero di Vivi mediata e preziosissima pestri confini e avere pil pos-
Rett, anche quest’anno ri-sostenere le iniziative e lesibilita di aiutare chi, pur-
petiamo l'iniziativa della attivitd che la nostra assotroppo, vive non sapendo
vendita di biglietti augura- ciazione promuove duran-gestire la malattia di cui so-
li per le aziende e per i pri-te tutto I'anno, ma non di- no affette le proprie figlie.
vati. mentichiamoci che spesso Ma torniamo ai biglietti.

Dei quattro nuovi soggetti, accade che chi compra o ri- L’obiettivo di vendita per
due sono stati realizzati daceve il biglietto di auguri quest'anno & ambizioso ma
Silvia, studentessa dell’ac-decide a sua volta di faresiamo fiduciosi di raggiun-
cademia di Brera di Mila- una donazione a favore delgerlo! Diamoci una mano
no e due sono di Giulia, una’AlR. tutti!
simpatica ragazzina che ama La vendita dei biglietti @ Per tutti coloro che vo-
e sa disegnare bene. poi una semplice ma diret-lessero maggiori informa-

Silvia e Giulia hanno ac- ta forma di pubblicita del- zioni: le potrete trovare sul
colto con grande entusia-l'esistenza dell’Associa- sito www.airett.it
smo l'invito a realizzare un zione. Allora, forza, cosa aspet-
soggetto per i nostri biglietti Diciamolo pure: uno dei tiamo! Sara certamente un
e penso siamo tutti d’ac-nostri primi compiti & di far Natale speciale, perché spe-
cordo nel dire che ci sonoconoscere la nostra assoeiali saranno gli auguri in-
riuscite proprio bene! ciazione e piu di tutto la sin-viati con i biglietti firmati

Questa iniziativa &€ benedrome di Rett perché anco-AIR.
ricordarlo, & importante perra oggi € una malattia poco
vari motivi. conosciuta. Farci conosce- Buone feste a tultti!




ANCHE IN ITALIA UN PROTOCOLLO
SULLA SINDROME DI RETT

In Italia le persone
che presentano
Sindrome di Rett non
godono ancora di un
Protocollo
Standardizzato e
unico utilizzato dai
Servizi di
Neuropsichiatria
Infantile. Ecco perché
ci si e dati
appuntamento a
Rimini per definire
una bozza da inviare
al Ministero della
Sanita. Presenti molti
fra i piu autorevoli
medici e studiosi
della malattia.
Obiettivo: offrire uno
strumento per la
diagnosi e la
riabilitazione, cosi da
giungere a diagnosi
precoci e a
trattamenti
accreditati, funzionali
e sostenibili erogati
dal S.S.N.

LEDA MIELE

A questa esigenza I'’As- M. Logopedista Centro Lu- glietto, neurospichiatra; Ospe-
sociazione ha ritenuto op-ce sul Mare Bellaria Igeadale Gaslini di Genova,; dr.
portuno rispondere grazieMarina, dr.ssa Fossati T. PsiP.L. Bruschettini Pediatra,
ad una opportunita offertacomotricista Centro Luce Ospedale Gaslini di Geno-
dalla socia sig. Ines Brunellisul Mare, dr.ssa Rosa An-va; dr. F. Nardocci, Neuro-
di Rimini , mamma di Ali- gela Fabio, Psicologa, Mi- psichiatra Inf. Consulente
ce, 18 anni affetta da S.R. lano. La sottoscritta LedaAsl| Rimini, dr. Goran Dzin-

La sig. Brunelli si e atti- Miele consigliere e coordi- galasevic Neuropsicologo
vata presso alcuni profes-natrice del Protocollo su in- Consulente Progetto Auti-
sionisti ricevendo da loro lacarico del Direttivo di AIR smo Ulss 9 TV; dr. Bruno
disponibilita a sedersi at-e ultima ma di importanza Giometto Neurologo Clini-
torno ad un tavolo per sten-vitale la gent.ma sig. Inesca Neurologica universita
dere appunto il Protocollo Brunelli di Rimini. La dr.ssa di Padova.
che sara successivament®rsi era presente su incari- Come coordinatrice del
presentato al ministero del-co e a nome del prof. M.Zap-protocollo ho fatto presen-
la Sanita per I'approvazione.pella e del dr. Hajek G. delte le indicazioni datemi dal

L obiettivo & quello di da- Centro Interregionale per laDirettivo sui requisiti che il
re uno strumento definito aiSindrome di Rett, Policli- Protocollo doveva presen-
Servizi comunemente de-nico Bracci Le Scotte, Sie-tare:
putati alla diagnosi e allana. | professionisti che han-- Serieta e rigore scientifico.
riabilitazione, cosi da giun- no dato la loro disponibilita - Conformita ai Livelli es-
gere a diagnosi precoci e a collaborare alla stesura del senziali di Assistenza con
trattamenti accreditati, fun- protocollo (oltre a quelli pre- in piu le specificita attri-
zionali e sostenibili erogati senti e gia nominati) sono: buibili alle malattie rare
dal S.S.N. Prof. M. Zappella e dr. G. - Contenuti applicabili in

Lo scorso 20 ottobre, gra-Hajek del Centro Interre- tutte le ASL o indicazio-
zie all'ospitalita offerta dal- gionale per la Sindrome di ni specifiche perché ogni
la Cooperativa Luce sul Ma-Rett, Policlinico Bracci Le utente venga avviato alle
re di Bellaria Igea Marina, Scotte, Siena; prof.ssa M. strutture piu vicine e ri-
presso il Centro riabilitati- L. Uzzielli, Genetista Uni-  ceva il protocollo adeguato
vo Luce sul Mare, si é svol-versita di Firenze; dr.ssa Ba- e standardizzato.
to l'incontro preliminare per
la stesura del Protocollo di
gnostico-riabilitativo per IMA
Sindrome di Rett. | profes-
sionisti presenti erano:
prof.ssa Veneselli E. neuro
spichiatra Ospedale Gasli
ni di Genova; dr.ssa Orsi A.
psicologa Centro Interre-|
gionale per la Sindrome di.-
Rett, Policlinico Bracci Le §
Scotte, Siena; dr.ssa Mo
rone E. Fisiatra Centro Lu
ce sul Mare, dr.ssa Migan :




L’Associazione si riferi- 3) Diagnosi Funzionale e protocollo interpellando gli mente ospitato tutti i pre-
sce al Centro Interregiona- programma riabilitativo: altri professionisti per le fa- senti offrendo oltre che la
le per la Sindrome di Rett, Fatta da Neuropsicologosi 1 e 2. Per le fasi 3 e 4 lgprofessionalita degli spe-
Poaliclinico Bracci Le Scot-  Clinico esperto in valu- dr.ssa Orsi e il Centro In-cialisti coinvolti nel proto-
te, Siena, come capofila del tazione dei processi co-terregionale per la S.R. so-collo anche un delizioso spa-
Protocollo e richiede che il  gnitivi secondo le scale no stati incaricati di coor- zio per la nascita di questo
Centro stesso produca la col- standardizzate e in usodinare un incontro specifi- importante Protocollo com-
laborazione necessaria atal per il controllo dell'effi- co tra i professionisti inte- pletato da un ottimo pranzo
fine tra i vari professionisti  cacia del trattamento, suressati e una volta comple4in amicizia tra persone di-
che hanno dato la loro di- indicazioni specifiche per tato il protocollo di essere verse ma accomunate da uno

sponibilita. area inviate da Logope-riferimento unico per I'ac- stesso obbiettivo: le nostre
Si e passati quindi a defi- dista, Fisiatra , Psico- creditamento degli specia-ragazze che meritano tutto

nire i ruoli delle figure che  motricista. listi che opereranno all'in- il bene possibile.

dovranno svolgere il Proto-4) Applicazione del Pro- terno del protocollo nelle fa-

collo: gramma e follow up pe-si 3 e 4.

La figura del Neuropsichiatra  riodici ( ogni sei mesi ) Il mio lavoro di coordi- = Un grazie speciale

ha il titolo per la diagnosi  fatte da Logopedista, Fi- natrice & stato agevolato mol alla famiglia

clinica della patologia su in-  siatra, Psicomotricista tissimo dalla presenza pre:  Poli Costa per il
vio da parte del Pediatra di per le aree specifiche eziosissima della prof.ssaVe-  contributo dato

Base. da Neuropsicologo perneselli che ringrazio cor-|  gll’Associazione
La figura del Genetista ha I'area cognitiva e psico- dialmente a nome di tutti i Italiana Rett

il titolo per I'indagine ge-  educativa. genitori. Ringrazio sentita- in ricordo della
netica Ne ricaviamo che le Asl mente la Cooperativa Luce cara Ave.

La figura del Neuropsico- dovranno dotarsi di un teamsul Mare che ha generosa
logo ha il titolo della valu- di professionisti in grado di
tazione funzionale in stret-lavorare insieme e con de
ta collaborazione con: terminati criteri di prepara-
Le figure di Logopedista, fi- zione professionale.
siatra, psicomotricista han- E’stato richiesto alla dr.sse
no il ruolo di implementa- Orsi che le figure profes-

re i progetti riabilitativi e sionali che lavoreranno cor
collaborare nelle valutazio- le nostre bambine- ragazze

ni iniziali e di follow up pe- vengano accreditate esclu

riodici. sivamente dal Centro Inter-
Le fasi del Protocollo pro- regionale per la S.R. onde
poste sono queste: evitare che chiunque, pos

sa pretendere di lavorare co
1) Diagnosi : fatta dal N.P.l. la Sindrome di Rett, maga-
su invio del Pediatra an-ri con pratiche miracolose
che in base allultimo Do- agli occhi dei genitori.
cumento di Neurologia La bozza é stata elabora -
Pediatrica stilato dalla ta sulla base del Protocollc
Commissione Consen-per la Dislessia gia presen
sum Conference e se-ato e approvato dal mini-
condo i criteri del DSM stero per la Sanita. [
IV. La dr.ssa Orsi si & presi ©
2) Indagine Genetica : fat-carico di attivare immedia- s
ta su invio del N.P.I. con tamente il Prof. Zappellae . -'?'_', ;
le indicazioni per i Cen- il dr. Hajek che coordine- greeania ~ e
tri pit vicini ai pazienti ranno e completeranno il - 3, |



AZIENDA OSPEDALIERA SENESE

COMPLESSO OSPEDALIERO DI RILIEVO NAZIONALE E DI ALTA SPECIALIZZAZIONE

DIVISIONE DI
NEUROPSICHIATRIA INFANTILE

CENTRO RETT

“LE SCOTTE ”

V. BRACCI,1 SIENA
TEL. 0577-586.585
FAX. 0577-586150

Alla cortese attenzione di
Coordinatore protocollo Rett-AIR
Sig.ra Leda Miele

E

Sig.ra Ines Bianchi
E

p.c.
Presidente Sig.ra Marinella De Marchi

Consigliere incaricato o ) _
rapporti con Centro Rett Sig. Giovanni Bonomi

In seguito all'incontro tenutosi i giorno 20 ottobre '02 a Rimini presso il Centro Luce sul Mare ho riport
conclusioni e le richieste formulate ed elaborate durante I'incontro della commissione al presidente de

hto le
Comi-

tato Scientifico e del responsabile del Centro Rett nelle persone di Prof. Zappella e Dott. Hayek che hgnno ac-

cettato capito e condiviso il bisogno di stilare un protocollo di diagnosi e trattamento della Sindrome di

E’ quindi Nostro vivo impegno di elaborare un piano dopo la consultazione privata di alcuni tra i prin
esperti riconosciuti professionisti del settore riconosciuti in campo internazionale (alcuni tra i primi ad
contattati saranno la Prof. A. Kerr, Dr. P. Julo, Prof. von Teztchner, ...)

Il professor Zappella ritiene quindi piu utile ed opportuno una consultazione di questo tipo, piuttosto che
contro del comitato scientifico che non si esclude di poter fare in seguito.

Cordiali saluti,
Dr.ssa A. Orsi

Siena, 24 ottobre 2002

Rett.

Cipali
essere

un in-




Terapie
farmacologiche,
progetti di lavoro,
attivita di ricerca in
Italia e nel mondo: le
ultime notizie sulla
genetica e sugli studi
effettuati intorno alla
malattia.

A CHE PUNTO E
LA RICERCA?

RossANA GrRosso CINEL

viato un campione di Cy- che hanno potuto trovaretimento di Pediatria della
stadane (Betaina) e che mton una nuova tecnica diUniversita di Firenze, face-
ha confermato di aver con-analisi a livello molecolare, va parte di questi gruppi ed
tinuato la raccolta sui datila mutazione del MECP2 inha iniziato gia nel 1982 lo
su questo farmaco: il pro-un caso in cui l'analisi di se- studio della Sindrome di
dotto della Polichimica é quenza ha fallito, si puo benRett, sia a livello clinico che
esattamente lo stesso del Cyimmaginare I'importanza di laboratorio.

stadane, che e il farmaco ch@er i casi apparentemente | e varie tappe che hanno
assume mia figlia, e il suonegativi per la mutazione. portato alla individuazione

costo si aggira sui 36 $ al Questo & quanto mi hadel gene MECP2 sono sta-
Kg. scritto la Prof.ssa Giovan-te molto appassionanti, ed
E in attesa della consu-nucci Uzzielli in un fax che hanno visto i ricercatori dei
lenza scritta di una collegami ha inviato: vari gruppi uniti per anni in
di un’altra citta che ha ana- E molto bello ricordare, un lavoro comune, con scam-
lizzato i due prodotti. Nel che pochi e molto uniti tra bi di esperienze, progetti di

Nel numero precedenteCOnteémpo ha contattato illoro, erano fino a pochi an-lavoro, e raccolta di notizie
del nostro giornale forse POtt- Glaze a Houston pemi fai gruppi di ricerca, nel sempre piu interessanti, re-

molti di voi hanno letto I

confrontarsi con il suo pro- mondo, impegnati nella dia-lative alla base genetica di

articolo sulle cure speri- tocollo di cura,, per partire gnosi e prevenzione di que-questo misterioso disordine

mentali che si riferiva all’

eventualmente con dati pressto disordine, per il quale sigenetico che interessa una

esperienza che stiamo viZi0Si sull' esperienza ame-ipotizzava da tempo una bafemmina su 15.000 neona-
vendo con la nostra Cecilia.ficana di questi ultimi due se genetica. te, ed anche alcuni sogget-
Ho parlato di recente con [a@"N!- Il gruppo di ricerca del ti di sesso maschile.

Prof.ssa Giovannucci Uz-

La Prof. ssa GiovannucciCentro di Genetica e Medi- Con I'analisi a livello mo-

zielli, a cui tempo fa ho in- Uzzielli mi ha comunicato cina Molecolare del dipar- lecolare, utilizzando princi-

Grazie...

SISTENTE FEDERICA

Scrivo queste righe per ringraziare llaria e la sua famiglia. llaria ha dieci anni
ed e una delle tante bambine Rett dal sorriso dolcissimo, le mani che battono

e gli occhi straordinariamente belli.

Proprio quegli occhi e quei sorrisi mi hanno insegnato piu di quanto possano

fare milioni di parole; mi hanno fatto capire cio che
nella vita € importante e cid che non lo €&, cio che si
deve cambiare e cio che si deve accettare. Proprio quel-

lo che i suoi occhi raccontano la rendono “speciale”.
Ringrazio la sua famiglia, che con pazienza, con il suo

dolore e anche il suo umorismo e la voglia di vivere,
e la dimostrazione che anche nella sofferenza la spe-
ranza c’'e sempre.
Grazie.

Federica Sebastiano (Brescia)



palmente il metodo della se-

guenza diretta del DNA, pre-
ceduta da altre metodiche d
prescreening, tutti i gruppi
di ricerca hanno conferma
to che le mutazioni del ge
ne MECP2 non sono evi
denti nel 15-20% dei sog-
getti con Sindrome di Rett.

Il gruppo di ricerca della
Universita di Firenze ha la-
vorato e sta lavorando mol
tissimo in questi anni, con
I"analisi delle mutazioni in
piu di 120 soggetti italiani,
70 provenienti dalla Russia
e molti altri Paesi (Cuba,
Giordania, Egitto, Polonia, =
ed altri ancora): si tratta dite =
un impegno importante as "'_""{1.:--
sunto con la consapevolez o
za dell'importanza scienti-| =~
fica, ma anche umana e sg
ciale di questo progetto.

Il programma di ricerca™
del gruppo di Firenze ha pri-.
vilegiato proprio il proble-
ma della apparente man
canza di mutazioni del ge-
ne MECP2 in una parte dei
soggetti con Sindrome di

Houston, all’ avanguardia

della mutazione nel gene
MECP?2), ha creato un to-
polino affetto da Sindrome
di Rett che mima la stessa
mutazione che si riscontra
negli umani. Questo topo
differisce da quello che era
stato creato dai Dottori Bird
e Jaenisch che mancava com-
pletamente della proteina.
del MECP2. Il topo creato
dalla Dottoressa Zoghbi ma-
nifesta molti dei sintomi vi-
sti in pazienti Rett incluse
le caratteristiche stereotipie
delle mani. La RSRF (Rett
Syndrome Research Foun-
dation) ha recentemente fi-
nanziato il Dott. Juan Young
perché lavori nel laborato-
rio della Dott.sa Zoghby, |
due medici cercheranno di
rispondere alla domanda: la
Sindrome di Rett & reversi-
bile?

Riguardo a cio ci sono due

impegnate nella ricerca, hanMECP2, anche in soggettiprogetti in corso: uno nel
no illustrato ai ricercatori di che sembrano non averla. laboratorio della Zoghby
| ricercatori di Firenze vo- Stessa e I'altro in quello del
nello studio della Sindrome gliono comunicare questi ri- Dott.Jaenisch. Attraverso
di Rett, ed anche altri col-gytati, in anteprima, alle fa- differenti metodologie, in-

Rett. Partendo dalla osser_Ieg_hl, gll_lmportantl rls_ul- miglie del’Associazione Ita- trodurranno una copia sana
vazione di caratteristiche @l raggiunti, sostenuti al-jiana Rett, ben sapendo quardel gene MECP2 nei loro ri-
particolari della sequenzalor.a da una tecnica che rig importante sia la confer-Spettivi modelli di topo Rett
del gene in una delle bam_chledeva ulteriori riprove. ma della diagnosi di un di- ( quello di Jaenisch man-

bine seguite in collabora- 1l gruppo di Firenze ha sordine severo per il qualecante della proteina del
zione con la Associazionecontinuato a studiare que-speriamo ora tutti in una te-MECP2 e quello della Zo-
ltaliana Rett, i ricercatori Sto aspetto e, con I'aiuto dirapia genica ancora lonta-ghby che imita una delle
di Firenze hanno fatto unauna nuova tecnica, ha orana, ma certamente possibimutazioni umane), per de-
ipotesi che la mutazione deldimostrato definitivamente le.Un grazie di cuore allaterminare se i sintomi della
gene MECP?2 effettivamen-la mutazione del geneProf.ssa Giovannucci Uz-Sindrome di Rett possano
te ci fosse, ma che non fosMECP2 in un soggetto chezielli e ai suoi collaborato- essere prevenuti, reversibi-
se evidenziabile con le tec-Sembrava negativo per lari per I'impegno e la dedi- li, o migliorati.
niche pur sofisticatissime Mmutazione stessa. zione che hanno dimostra- | 3 Dottoressa Zoghby sta
della analisi di sequenza.  Questi risultati sono stati ©0 € dimostrano verso le no-stydiando la Sindrome di
Nel luglio 2000, lo studio a Baltimora al CongressoStre bambine. Rett dalla meta degli anni
di questo soggetto & stat@nnuale della American So- Ci sono anche delle no-ottanta, quando incontro per
portato in Giappone, al Con-ciety of Human Genetics, vita importanti sul fronte la prima volta una bimba
gresso Internazionale sullanell’ ottobre 2002, e sono indella ricerca. Questo € quancon la Sindrome di Rett e
Sindrome di Rett. In quella corso di pubblicazione. Sito ho tratto da RSRF NEWSdecise di iniziare la ricerca
occasione, la Professoresstiatta di risultati importan- ALERT: del gene responsabile della
Maria Luisa Giovannucci ti, mai riportati in letteratu- | a dottoressa Huda Zo-malattia.
Uzzielli, con I'allieva Lau- ra, che dimostrano la possighbi del Baylor College di Dopo 14 anni di ricerche
ra Giunti, particolarmente bilita di mutazioni del gene Houston (ndr scopritrice una scienziata che lavorava



nel laboratorio della Dott.ssastudiarono le varie muta-
Zoghby scopriva che un ge-zioni che avevano riscon-
ne chiamato MECP2, mu-trato nelle loro pazienti, per
tava nelle pazienti affette dapoter progettare un topo mu-
Sindrome di Rett. Non & an-tante che potesse produrre
cora chiaro come la muta-una proteina parzialmente
zione del gene possa trafunzionale.

dursi in difetto neurologico. || risultato & stato un to-

Da allora é stato possibi-po che imita molti degli
le creare un test per la diaaspetti della malattia cosi
gnosi della Sindrome, ma sicome si osserva negli esse-
e anche scoperto che il geti umani. Usando il model-
ne e responsabile di una grafo di topo, gli scienziati in-
varieta di disordini. Dice la vestigheranno come la pro-
Zoghby: “ Noi ora sappia- teina del MECP2 pud in-
mo di casi di autismo clas-fluire sulle funzioni cere-
sico e schizofrenia che sorali in uno stadio cosi cru-
no causati da una mutaziogiale dello sviluppo.

ne de_I gene MEQPZ' Lo spet- La seconda parte sara sco
tro clinico é cosi grande che

) prire cosa questa proteina
ancora non si sa la vera pre

valenza di questa mutazio fa al cervello, dice la Zo-
ar “‘ghby. Pud essere, continua
ne. Lei stima che la muta-g y

zione sia due volte piu co-Ia Zoghby , che ad un certo

mune di quello che si pen'\S/tealll((j)lglﬁi?rl:Orzwkjs%pr(i)érlliecc?e:-
sa attualmente”. mprov
la funzione di questa pro-

Cio che é chiaro, & che ”teina.

gene MECP2, che si trova

alla fine del braccio lungo " :
to critico dove le esperien-

del cromosoma X sia degli tond i I
umani che del topo, gioca%€ SONO fondamentail per 1o
sviluppo sinaptico. Forse

un ruolo vitale nella messa IO L
a punto dello sviluppo del COMPIti piu impegnativi ri-
sistema nervoso durante un&hieédono Iinput di questa
stadio cruciale, quando jProteina per cui la sua per-
bambini imparano a star sedita dlvent.a c_ru0|ale. Qual-
duti, camminare, parlare. €0Sa& comincia a non fun-
Per capire i dettagli mo- zionare e le bimbe regredi-

lecolari di cid che ad un cer-SCON0- Non si conosce an-
o punto “va male” gi scien- €0ra il meccanismo, ma |
Ziati avevano bisogno giavere |I\mc_)dello di topo per-
creare un modello di topomettera di trovare delle ri-
affetto dalla Sindrome. || SPOSte-

primo tentativo di un mo- La Dott.ssa Zoghby spe-
dello di topo Rett, in cui il rache studiando il modello
gene MECP2 fu completa-di topo si potra trovare una
mente eliminato, risultd in cura per migliorare la sin-
severa malattia dell’ anima-tomatologia della malattia
le e morte precoce. Laed eventualmente curarla.Ho
Dott.ssa Zoghby e i suoiavuto il piacere di conosce-
colleghi cercarono di crea-re personalmente la Dott.sse
re un modello di topo cheZoghby: & una persona che
potesse imitare il pit possi-ama profondamente il suo
bile la progressione del di-lavoro e con amore si sta de-
sordine cosi come si mani-dicando alla ricerca di una
festa negli umani. Quindi cura della Sindrome di Rett.

L' infanzia € un momen-

corsi di formazione

Un’esperienza
significativa

Desidero rendere pubblica la lettera spedita a me e alla
Sig.ra Brunelli da parte di Roberta Follo, terapista della
riabilitazione e della Prof.ssa Edvige Veneselli, neuropsi-
chiatra dell'lstituto Gaslini di Genova, poiché penso sia
motivo di soddisfazione per I'Associazione.

Mi unisco a loro rinnovando i ringraziamenti al centro Lu-
ce sul Mare e a Tiziana e Morena, terapiste, per I'ospita-
lita riservataci.

Lucia Dovigo

Gent.ma sig.ra Lucia Dovigo Dell'Oro,

Desidero esprimere la mia gratitudine alla Vostra Associa-
zione, ai signori Brunelli, al centro Luce sul Mare, alle te-
rapiste Tiziana e Morena, preziose colleghe, per I'acco-
glienza riservatami nei due giorni di corso a Rimini (“Pro-
gramma di intervento riabilitativo ed educativo-Comuni-
cazione aumentativa e alternativa nella Sindrome di Rett”,
dott.ssa Rosa Angela Fabio, ndr).

Sono state due giornate di studio gradevoli e costruttive,
durante le quali, con infinito piacere ho potuto assistere al-
la professionalita della dottoressa Rosa Angela Fabio. OlI-
tre alla chiarezza nell’affrontare e sviluppare le fasi delle
sue lezioni, mi ha colpito la sua disponibilita non comune
nell'accostarsi alle bimbe, nel proporre il suo metodo sen-
za dimenticare mai che possono dare piu di quello che ci si
puo aspettare, associando un atteggiamento professionale
a un’autentica passione per il suo lavoro, ma in particola-
re per le nostre bambine.

Credo che per I'Associazione sia importante avere accan-
to dei professionisti cosi autentici e validi che valorizzino,
offrendo anche versioni pit semplici, I'approccio alla co-
municazione aumentativa e alternativa.

La gioia di comunicare che ho visto rispecchiarsi nello sguar-
do delle bimbe, dei loro genitori e della dottoressa Fabio,
ha commosso anche me.

In attesa di rivederci alle prossime lezioni, vi giungano i
miei piu cordiali saluti.

Roberta Follo
Terapista della riabilitazione-psicomotricista NPI,
Istituto Gaslini, Genova.

Gent.ma Sig.ra Brunelli,

Ringrazio Lei e il Consiglio dell'Associazione Rett per l'op-
portunita che avete dato alla nostra terapista della riabili-
tazione Roberta Follo di partecipare al corso “Programma
di intervento riabilitativo ed educativo-comunicazione au-
mentativa e alternativa nella Sindrome di Rett” tenuto dal-
la Dott.ssa Rosa Angela Fabio, da cui ha acquisito nuove
competenze abilitative per le nostre assistite.

Con i migliori saluti,

Edvige Veneselli



DEDICATO
ALLE MAMME

Questa é una lettera del 1998 che ho ricevuto grazie al fatto di aver conosciuto il dr. Theo Peeters a Prato, durant
un corso teorico di base sull'autismo. Neurolinguista ed esperto in comunicazione umana, Peeters & davvero una pe
sona straordinaria. Da moltissimi anni lavora con le persone affette da autismo e insegna agli altri come lavorare
con loro. Gli ho chiesto un consiglio, visto che sono madre di una bimba Rett, su come potevo pensare al progetto
vita per la mia Giulia. Lui mi ha avvisato che con la Rett ci sono molte difficolta, che le autonomie difficilmente so-
no raggiungibili, ma che la strada piu efficace & una educazione speciale, su misura per le abilita di Giulia, una edu-
cazione aumentativa per amplificare le poche doti che una natura avara le aveva concesso. Cosi mi diede ['indiriz
zo di un'altra mamma che lui stesso aveva potuto direttamente aiutare, imparando a sua volta a lavorare con le di
ficolta aggiuntive che la Rett impone.

Mi disse di non scoraggiarmi ...

In seguito ho fondato con altri genitori Autismo Triveneto, abbiamo organizzato diversi corsi di formazione con il
dr. Peeters, a Vicenza. Ho potuto usare vari accorgimenti di buon senso che hanno reso a me e soprattutto a Giuli
la vita pit facile e ci hanno dato voglia di imparare ancora altre piccole cose, ogni giorno. E per questo che dedico
questa lettera a tutte le mamme come me che non rincorrono i miracoli, ma lavorano silenziosamente e serename
te per un futuro migliore.

Leda Miele

Dedicato alle mamme di I'abbiamo capito noi stessisi) il quale ha modificato il piano affettivo , i modi di
una bimba Rett. verso i 18/24 mesi d’etd. suo comportamento. Ab-comunicazione sviluppati
La Sindrome di Rett & di- biamo lavorato e continuia- (verbale per darle ordini sem-
Ho ricevuto la vostra let- versa dall’autismo, anche samo a lavorare sulla motri- plici, immagini per indica-
tera, siete stati molto genti-all’inizio i sintomi si pos- cita fine, lei sa oggi con unre le cose che le piacciono
li, scusatemi ma non parlosono confondere con quellisemplice ordine verbale (anparticolarmente) le permet-
e non scrivo l'italiano. Theo autistici. Invece mia figlia che se lei non parla) vestirtono di esprimere i propri
€ un amico personale chalimostra che benché i di-si, svestirsi, mangiare da sosentimenti: gioia, colera,
conosce molto bene la miasturbi sono simili, il contat- la, andare in bagno da solahiedere coccole ecc...
famiglia e di conseguenzato umano e sociale generalecc... E sicuramente molto Direi che il progetto edu-
mia figlia Martine (15 an- mente € maggiore. difficile mettere in pratica cativo nel caso della mia
ni il mese scorso). Martine puo contare fin da un programma educativo corbambina le ha permesso e
Lei é effettivamente af- piccola su un progetto edu-questo tipo di handicap, macontinua a permetterle di
fetta da Sindrome di Rett,cativo (stabilito da noi stes-¢ vitale farlo allo scopo di esprimersi e comprendere il
non aggravare I'’handicapsuo modo circostante. La
PICASSO“U NA CAVA” della bambina. Grazie a queportiamo fuori con noi, dap-
MALAGA ESTATE 1896,0LI0 SU TELA sto Oriane ha una grande aupertutto, ad esempio nei ne-
tonomia e capisce tantissi-gozi le abbiamo insegnato
me parole. Noi abbiamo la-ad aspettare in coda alla cas-
vorato sempre anche per Iea, insomma non vi dispe-
sviluppo del linguaggio ver- rate , la cosa piu efficace é
bale accompagnando fin dalstabilire un progetto educa-
I'inizio i nostri gesti con la tivo.
parola appropriata. Lei ha Anche in Francia le strut-
sviluppato un linguaggio ture educative sono inesi-
molto povero (3 parole: be-stenti e in pit la “vecchia
re, mamma, papa)., ma sasichiatria “ vigila per "eli-
farsi comprendere molto be-minare” qualunque approc-

ne indicando con il dito. Sul cio educativo.




UN CENTRO A MISURA
DI FAMIGLIA

Servizi, consulenza e pro-| g stryttura IRCCS Eugenio Medea di Bosisio

fessionalita. E quanto offre . _
uno dei centri pid all‘avan- Parini (Lecco) ha definito un percorso

guardia del nord Italia. La diagnostico e valutativo per tutti | soggetti

struttura IRCCS Eugenio ffotti R [ ’Isti

Medea di Bosisio Parini (Lec- a ?tt fja SR. Llst tUto_’ )

CO), |nfatt|, in collaborazio- InOltI’e, attIVEfa un perCOfSO dl ,Dl'esa n
carica per tutte quelle famiglie che

ne con I'Unita di Riabilita-
zione 2, ha definito un per- . . ..
b si affidano ai servizi del centro lecchese.

corso diagnostico e valuta-
tivo per tutti i soggetti af-
fetti da Sindrome di Rett,
mentre, per le famiglie che

pedico (valutazione mio-ora-
le e dell'alimentazione, del-
la comunicazione e del lin-
guaggio), psicoeducativa
(Scala Vineland, osserva-
zione educativa ed eventuale
somministrazione di stru-
menti formali).

Dal profilo clinico/funzio-
nale viene quindi prospet-
tato un “percorso indivi-
dualizzato di presa in cari-
co”, che pud comprendere:

si affideranno ai servizi del psichiatrica, pediatrica e fi- stica, I'indagine genetico- un intervento farmacologi-
centro lecchese, ha attivatasiatrica; quindi una serie dimolecolare (MECP-2) ese-co antiepilettico e/o psico-
un percorso di presa in cavalutazioni: cardiopneumo- guita all'interno dei nostri farmacologico se in presen-

rico.
Nello specifico, due vali- listica.

logica, epilettologica e ocu- laboratori.

za di crisi epilettiche e/o

Quella che viene definitacomportamenti-problema;

dissime consulenti dell’l- Queste valutazioni, conti- “valutazione funzionale” e trattamenti logopedico e fi-
stituto lombardo - la dr.ssanua Massimo Molteni, so- che ha lo scopo di imposta-sioterapico, nonché indica-
Elisa Mani e la dr.ssa Lau-no supportate da indaginire un vero e proprio pro-zioni psicoeducative rivol-
ra Villa — per garantire unastumentali come I'esame au-gramma di intervento, com-te sia all'ambito scolastico
continuita di sviluppo del diometrico (ABR), EEG in prende valutazioni di tipo che familiare.

lavoro clinico e riabilitati- sonno, saturimetria nottur-cognitivo (griglie di osser-

Assistenza e consulenza:

vo a favore delle giovani pa-na, ECG ed ecocardio-vazioni e, quando possibi-queste le due parole chiave
zienti rett, saranno un pre-gramma. Fondamentale, poile, somministrazione di stru-che fanno del Centro lec-

zioso riferimento clinico per per la definizione diagno- menti psicometrici), logo-

le famiglie in carico presso
il raggruppamento.
L’'aspetto psicologico non
viene trascurato: il servizio
di Psicologia dell’educa-
zione, infatti, assicurera ¢
tutti i soggetti I'utilissimo
servizio di valutazione e su
pervisione funzionale.
Per cio che riguarda piu spe
cificamente 'aspetto dia-
gnostico e valutativo predi
sposto dal Centro, il Dot-
tor Massimo Molteni, di-
rettore sanitario dell'istitu-
to Medea, afferma che é stz
to approntato un vero e pro
prio percorso al momentc
del ricovero: visita neuro-

per prenotazioni ed informazioni
telefonare allo 031.877111

chese uno dei piu importanti
riferimenti per la diagnosi e
la cura di malattie genetiche
come la Sindrome di Rett,
appunto. Costantemente aper-
to a continui aggiornamen-
ti di interesse scientifico, co-
me I'attivita clinico-dia-
gnostica del resto richiede,
I'lstituto Eugenio Medea at-
tualmente sta lavorando a
un’ipotesi di studio sulle ne-
cessita abilitative ed assi-
stenziali delle bambine con
Sindrome di Rett attraverso
I'uso di scale e strumenti di
valutazione, cosi da costruire
un prezioso profilo di inter-
vento utile e importante per
tutte le famiglie.



GLI STUDI SUL FENOTIPO :

ULTIME NOTIZIE DALLA RICERCA INGLESE
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La scoperta del gene
responsabile della
sindrome di Rett ha
costituito un vero e
proprio momento di
svolta nello studio
della malattia.

Il punto sulla
situazione della
ricerca degli ultimi
due anni e i quesiti a
cui ancora 0gqi Si
cerca di dare
risposta.

La scoperta del gene re= il MECP2 & un gene che atica & stato fondamentale;

sponsabile della sindrome
di Rett (SR) ha costituito un
vero e proprio punto di svol-
ta nello studio sulla sindro-
me (Amir et al., 1999), non
soltanto per quanto riguar-
da le indagini della causa®
della patologia, ma anche
per le ricadute che le sco-

propria volta regola I'e- alcuni ricercatori (Auranen
spressione di altri geni, et al., 2001) hanno portato
ma di tale meccanismo einfatti I'attenzione sul se-
di quali siano questi altri guente dato: il fenotipo di
geni non si sa ancora nulpazienti con SR classica e
la; quello di pazienti con ritar-
la presenza di casi maschilido evolutivo unito alla pre-
di SR (Cohen et al., 2002;senza di tratti simili alla Rett
Leonard et al., 2001) haé risultato correlato alla pre-

suggerito che lo spettrosenza e al tipo di mutazio-
fenotipico delle mutazioni ne del gene MECP2 (non-
del gene MECP2 possaché all'inattivazione del cro-
estendersi ben al di la del-mosoma X).

(2002), facendo il punto del- la clas§|ca d.lagn03| di SR. cjsie chiesti qumo_ll quan-
la situazione sullattivita di  Questi punti hanno aper-to possa essere ampio lo spet-
ricerca degli ultimi due an- to una nuova finestra ne_IIatro dc_ella SRe qual_e legame
ni, ha messo in luce i que-ficerca sulla SR: la questm-sus_smta tra_fenotlpo e ge-
siti che attendono ancora ri-"€ dello spettro fenotipico. notipo. Per rlspon_dere e ne-
sposte dalla ricerca geneti-S' tratta di una questionecessario innanzitutto de-
ca, che potremmo sintetiz-mOItO interessante perchéscrivere accuratamente le
zare come segue: strettamente legata a un alearatter_l_stl_che clln_lche, 0s-
) . __tro importante aspetto del-servabili (il fenotipo, ap-
* sono state identificate pit|g SR: |a variabilita interin- punto) delle bambine e ra-
di 100 mutazioni sul ge- dividuale riscontrata al suogazze con SR, differen-
ne MECP2, ma resta dainterno. Questo aspetto neziandole da quelle di indi-
definire I'estensione del- cessita di essere studiato seidui con altre patologie, ad
lo spettro clinico dovuto sj intendono proporre ade-esempio autismo e ritardo
alla mutazione. In altre pa-guate procedure di valuta-mentale grave.
role, dato che ogni bam-zione delle abilita delle bam- p; queste tematiche si sta
bina puo presentare unabine conSRe ir_wte_rventi “SUgccupando, grazie alla col-
differente mutazione sul misura” per ogni singolo ca- |3porazione dell’Associa-
gene, la posizione dellaso (Antonietti, Castelli, Fa- ;jgne Inglese SR (Rett Syn-
mutazione sul gene in que-bio, Marchetti, in prepara- 4rome Association United
stione potrebbe essere inZione). Kingdom), il gruppo del Pro-
dicativa della gravita dei Che cosa ha determinatdessor Charman dell’ “In-
sintomi, dunque della va-I'apertura di questa nuovastitute of Child Health” di
riabilita all'interno della finestra? Sicuramente il con-Londra, con il quale siamo

sindrome; tributo della scoperta gene-in contatto.

perte nel campo genetico
possono avere nell’ambito
clinico e riabilitativo.

A questo proposito Kerr



Presentiamo qui i risulta- 1. le stereotipie delle mani sultato che le bambine consimil-autistici) fossero spe-
q p p
ti dei lavori condotti da que- 2 j comportamenti legati al- SR non presentano un grarifiche di pazienti con SR
sto gruppo di ricercatori sul |3 respirazione e al sonngumero di caratteristiche ti-in confronto con pazienti
fenotipo della SR per due3 i comportamenti simil- picamente autistiche, macon ritardo mentale grave,
ragioni: innanzitutto per " _ " semmai altri deficit di natu- i ricercatori inglesi (Mount
autistici
informare sugli esiti piu re- _rasociale, come I'essere poet al., in stampa) hanno mes-
centi della ricerca in tale set—t _Qu&lestbe potrebberodc?_st!-co attive o il dormire troppo. so a punto un questionario,
tore; in secondo luogo per-'UI'€ 1@ base peruna defini- - - - . .. da inviare ai genitori, che
' i ; risultati di questi primi '
ché anche il nostro attualeZione del fenotipo della SR'due studi hango cosip ortgfiguarda questi tre aspetti
: o o ea TUttavia, gli autori hanno : _ o1 P
studio sulla SR si va inse ; to ali autori a costruire uno N€ld SR. Esso tratta delle
: I sottolineato un problema: 0 gl autor uire u s g : )
rendo in questa direzione. || e _ et to ch t @blllta finomotorie, delle ste
piano di un’indagine tutto i definire | tteristiche "€CtiPIe, di problemi della
: : > _rassegna prevedevano andi definire le caratteristiche e -
ra in fase di svolgimento gra ) ab li ed respirazione e del sonno, di
. . TN che la presenza di gruppi dpomportamenta I ed emo- . , _
zie alla disponibilita delle ! > ionali delle bambine con sturbi dell'umore, del con
famiglie sinora contattate CONtrollo. Per ovviare a cio tatto sociale ecc; ai genito-

comprende infatti un’inter- 9li Stessi studiosi hanno or-SR (Mount et al., in stam- /o’ io o' i Gefinire quan-
vista semi-strutturata. da no9anizzato una ricerca (Mountp@) € ad approfondire lo stu-

: : ' . .~ .7 to le affermazioni riportate
elaborata e proposta indivi-€t al-» in stampa) in cui ledio delle component auti-

o stiche nella SR e in un aru siano vere o false per il com-
dualmente dal ricercatore afc@ratteristiche comporta- 9Py 6rtamento della propria fi-
genitori (sinora € sempre

mentali ed emotive di unpo di controllo (Mount et glia nel corso degli ultimi
stata la mamma ad esser8"UPpo di 143 pazienti conal., in stampa). sei mesi. Effettivamente que-
intervistata), volta a racco-SR SONO state confrontate pe, o diare quanto le tresto strumento, applicato a
gliere informazioni circa il €N quelle di un gruppo di .oeqorie individuate dalla143 ragazze con SR e a 85
fenotipo delle bambine e ra-Controlio costituito da 85 1a- i ricerca (stereotipie, individui con ritardo men-
gazze con le quali stiamo [a-9822€ con ritardo mental€yiqy i della respirazione etale grave, riesce a discri-

vorando. da grave a profondo di €zi0-yg| gonno, comportamentiminare bene tra i due grup-
Pertanto illustreremo di logia mista. Da questa ri-
ertanto 1UStreremo di oo -5 & emerso che le bam
seguito i risultati del grup-

4 . bine con SR presentano:
po inglese e poi presentere- _ .
mo il nostro strumento. ~ * Un minor numero di com-

portamenti antisociali ri-
spetto al gruppo di con-
trollo
ULTIME NOTIZIE DAL- « un maggior numero di
LA RICERCA INGLESE ~ comportamenti simil-au-
SUL FENOTIPO tistici rispetto al gruppo

Per definire il fenotipo del-  di controllo.
la sindrome, il gruppo di  Fin qui pare non vi sia mol-
Charman ha iniziato con I'e-to di nuovo. Sappiamo che
saminare una quarantina dhella SR sono presenti trat-
lavori sulla SR prodotti ne- ti autistici, cosi come sap-
gli anni Ottanta e Novantapiamo che le bambine cor
che avevano cercato di deSR tutto possono sembrari
finirme le caratteristiche com-fuorché “antisociali”: sono
portamentali ed emoziona-pambine piacevoli, sorri-
li (Mount et al., 2001). Es- denti, amano essere coccc
si hanno passato in rassegn@te, non sono aggressive
questi lavori per individua- Tuttavia, & emerso un aspet
re le caratteristiche che po+o interessante: a un ulte-
trebbero essere specifichgiore confronto con un nuo-
della SR. Sono cosi arriva-vo gruppo di controllo co-
ti a restringere il campo astituito questa volta soltan-
tre categorie: to da soggetti autistici, & ri- I = B




pi, cioe riesce a individua- con accuratezza i fenotipi discrive prevede la sommini- Le ragioni della nostra
re con affidabilita caratteri- entrambe le sindromi age-strazione di un’intervista se-scelta metodologica sono le
stiche fenotipiche specifi- volerebbe nella diagnosi emistrutturata al caregiver (laseguenti: innanzitutto, es-
che per la SR. nella programmazione ria-madre) al fine di ottenere unsendo prevista una serie di
Quali sono queste Caratb_ilitativa. Pert_anto gli auto- quadro globale_ ma al tem-incontri per svolgere le pro-
teristiche fenotipiche speci-fi hanno studiato la gravitapo stesso preciso del fenove che costituiscono la ri-
fiche per la SR? e la specificita dei tratti au- tipo della bambina con lacerca, e quindi facendo af-

. tistici in bambine con SR equale si lavorera. fidamento sulla disponibi-
* Alcune di esse sono quel- : : s S
94" nel gruppo di controllo (in- Quello che il gruppo di lita delle famiglie a impe-

le che gia fanno parte dei . .5 - . . - N
g P dividui con ritardo mentale Charman e il nostro gruppognarsi in tale lavoro, & par-

gg:t?\,ri' ;eer?ae (sjisazrrl]oesf?nrf grave) usando gli strumen-stanno realizzando & un surso pid corretto svolgere in-
dividuati nel 1988 dal Rett © diagnostici solitamente vey o inchiesta, cioé I'uso sieme l'intervista piuttosto
Syndrome Diagnostic Cri- P1€gali nella sindrome au-di una tecnica descrittiva cheche lasciare il genitore solo
teria Working Group LSuca Eemerso che le bamconsiste nel porre delle do-con il “compito” di compi-
(RSDCWG: Haas, 1988) bine con SR ottengono punmande a un campione metare un questionario.

B teggi pit alti in due sotto- diante questionario postale :
* Altre sono specifiche perscale: quella sensoriale & intervista orale. Linchiesta " S8¢0ndO luogo, consr

le bambine con SR, comequella relazionale, mentreqffre i seguenti vantagg: | derata la lunghezza di tale

fluttuazioni dell'umore, tra i due gruppi non si 0s-possibilita di quantificare | >t meNto, utiizzando [a for-
ma di somministrazione del-

segnali di paura e ansiaservano differenze nelle al-gati raccolti e cosi sottoporli -2 ' Sormmin )
pianto inconsolabile, urla tre sottoscale (uso del corad analisi statistiche, la fa-| teVISta Ci € parso possi-
notturne, movimenti ri- po e degli oggetti, linguag- cilita con cui reperire un 1€ 9estire meglio il rischio
petitivi della lingua e del- gio, scala sociale e del-campione numeroso sul terd! N01a 0 assuefazione, che
la bocca, smorfie facciali. Fautonomia). fitorio. Tuttavia emerge unanvece insorge molto piu ra-

Infine, nell'ultimo lavoro prima differenza tra il no- p'da"!e“t_e in caso di auto-
(Mount et al., in stampa), i stro lavoro e quello dei ri- COMPpilazione.
ricercatori inglesi spiegano UNA R/C,ERCA ITA- " cercatori inglesi: essi han- Inoltre I'intervista con-
che identificare il fenotipo LIANA: L’INTERVISTA 1o infatti condotto il survey sente a chi e intervistato di
sarebbe utile anche per dit Al GENITORI tramite questionario posta-esprimersi piu liberamente,
ferenziare sempre meglio la Il piano di una ricerca tut- le, mentre noi stiamo uti- di fornire particolari o det-
SR dall'autismo: individuare tora in corso da parte di chilizzando l'intervista orale. tagli o aneddoti, di chiede-
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re chiarimenti o esprimere La maggior parte degl
dubbi, tutte informazioni che item & formulata sotto for-
vanno a perdersi nel casana di domanda aperta, pro-

del survey via posta. prio per raccogliere il mag-

Da ultimo, ma non per que-9ior numero di informazio-
sto meno importante, la poshi possibili, unitamente a
sibilita di instaurare una re-racconto di episodi o aned-
lazione: il contatto con la doti che esemplifichino la
famiglia avviene infatti te- risposta fornita. Infatti, an-
lefonicamente, quindi poterche per quelle domande ch
svolgere al primo incontro prevedono una semplice ri-
un’intervista che, seppursposta affermativa o nega
strutturata, consenta di romdiva, l'intervistato & invita-
pere il ghiaccio e instaura-to a fornire esempi o moti
re un avvio di relazione évazioni a tale risposta.
stato considerato un fattore |n vista di una analisi stat

positivo per la qualita dellatistica delle informazioni
ricerca. raccolte abbiamo inseritd

Veniamo alla seconda dif-anche 'ultima domanda, I'a
ferenza tra i due strumenti:nalisi molecolare del gene
mentre il questionario in- (lasciando sempre a discre
glese e puntuale (attribuirezione del genitore di forni-
un punteggio a delle affer-re tale informazione), per ri
magzioni) e sintetico, il no- servarci la possibilita di in-
stro strumento € analitico edagare, una volta definito i
maggiormente qualitativo. fenotipo, le correlazioni con
Per formularlo abbiamo pre-j| genotipo. Sempre in pro
so spunto dal questionariospettiva, non & esclusa la
proposto dalla Lindberg possibilita di un lavoro con-
(2000), ampliandolo e or- gjunto con il gruppo di ri-
ganizzandolo sempre entrcercatori inglesi, ipotizzan-
aree specifiche. Esso € cog di utilizzare entrambi gli
stituito da 72 item, divisi struymenti o di adattarli I'u-
nelle seguenti aree: no all'altro per disporre di
anamnesi generale un unico strumento che co

» trattamento riabilitativo e niughi necessita di sintesi
scolarizzazione ed efficacia descrittiva.

« quadro motorio: motricita  Per Conc_:lud.ere, a_I mor
mani e stereotipie, deam-mento desideriamo ringral
bulazione ziare le famiglie finora coin-

. area comunicativa CO_volte nella ricerca per la di
gnitiva, relazionale: lin- sponibilita e la collabora-

. rticolari, si r lo svol-
e area emozionale particolari, sia per lo svo

, ) gimento delle prove con le
« area dell'autonomia e dely5 mbine e ragazze incon

controllo trate, delle quali contiamd
 area della caratteristichedj fornire una restituzione
tipiche della sindrome  degli esiti quanto prima, est
« analisi molecolare del ge-sendo la ricercancora in
ne MECP2. fase di raccolta dati.
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APPROCCI ALLA
MUSICOTERAPIA

Tony WINGRAM
(DA “MUSICOTERAPIA CON UNA BAMBINA AFFETTA DA SINDROME DI RETT”)*

Percorsi riabilitativi
all’insegna della
musicoterapia.

Li propone Tony
Wingram,
terapista ....

La prima fase consistette
in venticinque sedute, che ab-
bracciarono il periodo gen-
naio-agosto 1989. lo mi preoc-
cupai essenzialmente di tre
importanti questioni: (1) Pos-
so costruire una relazione at-
traverso la musica con He-
len, ad un livello attivo, op-
pure ricettivo? (2) Helen po-
tra sostenere un po’ di con-
centrazione e di attenzione,
all'inizio incitandola e per-
suadendola, ma poi attraver-
so l'auto-motivazione? (3)
Riuscira Helen ad usare le
mani?

[...]

Le sedute erano abbastan-
za strutturate e ordinate. Ognu-
na conteneva le seguenti at-
tivita eseguite nella stessa se-
quenza.

- Canzone di saluto: io suo-
navo il piano e cantavo, of-

frendo ad Helen un contat-

to fisico, ma permettendo-

le di essere libera di vaga-.
re (tre minuti).

- Suonare tamburi e cimba-

li: io aiutavo Helen a col-
pire i tamburi e i cimbali,
usando le mani e le bac-
chette. lo dovevo incorag-
giarla a stare sulla sedia, e
spesso dovevo tenerla stret-
ta per farla stare accanto a
me(quattro-cinque minuti).

Gioco del cimbalo-tambu-
rello: io seguivo Helen che
vagava per la stanza, pre-
sentandole il cimbalo e il

libera di vagare tutt'intor- mento per i miei contributi
no (due-tre minuti). vocali, e un buon senso del-
Chitarra-autoarpa/pianoforte:'Umorismo. La sua gamma
io la incoraggiavo a sede-Vocale era considerevole, seb-
re, poi provavo ad impe- bene producesse abbastanza
gnarla a suonare il piano,SP€SSO ripetitivi suoni voca-
la chitarra o I'autoarpa, im- i 0 consonanti monosillabi-
prowvisando del materiale €l COMe “ng, ng, ng,” “mer,
musicale di supporto (sei-Mer, Mer,” 9o, go, go...

otto minuti). Negli scambi vocali, spes-
Canzone dell'arrivederci: SO mostrava un senso dell'u-
io cantavo la stessa Canzomorismo che veniva fuori an-
ne ogni settimana, mentreche in quei giochi in cui io
Helen vagava per la stan-dovevo “inseguirla” per la stan-
za (cinque minuti). za. In genere lei rispondeva be-

Discussione con la mam-" @ giochi e alla*fuga’.
ma: dopo che era finitala [--]

tamburello, e incoraggian-
dola a stendere la mano per
prenderli (cinque minuti).

seduta con Helen, sua ma- Data I'alternanza fra atti-
dre entrava nella stanza esita libere e strutturate nel
. ) /- mi raccontava cio che eracorso di ogni seduta, il nostro
Duetto piano-cimbalo: i0  passato, mentre Helen eraapporto variava: poteva es-
improvvisavo al piano, sti-  |ibera di vagare (cinque- sere litigioso dal punto di vi-
molando e aiutando Helen dieci minuti). sta fisico, frivolo, di confronto,

che sporadicamente suo-r | distaccato, affettuoso e spes-
nava il cimbalo. lo dovevo . so divertente.

incoraggiarla a stare sulla ! Progressi furono lenti al
sedia e spesso dovevo telinizio, € per due o tre setti- [-]
nerla stretta per farla stare™@ne sembro molto impro- |n questo periodo sono sta-
vicina (sei-nove minuti). Pabile che Helen potesse magi raggiunti diversi traguardi
Scambi vocalic continuan- [ENETe dli strumenti o le bac-importanti. Lei ha imparato
do dalla precedente attivita,CHelte: Ogni volta che Ie Sicome tenere e conservare stru-
io mi muovevo vicino ad Java gqualcosa lei la lasciavamenti e bacchette. Divenne
Helen e mi concentravo perSC'VOI"jlre sul pavimento, op-pify concentrata, e fu in gra-
lo pits sull'ascolto della sua pure la spingeva via. Domi-do dj stare seduta per perio-
emissione vocale. Lei eran2Va lo stereotipo del pizzi-4j da quattro fino a sei mi-
cato con le mani. Dopo quat-nytj. Le parti piti “libere” del-
tro settimane, lei era prontaja seduta divennero piti pro-
a stare su una sedia per poquttive, e noi due imparam-
chi minuti, ma lasciava an-mg a usare i giochi per inte-
cora costantemente cadere fagjre. Arrivammo a taciti ac-
mazzuoli. cordi sui periodi della sedu-
[...] ta in cui avevamo bisogno di
Dal punto di vista vocale “lavorare”, e sui periodi in
ci furono alcuni piacevoli Cui potevamo “giocare”.
scambi, in cui lei mostrava Sebbene lei ancora “pizzi-
potenzialita per un buon con-casse con le mani”, c’erano
tatto visivo, una buona capa-periodi piti sostenuti (da un
cita imitativa, e apprezza-minuto a un minuto e mez-



Z0) in cui lei usava le mani
COoN uno scopo. Lei comincid
ad usare la mano destra.

[...]

Il secondo periodo di tera-
pia e durato dall’ottobre al
novembre 1990. (...) Al mo-
mento, Helen aveva raggiun-
to uno stato in cui lei poteva

venire a sedersi con me, sen-

za essere “contenuta”. Que-
sto era forse il traguardo piu
solido della prima fase, sul
quale potevo sviluppare il no-
stro rapporto musicale e per-
sonale. Poiché lei non scar-
tava piu strumenti e bacchet-
te, ma cercava attivamente gli
strumenti e cercava di suo-
narli, mi accorsi che final-

mente aveva ottenuto la con-
sapevolezza dell'efficacia che

la sua musica aveva su di me,
e delle mie reazioni ad essa.

CIAO ROBERTA

ToMMASINI MARIA TERESA

Vorremmo parlare di lei
dire cio che Roberta in 2|
anni ha rappresentato pr
noi, i suoi genitori; ma, &
pochi giorni dalla sua scorr
parsa, tante, troppe, cor®
trastanti sono le sensazit*"
ni che agitano il nostro an
MO per poter essere espre
se e sintetizzate in poclte
righe. Lasciamo allora |8
parole al Sacerdote che
tutti questi anni ci & stat
vicino, riportando alcune
riflessioni stralciate dal-
'omelia delle esequie. . | ROBERTA

W

1A .||I 1| IIII|| ﬁ‘I\I !

Era da questo punto che |le “Rallegriamoci ed esultia: r

nostre sedute assunsero Un%o_"" Cosi Sl Concludeva

qualita piu psicodinamica, in
cui invece di fare sforzi enor-
mi per iniziare e sostenere
un’interazione musicale e

. municare normalmente contutti questi anni, curando-
I’an'tlco sogno del profeta y i j sensi: ma le avevi do-1a con tanta dedizione e
Isaia che prevedeva, peiyato due occhi splendidi,amore?

I'umanita intera, un futuro g tentiche finestre dell’a- Di essere umili e di lasciarsi

quindi superare la sua pato- in cui le lacrime sarebbe-pima scintillanti e nobi- prendere per mano da lei...

logia, io ero conscio della
guantita di sentimenti ed emo-
zioni che Helen mostrava at-
traverso la musica.

[...] dato che ho abbando-
nato le mie richieste relative
alla struttura della seduta, e
ho incominciato ad interagi-
re con lei al livello in cui lei
inizia il contato con me, ci so-
no state volte in cui lei mi ha
dato quasi I'impressione di
riconoscermi come un “com-
pagno di gioco che collabora.

[.]

*TONY WINGRAM, Musico-
terapia con una bambina af-
fetta da sindrome di Rett: bi-
lanciamento tra struttura e
liberta, in Casi clinici di mu-
sicoterapia (bambini e ado-
lescenti), a cura di KENNETH
E. BRUSCIA, Roma, ISMEZ,
1995, pp. 47-60

ro state asciugate, restitujissimi nei momenti di gioia, Di non dimenticare il pas-
ta |a dignita ai MISET, VI fissj come due grandi pun-sato, ma di saper anche
ta la morte stessa; “Ralle; 4 domanda nei momen-guardare con occhi diver-
gratevi ed esultate”, cosi Si dj difficolta cui solo chi g jj presente: il volto dei
conclude il discorso inau-aveva grande familiarita famigjiari e degli amici, le
gurale di Gesu rivolto ai poteva rispondere.
poveri, agli affltti. Le avevi dato la possibilita
soloala !uce di queste padi sorridere _dolgem_entg_, €ra...di saper sorridere alla
role possiamo leggere cor-alle volte, di sciogliersiin "o o oD
rettamente ogni esperienuno scoppiettio di risa che. ..o dua_, ane ?)sl
za di vita. riempivano la casa e com-2raversata da inevitanil
In particolare, cosa pensapensavano in parte le fati_momentl di tristezza e sof-
re di lei, Roberta? Piti cheche e le veglie di chi non ferenza... : .
discorrere conviene pre-avrebbe mai voluto distac-CUardare e soridere, € que-
gare. Signore, noi sappia-carsi dal suo lettino. sto certamente il modo mi-
mo che sei nel cuore di tut-Ora, Signore, te la sei por_gllqre P
ti coloro che soffrono, ma tata con te, nella beatitudi-toNia con chi, dallalto, guar-
in modo privilegiato in chi ne eterna, nel posto speda € sorride sempre, con la
patisce il dolore innocen- ciale riservato a chi ha pa-Possibilita di essere lei la
te, come il tuo sulla croce.tito il dolore innocente. Si- guida e la forza trainante
Le avevi negato la possi-gnore, cosa chiedi a chi ri-per chi, stanco e disorien-
bilita di camminare, di muo- mane quaggiu, a chi ha tetato, ha bisogno di luce e
versi in autonomia, di co- nuto acceso un lumino insperanza.

stelle nel cielo, gli eventi
quotidiani di questa ter-



LA NASCITA
DI UN BAMBINO

RossaNA GRossO CINEL

La scelta di una tori, chissa se si laureera.. iniziale era stato violentis- posso descriverli diversa-
. Ricordo che quando abbia-simo, il dolore troppo gran- mente. | primi mesi ero in
mamma di avere un mo comprato la casa dovede per essere descritto. | proansia perché volevo fare la
altro bambino, un viviamo attualmente, mio getti della nostra vita futu- villocentesi e fra i vari test
fratellino per la mar!to_urj gior_no mi disse: ra spazzati v_ia i_n un attimo.ho fatto anche quello del
“ Sal, ieri ho visto una spo- Guardavo mia figlia che ap-MECP2 anche se mi ave-
sorella affetta da sa che usciva dai cancelliparentemente sembrava covano detto che era un ma-
Sindrome di Rett. della sua casa, gia vedo Isi normale ma che mi stavaschio, perché ci sono, anche
L. nostra Cecilia vestita di bian-scivolando via un po’ alla se rarissimi, dei casi di ma-
Una gioia Immensa, ¢q che scende il viale dellavolta senza che io potessichi Rett. Nonostante il mio
che ha portato gioia nostra ". Niente di tutto que-fare nulla per aiutarla e cre-medico ad ogni visita cer-

s sto avverra mai perché undevo d’impazzire. Ma in cava di rassicurarmi e mi di-
e serenita nella giorno la Sindrome di Rett realta, mio marito ed io, ciceva che tutto andava be-

famiglia & entrata nella nostra vita. siamo resi conto presto chene, sono stata tranquilla so-

potevamo aiutarla ad averdo quando finalmente ho avu-
"CECILIA E IL FRATELLINO- una vita qualitativamente to il mio bambino fra le brac-
o0 migliore e che solo noi concja. Dovevo avere un cesa-
la nostra forza e il nostrorep anche questa volta e ho
amore potevamo farlo.  scelto I’ anestesia epidura-
Cosi passava il tempo, Cele percheé volevo vederlo e
cilia cresceva e un po’ allaabbracciarlo subito.
volta il desiderio di un altro  Da quando Cecilia si & am-

figlio riaffiorava e insieme malata io vedevo il mondo
al desiderio anche la paurain bianco e nero, da quando
Ogni tanto io e mio marito Antonio Maria & nato sono
ne parlavamo: era qualcosaornata a vedere i colori.

Dopo | ita dell Cecilia, direi quasi di col che @ Sarebbi plachte T Questa & I'esatta sensa-
Opo la nascCita aella no- y q non avevamo I coraggio IZione che prOVO, ho riprO-

stra primogenita Cecilia, mio po, ha iniziato a regredire,fare e detto francamente Clato la gioia e Ia felicita
marito Antonio ed io, desi- i medici non sapevano dar-pareva un po’da incoscien-1 40 ha ritrovato un senéo
deravamo avere un altro fi-ci delle risposte. ti rischiare. Poi un giorno e P equilibrio che si era spez-
glio. Di certo sapevamo che eremi SoOno detta che non do-, ., "sq anche di aver fatto
Cecilia era nata con par-una cosa molto grave. Poivevo permettere alla paurg,, grande regalo a mia fi-
to cesareo, quindi dovevoun primo tentativo di dia- di precludermi la possibilita glia: una madre serena e fe-
aspettare almeno un annognosi e la possibilita che sidella gioia immensa di un
La nostra Ceci cresceva betrattasse della Sindrome dialtro figlio. E’vero c’erano
ne: era una bimba bella, dol-Rett, come poi € risultatodei rischi ma avevo altret-
ce e ci riempiva di felicitd essere. Il nostro progetto ditante possibilita che tutto
e gioia. Come tutte le mam-avere un altro figlio venne andasse bene. Non é stata ; P
me del mondo, fantastica-messo completamente daemplice decidere, ho do: lUtta 'AIR si unisce

lice che le potra dare di piu
e, ammesso che sia possibi-
le, volerle ancora piu bene.

vo sul suo futuro. Come sa-parte. Anche dopo aver savuto fare appello a tutto il @lla felicita e gioia
rebbe stato sentirle dire mamputo che non avevamo lamio coraggio, e direi che & della famiglia
ma, fare i primi passi e poimutazione e che le possibi-stata la decisione piu diffi-- Grosso Cinel per
portarla a scuola, vederlalita che si ripetesse eranccile della mia vita, ma an- la nascita di

diventare una bella ragaz-iu che remote avevamo de€he la piti saggia. Sono sta

! e Sl s . . I Antonio Maria
Zina con i primi corteggia- ciso di rinunciare. Lo shockti nove mesi da incubo, non



QUANDO L’ASSISTENZA
INFERMIERISTICA
E FONDAMENTALE

Nel momento del
ricovero, soprattutto
nei casi di patologie

genetiche, I'assistenza
infermieristica diventa
un momento
fondamentale che
combina esperienza,
capacita e grande
forza d’animo. Una
realta ben viva al
reparto di
Neuropsichiatria
Infantile di Siena, dove
vige ed e operativo un
piano assistenziale
davvero efficiente.

Cari lettori, siamo il gruppo infermieristico dell’'UO di Neuropsichiatria infantile se-
nese; vorremmo raccontare cio che quotidianamente viviamo nella nostra realta ospe-
daliera, costantemente a contatto con i genitori e le loro bambine affette da Sindrome
di Rett.

Quando un’infermiera si avvicina ad una bambina ricoverata e alla sua famiglia,
I'assistenza infermieristica diventa allora una dura prova che non richiede anni di stu-
dio ma una ricca forza interiore che ognuno di noi matura con il tempo.

E importantissimo avvicinarsi a tali esperienze mantenendo un equilibrio emoziona-
le in grado di “sostenere” la famiglia e assicurare una migliore qualita della vita a
queste bambine. L'infermiera deve cosi saper fare, saper essere, essere in divenire.

Questo non significa cercare di raggiungere I'impossibile, ma porsi degli obiettivi a
breve e a lunga scadenza per soddisfare i continui bisogni sia delle piccole pazienti che
dei genitori.

Si parla di sinergia tra le figure operanti: infermieri, medici, terapiste.

L’assistenza ruota sempre intorno alla bambina e ai genitori e ha come obiettivo fi-
nale la soddisfazione dei bisogni primari primari e secondari e l'individuazione delle
strategie finalizzate alla risoluzione dei problemi.

Questo il nostro piano assistenziale.

RESPIRAZIONE

Problemi

Intervento infermieristico Verifica

Frequente ostruzione ed
infezione delle vie
respiratorie

Miglioramento della
funzionalita
respiratoria

- Drenaggio posturale
- Aspirazione muchi
- Somministrazione terapia

Iperventilazione

Riduzione episodi di
iperventilazione

- Rispetto dei tempi della
bambina (es: il risveglio)
- Riduzione interventi cruenti
(es:prelievo)
- Predisposizione di un
ambiente sereno

Apnee

Ripristino attivita
respiratoria

- Stimolare la bambina
a respirare

Cianosi in associazione a
crisi convulsive

Ripristino attivita
respiratoria

- Somministrazione ossigeno
- Somministrazione ossigeno




ALIMENTAZIONE

Problemi

Intervento infermieristico

Masticazione
Riflesso deglutizione

Inappetenza e magrezza

- Dieta semiliquida appropriata
- Variazione alimenti (favorire I'uso dei sensi
creare un momento piacevole...)
- Suddivisione piccoli pasti
- Giusta proporzione tra liquidi e fibre
- Controllo alimentazione

Verifica
Valutazione del peso;
e
Miglioramento condizioni ali
mentari;

Valutazione idratazione

cutanea;
difficolta digestive - Posizione semiseduta
rigurgiti dopo il pasto
vomito - Pesare periodicamente la bambina
stipsi
squilibrio
idro-elettrolitico
Sonda per alimentazione Assistenza e manutenzione della sonda
con stomia gastrica gastrica (peg)
ELIMINAZIONE
Problemi Intervento infermieristico Verifica
Scarsa diuresi Somministrazione di liquidi nella dieta Controllo trofismo cute
Infezione vie Curare I'igiene dei genitali Verifica condizioni
urinarie (cambiare spesso il pannolino) generali
Stipsi - Dieta appropriata (fibre e liquidi) Controllo feci e
- Somministrazione miscela dei tre ol regolamentazione
- Clisma evacuante periodico (non superare | tre intestinale
giorni) per prevenire fecalomi
Iper salivazione Posizionare in decubito laterale
RIPOSO - SONNO
Problemi Intervento infermieristico Verifica
La bambina inverte il giorno| Ristabilire il giusto equilibrio giorno-notte con
con la notte somministrazione melatonina Ripristino ritmo

La bambina é sonnolenta
La bambina é agitata,
non riposa in modo adeguat

|=)

- Valutare terapia farmacologica con il medic
- Ricercare cause fisiche e psicologiche

D sonno/veglia




LOCOMOZIONE-POSTURE

Problemi

Intervento infermieristico

Variano in base alle
condizioni delle bambine

Stimolare eventualmente
la bambina a deambulare

Verifica
Miglioramento del trofismo
muscolare e scheletrico

Demineralizzazione delle

Per le bambine inferme cambiare postura per

ossa prevenire le piaghe da decubito

Postura non corretta - Ginnastica passiva .

Scoliosi - Fare assumere varie posture per migliorafe ~ Miglioramento del

anche il campo visivo trofismo muscolare e
- Applicazione busto contenitivo prescritto scheletrico
dallo specialista
IGIENE PERSONALE

Problemi Intervento infermieristico Verifica

Inadeguata pullizia

del cavo orale
Carie
Alitosi
Ipersalivazione
(sciallorea)

- lgiene del cavo orale mattina,
sera e dopo i pasti con spazzolini elettrici

- Uso di colluttorio e garze

Riduzione della carie
e dell’alitosi

Bruxismo
(digrignamento denti)

Richiamare la bambina con stimoli

Arrosamento e
infezione dei genitali

Igiene dei genitali e cambio frequente della b

cheria/pannolino

an- Riduzione
dell'arrossamento genitale
e delle infezioni urinarie

Autolesionismo
(mordere le mani)
Lavaggio delle mani

- Applicazione di guanti protettivi

- Tranquilizzare la bambina

- Terapia farmacologica prescritta dal medic

Riduzione
dell’autolesionismo
0]

BENESSERE PSICOFISICO

Problemi

Intervento infermieristico

Verifica

Termoregolazione
Arti inferiori freddi
Scarsa circolazione

- Massaggio corporeo/delle estremita per
aumentare la perfusione dei tessulti
- Assunzione dei farmaci prescritti dal

Miglioramento della
circolazione corporea

periferica medico (acetil carnitina) La bambina & piu tranquilla
Irrequietezza Musicoterapia Diminuzione apatia
Apatia

Miglioramento
comunicazione
Si esprime maggiormente

Difficolta a comunicare

Utilizzo di ausilii (immagini,

pulsante sonoro-parlante)

Migliora la

comunicazione-espressione

Primario proff. M Zappella, aiuto dr. G. Hayek

per prenotazioni ed informazioni telefonare allo 0577.586543



LA SINDROME DI RETT
IN RETE

ROBERT VALOTA, INSEGNANTE DI SOSTEGNO

E’passato ormai un anno £’ passato ormai un annho dalla comparsa lavoro. Non basta scrivere
dalla comparsainrete diurjn rate dj un sito dedicato interamente Un PELI: bisogna verificare
sito dedicato interamente al- . . ’: . . che funzioni, bisogna, al-
la didattica e all'integrazio- alla dldattha e all mte,graglon? scolastica meno questa € la mia espe-
ne scolastica delle bambi-dff)”e bambine-Rett. E qL_”nd’ i momento yignza, saper tornare sui pro-
ne-Rett. E’quindiil mo- d/ raccontare alcune vicende ad esso pri passi e ridefinire quan-

mento di raccontare alcune /egate e di tentare un primo bilancio di to e stato ipotizzato in ma-

vicende ad esso I_egatg e _cquesta iniziativa niera pro_bqbil_mente avven-
tentare un primo bllan(_:lo di tata o ottimistica. Credo an-
questa iniziativa. Veniamo che che siano utilissime le
subito al punto. Come mol- osservazioni che gli inse-

ti avranno notato, Findi- 10174 esempio di pia- e parecchi accessi provengnanti svolgono, i problemi

rizzo dallaprile 2002 € di- ) oy cativo individualiz- gono anche da quest'altroche si pongono e ai quali
VENuto Www.magicweb.sin- 7 a1 realizzato in una scuo-sito. cercano di dare risposta, le

drett. Questo grazie allaj; je| cremonese. Questa, finora, la crona-difficolta che incontrano e

collaborazione e alla corte- - quarto un estratto da unca. Vleniamo alle prospettive.cOMe cercano di superarle.
sia di magicweb strl, che ha i di Tonv Wi _ " con molta. approssimazio-
offerto, in cambio di nulla, 529910 di Tony Wigram (ve- 4, phiamente I'aver ri- Pp .
T ' di Vivi Rett n 33, ndr) rela- ; . ne, ma forse non troppa, ri-
lo spazio web per questo cevuto 5 interventi in un an- ) e
no, & cosa positiva. Bisognd€ndo che i problemi di ogni
dire perd che l'adesione alPersona che lavora con que-

- tivo alla musicoterapia con
progetto. Cplgo qut ! occat; bambine-Rett (dobbiamo al-
sione per ringraziare pub- . :
l'iniziativa non & stata spon—s'[e bambine per offrire Io_r 0
delle concrete opportunita

) . .~ la casa Editrice ISMEZ que-
blicamente i responsabili di
tanea, come si auspicava

. i sta opportunita).
magicweb: Giancarlo Va- ) . ; :
in quanto gli autori degli in- éducative, siano i problemi

renna e Matteo Citterio: 4 ” qumtot,_ mﬂlje’ gl_al tltof- di tutti coloro che hanno que-
quest'ultimo devo i prezio- '© SU9YESIVO MaNdIcap, 10-4oantj sono stati esplicita- = 0 uesta?re-
dnente invitati a pubblicarli b 9

si consigli relativi alla con- reste e pesci tropicali, € un N
sponsabilita. E allora per-

. : .. relazione su un progetto di. . .
creta realizzazione del sito. T . in queste pagine, mediante | , .
effettiva integrazione sco- q pag . ché non condividere tutto
telefonate ed e-mail - alcu-

Dal maggio 2002 sono |astica nel quale sono i com--. b nfatt oia, €107 Perché non raccontare
comparsi i primi interventi. pagni di classe e di scuold" ©O" r{. i elie}”‘?t_'nla II?Ia le difficolta, le resistenze in
Il primo di Marco Ortola- la vera risorsa per I'inte- PF€S€Nt N allri Sitl. [INoitre -, & inciampa, le doman-

ni, che, traducendo un ar-grazione. il concorso bandito da Al- 4o o i i bongono e le so-

ticolo di Barbro Lindberg, | visitatori del sito sono REJ | © Stato un altro canay, o i e si propongono:

analizza le singole disabi-stati finora circa quattro- le dal quale attingere ai ma-, 4 o5 come arredare I'aula
lita della bambine-Rett.  cento, con un'impennata deeriale pubblicati (la tesi di specifica di queste bambi-
Il secondo & una tesi di-le visite a partire dalla fine !aurea c_ilAIeSS|a Carlbom ®he?, quali sono i giochi che
scussa alla Scuola per Edudi agosto di questanno, al-Il PE! di lvana Ballestreri). o oste hambine prediligo-
catori Professionali di Bo- lorché il sito € divenuto vi- ~ Crediamo che i materiali no? quali tentativi sono sta-
sisio Parini (Lecco) relati- Sibile dai motori di ricerca. presenti possano essere utlj fatti per ottenere alcune
va alla comunicazione au-Per le ricerche il motore piuli agli insegnanti che si ve-forme di collaborazione nel
mentativa e alternativa, conutilizzato &  Google dono impegnati quotidiana-vestirle o nellimboccarle?,
la descrizione di un approccio(WWV\.l.gOOg.le.it)..e la paro- mente nel lavoro con le bam-come utilizzare i compagni
riabilitativo in questa dire- 1a chiave piu utilizzata per bine-Rett, tuttavia mi pre- per attivita da svolgere in-
zione. Contiene anche unda ficerca e sindrome di Rettme sottolineare come mansjeme?, qual & il rapporto
parte relativa all'aspetto cli- In maggio il sito & stato chino interventi che de-con gli altri colleghi?, qual
nico della Sindrome di Rett. linkato da www.educare.it scrivono la quotidianita del & il rapporto con i genitori



di queste bambine?, e dop@onoscere che questa soluguello finora giunti sono trop- sposta da parte di Marco Pa-
la scuola? qualcuno ha elazione si € rivelata stata un'ot-po pochi. A settembre nellastorini e Marcella Mauro
borato dei progetti o ha del-tima trovata. Penso che siapagina lavori pervenuti dell’ Equipe Progetto Polo
le proposte per illustrareno queste piccole idee, ele{http:/Mmww.magicweb.it/sin- Novi Ligure (Al). Non pos-
quello che potra essere il fumentari, forse, ma utilissi- drett/lavori pervenuti.html) siamo fare altro che ripro-
turo migliore per queste bam-me, a dover essere messe i stato pubblicato un an-porre detto invito alla colla-

bine?... circolazione, a dover di- nuncio relativo alla tradu- borazione da queste pagine
Sto pensando non solo alventare patrimonio di tutti. zione di un libro scritto in e ribadire come siano ne-

la pubblicazione di questeDi tutto cio si sente la man-lingua inglese da J.E. Lewiscessari feedback sui conte-

riflessioni, sperando che ar-canza nelle pagine di que-e C.D. Wilson: Pathways tonuti del sito e sulla sua or-

rivino, ma anche alla possi-sto sito.

bilita di uno scambio di infor-

Learning in Rett Sindrome, ganizzazione. Solo in que-
Oltre a cid mancano an-che ho avuto da Susanna Vilsto modo il servizio potra

mazioni fra colleghi: le e- che iriscontri, o perlomenola. E’arrivata una sola ri- essere migliorato.

mail degli autori degli arti-

coli sono pubblicate e lo sa-
ranno ancora qualora giun-
gessero altri interventi e sa:
rebbe bene venissero usat

anche solo per avere chia. UN CD ROM SULLA SINDROME DI RETT

rimenti o per scambiare idee
A proposito di questo fac-
cio un esempio banale. Nel
la conversazione telefonice
con Marco Ortolani, I'auto-

re del primo intervento, per
chiederne l'autorizzazione
alla pubblicazione, si era
parlato in maniera molto ge-
nerica delle difficolta del la-

voro con le bambine-Rett.
Marco, in queste quattro
chiacchiere scambiate libe-
ramente, mi disse che du
rante il pranzo non si limitd
a far scegliere una sola vol:
ta il cibo (vuoi il pane o la
frutta? e, a seconda dell:
scelta il pranzo sarebbe stz
to costituito unicamente o
dal pane o dalla frutta), me
estese la scelta a ogni boc
cone. In questo modo il pran-
zo durava molto, la scelts
dei cibi era continua e la sod:
disfazione della bambina ere
notevole. Non avevo pen-
sato, nel mio lavoro con Fe-
derica, a farle prendere de
cisioni in modo continuati-

vo, tenendo in questo mo-
do elevato il livello della

comunicazione e devo ri-

Cari Genitori e Terapisti uscira a breve un CDRom nel quale vengono presentati i

filmati della strada percor-

sa da alcune bambine cor
Sindrome di Rett per arri-
vare a comunicare (una pic-
cola parte di questo CD e
gia stata vista a Siena in oc:
casione dell’Assemblea Na
zionale).

Il CD sara accompagnato
da un opuscolo esplicativc
di tali filmati scritto dalla

Dott.sa Fabio che rappre-
sentano la Comunicazione
Aumentativa Alternativa

(C.A.A.) attraverso I'ap-

prendimento della lettura.

La pubblicazione viene ef- " .

fettuata dall’'l.S.U. dell’'U-
niversita Cattolica di Mila-
no ed il costo é di € 8,00 piu
spese di spedizione.

Chi e interessato pu0 ordi-
narlo a me tramite il seguente
indirizzo e-mail:

orodel@libero.it o telefonicamente al n° 02-4983940

Un ringraziamento particolare va rivolto alla Dott.sa Fabio che non ha voluto nes-
suna ricompensa per questo lavoro, pertanto ci ha permesso di avere questo CDRom

ad un costo contenuto.

Spero che questo CDRom possa essere di valido aiuto a tutti quelli che desiderano

LA RIABILITAZIONE
NELLA SINDROME DI RETT
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intraprendere la terapia della C.A.A. con le loro bambine.

Un abbraccio a Tutti

Lucia Dovigo — Membro del C.D — responsabile comunicazione rapporti con la

Dott.sa Rosangela Fabio



CHI SIAMO, COSA FACCIAMO

Quest’anno, durante 'assemblea annuale a Siena, si & anche provveduto al rinnovo delle cariche sociali.

Accanto ai volti storici dell’Associazione, se ne sono aggiunti di nuovi che con entusiasmo e impegno metteranno
servizio dell’Associazione, di tutti noi quindi, la propria esperienza.

L'associazione € diventata grande, e ormai le attivita da gestire sono sempre piu numerose. Ecco perché si é de
di assegnare a ciascuno un compito preciso. C’'é chi si occupera del giornale, chi manterra i rapporti con il reparto
Siena, chi aggiornera il sito dell’Associazione e chi gestira il grande archivio dei soci. Insomma, un grande lavorc
ma le risorse, le persone qualificate, come potete vedere, non mancano. Ognuno di voi potra rivolgersi ai rispett
responsabili delle attivita per soddisfare qualunque esigenza o risolvere problemi.

Troverete, a partire da questo numero di ViviRett e per tutti gli altri a seguire, i numeri, gli indirizzi e gli incarichi di
ciascun componente il Consiglio Direttivo.

Buon lavoro a tutti, dunque!

PRESIDENTE

Marinella De Marchi
dmmredaz@tin.it
responsabile giornale ViviRett-gestione patrimonio AlR-bilancio-contatti con i genitori
tel 0331 898507 cell 339 1206715
(dalle 13.30 alle 15; dalle 20 alle 22)

VICEPRESIDENTE

Ivo leva
ivoieva@tin.it
sito internet-biglietti natalizi-progetto registro SR Lombardia
tel 039744668 cell 333 9575618

CONSIGLIERI

Giovanni Bonomi
boncelo@libero.it
rapporti con la direzione del reparto NPI di Siena, professor Michele Zappella, dottor Giuseppe Hayek, dottoress
Alessandra Orsi-ritiro posta
tel 0577 374065 cell 335 6594924

Rossana Grosso Cinel
rossanagrosso@tin.it
protocollo Betaina-Folato-ricerca e contatto con i medici
tel 0438 450893 cell 328 2430495

Lucia Dovigo Dell'Oro
orodel@libero.it
comunicazioni e rapporti con la dottoressa Rosa Angela Fabio-responsabile sede periferica
tel 02 4983940 cell 348 7107426
(dalle 19 alle 21)

Leda Miele
autismo.triveneto@tiscali.it
coordinatrice stesura protocollo Rett
tel 0444 522072 cell 349 7205362 fax 0444 2777265
(dalle 19 alle 20)

Collabora alla stesura del protocollo Rett: Ines Brunelli - tel 0541 385974

Andrea Vannuccini
v.and@tiscali.it
gestione archivio genitori e soci sostenitori-invio ringraziamenti
tel 0564417696 cell 338 2253567




E’ gia partita con il
numero scorso di
Vivirett questa
rubrica dal titolo
“Voglia di
comunicare”.

Nata dall’esigenza di
mettere in contatto
fra loro molte
famiglie che in tutti
questi anni ne hanno
fatto richiesta
attraverso le
numerosissime
lettere giunte in
redazione, questa
rubrica rimarra una
pagina fissa
all’interno del
giornale.

Un filo diretto fra
associati, quindi, per
scambiarsi idee,
consigli, opinioni.
Per comunicare sara
sufficiente inviare
una mail, un fax, una
lettera e apporvi
I’indirizzo o il
recapito telefonico a
cui desiderate
essere contattati.

IL DESIDERIO
DI PARLARE

Chi vi scrive sono i genitori di Alessia, una splendida “cucciola” di tre anni affetta da
Sindrome di Rett.

Mi rivolgo al giornale perché dopo aver superato la fase di “scoperta” della malattia,
quella di “organizzazione della vita quotidiana” (visite, esami, ricoveri, terapie, scuo-
la etc...), oggi siamo arrivati alla “voglia di comunicare......"

Ci piacerebbe avere la possibilita di metterci in contatto con altre famiglie che risiedo-
no a Roma con bambine Rett di un’eta vicina a quella di Alessia per poter avere uno
scambio di idee, informazioni, conoscenze e speranze.

Sappiamo pero che per effetto della legge sulla privacy non possiamo chiedere né alla
vostra redazione, né ai rappresentanti regionali dell'associazione i recapiti di alcuno e
quindi abbiamo pensato di trasmettere, attraverso le pagine del giornale, i nostri dati co-
sicché chi, comaoi, vuole uno scambio di idee e ha voglia di contattarci, puo farlo.

Vi ringraziamo fin d’ora per I'attenzione e lo spazio che vorrete dedicarci sulla vostra
preziosa rivista.
Cari saluti e buon lavoro

Alessia, Luca e Laura Angelini

Tel. 06/8270194 - Cell. 338/1202391 (Laura)

In genere siamo disponibili la sera dalle 19,30 alle 20,30
laura_sisti@it.ibm.com




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

Capire
let .‘:Hm’ rome

di Rell
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BARBRO LINDBERG

Capire la Sindrome di Rett
a cura di Susanna Villa (prefazione di Michele Zappella)
Edizioni del Cerro, 2000. € 18,00 (pagg 199)

I 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 e 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. € 8,00 (pagg 55)
(Il ricavato della pubblicazione sara devoluto all’AlR)

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.

Mano nella mano con la Sindrome di Rett

Atti del Congresso mondiale sulla Sindrome di Rett di Gotheborg, settembre 1996,
€ 8,00 (pagg 84)

Tutti gli studi internazionali sulle bambine Rett. Aspetti clinici, genetici e medici
analizzati con precisione e scientificita. Per una visione globale della malattia.

Per le prenotazioni basta inviare il coupon qui sotto oppure, pit semplicemente, telefona-
re o faxare alla redazione 0331/898507 e-mail dmmredaz@tin.it

Si, desidero ricevere n. ...

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

Da ritagliare e inviare a Vivi Rett, via Trento 7 20029 Turbigo Milano, tel e fax 0331898507, dmmredaz@tin.it
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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:
Gabriella Riboldi,
via Messa 8, 20052 Monza (Ml) 039-2021215

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 (Fl)
055-540695

LAZIO:

Claudia Costantini,

via Mario Lizzani, 4, 00169 Roma
06-50923464 cell. 3483670335
ccostan@libero.it

Centri di riferimento

Elenco dei centri dove e possibile effettuare sia la diagnosi che
I'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
« |.R.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

« Centro Regionale per le Epilessie Infantili, az. Ospedaliera Fate-
benefratelli ed Oftalmico, corso Di Porta Nuova, 23
20123 Milano
Dott. Maurizio Viri Tel 0263632345

MARCHE:

Gianfranco Bertozzi,

viale A. Gramsci,26 fraz. Lucrezia, 61030 Cartoceto (PS)
0721-897048

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

ABRUZZO:
Sabina Masronardi,
via Ugo Foscolo 7, 66050 San SAlvo (CH) 0873-547746

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

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



Via fax (02 700505504)

per I lettori che desiderano comunicare attraverso il fax e segnalare, richiedere
0 avanzare proposte e quesiti. Metteteci al corrente delle vostre proposte,
delle richieste o delle idee, se ne avete, saremo ben lieti di accontentarvi.

Avete qualche proposta o argomento da avanzare che il nostro giornale non ha ancora trattato?
Ritenete che il giornale sia completo €d ESAUMENTET ...t comemememememmmemen s
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associazione

per sostenere I’

Puoi diventare anche tu sostenitore e amico dell’AIR e
assicurarti 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:

0 €25 O € 50

0 € 100 I S ,00

NOIME ...t COQNOME ...t
01120 =
1
011 1 - LR Prov. ..ccccecevevieeenee
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| dati vengono trattati nel rispetto del diritto alla privacy secondo la Legge 675/96

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
Siena




