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				Presentazione

				La questione delle «malattie rare» (handicap genetici) sviluppare azioni di prevenzione, migliorare la qualità degli interventi di diagnosi e di terapia, promuovere l’informazione del pubblico generale e la formazione di operatori specializzati – è oggi centrale nei progetti di sanità pubblica. Il libro presenta un’aggiornata trattazione degli aspetti sanitari e psicologici delle sindromi di Turner, Prader-Willi, Rett, Williams e Angelman, e si propone, oltre che come manuale per operatori e studenti, come testo di riferimento e di consultazione per medici di base e insegnanti, e per quanti vivono tali situazioni all’interno della famiglia.

				Per ogni sindrome, oltre alle indicazioni dei siti Internet delle diverse ssociazioni e dei centri di cura, vengono presentate le più recenti acquisizioni sul funzionamento cognitivo, sullo sviluppo della personalità e sugli aspetti relazionali. Vengono illustrate le possibili strategie educative, riabilitative e di inserimento sociale. Ciascuna sindrome è corredata di una specifica descrizione degli aspetti genetici, redatta da Daniela Giardino del Laboratorio sperimentale di ricerche di Citogenetica e Genetica molecolare dell’Istituto Auxologico Italiano.

				Enrico Molinari è professore di Psicologia clinica e di Psicologia della riabilitazione alla Facoltà di Psicologia dell’Università Cattolica di Milano. Svolge attività di ricerca e clinica presso il Laboratorio di Psicologia dell’Istituto Auxologico Italiano.
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				Introduzione

				Nel corso degli anni la mia attenzione di ricercatore e di psicologo clinico si è concentrata sullo studio e sulla realizzazione di interventi diagnostici e riabilitativi nei confronti di persone in diversa misura svantaggiate. Il mondo dell’handicap e della disabilità psicofisica è estremamente ampio e variegato, in quanto si estende lungo un continuum che, partendo da disturbi con una chiara matrice biologica, arriva fino a patologie nelle quali la componente psicologica e ambientale assume una grande rilevanza.

				Presso l’Istituto Auxologico Italiano ho avuto la possibilità di studiare e progettare interventi per handicap rari geneticamente determinati. A oggi, non esiste una definizione universalmente accettata di malattia rara; si può fare riferimento alle indicazioni del Programma d’azione comunitario sulle malattie rare 1999/2003, il quale definisce rare le malattie che hanno una prevalenza inferiore a 5 per 10000 abitanti.

				Recentemente anche in Italia è stato pubblicato a cura di Antonio Federico il volume Physicians’ Guide to Rare Diseases (Guida alle malattie rare), e il Dipartimento della Programmazione del Ministero della Sanità sta predisponendo un Decreto Ministeriale che prevede l’istituzione di una Rete nazionale dedicata alle malattie rare, mediante la quale sviluppare azioni di prevenzione, attivare la sorveglianza, migliorare gli interventi volti alla diagnosi e alla terapia e promuovere l’informazione e la formazione. La rete è costituita da presidi accreditati, appositamente individuati dalle Regioni quali centri abilitati a erogare prestazioni finalizzate alla diagnosi e al trattamento delle malattie rare. Tra questi saranno individuati centri di riferimento sovraregionali che saranno il fulcro delle attività di sorveglianza e del flusso delle informazioni, e svolgeranno anche il coordinamento dei presidi secondo metodologie condivise. La sorveglianza sarà centralizzata attraverso l’istituzione del Registro nazionale delle malattie rare presso l’Istituto Superiore di Sanità, al fine di ottenere a livello nazionale un quadro complessivo della diffusione delle malattie rare e della loro distribuzione sul territorio.

				Il decreto individua 284 malattie e 47 gruppi di malattie rare (vedi anche sito Internet del Forum Malattie Rare: http://www.sanita.it/ malattie-rare) per le quali si prevede l’esenzione dalla partecipazione al costo delle correlate prestazioni sanitarie. 

				Lo sviluppo di tale normativa mi ha portato a riflettere sulla mia esperienza in questo ambito e mi ha suggerito l’idea di mettere a disposizione degli operatori sanitari, che in diversa misura saranno coinvolti nella Rete nazionale delle malattie rare che sta per nascere, il frutto del lavoro clinico e di ricerca svolto in questo settore presso l’Istituto Auxologico Italiano.

				Tra le diverse problematiche suscitate dalle «malattie rare» si è soliti indicare: le difficoltà diagnostiche; la scarsità di protocolli terapeutici; la mancanza di farmaci specifici, definiti dalle case farmaceutiche «farmaci orfani» in quanto il loro uso, estremamente limitato, li rende non redditizi. 

				Per le «malattie rare» con interessamento psicologico la situazione è leggermente diversa, nel senso che esistono già possibilità diagnostiche e riabilitative elaborate per l’handicap in generale che possono essere opportunamente adattate alle malattie rare. Per la loro diagnosi e per un adeguato percorso terapeutico occorre però possedere sia competenze di psicologia clinica e della riabilitazione, sia conoscenze specifiche sull’intervento in malattie o sindromi che presentano caratteristiche molto particolari.

				Nel volume vengono descritte le possibilità diagnostiche e di intervento in alcune sindromi rare: Turner, Prader-Willi, Rett, Williams, Angelman. Per ogni sindrome, oltre alle indicazioni dei siti Internet delle diverse associazioni e dei centri di cura, vengono presentate le più recenti acquisizioni sul funzionamento cognitivo, sullo sviluppo della personalità e sugli aspetti relazionali. Vengono inoltre illustrate le possibili strategie educative, riabilitative e di inserimento sociale.

				La trattazione di ciascuna sindrome è corredata da una specifica descrizione degli aspetti genetici, redatta da Daniela Giardino del Laboratorio sperimentale di ricerche di Citogenetica medica e Genetica molecolare (direttore prof. Lidia Larizza) dell’Istituto Auxologico Italiano.

				L’esperienza clinica e di ricerca e il confronto con altri operatori del settore mi hanno portato a ritenere che gli elementi comuni di disagio personale e di sofferenza, nel continuum dal biologico allo psicosociale, siano prevalenti rispetto alle differenti emergenze cliniche. Inoltre, si può dire che il filo conduttore unificante le diversità nosologiche è il dolore, la sofferenza, il disagio e l’emarginazione che ne derivano. Pertanto l’intervento, oltre che tecnico e specifico per i diversi disturbi, deve considerare la possibilità della «dimensione della cura», che investe indubbiamente la soggettività e la relazionalità. L’esperienza di questi anni e il confronto con diversi operatori del settore mi portano a dire che il luogo privilegiato della cura, intesa come «prendersi cura», è la relazione terapeutica che si costituisce tra due soggettività, le quali si riconoscono come portatrici di valore e di senso. 

				Accanto a tutte le pur appropriate tecniche, la riabilitazione si realizza nella possibilità e nella capacità di considerare con rispetto le differenze, la variabilità individuale, e nel contempo la capacità di allearsi con le parti sane di chi, in qualche misura, ci chiede aiuto. Questo «lavoro interno» i riabilitatori lo devono sviluppare sia a livello personale, sia tra di loro come gruppo terapeutico, sia con le persone sofferenti.

				Da un punto di vista operativo, l’ipotesi di un continuum della riabilitazione offre la possibilità di estendere o trasferire ad altri disturbi le conoscenze, le competenze e i modelli di intervento elaborati per un particolare disturbo o patologia, nella consapevolezza che esistono diversi elementi comuni del processo riabilitativo e che la dimensione della cura attraversa tutti gli aspetti del trattamento del disagio umano. 

				Per quanto riguarda più specificamente le sindromi rare, bisogna sperare – e molto si sta già facendo – che la biologia molecolare e la neurofisiologia possano portarci a conoscenze e modalità di cura sempre più adeguate. Le neuroscienze potranno dirci ancora molto sul funzionamento del cervello, e molto ancora ci dirà la genetica. C’è però una questione su cui difficilmente potremo avere risposta da queste scienze, ed è quella dell’etica, vale a dire le possibilità e le modalità con cui noi decidiamo di stabilire una priorità di valori, di scelte che riguardano anche l’intervento abilitativo e riabilitativo. Questo può e deve essere un importante ambito di ricerca e di intervento della psicologia clinica e delle scienze umane che si occupano delle relazioni interpersonali, della sofferenza e del miglioramento della qualità della vita.

				La mia speranza è che i contributi e le riflessioni qui presentati possano aiutare a meglio conoscere e quindi meglio diagnosticare e curare le malattie rare, e al contempo siano l’occasione per un dibattito sugli obiettivi generali della riabilitazione psicologica; ringrazio sin d’ora chi vorrà indicarmi suggerimenti, critiche e differenti ipotesi di lavoro e di ricerca.

			

		





		
			
				Clinica psicologica in sindromi rare

			

		





		
			
				Capitolo 1
Handicap: cura e riabilitazione

				1.1. Il concetto di handicap

				Le variabili implicate nella condizione di handicap riguardano sia le caratteristiche del soggetto (in termini di menomazioni e/o disabilità) sia quelle dell’ambiente: differenti livelli di menomazione e/o disabilità del soggetto, interagendo con differenti situazioni, determinano livelli di handicap differenti. Quindi attraverso l’espressione «handicap» non si cerca di definire una condizione statica e assoluta, ma una condizione che deve essere valutata (Zanobini, 1995; Brunati, 1992) non solo in relazione al danno di partenza e alle funzioni più o meno deficitarie, ma prendendo in considerazione anche la realtà socioculturale del soggetto in termini di attese e richieste dell’ambiente. 

				Qui di seguito vengono presentati le definizioni e i criteri di classificazione delle menomazioni, delle disabilità e degli handicap tracciati dall’Organizzazione Mondiale della Sanità (OMS) nell’ICIDH (International Classification of Impairments, Disabilities and Handicaps, 1980) e alcuni riferimenti alla normativa italiana. 

				1.1.1. Il contesto internazionale: OMS e ICIDH

				La definizione di handicap proposta dall’Organizzazione Mondiale della Sanità (World Health Organization) è interessante laddove considera l’handicap come condizione che si discosta dalla norma, e distingue menomazione e invalidità come fattori causali dell’handicap: «Nel quadro dell’assistenza sanitaria, handicap è lo svantaggio che consegue alla menomazione o alla invalidità. L’handicap è caratterizzato da una discordanza tra le attività o la condizione del singolo individuo e le aspettative del gruppo specifico al quale egli appartiene.» Menomazione è «un termine generico che comprende ogni disturbo o interferenza con la normale struttura e la regolare funzionalità del corpo incluse le funzioni psichiche». Invalidità è «la perdita o la riduzione della capacità funzionale e dell’attività, conseguente ad una o più menomazioni». La definizione proposta dall’OMS lascia in ombra numerosi altri aspetti, come quelli lavorativi e sociali, che pure sono molto importanti per una valutazione.

				Questa definizione può essere più chiaramente illustrata da un esempio: il danno alla spina dorsale di una persona affetta da paraplegia è una menomazione; l’effetto che questo ha sulla capacità della persona di camminare, è la sua disabilità; se le prospettive di sviluppo della persona o altri «ruoli sociali» sono negativamente influenzati da difficoltà di trasporto e di costruzione o da atteggiamenti discriminatori, allora questi svantaggi diventano handicap.

				Le definizioni generali dell’OMS si traducono attraverso l’ICIDH in definizioni molto specifiche di menomazione, disabilità e handicap, tracciandone i criteri di classificazione. 

				In tabella 1.1 sono riportate le classificazioni dell’ICIDH.

				
					
						
								
								

							
								
								Menomazione

							
						

						
								
								Definizione

							
								
								
								Nell’ambito delle evenienze inerenti la salute, viene definita menomazione qualsiasi perdita o anomalia a carico di una struttura o di una funzione psicologica, fisiologica o anatomica. 

							
						

						
								
								Caratteristiche

							
								
								
								La menomazione è caratterizzata da perdite materiali o anormalità che possono essere transitorie o permanenti, e comprende l’esistenza o l’evenienza di anomalie, difetti o perdite a carico di arti, tessuti o altre strutture del corpo, incluso il sistema delle funzioni mentali.
La menomazione rappresenta l’esteriorizzazione di uno stato patologico e in linea di principio riflette i disturbi manifestati a livello d’organo.

							
						

						
								
								Classificazione 
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								Menomazioni della capacità intellettiva:
Menomazioni dell’intelligenza
Menomazioni della memoria
Menomazioni del pensiero
Altre menomazioni della capacità intellettiva

							
						

						
								
								
								2.

							
								
								Altre menomazioni psicologiche:
Menomazioni dello stato di coscienza e vigilanza
Menomazioni della percezione e dell’attenzione
Menomazioni delle funzioni emotive e volitive
Menomazioni comportamentali 
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								Menomazioni del linguaggio e della parola:
Menomazioni delle funzioni del linguaggio
Menomazioni della voce 
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								Menomazioni auricolari:
Menomazioni della sensibilità uditiva
Altre menomazioni uditive
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								Menomazioni oculari:
Menomazioni dell’acutezza visiva
Altre menomazioni visive e oculari
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								Menomazioni viscerali:
Menomazioni degli organi interni
Menomazioni di altre funzioni particolari
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								Menomazioni scheletriche:
Menomazioni delle regioni del capo e del tronco
Menomazioni meccaniche e motorie degli arti
Malformazioni degli arti

							
						

						
								
								
								8.

							
								
								Menomazioni deturpanti:
Deturpazioni delle regioni del capo e del tronco
Deturpazioni a carico degli arti
Altre menomazioni deturpanti
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								Menomazioni generalizzate, sensoriali e di altro tipo:
Menomazioni generalizzate
Menomazioni sensoriali
Altre menomazioni

							
						

						
								
								

							
								
								Disabilità

							
						

						
								
								Definizione

							
								
								
								Nell’ambito delle evenienze inerenti la salute, viene definita disabilità qualsiasi limitazione o perdita (conseguente a menomazione) della capacità di compiere un’attività nel modo o nell’ampiezza considerati normali per un essere umano.

							
						

						
								
								Caratteristiche

							
								
								
								La disabilità è caratterizzata da scostamenti, per eccesso o per difetto, nella realizzazione dei compiti e nell’espressione dei comportamenti rispetto a ciò che sarebbe normalmente atteso.
Le disabilità possono avere carattere transitorio o permanente ed essere reversibili o irreversibili, progressive o regressive. Possono insorgere come conseguenza diretta di una menomazione o come reazione del soggetto, specialmente da un punto di vista psicologico, a una menomazione fisica, sensoriale o di altra natura.
La disabilità rappresenta l’oggettivazione della menomazione e come tale riflette disturbi a livello di persona.
Si riferisce a capacità funzionali estrinsecate attraverso atti e comportamenti che per generale consenso costituiscono aspetti essenziali della vita di ogni giorno. Ne costituiscono esempi i disturbi nell’assunzione di comportamenti appropriati; nella cura della propria persona (come il controllo della funzione escretoria e la capacità di lavarsi e di alimentarsi); nell’esecuzione delle altre attività della vita quotidiana e nella funzione locomotoria (come la capacità di camminare).

							
						

						
								
								Classificazione
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								Disabilità nel comportamento:
Disabilità nella consapevolezza
Disabilità nelle relazioni 
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								Disabilità nella comunicazione:
Disabilità nel parlare
Disabilità nell’ascoltare
Disabilità nel vedere
Altre disabilità nella comunicazione 
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								Disabilità nella cura della propria persona:
Disabilità escretorie
Disabilità nell’igiene personale
Disabilità nel vestirsi
Disabilità nell’alimentarsi e in altri aspetti della cura della persona 
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								Disabilità motorie:
Disabilità nella deambulazione
Disabilità da «costrizioni» per menomazioni motorie
Altre disabilità motorie
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								Disabilità dovute all’assetto corporeo:
Disabilità domestiche
Disabilità nei movimenti
Altre disabilità nell’assetto corporeo 
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								Disabilità nella destrezza:
Disabilità in attività quotidiane
Disabilità in attività manuali
Altre disabilità nella destrezza
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								Disabilità circostanziali:
Disabilità da dipendenza e scarsa capacità di resistenza
Disabilità ambientali
Altre disabilità circostanziali
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								Disabilità in particolari attività
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								Altre restrizioni all’attività 

							
						

						
								
								

							
								
								Handicap

							
						

						
								
								Definizione

							
								
								
								Nell’ambito delle evenienze inerenti la salute, viene definita handicap la condizione di svantaggio conseguente a una menomazione o a una disabilità che in un determinato soggetto ne limita o ne impedisce l’adempimento dei ruoli normali in relazione all’età, al sesso e ai fattori socioculturali.

							
						

						
								
								Caratteristiche

							
								
								
								L’handicap riguarda il significato assunto da una situazione o esperienza individuale quando essa si scosta dalla normalità. Esso è caratterizzato dalla discrepanza tra l’efficienza o lo stato del soggetto e le aspettative di efficienza e di stato sia dello stesso soggetto sia del particolare gruppo di cui egli fa parte.
L’handicap rappresenta pertanto la socializzazione di una menomazione o di una disabilità e come tale riflette le conseguenze – culturali, sociali, economiche e ambientali – che per l’individuo derivano dalla presenza della menomazione e della disabilità. Lo svantaggio proviene dalla diminuzione o dalla perdita della capacità di conformarsi alle aspettative o alle norme proprie all’universo che circonda l’individuo. L’handicap si manifesta pertanto allorché vi è una compromissione della capacità di sostenere quelle che possono essere definite funzioni della sopravvivenza.

							
						

						
								
								Classificazione

							
								
								1.

							
								
								Handicap nell’orientamento:
0. Completamente orientato
1. Disturbo di orientamento
2. Alterazione discontinua dell’orientamento
3. Disturbo di orientamento parzialmente compensato
4. Disturbo moderato dell’orientamento
5. Disturbo grave dell’orientamento
6. Perdita dell’orientamento
7. Disorientamento
8. Non-consapevolezza
9. Svantaggio non specificato

							
						

						
								
								
								2.

							
								
								Handicap nell’indipendenza fisica:
0. Indipendenza e autonomia completa
1. Indipendenza «assistita»
2. Indipendenza subordinata
3. Dipendenza situazionale
4. Dipendenza periodica
5. Dipendenza periodica a intervalli frequenti
6. Dipendenza da «emergenza critica»
7. Necessità di aiuti generalizzati
8. Necessità di un’assistenza generalizzata e intensa
9. Dipendenza non specificata 
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								Handicap nella mobilità:
0. Autonomia motoria completa
1. Riduzione di grado variabile della mobilità
2. Mobilità compromessa
3. Mobilità ridotta
4. Relegazione
5. Relegazione nell’abitazione
6. Relegazione in una stanza
7. Relegazione su una sedia a rotelle
8. Limitazione assoluta della mobilità
9. Limitazione non specificata
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								Handicap occupazionali:
0. Assenza di handicap
1. Possibilità occupazionale periodicamente impedita
2. Impegno occupazionale incompleto
3. Impegno occupazionale modificato
4. Impegno occupazionale limitato
5. Impegno occupazionale supportato
6. Impegno occupazionale protetto
7. Assenza di impegno occupazionale
8. Incapacità a tenersi occupati
9. Handicap occupazionale non specificato
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								Handicap nell’integrazione sociale
0. Assenza di handicap
1. Partecipazione sociale inibita
2. Integrazione sociale limitata
3. Partecipazione diminuita
4. Relazioni sociali impoverite
5. Relazioni ridotte
6. Relazioni interpersonali disturbate
7. Relazioni gravemente disturbate
8. Assenza di relazioni sociali
9. Handicap non specificato
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								Handicap nell’autosufficienza economica:
0. Benestante
1. Abbiente
2. Pienamente autosufficiente
3. Autosufficienza modificata
4. Autosufficienza precaria
5. Parzialmente autosufficiente
6. Economicamente non autosufficiente
7. Senza risorse
8. Economicamente inattivo
9. Handicap non specificato 
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								Altri handicap:
0. Assenza di situazione di svantaggio
1. Svantaggio di intensità minore
2. Svantaggio generico
3. Svantaggio specifico
4. Svantaggio non specificato

							
						

					
				

				Tabella 1.1
Classificazione dell’ICIDH

				La definizione di handicap dell’ICIDH contiene alcuni elementi che meritano di essere sottolineati. In particolare:

				a) si può parlare di handicap solamente riferendosi a persone con delle disabilità o menomazioni;

				b) si tratta di uno svantaggio «vissuto»;1

				c) riguarda l’ambito dei ruoli e delle attività normalmente attesi dall’ambiente socioculturale di appartenenza della persona;

				d) si caratterizza in termini di discrepanza tra efficienza e aspettative di efficienza.

				Da ciò deriva che al variare delle richieste e delle aspettative di efficienza può, da un lato, registrarsi o meno la presenza di situazioni di handicap, e dall’altro può variare anche notevolmente l’intensità dello «svantaggio» percepito e provocato. In assenza di menomazioni, in ogni caso, non si può utilizzare il termine handicap. Non avrebbe senso, infatti, parlare in termini globali e generalizzati di handicap e/o di persone handicappate, dal momento che al variare dei contesti, delle richieste e della presenza o meno di svantaggi, la situazione di handicap può presentarsi, non presentarsi o presentarsi con gradazioni differenti. In questa prospettiva il contesto sociale assume quindi un ruolo importante nel ridurre o enfatizzare la condizione di handicap (fig. 1.1).
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				Figura 1.1

				1.1.2. Il contesto italiano

				L’uso dei termini «handicap» e «handicappato» è assai recente e deriva dalla lingua inglese, dove handicap sta per «svantaggio», in questo caso determinato da precise menomazioni. Nel passato la legislazione italiana ha usato termini quali anomalia, anormalità, inabilità, minorazione per definire situazioni di menomazione e caratterizzare persone affette da deficit organici o psichici. Una prima definizione di handicap la troviamo nella legge regionale del Lazio N. 62 del 19/9/1974 (BUR Lazio N. 27/1974) e, sia pure con rilevanti elementi di correzione, nel testo della Commissione Falcucci del 1975: «Handicappati sono i minori che in seguito ad un evento morboso o traumatico, intervenuto in epoca pre-peri-post- natale, presentino una menomazione delle proprie condizioni fisiche, psichiche e/o sensoriali, che li mettono in difficoltà di apprendimento o di relazione.»

				La Costituzione parla di inabili e minorati e all’art. 38 riconosce loro il diritto «all’educazione e all’avviamento professionale». La legge 4 agosto 1977, N. 517, è la prima normativa dello Stato ad adottare ufficialmente il termine handicap all’art. 2, che così recita: «La scuola attua forme di integrazione a favore degli alunni portatori di handicaps.»

				Manca nella normativa italiana una precisa definizione di handicap; vi sono invece, nella nostra legislazione, alcune definizioni che si riferiscono a situazioni aventi analogie con l’invalidità e con l’handicap. La legge del 30 marzo 1971, N. 118 considera «mutilati e invalidi civili» i cittadini affetti da minorazioni congenite o acquisite, anche a carattere progressivo, compresi gli insufficienti psichici per oligofrenie di carattere organico dismetabolico, o per insufficienze mentali derivanti da difetti sensoriali e funzionali, che abbiano subìto una riduzione permanente della capacità lavorativa non inferiore a un terzo o, se minori di 18 anni, che abbiano difficoltà persistenti a svolgere i compiti e le funzioni propri della loro età. 

				1.1.3. La definizione di handicap nella recente legge 104/92

				Ai sensi dell’art. 3 della recente legge N. 104 del 5 febbraio 1992 (legge quadro per l’assistenza, l’integrazione sociale e i diritti delle persone handicappate) si deve considerare handicappata la persona che presenta una minorazione fisica, psichica o sensoriale stabilizzata o progressiva. 

				La minorazione deve essere causa di difficoltà di apprendimento, di relazione o di integrazione lavorativa, e tale da determinare un processo di svantaggio sociale o di emarginazione. 

				La persona handicappata ha diritto alle prestazioni stabilite in suo favore in relazione alla natura e alla consistenza della minorazione, alla capacità complessiva individuale residua e all’efficacia delle terapie riabilitative. La norma provvede poi a fornire una definizione di gravità dell’handicap. È stabilito infatti al comma 3 dell’art. 3 che qualora la minorazione, singola o plurima, abbia ridotto l’autonomia personale, correlata all’età, in modo da rendere necessario un intervento assistenziale permanente, continuativo e globale nella sfera individuale o in quella di relazione, la situazione assume connotazioni di gravità tali da determinare una priorità nei programmi e negli interventi dei servizi pubblici.

				Secondo l’indagine Istat, nel 1994 in Italia sono stati stimati 2677000 disabili (1028000 maschi e 1649000 femmine). La disabilità è un fenomeno che coinvolge soprattutto le persone dai 60 anni in su, tra le quali risultano disabili 2057000 (circa il 17% delle persone con almeno 60 anni), mentre sono 620000 i disabili di età inferiore ai 60 anni. I disabili si trovano inseriti in famiglie di dimensioni esigue rispetto al resto della popolazione (il 35,6% vivono in famiglie con due componenti). Le persone con invalidità permanente nel 1994 erano 2350000: l’invalidità motoria è la più diffusa (1122000); al secondo posto vi è la sordità (784000) e al terzo la cecità (351000).

				1.2. La riabilitazione

				Come indica Braceland (1959), la teoria della riabilitazione si basa su considerazioni umanitarie e pratiche, ossia sul diritto di ogni individuo a partecipare alla società in tutta l’estensione delle sue capacità, e sul vantaggio che la società ne ricava se l’individuo raggiunge il massimo grado possibile di autosufficienza. Il termine «riabilitazione» ha molte sfumature di significato. In medicina generale è quella fase dell’assistenza in cui il malato viene aiutato ad assumere un ruolo indipendente nella società. La riabilitazione segue alle cure mediche e al periodo di convalescenza. Cerca di superare e compensare una menomazione fisica esistente e i blocchi emotivi che impediscono al paziente di sfruttare tutte le sue possibilità. Pur non essendoci linee nette di demarcazione tra riabilitazione e trattamento, Barton (1962) evidenzia che il trattamento è diretto al processo primario che produce il sintomo, mentre la riabilitazione si focalizza sull’adattamento sociale e sullo sviluppo delle capacità sociali e attitudinali che diminuiscono i difetti e oscurano la menomazione. 

				Come ha indicato Basaglia (1982) in riferimento alla malattia mentale, quando si parla di riabilitazione si affronta una questione che si muove a più livelli:

				il livello individuale, cioè la persona e la sua menomazione;

				il livello istituzionale o sovrastrutturale in cui il malato è costretto a vivere (la codifica scientifica della malattia; il rapporto che l’individuo instaura con questa codifica e l’istituzione in cui la malattia viene circoscritta);

				il livello strutturale, cioè il significato strutturale e strategico dell’istituzione all’interno del sistema sociale di cui è espressione.

				Per parlare di riabilitazione e di recupero è indispensabile, secondo Basaglia (ibid.), che questi tre piani risultino complementari l’uno all’altro, secondo una finalità comune, nel senso che «il malato deve trovare nell’istituzione deputata alla sua cura la risposta ai bisogni rappresentati dalla propria malattia e – nella realtà esterna – gli elementi indispensabili al suo reinserimento sociale».

				Mentre spetta a coloro che si occupano di interventi curativi e chirurgici la responsabilità di intervenire sulle menomazioni, sono invece necessarie altre competenze professionali quando si è interessati al ridimensionamento delle situazioni di disabilità e di handicap. Nella situazione di disabilità sono necessari una programmazione in un’ottica prettamente riabilitativa ed educativa, l’incremento delle abilità possedute dalla persona o il ridimensionamento delle sue disabilità; nelle situazioni di menomazione si tratta invece di ricercare e predisporre, secondo una prospettiva psicosociale, condizioni di effettiva integrazione delle persone che beneficiano o hanno beneficiato degli interventi di cui sopra.

				Se all’accertamento delle menomazioni è richiesto soprattutto di chiarire la natura dei danni, dall’accertamento delle disabilità ci si attende la precisazione delle ipotesi terapeutiche, curative e riabilitative, e un ausilio nella pianificazione dei supporti necessari all’integrazione della persona. 

				Quindi, a differenza degli interventi curativi, che si indirizzano prevalentemente alle malattie e ai traumi, la riabilitazione e l’integrazione hanno caratteristiche funzionali, e si occupano, come sostiene anche Charpentier (1990), delle loro conseguenze. Dal punto di vista operativo, viene richiesta la presenza sul territorio di servizi specialistici integrati e interdisciplinari in grado di programmare tanto obiettivi in termini di incremento di abilità, quanto condizioni ambientali che devono essere predisposte per facilitare l’integrazione. Alla riabilitazione e all’attività di integrazione sociale spettano compiti diversi; da esse quindi si attendono risultati diversi, anche se interdipendenti e ugualmente importanti per la persona. 

				Il più recente riferimento normativo in tema di riabilitazione è rappresentato dalle Linee guida per le attività di riabilitazione approvate dalla Conferenza Stato-Regioni del 7 maggio 1998 (Ministero della Sanità, 1998), che prevede tre livelli di intervento:

				1) Attività di riabilitazione estensiva o intermedia, caratterizzata da moderato impegno terapeutico, ma da un forte sostegno assistenziale, e rivolta al trattamento delle disabilità transitorie e minimali e delle disabilità gravi che richiedono una «presa in carico a lungo termine».

				2) Attività di riabilitazione intensiva, dedicata al recupero di disabilità gravi che necessitano di elevato impegno sia medico specialistico (con la presenza di una pluralità di figure professionali quali il fisiatra e il fisioterapista, il logopedista, lo psicologo ecc.) sia assistenziale. Questo tipo di indicazione è dedicato a riabilitazioni di durata medio-breve. Le riabilitazioni intensive possono essere anche a orientamento specialistico: cardiologico e respiratorio.

				3) Attività di riabilitazione intensiva ad alta specializzazione, quali le Unità Spinali Unipolari, da collocarsi in centri ospedalieri sede di DEA (Dipartimento di Emergenza Accettazione) di secondo livello.

				I livelli organizzativi previsti dalle linee guida sono molteplici (solo alcuni sono strettamente vincolanti, come ad esempio quello relativo alle riabilitazioni ad alta specializzazione), permettendo così di proporre più modelli organizzativi.

				In ognuna delle riabilitazioni vengono previsti vari livelli di intervento quali: il ricovero ospedaliero, il day-hospital ospedaliero, il ricovero anche diurno in strutture residenziali, l’ambulatorio e l’approccio domiciliare.

				Nell’elaborazione delle linee guida il Ministero della Sanità si è attenuto alle raccomandazioni dell’OMS, fatte proprie dal Consiglio d’Europa, di considerare insufficienti in campo riabilitativo i riferimenti all’ICD (International Classification of Diseases) e quindi di integrarli con la classificazione delle conseguenze delle malattie, così come contenute nella ICIDH dell’OMS, nella versione corrente.

				Il Ministero della Sanità ha proposto nelle linee guida per le attività di riabilitazione un percorso di intervento di carattere «socio-sanitario». Tale percorso integrato socio-sanitario implica l’intima connessione tra i programmi di intervento sanitario, finalizzati a sviluppare tutte le risorse potenziali dell’individuo, e gli interventi sociali orientati a sviluppare e rendere disponibili le risorse e le potenzialità ambientali; così facendo esso amplifica e rafforza l’intervento riabilitativo, consentendo l’inserimento o il reinserimento del disabile nei diversi cicli della vita sociale, il miglioramento della qualità della vita e un aumento della sopravvivenza.

				L’intervento riabilitativo viene finalizzato verso quattro obiettivi:

				a) recuperare una competenza funzionale che, per ragioni patologiche, è andata perduta; 

				b) suscitare una competenza che non è comparsa nel corso dello sviluppo; 

				c) la necessità di porre una barriera alla regressione funzionale cercando di modificare la storia naturale delle malattie cronico-degenerative, riducendone i fattori di rischio e dominandone la progressione; 

				d) la possibilità di reperire formule facilitanti alternative. 

				L’intervento riabilitativo ha inizio nel momento stesso in cui si instaura il danno. La fine dell’intervento è definita da un accurato bilancio tra la stabilizzazione degli esiti e la presenza di potenzialità di recupero. In particolare, si individuano tre stadi riabilitativi: 

				1) Il primo stadio, in senso cronologico, della riabilitazione ha luogo nel momento stesso in cui si verifica la menomazione, e pertanto o in fase acuta di malattia o all’accertamento di una patologia congenita o cronica.

				2) Il secondo stadio della riabilitazione prende avvio in funzione delle disabilità che residuano non appena superata la fase acuta di malattia; concerne la fase post-acuta, e riguarda sia le strutture ospedaliere che quelle extraospedaliere di riabilitazione, indipendentemente dal loro stato giuridico pubblico o privato.

				3) Il terzo stadio richiede interventi sanitari meno sistematici (in quanto afferenti a una condizione di handicap stabilizzato), e pertanto praticabili anche in termini di trattamento ambulatoriale, finalizzati al mantenimento delle autonomie funzionali conseguite dal soggetto e alla prevenzione delle possibili ulteriori involuzioni.

				Infatti, sempre più frequentemente un evento morboso, una malattia o un trauma non si esauriscono nel ciclo danno-terapia-guarigione o morte, ma portano a una menomazione o a una disabilità che rischia di trasformarsi in svantaggio esistenziale permanente o handicap. Queste conseguenze sono il campo proprio di intervento della riabilitazione

				1.2.1. Strategie dell’intervento riabilitativo

				La riabilitazione è un processo di risoluzione dei problemi e di educazione, nel corso del quale si porta una persona a raggiungere il miglior livello di vita possibile sul piano fisico, funzionale, sociale ed emozionale, con la minor restrizione possibile delle sue scelte operative.

				Il processo riabilitativo coinvolge anche la famiglia del soggetto e quanti sono a lui vicini.

				Di conseguenza, il processo riabilitativo riguarda, oltre che aspetti strettamente sanitari, anche aspetti psicologici e sociali. Per raggiungere un buon livello di efficacia qualsiasi progetto di riabilitazione, per qualsiasi individuo, deve quindi essere mirato su obiettivi plurimi, programmati in maniera ordinata, perché l’autonomia raggiungibile nei diversi ambiti possa tradursi in autonomia della persona nel suo complesso, e comunque in una migliore qualità della vita della persona.

				La riabilitazione, in particolare in caso di episodio acuto, ha inizio dal momento dell’intervento terapeutico in fase acuta. Questo deve essere, da subito, impostato anche attraverso un bilancio attento dei possibili esiti della malattia in corso, assumendo, nell’iter terapeutico della fase acuta, i provvedimenti che possono limitarli, e prevedendo le condizioni che possono facilitare il successivo e immediato passaggio alla fase più propriamente riabilitativa.

				Sul piano operativo, è utile distinguere fra interventi riabilitativi prevalentemente di tipo sanitario e interventi riabilitativi prevalentemente di tipo sociale. 

				1) Si definiscono «attività sanitarie di riabilitazione» gli interventi valutativi, diagnostici, terapeutici e le altre procedure finalizzate a portare il soggetto affetto da menomazioni a contenere o minimizzare la sua disabilità. In tale ambito occorre portare il soggetto disabile a muoversi, camminare, parlare, vestirsi, mangiare, comunicare ed essere in relazione in modo efficace nel proprio ambiente familiare, lavorativo, scolastico e sociale.

				2) Si definiscono «attività di riabilitazione sociale» le azioni e gli interventi finalizzati a garantire al disabile la massima partecipazione possibile alla vita sociale con la minor restrizione possibile delle scelte operative, indipendentemente dalla gravità delle menomazioni e delle disabilità irreversibili, al fine di contenere la condizione di handicap.

				Le attività sanitarie di riabilitazione, a eccezione di quelle di semplice terapia fisica strumentale per disabilità minimali, segmentarie e/o transitorie, richiedono obbligatoriamente la presa in carico clinica globale della persona mediante la predisposizione di un progetto riabilitativo individuale e la sua realizzazione mediante uno o più programmi riabilitativi.

				1.2.2. Fasi dell’intervento riabilitativo

				Le fasi dell’intervento riabilitativo possono essere così descritte:

				1) Fase della prevenzione del danno secondario e delle conseguenti menomazioni. In ogni patologia, con maggiore o minore rischio, si può sviluppare una condizione di disabilità, e quindi l’intervento riabilitativo deve essere inserito (con modalità e impegno diverso a seconda delle diverse situazioni) già nella fase acuta all’interno del protocollo terapeutico.

				2) Fase della riabilitazione intensiva. È caratterizzata da interventi valutativi e terapeutici intensivi ed è abitualmente collocata nella cosiddetta fase dell’immediata post-acuzie della malattia, quando l’intervento riabilitativo può positivamente influenzare i processi biologici che sottendono il recupero, contenendo e riducendo l’entità della menomazione, e quando la disabilità è maggiormente modificabile; tale fase può essere necessaria anche in situazioni di riacutizzazione e di recidiva dell’evento patologico.

				3) Fase di completamento del processo di recupero e del progetto di riabilitazione (riabilitazione estensiva o intermedia). Si caratterizza con modalità diverse in rapporto alla natura e alla tipologia della menomazione e della disabilità, ed è comunque tale da non richiedere interventi intensivi.

				4) Fase di mantenimento e/o di prevenzione della progressione della disabilità. È caratterizzata da diverse tipologie di interventi riabilitativi sanitari, abitualmente integrati con l’attività di riabilitazione sociale.

				1.2.3. Tipologia degli interventi di riabilitazione 

				In relazione all’intensità e alla complessità delle attività sanitarie di riabilitazione e alla quantità e qualità di risorse assorbite, gli interventi si distinguono in:

				1) Attività di riabilitazione estensiva o intermedia: caratterizzate da un moderato impegno terapeutico a fronte di un forte intervento di supporto assistenziale verso i soggetti in trattamento. L’impegno clinico e terapeutico è comunque tale da richiedere una presa in carico specificamente riabilitativa, con attività terapeutiche valutabili, per quanto riguarda il tempo dedicato, fra una e tre ore giornaliere. Gli interventi di riabilitazione estensiva o intermedia sono rivolti al trattamento di:

				a) disabilità transitorie e/o minimali, che richiedono un semplice e breve programma terapeutico-riabilitativo;

				b) disabilità importanti con possibili esiti permanenti, spesso multiple, che richiedono una presa in carico nel lungo termine. 

				2) Attività di riabilitazione intensiva: dirette al recupero di disabilità importanti, modificabili, che richiedono un elevato impegno diagnostico medico specialistico a indirizzo riabilitativo e terapeutico in termini di complessità e/o di durata dell’intervento. Gli interventi di riabilitazione intensiva sono rivolti al trattamento di:

				a) patologie complesse che richiedono la permanenza in ambiente riabilitativo dedicato specialistico e l’interazione con altre discipline specialistiche;

				b) menomazioni più gravi e disabilità più complesse, nonché quelle connesse con forme di patologia rara, per il cui trattamento si richiede l’acquisizione di un’adeguata esperienza o l’utilizzo di attrezzature particolarmente complesse, di avanzata tecnologia, e l’integrazione con altre branche altamente specialistiche.

				1.3. La dimensione della cura

				La dimensione della cura è una componente importante della relazione attraverso la quale si realizza l’intervento riabilitativo. Prendersi cura di qualcuno significa anzitutto garantire la possibilità del legame attraverso la presa in carico dei bisogni dell’altro, che, in quanto parte del nostro stesso universo di significati, è in grado di riconsegnarci il senso del nostro agire secondo il codice della reciprocità (Bramanti e Regalia, 1995). La cura si può esprimere ma non si esaurisce nel comportamento di aiuto, né si attiva solo in caso di pericolo; è interessata soprattutto a costituire e mantenere il legame: le azioni di cui è composta non si esauriscono al livello della prestazione fornita, ma hanno fondamentalmente un valore relazionale (Scabini, 1995). È cura tutto ciò che contribuisce ad alimentare il legame, mentre i suoi opposti, che possono prendere la forma della trascuratezza o dell’eccesso di cura, segnalano un fallimento nel delicato processo di consolidamento dei vincoli tra i soggetti. La dimensione della cura include aspetti di dono e gratuità accanto agli aspetti di debito e obbligatorietà (Godbout, 1992); il dare cure si situa in uno spazio in cui una certa quota di rischio è ineliminabile. In tal senso la cura può essere letta anche come atto di dono, che può provocare una risposta e dare origine a un legame. Si instaura un obbligo libero, dove il ricambiare non è nell’ordine di ristabilire un’equivalenza, ma piuttosto consiste nel ristabilire volontariamente uno stato di dono/debito, che alimenta il legame. 

				La dimensione della cura, in quanto caratteristica fondamentale della relazione d’aiuto, dovrebbe fare da sfondo agli interventi riabilitativi in ciascuno dei tre livelli: 

				interventi di primo livello, che comprendono le attività finalizzate a mantenere il paziente al più alto grado possibile di autosufficienza. Queste attività trovano collocazione ideale nell’ambito dell’assistenza domiciliare integrata o nelle strutture residenziali di natura socio-assistenziale, e sono preferibilmente coordinate dal medico di famiglia, il quale collabora con specifiche professionalità individuate sulla base dei bisogni del singolo paziente e definite nell’ambito di un esplicito piano di trattamento; 

				interventi di secondo livello, che comprendono le attività tendenti a ridurre le conseguenze delle menomazioni che l’individuo ha riportato in seguito a un evento patologico per malattia o trauma. Queste attività trovano, nella fase acuta della malattia, la loro idonea collocazione nelle strutture ospedaliere, mentre nella fase post-acuta si svolgono nelle strutture di lungodegenza o ambulatoriali;

				interventi di terzo livello, che comprendono le attività rivolte a ridurre quanto più è possibile le conseguenze di specifiche e gravi menomazioni causate da eventi patologici per malattia o trauma.

				Pur ritenendo che una relazione d’aiuto basata sul «prendersi cura» dovrebbe essere presente in tutti i diversi livelli dell’intervento riabilitativo, nel terzo livello (interventi verso i bisogni permanenti, dovuti a forme di invalidità e a situazioni di non-autosufficienza grave senza speranza di recupero) la «dimensione della cura» dovrebbe essere maggiormente rilevante. 

				In tale contesto vanno collocate le risposte per la «tutela a vita» di soggetti completamente non autosufficienti o a responsività minimale. Tali tipologie di disabilità e handicap pongono problematiche nuove e sono in progressivo aumento, come emerge dai più recenti dati epidemiologici relativi alle gravi disabilità (vedi Istat, 1994) quali quelle derivanti dagli esiti di gravi danni cerebrali: traumi cranio-encefalici, stati di coma, malformazioni vascolari, lesioni midollari cervicali complete, cardiopatia ischemica, scompenso cardiaco, insufficienza respiratoria ecc. Quindi, là dove la tecnica riabilitativa ha minori possibilità, l’intervento dovrebbe essere maggiormente caratterizzato dalla dimensione del «prendersi cura».

				1.4. Riferimenti bibliografici

				AA.VV., Nuovo lessico familiare, Vita e Pensiero, Milano 1995.

				Arieti S. (a cura di), Manuale di psichiatria, vol. 1 (1959), Boringhieri, Torino 1985.

				Barton W. E., Administration in Psychiatry, Thomas, Springfield 1962.

				Basaglia O. F., Salute e malattia, Einaudi, Torino 1982.

				Braceland J., La riabilitazione, in Arieti (1959).

				Bramanti D. e Regalia C., Cura familiare, in AA.VV. (1995).

				Brunati E., Premesse teoriche e indicazioni metodologiche per un reale appoggio funzionale, in Chiappedi e altri (1992).

				Charpentier P., I vantaggi derivanti dall’uso dell’ICIDH nella riabilitazione. Indagine su 950 casi, Quad. Centro St. Min. Sanità, N. 7-8, 17-23 (1990).

				Chiappedi M. G. e altri (a cura di), Handicap: la collaborazione degli operatori fra diagnosi funzionale e progetto educativo finalizzato, Juvenilia, Bergamo 1992.

				Godbout J., Lo spirito del dono (1992), Bollati Boringhieri, Torino 1993.

				Istat, La disabilità e le invalidità permanenti, in Condizioni di salute e ricorso ai servizi sanitari - anno 1994, Roma 1994.

				Legge 5 febbraio 1992 N. 104, Legge-quadro per l’assistenza sociale e i diritti delle persone handicappate, Scuola e Insegnanti (1992).

				Legge Regionale del Lazio N. 62/1974, Norme per lo sviluppo dei servizi di prevenzione e riabilitazione per gli handicappati, BUR Regione Lazio, N. 27 (30 settembre 1974).

				Ministero della Sanità, Linee-guida N. 2/1994 (5 aprile 1994).

				– Linee-guida per le attività di riabilitazione, Gazzetta uff. Repubblica it., Serie generale, N. 124 (1998).

				Scabini E., Psicologia sociale della famiglia, Bollati Boringhieri, Torino 1995.

				Soresi S., Psicologia dell’handicap e della riabilitazione, Il Mulino, Bologna 1998.

				World Health Organisation, ICIDH. International Classification of Impairments, Disabilities and Handicaps. A Manual of Classification Relating to Consequences of Diseases, Genève 1980.

				Zanobini M., Handicap: definizione, diagnosi, intervento, in Zanobini e Usai (1995).

				– e Usai M. C., Psicologia dell’handicap e della riabilitazione, Angeli, Milano 1995.

			

		





		
			
				Capitolo 2
La sindrome di Turner: aspetti diagnostici e di cura psicologica

				2.1. Il funzionamento cognitivo

				Gli studi sulla psicologia dei pazienti affetti da disgenesia gonadica hanno avuto inizio dopo la pubblicazione da parte di Turner (1938) delle osservazioni su 80 casi di infantilismo somatosessuale. Egli rilevò una sindrome che colpiva esclusivamente le donne, caratterizzata dalla triade:

				a) bassa statura con mancanza dello sviluppo dei caratteri sessuali secondari (100% dei casi);

				b) pterigio del collo (ca. 30% dei casi);

				c) cubitus valgus (ca. 60% dei casi).

				I primi studi hanno descritto gli individui con sindrome di Turner come immaturi e con un’intelligenza inferiore alla media. Alcuni autori quali Turner (1960), Ferguson (1965), Harms e altri (1967), Bekker e Van Gemund (1968), Stempfel (1969) e Hamerton (1971), hanno sostenuto la tesi di una frequente incidenza dell’oligofrenia, senza giungere alla conclusione di un rapporto causa-effetto tra la sindrome e difetto mentale.

				Altri ricercatori hanno dato un quadro più complesso e ottimistico. Lindstein (1963) ha studiato 42 soggetti affetti da sindrome di Turner ed è arrivato alla conclusione che solo raramente, in tali soggetti, l’intelligenza risulta inferiore alla media. Garron (Garron, Molander e altri, 1973), d’altra parte, ritiene che un’aumentata incidenza del difetto intellettivo sia influenzata da una carenza di alcune capacità specifiche nelle prove non verbali, come nei test numerici, figurativi e di costruzione. Theigaard (1972) parla di una cecità spazio-forma o anche di «disgnosia visuale costruzionale», rilevata attraverso la scala Wechsler (disegno con cubi, completamento e ricostruzione di figure) e riscontrata in circa l’80 per cento dei soggetti con sindrome di Turner.

				Peri e Molinari (1983), in uno studio condotto su 48 ragazze affette da sindrome di Turner, di età media di 12,3 anni e di livello culturale medio-inferiore, osservate in due periodi successivi (uno di controllo), attraverso la somministrazione di alcuni reattivi per la misurazione delle capacità intellettive (PM 38, test di Bender, WISC, mosaico di Gille, batteria fattoriale delle Attitudini Mentali Primarie di Thurstone), hanno rilevato che non si può parlare di oligofrenia nel senso stretto del termine perché i risultati mostrano che la distribuzione dei QI per i soggetti con sindrome di Turner è simile a quella di altri campioni con un’intelligenza media e medio-scarsa. Peraltro, considerando gli aspetti qualitativi dell’intelligenza risulta confermata la tesi di Garron, che sostiene una maggiore efficienza, per i soggetti con sindrome di Turner, nelle prove verbali rispetto a quelle di performance; in particolare, si rilevano deficit di tipo rappresentativo e spaziale. Nel valutare i risultati delle prove occorre però tenere presente che la preoccupazione e l’ansia per la mancata pubertà e il medio o basso livello socio-economico possono in qualche modo aver influenzato negativamente i risultati del test. Studi successivi di Molinari e colleghi (Molinari, Peri e Valtolina, 1990; Molinari, Valtolina e altri, 1991) hanno confermato tali risultati. Downey, Elkin e altri (1991) confrontano 23 soggetti con sindrome di Turner con 23 donne con una bassa statura costituzionale (CSS) e con 10 soggetti femminili non disabili, sorelle di persone con sindrome di Turner, per quanto riguarda le abilità cognitive e il funzionamento quotidiano. Nella WAIS-R non si rilevano significative differenze di gruppo nel QI verbale, mentre appaiono differenze per i QI non verbale e globale, dovute a deficienze nelle abilità spaziali e matematiche. I soggetti con sindrome di Turner hanno significativamente un più basso livello di istruzione rispetto al gruppo di controllo composto da soggetti aventi una bassa statura costituzionale, ma non differiscono dai fratelli, e hanno significativamente una più bassa occupazione rispetto ai soggetti di entrambi i gruppi. Altri studi sottolineano i danni selettivi nelle aree visuospaziali e della memoria e difficoltà in matematica, in particolare nelle abilità numeriche, di calcolo mentale, geometriche e nel ragionamento (Bender, Puek e altri, 1986; Broman e Grafman, 1994; Garron, 1977, 1978; Garron e Van der Stoep, 1969; La Hood e altri, 1985; Orten, 1990; Reiss, Freund e altri, 1993; Rovet, 1993; Rovet, Szekely e Hockenberry, 1994; Silber, Wolff e Lilienthal, 1977).

				Nel contesto delle abilità spaziali e della coordinazione visuospaziale, Money (1993) mette in evidenza un’alta incidenza di menomazioni neurocognitive specifiche per il processo mentale e per il processo di rotazione delle figure da sinistra a destra, dall’alto al basso e avanti-indietro. Fra le molte interpretazioni proposte per spiegare queste caratteristiche, la più plausibile è che potrebbero esservi insufficienti specializzazioni funzionali dell’emisfero destro (Dellantonio, Lis e altri, 1984; Shucard, Shucard e altri, 1992).

				Williams e colleghi (Williams, Richman e Yarbrough, 1991, 1992) confrontano la memoria verbale a breve termine, l’attenzione sostenuta e l’impulsività in 13 bambine con sindrome di Turner e 13 femmine e 14 maschi con disabilità nell’apprendimento che hanno caratteristiche neuropsicologiche simili ai bambini con sindrome di Turner. In tutti e tre i gruppi i ricercatori hanno rilevato deficit per quanto riguarda la memoria a breve termine, e non hanno riscontrato differenze significative fra i gruppi sulle misure dell’impulsività e dell’attenzione sostenuta. Comunque, un’estrema variabilità riguardante i punteggi alle prove dell’attenzione e dell’impulsività nel gruppo con sindrome di Turner potrebbe riflettere la presenza di disturbi attentivi in alcune di queste bambine.

				Ai soggetti è stato insegnato un approccio alla modificazione del comportamento cognitivo per mediare verbalmente un compito spaziale. Sono stati somministrati e confrontati un pre-test e un post-test riguardanti forme parallele di un compito di orientamento visuo-spaziale. Tutti i gruppi, dopo il trattamento, mostrano miglioramenti significativi nelle abilità richieste nei compiti visivi e spaziali, senza una differenza significativa nel livello di miglioramento fra i gruppi. Così si è visto che i soggetti con sindrome di Turner possono beneficiare di un trattamento basato su strategie di problem-solving in modo simile ai bambini con difficoltà di apprendimento di tipo non verbale. Sono critici Orten e Orten (1992), i quali ritengono che i deficit cognitivi riportati nella letteratura siano amplificati dai ricercatori. Va detto però che diversi risultati riscontrabili nella letteratura, oltre a essere discordanti, possono essere dovuti a una mancanza di omogeneità nei campioni di studio. Van Dyke, Wiktor e altri (1991) hanno trovato, ad esempio, che tra le pazienti affette da sindrome di Turner quelle che presentano un piccolo cromosoma X ad anello hanno un rischio decisamente più elevato di ritardo mentale rispetto a quelle con cariotipo 45,X, suggerendo così che il profilo intellettuale può essere in effetti condizionato dal differente genotipo (oltre che dalle diverse condizioni familiari e sociali). Anche dagli studi di Skuse, Gilmour e altri (1994) sull’ipotesi che il fenotipo comportamentale sia in relazione con il cariotipo, sembra emergere che, indipendentemente dall’età, le ragazze con mosaicismo cromosomico sono mediamente più disturbate delle altre con genotipo XO, nonostante abbiano meno problemi a livello fisico.

				In uno studio sul profilo intellettivo dei soggetti con sindrome di Turner, Temple e Carney (1993) hanno messo in evidenza una certa associazione tra genotipo e profilo intellettivo; infatti, le pazienti che hanno cariotipi a mosaico sono meno compromesse delle pazienti con cariotipo 45,X apparentemente puro. Gli autori sottolineano che il fenotipo riguardante il comportamento di sindromi di Turner miste, includente un mosaico di cariotipi, è meno deviante rispetto alle caratteristiche della sindrome da 45,X. Nelle sindromi di Turner miste non vi è evidenza di una generalizzata deficienza o immaturità, ma vi sono effetti specifici riguardanti la sfera cognitiva, legati al compito, che supportano una modularità nello sviluppo delle componenti delle capacità cognitive e delle abilità spaziali. Un dato interessante emerso da un lavoro precedente di Temple e Carney (1992) indicava che le ragazze affette da tale sindrome mostravano un aumento significativo di prestazione a molte prove verbali, ossia prestazioni superiori nei sub-test della scala Wechsler di «definizione di vocaboli», capacità di lettura superiore a quella dei coetanei e apparente miglior uso dei vocaboli con la tendenza a utilizzare parole più ricercate d’uso non frequente. Questa caratteristica, se presente, poteva confondere gli insegnanti, che tendevano a sovrastimare le capacità generali del soggetto (O’Brien e Yule, 1995).

				Uno studio di Calò, Guzzaloni e altri (1993) sulle condizioni sociali di un campione di 48 adulte con sindrome di Turner mostra che queste presentano un livello d’istruzione più elevato rispetto alla media nazionale e nessuna particolare difficoltà di apprendimento. In questo studio anche i dati relativi all’inserimento lavorativo sono positivi, con un indice di disoccupazione inferiore (6%) a quello della popolazione italiana di controllo, e con un sorprendente 80 per cento delle pazienti che si dichiarano soddisfatte della propria attività lavorativa.

				Questi dati sono concordi con quelli rilevati da Morabito, Guzzaloni e altri (1998) nella loro indagine, effettuata tramite un questionario, su 115 donne con sindrome di Turner (età media 26,8 anni) confrontate con un gruppo di controllo di 98 donne sane. Si evidenzia innanzitutto che le pazienti hanno raggiunto un più alto livello di istruzione rispetto al gruppo di controllo, presentano un basso tasso di abbandono scolastico e una continuità negli studi. Comunque i dati sul tipo di scuola frequentata suggeriscono l’esistenza di deficit visuo-spaziali, che influenzerebbero negativamente le prestazioni scolastiche, e in particolare l’apprendimento delle materie scientifiche. Infatti solo una piccola percentuale di ragazze con sindrome di Turner scelgono di frequentare corsi in cui prevale l’insegnamento delle materie scientifiche, mentre preferiscono le scuole artistiche o professionali. Per quanto riguarda la sfera occupazionale, essa riflette le caratteristiche del gruppo di controllo: vi è una distribuzione equilibrata fra lavori qualificati e non qualificati; inoltre, il raggiungimento di un buon livello scolastico determinerebbe per questi soggetti risultati favorevoli nel lavoro. Il livello di disoccupazione non differisce da quello del gruppo di controllo, e questo può essere spiegato dal fatto che le donne con sindrome di Turner hanno un buon livello culturale e non sono quasi mai assenti dal lavoro. 

				2.2. Il profilo di personalità

				La ricerca di un’identità personale è un aspetto cruciale nello sviluppo individuale, e non può essere raggiunta solo attraverso un lavoro introspettivo, poiché anche l’accettazione a livello sociale risulta importante. Un feedback positivo da parte dei coetanei e degli adulti è fondamentale per stabilire e definire la struttura dell’identità, che conduce alla formazione di una personalità ricca e creativa. Quando vi sono una o più mancanze significative nei parametri biologici cruciali, per quanto concerne sia la crescita sia la maturità degli organi sessuali, ci si può aspettare di trovare difficoltà nella formazione di un’identità ricca e integrata e di un equilibrato concetto di sé.

				Diversi studiosi hanno considerato le caratteristiche di personalità e la presenza di tratti psicopatologici nelle disgenesie gonadiche. Garron e Van der Stoep (1969) riferiscono che in queste pazienti, spesso descritte come mancanti di aggressività e di capacità sociali, raramente sono state osservate delle forti componenti psicopatologiche. 

				Money e Mittenthal (1970) hanno preso in esame 73 turneriane fra il 1955 e il 1968, nella clinica di endocrinologia e pediatria del Johns Hopkins Hospital. La conclusione di questa ricerca ha portato gli autori a distinguere il gruppo delle pazienti in tre classi: 1) normalità (62 casi); 2) leggera psicopatologia (8 casi); 3) grave psicopatologia (3 casi). È importante notare che in tale ricerca la patologia, sia grave che leggera, è stata messa in relazione ai tipi di rapporti che si erano instaurati all’interno della famiglia delle pazienti, trovando un’alta correlazione fra i disturbi delle pazienti ed elementi quali l’iperprotezione, il rifiuto e la psicopatologia nei genitori. Altri autori (Jullien, Doumic e Duche, 1973) segnalano casi di singoli disturbi mentali legati alla sindrome di Turner, ma tale legame può essere casuale, considerato l’esiguo numero di soggetti del loro studio. Cavara Medioli, Balestrazzi e altri (1982) osservano che i soggetti con sindrome di Turner, confrontati con un gruppo di adolescenti sani, non presentano particolari segni di psicopatologia pur avendo caratteristiche psicoaffettive peculiari. Peri e Molinari (1983), attraverso il colloquio clinico e diversi test a carattere proiettivo, hanno rilevato un marcato attaccamento alla figura materna, segni di ritardo nello sviluppo affettivo e preoccupazioni per il proprio corpo, che in particolare, su un piano di consapevolezza, riguardano quasi esclusivamente la crescita staturale, mentre i riferimenti alla mancanza della maturazione sessuale vengono quasi sempre evitati.

				Una sofferenza dichiarata da queste ragazze è l’essere trattate non in base alla loro età cronologica ma in riferimento alla loro altezza. I soggetti con sindrome di Turner devono confrontarsi con specifiche sfide dal punto di vista emotivo, relative ai problemi fisici ed emotivi associati al loro handicap.

				Orten e Orten (1994) affermano che le donne con sindrome di Turner devono acquisire il controllo nella definizione della loro identità per ottenere a pieno titolo uno status all’interno della società, e questo può essere ottenuto specialmente attraverso i gruppi di sostegno. I problemi riguardanti l’anomalia staturale spesso emergono quando i soggetti cominciano a frequentare la scuola, e nascono dal confronto con i compagni e dall’attenzione portata alla malattia da parte dello staff medico scolastico; questo dà origine a drammatiche prese di coscienza del problema e a una serie di indagini mediche. A scuola i soggetti con sindrome di Turner sono stati confrontati con altri soggetti con difficoltà di apprendimento. I risultati riportano che i soggetti con sindrome di Turner hanno relazioni più povere con i compagni e più comportamenti problematici rispetto al gruppo di controllo costituito da soggetti normali con bassa statura (McCauley, Ito e Kay, 1987; Rovet, 1993; Williams, 1994). I soggetti con sindrome di Turner manifestano, specie nell’ambiente scolastico, immaturità e comportamenti problematici nelle aree dell’impulsività, dell’isolamento sociale, e sono descritti da genitori e insegnanti come aventi pochi amici, bisognosi di più supporto per socializzare e per preparare i compiti e con maggiori difficoltà nel comprendere gli obiettivi sociali (McCauley, Ito e Kay, 1987; Meyer-Bahlburg, 1985; Rovet, 1993; Skuse, 1987). La valutazione del comportamento evidenzia gravi problemi per quanto riguarda l’attenzione, l’ansia, l’iperattività, e uno sviluppo sociale meno adeguato (Bender, Puek e altri, 1986; McCauley, Ito e Kay, 1987; Williams, Richman e Yarbrough, 1991). In un campione da lui studiato, Rovet (1993) trova che l’autostima è solo marginalmente più bassa, mentre i soggetti hanno difficoltà a entrare in relazione con i compagni.

				Skuse, Gilmour e altri (1994) hanno condotto un ampio studio mirato a stabilire se esistevano caratteristiche sociali, emotive e comportamentali che non fossero un mero epifenomeno del deficit di crescita. I dati, raccolti con la Child Behaviour Checklist, mostravano differenze significative nelle sottoscale dell’ansia-depressione, dei problemi di attenzione e delle difficoltà di ragionamento. Le differenze indicavano anche immaturità e difficoltà nelle relazioni con i compagni. Un aspetto importante emerso da questo lavoro è che un quarto dei soggetti soffrivano di disturbi psichiatrici di gravità tale da richiedere specifici interventi clinici, e la frequenza del disturbo era sei volte più alta rispetto al gruppo di controllo costituito da ragazze di età simile e di statura costituzionalmente bassa. Questi risultati hanno permesso di rintracciare una diretta causa genetica delle differenze riscontrate tra i soggetti con sindrome di Turner e il gruppo di controllo (O’Brien e Yule, 1995).

				Risulta da uno studio di Lagrou, Xhrouet-Heinrichs e altri (1995) che nemmeno il trattamento ormonale influenza lo sviluppo psicosociale di questi soggetti. Si ipotizza che i fattori ambientali come il grado di supporto genitoriale, del gruppo dei pari e il sistema sanitario svolgano un ruolo cruciale nello sviluppo psicosociale. Gli studi che si focalizzano sugli aspetti familiari sono però molto rari. Molti autori hanno tentato di fornire una spiegazione teorica per queste caratteristiche psicologiche, in particolare riferendosi ad altre patologie quali l’acondroplasia e il deficit di ormone della crescita (GH). 

				Parenti (1974), ad esempio, considera la questione dal punto di vista della psicologia adleriana ed esamina il fenomeno della compensazione causato da un senso di «inferiorità organica», presumibilmente creato dalla bassa statura in soggetti acondroplasici. L’intensità e il modo di esprimere il «desiderio di potere» (o piuttosto la specifica forza che dirige la psiche umana verso l’affermazione e la protezione del Sé) dipendono dall’individuo e dalla relativa condizione di inferiorità e insicurezza in cui l’individuo si trova. Gradualmente si stabilisce una compensazione, nella forma di scelte sociali passive o aggressive, o di sintomi funzionali, che hanno l’obiettivo di superare il trauma connesso a diversi avvenimenti attraverso mezzi quali l’affermazione e l’elusione o l’evitamento di implicazioni umilianti. In alcuni soggetti con sindrome di Turner le cause genetiche possono coesistere con le situazioni di deprivazione affettiva familiare, queste ultime dovute probabilmente al destino dei soggetti con anomalie staturali, che pare essere quello di divenire oggetto di un’intensa ambivalenza da parte dei genitori e di ritrovarsi al centro di un conflitto familiare.

				2.3. Il ruolo di genere e lo sviluppo sessuale

				Money e Mitthental (1970), nel loro studio su 73 turneriane, rilevano che la loro immagine psicosessuale è completamente femminile e non ambigua; non c’è tendenza all’omosessualità né a livello di fantasia, né a livello degli atteggiamenti; e il loro modo di vivere e vestire è tipicamente femminile. Ehrhardt e Baker (1974) hanno confrontato un gruppo di 15 ragazze con sindrome di Turner con un gruppo di 15 donne sposate e hanno messo in evidenza che le prime eguagliano le seconde o le superano per quanto riguarda i giochi tipicamente femminili come il «gioco della mamma» e quello di cura verso i piccoli. Nella stessa ricerca si riporta che le turneriane eguagliano le altre ragazze negli interessi romantici, sebbene ciò non trovi un riscontro concreto nella frequenza degli incontri reali e nel modo di vivere l’innamoramento, perché la bassa statura gioca a sfavore delle portatrici e i ragazzi preferiscono le ragazze più alte. Nella stessa direzione si orienta uno studio di Downey, Ehrhardt e altri (1987) compiuto mettendo a confronto un gruppo di donne con sindrome di Turner con due gruppi di controllo (uno di donne con bassa statura costituzionale e normale pubertà, in modo che fossero confrontabili per il deficit staturale nell’infanzia, e l’altro costituito da sorelle normali, per controllare gli effetti dello stile di vita familiare). Rispetto al gruppo di donne con bassa statura costituzionale, nelle ragazze con sindrome di Turner si osservano caratteristiche più femminili, che si manifestano nella scelta dei giochi fisicamente meno attivi e nell’evitare comportamenti aggressivi e da «maschiaccio». Le differenze permangono nell’adolescenza, sempre con più interesse per le amicizie femminili e meno per le attività fisiche e atletiche. Meno evidenti sono le «diversità» rispetto alle sorelle. Le ragazze con sindrome di Turner ricevono più cure da parte dei familiari nell’infanzia, adottano meno comportamenti aggressivi nell’adolescenza, manifestano notevole interesse per la cura dei bambini e scarso interesse per le attività fisiche. Trascorrono il tempo in giochi tranquilli e fuori dal gruppo dei coetanei; inoltre, anche l’aspetto fisico può essere causa di rifiuto da parte dei pari, infantilizzazione e comportamento passivo. 

				Da uno studio di Peri e Molinari (1983) emerge che l’identificazione con le figure femminili è buona, e così la percezione della propria identità sessuale. In particolare, si è chiesto alle ragazze affette da sindrome di Turner di eseguire il test che prescrive il disegno della figura umana, somministrato in due modalità: «disegna una persona» e «disegna te stessa». La prova è stata ripetuta dopo un periodo di tempo compreso tra gli otto e i diciassette mesi. Si è potuto osservare che nella prima somministrazione, per la prima modalità, le figure disegnate manifestano caratteristiche di femminilità piuttosto precise, con presenza talora di ornamenti femminili, con tratti di femminilità messi abbastanza in rilievo e con figure generalmente armoniche. Nella seconda modalità i disegni fanno invece pensare a una sorta di idealizzazione della figura femminile, con figure armoniose spesso adornate di gioielli e con evidenziazione dei tratti che indicano la femminilità. Per quanto riguarda la seconda somministrazione, effettuata dopo un certo intervallo di tempo, si è osservata, nella prima modalità («disegna una persona»), la presenza di figure meno armoniche rispetto alle prove precedenti, con presenza di segni d’ansia e di inibizione, come esitazioni nel segno, cancellature e incertezza nell’identità sessuale; nella seconda modalità («disegna te stessa») sono stati riscontrati segni di inibizione e di ansia più marcati, con ricorrenti indizi di senso di inferiorità, assenza di caratteristiche denotanti la femminilità, figure piccole, più disarmoniche e spesso disegnate a mezzo busto; talora sono accentuate le caratteristiche sessuali, ma solo quelle che riguardano il viso. Dopo un certo periodo sembrano dunque aumentare le difficoltà nel processo di identificazione, e questo dato può essere messo in relazione all’incremento della consapevolezza del proprio handicap e al confronto del proprio sviluppo corporeo con quello delle coetanee. Per questa ragione è importante prestare una particolare attenzione agli aspetti psicologici, specialmente nella comunicazione della diagnosi e all’inizio della terapia sostitutiva con estrogeni, per evitare o ridurre i problemi psicologici correlati.

				Raboch, Kobilkova e altri (1987) studiano lo sviluppo sessuale e comportamentale di 37 donne affette da disgenesia gonadica, rilevando che lo sviluppo sessuale è significativamente ritardato se confrontato con un gruppo di controllo di 50 pazienti fertili. Il ritardo, inoltre, è maggiore nei 19 soggetti con sindrome di Turner rispetto ai 18 soggetti con una pura disgenesia gonadica. I livelli di gonadotropine, estradiolo, progesterone ed estrogeno nel sangue sono tuttavia simili nei due sottogruppi. La valutazione della sfera sessuale dei soggetti per mezzo di un questionario indica un più basso desiderio sessuale, una ridotta capacità di orgasmo e una più debole attività sessuale nei gruppi patologici, osservazioni che non concordano con quelle dei 24 soggetti aventi una relazione di coppia stabile, i quali non differiscono significativamente dai gruppi di controllo al questionario sulle funzioni sessuali. In una ricerca di Morabito, Guzzaloni e altri (1998) emerge però che nel campione da loro considerato solo il 5,3 per cento dei soggetti con sindrome di Turner sono sposate e il 18 per cento hanno relazioni affettive stabili, mentre il 40 per cento non hanno mai avuto relazioni affettive o hanno solo relazioni occasionali. Questo dato, secondo gli autori, può essere spiegato da diversi fattori: la mancanza di adeguate informazioni sulla sindrome di Turner, l’atteggiamento iperprotettivo dei familiari, il disagio conseguente alla consapevolezza della mancanza dello sviluppo sessuale, delle mestruazioni e della fertilità, che può condurre i soggetti a chiudersi alle relazioni interpersonali. 

				Infine, in una recente ricerca longitudinale di Godino e Lacarbonara (1998), effettuata su tre tipi di disgenetici sessuali (fra cui sono compresi 18 soggetti con sindrome di Turner, ridotti a 12 alla fine del periodo di osservazione) osservati per un periodo di circa dieci anni, dalla seconda infanzia fino ai vent’anni, è emerso che la qualità dell’adattamento dell’individuo all’ambiente che lo circonda è il grado di «tipicità» della persona per come viene percepita dall’ambiente circostante, ovvero la coerenza delle retroazioni sociali sia a livello familiare sia nel gruppo dei coetanei. Un insieme di stimolazioni coerenti favorisce l’assimilazione e l’apprendimento di un ruolo sociale, e di conseguenza un grado di adattamento migliore è da attendersi in quei soggetti il cui aspetto meglio corrisponde allo stereotipo sessuale dominante. Tutti i gruppi appaiono svantaggiati, rispetto alla norma per età, nelle relazioni sociali e in genere nell’articolazione e nell’ampiezza delle relazioni extrafamiliari. Il grado di confidenzialità nelle amicizie e nei rapporti di lavoro o di studio mostra un andamento caratteristico dei soggetti che sono portatori di handicap, in particolare nei soggetti il cui aspetto fisico denuncia una condizione di «diversità». Quando tale consapevolezza è elevata, in quanto il funzionamento intellettivo è nella norma, o in presenza di trasformazioni somatiche inattese che attaccano il senso di identità, la riduzione nella rete dei rapporti sociali si avvicina alla quasi totale assenza di tali rapporti e all’isolamento affettivo. L’integrazione socio-affettiva e lavorativa delle ragazze con sindrome di Turner è molto variabile da soggetto a soggetto, ma in genere si colloca a un livello piuttosto carente e limitato. La situazione quasi costante è quella di una ridottissima autonomia sociale e professionale (condotta e stile di vita infantile e dipendente) e di un’assenza totale di rapporti affettivi significativi all’esterno della cerchia familiare. Anche in questo studio è sottolineata l’importanza dell’influenza dei familiari e della società per l’acquisizione di un’adeguata identità sessuale.

				Durante la pubertà, come per tutti i fanciulli, anche per le portatrici di sindrome di Turner insorgono le prime curiosità sessuali. Le ragazze cominciano a notare le differenze fisiche tra sé stesse e le coetanee. Di conseguenza, senza una corretta preparazione precedente, cominceranno a chiedersi per quali ragioni certi «sviluppi» in loro non avvengano. Infatti, anche se il loro fenotipo è tipicamente femminile, con normali genitali esterni, spesso non vi è la crescita del seno, e i peli pubici sono poco sviluppati. In alcune di queste pazienti, comunque, possono manifestarsi segni spontanei di pubertà, e si può osservare una pubertà parziale o completa, con mestruazioni e ovulazioni per un limitato periodo di tempo (Mornex, Orgiazzi e altri, 1975).

				Le ragazze affette da sindrome di Turner esprimono spesso domande, ansie, problemi, di fronte ai quali i genitori non devono mostrare turbamento e nervosismo, ma rispondere con disponibilità e comprensione, cominciando a dare alle figlie le prime informazioni sul loro sviluppo fisico e sessuale. A tale riguardo, è importante che i genitori e gli educatori svolgano un’autentica educazione sessuale basandosi su un’adeguata conoscenza della psicologia infantile e dello sviluppo sessuale (informandosi, inoltre, sulla sindrome e sulle sue conseguenze) e su una concezione positiva della sessualità, manifestando serenità di fronte allo sviluppo psicosessuale delle ragazze, disponibilità e comprensione di fronte ai problemi che si presentano durante la loro crescita. La costruzione dell’identità personale, che già normalmente è un processo complesso, può essere maggiormente problematica per i soggetti con sindrome di Turner, che con il sopraggiungere della pubertà si sentono e vengono percepiti come «differenti» dagli altri. Il fattore più disturbante per le pazienti sembra comunque essere la bassa statura, come hanno riscontrato Cavara Medioli, Balestrazzi e altri (1982) nel loro studio su 18 portatrici di sindrome di Turner seguite lungo l’arco evolutivo dai tre ai ventun anni. L’identificazione con il proprio sesso non sembra essere una problematica specifica; infatti, pur non essendo attraenti fisicamente, queste ragazze hanno tuttavia tratti femminili evidenti. Durante il colloquio è emerso in tutte il desiderio di costruirsi una loro famiglia. È da sottolineare però che con tutte queste pazienti si è intervenuti al momento opportuno con terapie estrogeniche, prima che il ritardo nella maturazione sessuale fosse avvertito psicologicamente come problema, con le relative conseguenze di chiusura e dipendenza. In particolare, è emerso che fornire precocemente informazioni sulla possibile sterilità sembra aiutare lo sviluppo successivo. Quando si parla alle portatrici di sindrome di Turner del mancato sviluppo delle ovaie e delle scarse possibilità di concepimento, è di grande importanza spiegare loro che questa alterazione biologica, così come la necessità di un trattamento ormonale per avere soddisfacenti caratteri sessuali secondari, non indica alcuna deficienza nel campo della libido sessuale, nella potenza e nella capacità di amare; infatti, da una mancata precisazione potrebbero derivare sentimenti di insufficienza sessuale. Deve essere comunicato loro, in età abbastanza precoce, che possono sviluppare una normale vita sessuale, sposarsi e adottare dei bambini, anche se la loro maturità sessuale probabilmente giungerà più tardi rispetto alle loro sorelle e amiche, e solitamente non prima che sia stato iniziato il trattamento ormonale. Queste informazioni è importante darle anche ai genitori, i quali spesso sono preoccupati che la loro figlia non possa sviluppare una corretta identificazione di genere e non possa avere una vita sessuale e matrimoniale normale. I familiari possono dunque favorire lo sviluppo corretto delle portatrici di sindrome di Turner cercando di trattarle il più normalmente possibile, non guardando all’età che dimostrano ma a quella che effettivamente hanno. È controproducente iperproteggere le proprie figlie; in questo modo si otterrà soltanto che siano sempre più dipendenti e insicure; risulta dunque fondamentale affrontare con i genitori un discorso chiaro e completo sulla sindrome di Turner, in modo che essi siano in grado di accompagnare le figlie nell’arduo cammino di crescita per diventare donne.

				2.4. La sindrome di Turner e l’anoressia mentale

				L’anoressia mentale è una complicazione potenziale della disgenesia gonadica, derivata non solo dalla confusione biologica e psicologica a essa inerente, ma in alcuni casi anche da processi diagnostici e di trattamento non adeguati (Dickens, 1970). I clinici al proposito esprimono diversi pareri relativamente all’effettivo legame fra le due patologie. Dickens (ibid.) sostiene che questa associazione è legata a una predisposizione genetica, mentre Forssman, Mellbin e Walinder (1970) avanzano, proprio per il numero esiguo dei casi studiati, l’ipotesi di una coincidenza casuale.

				Muhs e Lieberts (1993) analizzano 21 studi riguardanti l’anoressia nervosa in persone con sindrome di Turner, e concludono ipotizzando una possibile connessione fra l’inizio del trattamento ormonale e l’anoressia in soggetti con sindrome di Turner. Le diverse ricerche evidenziano che la bassa statura e altri deficit nell’infanzia delle ragazze turneriane possono causare ferite narcisistiche.

				L’ansia associata al trattamento ormonale si pensa sia dovuta al confronto con sentimenti sessuali e con il ruolo di genere. Pertanto è bene tenere presente i possibili collegamenti tra la disgenesia gonadica e l’anoressia mentale, in particolare nel periodo del trattamento ormonale. Il possibile insorgere di anoressia mentale va messo in relazione alle complesse dinamiche familiari generate dalla situazione di handicap.

				2.5. Il processo di cura

				Il trattamento per quanto riguarda i problemi della crescita in pazienti con sindrome di Turner si è certamente sviluppato in modo incoraggiante dal 1984, come risultato dell’uso dell’ormone della crescita (GH) usato sia solo, con diverse dosi e frequenza di somministrazione, o associato con basse dosi di estrogeno o con oxandrolone, uno steroide anabolizzante con modesta attività androgenica (Chatelain, Berlier e François, 1993; Lin, Kirkland e Kirkland, 1988; Rongen-Westerlaken, Wit e altri, 1988; Rovet e Holland, 1993; Takano, Shirume e Hibi, 1989). I costi del trattamento con GH richiedono una migliore valutazione dei benefici che il trattamento ha sull’impatto sociale dei pazienti con bassa statura (Downey, Ehrhardt e altri, 1988).

				Negli ultimi anni i trattamenti terapeutici hanno subìto cambiamenti che hanno permesso l’attenuazione dei difetti del fenotipo e, benché solo parzialmente, si comincia a trovare una soluzione per gli handicap che queste persone devono affrontare nella loro vita.

				Sulle alterazioni dell’aspetto fisico si deve intervenire solo se sono effettivamente deturpanti (per esempio lo pterigium colli) o se impediscono la normale funzione di un organo (Molinari e Sartorio, 1999). Molta attenzione dovrebbe essere riservata agli aspetti psicologici del trattamento di soggetti con sindrome di Turner, in particolare per quanto riguarda gli aspetti emotivi.

				Come sottolineano Molinari e Sartorio (ibid.), una volta diagnosticata la sindrome di Turner è importante incontrarsi con i genitori per informarli sui principali aspetti della malattia e sui mezzi terapeutici che risultano efficaci, anche se alcune di queste terapie non sono ancora ben sviluppate. Di regola è preferibile non far assistere la bambina al colloquio, per evitarle di condividere le preoccupazioni dei genitori e di sviluppare così notevoli ansie. Il medico, eventualmente assistito da uno psicologo, deve trovare il giusto equilibrio nella comunicazione, in modo da non esagerare né sottodimensionare i problemi. Con le ragazze già in grado di capire questi problemi, va valutato caso per caso quando dare spiegazioni in modo completo, anche se non è sempre facile scegliere il momento migliore per affrontare l’argomento. Le pazienti spesso arrivano a rendersi conto che avranno difficoltà relativamente alla maturazione sessuale, ma che non saranno necessariamente escluse dall’attività sessuale, e che potranno avere un buon inserimento sociale.

				Inoltre, è necessario iniziare una terapia sostitutiva con ormoni femminili, al fine di attivare la comparsa dei caratteri sessuali secondari e delle pseudomestruazioni. L’assenza della piena maturazione sessuale fa sì che le pazienti non si «sentano» normali proprio nell’età in cui la somiglianza con le coetanee è di grande importanza per una corretta crescita. Il mancato sviluppo del seno e l’assenza delle mestruazioni, l’inizio delle quali riveste un’importanza simbolica soprattutto per quelle ragazze che sanno della loro sterilità, può generare problematiche psicologiche che devono essere attentamente seguite. Eremita e Terlato (1981) sostengono che la comparsa delle mestruazioni favorisce l’acquisizione di un migliore concetto di sé, che si esprime con autovalutazioni positive e con un atteggiamento ottimistico verso il futuro, senza però eliminare, in alcune situazioni, i comportamenti ansiosi. Le ragazze con sindrome di Turner sarebbero quindi caratterizzate da ansia, insicurezza e attesa di cambiamento in confronto alla soddisfazione e all’adattamento delle ragazze mestruate. A tale riguardo, il periodo opportuno per iniziare la terapia sostitutiva con ormoni femminili è delicato, e implica problemi psicologici in aggiunta a quelli medici. Da questo ultimo punto di vista, si preferisce posticipare l’avvio del trattamento fino al completo arresto della crescita, in quanto il trattamento incide sulla maturazione scheletrica e quindi riduce l’altezza finale. Esperienze recenti, d’altra parte, hanno cercato di limitare i danni somministrando dosi molto basse di estrogeno nella prima adolescenza; ciò porta a un aumento del seno e a un incremento della maturazione scheletrica, senza sostanziali cambiamenti nella velocità di crescita. Comunque, l’età di induzione della pubertà va determinata caso per caso, valutando e confrontando con la ragazza sia il bisogno e la prospettiva di una crescita futura in altezza, sia il desiderio di apparire più matura sessualmente. Le ragazze con sindrome di Turner spesso avranno bisogno di un aiuto per decidere il momento migliore per iniziare la terapia sostitutiva con gli estrogeni; in particolare, le portatrici di sindrome di Turner, ma anche le loro famiglie, necessitano di un maggiore sostegno dal punto di vista psicologico quando la terapia viene ritardata, e con essa lo sviluppo sessuale; le paure delle pazienti e delle loro famiglie possono peraltro essere attenuate se lo psicologo metterà in luce le probabilità future di riuscita nella vita. Queste affermazioni in termini positivi possono anche assumere, per la persona, valori di previsione positivi per la propria crescita. La questione della sterilità biologica può essere affrontata indicando la possibilità di adottare un figlio. Tutte queste indicazioni, a volte, non sono sufficienti a evitare difficoltà o disturbi relativi all’immagine di sé. Per far fronte a tali difficoltà Loughlin (1993) ha messo a punto un programma di danzaterapia che ha sperimentato con 12 ragazze al di sotto dei 19 anni e donne con la sindrome di Turner. Il programma ha la finalità di migliorare l’autostima dei soggetti e aumentarne la fiducia, oltre a offrire un mezzo per esprimere specifici problemi psicosociali. Nei gruppi di danza si sono osservate difficoltà nella presa di decisione e nella lettura dei movimenti del corpo effettuati da altri.

				In sintesi, si può dire che l’intervento con i soggetti con sindrome di Turner deve occuparsi dei sentimenti delle pazienti, ma anche delle implicazioni cognitive, relazionali e di adattamento sociale; il coinvolgimento della famiglia e dell’ambiente sociale è un valido aiuto e integra il lavoro svolto a livello individuale con le singole pazienti (Molinari e Ragazzoni, 1996).

				Facilitare la socializzazione e aiutare le ragazze con sindrome di Turner a trovare lavoro può dare loro un’opportunità per sviluppare la propria identità, in modo che la loro differenza non venga ulteriormente enfatizzata.

				La psicoterapia non dovrebbe essere generalizzata, ma specificatamente utilizzata in particolari fasi del ciclo di vita e per casi particolarmente difficili. 

				Per quanto riguarda la situazione italiana, nel 1990 è stata fondata un’associazione costituita da pazienti con sindrome di Turner e dalle loro famiglie (GAST, gruppo degli amici con sindrome di Turner) il cui fine principale è offrire un effettivo supporto ai gruppi familiari. Uno studio di Morabito, Guzzaloni e altri (1998) rileva tuttavia che circa la metà dei soggetti del campione da loro considerato (115 donne affette da sindrome di Turner) non conoscono l’associazione, e quindi non si avvalgono dell’opportunità di avere precise informazioni mediche e psicologiche dopo la diagnosi. Per le ragazze con sindrome di Turner può essere importante avere informazioni chiare e complete sulla loro condizione, soprattutto per affrontare uno dei principali problemi con i quali devono confrontarsi: quello connesso alla povertà delle relazioni sociali. Infatti ben l’85 per cento delle ragazze con sindrome di Turner dichiarano di non partecipare ad alcuna attività sociale (ibid.). Di qui la necessità di incrementare la consapevolezza e la sensibilità verso questo problema, per garantire a tutte le ragazze e alle loro famiglie il sostegno di cui hanno bisogno.

				2.6. Considerazioni conclusive

				Come è emerso dai diversi studi presentati in questo capitolo, le ragazze portatrici di sindrome di Turner hanno spesso problemi riguardanti la propria immagine corporea, la rappresentazione mentale del corpo, soprattutto a partire dalla pubertà, e ciò è dovuto alla loro immaturità sessuale, alla bassa statura, al confronto con le ragazze della loro età, che le porta a sentirsi «diverse».

				Spesso, inoltre, questo vissuto interno viene a essere rafforzato dalle risposte delle figure significative di riferimento e dai feedback provenienti dalle altre persone con cui i soggetti entrano in contatto. Va detto in proposito che a volte queste pazienti vengono trattate non considerando l’età che effettivamente hanno ma quella che dimostrano, e ciò rafforza il loro vissuto di immaturità e di insicurezza.

				Come emerge anche da uno studio di Molinari, Riva e Morabito (1994) sui soggetti di bassa statura da deficit di ormone della crescita, i disturbi dell’immagine corporea si associano a un basso livello di autostima, a comportamenti sociali infantili e a un elevato livello di isolamento sociale. La ricerca ha mostrato che mediante il trattamento con GH, e quindi con la riduzione delle differenze fisiche, tali pazienti presentano miglioramenti nell’esecuzione di compiti cognitivi somministrati prima e dopo il trattamento, una maggiore apertura e sensibilità nei confronti dell’ambiente circostante e un migliore controllo emotivo, anche se continuano a percepire l’immagine del proprio corpo in modo erroneo, sottostimandone le dimensioni in media del 30 per cento.

				Anche per le ragazze con sindrome di Turner sono importanti, dunque, sia l’intervento medico al fine di limitare e ridurre le conseguenze della sindrome a livello fisico, sia il sostegno psicologico a loro e alle loro famiglie, con la finalità di offrire loro la possibilità di crescere autonome, di assumersi delle responsabilità, di fare esperienze positive che possano accrescere la loro autostima e la fiducia nelle loro capacità, in modo che il difetto a livello genetico e la conseguente diversità corporea non abbiano effetti devastanti per quanto riguarda lo sviluppo dell’identità personale e dell’inserimento sociale.

				2.7. Gli aspetti genetici della sindrome di Turner
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								La sindrome di Turner (TS) è associata ad anomalie dei cromosomi sessuali e colpisce 1 su 3000-5000 nate. Al concepimento la frequenza è molto più elevata, tuttavia il 99 per cento di questi zigoti viene spontaneamente abortito. Il cariotipo più caratteristicamente associato a TS è la monosomia del cromosoma X (45,X), osservato in circa il 50 per cento delle affette. Il 25 per cento delle pazienti presentano un corredo cromosomico a mosaico, ossia la presenza nello stesso individuo di 2 o più linee cellulari a diverso assetto cromosomico (ad esempio 45, X/46,XX). Il rimanente 25 per cento presentano anomalie di struttura dell’X (17% isocromosoma del braccio lungo, 6% cromosoma X ad anello, 2% delezione del braccio lungo o del braccio corto) (Dallapiccola, Torrente e altri, 1997). La sindrome è dovuta ad anomalie del cromosoma X che portano allo stato di emizigosi geni che controllano lo sviluppo delle gonadi, la loro differenziazione o mantenimento. Tali anomalie conducono alla disgenesia gonadica bilaterale. Si è osservato un alto grado di variabilità nei sintomi clinici. La bassa statura è la più comune e principale caratteristica della TS. Solitamente queste bambine, già alla nascita, presentano basso peso (deficit ponderale di circa 500 g) e altezza ridotta (46-48 cm), indicando che il ritardo staturo-ponderale ha inizio già durante la vita intrauterina, soprattutto durante il terzo trimestre di gestazione. La bassa statura diventa evidente a partire dai dieci anni, a causa del mancato scatto puberale conseguente al mancato stimolo estrogenico. La crescita prosegue fino ai quindici-sedici anni, ma la statura definitiva risulta compromessa variando da 135 cm a 153 cm, con una media di 142 cm.

								In secondo luogo, si rileva un ipogonadismo primario; i soggetti affetti hanno i genitali esterni completamente femminili ma le gonadi risultano rudimentali sia come dimensioni che dal punto di vista istologico; sono ricoperte da epitelio endoteliforme cubico o piatto e in completa assenza di elementi germinali; sono caratterizzate da stroma connettivale che ha l’aspetto di quello tipicamente ovarico. Nei soggetti in cui vi è un mosaicismo gonosomico con presenza accanto al clone 45,X di un clone 46,XX, si possono riscontrare strutture ovariche più o meno funzionali, seppure disgenetiche.

							
						

					
				

				2.8. Informazioni

				Gruppo Amici Sindrome di Turner c/o Clinica Pediatrica (GAST) 

				Via Gramsci, 14, 43100 Parma 

				tel: 0521/991203; fax: 0521/991214 

				AFaDOC

				http://www.afadoc.it/

				È l’associazione italiana che si occupa di tutte le patologie e problematiche legate al deficit di GH (ormone della crescita), come il nanismo ipofisario, la sindrome di Turner, il panipopituitarismo.
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				Capitolo 3
La sindrome di Prader-Willi: aspetti biologici, psicologici e riabilitativi

				3.1. Gli aspetti biologici

				La sindrome di Prader-Willi è una complessa forma morbosa di origine genetica, caratterizzata dall’associazione di diverse manifestazioni patologiche, tra le quali si evidenziano il disordine comportamentale e il ritardo mentale medio e grave. Affligge un neonato su 10 000.

				Prende il nome dai medici dell’Università di Zurigo che la descrissero per la prima volta nel 1956. Il campione di indagine era composto da nove pazienti di ambo i sessi di età compresa tra i 9 e i 23 anni. Da quel momento la letteratura medica cominciò a considerare casi analoghi a quelli descritti. Fu però necessario aspettare fino al 1968 perché questa sindrome fosse conosciuta da un numero maggiore di medici, grazie soprattutto alla pubblicazione di alcune ricerche (Dunn, 1968; Zelleweger e Schneider, 1968) in riviste specializzate. Nel 1972 Hall e Smith cercarono di elencare i sintomi caratterizzanti la sindrome di Prader-Willi avvalendosi dell’apporto dei genitori di questi pazienti e di medici che lavoravano quotidianamente a contatto con essi. Nel 1992 cinque genetisti (Holm, Cassidy e Butler), un’infermiera e un assistente sociale, che avevano una vasta esperienza personale in materia, proposero una lista di probabili criteri diagnostici ottenuta grazie a indagini svolte su un campione di 113 pazienti che si sospettava presentassero le caratteristiche tipiche di questa sindrome. Questa lista, unita a quelle stilate da esperti sull’argomento che avevano partecipato a convegni sulla sindrome di Prader-Willi, contribuirono a migliorare le conoscenze e a suddividere i sintomi in tre gruppi: maggiori, minori e di supporto. La stesura della lista presentò alcune difficoltà, poiché i quadri clinici variavano con il progredire dell’età dei pazienti. Oggi si è accertato che i bambini nella prima infanzia presentano un numero minore di sintomi rispetto ai soggetti più grandi e agli adulti.

				3.2. La valutazione clinica

				Molti medici incontrano difficoltà nel formulare la diagnosi di sindrome di Prader-Willi, poiché i suoi sintomi sono comuni a più sindromi e si manifestano solo con l’avanzare dell’età cronologica del paziente. Sia i bambini affetti da sindrome di Prader-Willi che quelli affetti da sindrome di Angelman sono ipotonici, presentano ritardi mentali medi e gravi e hanno difficoltà nell’assunzione del nutrimento, soprattutto nei primi mesi di vita. Questo talvolta favorisce diagnosi non corrette che creano disorientamento nei familiari e ritardi negli interventi terapeutici. Per ridurre al minimo questi inconvenienti i criteri diagnostici per la sindrome di Prader-Willi sono stati suddivisi (Holm, Cassidy e Butler, 1992) in tre gruppi. 

				Ai sintomi appartenenti al primo gruppo (sintomi maggiori), il più importante, si assegna un punto, a quelli del secondo gruppo (sintomi minori) e del terzo (sintomi di supporto) si assegna mezzo punto. Per la diagnosi di sindrome di Prader-Willi è necessario conseguire un punteggio che varia a seconda dell’età del paziente: per i bambini di età inferiore ai tre anni sono richiesti cinque punti (quattro dei cinque devono riguardare il gruppo dei sintomi maggiori); per quelli di età superiore ai tre anni, per gli adolescenti e gli adulti, sono necessari otto punti (di cui cinque degli otto devono riguardare dei sintomi maggiori).

				Nonostante i progressi conseguiti nell’ambito genetico, ancora oggi la diagnosi di sindrome di Prader-Willi rimane principalmente clinica. 

				I test molecolari evidenziano anomalie del genotipo nel 98 per cento dei pazienti con diagnosi clinica probante di sindrome di Prader-Willi; tali test necessitano di laboratori specializzati, e i loro risultati sono considerati solo confermatori. 

				I sintomi suddivisi nei tre gruppi sopracitati sono invece facilmente osservabili, soprattutto dai medici che hanno dimestichezza con questo argomento.

				I criteri diagnostici sono riportati nella tabella 3.1.

				I criteri diagnostici riscontrabili più frequentemente in ogni fascia di età sono quelli riportati nella tabella 3.1; i rimanenti contraddistinguono i soggetti nelle varie fasi evolutive.
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				Tabella 3.3

				Il gruppo dei sintomi maggiori si articola nei seguenti sintomi:

				Ipotonia infantile  I bambini alla nascita presentano una grave forma di ipotonia che affligge soprattutto il collo, e che migliora tra la ottava e l’undicesima settimana di vita. L’ipotonia diventa meno marcata terminato il periodo neonatale, grazie a una maggiore attività motoria del soggetto.

				Problemi nutrizionali  L’inappetenza, tipica degli infanti affetti dalla sindrome di Prader-Willi, si presenta solo nel primo anno di vita. L’incremento ponderale è perciò lento e registra talvolta dei cali. Per sopperire a tale inconveniente è necessario l’impiego di particolari tecniche nutrizionali quale ad esempio la sonda gastrica.

				Rapido incremento del peso in rapporto all’altezza tra il primo e il sesto anno di vita  Dal primo anno di vita in poi si assiste a un rapido incremento ponderale che conduce alla comparsa precoce dell’obesità. La curva che rappresenta il peso in relazione all’altezza passa rapidamente dal quinto al venticinquesimo e al novantacinquesimo centile, superando così notevolmente il cinquantesimo centile, considerato soglia della normalità. Lo stesso fenomeno è osservabile nelle figure 3.1 e 3.2, che illustrano un’indagine condotta da Butler e Meaney (1991) su un campione di 71 soggetti di razza bianca di ambo i sessi e di età compresa tra zero e ventiquattro anni, affetti da sindrome di Prader-Willi. In un secondo momento, le loro curve di crescita ponderale furono confrontate con le curve corrispondenti di un gruppo normale. Risultò così che la linea del cinquantesimo centile dei soggetti con sindrome di Prader-Willi in entrambi i sessi era prossima a quella del novantacinquesimo centile dei ragazzi normali.

				L’obesità diventa un sintomo della sindrome di Prader-Willi solo quando si manifesta tra il primo e il sesto anno di vita. La salute di questi pazienti è ulteriormente aggravata da complicazioni cardiovascolari, considerate le principali cause di morte per questi soggetti.
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				Figura 3.1
Curve del peso standardizzate del campione di femmine con sindrome di Prader-Willi (linea continua) e del campione di soggetti sani (linea tratteggiata).
Fonte: Butler e Meaney (1991).
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				Figura 3.2
Curve del peso standardizzate del campione di maschi con sindrome di Prader-Willi (linea continua) e del campione di soggetti sani (linea tratteggiata).
Fonte: Butler e Meaney (1991).

				L’obesità precoce è conseguenza di un’alterazione del senso di sazietà e di fame, che è controllato dall’ipotalamo. Una disfunzione in questa regione provoca un appetito irrefrenabile e mai saziato. Gli individui con sindrome di Prader-Willi tendono a mangiare una quantità di cibo superiore al loro fabbisogno: pur di soddisfare questa loro esigenza, non si preoccupano che la sostanza a disposizione sia o meno commestibile e spesso attuano comportamenti quali il rubare e il mentire pur di realizzare il loro intento (Dykens, Leckman e Cassidy, 1996).

				La dieta a basso regime calorico, utilizzata nella prevenzione e nel controllo dell’obesità, deve essere scrupolosamente seguita in famiglia e a scuola. Spesso la restrizione ipocalorica ha ripercussioni sul comportamento, provocando manifestazioni di rabbia e aggressività.

				L’obesità non è prodotta solamente dalla quantità eccessiva di cibo ingerito, ma anche dal basso dispendio energetico conseguente alla ridotta attività fisica: in questi pazienti si assiste infatti a un progressivo aumento della massa adiposa a scapito di quella muscolare. Il diabete mellito insorge nel 20 per cento dei casi, per cui è necessaria la somministrazione quotidiana di insulina.

				Da ricerche (vedi per esempio Holm, 1981) condotte su individui affetti da sindrome di Prader-Willi è emerso che i soggetti non raggiungevano mai il senso di sazietà e non erano in grado di identificare il loro cibo preferito. Si ipotizzò che questi fenomeni fossero correlati con la gravità del disturbo mentale; infatti nei soggetti con limitate abilità cognitive era frequente osservare l’ingerimento di materiali non commestibili, unito all’incapacità di formulare giudizi sui gusti.

				Holm (ibid.) rilevò che i pazienti affetti da sindrome di Prader-Willi preferivano i cibi dolci, e indagò se questi pazienti fossero in grado di distinguere, fra due dolci, quello meno calorico; l’ipotesi era che nel caso in cui il soggetto non fosse stato capace di formulare questo giudizio, si sarebbe inserito nella sua dieta l’alimento meno energetico. Vennero impiegati per questa ricerca dello zucchero normale e un dolcificante chimico (aspartame) meno calorico dello zucchero. Emerse che istintivamente i soggetti apprezzavano di più i dolci prodotti con lo zucchero (57,5%) rispetto a quelli confezionati con aspartame (42,5%); quando venne chiesto di riconoscere il dolce contenente zucchero, solo la metà dei soggetti effettuarono l’associazione corretta.

				Holm concluse che i soggetti con sindrome di Prader-Willi hanno una preferenza per i cibi dolci.

				Caratteristiche facciali  La fronte stretta, gli occhi a mandorla, il naso piccolo, il labbro superiore sottile e gli angoli della bocca ripiegati verso il basso, le orecchie mal sagomate con attaccatura bassa, contraddistinguono i soggetti affetti da sindrome di Prader-Willi fin dai primi giorni di vita.

				Ipogonadismo  È presente in tutti i soggetti, ma assume caratteristiche diverse a seconda del sesso.

				Ciò che contraddistingue i maschi con sindrome di Prader-Willi è un pene piccolo. La sua lunghezza risulta inferiore al quinto centile fin dalla nascita. Talvolta si osserva criptorchidismo, ossia la mancata discesa del testicolo nel sacco scrotale. Spesso è presente ipoplasia scrotale, cioè uno sviluppo incompleto di quest’organo; la pelle è ipopigmentata, fragile e ripiegata. La grandezza dei testicoli è inferiore alla norma, e di solito si registra un ritardo nello sviluppo puberale. I caratteri sessuali secondari, se compaiono, sono in genere poco sviluppati.

				La disfunzione ipotalamica produce una quantità ridotta di LH, non stimolando così a sufficienza le gonadi per la produzione di testosterone che, essendo in quantità inferiore alla norma, contribuisce a un ritardo puberale; per questa ragione a questi pazienti viene somministrato testosterone nella preadolescenza. La disfunzione ipotalamica può anche portare a uno sviluppo anticipato. La tonalità della voce non subisce modificazioni nell’adolescenza.

				La sterilità è prodotta dall’assenza di cellule germinali dovuta a mancata produzione di FSH.

				Le femmine presentano ipoplasia delle piccole labbra e della clitoride. Nella pubertà la produzione di FSH e di LH è pressoché assente, in conseguenza di una disfunzione dell’ipotalamo. L’FSH, nelle donne, è l’ormone che stimola la maturazione del follicolo. La quantità ridotta di FSH nel sangue di queste pazienti provoca una produzione inferiore alla norma di estrogeni responsabili dello sviluppo della mucosa dell’utero e dei caratteri sessuali secondari, quali il seno e i peli pubici. Talvolta l’eccesso di adipe nella zona toracica viene scambiato per la ghiandola mammaria (Cassidy e Nicholls, 1997).

				L’LH è l’ormone regolatore dell’ovulazione; se presente in quantità inferiore alla norma provoca sterilità. Spesso si registrano fenomeni di amenorrea primaria (70%) e secondaria (30%). La prima determina l’assenza totale del flusso mestruale, mentre la seconda si presenta con l’interruzione del flusso dopo un periodo di mestruazioni sporadiche.

				Sviluppo globale ritardato e ritardo mentale  I bambini di età inferiore ai sei anni presentano ritardo motorio, cognitivo e linguistico. Il loro quoziente intellettivo è in media 62, con un intervallo compreso fra 39 e 96.

				Questi soggetti a tredici mesi hanno una postura indipendente se si trovano in posizione seduta, e cominciano a camminare intorno ai ventotto mesi.

				Gravi difficoltà nell’apprendimento sono raramente osservabili nell’infanzia. Questo permette a molti pazienti affetti da sindrome di Prader-Willi di frequentare le scuole elementari; necessitano però di un’educazione speciale dalle scuole medie inferiori in avanti.

				L’apprendimento cognitivo è irregolare: alla destrezza nei giochi di pazienza e a una buona abilità nella lettura si accompagnano problemi di carattere logico, legati soprattutto alla matematica. Inoltre sono state riscontrate difficoltà nei processi della memoria a breve termine.

				Nell’adolescenza si aggravano i disturbi comportamentali e le difficoltà di apprendimento. La natura ossessiva degli adolescenti con sindrome di Prader-Willi fa sì che banali cambiamenti nelle loro abitudini provochino eccessi d’ira.

				3.3. Lo sviluppo intellettivo

				Il ritardo mentale viene spesso menzionato come una delle caratteristiche che contraddistinguono i soggetti affetti da sindrome di Prader-Willi.

				Non è facile, però, stabilire con precisione l’entità di tale deficit, poiché tra gli stessi ricercatori esistono pareri contrastanti. Alcuni, come Zelleweger e Schneider (1968), Hall e Smith (1972), Peri, Molinari e Di Blasio (1984), propendono per l’ipotesi di ritardo mentale moderato e talvolta grave; altri, come Taylor e Caldwell (1985) e Holm (1981), sono di parere opposto, e sostengono che la maggior parte di questi pazienti hanno un quoziente intellettivo che rientra nell’intervallo considerato ai limiti della norma.

				È stato possibile stimare il quoziente intellettivo medio dei soggetti con sindrome di Prader-Willi sottoponendoli a diversi test. Per un campione venne impiegato il Terman-Merrill Test, e il quoziente intellettivo medio ottenuto fu di 54, con punteggi minimi di 27 e massimi di 75. Per un secondo gruppo si utilizzò invece il WISC-R, e il quoziente medio risultò, in questo caso, più elevato rispetto al primo test; precisamente, assumeva il valore di 62,3, con punteggi che variavano in un intervallo tra 27 e 75 (Greenswag, 1988).

				Secondo la Prader Willi Syndrome Association il quoziente intellettivo medio di questi pazienti è di 70 e può variare in un intervallo compreso tra 40 e 100.

				Tutti gli esperti in materia sono concordi nel ritenere che i pazienti con sindrome di Prader-Willi presentino le disfunzioni intellettive tipiche di coloro che hanno difficoltà di apprendimento, e che il loro ritardo mentale sia spesso associato a disturbi di varia natura, ad esempio nello sviluppo linguistico.

				L’inserimento scolastico deve tenere conto dei problemi di apprendimento, dei disturbi comportamentali e delle strategie da adottare nei confronti di questi allievi, al fine di una migliore convivenza. Un insegnamento individualizzato, con docenti di sostegno, è infatti necessario per compensare le difficoltà di apprendimento prodotte dal deficit intellettivo caratteristico di questi soggetti. Una conoscenza più approfondita di questa patologia ha permesso di individuare le potenzialità e le difficoltà incontrate da questi bambini, in modo da poter strutturare un programma educativo in grado di migliorare le abilità possedute ed evitare il peggioramento delle loro carenze. È noto infatti che questi soggetti acquisiscono a un ritmo relativamente veloce le tecniche di lettura, diventando così dei buoni lettori. Anche la loro organizzazione e percezione visivo-spaziale risulta discreta, e questo facilita lo svolgimento di compiti quali ad esempio la composizione di puzzle o giochi da tavola (Dykens e Rosner, 1999). Presentano invece alcune difficoltà nei processi che richiedono astrazione, soprattutto nell’apprendimento e nell’applicazione di concetti matematici, in conseguenza dei deficit nei processi sequenziali della memoria a breve termine (Warren e Hunt, 1981).

				Inwood (1986) e Lupi e Porcella (1987) avevano notato che questi bambini sono scarsamente capaci di rimanere attenti quando vengono loro proposte più informazioni contemporaneamente.

				Nei processi della memoria a lungo termine, invece, non sono emerse anomalie, come prova il fatto che i soggetti hanno una buona memoria per attività svolte in un passato non più recente.

				Quando agli individui con sindrome di Prader-Willi sono affidati dei compiti da svolgere, prima di suddividerli nelle loro componenti sequenziali, i terapeuti cercano di attirare la loro attenzione sul fine che si vuole raggiungere, poiché essi sono incapaci di cogliere il nesso che lega tra loro le varie parti del compito.

				Strategie educative basate su tecniche ripetitive, per richiamare alla memoria informazioni recentemente apprese, sono impiegate con successo anche su bambini affetti da questa patologia.

				La ricerca e la pratica clinica hanno evidenziato una possibile correlazione tra le limitazioni dello sviluppo cognitivo ed emotivo nei soggetti con sindrome di Prader-Willi e la compulsività con cui questi soggetti ricercano il cibo. I soggetti con sindrome di Prader-Willi talvolta mettono in alto comportamenti devianti pur di reperire del cibo. Quando il cibo non è disponibile, possono avere improvvise crisi di rabbia accompagnate da aggressività fisica e verbale, che denota la loro incapacità di controllarsi. Superata la crisi, tornano a essere amichevoli e affettuosi. Tendono inoltre ad affezionarsi con facilità a coloro che si mostrano gentili nei loro confronti. Temono l’autorità e obbediscono alle disposizioni, anche scorrette, quando sono impartite da un adulto. Va tenuto presente che l’atteggiamento di sottomissione e di ubbidienza dei soggetti con sindrome di Prader-Willi viene mantenuto anche nel caso in cui le disposizioni date dall’adulto siano scorrette e socialmente inaccettabili. Questo dato può essere un’ulteriore conferma del loro deficit intellettivo.

				L’insegnante deve essere a conoscenza delle dinamiche che caratterizzano la sindrome di Prader-Willi per tutelare i diritti di questi allievi e favorirne l’inserimento all’interno della classe. Sia ai compagni di scuola che al personale parascolastico viene raccomandato nei corsi di informazione istituiti all’interno delle scuole a non dare cibo o prestare denaro a questi soggetti, in modo da evitare conseguenze deleterie sulla loro salute fisica.

				La scuola prevede numerose occasioni per mangiare insieme: la ricreazione, il pranzo quotidiano alla mensa scolastica, le feste in occasione delle vacanze o dei compleanni. Lupi e Porcella (1987) hanno stilato due liste in cui vengono indicate ai docenti le strategie da adottare quando tra gli allievi vi sono dei bambini con sindrome di Prader-Willi. L’elenco è il seguente:

				1) controllare che tutti i bambini nella classe non abbiano merende durante le ore di lezione;

				2) suddividere le razioni di cibo in due parti, in modo che la quantità appaia maggiore;

				3) mettere il cibo in un luogo difficilmente accessibile a questi bambini;

				4) evidenziare le carenze e le potenzialità dei singoli bambini in modo da provvedere alle loro necessità;

				5) fare in modo che le lezioni siano interessanti, appropriate all’età dei pazienti e di breve durata;

				6) includere nei programmi attività fisiche oltre alla normale ginnastica;

				7) favorire le attività di gruppo;

				8) sforzarsi affinché questi bambini vivano positivamente l’esperienza scolastica, anche con l’impiego di rinforzi e punizioni;

				9) complimentarsi con l’alunno per il mantenimento di un peso appropriato ed eventualmente per la perdita di peso;

				10) non lasciare il bambino solo o in situazioni dove il cibo è facilmente accessibile;

				11) evitare che il bambino possa accedere al denaro o a piccoli oggetti che può vendere per procurarsi del cibo;

				12) non impedire al bambino di partecipare alle feste. Preparare, in questi casi, dolci ipocalorici;

				13) non permettere al bambino di girare liberamente per la scuola senza un accompagnatore, che dovrà conoscere le caratteristiche della sindrome e non dovrà prestare attenzione alle richieste di cibo da parte del bambino;

				14) non accusare i genitori di nutrire eccessivamente il bambino. Va ricordato che i genitori devono essere incoraggiati;

				15) evitare di parlare di cibo se non nella lezione di educazione alimentare.

				Inoltre, l’insegnante dovrebbe promuovere tutte le attività di gruppo adeguate all’età cronologica e allo sviluppo intellettivo raggiunto da questi bambini, in modo da migliorare la scarsa stima e fiducia che essi hanno nelle loro capacità. Contemporaneamente, il loro inserimento in classi con bambini normali facilita la socializzazione. Questi soggetti tendono infatti a impegnarsi maggiormente in attività ricreative e sedentarie (quali i giochi di abilità) quando i loro compagni di gioco sono bambini sani.

				In passato, il cibo è stato spesso impiegato come rinforzo per un comportamento corretto all’interno della classe e come stimolo per l’apprendimento scolastico. Inwood (1986) condannò questa strategia educativa, perché riteneva che la presenza del cibo potesse favorire un apprendimento immediato che però non persisteva nel tempo. In questi casi il soggetto era concentrato esclusivamente sul premio da conseguire. Questa tecnica, inoltre, non faceva altro che aumentare l’ossessione per il cibo. 

				In base ai risultati delle loro ricerche, Lupi e O’Neill (1985) conclusero che questi pazienti possono ricevere come rinforzi anche sostanze non nutritive. Ad esempio, quando a un gruppo di ragazze con questa sindrome veniva data la possibilità di scegliere, come ricompensa per un buon comportamento, tra un premio di natura alimentare e uno di genere diverso, la maggior parte preferivano rinforzi appartenenti alla categoria non alimentare. Lo stesso principio venne applicato alle attività ricreative, come rinforzi per l’apprendimento: se dovevano scegliere tra cucinare (compito ambito da questi soggetti) e telefonare agli amici, tutte le ragazze optavano per la seconda alternativa. Questo permette di concludere che anche gli individui con sindrome di Prader-Willi possono avere rinforzi-premi che esulino dal settore alimentare, il che eviterà di intensificare la loro nota ossessione per il cibo.

				I rinforzi suggeriti da Greenswag (1988) per i soggetti affetti da sindrome di Prader-Willi sono i seguenti:

				bevande (acqua, latte, caffè, tè, limonata e bibite);

				ascolto (radio, televisione, registratore, dischi);

				visione (film, riviste, cartoline ecc.);

				giochi (puzzle, giochi in scatola, palla ecc.);

				attività didattiche (leggere, scrivere, colorare ecc.);

				attività domestiche (innaffiare le piante, lavare i tavoli, pulire i pavimenti ecc.);

				toccare (animali di pezza, di pelliccia ecc.);

				attività sociali (conversare, sorridere, baciare, applaudire ecc.);

				annusare (profumi, lozioni e dopobarba).

				Come è stato già menzionato, i soggetti affetti da questa patologia presentano una varietà di comportamenti antisociali e non adeguati alle situazioni che insorgono soprattutto in relazione all’assenza di cibo o all’impossibilità di accedervi. Alcuni insegnanti hanno sottolineato che questi comportamenti non appropriati, che si manifestano con accessi d’ira, caparbietà, fissazioni, morsi e graffi, lancio di oggetti ecc., sono difficilmente controllabili, e il più delle volte si riversano sui compagni di classe. In questi casi, i docenti devono essere in grado di assumere un atteggiamento che salvaguardi l’incolumità anche degli altri allievi. Queste strategie educative si acquisiscono con un’adeguata preparazione. È accertato che i comportamenti incontrollabili sono la conseguenza, oltre che del bisogno di reperire il cibo, anche del bisogno di esprimere paure e frustrazioni. Un dialogo costante può facilitare l’emergere delle motivazioni che li rendono tristi, arrabbiati e infelici.

				Per ridurre la comparsa di episodi di sonnolenza durante le ore di lezione, l’insegnante dovrà assegnare attività che non richiedano ai ragazzi di rimanere seduti a lungo, e nello stesso tempo permettere loro di alzarsi quando ne sentano la necessità.

				Va inoltre incoraggiata la comunicazione tra la scuola e la famiglia; la prima dovrà rendersi conto che l’educazione di un bambino con sindrome di Prader-Willi richiede competenze specifiche che non si possono improvvisare; la seconda dovrà comprendere i vantaggi che il sistema scolastico può fornire alla crescita dei figli.

				Il ritardo mentale può compromettere, oltre che l’apprendimento, anche lo sviluppo delle capacità linguistiche. Alcune ricerche si sono occupate di questa forma di disturbo. Hall e Smith (1972) osservarono che i bambini con sindrome di Prader-Willi cominciavano a pronunciare le prime frasi, brevi, solo dopo i 42 mesi di vita. Sono stati però registrati casi di bambini più precoci che parlavano già a 24 mesi. Zelleweger e Schneider (1968) conclusero che i disturbi articolatori erano comuni tra questi individui; l’ipotonia muscolare contribuiva a rendere il linguaggio meno comprensibile e le abilità linguistiche erano inferiori alla norma. 

				Nell’infanzia una grave ipotonia può compromettere o ritardare lo sviluppo linguistico. La muscolatura deputata alla produzione linguistica, se ipotonica, impedisce la coordinazione tra le varie parti che compongono il movimento articolatorio, quali la cavità orale-nasale deputata alla risonanza delle sillabe, la laringe, la scatola vocalica e i polmoni. Le labbra e la mascella possono, in alcuni casi, ostacolare la chiusura della bocca, impedendo così la creazione nella cavità orale della pressione necessaria alla produzione del suono delle consonanti. Questo è evidente soprattutto quando il soggetto cerca di combinare le parole all’interno delle frasi, che possono risultare incomprensibili. Il tono della voce può migliorare quando il bambino è seduto, mentre peggiora durante la deambulazione per l’occlusione delle vie respiratorie. Con il progredire dell’età si osserva un’attenuazione dell’ipotonia, con conseguente facilitazione dello sviluppo linguistico.

				Lillywhite e Bradley (1969) studiarono le abilità linguistiche di 18 bambini affetti da sindrome di Prader-Willi, e scoprirono che gli errori articolatori erano dovuti all’emissione dell’aria dal naso quando si pronunciavano le consonanti fricative e affricate. Il loro sviluppo fonetico, inoltre, era ritardato rispetto ai coetanei sani. Mostravano, in particolare, errori articolatori nel pronunciare consonanti come la r, la l e la s. L’errore consisteva nella distorsione o nella sostituzione della sillaba con un’altra di più facile pronuncia. Il campione preso in esame venne sottoposto al Goldman Fristoe Test di articolazione, ed emerse che la maggior parte di questi bambini avevano difficoltà con i suoni linguistici che coinvolgevano la punta della lingua.

				In genere si considera la comprensione linguistica come correlata all’abilità cognitiva. Come è noto, questi soggetti presentano ritardi mentali tali da spiegare le difficoltà nella comprensione e nella esposizione dei concetti. Bisogna però essere cauti nella formulazione di questo genere di diagnosi, soprattutto quando si tratta di pazienti molto piccoli, perché potrebbero essere meno limitati cognitivamente di quanto appaiono. I soggetti con sindrome di Prader-Willi sono spesso frettolosamente inseriti in questa categoria, poiché le cause organiche, quali una grave ipotonia infantile, possono dare l’impressione di lentezze anche di carattere mentale.

				Per molti bambini, l’espressione linguistica risulta ritardata quando sono presenti problemi respiratori e ipotonia muscolare. Con il progredire dell’età, in genere migliorano il tono muscolare, la coordinazione articolatoria e l’espressione linguistica. Se questo non si verifica, la differenza tra la comprensione e l’espressione linguistica diventa più evidente. In questi casi si impiegano terapie in grado di migliorare il linguaggio, e quando queste tecniche non portano giovamento al paziente, si ricorre a sistemi comunicativi alternativi a quelli tradizionali. Ne sono un esempio il linguaggio a gesti o la comunicazione che prende spunto dai disegni, dalle fotografie, dai giocattoli ecc. Alcuni genitori vedono in queste strategie educative il pericolo di un ulteriore peggioramento del già precario sviluppo linguistico raggiunto dai loro figli.

				Il linguaggio gestuale è utile quando il soggetto è in grado di coordinare i movimenti con sufficiente chiarezza da poter essere compreso dagli altri. Spesso, però, l’ipotonia che affligge questi soggetti è di tale gravità da impedire una buona esecuzione dei gesti, compromettendo così la comprensione del messaggio.

				La sintassi della frase è semplice; in genere prevalgono proposizioni coordinate rispetto alle subordinate; il soggetto è accompagnato da un verbo al modo infinito, e sono frequenti gli errori grammaticali (ad esempio, al posto di usare il verbo avere nella forma corretta per la terza persona singolare, è utilizzata la forma della prima persona singolare). Anche se non completata, la frase è ugualmente comprensibile.

				Il ritardo linguistico di questi bambini può influenzare la lunghezza media delle loro espressioni spontanee, che si aggirano in media al di sotto delle sei parole; bambini normali già nella fascia dai 3 ai 4-6 anni riescono a comporre frasi di almeno sei parole senza incontrare grandi difficoltà.

				La tabella 3.1 riporta la sintesi dei risultati delle capacità linguistiche dei soggetti affetti da sindrome di Prader-Willi.
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				Tabella 3.1
Capacità linguistiche dei soggetti affetti da sindrome di Prader-Willi
Fonte: Kleppe, Katayama e altri (1990).

				3.4. Lo sviluppo della personalità

				Dalle osservazioni cliniche e dai resoconti dei genitori si è notato che i bambini con sindrome di Prader-Willi tendono ad assumere comportamenti specifici a seconda dell’età.

				Camminano solo a 28 mesi, per un ritardo nello sviluppo motorio: la deambulazione precaria consente ugualmente l’esplorazione del mondo circostante, con la possibilità di prendere così coscienza della distinzione esistente tra l’io e il tu. In questo dualismo il bambino sviluppa una sua autonomia, e tende così a voler fare di testa sua.

				Nella prima infanzia di solito sono calmi, passivi e privi di problemi comportamentali. Fra i 3 e i 5 anni di vita cominciano a manifestarsi alcuni comportamenti anomali: i soggetti possono essere colti da crisi sporadiche di ira e di pianto, senza alcun motivo plausibile; la causa scatenante può essere ricercata nell’assenza di cibo. Con la crescita le crisi diventano più frequenti e si manifestano anche a scuola durante le ore di lezione sotto forma di pugni, graffi, morsi e lancio di oggetti. Anche a casa i problemi di comportamento legati al cibo aumentano nel periodo scolare: il bambino ha raggiunto un’autonomia che gli consente di muoversi con maggiore libertà, ma è privo di autocontrollo per la sua dieta. Per sviluppare quest’ultima capacità i genitori dovranno tenere sotto chiave la dispensa, installare dei sensori che segnalino la presenza di persone nella cucina e impedire ai bambini di accedervi quando si preparano i pasti per evitare che rubino gli alimenti.

				Essendo i soggetti affetti da sindrome di Prader-Willi sottoposti a diete ipocaloriche che spesso non attenuano il senso di fame, la quiete domestica può essere rotta da litigi tra genitori e figli riguardo alle razioni di cibo. Un rimedio potrebbe consistere nel dividere in più parti la porzione dell’alimento in modo da farla sembrare più abbondante, oppure fornire quantità di cibo relativamente elevate ma a basso contenuto calorico, come ad esempio alcune verdure.

				Il processo di individualizzazione (Adler, 1963), tipico del periodo tra i sei e i dodici anni, è disturbato per molti bambini disabili, che hanno bisogno di cure continuative e mai discordanti. Devono poter comprendere con chiarezza le condotte a cui devono attenersi. Una dieta alimentare coerente ed equilibrata fin dalla più giovane età, unita a una buona educazione alimentare, può incentivare lo sviluppo di un buon autocontrollo e prevenire così l’insorgenza dell’obesità. È stato confermato che il coinvolgimento del paziente nella pianificazione della sua dieta alimentare aumenta le probabilità di successo e contribuisce a ridurre disturbi comportamentali quali improvvisi attacchi psicotici e atteggiamenti antisociali (furti) (Descheemaeker, 1994).

				Già nel primo gruppo di pazienti descritto nel 1956 da Prader, Willi e Labhart erano stati osservati alcuni disturbi comportamentali, come improvvisi attacchi d’ira e di testardaggine prodotti da una fame insaziabile; per soddisfare questa necessità, i soggetti rubavano ai genitori o agli amici denaro con cui acquistavano del cibo, oppure ingerivano sostanze non commestibili. Talvolta riuscivano a sottrarre degli alimenti dalla dispensa e li nascondevano in luoghi segreti per poterli mangiare più tardi senza essere visti dagli altri.

				Hall e Smith (1972) notarono che alcuni ragazzi con sindrome di Prader-Willi avevano comportamenti devianti che tendevano ad accentuarsi e a peggiorare nell’adolescenza, quando la vulnerabilità psicologica è maggiore rispetto alle età precedenti.

				Nel periodo scolare il bambino tende ad ampliare le sue relazioni, e il legame con i genitori è meno stretto grazie alla maggior autonomia raggiunta. In questo periodo il bambino sente la necessità di stringere rapporti amicali con i coetanei, di competere con loro senza aggressività e di lavorare in gruppo, sviluppando così un nuovo atteggiamento di base: la produttività (Erikson, 1963, 1968). Se ciò non si verifica, il bambino si sente inferiore agli altri e tende perciò a isolarsi. I problemi principali dei bambini con sindrome di Prader-Willi sono la difficoltà a stringere amicizie, il senso di inferiorità e di diversità, le difficoltà di apprendimento, la ridotta attività fisica e l’eccesso di peso; tutte queste difficoltà possono portare i soggetti con sindrome di Prader-Willi a essere facile bersaglio di scherzi da parte dei compagni di scuola.

				Peri, Molinari e Di Blasio (1984), in uno studio su un campione di 14 ragazzi con sindrome di Prader-Willi, osservarono che essi mostravano segni di indolenza nelle attività scolastiche e ricreative, non riuscivano facilmente ad adattarsi a situazioni nuove ed erano possessivi nei confronti dei loro oggetti. Tendevano inoltre a stringere amicizia con un solo membro di un gruppo, generalmente del loro stesso sesso e con un quoziente intellettivo simile al loro, forse per non sentirsi inferiori.

				Altre osservazioni hanno evidenziato che, oltre ai suddetti problemi di comportamento, i ragazzi con questa sindrome mostrano nell’adolescenza una serie di problemi emotivi che possono comprendere gravi forme di depressione, psicosi, comportamenti fobici e pensieri ossessivi. Whitman e Accardo (1987) vollero approfondire l’argomento sottoponendo i genitori di 35 ragazzi con sindrome di Prader-Willi al Survey Diagnostic Instrument (SDI). Questo strumento, un questionario composto da 134 item, è stato ideato per misurare i sintomi psichici e i disturbi emotivi. Le possibili diagnosi cliniche ricavabili dall’utilizzo dell’SDI sono le nevrosi, i disturbi psicosomatici, i comportamenti violenti e antisociali e l’iperattività. Tra le nevrosi, vennero considerate in particolare quelle depressiva (difficoltà a divertirsi, infelicità, tristezza, facilità al pianto, idee suicidarie), compulsiva (pensieri ossessivi, eccessiva preoccupazione per la pulizia e l’ordine) e ansiosa (eccessivo nervosismo e ansia). Poiché le diagnosi non erano mutualmente escludentisi, i soggetti potevano averne più di una. I risultati della ricerca mostrano che sul campione di 35 ragazzi, 19 ricevettero almeno una diagnosi, 8 delle quali «certe» e 18 solo «probabili». In particolare, a 13 adolescenti venne associata una sola diagnosi, 5 ne ricevettero due e uno tre. Come si poté osservare, la maggior parte delle diagnosi facevano parte della categoria delle nevrosi, mentre 5 dei 6 soggetti che ebbero più di una diagnosi rientravano nella categoria delle nevrosi ansiose.

				Gli autori conclusero che il 54 per cento degli adolescenti con sindrome di Prader-Willi soffrono di disturbi comportamentali di carattere nevrotico. 

				Nel medesimo anno Kashani (Kashani, Rosenberg e altri, 1987) replicò la ricerca su un campione di adolescenti normali. In questo caso risultò che il 18,7 per cento dei soggetti presentavano disturbi psichici. Secondo Whitman e Accardo, le spiegazioni di questi disturbi psichici nei soggetti con sindrome di Prader-Willi possono essere molteplici. La prima è da ricercarsi nel loro sviluppo: è stato constatato che i disturbi nello sviluppo linguistico nella prima infanzia possono generare comportamenti perseverativi, pensieri ossessivi e facilità a preoccuparsi. Come è stato detto in precedenza, tali disturbi sono frequenti nei bambini con sindrome di Prader-Willi, e possono condurre a comportamenti di tipo nevrotico. Oltre alla spiegazione di carattere organico, c’è quella che considera le abitudini di vita dei soggetti, che fin da piccoli sono sottoposti a diete ipocaloriche per evitare l’insorgenza dell’obesità. Il continuo controllo sugli alimenti ingeriti può produrre, soprattutto nell’adolescenza, un’ansia che a lungo andare può portare alla manifestazione di nevrosi compulsive e ansiose. Si è inoltre accertato che disturbi di questo genere insorgono soprattutto in quei ragazzi che aumentano di peso con facilità perché non riescono ad attenersi alla loro dieta ipocalorica. Può instaurarsi un circolo vizioso: sono nervosi, e per placare l’ansia mangiano; così ingrassano, e questo crea nuova angoscia. L’eccesso ponderale e in alcuni casi la difficoltà di deambulazione porteranno a una ridotta attività fisica, che a sua volta influirà negativamente sull’aumento di peso. Questo svantaggio fisico porterà i soggetti a vivere in ambienti socioculturali chiusi e ad avere sporadici contatti con gli altri, favorendo così l’insorgere di disturbi psichici.

				State, Dykens e altri (1999), confrontando un gruppo di soggetti con sindrome di Prader-Willi con un gruppo di soggetti con caratteristiche simili (età, peso, quoziente intellettivo, problematiche legate all’alimentazione) ma senza sindrome genetica, hanno osservato una differenza significativa rispetto al numero e alla gravità dei sintomi ossessivo-compulsivi rilevati, concludendo che i sintomi ossessivo-compulsivi riscontrati nei soggetti affetti da sindrome di Prader-Willi non sono riconducibili allo sviluppo ritardato o alle problematiche legate al cibo, ma fanno parte del fenotipo comportamentale che accompagna la delezione del cromosoma 15.

				Dykens e Hodapp (1992) hanno evidenziato due tipi di comportamenti devianti: il primo considera la relazione che l’adolescente ha con i coetanei (comportamento esteriore), il secondo considera la relazione che il soggetto ha con sé stesso (comportamento interiore). Il comportamento più deviante risultò essere quello esteriore, e dipendeva prevalentemente da fattori diversi, quali ad esempio la fase evolutiva in cui si trovava il soggetto, la sua storia personale e infine l’ambiente sociale in cui viveva. I comportamenti devianti esteriori comuni alle diverse fasce di età sono:

				scarsa concentrazione;

				goffaggine;

				bisogno di attenzioni;

				disubbidienza a casa e a scuola;

				mancanza di sincerità;

				irritabilità, caparbietà e frequenti accessi d’ira;

				aggressioni verbali;

				bassa tolleranza alla frustrazione;

				ripetute crudeltà sugli animali.

				Tra i comportamenti interiori, alcuni rimangono invariati anche nell’età adulta, come le ossessioni e i graffi su tutto il corpo, altri invece scompaiono al termine dell’adolescenza, e sono:

				vantarsi ed esaltarsi;

				stati di eccessiva ilarità e loquacità;

				vandalismi;

				fughe.

				Nell’età adulta si intensificavano la confusione, il desiderio di rimanere soli e la scarsa attività fisica.

				Episodi psicotici non sono menzionati tra le caratteristiche associate alla sindrome di Prader-Willi, anche se talvolta sono ricordati dagli stessi ricercatori.

				Nel 1993 Clarke pubblicò nel «British Journal of Psychiatry» un articolo intitolato La sindrome di Prader-Willi e le psicosi, in cui citava tre casi di soggetti con sindrome di Prader-Willi che avevano sviluppato, nell’età adulta, alcune forme psicotiche. Nei tre casi si erano verificate delle somiglianze quali ad esempio attacchi improvvisi di agitazione e ansia, strane ossessioni, e in due casi addirittura allucinazioni uditive. Tutti e tre i pazienti vennero ricoverati, ma si differenziarono nel decorso della malattia e nel trattamento farmacologico. Nel primo caso infatti il disturbo comportamentale non lasciò alcun sintomo residuo. Nel secondo soggetto si registrarono cambiamenti permanenti della personalità, mentre nel terzo non scomparvero né le allucinazioni uditive né le ossessioni. Clarke concluse che non esiste alcuna relazione tra la sindrome di Prader-Willi e le psicosi. L’associazione probabilmente era dovuta al caso e non alla sindrome. Clarke ipotizzò che fossero i deficit cognitivi a favorire l’insorgenza di queste psicosi, poiché aveva constatato che esse erano cinque volte più frequenti tra le persone con difficoltà cognitive rispetto alla popolazione sana.

				Per quanto riguarda la maturazione sessuale, va detto che può essere ritardata e incompleta, ma non è assente. La maggior parte di questi soggetti sono sterili; le ragazze hanno nel 70 per cento dei casi amenorrea primaria; i ragazzi presentano invece ipoplasia scrotale e ipogonadismo. I caratteri sessuali secondari sono poco sviluppati in entrambi i sessi. A causa di queste disfunzioni, alcuni genitori sono convinti che i loro figli siano privi di sessualità. In realtà è stato provato il contrario; gli adolescenti con sindrome di Prader-Willi parlano dei loro pensieri riguardo alla sessualità, hanno le medesime aspirazioni e problemi dei loro coetanei sani: molte ragazze, ad esempio, vorrebbero sposarsi e avere dei figli. Il concetto di sessualità deve essere inteso in senso lato come desiderio di una relazione interpersonale intima e duratura.

				È innegabile che le patologie possono complicare lo sviluppo armonico di questa dimensione umana. I ragazzi con sindrome di Prader-Willi, ad esempio, sono più labili emotivamente e hanno difficoltà di socializzazione. Risulta perciò necessaria un’educazione con personale preparato che sia in grado di seguire e aiutare questi soggetti in particolare nel periodo della pubertà e dell’adolescenza. I grandi cambiamenti fisici e psicologici della pubertà richiedono tempo perché siano compresi e accettati dai ragazzi. Molti adulti ritengono che si possa parlare di sessualità solo con l’inizio della pubertà; in realtà questa dimensione si sviluppa già nell’infanzia, con modalità e caratteristiche diverse rispetto all’età adulta. Spesso i genitori sono imbarazzati se devono parlare di questo argomento con i loro figli, e la situazione si complica ulteriormente se i genitori hanno a che fare con soggetti affetti da qualche patologia: sono convinti che il deficit intellettivo impedisca loro di comprendere in modo corretto che cosa sia la sessualità. Ciò non si verifica quando il ritardo mentale non è gravissimo. Molti perciò evitano l’argomento, negando così a loro stessi che i figli possano avere pensieri inerenti al sesso. Contemporaneamente, cercano di reprimere ogni tipo di manifestazione di questa dimensione affettiva. Sono convinti che le discussioni in proposito possano stimolare pensieri sconvenienti nei figli. Altri genitori ritengono inutile parlare di attività sessuale ai loro figli, perché non si sposeranno mai. Greenswag (1988) sostiene che nei soggetti con sindrome di Prader-Willi la possibilità di rapporti interpersonali equilibrati dipende anche dalla capacità dei genitori di comprendere le esigenze sessuali dei loro figli. Evitare l’argomento, considerandolo imbarazzante, non risolverà il problema, anzi lo complicherà; il ragazzo in questo caso o avrà la convinzione che il sesso è qualcosa di cui non si può assolutamente parlare, e sentirà così l’esigenza di nasconderne ogni manifestazione, o sarà maggiormente attratto da questo mondo tanto segreto. L’esperienza clinica porta a ritenere che solo un soggetto con una personalità pienamente sviluppata in tutti i suoi aspetti potrà avere un rapporto di intimità con gli altri ed esprimere nel modo più opportuno i propri sentimenti. Questo si raggiungerà anche con una buona consapevolezza delle proprie esigenze sessuali. I genitori di questi ragazzi dovranno favorire un dialogo reciproco e continuativo nel tempo. Dovranno rispondere alle domande dei loro figli senza mai mentire o illuderli. Ad esempio, non dovranno nascondere loro che non potranno avere figli, altrimenti ne perderanno la fiducia. Le risposte dovranno essere pertinenti e proporzionate all’età e allo sviluppo intellettivo dei soggetti. La famiglia dovrebbe seguire dei corsi che spieghino le modalità espressive particolari dei portatori di handicap, con lezioni organizzate da esperti che abbiano una conoscenza approfondita delle diverse sindromi. Nei ragazzi con sindrome di Prader-Willi l’attività sessuale è innocente ed esplorativa. Dovranno essere organizzati corsi anche per i figli, non complessi ma appropriati alle loro capacità e confacenti alle loro esigenze; in questi incontri si offriranno spunti di discussione. Si cercherà inoltre di colmare il senso di inferiorità e di inadeguatezza tipico dei portatori di handicap. Le ragazze con sindrome di Prader-Willi si sentono diverse dalle altre perché non potranno avere figli. Dovranno percepire di essere amate e non giudicate dalle persone che si prendono cura di loro, in modo da poter esprimere liberamente le loro necessità, i loro problemi e le loro ansie. Svilupperanno così intimità e confidenza interpersonale. Questi programmi si possono realizzare solo in quelle società aperte che hanno ormai superato vecchi pregiudizi sulla sessualità dei disabili.

				Negli Stati Uniti il Sex Information and Educational Counsel of United States (SIECUS) ha riconosciuto l’importanza della sessualità anche per i disabili e l’utilità di una co-educazione di entrambi i sessi a cui contribuiscano la famiglia e la società. L’educazione dovrà incentivare nei portatori di handicap la consapevolezza di una differenziazione sessuale tra uomini e donne, e il rispetto della vita da single come condizione paritetica e altrettanto dignitosa quanto quella matrimoniale.

				I soggetti con deficit intellettivi sono psicologicamente più vulnerabili e quindi potenzialmente più a rischio per quanto riguarda gli abusi sessuali. I soggetti con sindrome di Prader-Willi tendono ad affezionarsi facilmente a coloro che si mostrano gentili nei loro confronti, e questo può renderli più vulnerabili e facile bersaglio di molestie sessuali. Un adulto può sfruttare a proprio favore, ad esempio, la loro proverbiale ossessione per il cibo; per questa ragione vengono organizzati per questi ragazzi dei corsi con l’obiettivo di aiutarli a discriminare due tipi di comportamenti: quelli leciti e quelli illeciti, che devono quindi essere evitati. Si insegnerà loro la differenza esistente tra «essere toccati in modo corretto» ed «essere toccati in modo scorretto»; li si abituerà a rifiutare le richieste che considerano non giuste anche quando provengano dagli adulti. È nota infatti la loro difficoltà a disubbidire a un ordine impartito da un adulto.

				3.5. Lo sviluppo psicomotorio

				I bambini affetti da sindrome di Prader-Willi presentano fin dalla nascita un’ipotonia muscolare che si attenua, senza mai scomparire completamente, già a partire dall’ottava-undicesima settimana di vita, e affligge soprattutto la muscolatura del tronco e del collo. A ciò si aggiunge la difficoltà nell’assunzione del cibo, che ritarda ulteriormente la crescita e lo sviluppo di questi neonati. La buona coordinazione degli arti, soprattutto di quelli inferiori, è ostacolata da un basso tono muscolare unito all’ipermobilità, di gravità tale da compromettere un buon equilibrio, così che questi bambini cominciano a muovere i primi passi solo a ventotto mesi, dopo aver raggiunto una postura indipendente a tredici mesi.

				Per sopperire all’impossibilità di raggiungere un equilibrio stabile, i soggetti affetti da sindrome di Prader-Willi tendono a sviluppare schemi motori anomali. La loro andatura è insicura, e si stancano con facilità.

				I problemi di inappetenza, che si presentano nei primi mesi di vita e ostacolano il normale sviluppo, scompaiono successivamente. A queste difficoltà se ne aggiungono altre di natura opposta: all’ipotonia, che rende difficoltosa la normale attività fisica, si aggiunge una fame insaziabile e difficilmente controllabile. In questi casi l’energia assimilata con i cibi è decisamente superiore al fabbisogno energetico giornaliero; i soggetti tendono quindi ad acquisire velocemente peso diventando in molti casi obesi nel giro di breve tempo. Per evitare tale pericolo, questi bambini sono costretti a seguire una dieta alimentare ristretta. 

				Da ricerche condotte dalla Greenswag (1988), relative all’attività ricreativa preferita dai soggetti con sindrome di Prader-Willi, è emerso che la maggior parte di essi preferiscono attività sedentarie in cui è richiesto l’impiego della manualità.

				L’attività fisica dovrebbe essere svolta quotidianamente, per poter migliorare l’ipotonia muscolare e favorire la buona coordinazione articolare, tenere sotto controllo l’obesità e contribuire, se è possibile, a ritardare l’insorgenza della scoliosi precoce, tipica caratteristica di questi soggetti.

				L’apparato scheletrico deve essere sottoposto a continui controlli in modo da poter intervenire tempestivamente al presentarsi di eventuali anomalie che possano comprometterne il corretto sviluppo.

				Per evitare che un eccessivo carico ponderale possa gravare sulla colonna vertebrale pregiudicandone così l’integrità, come avviene nel caso della scoliosi, si preferisce utilizzare, con i bambini molto piccoli, girelli e i busti ortopedici.

				Anche nella struttura scolastica si può prevenire l’insorgenza della scoliosi fornendo sedie e banchi costruiti secondo le seguenti caratteristiche:

				a) il sedile delle sedie deve essere rinforzato per l’eccessivo peso di questi bambini;

				b) le sedie non devono avere gambe troppo alte ma proporzionate alla bassa statura di questi alunni; i fianchi devono formare con il ginocchio un angolo retto e i piedi devono appoggiarsi sul pavimento;

				c) il piano dei banchi deve essere all’altezza dei gomiti e avere un’inclinazione tale da impedire posizioni scorrette per la colonna vertebrale.

				Da studi condotti su pazienti con sindrome di Prader-Willi è emerso che l’ipotonia che colpisce il tronco ne ostacola il movimento e impedisce la rotazione scapolare e pelvica; di conseguenza, questi bambini hanno difficoltà nell’eseguire esercizi semplici che richiedano rotazioni e spostamenti anche minimi.

				I movimenti delle mani e delle braccia non raggiungono uno sviluppo completo; secondo la spiegazione più plausibile, l’ipotonia, unita al ritardo nello sviluppo motorio, ostacola la buona stabilità del tronco, dell’anca e delle spalle, non fornendo una solida base di supporto per mani e braccia, necessaria per l’esecuzione di quei compiti che richiedono precisione. Non a caso, i movimenti sono spesso non coordinati e lenti.

				I bambini con sindrome di Prader-Willi manifestano alcuni problemi concernenti l’area percettiva: non riescono cioè a cogliere le diverse parti che compongono il corpo umano. Inoltre, sono sprovvisti della capacità di giudicare correttamente le distanze, le direzioni e la localizzazione di oggetti.

				Sono impiegati con successo gli esercizi attitudinali e di coordinazione dei movimenti, che tendono a migliorare la lateralità e l’orientamento nello spazio; i pazienti percepiscono con difficoltà la profondità, per cui tendono a inciampare facilmente; per questa ragione gli edifici scolastici dovrebbero essere costruiti senza barriere architettoniche, per facilitare la libera circolazione degli allievi portatori di handicap.

				I soggetti con questa patologia non dovrebbero essere esclusi dalle ore di educazione fisica previste dal programma scolastico, a meno di controindicazioni di tipo medico. Gli esercizi e i giochi sono salutari per il miglioramento dell’ipotonia e, sul piano psicologico, incentivano la partecipazione alle attività di gruppo facilitando così l’inserimento nel gruppo-classe. Come è noto, infatti, questi soggetti tendono a isolarsi dagli altri compagni perché hanno una scarsa fiducia nelle proprie capacità e temono di non essere accettati. 

				L’attività fisica si propone di:

				a) migliorare la postura e il precario equilibrio;

				b) perfezionare il tono e la contrazione muscolare del tronco;

				c) rendere più agevole la rotazione scapolare e pelvica;

				d) facilitare, con esercizi specifici, la bilateralità delle mani.

				I soggetti con sindrome di Prader-Willi preferiscono i giochi sedentari, quali ad esempio la costruzione di puzzle, che non richiedono molto dispendio energetico.

				Le attività riabilitative dovrebbero considerare e impiegare le attività ricreative predilette in modo da incrementare il movimento, senza che i pazienti si lamentino per la fatica. Nel caso del puzzle i vari pezzi che lo compongono potrebbero essere collocati su diversi tavoli e disposti in modo da richiedere l’impiego di entrambe le mani, migliorando così anche la lateralità.

				La riabilitazione prevede esercizi che incrementino il tono muscolare e la rotazione del busto tramite movimenti svolti da seduti, inginocchiati, supini o proni.

				Vi sono inoltre difficoltà nello svolgimento di attività quotidiane considerate semplici, quali ad esempio il vestirsi e il lavarsi. I membri della famiglia devono essere a conoscenza di questi problemi, in modo da poter adottare opportuni accorgimenti affinché questi individui possano svolgere i compiti in modo autonomo: si contribuirà così a migliorare la loro fiducia nelle proprie capacità.

				I risultati raggiunti non saranno mai perfetti, ma almeno accettabili e, con un po’ di pratica, potranno essere migliorati.

				Da piccoli, i bambini con sindrome di Prader-Willi utilizzeranno indumenti con l’elastico in vita, senza bottoni; in seguito verranno introdotti grossi bottoni, perché più facili da allacciare rispetto a quelli piccoli; non dovranno essere utilizzate cerniere o fibbie, poiché questi bambini non hanno né la forza né la coordinazione richieste da tali operazioni. Inoltre dovranno essere aiutati a indossare e a togliersi i maglioni, avendo una scarsa percezione del caldo e del freddo.

				Le persone affette da sindrome di Prader-Willi hanno bisogno di quotidiani esercizi fisici fin da piccoli; per questa ragione dovrebbero essere seguiti da terapeuti che conoscono questa patologia e potranno programmare attività fisiche appropriate per le loro necessità motorie.

				3.6. Le possibilità terapeutiche

				3.6.1. Le relazioni intrafamiliari

				La sindrome di Prader-Willi presenta lo svantaggio, rispetto ad altre patologie, di non venire diagnosticata alla nascita o nei primi mesi di vita del bambino. Talvolta gli interventi sono tardivi, per cui diventano necessari sforzi maggiori per recuperare il tempo perduto.

				Alcuni genitori, pur rendendosi conto fin dalla nascita che il loro bambino presenta alcune anomalie quali difficoltà di suzione e di nutrizione, un’eccessiva letargia e il pianto debole o assente, spesso non danno a questi sintomi la dovuta importanza. In questi casi la diagnosi viene effettuata solo al momento di un improvviso ed eccessivo incremento ponderale. Questi genitori rimangono estremamente disorientati, poiché erano convinti di avere un figlio sano. Le reazioni possono essere molteplici: alcuni sono in grado di accettare la situazione e di fronteggiare adeguatamente lo stress; altri sono sopraffatti dagli eventi e rimangono inerti di fronte alla malattia del figlio.

				Il bambino con sindrome di Prader-Willi ha bisogno di cure e controlli continui che la famiglia da sola non è in grado di effettuare. I comportamenti antisociali, quali ad esempio il furto, possono compromettere sia la stabilità familiare che le relazioni con il vicinato. Troppo spesso gli interventi degli operatori sociali si indirizzano sul bambino trascurando il contesto familiare, che a motivo della malattia del figlio può sviluppare dinamiche relazionali disfunzionali. 

				Un errore piuttosto comune tra i genitori dei bambini con handicap consiste nel riversare tutte le energie e le attenzioni solo sul soggetto malato, trascurando, in molti casi, la vita personale e di coppia e gli eventuali rapporti con gli altri familiari.

				Le reazioni dei genitori di fronte all’handicap possono essere diverse. James (James e Brown, 1992) analizzò un campione canadese di genitori di figli con sindrome di Prader-Willi e ne tratteggiò il profilo psicologico, prestando particolare attenzione allo stress personale e familiare. Le madri e i padri presentavano comportamenti stereotipati di fronte alle situazioni di grave tensione.

				Rispetto alle madri di soggetti non handicappati, le madri dei bambini con sindrome di Prader-Willi presentavano più frequentemente comportamenti ossessivo-compulsivi, quali ad esempio la necessità continua di pulire la cucina e di non lasciare avanzi di cibo. Inoltre, avevano spesso atteggiamenti aggressivi verso gli altri familiari, a causa di un’alienazione personale e sociale. La necessità di operare un controllo continuo sui loro figli le portava a sviluppare sentimenti di ostilità verso di loro; ogni piccolo problema diventava così motivo di discussione. Spesso però si sentivano incapaci di affrontare le situazioni in modo adeguato, e in colpa per aver trattato male i loro figli. La maggior parte erano casalinghe, e si lamentavano di essere sole a occuparsi dei bambini. I mariti erano spesso assenti perché lavoravano fuori casa, e avevano così la possibilità di sfuggire alle responsabilità domestiche. Le madri descrivevano il loro imbarazzo nell’accompagnare i figli a una festa oppure nello svolgere semplici azioni quali ad esempio fare la spesa al supermercato. Non avevano difficoltà ad ammettere che evitavano volontariamente le situazioni che potevano creare imbarazzo a loro o ai loro figli.

				Le reazioni dei padri erano invece diverse. Le somatizzazioni erano le patologie più frequenti, e in particolare i problemi gastrointestinali, cardiocircolatori e respiratori.

				È noto che la stabilità della coppia spesso è messa in crisi dalla presenza di un figlio con handicap. Questo fenomeno può avere molteplici spiegazioni: il marito e la moglie non affrontano nello stesso modo la situazione stressante, trovandosi così in fasi diverse del processo di accettazione del figlio, e dunque non potendosi aiutare a vicenda. Oppure i partner hanno idee diverse sul metodo educativo da adottare nei confronti del bambino e questo può contribuire a incrementare la tensione.

				Se la coppia e gli altri membri della famiglia non sono in grado di fronteggiare queste situazioni trovando un nuovo equilibrio, la crisi può condurre alla rottura del nucleo familiare, con la separazione e il divorzio dei genitori. Hodapp (Hodapp, Dykens e Masino, 1997), in uno studio condotto su alcune famiglie con un figlio portatore di sindrome di Prader-Willi, evidenzia come la presenza di un figlio con questa patologia possa produrre stress nel nucleo familiare; in due casi, una tale situazione ha portato alla separazione e al divorzio dei genitori. Precisa comunque che non esiste una relazione di causalità tra la presenza di un figlio con sindrome di Prader-Willi e la separazione dei genitori.

				L’inesperienza, la disinformazione e i cambiamenti necessari per l’adattamento alla situazione accentuano ulteriormente la crisi familiare.

				Spesso si è constatato che la tensione intrafamiliare può essere attenuata ricorrendo a organizzazioni che possano momentaneamente sostituire i genitori nel prendersi cura dei loro figli. 

				I servizi offerti ai genitori dei bambini con sindrome di Prader-Willi sono di recente attuazione, e in molti casi si sono rivelati benefici per il clima familiare. Gli interventi propongono diverse possibilità, dalle cure domiciliari ad attività programmate specifiche per questi soggetti, fino al ricovero-soggiorno in centri residenziali-riabilitativi.

				Nel passato, le terapie erano rivolte solo ai portatori di questa sindrome e tendevano a porre rimedio alle disabilità di sviluppo attraverso la stimolazione infantile; si interveniva sul nucleo familiare solo quando le dinamiche interne erano disturbate. James (James e Brown, 1992) afferma che una terapia di sostegno al nucleo familiare è molto importante e integra il progetto riabilitativo; si ritiene cioè che l’informazione sulle fonti di stress e l’apprendimento di tecniche in grado di dominarle e circoscriverle possano essere proficui rispetto alla stabilità interna del nucleo familiare.

				La terapia tende ora a coinvolgere anche i padri nell’accudimento dei figli, evitando così che tutte le responsabilità ricadano solo sulle madri.

				Gli interventi terapeutici mirano anche a fornire informazioni pratiche per quanto riguarda l’alimentazione e i comportamenti da adottare con i figli; si è riscontrato infatti che con i bambini affetti da sindrome di Prader-Willi l’elogio risulta più efficace della punizione o della perdita di privilegi. Gli interventi costruttivi, piuttosto che punitivi, si rivelano in molti casi meno logoranti per questi bambini e le loro famiglie. Si tratta di promuovere comportamenti positivi, più che il controllo del comportamento; le lodi, come sostiene James (ibid.), contribuiscono a rafforzare la fiducia del soggetto nelle proprie capacità. James raccomanda inoltre l’isolamento momentaneo come punizione efficace in circostanze particolari; in questi casi ai bambini viene ordinato di rimanere nella loro camera fino a quando non mostreranno un comportamento più appropriato. Qualche volta, però, questo intervento si rivela controproducente, soprattutto quando i bambini sono colti da improvvisi attacchi d’ira; in questi casi, se lasciati soli, possono distruggere ogni cosa.

				Secondo alcuni genitori il comportamento può essere controllato anche con la privazione temporanea di attività considerate piacevoli, quali ad esempio guardare la televisione o ascoltare musica.

				Secondo James (ibid.), i fratelli, che sono una parte essenziale del sistema familiare, talvolta possono essere trascurati dai genitori quando un altro membro della famiglia presenta delle disabilità; ecco perché i figli sani esprimono punti di vista divergenti sul vivere quotidianamente a contatto con bambini affetti da sindrome di Prader-Willi, e manifestano sentimenti contrastanti nei confronti dei fratelli disabili.

				Il risentimento e la gelosia, ad esempio, sono espressi quando i fratelli percepiscono che i genitori dedicano più attenzioni al bambino malato. Spesso i genitori caricano di eccessive responsabilità i figli sani, ad esempio chiedono loro di occuparsi dei fratelli; questo si verifica quando i genitori sono separati e i ragazzi vivono con un solo genitore. In questi casi tendono a maturare più velocemente rispetto ai loro coetanei, e non godono appieno dei vantaggi dell’infanzia.

				Si raccomanda perciò ai genitori di non obbligare i figli a occuparsi dei fratelli disabili quando non se la sentono, perché tale cura potrebbe generare dei risentimenti.

				Questo problema, secondo James, si verifica raramente e in genere i fratelli sani crescono sviluppando una tolleranza maggiore verso la «diversità» rispetto ai loro coetanei. La presenza di un bambino affetto da sindrome di Prader-Willi condiziona, in ogni caso, il modo in cui i fratelli sani sono in relazione con i compagni. Spesso manifestano sentimenti di inadeguatezza poiché sono costretti a mangiare i dolci di nascosto, oppure provano imbarazzo nell’invitare a casa i loro amici perché la dispensa e il frigorifero sono chiusi a chiave; temono che i fratelli possano avere comportamenti non appropriati o antisociali.

				Le abitudini alimentari rigorose provocano, in molti casi, ulteriori tensioni e stress psicologici che possono ripercuotersi sul comportamento e sul rendimento scolastico dei figli sani. Negli incontri terapeutici viene raccomandato ai genitori di essere sensibili e attenti agli atteggiamenti e ai comportamenti che i figli sani hanno verso il fratello malato, e si suggerisce ai figli di esprimere sinceramente sia i sentimenti positivi che quelli negativi, senza però farli sentire in colpa.

				I genitori devono inoltre evitare di responsabilizzare eccessivamente gli altri familiari, a meno che non siano proprio loro a volerlo. È preferibile coinvolgerli negli incontri a scuola o negli ospedali sui progetti futuri per i fratelli e sorelle con sindrome di Prader-Willi.

				Quando i fratelli crescono e cominciano a considerare l’idea di avere figli, possono essere utili incontri con medici e genetisti per parlare delle caratteristiche della sindrome e della sua ricorrenza. La British Columbia Association, ad esempio, organizza per ragazzi che hanno fratelli con la medesima patologia incontri nei quali si mettono in comune le esperienze, i problemi e le ansie.

				Un’altra esperienza di particolare interesse è quella sviluppata negli ultimi cinque anni presso l’ospedale San Raffaele di Milano (Bregani e Colombini, 1998) attraverso un gruppo di formazione attuato secondo il modello di Balint, per i genitori dei giovani con sindrome di Prader-Willi. I risultati di questi gruppi appaiono interessanti: la formazione dei genitori è, secondo gli autori, un valido strumento per aiutare ad affrontare la fragilità emotiva dei soggetti. La condivisione di problemi e disagi comuni e la possibilità di confronto offrono a ogni genitore l’occasione di sperimentare un sostegno emotivo e la possibilità di modificare in modo positivo la percezione del proprio comportamento e di quello del figlio.

				Un ulteriore aspetto da tenere in considerazione è che ogni famiglia nucleare fa parte di una famiglia estesa composta da tutti i parenti. Questi possono condizionare positivamente o negativamente le dinamiche della famiglia nucleare. Le reazioni dei nonni, degli zii e dei cugini alla scoperta che un bambino è affetto da sindrome di Prader-Willi sono le stesse dei genitori, ossia shock, incredulità e disappunto verso il bambino, soprattutto quando si tratta del primo nipote. In genere i nonni riescono ad adattarsi più facilmente alla situazione; non tutti, però, presentano la stessa reazione.

				Molti nonni vedono nel bambino la vergogna del proprio nome e cercano di attribuire a qualcuno la responsabilità dell’anomalia, di solito al genero o alla nuora, contribuendo così a incrinare la relazione tra genitori e nonni in un momento in cui sarebbero auspicabili maggiore collaborazione e sostegno reciproco. In molti casi i nonni sono di valido aiuto nella cura dei nipoti e possono offrire un ottimo sostegno emotivo ai genitori, soprattutto quando il loro matrimonio attraversa una crisi. Per i bambini con sindrome di Prader-Willi si rivelano proficui la relazione e il contatto con i cugini coetanei, poiché ampliano le loro relazioni sociali.

				Oggi il ruolo di supporto della famiglia estesa è purtroppo condizionato dalla distanza geografica e dalla maggiore mobilità, così che i genitori spesso sono soli a crescere i figli. Non sempre, però, la presenza di una famiglia estesa si rivela salutare, ad esempio quando i parenti non nutrono stima per il bambino e tendono a non rispettare le regole imposte dai genitori per il controllo alimentare e comportamentale.

				La tabella 3.2 riporta alcuni interventi terapeutici abitualmente applicati ai ragazzi affetti da sindrome di Prader-Willi. La tabella 3.3 riporta interventi terapeutici efficaci ma scarsamente applicati a questi soggetti.
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								1. Privazione momentanea di privilegi
2. Isolamento
3. Elogio

							
						

						
								
								Inerente allo sviluppo

							
								
								1. Nuoto
2. Terapia linguistica
3. Classi speciali

							
						

						
								
								Sociale

							
								
								Partecipazione a gruppi

							
						

						
								
								Inerente ai genitori

							
								
								1. Partecipazione alla PWS Association
2. Baby sitting familiare
3. Baby sitting privati

							
						

					
				

				Tabella 3.2
Interventi terapeutici considerati efficaci e abitualmente applicati dai genitori dei PW
Fonte: James e Brown (1992).

				
					
						
								
								Settore

							
								
								Interventi
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								Chirurgia oculistica

							
						

						
								
								Medicina applicata

							
								
								Chiropratica

							
						

						
								
								Ambientale

							
								
								Chiudere a chiave la dispensa
Chiudere a chiave la cucina
Nessun premio in cibo
Nessun cibo permesso al di fuori della cucina

							
						

						
								
								Inerente allo sviluppo

							
								
								Musicoterapia

							
						

						
								
								Inerente ai genitori

							
								
								Consigli per controllare lo stress

							
						

					
				

				Tabella 3.3
Interventi terapeutici considerati efficaci ma scarsamente applicati dai genitori dei PW
Fonte: James e Brown (1992).

				3.6.2. Le relazioni extrafamiliari

				Nel passato vi era la convinzione che il problema dell’handicap fosse un fatto privato che riguardava esclusivamente la famiglia, la quale tendeva perciò a isolarsi da un contesto sociale privo delle risorse economiche e della mentalità adatta per accogliere il portatore di handicap; egli restava così relegato in casa e sviluppava relazioni solo con i membri della famiglia.

				Fortunatamente la mentalità si è evoluta, e il portatore di handicap non viene più isolato. Il problema dell’handicap è diventato un fatto sociale che non può e non deve essere più ignorato. In pochi anni il volontariato sociale si è ampliato coinvolgendo un numero sempre maggiore di persone. Le famiglie dei portatori di handicap e soprattutto gli stessi portatori di handicap hanno così usufruito di maggiori opportunità e servizi in grado di migliorare la loro esistenza.

				Secondo Greenswag (1988), l’integrazione dei portatori di handicap nella comunità può costituire per i genitori un’ulteriore fonte di preoccupazione e di tensione, poiché la società può nascondere insidie per questi soggetti, che sono più vulnerabili di altri.

				Di questo le famiglie sono ben consapevoli: i ragazzi e i giovani con sindrome di Prader-Willi non raggiungono mai una loro indipendenza e hanno sempre bisogno di persone che si occupino di loro.

				Questo può diventare un problema per i genitori, soprattutto con il progredire dell’età. In alcuni casi il vicinato può effettuare opera di baby sitting, dato che per questi genitori è difficile trovare persone che sappiano affrontare gli improvvisi attacchi d’ira, accompagnati spesso da problemi comportamentali.

				Nell’ultimo convegno internazionale sulla sindrome di Prader-Willi, svoltosi a Venezia nel 1998, è emersa l’utilità, sia per i soggetti che per le loro famiglie, di interventi svolti presso comunità terapeutiche: un’esperienza particolarmente interessante in tal senso è quella sviluppata dall’associazione danese per la sindrome di Prader-Willi. In Italia sta attualmente nascendo, presso la comunità «Il Ponte» di Rosate in provincia di Milano, una comunità residenziale per soggetti con sindrome di Prader-Willi. Il percorso riabilitativo, della durata di 18 mesi circa, si propone di realizzare attività che aiutino a superare, per quanto possibile, l’handicap, e a valorizzare e sviluppare le competenze cognitive, fisiche e relazionali dei singoli individui (vedi oltre, 3.11).

				Una ricerca condotta da Mansell, Sobsey e Calder (1992) ha dimostrato che le persone con handicap sono generalmente più soggette ad abusi sessuali rispetto ai loro coetanei sani. Questo timore è stato espresso soprattutto dai genitori dei ragazzi con sindrome di Prader-Willi. Il ritardo mentale dei loro figli provoca in molti casi l’incapacità a comprendere un’adeguata educazione sessuale, e inoltre la mancanza di attenzione da parte dei coetanei spinge questi ragazzi a cercarla in soggetti più grandi.

				L’ingenuità, unita alla promessa di una ricompensa alimentare, li rende facili bersagli di abusi. Questi soggetti, inoltre, hanno difficoltà a rifiutare le proposte quando provengono dagli adulti, a causa anche dell’educazione ricevuta, che insegna loro a essere ubbidienti alle richieste degli insegnanti e dei genitori, anche minacciando castighi in caso di disubbidienza. Talvolta, sintomi di abusi sessuali possono essere attribuiti erroneamente alla disabilità, e perciò trascurati. I sintomi più comuni sono i disturbi del sonno e la resistenza a qualsiasi esame fisico.

				Molti genitori ritengono inconcepibile che i loro figli possano avere una propria vita sessuale. I figli possono riuscire a comprendere questo atteggiamento e questa convinzione dei genitori anche quando non sono stati mai espressi a parole. Per questa ragione, avranno maggiori remore nel denunciare qualsiasi abuso subìto.

				Secondo James (James e Brown, 1992) la famiglia, il sistema sanitario, il sistema scolastico e i servizi sociali sono risorse che devono svolgere un’azione integrata nella cura e nella riabilitazione dei soggetti con sindrome di Prader-Willi.

				3.6.3. L’assistenza medica

				Tutte le famiglie hanno bisogno del sostegno fornito da specialisti che diano loro informazioni adeguate. Non tutti i medici conoscono la sindrome e i suoi sintomi, per cui non sono in grado di diagnosticarla precocemente. Solo recentemente, grazie soprattutto a numerosi articoli apparsi su riviste mediche, gli stessi medici hanno avuto la possibilità di conoscere questa patologia.

				I rapporti tra medici e familiari non sono sempre buoni, poiché i medici in genere sono preparati sugli aspetti biologici della sindrome ma non su quanto riguarda il controllo degli aspetti psicosociali e comportamentali. La loro conoscenza non specifica in materia può essere percepita dai genitori come mancanza di interesse nel fornire supporti efficaci ai loro figli. I genitori desiderano essere rassicurati sulla situazione dei loro figli e ottenere spiegazioni facilmente comprensibili e, se possibile, indicazioni sui programmi terapeutici da adottare.

				I genitori e i medici perseguono lo stesso intento: il benessere del paziente; è necessario e auspicabile, quindi, che vi sia una maggiore collaborazione fra le parti.

				I genitori dovrebbero essere coinvolti e consultati più spesso nelle decisioni riguardanti le strategie da adottare, perché hanno una maggiore dimestichezza con le questioni pratiche, grazie al contatto quotidiano che hanno con i figli. Ma devono evitare di sostituirsi ai medici, in quanto la loro conoscenza rispetto alla sindrome di Prader-Willi è circoscritta in prevalenza all’ambito pratico.

				3.6.4. L’intervento sul comportamento e la sua modificazione

				Il problema del comportamento appare l’ostacolo chiave che impedisce, in buona parte, l’indipendenza e la possibile «normalizzazione» dei soggetti affetti da sindrome di Prader-Willi. I genitori spesso esprimono, con grande preoccupazione, la mancanza di strategie adeguate nella gestione dei figli (James, 1991). 

				In diversi casi il comportamento dei soggetti affetti da sindrome di Prader-Willi viene semplicisticamente spiegato e interpretato in riferimento alle caratteristiche della sindrome stessa, come se tutto fosse stabilito geneticamente e quindi immutabile. Tale punto di vista conduce a non intervenire o a una «profezia» che nel tempo si autorealizza.

				Secondo James (ibid.), se la conoscenza della sindrome è combinata con l’applicazione dei princìpi dell’apprendimento, è possibile ottenere alcuni successi nella gestione del comportamento.

				Per Gordon e Clarke (1991), gli individui con sindrome di Prader-Willi sono stigmatizzati come incapaci di autocontrollo; inoltre, le abitudini alimentari sono apprese, e perciò modificabili attraverso un approccio terapeutico di tipo comportamentale focalizzato sull’intera personalità e non solo sul peso e sul controllo della dieta. Anche secondo Hussey, Goguen e Newton (1991) le persone con sindrome di Prader-Willi sono capaci di apprendere e modificare alcuni comportamenti, migliorando così il loro adattamento e il loro autocontrollo.

				Un intervento di modificazione comportamentale può essere centrale nei programmi terapeutici sviluppati nell’ambiente familiare o presso agenzie di supporto esterne (centri diurni, comunità alloggio, comunità terapeutiche): l’insegnamento di appropriati comportamenti in relazione al cibo sembra avere successo se sostenuto da un adeguato sistema di rinforzi; ideando, per esempio, un’economia a gettoni (token economy).

				Quando gli individui possono scegliere le attività da svolgere, si ottengono miglioramenti nell’esecuzione dei compiti scelti (Brown e Hughson, 1993); da tale principio si può dedurre che aumentando la motivazione migliorerà anche il comportamento. L’insegnamento di strategie cognitive focalizzate sull’autogestione e sulle abilità di problem-solving conferisce potere e abilità aumentando il senso di efficacia e di autocontrollo. La possibilità di compiere scelte consapevoli accresce il senso di dignità personale; al contrario, quando tutte le decisioni e le scelte sono prese da altri, è più probabile che l’individuo regredisca a modalità infantili o anche a comportamenti bizzarri.

				In particolare, per quanto riguarda gli elementi che devono essere presenti in un processo di riabilitazione si possono segnalare:

				La gestione ecologica  Da un punto di vista comportamentale l’ambiente risulta molto importante, perché può essere ristrutturato in modo da favorire un cambiamento positivo: un esempio immediato è l’eliminazione dello «stimolo cibo» in modo da ridurre le possibili tentazioni. Un altro esempio di cambiamento, da un punto di vista ambientale, è la consapevolezza offerta alle famiglie con l’obiettivo di favorire quelle relazioni che producono un cambiamento positivo nel comportamento del soggetto. Sfortunatamente, mentre i genitori in genere sono disposti a modificare aspetti fisici della loro casa, sono spesso molto restii ad attuare i cambiamenti che coinvolgono le relazioni all’interno della famiglia.

				L’addestramento delle abilità sociali  L’addestramento delle abilità sociali ha come obiettivo il miglioramento delle relazioni interpersonali. Al soggetto vengono insegnate le abilità richieste per favorire il mantenimento di un’amicizia, l’aiuto agli altri, la cooperazione e la risoluzione dei conflitti. Questo addestramento può essere svolto sia individualmente che in gruppo, e prevede innanzitutto l’identificazione di comportamenti «problema» e, in seguito, lo sviluppo di un intervento sistematico progettato al fine di insegnare un repertorio di comportamenti che si dimostri maggiormente funzionale agli obiettivi.

				La generalizzazione degli apprendimenti  Mentre il comportamento può essere modificato in condizioni controllate, risulta più difficile far sì che il cambiamento venga mantenuto anche in contesti diversi rispetto a quelli in cui è stato appreso. Per quanto riguarda la gestione del cibo, si è visto che gli insegnamenti hanno solo un minimo successo nel momento in cui il controllo viene diminuito o cambiano i contesti in cui si svolge il comportamento. Al contrario, l’addestramento delle abilità sociali sembra avere una buona probabilità di essere generalizzato con successo anche in ambienti tra loro molto diversi.

				La prevenzione di regressioni comportamentali  In base alle loro ricerche, svolte su diversi tipi di disabilità, Brown e Hughson (1993) segnalano che ci si può aspettare una regressione nel comportamento quando i soggetti si trovano in situazioni o in contesti nuovi. Come altri studenti, i soggetti affetti da sindrome di Prader-Willi possono presentare forti reazioni negative rispetto al cambiamento di insegnanti, scuole e comunità. Sono anche da sottolineare i possibili cambiamenti nella struttura familiare a causa della separazione dei genitori o della morte di un membro della famiglia.

				L’intervento in comunità  Quando si effettua un intervento in una comunità terapeutica si richiede al soggetto di acquisire parecchie abilità in contesti diversi da quelli a cui era sempre stato abituato. È risaputo che la perseverazione e le difficoltà di fronte ai cambiamenti inattesi sono comuni in presenza di una sindrome di Prader-Willi (Levine e Wharton, 1993). Orari prevedibili, routine e cambiamenti minimi sono molto importanti per favorire l’integrazione e per addestrare gradualmente i ragazzi a possibili cambiamenti futuri.

				La variabilità individuale  L’uso di termini come «tipico» e «atipico» indica che diversi soggetti hanno caratteristiche differenti. Gli individui che hanno una delezione del cromosoma 15, per esempio, hanno caratteristiche cliniche più omogenee rispetto a quelli senza una delezione riscontrabile. Sebbene la sindrome implichi un gruppo costante di caratteristiche, c’è una considerevole variabilità all’interno dei comportamenti che vengono espressi dai diversi individui. Un’indagine effettuata presso l’ospedale San Raffaele di Milano (Bregani, Bosio e altri, 1995) ha messo in luce che i soggetti con sindrome di Prader-Willi si differenziano secondo un ampio spettro, che presenta a un estremo individui caratterizzati da un discreto benessere emotivo con un corrispondente discreto livello di adattamento familiare, scolastico e lavorativo, e all’estremo opposto soggetti affetti da stati patologici gravi di tipo psicotico, mentre la situazione intermedia è occupata da un consistente gruppo di soggetti che presentano in misura più o meno accentuata difficoltà relazionali, atteggiamenti aggressivi e comportamenti compulsivi. Il modello tridimensionale bio-psico-sociale di Pfadt (1992), costruito per l’esplorazione del fenotipo comportamentale dei soggetti con sindrome di Prader-Willi, contiene 168 celle che si riferiscono a comportamenti potenzialmente osservabili e può essere un valido esempio della variabilità riscontrabile nel comportamento di questi soggetti.

				La gamma dei risultati ottenibili nei diversi domini della Progress Assessment Chart, riportati da James e Brown (1992), illustra la variabilità che, per esempio, si può riscontrare nello sviluppo sociale. Per ciascuna categoria dello strumento (auto-aiuto, comunicazione, professionalità, sviluppo sociale) la gamma varia da «abbastanza handicappato» a «superiore» rispetto alle norme fornite per popolazioni con disabilità cognitive, indicando che le persone con sindrome di Prader-Willi presentano un funzionamento superiore agli altri soggetti con handicap rispetto alle aree di competenza sociale. 

				Un ulteriore esempio della variabilità che esiste tra questi soggetti è riscontrabile nel campo degli interessi. Mentre molti si mostrano attirati da attività che richiedono abilità motorie fini, altri scelgono attività a maggiore impatto motorio come il nuoto o le bocce. Un possibile elenco di interessi è in realtà molto vasto: in alcuni casi si riscontrano preferenze per attività sedentarie e ricreative; un’ampia serie di interessi include la musica, l’arte, gli sport, l’ambito religioso, le attività sociali. Lo stesso vale per le attività lavorative.

				Favorire gli interessi dei pazienti con sindrome di Prader-Willi può essere naturalmente un valido aiuto per ottenere comportamenti adattativi.

				Le prestazioni comportamentali  Le prestazioni comportamentali variano a seconda delle competenze del soggetto, la personalità e i fattori stressanti associati ai compiti e alle situazioni. Diversi individui con sindrome di Prader-Willi richiedono un intervento farmacologico o il ricovero in seguito alla messa in atto di comportamenti estremi; alcuni arrivano ad avere problemi legali per reati minori. D’altra parte, nonostante i problemi di controllo dell’alimentazione, molti individui appaiono relativamente ben adattati sia in casa che in comunità.

				Alcuni esempi di comportamenti estremi possono essere appiccare un fuoco, imbrattare i muri con le feci e l’esecuzione di atti distruttivi. Va sottolineato che questi atti possono essere legati a una perdita di controllo nelle attività quotidiane più che alle caratteristiche proprie della sindrome.

				Le differenze di genere  Yeh e Bell (1992) hanno riscontrato alcune differenze tra i sessi per quanto riguarda lo sviluppo della personalità. I soggetti maschi sembrano avere un grado più alto di disadattamento, minore benessere e difficoltà emotive maggiori rispetto alle ragazze.

				Le differenze ambientali  Le performance individuali possono essere influenzate da fattori stressanti, dalle novità ambientali e situazionali e dal tipo di compito proposto. Anche Levine e Wharton (1993) indicano che non è insolito, per individui con sindrome di Prader-Willi, sperimentare difficoltà in seguito a cambiamenti inaspettati.

				La mancanza di un’adeguata preparazione in occasione di un cambiamento di attività o di luogo, per esempio, può portare a una crisi di rabbia.

				In alcuni casi non è la preparazione a un cambiamento che è deficitaria, ma piuttosto è l’ambiente stesso a essere problematico. Per esempio, l’opportunità di assumere cibo, che a casa è controllata, lo è in misura minore quando uno studente prende l’autobus per recarsi a scuola. Va tenuto presente che in alcune situazioni i controlli provenienti dall’esterno possono essere ben accettati, mentre in un contesto diverso una maggiore libertà, può condurre a un disastro.

				3.7. Le implicazioni per l’assessment

				Il processo di riabilitazione per gli individui affetti da sindrome di Prader-Willi richiede un assessment approfondito. La variabilità che si riscontra nei comportamenti e nelle abilità di questi soggetti richiede la misurazione di diversi indici per potersi formare un’idea chiara del funzionamento globale della persona. I punti di forza, le abilità e le diverse disabilità nei confronti dell’ambiente devono essere ben valutati al fine di progettare un intervento efficace. Gli apetti cruciali che vanno approfonditi sono:

				Le misurazioni di base  Al fine di valutare l’efficacia di particolari strategie di intervento è importante stabilire con precisione il punto di partenza; in altre parole, avere delle misure di base affidabili. La raccolta sistematica dei dati di assessment e di quelli relativi all’intervento consente di effettuare delle verifiche in itinere rispetto ai progressi raggiunti, e così apportare variazioni nella scelta delle strategie da utilizzare durante l’intervento.

				La stesura del programma di intervento  Alcuni genitori si mostrano resistenti all’idea di programmare un intervento, soprattutto pensando ai cambiamenti ambientali da attuare in casa o in comunità. Asseriscono che l’idea di un programma appare troppo strutturata, restrittiva, impersonale, e attuabile unicamente da parte di professionisti. Purtroppo la maggior parte degli interventi che vengono attuati per gestire il comportamento si riferiscono alla reazione alle crisi dirette. Limitarsi a reagire ai problemi quando si presentano non è sufficiente, e raramente permette di modificare le cause sottostanti. Data la centralità, per i genitori, delle preoccupazioni rispetto al comportamento, è fondamentale attivare un programma che possa garantire una gestione efficace degli aspetti problematici della sindrome, il che significa lavorare in direzione di soluzioni a lungo termine nella gestione del comportamento, attraverso un’effettiva programmazione.

				L’individualizzazione del progetto  Il concetto di progetto individualizzato appare con chiarezza in numerosi approcci. L’attenzione ai problemi e alle qualità del soggetto favorisce un intervento multidisciplinare che ha come obiettivo una valutazione ottimale, il coinvolgimento dei genitori e la previsione di mete a breve e a lungo termine. Va sottolineato che parlando di programmi individualizzati è importante riferirsi sia alle condizioni del singolo soggetto sia a quelle della sua famiglia o dell’ambiente in cui vive. Si deve prevedere un’unitarietà e uno stretto collegamento tra i problemi: è importante che quello che è insegnato in casa sia congruente con quanto accade a scuola o in comunità, e rispecchi le richieste ambientali presenti e future. Questo è particolarmente importante nel periodo di transizione dall’adolescenza all’età adulta, quando possono verificarsi cambiamenti nelle attività quotidiane, spostamenti di residenza e modificazioni delle reti sociali di supporto: è necessario chiedersi quali comportamenti il ragazzo dovrà attuare per adattarsi al meglio nel «nuovo ambiente». La risposta è estremamente individuale, ma presuppone un interesse per l’intera persona e una propensione a lavorare per accrescere la sua indipendenza.

				La qualità della vita  Negli ultimi anni il concetto di qualità della vita, rispetto ad adulti con disabilità, sta entrando a far parte della cultura educativa. Il concetto di qualità della vita a cui facciamo qui riferimento riguarda il miglioramento della capacità dell’individuo di prendere decisioni relative ai servizi e alle attività che occupano la sua vita quotidiana. 

				Una concezione della «qualità della vita» come spinta verso tale miglioramento può scontrarsi con l’idea di «qualità delle cure» che hanno le famiglie. Può infatti accadere che l’aumento dell’indipendenza di un individuo affetto da sindrome di Prader-Willi entri in conflitto con gli obiettivi dei suoi genitori rispetto ai tempi e all’intensità delle cure e alla necessità di mantenere un peso corporeo il più possibile nella norma. 

				Bisogna sottolineare che affrontare con costanza e perseveranza i problemi comportamentali dei soggetti affetti da sindrome di Prader-Willi può essere un peso eccessivo per molti genitori; è perciò importante che qualsiasi intervento tenga presente i punti di forza e di debolezza di ogni singolo individuo e del contesto ambientale. 

				3.8. Il sistema scolastico

				La legislazione italiana e quella di molti altri Paesi sanciscono che tutti i bambini, indipendentemente dalla loro condizione fisica o mentale, possano usufruire dei servizi e delle opportunità offerte dalla scuola pubblica, la quale svolge un ruolo di primo piano nella vita degli alunni durante la loro crescita.

				I genitori possono avere una conoscenza limitata del sistema sanitario o delle opportunità offerte dai servizi sociali, ma non del sistema scolastico, avendolo sperimentato in prima persona. Nonostante i cambiamenti subentrati da quando loro erano allievi, i genitori hanno ricordi e opinioni che possono condizionare le loro aspettative riguardo al sistema scolastico.

				Tutti gli insegnanti e il personale scolastico che vengono in contatto con soggetti affetti da sindrome di Prader-Willi dovrebbero conoscere le caratteristiche della sindrome; gli insegnanti devono prestare attenzione ed evitare lo scambio di merende e pranzi tra i ragazzi; i custodi devono assicurarsi che i recipienti dei rifiuti vengano allontanati dopo il pranzo; gli autisti degli scuolabus devono evitare che questi allievi facciano soste non previste durante il tragitto, e infine gli studenti sono esortati a non fornire alimenti ai compagni con sindrome di Prader-Willi.

				È necessario che le informazioni fondamentali sulla sindrome di Prader-Willi siano fornite da specialisti, privilegiando le riunioni con documentazioni fotografiche piuttosto che la distribuzione di libri. La Prader-Willi Association ha stilato una lista di ciò che gli educatori dovrebbero conoscere su questa patologia (vedi tab. 3.4).

				
					
						
								
								Non tenere cibo in classe

							
						

						
								
								Scegliere rinforzi non alimentari per il controllo del comportamento

							
						

						
								
								Mantenere una costante comunicazione con la famiglia

							
						

						
								
								Programmare lezioni appropriate all’età, interessanti e di breve durata

							
						

						
								
								Includere attività fisica

							
						

						
								
								Programmare attività che migliorino la stima di sé, quali la terapia linguistica

							
						

						
								
								Offrire ai PWS opportunità di lavorare con i compagni

							
						

						
								
								Informare i compagni sulle caratteristiche della sindrome di Prader-Willi

							
						

						
								
								Favorire l’espressione di emozioni e sentimenti per prevenire l’insorgenza di improvvisi attacchi di rabbia

							
						

					
				

				Tabella 3.4
Informazioni utili per gli insegnanti sulla sindrome di Prader-Willi
Fonte: James e Brown (1992).

				Può succedere che i genitori di questi ragazzi non accettino volentieri che il proprio figlio venga «etichettato» dall’istituzione scolastica. Infatti i ragazzi con sindrome di Prader-Willi sono difficilmente classificabili all’interno di una categoria, a causa della complessità della loro patologia. Alcuni soggetti, ad esempio, necessitano di un supporto per le difficoltà di apprendimento, di terapie per migliorare il linguaggio e di un controllo continuo.

				Alcuni di questi ragazzi non presentano alcun ritardo mentale o particolari problemi linguistici, per cui non usufruiscono dei servizi previsti. In molti casi, però, vengono comunque inseriti in modo indiscriminato in programmi riabilitativi. Per questo motivo, è necessario valutare caso per caso.

				A volte genitori di questi pazienti sono inizialmente piuttosto reticenti a comunicare agli insegnanti la patologia che affligge i loro figli, perché temono che possano essere discriminati limitando così le loro potenzialità e circoscrivendoli in ruoli difficilmente modificabili. Altri, invece, sono impazienti nel voler comunicare agli insegnanti le informazioni riguardanti la sindrome, nella speranza di interventi e programmi più adeguati alle esigenze di questi bambini.

				Talvolta i genitori sono privi della necessaria imparzialità; in questi casi può essere utile ricorrere ai supporti forniti dalle associazioni (opuscoli corredati da videocassette e spiegazioni orali di esperti). Gli insegnanti devono rendersi conto che i genitori possiedono molte più informazioni di loro sulla sindrome.

				3.9. L’integrazione lavorativa

				Il lavoro, secondo Chinn, Drew e Logan (1979), è proficuo e salutare per i soggetti mentalmente ritardati perché migliora la loro autostima e la loro consapevolezza di essere membri della società. Esistono pochi programmi professionali specifici per soggetti con sindrome di Prader-Willi, dato il loro numero esiguo. I programmi sono condizionati da due fattori:

				a) il grado di conoscenza della sindrome da parte degli organizzatori dei corsi;

				b) il loro interesse nel pianificare programmi individualizzati per questi soggetti.

				L’incapacità di controllare la fame, unita alla labilità emotiva, impedisce ai giovani affetti da questa sindrome di inserirsi in ambienti lavorativi competitivi, dove la produttività è molto importante. Per questa ragione l’ambiente dovrà avere alcune caratteristiche, quali l’assenza di cibo e l’elevata competitività.

				I programmi lavorativi dovranno valorizzare le doti e le potenzialità di questi soggetti; dovranno essere prevalentemente attività che prevedono la presenza di un controllo. Alcuni ragazzi con sindrome di Prader-Willi sono però in grado di occuparsi di sé stessi, se non insorgono improvvise crisi d’ira, e possono così sviluppare una certa indipendenza sociale.

				Per l’inserimento di un disabile nel mondo del lavoro devono essere considerati i seguenti punti:

				1) Compiti di adattamento, che includono l’autocontrollo, il controllo degli impulsi, la capacità di essere correttamente in relazione con l’autorità e l’adattamento ai cambiamenti.

				2) Compiti funzionali, che includono la capacità di sviluppare attitudini innate quali le abilità meccaniche e artistiche e l’uso di attrezzi di lavoro. I soggetti con sindrome di Prader-Willi hanno una discreta abilità per attività motorie che non richiedano grandi sforzi fisici.

				3) Compiti lavorativi, ossia le esperienze accumulate precedentemente.

				La capacità motoria dei soggetti con sindrome di Prader-Willi viene valutata fin dall’infanzia e durante la terapia riabilitativa. Talvolta si impiega il Developmental Test of Visual-Motor Integration di Beery (1967), che prende in considerazione l’integrazione esistente tra le percezioni visiva e motoria necessarie per svolgere alcuni compiti.

				Per l’impiego dei lavoratori disabili è indispensabile anche una valutazione comportamentale volta ad accertare la presenza o meno di comportamenti di adattamento, ad esempio con la Adaptive Behavior Scale (ABS; Nihira, 1972). Questa scala fornisce una misura delle abilità di adattamento dei soggetti alle richieste dell’ambiente; misura inoltre l’indipendenza personale nella vita quotidiana e la competenza sociale. Viene applicata principalmente ai soggetti con sindrome di Prader-Willi. Molti genitori di questi pazienti riportano che le nozioni acquisite dai loro figli a scuola sono spesso dimenticate, mentre vengono conservate quelle apprese nei corsi professionali post-scolastici.

				Richmond (cit. in Hill e Relf, 1983) segnalò che l’orticoltura era un’attività che presentava molteplici vantaggi educativi oltre a essere piacevole. Questa occupazione ha il vantaggio di combinare l’attività fisica a quella cognitiva, sviluppa una certa autonomia nelle decisioni da prendere e facilita la comunicazione. Zappare, vangare la terra, piantare e potare gli alberi sono attività che aumentano il tono muscolare. La floricoltura e l’orticoltura contribuiscono a rafforzare l’autostima, poiché i soggetti si sentono utili e capaci di far nascere e crescere delle piante che hanno bisogno delle loro cure.

				Da un lavoro di Greenswag (1987) è emerso che molti ragazzi con sindrome di Prader-Willi presentano una buona coordinazione motoria delle mani e delle dita, buone capacità comunicative e una notevole pazienza. Si può suggerire, perciò, che i programmi educativi-professionali si indirizzino verso lavori sedentari svolti negli uffici o che prevedano semplici compiti di laboratorio o di cucito.

				Questi ambienti lavorativi sono ideali, poiché non sono a contatto con il cibo; il denaro deve essere custodito negli armadietti chiusi a chiave, evitando così di facilitare comportamenti antisociali. Il laboratorio artigianale, rispetto all’industria, presenta il vantaggio di essere un ambiente più raccolto, dove gli operai si conoscono a vicenda; ci sono meno possibilità di diventare bersaglio di scherzi.

				Secondo la Greenswag (ibid.), questi ragazzi adempiono molto bene agli incarichi loro affidati; infatti riescono a imbustare velocemente le lettere per la spedizione, usano con disinvoltura la fotocopiatrice e le calcolatrici per svolgere semplici operazioni aritmetiche.

				In alcuni casi questi soggetti sono in grado di apprendere le nozioni fondamentali per far funzionare un computer. Sono molto precisi ed esigenti nell’esecuzione dei compiti e possono perciò lavorare nelle biblioteche, catalogando libri e riviste.

				La Greenswag (1988) ha rilevato che hanno un forte istinto materno e possono così occuparsi dei bambini, con i quali generalmente instaurano una buona relazione. Segnala inoltre che possono essere buoni carpentieri.

				Esistono però molti lavori inadatti per queste persone. Per esempio, non possono essere impiegati in imprese di pulizie, perché hanno la pelle delicata, facilmente irritabile dai detersivi, e un’alta soglia del dolore, per cui, per esempio, non si accorgono di scottarsi con l’acqua bollente.

				È sconsigliabile farli rimanere a contatto con il denaro, data la loro propensione al furto e la loro scarsa consapevolezza del valore dei soldi, a causa della quale possono essere facilmente ingannati. Bisogna evitare che lavorino in reparti alimentari, che sono fonti di frustrazione e distrazione continua.

				Svolgono bene il loro lavoro quando sono consapevoli che il cibo è disponibile solo in ore prestabilite. Sono di impedimento alla loro integrazione lavorativa sia la labilità emotiva, che ostacola il processo di indipendenza e di adattamento alle nuove situazioni, sia la testardaggine e gli improvvisi accessi d’ira.

				In una recente ricerca svolta presso l’Istituto Auxologico Italiano ci si è proposti di valutare il grado di inserimento e di soddisfazione lavorativa in un gruppo di soggetti con sindome di Prader-Willi.

				I soggetti sono stati contattati tra l’ottobre e il dicembre 1999 attraverso un questionario recapitato direttamente al loro domicilio. Alle domande hanno risposto i familiari conviventi.

				Dei 60 questionari spediti ne sono stati completati 39 (65%). Il campione finale su cui è stata compiuta l’analisi dei dati è composto da 19 maschi e 20 femmine (età: media = 24,8; d. s. = 5,60).

				I risultati hanno messo in evidenza che dei 39 soggetti esaminati:

				15 svolgono attualmente un’attività lavorativa retribuita;

				21 hanno svolto in passato, per periodi saltuari, un’attività lavorativa;

				3 non hanno mai svolto un’attività di tipo lavorativo.

				Tra i 15 soggetti che attualmente lavorano, il tipo di attività svolta è risultata equamente distribuita tra lavori manuali (8 soggetti) e lavori di segreteria (7 soggetti). 

				I soggetti risultano abbastanza soddisfatti dei compensi percepiti, sembrano trarre soddisfazione dal lavoro svolto e considerano adeguate alle loro capacità le mansioni in cui sono impegnati; inoltre, risulta che il lavoro viene svolto in maniera abbastanza accurata e nei tempi richiesti.

				Un dato che appare importante sottolineare è che da un lato l’attività lavorativa risulta occupare in maniera positiva e soddisfacente buona parte della giornata dei soggetti esaminati, dall’altro non sembra favorire momenti di socializzazione: in media, il lavoro svolto viene riconosciuto e apprezzato dai colleghi, ma il clima positivo creato sul posto di lavoro difficilmente si traduce in possibili incontri extralavorativi o nello sviluppo di nuove amicizie.

				3.10. Progetto del Laboratorio di psicologia clinica (Istituto Auxologico Italiano, Piancavallo, Verbania) per la valutazione delle funzioni cognitive in soggetti con sindrome di Prader-Willi1

				Dalla pratica clinica e dall’esame della letteratura scientifica emerge l’esigenza di una maggiore chiarezza e specificazione delle funzioni cognitive dei soggetti affetti da sindrome di Prader-Willi. Spesso, e talvolta impropriamente, si fa riferimento alla valutazione di funzioni cognitive senza specificare quali funzioni effettivamente si stiano valutando e con quali strumenti, e su quale modello teorico ci si basi per l’interpretazione dei dati ottenuti.

				Scopo di questo progetto è fornire una maggiore conoscenza del profilo di funzionamento cognitivo associato a tale sindrome, al fine di chiarire eventuali peculiarità che si possono manifestare nell’esecuzione di specifici compiti. 

				Il progetto prevede la possibilità di ricercare eventuali collegamenti tra funzioni cognitive e comportamenti e le specifiche alterazioni genetiche della sindrome.

				Si presuppone inoltre che un lavoro approfondito sulle caratteristiche neuropsicologiche dei soggetti affetti da sindrome di Prader-Willi possa essere un valido strumento clinico per la progettazione di interventi riabilitativi che rispecchino le reali possibilità, potenzialità ed esigenze dei pazienti, come richiesto da loro stessi, dalle famiglie e dai medici curanti.

				Presentiamo quindi la batteria di test neuropsicologici adottata a tal fine presso l’Istituto Auxologico Italiano. La somministrazione delle prove prevede tre sessioni di valutazione suddivise in tre giornate. Tale articolazione permette di evitare che le prestazioni siano influenzate dall’affaticamento.

				1° giorno

				11) Test dei gettoni (Token Test)

				12) Test intellettivo (WAIS-WISC)

				2° giorno

				Orientamento (temporale, spaziale, personale)

				11) Completion Test (test di percezione visiva)

				12) Span verbale (test di ripetizione seriale di parole bisillabiche)

				13) Prova di comprensione semantica

				14) Test di Corsi

				15) Prova di comprensione sintattica

				16) Test di Toulouse (attenzione selettiva)

				3° giorno

				17) Elithorn’s Perceptual Maze Test

				18) Prova di denominazione di figure 

				19) Test di memoria di prosa

				10) Matrici attentive

				11) Fluenza verbale per categorie

				12) Agnosia digitale

				13) Test di memoria incidentale semantica

				14) Aprassia costruttiva

				15) Giudizi aritmetici

				16) Test di memoria incidentale fonemica

				17) Batteria per il calcolo

				Tempi previsti: da 90 a 160 minuti per sessione di valutazione.

				Per i riferimenti bibliografici e le modalità di somministrazione dei test sopra riportati si rimanda a Spinnler e Tognoni (1987).
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				Tabella 3.5
I test utilizzati suddivisi per funzione cognitiva

				3.11. Progetto per comunità residenziale a orientamento riabilitativo per soggetti con sindrome di Prader-Willi

				Riportiamo il progetto elaborato dagli operatori2 della Comunità «Il Ponte» di Rosate per l’organizzazione di una comunità terapeutica destinata a ospitare soggetti disabili, con particolare attenzione ai portatori della sindrome di Prader-Willi. L’obiettivo principale del progetto riabilitativo è mantenere e sviluppare le dimensioni personali (cognitive, affettive, relazionali e morali) e favorire il reinserimento e l’integrazione nel contesto sociale d’appartenenza del disabile.

				3.11.1. La struttura

				La comunità «Il Ponte» ha sede presso una cascina completamente ristrutturata di proprietà della Fondazione Collegio della Guastalla, situata nella campagna del Comune di Rosate all’interno del Parco agricolo Sud Milano. Amministrativamente la struttura è gestita dalla Cooperativa Sociale «Sette» di Binasco.

				L’edificio è disposto su due piani: il primo comprende la cucina, il locale dispensa, il locale lavanderia e l’ampio salone suddiviso in due aree (sala da pranzo e soggiorno, dotato di televisore, videoregistratore e impianto hi-fi); il secondo piano è raggiungibile con l’ascensore ed è costituito da tre stanze per gli ospiti (ognuna con tre posti letto) e una a uso degli operatori. I servizi igienici, attrezzati per i portatori di handicap, sono presenti a ogni piano. 

				All’esterno dello stabile sono presenti ampi spazi aperti: il giardino (provvisto di campo da calcetto e da pallavolo) con gazebo estivo, l’orto in condivisione con la comunità «Cascina Nuova» e il salone destinato alle attività lavorative e ricreative.

				La cura «estetica» del luogo ha due obiettivi precisi:

				a) differenziare nettamente la comunità da ambienti già istituzionalizzati e sanitari;

				b) conferire all’ambiente comunitario un aspetto confortevole e familiare coerente con lo stile relazionale dello staff di educatori, improntato alla vicinanza e all’empatia.

				La cura degli arredamenti interni, la possibilità di personalizzare le stanze da parte degli ospiti e le dimensioni «intime» degli ambienti (del tutto simili a quelle di un appartamento) rappresentano uno sforzo di creare, anche attraverso l’attenzione ai particolari più concreti, le condizioni migliori per l’attuazione di un progetto riabilitativo individualizzato.

				3.11.2. L’utenza 

				La comunità «Il Ponte» accoglie un massimo di nove persone portatrici di handicap (fra cui anche i soggetti affetti da sindrome di Prader-Labhart-Willi) di entrambi i sessi e di età compresa tra i 16 e i 50 anni.

				La disabilità delle persone ospitate può interessare la sfera fisica (disabilità motoria, neuromotoria e cerebrale), quella psichica (ritardo mentale lieve e moderato)3 o entrambe, limitandone così l’autonomia personale senza tuttavia pregiudicarla.

				Le persone accolte devono essere in possesso dei seguenti requisiti considerati imprescindibili per la realizzazione di un progetto educativo individualizzato:

				1) Una discreta autonomia di base nell’igiene personale, nel controllo sfinterico, nel lavarsi, nel vestirsi e nello svestirsi, negli spostamenti spaziali all’interno e all’esterno della comunità.

				2) Un buon controllo dell’aggressività auto- ed eterodiretta.

				3) Una situazione di buon compenso psichico. La comunità non accetta pazienti in fase acuta. L’eventuale terapia psicofarmacologica è concordata con il servizio inviante.

				3.11.3. Le modalità di inserimento 

				La domanda di ammissione in comunità deve essere inoltrata dall’assistente sociale o dallo psichiatra del Comune o della ASL di riferimento o di appartenenza dell’utente e indirizzata al responsabile della struttura.

				La domanda deve essere corredata di tutta la documentazione richiesta.

				L’assistente sociale deve scrivere una relazione dettagliata sulle caratteristiche anagrafico-personali (precisando in particolare diagnosi clinica, situazione previdenziale, percentuale di invalidità, iter sanitario e terapeutico, autonomie di base, aspetti cognitivi e relazionali), su quelle familiari (dati anagrafici dei familiari e delle eventuali figure di riferimento) e sul curriculum educativo-formativo-professionale (percorso scolastico e attività svolte).

				Le domande inviate vengono valutate dall’équipe e l’accettazione si basa sulle caratteristiche del soggetto e la particolare composizione del «gruppo comunitario».

				In caso di assenso da parte dello staff, viene organizzato un incontro conoscitivo con l’utente, con i suoi familiari e alla presenza dei servizi invianti e degli educatori della comunità, in cui vengono illustrate le caratteristiche della vita comunitaria, e le sue regole. Qualora l’ospite esprima un giudizio favorevole sulla struttura viene fissata la data per l’inserimento.

				L’accettazione definitiva avviene dopo tre mesi di osservazione e di «prova» per valutare il positivo inserimento della persona in comunità; al termine di questo periodo viene formulato un progetto educativo individuale della durata presumibile di 18-24 mesi.

				3.11.4. Il programma riabilitativo

				Il soggiorno presso la comunità si struttura attorno a un percorso riabilitativo mirato a valorizzare e sviluppare le competenze dei singoli e a migliorarne la qualità di vita.

				Le aree su cui s’intende lavorare sono:

				1) area fisica: autonomie di base, cura del proprio corpo, cura della propria salute;

				2) area cognitiva: linguaggio ed espressione, pensiero astratto e concreto, problem-solving, percezione del proprio schema corporeo;

				3) area relazionale: controllo emotivo, riconoscimento, empatia, sessualità, autostima, consapevolezza del proprio corpo, competenze relazionali.

				Il progetto educativo si articola in due fasi; una prima fase di osservazione, e una successiva in cui viene sviluppato il progetto educativo vero e proprio.

				3.11.5. La fase di osservazione 

				La fase di osservazione, della durata di tre mesi, mira principalmente a fornire una risposta alle seguenti domande:

				1) Quali sono i punti di forza e di debolezza del nuovo ospite? È l’équipe in grado di valutarli dopo tre mesi, o tale valutazione richiede altro tempo? 

				2) È possibile programmare un progetto riabilitativo per l’individuo? Se sì, quale potrebbe essere l’esito del suo progetto e quale il macro-obiettivo da perseguire?

				3) Il nuovo ospite è motivato a intraprendere un percorso riabilitativo?

				4) Il nuovo ospite è capace di stare con gli altri?

				5) Il nuovo ospite è capace di stare con sé stesso? In altri termini, qual è il suo livello di autonomia?

				Le ultime tre domande riconducono agli aspetti principali che sono la base per poter successivamente lavorare: la motivazione, le abilità sociali e l’autonomia personale. 

				Senza una conoscenza del soggetto da queste tre angolazioni, diventa difficile ipotizzare la fattibilità di un progetto riabilitativo nell’ambiente comunitario; a tal proposito l’équipe è dotata, oltre che della propria capacità di osservazione libera durante i turni, di strumenti di osservazione/valutazione appositi (griglie, scale, questionari, colloqui ecc.).

				Concretamente, la fase di osservazione si può articolare nei seguenti punti:

				1) All’inserimento in comunità l’équipe individua, tramite l’analisi della storia personale del soggetto, alcune aree «critiche» da tenere in particolare considerazione durante i tre mesi di osservazione. 

				2) Entro i primi quindici giorni dall’inserimento l’équipe, se lo riterrà utile, approfondirà tramite ulteriori strumenti di osservazione/valutazione tali aree. Gli strumenti vengono in parte reperiti in letteratura e in parte adattati dalla stessa équipe. Le modalità e i tempi di utilizzo di questi strumenti vengono concordati in riunione dagli operatori.

				3) Con cadenza settimanale, attraverso la compilazione di un questionario, l’équipe valuta la motivazione del soggetto e ne discute in riunione.

				4) Con cadenza mensile, attraverso la compilazione di due schede di osservazione, l’équipe valuta le abilità sociali e l’autonomia del soggetto e ne discute in riunione.

				5) Al termine del terzo mese, sulla base dell’osservazione libera e in base ai dati raccolti in modo più strutturato (questionari, griglie ecc.), l’équipe cerca di rispondere alle domande iniziali facendo il punto della situazione.

				6) In concomitanza con il termine del periodo di osservazione viene programmato un incontro con i servizi sociali invianti per fornire un resoconto sul periodo trascorso e per formulare le prime ipotesi di progetto.

				3.11.6. La programmazione 

				Al termine del periodo di osservazione, l’équipe si riunisce per evidenziare le risorse, i bisogni e i vincoli emersi e definire un obiettivo realistico a lungo termine e alcuni sotto-obiettivi concreti a breve termine.

				Compatibilmente con i suoi eventuali limiti psichici, l’ospite discute con gli operatori gli strumenti atti a raggiungere i micro-obiettivi e stipula un «contratto» controfirmato che gli fornisce la possibilità di compartecipare alla stesura del suo progetto educativo.

				L’équipe stabilisce inoltre dei momenti di verifica e revisione del progetto in itinere e una verifica finale al termine del periodo di soggiorno in comunità. 

				3.11.7. Gli strumenti

				Per la realizzazione del progetto educativo dei singoli ospiti sono stati individuati i seguenti strumenti operativi:

				1) Stile relazionale operatori-ospiti. La relazione interpersonale che si instaura tra educatori e ospiti è della massima importanza ai fini riabilitativi. L’educatore non deve limitarsi a fornire una prestazione professionale competente, ma deve essere un compagno di viaggio che sostiene, aiuta, consiglia, condivide gioie e dolori, sprona e corregge. Il clima comunitario dovrebbe rispecchiare il più possibile quello familiare, improntato a serenità, cordialità, fiducia reciproca, confidenza, dialogo. La comunità «Il Ponte» garantisce la qualità del clima relazionale grazie alla presenza di sei educatori per un numero massimo di nove utenti.

				2) Attività formative distribuite nell’arco della settimana (palestra, piscina, attività didattica, cucina, cineforum, videoteca, giardinaggio, falegnameria, laboratori espressivi, musico-danza-terapia).

				3) Responsabilizzazione nella gestione del quotidiano (cura e gestione dei propri spazi e degli ambienti comunitari, assegnazione di alcuni incarichi domestici nell’arco della settimana secondo le capacità di ognuno).

				4) Attività ludico-ricreative (gite comunitarie, animazione serale organizzata a turno da ogni utente coadiuvato dagli educatori, feste).

				5) Uscite individuali (organizzazione e gestione responsabile del proprio tempo libero).

				6) Attività culturali (cinema, teatro, visite a mostre e musei, lettura riviste e quotidiani).

				7) Riunione settimanale degli ospiti.

				8) Attività lavorative e formative esterne alla comunità. 

				3.11.8. Un esempio particolare: il programma riabilitativo per soggetti affetti da sindrome di Prader-Willi

				Il programma riabilitativo per questa tipologia di utenti condividerà molti aspetti del percorso riabilitativo comune a tutti gli ospiti, ma se ne distinguerà in alcuni momenti.

				In particolare, la presa in carico dei soggetti con sindrome di Prader-Willi avverrà in seguito a una diagnosi genetica, internistica, dietologica, psicologico/psichiatrica presso un centro specializzato (ad esempio l’Istituto Auxologico Italiano, l’ospedale San Raffaele di Milano, l’ospedale Gaslini di Genova ecc.).

				Per quanto riguarda un possibile percorso diagnostico si segnala (vedi tab. 3.6) quanto viene eseguito presso il Servizio di psicologia clinica dell’Istituto Auxologico Italiano.
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				Tabella 3.6
Un percorso diagnostico

				Come si è già detto, gli obiettivi principali del percorso riabilitativo sono il recupero e lo sviluppo delle abilità, delle competenze e delle potenzialità di ogni utente. Le azioni riabilitative previste possono essere suddivise idealmente in tre aree di intervento integrate tra loro:

				area dello sviluppo intellettivo;

				area della consapevolezza corporea;

				area delle capacità relazionali.

				Il fine ultimo delle attività è l’incremento dell’autonomia personale dell’utente e del livello di qualità della vita.

				Gli obiettivi specifici sono indicati nella tabella 3.7.

				A queste attività riabilitative vengono affiancati incontri educativi con le famiglie, diretti a far sì che il lavoro svolto con l’utente possa essere continuato e perfezionato dopo la conclusione del percorso. Tali incontri mirano anche ad accrescere l’adesione dei familiari al programma e la loro lealtà rispetto al progetto comunitario: questo aspetto è essenziale per la prosecuzione e la buona conclusione dell’intervento.

				
					
						
								
								Obiettivo

							
								
								Mezzi

							
						

						
								
								Aumentare le autonomie di base

							
								
								Educazione alla cura del proprio corpo, dell’abbigliamento, degli alloggi e degli spazi personali e comunitari

							
						

						
								
								Migliorare il rapporto con il proprio corpo

							
								
								Psicomotricità
Musicoterapia
Attività motoria (palestra, piscina, passeggiate ecc.)
Attività di vita quotidiana svolte nell’ambiente giardino e nell’orto

							
						

						
								
								Sviluppare le capacità intellettive

							
								
								Insegnamenti specifici per aree deficitarie
Utilizzo del computer e delle possibilità offerte da software didattico-educativi
Accesso a strutture culturali quali musei, mostre,  cinema

							
						

						
								
								Sviluppare le competenze comportamentali/relazionali

							
								
								Educazione alle regole di convivenza comunitarie
Piccoli servizi prestati ad altri disabili
Educazione al «prendersi cura di altri»
Laboratorio teatrale

							
						

						
								
								Educazione all’affettività e alla sessualità

							
								
								Lezioni e discussioni di gruppo tenute da esperti

							
						

					
				

				Tabella 3.7
Obiettivi del percorso riabilitativo

				3.11.9. L’équipe

				L’équipe di lavoro è formata da:

				a) 5 operatori con competenze psico-educative ed esperienza pluriennale nel settore;

				b) una responsabile laureata in pedagogia;

				c) uno psicologo-psicoterapeuta con funzione di supervisore.

				Tale nucleo è integrato da:

				a) collaboratori esterni che affiancano stabilmente gli operatori nei turni;

				b) obiettori di coscienza che svolgono il servizio civile presso la struttura;

				c) personale ausiliario (una cuoca, tre collaboratrici domestiche).

				La comunità si avvale inoltre della collaborazione di due specialisti per la conduzione delle attività sportive e di quelle svolte in piscina. 

				3.11.10. Gli strumenti di lavoro

				I principali strumenti di lavoro utilizzati dall’équipe per osservare, valutare e progettare sono i seguenti:

				Diario generale: compilato al termine del turno e contenente comunicazioni di ordine pratico-gestionale; il suo scopo principale è il passaggio di informazioni all’interno dell’équipe (come è andato il turno; difficoltà riscontrate; situazioni critiche; piccoli episodi ecc.).

				Diario personale: viene compilato al termine del turno. In esso sono trascritte, suddivise per individuo, le osservazioni e le considerazioni riguardanti gli ospiti. Lo scopo principale della struttura è raccogliere materiale osservativo sui singoli ospiti in singole registrazioni.

				Riunione «passaggio consegne»: si svolge giornalmente. Nel corso dell’incontro vengono affrontati i problemi contingenti e si verifica un passaggio di informazioni dagli operatori del turno precedente a quello successivo.

				Riunione di équipe: si svolge una volta alla settimana. È l’ambito privilegiato in cui gli operatori valutano e progettano il percorso educativo dei singoli ospiti della comunità e prendono decisioni in merito a eventuali inserimenti o dimissioni.

				Riunione di supervisione: si svolge ogni due settimane alla presenza di tutti gli operatori e dello psicologo supervisore. Nell’ambito della riunione vengono discusse le problematiche prioritarie riguardanti la gestione dei casi, si progettano nuovi strumenti metodologici, si valuta l’opportunità di proporre modifiche dell’assetto organizzativo della comunità. Contemporaneamente viene prestata particolare attenzione alla rielaborazione dei vissuti degli operatori e alle dinamiche relazionali all’interno dell’équipe, nella consapevolezza che la salute mentale del «gruppo di lavoro» costituisce un prerequisito per il buon funzionamento di un servizio complesso.

				Formazione: i membri dell’équipe curano la formazione personale partecipando a corsi e a convegni, e attraverso la lettura di testi o riviste del settore. L’équipe promuove periodicamente incontri formativi su tematiche che considera particolarmente interessanti.

				3.11.11. Possibili esiti e opportunità al termine del soggiorno in comunità

				Le soluzioni che si prospettano a conclusione del percorso intrapreso, a seconda del progetto individuale, degli obiettivi raggiunti e della qualità della rete sociale e familiare estesa, sono le seguenti:

				a)iesperienza di vita autonoma o semi-autonoma con sostegno;

				b)iinserimento in comunità tipo «casa famiglia», «microcomunità», o altra struttura protetta;

				c)irientro in famiglia.

				3.12. Gli aspetti genetici della sindrome di Prader-Willi

				
					
						
								
								Scheda di Daniela Giardino

								Etiologia della sindrome

								La sindrome di Prader-Willi (PWS), come la sua controparte sindrome di Angelman (AS), è una malattia a base genetica dovuta a deregolazione dell’imprinting. È causata dalla perdita funzionale, imputabile a 4 diversi meccanismi genetici, della regione PWS sul cromosoma 15 di origine paterna. La tabella riporta i meccanismi responsabili della sindrome e le percentuali con cui questi si osservano in pazienti affetti da PWS.

								
									
										
												
												Percentuale di pazienti

											
												
												Meccanismi genetici

											
										

										
												
												70% 

											
												
												Delezione della regione PWS

											
										

										
												
												25% 

											
												
												Disomia uniparentale (UPD) materna

											
										

										
												
												< 5% 

											
												
												Difetti dell’imprinting

											
										

										
												 
												< 1%

											
												
												Traslocazioni cromosomiche bilanciate o altre anomalie

											
										

									
								

								Il 70 per cento dei pazienti affetti da PWS (e di quelli affetti da AS) manifestano la patologia a causa della delezione (vedi fig. 1) del tratto compreso tra le bande 11 e 13 del braccio lungo di un cromosoma 15 (15q11-13).

								Nel caso della PWS il cromosoma deleto è quello di origine paterna, mentre nel caso della AS è quello di origine materna.

								L’associazione tra PWS e anomalia del cromosoma 15 venne proposta per la prima volta da Hawkley e Smithies nel 1976, solo vent’anni dopo l’individuazione della patologia. Per lo studio dei cromosomi si utilizzano tecniche di colorazione differenziale, che permettono l’identificazione dei cromosomi mediante coloranti particolari che si legano a determinati tratti del DNA, producendo lungo l’assone principale dei cromosomi una sequenza di bande caratteristiche per ogni cromosoma, osservabili al microscopio.
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								Figura 1
Idiogramma del cromosoma 15 e cariotipo parziale di un paziente con PWS e delezione del tratto 15q11-13. Il cromosoma deleto è posto alla sinistra; la freccia indica la regione deleta sul cromosoma omologo. La parentesi graffa delimita la regione di delezione sull’idiogramma.
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								Figura 2
Diagnosi mediante FISH di delezione della regione PWS. I due cromosomi 15 sono identificati da una sonda di controllo (freccia bianca) che mappa in regione q22; l’omologo deleto (freccia grigia) non presenta ibridazione con la sonda cosmidica della regione PWS (freccia nera), presente invece sul secondo cromosoma 15. La mancanza del segnale indica la delezione.

								Ledbetter (Ledbetter e Riccardi, 1981) evidenziò una microdelezione, ossia perdita di materiale genetico, a carico del braccio lungo del cromosoma 15. Ledbetter osservò che 4 dei 5 pazienti esaminati avevano un cromosoma 15 a cui mancava una piccola banda, indicata come «15q12», situata vicino al centromero di questo cromosoma. Studi successivi, condotti dopo l’introduzione della tecnica FISH (Fluorescent In Situ Hybridization) con l’impiego di sonde che mappano nell’intervallo di delezione e identificano la mancanza/presenza del segnale relativo su metafasi dell’individuo analizzato, hanno evidenziato che il 70 per cento dei soggetti affetti da PWS hanno la delezione della regione 15q11-13.

								Il rimanente 30 per cento dei pazienti manifestano i sintomi di PWS nonostante non abbiano, apparentemente, alcuna anomalia cromosomica. Attualmente, grazie ai progressi compiuti dalla ricerca medica, è stato possibile dare una spiegazione di questo fatto: esistono altri meccanismi genetici responsabili dell’insorgere della malattia.

								Il 25 per cento dei soggetti ereditano, per errore meiotico dovuto a non-disgiunzione alla prima o alla seconda divisione metiotica (fig. 3), entrambi i cromosomi 15 della madre.
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								Figura 3

								Questo processo, conosciuto con il nome di disomia uniparentale (DUP), si verifica quando entrambi i cromosomi di una coppia sono ereditati da un solo genitore. Nel caso della PWS la disomia è di origine materna per cui viene definita disomia uniparentale materna (nel caso della AS è invece la DUP paterna).

								Esistono due tipi di disomia materna:

								1. Eterodisomia materna: quando i due cromosomi della coppia presenti nel figlio sono entrambi gli elementi di una coppia di omologhi ereditati dalla madre (per errore alla 1a divisione meiotica). 

								2. Isodisomia: quando i due cromosomi della coppia presenti nel figlio sono identici fra di loro e solo di origine materna (per errore alla 2a divisione meiotica).

							
						

					
				

				
					
						
								
								La cosiddetta «trisomy rescue» (correzione della trisomia) costituisce un meccanismo che porta a disomia uniparentale. La trisomia si verifica quando uno zigote possiede tre cromosomi 15 invece dei normali due, a causa della mancata disgiunzione, nella prima o nella seconda divisione meiotica materna, dei cromosomi 15. In questo caso il numero di cromosomi 15 presenti nella cellula uovo è diploide, e non dimezzato come dovrebbe essere nelle cellule germinali. La cellula uovo, all’atto della fecondazione, contribuisce con due cromosomi 15 che, uniti a quello paterno presente nello spermatozoo, danno origine a uno zigote trisomico. La maggior parte delle trisomie sono incompatibili con la vita e si concludono con aborti spontanei, ma a volte si può verificare la correzione del difetto iniziale, con l’eliminazione di una delle tre copie del cromosoma trisomico, in modo da ricostituire l’assetto normale a 46 cromosomi. Cassidy, Lai e Erickson (1992) hanno descritto proprio un caso di «trisomy rescue» riguardante la trisomia del cromosoma 15. Questa era stata riscontrata in diagnosi prenatale nel 100 per cento delle cellule dei villi coriali. Quando venne eseguita l’amniocentesi, gli amniociti non presentavano invece alcuna anomalia cromosomica. Nacque un bambino affetto da PWS e venne riscontrata la disomia materna della coppia dei cromosomi 15. L’originale trisomia era presente solo a livello della placenta.

								La disomia uniparentale può essere anche la conseguenza di un altro errore: sempre in seguito a una non-disgiunzione meiotica a livello della meiosi materna o paterna, si possono formare gameti disomici o nullisomici (vedi fig. 3) per lo stesso cromosoma. La fecondazione di un gamete disomico con un gamete nullisomico per lo stesso cromosoma porta comunque alla formazione di uno zigote disomico (complementazione gametica) che avrà però DUP per quel cromosoma. Anche una traslocazione cromosomica bilanciata coinvolgente un cromosoma 15 può predisporre alla disomia uniparentale.

								Una quota inferiore all’1 per cento di pazienti affetti da PWS manifesta la malattia a causa della presenza di una traslocazione con punto di rottura a livello della regione 15q11-13. 

								In poco meno del 5 per cento dei pazienti, il fenotipo Prader-Willi si manifesta a causa di difetti dell’imprinting, imputabili sia a delezioni del centro di controllo dell’imprinting (IC), un elemento a monte del gene SNRPN che controlla l’epigenotipo di tutti i geni del cluster in 15q11-13 (Saitoh, Buiting e Cassidy, 1997), sia a difetti epigenetici dello «switch» dell’imprinting paterno. La PWS è probabilmente una sindrome multigenica con almeno cinque geni espressi solo dall’allele paterno (SNRPN, ZNF127, IPW, PAR1, PAR5, PW71), ma il contributo di ciascuno di questi geni al fenotipo risulta ancora da definire. La metilazione, che è coinvolta nel processo dell’imprinting genomico e che determina, se presente, la mancata espressione del gene, è stata dimostrata per molti dei geni all’interno della regione PWS/AS (Nicholls, 1993; Buiting, Dittrich e Robinson, 1994; Glenn, Driscoll e Yang, 1997).

								Attraverso lo studio del pattern di metilazione si è in grado di identificare il 98 per cento dei pazienti con PWS, ma non il meccanismo genetico responsabile del manifestarsi della patologia. Poiché il rischio di ricorrenza all’interno di una famiglia dipende dal meccanismo genetico alla base (vedi tabella), è necessario accertarlo ogniqualvolta il test di metilazione risulti positivo, applicando i test genetici che differenziano i vari meccanismi (analisi citogenetica molecolare o FISH, analisi dei microsatelliti).

								Rischio di ricorrenza della sindrome in base al meccanismo genetico

								
									
										
												
												Percentuale di pazienti

											
												
												Meccanismo genetico

											
												
												Tipo di test

											
												
												Rischio

											
												
												Disponibilità del test

											
										

										
												
												70%

											
												
												Delezione regione PWS/AS

											
												
												Metilazione o FISH

											
												
												< 1%

											
												
												Diagnostico

											
										

										
												
												25%

											
												
												Disomia uniparentale (UPD)

											
												
												Metilazione o microsatelliti

											
												
												< 1%

											
												
												Diagnostico

											
										

										
												
												< 5%

											
												
												Difetti imprinting

											
												
												Studio del DNA

											
												
												50%

											
												
												Ricerca

											
										

										
												
												< 1%

											
												
												Traslocazioni cromosomiche bilanciate o altre anomalie

											
												
												Cariotipo

											
												
												Dipende dalla natura del riarrangiamento e se è de novo o ereditato**

											
												
												Diagnostico

											
										

									
								

								** Una traslocazione cromosomica bilanciata può predisporre alla disomia uniparentale; in questo caso il rischio di ricorrenza può essere del 25 per cento.

							
						

					
				

				3.13. Informazioni

				Uno strumento utile per raccogliere numerose informazioni e rimanere aggiornati rispetto alla sindrome di Prader-Willi è rappresentato dai diversi siti Internet che si occupano dell’argomento. Tali siti si possono suddividere in due grandi categorie: nel primo gruppo viene dato spazio alle ultime scoperte di tipo genetico, nel secondo sono presentate le associazioni e i diversi progetti di intervento riabilitativo.

				Di seguito riportiamo gli indirizzi web dei siti più significativi; da questi, utilizzando i link presenti nelle diverse pagine, è possibile farsi un’idea piuttosto completa della presenza della sindrome di Prader-Willi nella rete Internet. 

				Siti che si occupano della genetica della sindrome:

				www.icondata.com/health/pedbase/files/PRADER-W.HTM

				www.geneclinics.org/profiles/pws/

				Siti appartenenti ad associazioni che si occupano di problematiche comportamentali e riabilitative (in lingua italiana):

				Associazione familiari soggetti con sindrome di Prader-Willi:

				www.dedalus.it/prader-willi/

				Informazioni sulla sindrome a cura dell’UILDM: www.uildm.org/opuscoli/altre/pws.htm

				Federazione fra le Associazioni per l’Aiuto ai Soggetti con Sindrome di Prader-Willi – via Manzoni 29 / b – 10040 Druento (Torino) – Fax e telefono 011 9845693 e.mail: apwto tin.it 

				Associazione Familiari soggetti con sindrome di Prader-Willi 

				Siti appartenenti ad associazioni che si occupano di problematiche comportamentali e riabilitative (in lingua inglese):

				Prader-Willi Syndrome Association (USA): www.pwsausa.org 

				Prader-Willi California Foundation: www.pwcf.org 

				Ontario Prader-Willi Syndrome Association: www3.sympatico.ca/prader-willi/ 

				Informazioni sulla sindrome: www.prader-willi.com
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				Capitolo 4
La sindrome di Rett: criteri diagnostici e strategie d’intervento

				4.1. I criteri diagnostici e gli stadi evolutivi

				La sindrome di Rett, un’encefalopatia ancora poco conosciuta e spesso confusa con l’autismo a causa di una serie di comportamenti simili, oggi è ben definita da una vasta letteratura che descrive diversi casi in tutto il mondo. 

				La sindrome di Rett è un insieme di segni e sintomi che appaiono durante l’infanzia; provoca una grave disabilità in contrasto con un primo sviluppo apparentemente normale e manca di una spiegazione etiologica certa (la più plausibile è l’ipotesi genetica) (Witt-Engerström, 1990). Agli inizi degli anni sessanta Andreas Rett, a Vienna, osservò due bambine che, in braccio alle loro madri, attendendo di essere visitate, compivano strani movimenti frenetici che richiamavano l’azione del lavarsi le mani («hand-washing»). Collegandosi ad altri casi precedentemente osservati, Rett delineò nel celebre articolo Über ein cerebral-atrophisches Sindrom bei Hyperammonemie (Rett, 1966) un quadro della sindrome in riferimento a 22 casi studiati.

				In Svezia è stato rilevato che la prevalenza della sindrome di Rett è di 1 caso su 15000 bambini nati dopo il 1985 (Morris, 1990). 

				In Australia è stata svolta una ricerca epidemiologica sulla prevalenza e sull’incidenza della sindrome di Rett nella popolazione di soggetti di sesso femminile con età di 18 anni o inferiore (Leonard, Bower e English, 1997). I casi di sindrome di Rett trovati sono stati 134; l’indice di prevalenza era di 0,72 per 10000 soggetti e l’indice di incidenza di 0,96 per 10000 femmine con 12 anni di età.

				Dal punto di vista motorio la sindrome di Rett è considerata un «disturbo secondario del movimento»; infatti non si riscontrano danni alle aree motorie primarie della neocorteccia, ma sono presenti deficit del controllo dell’equilibrio, del tono muscolare e della coordinazione dei movimenti. L’aprassia della funzione gesticolatoria, cioè la perdita della capacità di compiere azioni o gesti finalizzati, è un esempio di disturbo presente nella sindrome di Rett. Le malattie del cervelletto e dei gangli della base forniscono un valido esempio dei disturbi secondari del movimento (Witt-Engerström, 1990). 

				Dal punto di vista neurologico la sindrome di Rett è considerata un disturbo che colpisce in modo sequenziale e selettivo alcuni meccanismi neurali essenziali per lo sviluppo, nella prima e nella seconda infanzia.

				Precoci segni clinici come la calma, la silenziosità, l’ipotonia e la dissociazione dello sviluppo motorio indicano un’influenza patogenetica prenatale o una disfunzione neuronale già durante la prima infanzia. Queste alterazioni suggeriscono il coinvolgimento delle strutture cerebrali ontogeneticamente più vecchie. L’incapacità di passare dallo stadio di sviluppo sensomotorio a quello simbolico dovrebbe essere considerata come un riflesso delle alterazioni nella maturazione della funzione sinaptica (ibid.).

				La sindrome di Rett deve essere considerata un complesso disturbo neurologico, con ripercussioni sia motorie che comportamentali, che si manifesta con l’immaturità del controllo motorio. Provoca una regressione delle capacità motorie che ha inizio con la perdita dei movimenti volontari e coordinati, evolve con segni extrapiramidali paralleli alla disfunzione della colonna vertebrale e porta infine a movimenti parkinsoniani e distonici (ibid.).

				I criteri diagnostici della sindrome di Rett furono stabiliti una prima volta a Vienna, nel 1984, durante la 2° Conferenza internazionale sulla sindrome di Rett (Hagberg e Witt-Engerström, 1987). Tali criteri erano arbitrari, ma rappresentano le caratteristiche della maggioranza dei casi, permettendo così di definire una popolazione relativamente omogenea e contemplando l’esistenza di forme atipiche.

				Nella rielaborazione dei criteri diagnostici (Diagnostic Criteria Working Group, 1988) non si considera più il sesso femminile come un criterio necessario, per evitare l’esclusione sistematica dei maschi, anche se i pazienti di sesso maschile presentano un profilo evolutivo differente e numerose peculiarità. 

				Le bambine affette da sindrome di Rett presentano uno sviluppo normale fino all’età di 6-18 mesi. In questo primo stadio, detto di stagnazione precoce, che avviene nei primi 9-12 mesi di vita, le acquisizioni psicomotorie (sorriso, contatto visivo, trasferimento di oggetti da una mano all’altra, lallazione, gattonamento e deambulazione) sono normali. In realtà alcune lievi anomalie sono già presenti nelle prime fasi dello sviluppo. L’acquisizione delle tappe motorie, in particolare l’equilibrio, è al limite inferiore della norma; le pazienti sono piuttosto tranquille, presentano movimenti piuttosto limitati, scarsa iniziativa, e raramente mostrano attività imitativa. 

				Tra i 18 mesi e i 2 anni avviene la perdita dell’uso volontario delle mani, per quanto riguarda la prensione e la manipolazione degli oggetti. Durante questo secondo stadio, detto anche di regressione rapida (della durata variabile di settimane o mesi, e che può comparire dal 1° al 4° anno di vita), si assiste a una regressione comportamentale massiva e rapida, a una perdita delle capacità comunicative e a un disinteresse per l’ambiente circostante. Durante la fase di regressione sono frequenti disturbi del sonno, crisi di pianto e urla e comportamenti di autoisolamento di tipo autistico. È soprattutto durante questo periodo che viene effettuata un’erronea diagnosi di autismo. Durante questo stadio, tutte le volte che il bambino viene svegliato, si crea uno stato di estrema agitazione in cui momenti di iperventilazione si alternano a periodi di apnea; a questo si associano movimenti ripetitivi delle mani, degli arti, del tronco, della bocca e del volto. Nel 70 per cento dei casi vengono descritti atteggiamenti quali digrignare i denti e fare smorfie, anomalie respiratorie quali irregolarità nella frequenza del respiro o tendenza a trattenere il fiato, deglutizione forzata di aria. Kerr (1992) sostiene che questi comportamenti possono rappresentare un insieme di movimenti ripetitivi latenti che viene normalmente modulato da aree superiori. Nella sindrome di Rett il controllo operato dalla corteccia cerebrale non sarebbe sufficiente per inibirli; durante il sonno il respiro è normale, e questo indica che i centri nervosi di controllo funzionano normalmente. 

				Un criterio necessario per la diagnosi è la presenza di gesti stereotipati: le pazienti portano spesso le mani alla bocca con picchiettamenti sui denti o sulla lingua, che protrude leggermente fuori dalle labbra. La suzione e il leccarsi continuo delle mani provocano lesioni cutanee. Un altro tipo di stereotipia, il più classico, riguarda unicamente le mani, che rimangono congiunte sulla linea mediana del corpo, davanti al petto, con movimenti di battimento, sfregamento e torsione delle dita («hand-clapping», «hand-washing» e «hand-wringing»).

				Un altro criterio necessario è un’aprassia della deambulazione, che avviene solitamente a base allargata con oscillazioni laterali del tronco, e un’atassia-aprassia del tronco, cioè una specie di «tremore» o «atassia a scosse» («jerky ataxia»). Questi fenomeni appaiono solitamente al terzo stadio della sindrome, durante il quale non sopraggiungono ulteriori problemi, e che perciò è detto pseudostazionario o di stabilizzazione apparente (età prescolare e scolare). In questa fase raramente si riscontrano tratti autistici, e le ragazze possono riacquistare alcune delle capacità perdute, compresa quella di comunicare. Sebbene la comunicazione verbale sia sostanzialmente assente, il contatto visivo migliora, così come la capacità di riconoscere, di memorizzare, di comunicare in modo non verbale, e alcune capacità di relazione sociale (Hagberg, 1992). Gli studi che hanno utilizzato test di intelligenza, di linguaggio e scale attitudinali indicano che la maggior parte delle ragazze hanno un’età mentale inferiore agli 8 mesi; la comunicazione e la comprensione verbale e la capacità di socializzare si collocano fra i 4 e gli 11 mesi, mentre l’autonomia personale è in qualche modo migliore e raggiunge il livello dei 12-14 mesi circa (Perry, 1991). 

				Anche la microcefalia acquisita è tipica della sindrome: si può osservare verso l’inizio del secondo anno di vita un rallentamento della crescita encefalica, che raggiunge anche più di 2 unità di scarto sotto la media (Arzimanoglou, 1991).

				Il quarto stadio, detto di deterioramento motorio tardivo, è caratterizzato da una debolezza devastante, da deformità spastiche e distoniche che costringono le pazienti a ricorrere alla sedia a rotelle. Scoliosi gravissime, piedi ipotrofici e costante flessione plantare sono problemi tipici di questa fase, mentre le crisi epilettiche sono meno frequenti e lo sguardo, da fisso, si fa un po’ più diretto e attento.

				L’ultimo criterio d’inclusione indica che la diagnosi deve rimanere in sospeso fino all’età di 2-5 anni; questo sottolinea l’importanza, per una corretta diagnosi, dell’evoluzione nel tempo dei segni neurologici e comportamentali.

				Accanto a questi indicatori clinici, sono stati stabiliti anche quelli di supporto, e i più frequenti sono: i disturbi respiratori (gli stati di apnea e di iperventilazione, secondo una recente ipotesi formulata da Elian e Rudolf, 1991, rappresentano un’esperienza piacevole e forse autoindotta), la spasticità, la scoliosi, i piedi ipotrofici e l’epilessia. 

				Relativamente all’epilessia, convulsioni focali o generalizzate sono descritte in almeno tre quarti dei casi. Frequentemente si verificano altri brevi episodi di perdita di coscienza (assenze), che sono di origine incerta. Recenti reperti neuropatologici mostrano un deficit nelle connessioni neuronali in specifiche aree frontali, motorie e ippocampali della corteccia, e depigmentazione dei nuclei della base (Oldfors, Sourander e Percy, 1993). Le registrazioni EEG hanno rilevato anomalie parossistiche a onde lente nel periodo della regressione, e la maggior parte degli esaminatori hanno riscontrato una caratteristica progressione delle anomalie EEG verso una relativa non-responsività theta. Gli attacchi epilettici sono abbastanza comuni, soprattutto nella seconda infanzia. 

				Molte volte, sintomi clinici simili a quelli che caratterizzano la sindrome di Rett sono indotti da altre patologie. Per questo la sindrome di Rett, che si basa su una diagnosi essenzialmente sintomatica, necessita di criteri che ne delimitino l’estensione. Se uno solo di questi criteri di esclusione – per esempio un ritardo della crescita intrauterina, una microcefalia congenita, lesioni cerebrali perinatali, malattie metaboliche identificabili o malattie neurologiche da infezione o da trauma cranico – compare nella storia clinica di una paziente, ciò comporta l’esclusione sistematica della diagnosi di sindrome di Rett.

				4.2. Gli aspetti psicologici 

				4.2.1. Percezione sensoriale

				I test di percezione visiva mostrano chiaramente che tutte le bambine affette da sindrome di Rett sono potenzialmente indifferenti agli eventi che le circondano. Un deficit attentivo lieve viene registrato solo in alcune pazienti al primissimo stadio della malattia. Si è visto che riescono a seguire con lo sguardo un oggetto appeso a un filo e fatto oscillare solo per pochi secondi, e se l’oggetto viene avvicinato agli occhi si mostrano infastidite (Rett, 1977).

				Queste bambine presentano anche difficoltà nella scelta e nell’interpretazione di diversi tipi di stimoli sensoriali. Spesso sono ipersensibili, e cadono in stati di panico quando gli stimoli sono troppo forti e diversificati. 

				Inoltre, mostrano alcune peculiarità nell’uso degli occhi: hanno difficoltà a esaminare direttamente un oggetto o una persona non familiari. A volte preferiscono guardarli con la coda dell’occhio, per mezzo di rapide occhiate; quando l’oggetto è sufficientemente controllato e accettato, lo fissano molto attentamente e vogliono guardarlo da vicino come per toccarlo con gli occhi. Mostrano una chiara preferenza per certi stimoli visivi. Alcuni di questi stimoli catturano il loro interesse molto più di altri: scelgono spesso oggetti che presentano un netto contrasto sfondo-immagine, e allo stesso modo sono attratte da luci, oggetti in movimento e occhi o oggetti a forma di occhio (Lindberg, 1990).

				4.2.2. Comportamento psicomotorio 

				Tutto ciò che rimane dell’attività motoria e della capacità di espressione facciale sono alcune deboli reazioni che costituiscono le risposte più primitive all’ambiente circostante. Le espressioni facciali, nella prima fase della malattia e in pochi casi più avanzati, si riducono solo a qualche timido sorriso, che gradualmente scompare. I soggetti mostrano quindi una totale o quasi totale inespressività per lunghi periodi di tempo, e solo occasionalmente rompono questo stato di apatia con alcuni cenni di tristezza, di ansia o di gioia. Secondo Rett, sarebbe superficiale definire lo stato espressivo come una mancanza o assenza di espressività (ipomimia o amimia). Sarebbe preferibile, invece, guardare alla totalià della situazione motoria e definirla perciò «un’aprassia mimica» (Rett, 1977).

				Poche pazienti possono camminare autonomamente: quando ci riescono camminano piano e oscillano il tronco a destra e a sinistra mantenendosi in equilibrio su base allargata. 

				La mancanza del riflesso palmare («grasping») e dei movimenti di prensione volontaria delle mani è particolarmente evidente: solo poche bambine riescono a trattenere un oggetto posto nelle loro mani, e quando ci riescono è solo per poco tempo e con poca forza. 

				Le bambine, pur presentando gravi difficoltà di prensione e coordinazione delle mani, conservano tuttavia la capacità di autoequilibrarsi quando, sedute, stendono le mani in avanti per evitare di cadere all’indietro. Presentano inoltre la capacità di «trovare il naso» per grattarsi o «allungare il collo» come segno di interesse (Allan, 1992). 

				La condizione di non-controllo o disinibizione del comportamento che è possibile riscontrare nei soggetti con sindrome di Rett, espressione, come alcuni autori sostengono, di un disturbato funzionamento delle aree prefrontali/premotorie (dovuto all’ipereccitabilità della corteccia motoria o a una carente funzione di controllo della corteccia motoria), si suppone dovuta alle ridotte dimensioni del lobo frontale rispetto alle altre regioni cerebrali che si riscontrano nei soggetti con detta sindrome (Niedermeyer e Naidu, 1998).

				I segni motori più caratteristici sono costituiti dai movimenti stereotipati delle mani. Questi soggetti non sono in grado di compiere contemporaneamente due azioni, a meno che una non sia automatica, come per esempio nei gesti stereotipati. Molte volte, quando le bambine si trovano sedute, queste stereotipie sono accompagnate da un’oscillazione del tronco e da un ritmo respiratorio forzato sincronizzato con gli altri movimenti. 

				Fitzgerald, Jankovic e Percy (1990) hanno evidenziato, oltre alle stereotipie manuali, altri due gruppi di movimenti anormali: quelli ipercinetici e quelli ipocinetici. 

				Tra i disturbi ipercinetici il bruxismo (digrignamento dei denti) è il più comune (97%), e si manifesta principalmente durante il giorno, diventando raro durante il sonno.

				Le crisi oculogiriche, osservate nel 63 per cento dei casi, consistono in rapide deviazioni degli occhi verso l’alto; si manifestano improvvisamente, senza essere però associate ad attività encefalografiche epilettiche. 

				Nel gruppo dei movimenti abnormi ipocinetici, l’amimia, o meglio l’«aprassia mimica», è presente nel 63 per cento dei casi. La scialorrea, con perdita di saliva, è stata riscontrata nel 75 per cento dei casi, ma non può essere inclusa tra i sintomi ipocinetici perché probabilmente è causata da una mancanza di controllo della faringe. Rigidità e bradicinesia (lentezza dei movimenti) sono presenti rispettivamente nel 44% e nel 41% dei casi (ibid.).

				4.2.3. Comportamento sociale 

				Le relazioni sociali sono difficoltose, a parte le persone familiari che sanno suscitare interesse e curiosità. In certi momenti le bambine affette da sindrome di Rett manifestano chiare risposte visive: vogliono esaminare da vicino il viso di chi sta loro di fronte, e in particolare sono incuriosite dagli occhi e dalla bocca. 

				In certe situazioni queste bambine sanno comunicare la loro gioia o il loro dolore; in qualsiasi momento, però, rischiano di cadere in preda a crisi di angoscia, in presenza di elevati stimoli visivi o sonori (Allan, 1992).

				I rapporti con i familiari, e in particolare con i fratelli e le sorelle, sono molto stimolanti e sanno suscitare risposte facendo leva su forti emozioni.

				4.2.4. Comportamento emotivo

				Le bambine affette da sindrome di Rett usano più delle altre persone i loro «canali emozionali», manifestando apertamente le emozioni. Il coinvolgimento emotivo facilita l’attività e in alcuni casi le aiuta a superare l’aprassia mimica (Lindberg, 1990). 

				Presentano spesso una paralisi facciale emozionale, cioè un’asimmetria delle parti più basse del viso quando gioiscono, ridono o piangono, ma non durante i movimenti volontari dei muscoli facciali (Pereira, Elia e Ferri, 1991).

				Sono molto frequenti gli sbalzi d’umore: questa alternanza fra umore positivo e negativo è fuori dal loro controllo; tuttavia, queste bambine mostrano alcune reazioni emozionali ai loro handicap: forse è per questo che cadono in profondi stati di angoscia o di rabbia. Alcune reagiscono più passivamente alla vita: per questo devono essere aiutate a costruire un’identità stabile (Lindberg, 1990). È importante, comunque, interpretare i cambiamenti di umore come segnali di comunicazione non verbale, attraverso i quali i soggetti esprimono i loro sentimenti e si rivolgono agli altri (Allan, 1992). I risultati di una ricerca (Samsom, Krishnan e altri, 1993) condotta su 107 bambine con sindrome di Rett confermano l’elevata prevalenza dei problemi emotivi e comportamentali in questa patologia. I dati indicano infatti che il 76 per cento dei soggetti manifestano episodi di ansia, il 70 per cento abbassamento del tono dell’umore e il 49 per cento comportamenti autolesionistici. Inoltre, la ricerca ha evidenziato una riduzione di questi problemi con l’aumento dell’età, suggerendo la possibilità di una variazione del comportamento fenotipico dei soggetti affetti da tale sindrome con l’avanzare dell’età.

				Nella sindrome di Rett il sonno assume aspetti particolari: le bambine dormono diverse ore di giorno, anche nella seconda infanzia. Il sonno notturno, invece, comincia in ritardo, e la mattina si svegliano presto (Piazza, Fisher e altri, 1990). Queste bambine amano molto la sicurezza della loro camera; spesso giocano a letto contente per lungo tempo prima di addormentarsi, e in questo caso il sonno sarà poi più tranquillo. Altre volte, invece, soprattutto durante il secondo stadio della sindrome, quando il loro comportamento si fa più irrequieto e aggressivo, trascorrono notti molto agitate con episodi di riso e pianto improvvisi (Allan, 1992).

				4.2.5. Linguaggio

				Il linguaggio verbale è assente nella maggior parte dei casi; tuttavia alcune bambine sanno pronunciare poche parole, e tutte amano produrre balbettii e vocalizzi. Per comunicare con loro occorre puntare soprattutto sul linguaggio non verbale (Allan, 1992).

				I risultati di diverse ricerche confermano l’elevato deficit comunicativo dei pazienti con sindrome di Rett. Questi soggetti mostrano un comportamento che non sembra poter essere interpretato come indicativo dell’intenzione di comunicare. Molti di loro non mostrano un comportamento di attenzione condivisa, e quando il comportamento è riscontrabile è comunque limitato (Vontetzchner, 1997). Sulla base di osservazioni cliniche, alcuni autori (Zappella, Gillberg, e Ehlers, 1998) propongono la costituzione di un sottogruppo di soggetti con sindrome di Rett, denominato Rett Complex, nel quale il linguaggio e le sue funzioni sono preservati.

				Alcune ricerche hanno cercato di confrontare i deficit comunicativi e cognitivi dei soggetti con sindrome di Rett con quelli di soggetti con gravi disabilità intellettive non-Rett (NPID, Non-Rett Profound Intellectual Disability). I risultati indicano che i deficit cognitivi sono omogenei nei due gruppi, mentre nei soggetti con sindrome di Rett i deficit nei comportamenti comunicativi e nelle funzioni comunicative sono maggiori (Woodyatt e Ozanne, 1997).

				Complessivamente, comunque, tutte le ricerche concordano nel considerare il deficit comunicativo uno dei deficit caratteristici del soggetti con sindrome di Rett. Alcuni autori, sulla base di uno studio condotto su bambini di 24 mesi affetti da sindrome di Rett, suggeriscono di individuare nel deficit d’uso dei gesti comunicativi un possibile indicatore precoce di diagnosi di sindrome di Rett (Tams-Little e Holdgrafer, 1996).

				Alcune ricerche (Burford e Trevarthen, 1997) suggeriscono la possibilità di favorire la capacità comunicativa del bambino con sindrome di Rett mediante l’uso di facilitazioni. Infatti dall’analisi di videoregistrazioni di interazioni di gioco e di conversazione tra madre e bambino emerge che i bambini possono utilizzare ritmi e frasi di conversazione, dando talvolta la sensazione di avere senso dell’umorismo e sensibilità per il gioco. Inoltre, nei giochi e con certe forme di musica questi soggetti presentano comportamenti di risposta a pattern ripetuti. In conclusione, gli autori della ricerca affermano che, attraverso un appropriato contatto finalizzato a facilitare la comunicazione, è possibile aiutare i bambini con sindrome di Rett a raggiungere una capacità di autoregolazione dei sentimenti e, alleviando il panico e la confusione, favorire, quindi, l’apprendimento.

				4.2.6. Apprendimento

				Il grave ritardo psicomotorio e intellettivo limita in modo tangibile le possibilità di apprendimento di quelle bambine che raggiungono il terzo stadio di sviluppo, detto sensomotorio secondo le teorie piagetiane (Perrot-Beaugerie, Garreau e altri, 1989). Infatti, per apprendere devono sperimentare direttamente e molte volte un’esperienza affinché qualcosa venga ricordato (Lindberg, 1990).

				4.3. Le strategie educative e gli interventi terapeutici

				L’attività ludica è particolarmente importante per le bambine affette da sindrome di Rett: gli input di gioco consigliati sono gli stessi impiegati per i bambini normali (abbraccio, solletico, filastrocche...).

				Le possibilità di gioco sono però ridotte dai gravi deficit psicomotori. I loro giocattoli preferiti sono quelli elettrici che s’illuminano e producono suoni premendo pochi tasti. Inoltre, amano moltissimo la musica che ascoltano attentamente. 

				Essendo l’etiopatogenesi della sindrome di Rett scarsamente conosciuta, la terapia risulta sintomatica e di supporto. Breve, intensiva e/o frequente, la terapia fisica è raccomandata per le bambine più giovani, che presentano una perdita dei movimenti motori volontari (Budden, 1987).

				Holm sostiene invece che una terapia fisica troppo aggressiva può aumentare l’iperventilazione, incrementando l’ansia e lo sconforto: per questo suggerisce un’attività fisica moderata (Holm, 1988). 

				Tra gli interventi terapeutici, la musicoterapia produce buoni risultati poiché permette di far accettare più facilmente alle bambine ciò che compiono involontariamente, incoraggiando soprattutto l’uso volontario del proprio corpo. Secondo Wesacky (1986), l’impiego di stimoli semplici e ripetuti produrrebbe l’aspettativa del ritorno dello stimolo, con l’alternarsi di stati di tensione (attesa) e di rilassamento conseguenti alla percezione dello stimolo. L’esperienza musicale faciliterebbe così la percezione del trascorrere del tempo, oltre a stimolare la paziente contrastandone la tendenza all’inerzia.

				L’idroterapia migliora le capacità motorie ed è efficace per il rilassamento muscolare, poiché facilita quei movimenti che diversamente, fuori dall’acqua, i soggetti non sarebbero in grado di compiere. In casi più rari viene utilizzata anche l’ippoterapia, che aiuta le bambine a scaricare la tensione, appagando il desiderio di movimento impedito dai gravi deficit motori e potenziando il senso di equilibrio e l’autocontrollo. Anche il contatto fisico con un animale così grande risulta piacevole ed entusiasmante e quindi fonte di forti stimoli che sollecitano risposte emozionali intense (Allan, 1992).

				4.4. La diagnosi differenziale: sindrome di Rett vs autismo

				Gillberg sostiene che l’80 per cento dei casi di sindrome di Rett vengono inizialmente diagnosticati come autismo (Gillberg, Wahlstrom e Hagberg, 1985). Zappella (1985), in accordo con Gillberg, include la presenza di marcati segni autistici come caratteristica principale nel secondo stadio della sindrome di Rett.

				Rett ha sostenuto nella Conferenza internazionale sulla sindrome di Rett, tenutasi a Siena il 5 e 6 aprile 1991, che l’erronea diagnosi di autismo ricorre frequentemente, nonostante gli esami istologici mostrino significative differenze. 

				La maggior parte delle controversie sulla diagnosi differenziale rispetto all’autismo dipendono dalla confusione fra autismo come sindrome e comportamento autistico. Molti pensano che esista un autismo «puro», ma non ci sono chiare evidenze scientifiche che lo dimostrino, così come non è possibile parlare di epilessia «pura» o di ritardo mentale «puro» (Gillberg, 1991).

				Oggi l’autismo è considerato una sindrome comportamentale a etiologia multipla (Andersson, Bohman e altri, 1989). È quindi più appropriato, anche secondo Zappella, parlare di comportamento autistico che non di autismo come sindrome (Gillberg, 1992).

				Kanner fu il primo a descrivere l’autismo nel 1943, proponendo i seguenti criteri diagnostici:

				a) perdita profonda del contatto affettivo con le altre persone; 

				b) desiderio ansioso e ossessivo di preservare le abitudini; 

				c) attaccamento agli oggetti, che sono maneggiati con abilità e movimenti raffinati;

				d) mutismo, o un tipo di linguaggio che non sembra finalizzato a instaurare un rapporto di comunicazione interpersonale; 

				e) mantenimento di un’espressione facciale pensierosa e intelligente e buone potenzialità cognitive in ciò che si riesce a esprimere (Kanner e Eisenberg, 1956). 

				Coleman parla di doppia sindrome, quando un bambino è affetto sia da sindrome autistica che da una seconda sindrome. Tra le doppie sindromi, la più nota è la sindrome di Rett, in cui i sintomi autistici sono limitati a un primo periodo dell’infanzia (Coleman, 1992).

				Olsson e Rett hanno confrontato i comportamenti di bambini affetti da sindrome di Rett con quelli di bambini affetti da autismo; questi ultimi vennero divisi in due gruppi: gli autistici tipo Kanner e quelli con danni cerebrali associati (Olsson e Rett, 1985).

				Nella sindrome di Rett si manifesta demenza, con un deficit intellettuale profondo che testimonia un severo danno delle funzioni corticali. Le possibilità motorie sono molto ridotte, i movimenti sono lenti, ripetitivi, e includono stereotipie motorie, cambiamenti lenti della direzione dello sguardo, eloquio difficoltoso e un ritardo globale esteso della motricità con atassia. Le risposte di masticazione di un alimento sono deboli, e in molti casi sono presenti solo movimenti di suzione. Sono frequenti episodi di apnea, iperventilazione e deglutizione di aria, interpretabili come un’immaturità dell’apparato respiratorio (Perrot-Beaugerie, Garreau e altri, 1989).

				Nei soggetti autistici con danni cerebrali associati, il ritardo mentale è meno grave rispetto alle bambine con sindrome di Rett,  che raggiungono il quarto stadio di sviluppo sensomotorio di Piaget (ibid.).

				La tabella 4.1 schematizza i risultati delle più recenti osservazioni fatte da Olsson e Rett sull’analisi delle differenze comportamentali tra sindrome di Rett e autismo (Olsson e Rett, 1990).
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				Tabella 4.1
Stereotipie e attività autolesive
Fonte: Olsson e Rett (1990).

				4.4.1. Somiglianze 

				Alcune caratteristiche comportamentali autistiche sono molto frequenti nelle bambine affette da sindrome di Rett, nelle quali si osservano: mancanza o rarità di sorrisi, assenza di linguaggio verbale, incapacità di fissare lo sguardo, amimia, isolamento e rifiuto di interagire con l’ambiente circostante, stereotipie manuali, improvvisi pianti e grida, assenza di intenzionalità comunicativa gestuale o mimica (Martini, Passi e Poggi, 1992).

				4.4.2. Differenze comportamentali 

				Le stereotipie presenti nell’autismo infantile comprendono un ricchissimo repertorio di gesti e sono molto complesse: velocissime rotazioni di oggetti tra le dita, sfarfallamenti delle dita davanti agli occhi, tic e stereotipie vocali come filastrocche. Nelle bambine affette da sindrome di Rett, invece, i gesti stereotipati delle mani sono meno complessi e meno vari; per esempio non compaiono quelli con le braccia a battimento d’ala, tipici invece di alcuni soggetti autistici (Arzimanoglou, 1991).

				Di solito i soggetti autistici rivolgono agli oggetti rapide occhiate, e quando prendono un oggetto in mano lo manipolano più a lungo di quanto lo abbiano guardato. Le bambine affette da sindrome di Rett invece osservano a lungo un oggetto, mostrando il loro interesse, ma quando viene posto nelle loro mani le ritraggono infastidite e spostano rapidamente lo sguardo altrove. 

				Gli stimoli sociali, come buffetti sulle guance, carezze o manifestazioni affettive, determinano nei bambini autistici reazioni di difesa come il nascondere la testa tra le mani (Luccherino e Pesce, 1992). Le bambine affette da sindrome di Rett, al contrario, gradiscono il contatto fisico, che deve essere manifestato gradualmente al fine di trasmettere fiducia e rassicurazione, e deve essere conquistato progressivamente da chi le assiste e trasmette loro fiducia. 

				Inoltre, con il passare degli anni nella sindrome di Rett si assiste a un attenuarsi del comportamento autistico, a differenza che nell’autismo di Kanner, che peggiora con il trascorrere del tempo (Martini, Passi e Poggi, 1992).

				4.4.3. Differenze cognitive 

				I bambini autistici, dal punto di vista cognitivo, mostrano un funzionamento intellettivo migliore: viene raggiunto quello che, secondo la prospettiva piagetiana, è il quinto stadio del periodo sensomotorio o stadio delle reazioni circolari terziarie, sviluppando un linguaggio rudimentale con alcune costruzioni sintattiche e un incremento di comportamenti imitativi (Luccherino e Pesce, 1992). Nelle bambine affette da sindrome di Rett, invece, il linguaggio verbale regredisce rapidamente, e il repertorio di vocaboli si riduce a pochissime parole che vengono pronunciate raramente in casi di grande emozione. 

				4.4.4. Differenze motorie

				La tipica perdita delle abilità motorie nelle bambine affette da sindrome di Rett non si riscontra nell’autismo infantile (Percy, Zoghby e Lewis, 1988). Secondo Percy, la sindrome di Rett deve essere considerata un disturbo dei movimenti sintomatico e distonico, che si manifesta inizialmente come autismo, ma che come tale regredisce. La disfunzione del controllo motorio evolve invece in distonia e spasticità, con evidenti mielopatie (Percy, Gillberg e altri, 1990).

				È quindi importante ribadire che l’aspetto evolutivo della sindrome di Rett costituisce un criterio base per la diagnosi differenziale rispetto all’autismo. 

				4.5. La presenza della sindrome di Rett nei maschi

				Un problema di considerevole rilievo è costituito dalla difficoltà a stabilire se i maschi possano essere affetti da sindrome di Rett o se siano solo le femmine, vista l’esclusiva prevalenza, a esserne colpite. Non si è ancora riusciti a stabilire se i maschi manifestino sintomi patologici differenti, se siano immuni, se gli embrioni o i feti di sesso maschile malati siano in grado di sopravvivere. Larry Burd (1991), dell’Università del North Dakota, ha affrontato tale questione in una ricerca mirata allo studio dei sintomi della sindrome di Rett negli adulti mentalmente ritardati istituzionalizzati di entrambi i sessi. I risultati di queste osservazioni chiariscono che: 

				a) maschi e femmine adulti, come gruppo, manifestano i singoli sintomi della sindrome di Rett con uguale frequenza; 

				b) individualmente, invece, solo le femmine presentano tutti i criteri necessari della sindrome di Rett; 

				c) i maschi presentano sintomi particolari della sindrome; 

				d) non ci sono sintomi singoli, o due sintomi diversi che separino maschi e femmine (ibid.).

				Mary Coleman, dell’Università di Georgetown a Washington, nel 1990 ha descritto due casi di pazienti maschi che presentavano i sintomi previsti dai criteri d’inclusione della sindrome di Rett e non mostravano sintomi considerati criteri di esclusione. L’autrice ritiene tuttavia che sia impossibile accettare, senza markers biologici, la presenza o meno della sindrome di Rett classica nei maschi. Solo studi avanzati sui cromosomi X di bambine affette da tale sindrome spiegherebbero perché questa encefalopatia ricorra solo nelle femmine (Coleman, 1990).

				Michel Phillipart, dell’Istituto neuropsichiatrico dell’Università della California a Los Angeles, sostiene che, poiché fino a oggi non sono state rilevate differenze sessuali nella struttura del cervello, qualsiasi sindrome encefalopatica può essere osservata indistintamente sia nei maschi che nelle femmine. Forse, afferma Phillipart (1990), «non riconosciamo maschi affetti da tale sindrome perché presentano un differente fenotipo». A supporto di queste affermazioni, porta come esempio due casi di maschi con una storia clinica ed esami indistinguibili da quelli tipici delle bambine affette da sindrome di Rett.

				Come si può notare, la presenza o meno della sindrome di Rett nei maschi è ancora oggetto di discussione; resta comunque evidente il fatto che nella stragrande maggioranza dei casi si tratta di bambine.

				4.6. Gli aspetti genetici della sindrome di Rett

				
					
						
								
								Scheda di Daniela Giardino

								Per molto tempo si è dibattuto se la sindrome di Rett (RS), un disturbo dello sviluppo del sistema nervoso che colpisce quasi esclusivamente le femmine con un’incidenza di 1 su 10/15000, fosse o meno una malattia genetica. Se ne imputavano le cause a infezioni virali, a danni indotti da vaccinazioni ecc., ma l’osservazione di famiglie con più individui affetti ne aveva già fatto ipotizzare la natura genetica. In particolare, si era notato che nelle rare famiglie in cui la sindrome ricorreva, questa colpiva solo femmine. Di conseguenza veniva ipotizzata un ereditarietà legata al cromosoma X (X-linked), dovuta a mutazioni (errori nella sequenza del DNA) dominanti e letali in soggetti emizigoti di sesso maschile.

								Ciascun appartenente alla specie umana ha 46 cromosomi in ogni cellula dell’organismo, tranne che nelle cellule deputate alla riproduzione (cellule uovo e spermatozoi, che ne contengono 23), corrispondenti a 23 coppie, di cui una costituita dai cromosomi che determinano il sesso (X e Y). Le femmine (XX) ereditano un cromosoma X dalla madre e un cromosoma X dal padre, mentre i maschi (XY) ereditano il cromosoma X dalla madre e il cromosoma Y dal padre (vedi figura).

								Il cromosoma X è diverso dal cromosoma Y, con cui ha solo una ristretta omologia: è molto più grande e contiene migliaia di geni, mentre il cromosoma Y è piccolo e porta pochi geni. Al fine di mantenere equivalente il dosaggio dei geni tra maschi e femmine, nelle cellule di queste ultime un cromosoma X viene «inattivato», e generalmente nel 50 per cento delle cellule è inattivato il cromosoma X di origine materna e nel restante 50 per cento è inattivato quello di origine paterna.

								Poiché i maschi hanno un solo cromosoma X, se questo è portatore di una mutazione spesso gli effetti che ne derivano sono devastanti. Una delle prime evidenze a favore dell’origine genetica della RS e del fatto che avesse un’ereditarietà legata all’X di tipo dominante era proprio l’osservazione della mancanza di maschi affetti. Ci sono pochissimi disturbi con ereditarietà X-linked dominante, e la più comune è proprio la RS.

								Studi genetici condotti sulle poche famiglie con più di un soggetto malato hanno consentito in un primo tempo di mappare la regione genomica responsabile della malattia in Xq28 e successivamente di individuare il gene responsabile. A questo è stato dato il nome di MeCP2 (methyl-CpG binding protein 2): mutazioni a carico di questo gene causano alterazioni in una proteina che è coinvolta nella regolazione dell’espressione genica attraverso la sua interazione con residui di citosina metilata posti in dinucleotidi CpG. Questi residui sono preferenzialmente localizzati nelle regioni dei promotori (sequenze da cui parte la trascrizione del DNA) di geni soggetti a silenziamento trascrizionale dopo la metilazione del DNA. Le mutazioni di MeCP2 provocano, nello sviluppo cerebrale, tali danni da portare i soggetti maschi alla morte o prima o subito dopo la nascita. La minore o maggiore gravità della malattia nelle femmine è invece correlata alla percentuale di cellule che hanno, rispettivamente, attivo o inattivo il cromosoma X con la copia normale del gene MeCP2. Se, quindi, in una vasta percentuale di cellule è inattivo il cromosoma X contenente il gene mutato, allora i sintomi sono meno gravi; al contrario, se è maggiore la percentuale di cellule in cui è inattivato il cromosoma X contenente il gene «sano», la malattia insorge prima e i sintomi sono più gravi.

								MeCP2 è un gene molto grande, nella porzione codificante che finora è stata sottoposta a screening sono state individuate mutazioni che rendono conto del 50 per cento dei pazienti affetti da RS. Si ritiene che, una volta studiata l’intera sequenza genica, verranno individuate le mutazioni responsabili del restante 50 per cento di affetti. Poiché il 99,5 per cento dei casi di RS sono sporadici, e quindi non ereditati, ciascuna femmina affetta può avere una diversa mutazione del gene MeCP2. A mutazioni diverse può corrispondere un fenotipo diverso, cioè una minore o maggiore gravità della malattia e la comparsa o meno di alcuni sintomi relati.
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								L’impatto pratico che la scoperta del gene MeCP2 ha attualmente sui pazienti è la possibilità di giungere, se la mutazione viene accertata, a una diagnosi differenziale certa, basata su di un test di laboratorio. Deve essere peraltro sottolineato che, qualora non vengano evidenziate mutazioni, l’eventuale sospetto clinico non può essere al momento escluso, visto che sono state individuate le mutazioni responsabili nel 50 per cento degli affetti. Alle famiglie in cui sono presenti soggetti con diagnosi di RS si potrà offrire il test prenatale (sebbene il rischio di ricorrenza sia stimato inferiore all’1%).

							
						

					
				

				Le cellule uovo e gli spermatozoi contengono una sola copia di ciascun cromosoma. La penetrazione dello spermatozoo nell’uovo identifica il momento del concepimento. Lo zigote (uovo fecondato) che ne deriva contiene due copie di ciascun cromosoma, una da ciascun genitore, e il numero totale di 46 cromosomi viene così ripristinato. Il cromosoma X e il cromosoma Y determinano il sesso.

				4.7. Informazioni

				International Rett Syndrome Association: www.rettsyndrome.org

				Associazioni

				Associazione Nazionale Genitori Bambine Sindrome di Rett (ANSGBSR), via Trento, 7 20029 Turbigo (MI) – Tel: 0331/898507 – Fax: 0331/898507

				e-mail: dmmredaz tin. it 

				Centri di riferimento

				L’Associazione Nazionale Genitori Bambine Sindrome di Rett (ANSGBSR) fornisce indicazioni su centri di riferimento in Italia.
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				Capitolo 5
La sindrome di Williams: diagnosi e riabilitazione dei disturbi comportamentali ed emozionali

				5.1. Gli aspetti clinici

				Nel 1961 Williams, Barratt-Boyes e Lowe, cardiologi neozelandesi, descrissero per la prima volta il caso di quattro bambini, tre femmine e un maschio di età compresa tra i 7 e i 12 anni, che presentavano le medesime anomalie: stenosi aortica sopravalvolare (SVAS), stenosi multiple delle arterie polmonari periferiche, ritardo mentale con quoziente intellettivo (QI) medio di 62 (range 42-72) rilevato mediante la scala Stanford-Binet, fronte ampia, occhi azzurri distanziati, guance prominenti, bocca larga con labbra sporgenti, mento appiattito, malocclusione dentale e padiglioni auricolari estroflessi. Tutti avevano avuto nei primi anni difficoltà di crescita; al momento dell’osservazione frequentavano scuole speciali, avevano acquisito le normali regole sociali, presentavano cifoscoliosi e scarsa coordinazione dei movimenti. Si cominciò a ipotizzare l’esistenza di una sindrome in cui si trovavano associati dismorfismi facciali, SVAS e una peculiare forma di ritardo mentale.

				Nel 1962 tre medici tedeschi, Beuren, Apitz e Harmjanz, descrissero quattro bambini, tre maschi e una femmina, di età media di 8 anni, che presentavano un quadro clinico simile a quello individuato da Williams e collaboratori, aggiungendo alle caratteristiche già rilevate la presenza di una personalità socievole, estroversa e loquace.

				Nel 1963 Black e Bonham-Carter, in Inghilterra, evidenziarono per la prima volta una connessione tra l’ipotetica sindrome e l’ipercalcemia infantile (IIH). Già dal 1952 erano noti i disturbi provocati dall’IIH nei primi mesi di vita: difficoltà di crescita, costipazione, vomito, anomalie renali, ritardo mentale e dismorfismi facciali (Fanconi, Girardet e altri, 1952). I risultati della sperimentazione animale dimostrarono che la somministrazione di forti dosi di vitamina D, che induce ipercalcemia, produceva lesioni aortiche identiche a quelle presenti nella SVAS, anomalie dentali, strabismo e dismorfismi craniofacciali molto simili a quelli osservati nella sindrome di Williams (Friedman e Roberts, 1966; Friedman e Mills, 1969). Tuttavia, in anni più recenti, l’IIH osservabile in alcuni pazienti con sindrome di Williams non è più considerata un specifico criterio diagnostico.

				Oltre al caratteristico fenotipo clinico, a partire dagli anni settanta diversi ricercatori di base e clinici hanno lavorato sulla sindrome di Williams, individuando un fenotipo comportamentale e un fenotipo cognitivo (Dilts, Morris e Leonard, 1990; Jones e Smith, 1975; Morris, Demsey e altri, 1988).

				Dilts e collaboratori ipotizzarono che i problemi clinici e l’aspetto fisico dei bambini con sindrome di Williams contribuissero alla formazione di un fenotipo comportamentale ben definito, che permaneva immutato fino all’età adulta. I pazienti da loro osservati erano caratterizzati da iperattività, loquacità, comportamento perseverante e ricerca di approvazione sociale; con l’aumentare dell’età, presentavano una certa difficoltà di rapporto sia con i coetanei che con gli adulti, ma, a differenza di altri pazienti con ritardo mentale paragonabile, non sviluppavano una tendenza all’introversione e al ritiro sociale.

				Diversi autori (Bellugi, Marks e altri, 1988; Bellugi, Sabo e Vaid, 1988; Bhirle, Bellugi e altri, 1989; Bellugi, Bhirle e altri, 1990; Dall’Oglio, Milani e Vicari, 1994) individuarono un profilo neuropsicologico non armonico nei bambini con sindrome di Williams, con performance altamente deficitarie in ambito visuo-spaziale, a cui si contrapponeva il mantenimento delle abilità linguistiche. Gli studi specifici in ambito linguistico condotti da Bellugi negli anni 1990-93 (Wang e Bellugi, 1994) rivelarono che i soggetti con sindrome di Williams mostravano, sia nella conversazione spontanea che nel racconto di storie, una sorprendente loquacità sostenuta da un ricco vocabolario, ricorrendo frequentemente e in modo sintatticamente corretto a parole inusuali e inattese.

				Negli anni novanta si sono moltiplicati gli studi inerenti ai diversi aspetti del linguaggio, come la semantica, la grammatica e le abilità narrative.

				Diversi ricercatori (Bellugi, Bhirle e altri, 1990; Jernigan e Bellugi, 1990a; Wang, Doherty e altri, 1992; Wang e Bellugi, 1993), attraverso la risonanza magnetica, evidenziarono sia nei pazienti con sindrome di Williams che in quelli con sindrome di Down uno specifico profilo neuroanatomico caratterizzato da microcefalia e associato a un normale sviluppo del cervelletto, a un normale rapporto tra corteccia frontale e corteccia temporale e a un normale volume delle strutture limbiche nel lobo temporale. Non tutti i ricercatori hanno riscontrato la riduzione del volume cerebrale nei pazienti con sindrome di Williams, mentre alcuni hanno individuato la presenza di dolicocefalia (Trauner, Bellugi e Chase, 1989; Pagon, Bennett e altri, 1987).

				La sindrome di Williams ha un’incidenza compresa tra 1 su 20000 e 1 su 50000 (Greenberg, 1990; Wang e Bellugi, 1993; Udwin, 1990). I pazienti presentano un fenotipo caratteristico.

				Il parto è spesso oltre il termine di 42 settimane. I bambini con sindrome di Williams hanno basso peso alla nascita e scarso accrescimento anche nel periodo postnatale. Spesso presentano disturbi nell’alimentazione, vomito e costipazione; sono descritti come bambini irritabili e agitati. All’esame neurologico si mostrano ipotonici e con una forte accentuazione dei riflessi profondi (Giannotti e Digilio, 1994).

				La sindrome di Williams è caratterizzata dalla facies detta «a elfo»; i principali dismorfismi facciali sono: sopracciglia rade, pienezza dei tessuti periorbitali, epicanto, iride stellata, rime palpebrali corte, radice del naso infossata, narici anteverse, ipoplasia malare, filtro lungo, labbra grosse e prominenti, ritardata eruzione dentale, microdontia, malocclusione dentale, restringimento bifrontale (Morris, Demsey e altri, 1988; Jones e Smith, 1975; Giannotti e Digilio, 1994). I dismorfismi facciali possono non essere molto evidenti nei primi 18-24 mesi, ma si accentuano con l’età; questo spiega perché spesso la diagnosi è tardiva (Greenberg, 1990).

				Presenti nell’80 per cento dei casi, le alterazioni cardiovascolari hanno una particolare importanza a livello diagnostico (Maisuls, Alday e Thuer, 1987; Hallidie-Smith e Karas, 1989; Adams, Emmanouilides e Reimenschneider, 1989; Brand, Keren e altri, 1989; Bastianon, Perri e altri, 1990; Conway, Noonan e altri, 1990). Tali anomalie sono geneticamente determinate, e fu la loro frequente associazione con un fenotipo caratteristico e con ritardo mentale che suggerì l’ipotesi di una sindrome (Page, Vogel e altri, 1966; Wiltse, Goldbloom e altri, 1966; Davis, Burn e Karl, 1993). La lesione indubbiamente più frequente è quella sopravalvolare aortica (SVAS), che consiste in un restringimento dell’aorta ascendente che ha origine a livello della giunzione sino-tubulare. A volte è associata a displasia della valvola aortica (Van Son, Danielson e altri, 1994). L’etiopatogenesi non è nota, anche se si suppone che possa essere dovuta ad alterazioni fetali del metabolismo calcio-fosforico (Friedman e Roberts, 1966; Chan, Buchino e altri, 1979). La SVAS produce un’accelerazione del processo arteriosclerotico vasale, per cui le arterie coronariche possono evolvere verso un’occlusione vascolare con infarto del tessuto miocardico che irrorano (Conway, Noonan e altri, 1990). Dopo una fase asintomatica, il paziente presenta una riduzione della tolleranza allo sforzo fisico e, nelle fasi più avanzate, angina pectoris e sincope. La terapia è chirurgica e la prognosi a lungo termine è buona (Kirklin e Barratt-Boyes, 1993; Chard e Cartmill, 1993). 

				Meno frequenti della SVAS, ma indicatori clinici importanti di sindrome di Williams, sono le stenosi periferiche delle arterie polmonari, che provocano un sovraccarico sistolico ventricolare destro, e quindi sintomi e segni di scompenso cardiaco congestivo (Beuren, Apitz e Harmjanz, 1962). Generalmente, nel corso degli anni c’è una progressiva regressione spontanea di queste stenosi (Giddins, Finley e altri, 1989). Altre anomalie cardiovascolari riscontrate nella sindrome di Williams, ma con un’incidenza di gran lunga inferiore, sono il difetto intraventricolare (Jones e Smith, 1975), la tetralogia di Fallot (Pernot, Woums e altri, 1984), la coartazione aortica (Ino, Nishimoto e altri, 1988), il dotto arterioso pervio (Morris, Demsey e altri, 1988), lo sling dell’arteria polmonare e la stenosi dell’arteria renale (Okagawa, Kimura e altri, 1993).

				Le anomalie renali più frequenti sono: rene multicistico, agenesia, ipoplasia e fusione renale (Biesecker, Laxova e Friedman, 1987; Ino, Nishimoto e altri, 1988; Steiger, Rowe e altri, 1988; Pober, Lacro e altri, 1993). Sono frequenti i diverticoli vescicolari multipli con incontinenza urinaria (Babbitt, Dobbs e Boedecker, 1979). La stenosi dell’arteria renale associata a ipertensione è un’alterazione progressiva nel tempo, in quanto ha un’incidenza maggiore nell’età adulta (Morris, Demsey e altri, 1988; Ino, Nishimoto e altri, 1988; Ingelfinger e Newburger, 1991; Pober, Lacro e altri, 1993).

				Anomalie genitali comuni sono il micropene e il criptorchidismo (Jones e Smith, 1975). La fertilità è presente in entrambi i sessi (Morris, Thomas e Greenberg, 1993).

				La sindrome di Williams è anche caratterizzata da alcune anomalie scheletriche. I segni clinici più comuni sono microcefalia, pectus excavatum, deviazioni della colonna vertebrale (cifosi, lordosi, scoliosi) e alluce valgo. Le più importanti anomalie scheletriche responsabili della tipica dismorfologia facciale dei pazienti con sindrome di Williams sono: base cranica anteriore corta, angolo del piano mandibolare obliquo, sproporzione tra le altezze delle parti superiore e inferiore dello scheletro facciale con normalità dell’altezza totale, ipoplasia della punta mentoniera senza retrognazia (Mass e Belostoky, 1993). I pazienti hanno mani piccole, falange distale del pollice sproporzionatamente grande rispetto alle altre strutture scheletriche della mano e clinodattilia del quinto dito della mano (Burns, McLeod e altri, 1993).

				L’iride con caratteristico disegno «a stella», particolarmente evidente nei pazienti con occhi azzurri, è presente nella maggior parte dei soggetti; non ha significato patologico, ed è dovuto a un’ipoplasia dello stroma dell’iride (Preus, 1975). I difetti oculari più frequentemente associati con la sindrome di Williams sono lo strabismo e l’ipermetropia (Greenberg e Lewis, 1988).

				I bambini con sindrome di Williams seguono un pattern accrescitivo tipico. Nei primissimi anni di vita presentano una difficoltà di crescita staturo-ponderale, a causa del basso peso alla nascita e di problemi di alimentazione nel primo anno di vita (Morris, Demsey e altri, 1988). Nel periodo peripuberale questi pazienti mostrano una notevole accelerazione della crescita che porta al raggiungimento, in media, del 10°-25° percentile, e quindi a una statura prossima alla norma (Pagon, Bennett e altri, 1987; Pankau, Partsh e altri, 1992). La statura definitiva è invece intorno al 3° percentile (Jones e Smith, 1975; Morris, Leonard e altri, 1990). La bassa statura postadolescenziale nei pazienti affetti da sindrome di Williams non è spiegabile con alterazioni ormonali attualmente rilevabili: le cause più probabili, rilevate da alcuni autori (Morris, Demsey e altri, 1988; Kaplan, Kirshner e altri, 1990; Morris, Leonard e altri, 1990), sono la progressiva limitazione articolare, la cifoscoliosi che spesso si ritrova associata al quadro clinico e, soprattutto, la precoce saldatura delle cartilagini di accrescimento (Cappa, Galasso e Boscherini, 1994). Infatti l’età ossea, ritardata nei primi 4-5 anni di vita, accelera la sua maturazione in fase prepuberale, procedendo più rapidamente dell’età cronologica fino all’inizio della pubertà (Boscherini, Cappa e altri, 1993); la statura, che nei pazienti con sindrome di Williams raggiunge la normalità nel periodo peripuberale, torna a valori inferiori alla norma con un arresto accrescitivo che avviene con circa due anni di anticipo rispetto ai soggetti normali (Pankau, Partsh e altri, 1992).

				Nei pazienti con sindrome di Williams sono state frequentemente riscontrate anomalie specifiche del tessuto connettivo, quali invecchiamento precoce della pelle, ernie inguinali o ombelicali, prolasso rettale, iperlassità articolare, diverticolosi del colon e della vescica, ipotonia muscolare e voce roca (Giannotti e Digilio, 1994).

				È stata descritta una microcefalia con aspetto dolicocefalico, ma non ci sono alterazioni a carico degli emisferi cerebrali, del cervelletto e del corpo calloso (Fariello, Orazi e Schingo, 1994). Le tonsille cerebellari, paragonabili in dimensioni assolute a quelle dei soggetti normali, appaiono di dimensioni aumentate in proporzione all’encefalo (Wang, Hesselink e altri, 1992).

				La sostanza grigia sopratentoriale è significativamente ridotta, anche se il volume della corteccia frontale è sostanzialmente normale rispetto a quello della corteccia posteriore. Lo sviluppo normale di alcune strutture limbiche del lobo temporale, dei lobi frontali e del neocervelletto può spiegare la non-compromissione della funzione linguistica e affettiva in questi pazienti.

				Molte strutture sottocorticali, come il talamo, il putamen e il pallido, hanno un volume ridotto, proporzionalmente alla riduzione globale del volume cerebrale (Jernigan, Bellugi e altri, 1993).

				L’ipercalcemia, quando è presente, spesso scompare nel corso del 2° anno di vita; più raramente si riscontrano forme persistenti e sintomatiche. Attualmente non è dimostrato un ruolo specifico della vitamina D nell’ipercalcemia, occasionalmente presente nella sindrome di Williams (Giannotti e Digilio, 1994).

				In più della metà dei pazienti sono presenti unghie ipoplasiche e infossate nel letto ungueale (Jones e Smith, 1975). Nella regione sacrale ci può essere monolateralmente una plica a livello della cresta sacrale intermedia (Morris e Carey, 1990). Nei pazienti adulti è stato documentato un incanutimento precoce (Morris, Demsey e altri, 1988). Sono state rilevate ipertensione e iperacusia (Calamandrei, Queiras e altri, 1997).

				5.2. Il profilo neuropsicologico

				5.2.1. Abilità cognitive

				I soggetti con sindrome di Williams presentano un ritardo medio-lieve (Burn, 1986), con un QI che, calcolato con la Wechsler Intelligence Scale for Children-Revised, si colloca mediamente intorno al valore 50, con range da 40 a 90 (Karmiloff-Smith, 1992). Per quanto riguarda il calcolo del QI verbale (VQI) e del QI non verbale (PQI), i risultati degli studi sono contrastanti: alcuni ricercatori (Arnold, Yule e Martin, 1985; Pagon, Bennett e altri, 1987) non riscontrano differenze significative tra i due quozienti, altri (Morris, Demsey e altri, 1988; Udwin e Yule, 1990) affermano che il VQI è superiore al PQI.

				Crisco (1990) ha studiato la stabilità nel tempo del QI nei bambini con sindrome di Williams e ha concluso che non vi è una differenza significativa nei QI medi rilevati in questi pazienti in due successive misurazioni a distanza di cinque anni l’una dall’altra. Uno studio simile è stato effettuato da Gosch e Pankau (1996a) su un arco di tempo di due anni, indagando nello specifico le abilità di ragionamento non verbale. I risultati hanno confermato l’alta stabilità del QI al livello del ritardo mentale medio-lieve dei pazienti con sindrome di Williams. Questa ricerca ha però mostrato che, con il passare del tempo, vi è anche un decremento in specifiche aree di funzioni cognitive; in modo particolare, le prestazioni dei soggetti peggiorano nei compiti che richiedono l’applicazione o l’uso di classificazioni, soprattutto relativamente a materiale astratto.

				Udwin, Davies e Howlin (1996) hanno condotto uno studio longitudinale sull’evoluzione delle abilità cognitive in pazienti con sindrome di Williams su un arco di tempo di otto anni, dall’età scolare all’età di giovani adulti. I risultati hanno mostrato un incremento significativo dalla prima alla seconda rilevazione nel QI globale, nel QI verbale e nel QI di performance; inoltre i punteggi dei QI ottenuti nella seconda prova sono significativamente e negativamente correlati con i punteggi dei QI iniziali, confermando che tanto più basso è il punteggio del QI in età scolare, tanto maggiore è l’incremento nel QI tra il primo e il secondo test. Gli autori raccomandano tuttavia prudenza nell’interpretazione dei risultati, in quanto l’apparente incremento del QI nel tempo potrebbe essere dovuto all’uso di due test differenti nelle due prove successive, in relazione all’età dei soggetti, e cioè la scala WISC-R e la scala WAIS-R. Pertanto, essi concludono che non è definitivamente possibile affermare che i pazienti con sindrome di Williams mostrano un incremento del QI nel tempo; è più appropriato dire che, a differenza di individui con X fragile o con sindrome di Down, i pazienti con sindrome di Williams seguono il medesimo andamento della popolazione generale, mostrando un leggero incremento nel punteggio del QI se testati a distanza di tempo con le due scale WISC-R e WAIS-R.

				Una ricerca condotta da Dall’Oglio, Milani e Vicari (1994) sul profilo cognitivo dei bambini con sindrome di Williams ha messo in evidenza che l’insufficienza mentale è una condizione di diversità non solo quantitativa, ma anche qualitativa. I bambini con sindrome di Williams, così come i soggetti con ritardo mentale paragonabile, hanno difficoltà che si possono definire metacognitive, perché riguardano trasversalmente tutte le funzioni. Questi soggetti hanno difficoltà a trasferire un compito appreso da una modalità all’altra, a fare collegamenti, a pianificare, ad autocorreggersi e a rappresentarsi cognitivamente in anticipo il risultato. Inoltre, quando sono sottoposti a prove più impegnative attuano specifiche modalità di processamento delle informazioni, come la tendenza a confabulare, rispondendo in modo non coerente alla domanda; la tendenza a perseverare, continuando a fornire la stessa risposta ripetitivamente, anche se non più adatta allo stimolo; la tendenza ad aderire al modello, non elaborando cognitivamente la propria risposta; la tendenza a comportarsi in modo disinibito. Gli autori ipotizzano che queste modalità di comportamento si siano verificate ai test più difficili per effetto di sovraccarico, e siano un tentativo di risposta del bambino in assenza della capacità di elaborare strategie adeguate. La maggiore difficoltà ai test incontrata da questi soggetti sembra essere il fatto che, fin dalla consegna, lo strumento richiede la capacità di rappresentazione cognitiva, carente in questi pazienti che, in termini piagetiani, si collocano prevalentemente allo stadio del pensiero preoperatorio. Infine, recenti ricerche hanno evidenziato che le difficoltà metacognitive dei soggetti con sindrome di Williams hanno un’altissima correlazione con alcune microcomponenti dei processi cognitivi, come attenzione, tempi di reazione, memoria a breve termine, efficienza nell’immagazzinamento dei dati.

				5.2.2. Abilità mnestiche

				Udwin e Yule (1991), nel loro studio volto a individuare un fenotipo cognitivo e comportamentale specifico nei soggetti con sindrome di Williams, hanno sottolineato che in questi pazienti non è riscontrabile un deficit uniforme in tutte le aree delle abilità non verbali. Nei compiti di memoria i soggetti con sindrome di Williams mostrano una buona capacità di recupero di materiale non verbale; in particolare, hanno ottime prestazioni nelle prove di riconoscimento e discriminazione di volti non familiari. Infine, gli autori riportano che nelle prove di memoria di materiale verbale questi soggetti ottengono risultati significativamente migliori rispetto al gruppo di controllo.

				Wang e Bellugi (1994) hanno segnalato che nei compiti di memoria a breve termine i bambini con sindrome di Williams hanno performance speculari rispetto a quelle dei bambini con sindrome di Down. Infatti, i soggetti con sindrome di Williams ottengono prestazioni deficitarie in prove di memoria visiva immediata, mentre appaiono relativamente brillanti in compiti di memoria verbale a breve termine. Viceversa, i bambini con sindrome di Down mostrano una compromissione maggiore per le prove di memoria a breve termine di tipo verbale, rispetto a prove di tipo visivo. Vicari, Pezzini e Brizzolara (1994) hanno condotto uno studio sulla memoria a breve e a lungo termine. Nelle prove di memoria a breve termine con materiale verbale, i bambini con sindrome di Williams ottengono prestazioni sovrapponibili a quelle di soggetti normali di pari età mentale, mentre appaiono fortemente deficitari nei test di tipo visuo-spaziale. Questi risultati confermano che i soggetti con sindrome di Williams, a differenza di altri pazienti con ritardo mentale, presentano un peculiare funzionamento disomogeneo delle competenze cognitive, con una compromissione maggiore nelle abilità visuo-spaziali rispetto alle abilità verbali. Nello studio della memoria a lungo termine episodica sono state indagate separatamente le fasi di codifica, consolidamento e recupero delle informazioni. Per quanto riguarda i processi di codifica, studiati tramite l’analisi della capacità di apprendimento, i bambini con sindrome di Williams ottengono prestazioni paragonabili a quelle di bambini normali di pari età mentale quando hanno a che fare con materiale di tipo verbale, mentre risultano deficitari nella riproduzione a memoria di dati visuo-spaziali. L’efficienza dei processi di consolidamento è studiata tramite l’esame dell’oblio dell’informazione al passare del tempo. I soggetti con sindrome di Williams presentano una significativa caduta di prestazione nelle prove di rievocazione differita, suggerendo l’ipotesi di un accelerato decadimento della traccia mnestica. Infine, ai test inerenti la capacità di recupero delle informazioni i soggetti con sindrome di Williams sembrano paragonabili ai bambini normodotati al test di richiamo libero immediato delle liste di parole, mentre le loro prestazioni sono fortemente deficitarie nei test di riconoscimento. I punteggi bassi in queste ultime prove sono dovuti alla tendenza a commettere molti errori di «falso riconoscimento», che consistono nel considerare come già visti item ai quali in realtà il soggetto non era stato esposto precedentemente. Questa tendenza può essere dovuta o a un’alta sensibilità all’interferenza da parte di distrattori, o a una strategia cognitiva di tipo iperinclusivo. In conclusione, i dati sopra esposti sembrano documentare che i bambini con sindrome di Williams non presentano deficit nel richiamo attivo di dati verbali, mentre mostrano cadute nel richiamo di materiale visuo-spaziale.

				La memoria a lungo termine semantica è stata analizzata mediante test di produzione lessicale. Nelle prove di tipo fonologico, che consistono nel produrre il maggior numero di parole che iniziano con una lettera data, i bambini con sindrome di Williams ottengono prestazioni paragonabili a quelle di bambini normodotati di pari età mentale. Al contrario, i bambini con sindrome di Williams presentano compromissioni notevoli nelle prove di tipo semantico, che consistono nell’individuare il maggior numero di elementi appartenenti a una data categoria semantica. Questo deficit può essere ricondotto a una difettosa organizzazione o a una ridotta efficienza della memoria semantica nel recupero e nella riproduzione di parte del patrimonio lessicale. In conclusione, lo studio di Vicari e collaboratori mostra che i bambini con sindrome di Williams hanno un deficit marcato nelle prove di memoria visiva sia a breve che a lungo termine; è conservata la memoria verbale a breve termine, così come la capacità di codifica in memoria a lungo termine; infine, mostrano un’alterata strategia nei processi di riconoscimento, forse per un’eccessiva sensibilità ai fenomeni di interferenza.

				Questi dati confermano che il disturbo intellettivo nella sindrome di Williams è caratterizzato da disomogeneità qualitative che conferiscono al ritardo mentale di questi soggetti una sua peculiarità. Inoltre, la dissociazione tra capacità visuo-spaziali e capacità linguistiche si riscontra solo nelle abilità che coinvolgono la memoria a breve termine, e non in quelle in cui entra in gioco la memoria a lungo termine (Vicari, Brizzolara e altri, 1996).

				Vicari e collaboratori (Vicari, Carlesimo e altri, 1996) hanno condotto uno studio sugli effetti di somiglianza fonetica, lunghezza e frequenza d’uso nel ricordo immediato di parole. Il primo effetto si riferisce al fenomeno per cui le parole simili dal punto di vista fonetico sono difficili da ricordare subito dopo l’ascolto, rispetto alle parole prive di somiglianze fonetiche. Secondo l’effetto lunghezza, le parole corte sono meglio ricordate di quelle lunghe; infine, le parole ad alta frequenza d’uso restano più impresse nella memoria rispetto a quelle a bassa frequenza, effetto interpretabile come dovuto a un’influenza della memoria a lungo termine su quella a breve termine. I risultati ottenuti in questo studio mostrano che gli effetti di somiglianza fonetica e di lunghezza sono presenti nella stessa misura in bambini con sindrome di Williams e in bambini normodotati. Per quanto riguarda l’effetto frequenza d’uso, solo alcuni soggetti con sindrome di Williams ricordano meglio le parole ad alta frequenza, rispetto ai soggetti normali; si può quindi affermare che, per la maggioranza dei bambini con sindrome di Williams, la memoria a breve termine funziona in modo relativamente indipendente dalla memoria a lungo termine semantica, e che la codifica mnestica, per parole sia ad alta che a bassa frequenza d’uso, avviene prevalentemente e rigidamente sulla base di caratteristiche di tipo fonologico, anziché fonologico e semantico-lessicale, come avverrebbe nel funzionamento normale.

				Inoltre Vicari (Vicari, Brizzolara e altri, 1995) ha mostrato che i soggetti con sindrome di Williams ricordano significativamente meglio le parole dell’ultima parte di una lista (recency effect) rispetto a quelle della prima parte (primacy effect). Questi risultati sono in linea con quelli precedentemente riportati, in quanto il ricordo degli ultimi item è basato principalmente sugli aspetti fonologici della parola. Al contrario, il ricordo dei primi item è mediato dal processamento semantico dello stimolo. I soggetti con sindrome di Williams mostrano quindi una dissociazione tra un normale uso delle caratteristiche fonologiche e un deficit nel contributo di elementi lessicali-semantici nei compiti di memoria.

				5.2.3. Abilità linguistiche

				Tutti gli studi concordano sul fatto che il bambino con sindrome di Williams ha un ritardo nello sviluppo delle abilità linguistiche (Meyerson e Frank, 1987). Le prime parole compaiono più tardi del normale e non sono accompagnate dalla normale attività di indicazione degli oggetti, ma da una particolare concentrazione dello sguardo sul volto degli adulti (Bertrand, Mervis e altri, 1993). Il passaggio dalle singole parole alle frasi comincia invece allo stesso livello di vocabolario dei bambini normodotati. Bellugi, Bhirle e altri (1990) sottolineano che il ritardo nello sviluppo linguistico è marcato sia nella comprensione che nella produzione lessicale.

				Mervis e Bertrand (1993) hanno studiato il rapporto tra livello linguistico (VQI) e livello cognitivo non linguistico (PQI): mentre nei bambini normodotati il QI verbale e il QI di performance si equivalgono, nei bambini con sindrome di Williams il livello linguistico risulta più alto di quello cognitivo non linguistico. Un simile andamento sarebbe specifico e non riscontrabile in altre sindromi; per esempio, nei bambini con sindrome di Down il rapporto è invertito.

				5.2.4. La semantica

				Una delle caratteristiche dei soggetti con sindrome di Williams, confermata da più autori (Bellugi, Bhirle e altri, 1990; Karmiloff-Smith, 1992; Wang e Bellugi, 1993), è che questi pazienti, sia nella conversazione spontanea che nel racconto di storie, mostrano una sorprendente loquacità sostenuta da un ricco vocabolario; ricorrono frequentemente a parole inusuali e inattese, usandole in modo sintatticamente corretto, anche se, dal punto di vista semantico, a volte non sono del tutto appropriate al contesto. Confrontati con bambini con sindrome di Down al test di fluenza semantica, i soggetti con sindrome di Williams producono in media un numero di parole molto più alto per categoria, includendo meno ripetizioni e parole extracategoria e fornendo parole inusuali a bassa frequenza (Bellugi, Bhirle e altri, 1990; Wang e Bellugi, 1993).

				Non tutti gli studi sulla semantica confermano però i risultati esposti da Bellugi. In altre ricerche, infatti, il linguaggio dei bambini con sindrome di Williams appare deficitario, al pari di quello di soggetti con ritardo mentale paragonabile (MacDonald e Roy, 1988). Volterra, Capirci e altri (1996) in base alle loro ricerche concludono che, nella comprensione e nella produzione lessicale, le prestazioni dei bambini con sindrome di Williams sono ai livelli attesi in base alla loro età mentale non verbale, o addirittura inferiori. Gli errori più frequenti sono le parafasie, cioè la sostituzione del termine corretto con una parola appartenente alla stessa categoria semantica, e le circonlocuzioni, cioè la descrizione della funzione d’uso dell’oggetto al posto della sua denominazione. Solo in alcuni soggetti si riscontrano prestazioni superiori alla norma nella fluenza fonologica e nella lunghezza media dell’enunciato, anche se questo risultato sembra essere più legato a fattori esperienziali e agli anni di scolarizzazione, che non a un’effettiva migliore abilità semantica e grammaticale. A differenza dei risultati ottenuti da Bellugi, dallo studio di Volterra emerge che i bambini con sindrome di Williams hanno una produzione lessicale per categoria semantica sovrapponibile a quella di bambini normali di pari età mentale; inoltre, i termini prodotti sono quasi tutti ad alta frequenza di denominazione. Sono state anche riscontrate molte ripetizioni e parole extracategoria. Questi risultati contrastanti possono essere dovuti al fatto che i soggetti dello studio di Volterra erano molto più giovani di quelli del campione di Bellugi.

				Arnold, Yule e Martin (1985) riportano che, nella conversazione spontanea, i bambini con sindrome di Williams da loro studiati non sono stati particolarmente loquaci, e in alcuni casi i genitori affermano che la loquacità dei figli è indirizzata ad attirare l’attenzione, spesso dicendo «nonsense» e ripetendo le frasi degli adulti. Il linguaggio dei bambini con sindrome di Williams risulta quindi deficitario nelle situazioni di osservazione più strutturate (test), mentre nella vita quotidiana i genitori riportano prestazioni migliori. Questa incongruenza potrebbe essere spiegata sostenendo che i bambini con sindrome di Williams, nella vita di tutti i giorni, riescono a sopperire al deficit linguistico attraverso l’abile mimica e l’intonazione.

				5.2.5. La grammatica

				Wang e Bellugi (1993) riferiscono di notevoli abilità nei soggetti con sindrome di Williams anche nel campo sintattico-morfologico, in quanto nel linguaggio spontaneo questi pazienti utilizzano frasi grammaticalmente complesse, ben costruite, con molte clausole e subordinate e generalmente appropriate al contesto. Emergono però anche delle peculiari e atipiche cadute. Lo studio condotto da Udwin e Yule (1990) evidenzia che alcuni soggetti con sindrome di Williams presentano un linguaggio peculiare denominato «cocktail party speach», caratterizzato da verbosità e da una grande quantità di parole e frasi. Rispetto al gruppo di controllo, i soggetti con sindrome di Williams producono un numero significativamente più alto di idiomi e di frasi sociali, stereotipate, e utilizzano una modalità superfamiliare di comunicazione con l’adulto.

				Dallo studio di Rubba e Klima (1991) emerge un uso deviante delle preposizioni, soprattutto in termini di sostituzione, cioè uso di una preposizione differente al posto di quella convenzionale, e di omissione, cioè assenza di una preposizione là dove ci sarebbe dovuta essere. Karmiloff-Smith e Grant (Karmiloff-Smith e Grant, 1992; Karmiloff-Smith, Grant e altri, 1997) hanno riscontrato nei loro soggetti con sindrome di Williams problemi peculiari nell’uso del genere grammaticale. Nello sviluppo normale la capacità di accordare per genere articolo, nome e aggettivo è appresa in modo automatico a partire dai 4 anni di età. Gli autori hanno sottolineato che sia i soggetti con sindrome di Williams che i soggetti normali di pari età mentale compiono più errori nell’accordare il genere di nomi inventati rispetto ai nomi reali, ma i soggetti con sindrome di Williams, per entrambi i tipi di nomi, compiono un numero di errori significativamente più alto rispetto al gruppo di controllo. Una spiegazione possibile è che non sono in grado di estrarre, a partire dall’esperienza, il sistema di regole grammaticali sottostante la struttura della frase. Inoltre, si è dimostrato che l’apprendimento del genere grammaticale dipende dalla sensibilità alla frequenza, disponibilità e regolarità degli stimoli. Questo può spiegare sia il maggior numero di errori riscontrato in entrambi i gruppi nei termini inventati, in quanto non è possibile apprenderne automaticamente l’uso, sia le difficoltà tipiche dei pazienti con sindrome di Williams nell’uso del genere grammaticale, per qualsiasi parola; infatti, i soggetti con sindrome di Williams sono meno sensibili alla frequenza d’uso di un termine rispetto ai soggetti normali, come è dimostrato dal fatto che ricorrono a parole insolite là dove sarebbero sufficienti parole più comuni. Inaspettatamente, i soggetti con sindrome di Williams hanno mostrato, rispetto al gruppo di controllo, capacità superiori nel ripetere correttamente le parole senza senso al primo tentativo. Al contrario, i soggetti normodotati compiono molti errori, trasformando automaticamente la parola senza senso in una parola simile dotata di significato, o chiedendone il significato. Queste risposte non compaiono nei soggetti con sindrome di Williams, i quali sembrano semplicemente recepire e ripetere la forma fonologica, dimostrando di non processare attivamente gli input linguistici. Gli autori concludono che il linguaggio nei soggetti con sindrome di Williams segue linee di sviluppo diverse dal normale apprendimento, e può essere più simile alle modalità di apprendimento di una seconda lingua.

				Lo studio di Volterra (Pezzini, Volterra e altri, 1994) sottolinea che nella comprensione morfosintattica le prestazioni dei soggetti con sindrome di Williams tendono a migliorare con l’aumentare dell’età mentale. Gli errori più ricorrenti riguardano le frasi comparative, le frasi sulle relazioni degli elementi che compongono l’enunciato, le frasi sulle strutture reversibili con verbo attivo e sulle relative strutture gerarchiche. La percentuale degli errori morfologici è risultata sensibilmente più elevata, rispetto a errori lessicali o sintattici. Nella produzione morfosintattica, la maggior parte dei soggetti con sindrome di Williams ottengono prestazioni nettamente inferiori al gruppo di controllo. Dall’analisi degli errori emerge la tendenza a omettere alcuni elementi, come gli articoli, o a sostituire nomi o preposizioni, creando spesso frasi inaccettabili dal punto di vista grammaticale.

				5.2.6. Le abilità narrative

				Una ricerca che indaga in modo specifico le abilità narrative dei soggetti con sindrome di Williams è stata condotta da Reilly, Klima e Bellugi (1991) su 6 adolescenti con età mentale media di 14,4 e quoziente intellettivo medio di 50,8. I soggetti con sindrome di Williams presentano un numero di proposizioni pertinenti alla storia raccontata superiore a quello dei soggetti con sindrome di Down e corrispondente a quello di bambini normodotati di 7-8 anni. Inoltre, rispetto agli altri due gruppi di controllo, ricorrono più frequentemente a indici di prosodia paralinguistica, come i cambiamenti di tono, la lunghezza vocalica o la modificazione del volume. Rispetto agli arricchimenti linguistici considerati, come espressione di stati affettivi, verbi che esprimono stati mentali, marcatori enfatici o negativi, onomatopee, discorso diretto, attrattori, connettori causali e inferenze, i soggetti con sindrome di Williams superano sia i soggetti con sindrome di Down che i soggetti normali di pari età mentale. In particolare, i bambini con sindrome di Williams hanno valori più elevati negli indici di stati affettivi e mentali, nel discorso diretto, negli effetti sonori e nel richiamo dell’attenzione.

				Volterra (Volterra, Capirci e altri, 1996) afferma che le capacità narrative dei bambini con sindrome di Williams sono paragonabili o inferiori a quelle dei bambini normali, sia sul piano formale che su quello funzionale. I soggetti presentano errori morfologici atipici, ad esempio hanno difficoltà nella coniugazione dei verbi, nell’uso del genere grammaticale e nell’uso delle preposizioni; mostrano una chiara tendenza a invertire l’ordine degli elementi della frase, spesso creando proposizioni non accettabili dai punti di vista grammaticale e semantico. Nel racconto spontaneo, hanno difficoltà a riferire avvenimenti reali a loro accaduti anche poco tempo prima. I bambini con sindrome di Williams sono molto chiacchieroni, hanno buone capacità imitative e fanno un uso sociale del linguaggio (Bellugi, Bhirle e altri, 1990). Sembra infatti che comincino a usare le parole per sostenere relazioni sociali, prima di comprendere il significato di molte di esse (Karmiloff-Smith, 1992). Anche se gli studi spesso riportano una buona produzione e comprensione linguistica negli adolescenti con sindrome di Williams (Bellugi, Bhirle e altri, 1990; Wang e Bellugi, 1993), sembra che essi talvolta utilizzino le parole senza una sottospecificazione, sostituendo tra loro termini relati ma non del tutto appropriati o non usati comunemente in quel caso specifico (Karmiloff-Smith, 1992).

				Volterra (Volterra, Capirci e altri, 1996) afferma che il linguaggio prodotto dai bambini con sindrome di Williams non è comune sotto molti aspetti. Il loro discorso è fluente, sembrano dei buoni conversatori, ma il contenuto è spesso insolito e non appropriato al contesto. Alle prove testologiche mostrano talvolta difficoltà ad adeguarsi alle richieste dell’interlocutore. I dati ottenuti dallo studio di Volterra sulle diverse competenze linguistiche dei bambini con sindrome di Williams hanno portato i ricercatori a concordare sul fatto che tali pazienti non possono costituire un esempio di indipendenza o di dissociazione tra linguaggio e cognizione, in quanto le abilità linguistiche appaiono compromesse, e correlate alle capacità cognitive raggiunte in ambito non verbale, o addirittura inferiori.

				Quindi, gli studi sul linguaggio non confermano la precedente ipotesi di una dissociazione tra i diversi domini cognitivi nei soggetti con sindrome di Williams, secondo la quale questi pazienti presenterebbero abilità linguistiche particolarmente sviluppate, contrapposte ad abilità visuo-spaziali fortemente compromesse. La maggioranza dei ricercatori (Vicari, Brizzolara e altri, 1996) condividono l’idea che i soggetti con sindrome di Williams abbiano un profilo neuropsicologico complesso, nel quale, sia nel dominio linguistico che in quello visuo-spaziale, alcune capacità sono preservate e altre sono danneggiate.

				5.2.7. Abilità spaziali e prassico-costruttive

				Inizialmente, dal confronto con soggetti con ritardo mentale sovrapponibile ma non attribuibile a un quadro sindromico definito (Bennett, La Veck e Sells, 1978; MacDonald e Roy, 1988; Crisco, Dobbs e Mulhern, 1988), o con bambini con sindrome di Down con uguale ritardo mentale (Bellugi, Demsey e altri, 1988, 1990; Bhirle, Bellugi e altri, 1989; Wang e Bellugi, 1993), il profilo neuropsicologico dei soggetti con sindrome di Williams è stato descritto come un esempio di dissociazione tra diversi ambiti cognitivi, con funzioni linguistiche preservate e una forte compromissione delle abilità visuo-spaziali. Questo quadro è molto simile a quello presentato da adulti con lesioni dell’emisfero cerebrale destro (MacDonald e Roy, 1988; Bhirle, Bellugi e altri, 1989; Wang e Bellugi, 1993; Stiles e Nass, 1991), ed è speculare al profilo neuropsicologico dei pazienti con sindrome di Down, sovrapponibile a quello di soggetti con lesioni cerebrali all’emisfero sinistro, sebbene gli studi neuroradiologici non abbiano riscontrato la presenza di lesioni focali in nessuna delle due sindromi (Wang, Doherty e altri, 1992; Jernigan, Bellugi e altri, 1993).

				Diversi autori hanno sostenuto questa posizione, ricercando conferme nei risultati dei loro studi (Rourke, 1995). Bellugi, Sabo e Vaid (1988) hanno affermato che i soggetti con sindrome di Williams ottengono prestazioni notevolmente inferiori a quelle di soggetti di pari età mentale in test visuo-spaziali, evidenziando una notevole compromissione nell’integrazione visuo-motoria; gli autori hanno concluso che l’estrema difficoltà incontrata dai bambini con sindrome di Williams nel disegno, sia spontaneo che su copia, non è semplicemente riconducibile a problemi di tipo motorio, ma è conseguenza di uno specifico deficit visuo-spaziale. Alla stessa conclusione sono giunti MacDonald e Roy (1988); infatti i bambini con sindrome di Williams da loro studiati hanno ottenuto prestazioni deficitarie sia in test sulle abilità visuo-motorie che nelle prove di lettura, scrittura e calcolo. L’ipotesi avanzata dagli autori è che il deficit in ambito visuo-motorio si ripercuota in modo negativo sulle prestazioni scolastiche.

				Più recentemente, però, i risultati delle ricerche hanno portato diversi autori, tra cui la stessa Bellugi, a chiedersi se non sia più lecito spostare l’osservazione dall’asse cerebrale laterale destra-sinistra a quello antero-posteriore. Infatti, innanzitutto, in questi pazienti è emerso un profilo neuropsicologico complesso, con uno sviluppo asimmetrico, in cui, sia nel dominio linguistico che in quello visuo-spaziale, alcune abilità sono preservate mentre altre sono fortemente deficitarie. Bellugi e altri autori (Bellugi, Marks e altri, 1988; Dall’Oglio, Milani e Vicari, 1994) hanno osservato che al test di riconoscimento dei volti (Benton Facial Recognition Test) i pazienti con sindrome di Williams ottengono prestazioni sovrapponibili a quelle dei bambini normali di pari età cronologica, e quindi superiori rispetto a quelle attese sulla base della loro età mentale. La capacità di riconoscimento dei volti è un’abilità neuropsicologica normalmente mediata dall’integrità dell’emisfero destro.

				Dall’Oglio, Milani e Vicari (1994) confermano i buoni risultati ottenuti dai bambini con sindrome di Williams al test di Benton, risultati che si contrappongono a prestazioni deficitarie in tutte le altre prove di tipo visuo-spaziale utilizzate nel loro studio. Gli autori ipotizzano che questi pazienti abbiano difficoltà nei compiti in cui è richiesta una competenza prassica e l’elaborazione e manipolazione spaziale del materiale proposto, mentre risultano adeguati al test di riconoscimento dei volti, in cui la componente esecutiva è molto ridotta.

				Bellugi e altri autori (Bellugi, Demsey e altri, 1988; Bhirle, Bellugi e altri, 1989; Wang e Bellugi, 1993; Crisco, Dobbs e Mulhern, 1988), invece, considerano le capacità mostrate dai pazienti con sindrome di Williams nel riconoscere i volti come una prova della particolare strategia cognitiva che questi soggetti utilizzano nei compiti visuo-spaziali; infatti tendono a cogliere il particolare, trascurando le relazioni tra le parti. Questo stile cognitivo, che potremmo definire analitico, è speculare allo stile globale presente nei soggetti con sindrome di Down, che colgono invece la configurazione complessiva dello stimolo, perdendone gli elementi costitutivi.

				La ricerca condotta da Dall’Oglio, Milani e Vicari (1994) ha evidenziato le modalità di esecuzione dei compiti visuo-spaziali tipiche dei soggetti con sindrome di Williams. Al pari dei soggetti con ritardo mentale paragonabile, questi pazienti mostrano una tendenza alla frammentazione, in quanto riproducono più frequentemente i dettagli della figura modello, senza integrarli spazialmente nella globalità della rappresentazione. Questa difficoltà tende a ridursi con l’aumentare dell’età mentale. Gli autori sottolineano comunque un’estrema variabilità nell’esecuzione: alcuni soggetti tendono a privilegiare il particolare, altri tendono a dare un’idea sommaria della figura globale, altri ancora riescono a tenere presenti contemporaneamente i due aspetti analitico e globale. Questi risultati contrastano con quanto riferito da Bellugi e da altri autori riguardo alla prevalenza, nei soggetti con sindrome di Williams, di uno stile analitico rispetto a uno stile globale. Gli autori ipotizzano che l’uno o l’altro dei due stili cognitivi possa essere privilegiato a seconda dell’età mentale dei soggetti. I pazienti con un ritardo più marcato hanno mostrato riproduzioni tendenti a una globalità più sommaria e meno differenziata; sembra che i soggetti con una disabilità cognitiva moderata mostrino maggiore attenzione al particolare, a scapito della configurazione globale; infine, i soggetti con ritardo mentale più lieve e con migliore adattamento sociale riescono a considerare contemporaneamente l’aspetto analitico e quello globale. L’incapacità a focalizzare l’attenzione su entrambi gli aspetti sembra essere espressione della difficoltà a processare e mantenere più informazioni contemporaneamente, a causa della scarsa capacità di rappresentazione cognitiva. Nel disegno spontaneo, i bambini con sindrome di Williams tendono a non integrare tra loro i vari elementi raffigurati, o a integrarli con una scarsa osservazione delle relazioni spaziali. Il tratto grafico è povero e poco articolato, i contenuti sono scarsi, e sono ricorrenti le stereotipie. All’aumentare dell’età mentale, questi soggetti producono disegni più ricchi, mostrano una maggiore ricerca del particolare, ma gli elementi, ripetuti in modo stereotipato, sono poco attinenti, semanticamente, al tema del disegno. Gli autori hanno osservato comportamenti costanti nei soggetti con sindrome di Williams impegnati nell’esecuzione delle prove. Molti bambini hanno difficoltà a programmare e pianificare un compito; spesso sembra che non sappiano con quale elemento cominciare e, una volta riprodotto un elemento iniziale, mostrano difficoltà a inserire successivamente, in modo sequenziale, gli altri, fino a ottenere la rappresentazione completa. La loro riproduzione risulta confusa, semplificata e ripetitiva. Nei compiti in cui è fornito un modello guida da riprodurre, tendono a eseguire la loro rappresentazione tanto vicini al modello da aderirvi quasi. Sembra che utilizzino il modello come una guida concreta, in assenza di una sufficiente capacità di rappresentazione cognitiva e di sequenzialità. Infine, mostrano una chiara tendenza alla perseverazione, continuando a fornire la medesima risposta stereotipata. Questi tre comportamenti – perseverazione, adesione al modello e difficoltà a pianificare un compito – tipici dei soggetti con sindrome di Williams e comuni anche in adulti con lesioni frontali, sono tanto più evidenti quanto maggiore è il ritardo mentale dei soggetti. Inoltre, i pazienti con sindrome di Williams hanno ottenuto prestazioni peggiori nei compiti che implicano capacità di pianificazione e sequenzialità, abilità cognitive legate a strutture che risiedono nei lobi frontali (Sabbadini, Capirci e Volterra, 1994). Gli autori, quindi, concludono che il profilo neuropsicologico dei pazienti con sindrome di Williams non è paragonabile tanto a quello di adulti con lesioni a carico dell’emisfero cerebrale destro, quanto piuttosto a quello di individui con danno frontale.

				5.3. Il profilo psicopatologico

				Molti autori hanno descritto nei pazienti con sindrome di Williams delle specifiche caratteristiche di personalità, fino a individuare un vero e proprio fenotipo comportamentale.

				Già nel 1964 Von Armin e Engel hanno sottolineato in questi soggetti la presenza di un comportamento eccessivamente amichevole nei confronti degli adulti, elemento che in seguito venne assunto come aspetto importante ai fini diagnostici. Inoltre, gli autori rilevarono in questi pazienti insicurezza e ansia.

				Tre ricercatori inglesi, Arnold, Yule e Martin (1985), hanno evidenziato che l’incidenza di comportamenti nevrotici e antisociali e di disturbi psichiatrici, nei pazienti con sindrome di Williams, non differisce da quella rilevata in altri gruppi con ritardo mentale. Le differenze tra i soggetti con sindrome di Williams e i soggetti con deficit cognitivo riconducibile a differenti etiologie sono relative ad alcuni aspetti del comportamento. I pazienti con sindrome di Williams risultano iperattivi in ambito sia familiare che scolastico e presentano una più alta incidenza di disturbi del sonno rispetto ad altri soggetti con ritardo mentale. Inoltre, soprattutto a scuola, tendono a isolarsi, e i genitori riferiscono che non sono molto amati dai coetanei. Gli autori, quindi, affermano che la personalità accattivante di questi bambini li favorisce nelle relazioni con gli adulti, ma non altrettanto con i pari. Questa difficoltà a intraprendere e mantenere rapporti con i coetanei si accentua con l’aumentare dell’età, così come la «chiacchiera incessante», l’uso eccessivo di frasi stereotipate durante la conversazione e l’ipersensibilità ai rumori.

				Udwin, Yule e Martin (1987) hanno trovato che i soggetti con sindrome di Williams mostrano un’incidenza di disturbi emozionali e comportamentali più alta di quella rilevata in bambini portatori di altre forme di ritardo mentale. Questi soggetti presentano disturbi dell’alimentazione e del sonno, iperattività e ipersensibilità ai rumori; hanno scarsa capacità di concentrazione e spesso manifestano comportamenti intesi ad attirare l’attenzione degli adulti. Sono molto ansiosi, e le loro relazioni con i coetanei risultano povere; sono espansivi, socialmente disinibiti ed eccessivamente amichevoli nei confronti degli adulti, e mostrano un attaccamento indifferenziato verso gli estranei.

				Tutti i soggetti con sindrome di Williams esaminati nello studio di Battaglia (Battaglia, Brizzolara e altri, 1986) presentano una personalità caratterizzata da estrema socievolezza, labilità emotiva, crisi di ansia e intolleranza alle frustrazioni. Un successivo lavoro di Marcheschi e collaboratori (Marcheschi, Pfanner e altri, 1988) ha concentrato l’attenzione soprattutto sui disturbi psichiatrici dei pazienti con sindrome di Williams, individuando tratti nevrotici come ansia, conflitti circa l’inadeguatezza prestazionale e, in alcuni casi, anche disturbi ipomaniacali.

				Dall’indagine condotta in Inghilterra da Udwin e Yule (1991) è emerso che i soggetti con sindrome di Williams hanno contatti sociali estremamente limitati, sia con coetanei disabili che con coetanei normali; a parere dei genitori, sono i discorsi ripetitivi e privi di idee dei loro figli ad annoiare gli interlocutori. Inoltre, questi soggetti tendono a isolarsi, hanno difficoltà di concentrazione, sono ansiosi, timorosi e iperattivi, e spesso presentano tic e manierismi. Questi dati confermano il fenotipo comportamentale descritto da altri autori ma, a differenza di altre ricerche, i soggetti con sindrome di Williams studiati non mostrano un’incidenza di disturbi del sonno e dell’alimentazione superiore a quella rilevata nel gruppo di controllo. L’alta percentuale di disturbi comportamentali ed emozionali persiste con l’aumentare dell’età. Molti adulti con sindrome di Williams, a differenza di pazienti con altre forme di ritardo mentale, rimangono dipendenti dai familiari per molti aspetti del vivere quotidiano, a causa soprattutto delle loro difficoltà psicologiche e adattative, piuttosto che per i problemi fisici cronici.

				Tomc, Williamson e Pauli (1990), utilizzando scale di temperamento standardizzate, hanno classificato un campione di soggetti con sindrome di Williams in tre categorie: i bambini difficili, i bambini «lenti a scaldarsi» e i bambini facili. I due terzi dei soggetti analizzati sono stati descritti dai genitori come appartenenti ai primi due gruppi. A confronto con bambini normodotati, i pazienti con sindrome di Williams di età superiore ai tre anni mostrano le seguenti caratteristiche: maggiore iperattività, minore ritmicità, scarsa adattabilità, umore più negativo, maggiore vitalità, soglia di attivazione più bassa, minore perseveranza, minore capacità di concentrazione e maggiore tendenza a intraprendere relazioni. Più recentemente, Pfanner e collaboratori (Pfanner, Marcheschi e altri, 1993) hanno descritto nei bambini con sindrome di Williams una struttura armonica, con immaturità affettiva e tendenza alla dipendenza dalle figure adulte di riferimento; sono frequenti nuclei ansiosi e depressivi, con sentimenti di inadeguatezza, scarsa autostima e conflittualità. Spesso questi soggetti esibiscono un comportamento fatuo e aggressivo come difesa da un nucleo depressivo profondo, espresso attraverso momenti di inibizione e ansia di separazione. La tendenza a esprimere la pulsione, il movimento e l’agito vengono letti come un tentativo di mantenere l’equilibrio attraverso l’azione, per coprire falle narcisistiche precoci.

				Dilts, Morris e Leonard (1990) hanno descritto il fenotipo comportamentale specifico della sindrome di Williams, così come è emerso dai loro studi. Questi bambini presentano un comportamento inusualmente amichevole, loquacità e modalità di stabilire contatti interpersonali che fanno presupporre un background di insicurezza e di ansia. L’ipotesi formulata dagli autori è che tale profilo comportamentale e psicologico sia la conseguenza delle caratteristiche fisiche e cliniche tipiche della sindrome di Williams e delle problematiche sociali e psicologiche che ne derivano. Dilts, infatti, afferma che i disturbi fisici di cui questi pazienti sono portatori alterano fin dalle prime fasi di vita le relazioni con le figure primarie e con l’ambiente esterno. 

				Allo scopo di valutare l’ipotesi di Dilts, Caviglia, Gentile e altri (1994) hanno condotto uno studio sulle prime fasi di vita dei soggetti con sindrome di Williams. Il periodo perinatale e i primi anni di vita di questi pazienti sono caratterizzati da un’accentuata sofferenza fisica e psicologica, a causa della forzata separazione della madre dal bambino per il ricovero di quest’ultimo, reso necessario dalle sue condizioni cliniche. A ciò si aggiunge l’impossibilità dell’allattamento al seno, che rende ancora più difficile per la madre la possibilità di riconoscere emotivamente ed empaticamente il bambino. Tutto ciò provoca una frustrazione materna e una depressione reattiva sia nella madre che nel piccolo, caratterizzando fin dall’inizio il loro rapporto come pervaso da un’angoscia di morte. Il ritardo nello sviluppo psicomotorio e staturo-ponderale induce nella madre un atteggiamento di iperprotezione e di eccessivo attaccamento reciproco, con prolungata dipendenza del bambino dalle figure adulte di riferimento; questo modello relazionale è sperimentato dai soggetti come positivo e verrà generalizzato ai rapporti con gli adulti in genere. Questi pazienti tendono a chiedere continuamente aiuto e sostegno agli adulti, anche quando potrebbero farne a meno; l’adulto svolge infatti una funzione di Io ausiliario, che supplisce all’Io fragile e poco strutturato degli individui con sindrome di Williams. Le loro modalità relazionali, caratterizzate da eccessiva loquacità, iperverbosità, tendenza a porre domande perseveranti, atteggiamenti di adesività verso gli adulti e facilità a instaurare relazioni con estranei, sembrano assumere funzioni di controllo e di difesa. Sia nei bambini con sindrome di Williams che nei loro genitori sono emersi vissuti di forte ansia, determinati dallo stato di malattia del bambino e rafforzati dai continui accertamenti medico-clinici e dalle ripetute osservazioni psicologiche. Le difficoltà visuo-motorie e prassico-costruttive sembrano spingere il bambino con sindrome di Williams a non impegnarsi nelle attività in cui sono implicate queste capacità; tale tendenza all’evitamento si manifesta anche attraverso la facile distraibilità. A ciò fa da contrappeso un iperinvestimento delle capacità linguistiche, soprattutto formali, come tentativo di difendersi da un vissuto di inadeguatezza e di riparare le ferite narcisistiche dell’Io. In situazioni di gruppo, i bambini con sindrome di Williams mostrano una notevole difficoltà a interagire con i coetanei; ognuno di questi bambini ricerca un rapporto privilegiato con l’adulto presente, mostrando nei suoi confronti comportamenti affettuoso-adesivi, dipendenza, continua verbalizzazione di vissuti depressivi riguardanti lo stato di malattia e incapacità a contenere le proprie ansie. Questa continua ricerca di rassicurazione e sostegno dall’adulto ostacola la possibilità di intraprendere un’attività ludica in gruppo. In conclusione, gli autori avanzano l’ipotesi che l’atteggiamento adesivo, l’eccessiva loquacità e il comportamento iperattivo rappresentino una difesa di tipo maniacale da un nucleo depressivo profondo formatosi nel primo periodo di vita.

				Altri studi hanno confermato il fenotipo comportamentale descritto nelle ricerche precedenti. Gosch, Stading e Pankau (1994), confrontando bambini normodotati con bambini con sindrome di Williams, concludono che questi ultimi presentano una maggiore incidenza di disturbi sociali ed emozionali, iperacusia, livelli più elevati di amichevolezza indifferenziata, disinibizione e scarso adattamento sociale.

				Wiegers, De Meyer e altri (1994) hanno confrontato le caratteristiche comportamentali di soggetti normodotati con gli aspetti di personalità specifici dei pazienti affetti da tre sindromi: la sindrome di Williams, la sindrome di Prader-Willi e la sindrome dell’X fragile. Tutti i soggetti sindromici presentano livelli superiori di dipendenza e irritabilità, e livelli inferiori di apertura, rispetto al gruppo di controllo. In particolare, i punteggi più alti nell’instabilità emotiva sono ottenuti dalle bambine con sindrome di Williams e con sindrome di Prader-Willi, mentre tutti i bambini con sindrome di Williams e con sindrome di Prader-Willi hanno disturbi nell’attività motoria. Uno studio simile è stato condotto due anni più tardi da Gosch e Pankau (1996b) confrontando la sindrome di Williams, la sindrome di Down (SD) e la sindrome di Brachmann-de Lange (BdLS). Gli autori sostengono che le tre sindromi possono essere precisamente discriminate in base ai tratti di personalità e ai problemi di comportamento presentati dai pazienti. I bambini con sindrome di Williams, rispetto ai bambini degli altri due gruppi, sono quelli che risultano essere i più ansiosi, curiosi, irrequieti, timorosi, meno riservati e inibiti nei confronti degli estranei. Inoltre, il gruppo dei pazienti con sindrome di Williams è caratterizzato da una maggiore incidenza di problemi comportamentali.

				Non tutti gli autori concordano sull’idea dell’esistenza di un fenotipo comportamentale specifico della sindrome di Williams. Plissart, Borghgraef e Fryns (1996) hanno confrontato il temperamento dei pazienti con sindrome di Williams con quello dei soggetti con lo stesso grado di ritardo mentale dovuto a etiologia differente. I soggetti con sindrome di Williams tendono a esibire risposte di intensità più elevata, mostrano una minore perseveranza, e la loro soglia di attivazione risulta più bassa. Il gruppo di controllo presenta un temperamento che nel complesso può essere definito più «facile». Nessuna delle differenze riportate raggiunge però la significatività statistica. Solo per quanto riguarda l’intolleranza alle frustrazioni, i soggetti con sindrome di Williams ottengono punteggi significativamente più elevati rispetto al gruppo di controllo. Infatti, questi individui mostrano reazioni comportamentali molto forti, in termini di pianto o di aggressività, quando qualcosa ostacola lo svolgimento di un’attività piacevole precedentemente programmata. A differenza di quanto è riportato in molte ricerche precedenti, gli autori sottolineano che la facilità a instaurare relazioni con gli estranei non è una caratteristica tipica della sindrome di Williams, ma è riscontrabile in tutti i bambini ritardati mentali, e li differenzia dai bambini normodotati. Gli autori quindi concludono che quello che comunemente è considerato il fenotipo comportamentale tipico della sindrome di Williams, in realtà sembra essere più legato alla condizione di ritardo mentale che al difetto genetico proprio della sindrome.

				L’anno successivo (1997) Einfeld, Tonge e Florio sono giunti a conclusioni totalmente opposte a quelle di Plissart e collaboratori, affermando che, poiché i problemi comportamentali ed emozionali e i disturbi psichiatrici sono presenti nella maggioranza dei pazienti con sindrome di Williams, esiste un fenotipo comportamentale tipico della sindrome, che può essere utilizzato come importante strumento diagnostico. Confrontati con soggetti con pari ritardo mentale, i bambini con sindrome di Williams risultano più ansiosi, preoccupati e iperattivi, hanno più difficoltà a concentrarsi, sono più sensibili ai rumori, tendono a essere eccessivamente amichevoli anche con gli estranei e ad attirare l’attenzione degli adulti. A differenza dei risultati di altre ricerche, in questo studio alcune caratteristiche tipiche dei soggetti con sindrome di Williams, quali la maggiore incidenza di disturbi del sonno e dell’alimentazione e la tendenza all’isolamento, non hanno raggiunto significatività statistica. Nel complesso, i bambini con sindrome di Williams presentano un maggior numero di disturbi comportamentali ed emozionali, che più facilmente vengono diagnosticati come disturbi psichiatrici.

				Gosch e Pankau (1997) hanno studiato le caratteristiche di personalità e i disturbi di comportamento degli individui con sindrome di Williams a età differenti, in particolare in tre fasi di vita: l’infanzia (età inferiore ai 10 anni), l’adolescenza (età compresa tra i 10 e i 20 anni) e l’età adulta (età superiore ai 20 anni). Rispetto al gruppo dei bambini, gli adulti con sindrome di Williams sono meno vivaci, meno attivi, meno agitati, più insicuri, meno tristi e meno litigiosi, meno impertinenti e non così eccessivamente amichevoli. Sono più equilibrati, più calmi e più inibiti e presentano una maggiore tendenza alla riservatezza; infine, rispetto ai più giovani, sono meno desiderosi di imparare. Sono state riscontrate delle differenze anche per quanto riguarda il sesso. Le femmine adolescenti e adulte sono descritte come più tristi rispetto al gruppo dei maschi della stessa età, anche se per entrambi i sessi il livello di tristezza decresce all’aumentare dell’età. Le femmine sono più litigiose dei maschi, raggiungendo il picco massimo nell’adolescenza e i livelli più bassi nell’età adulta. Nei maschi la litigiosità è inversamente proporzionale all’età. Le adolescenti hanno bassa stabilità emotiva e presentano reazioni negative, come frustrazione o irritazione, se si verificano cambiamenti nella routine quotidiana o in attività precedentemente pianificate. L’ipersensibilità ai rumori tende a decrescere con l’età per le femmine, mentre i maschi adulti hanno livelli di iperacusia più elevati rispetto ai bambini. Gli autori affermano che con l’aumentare dell’età si verificano cambiamenti in alcuni aspetti della personalità, verso valori che sono maggiormente accettati dal punto di vista sociale; soprattutto, si assiste a un decremento dei comportamenti aggressivi e degli agiti, così come avviene anche nella popolazione normale. Parallelamente a questo, però, si verifica anche un incremento di sintomi depressivi. Gli autori concludono quindi che il fenotipo comportamentale tipico della sindrome di Williams è generalmente stabile nel tempo, e i problemi sociali e comportamentali persistono nell’età adulta.

				Davies, Howlin e Udwin (1997) hanno condotto uno studio su un campione di adulti con sindrome di Williams allo scopo di studiare i loro livelli di autonomia e indipendenza, in confronto a quelli di adulti con altre forme di ritardo mentale. Molti di questi pazienti necessitano di un aiuto per compiere semplici attività quotidiane, come vestirsi, lavarsi, prepararsi i pasti o svolgere le faccende domestiche. Pochissimi sono in grado di leggere l’ora, di usare il telefono e di gestire il denaro. Nessun soggetto è in grado di guidare l’auto, e il 40 per cento usano autonomamente i mezzi pubblici esclusivamente per tragitti familiari. La maggior parte degli adulti con sindrome di Williams hanno imparato a leggere e a scrivere, ma pochissimi soggetti coltivano interessi o svolgono regolarmente attività piacevoli nel tempo libero. Quasi tutti i soggetti vivono in famiglia o in istituto, e solo uno è in grado di svolgere un lavoro indipendente. In conclusione, quindi, i pazienti con sindrome di Williams continuano ad avere bisogno di sostegno e di controllo anche nell’età adulta. Le difficoltà motorie, l’incostanza, la facile distraibilità, l’ansia eccessiva e il comportamento talvolta non adeguato al contesto sociale, rendono difficoltoso per questi pazienti lo svolgimento di semplici attività quotidiane o di un lavoro. Inoltre, i deficit visuo-spaziali, la scarsa percezione della velocità e delle distanze e l’intolleranza ai rumori trasformano le strade in un pericolo continuo per questi soggetti. La loro disinibizione sociale e l’estrema amichevolezza anche verso gli estranei li espongono continuamente al rischio di sfruttamento. Gli adulti con sindrome di Williams hanno bisogno di essere controllati molto più che altri adulti con disturbi cognitivi. Gli autori affermano però che i principali limiti all’autonomia dei soggetti con sindrome di Williams non sono tanto i loro problemi fisici – comunque non trascurabili – quanto piuttosto gli aspetti psicologici e comportamentali che li caratterizzano.

				5.4. I dati di una ricerca con la scala di comportamento DBC

				Presentiamo ora uno studio da noi condotto con lo scopo di individuare un eventuale profilo psicologico tipico dei soggetti con sindrome di Williams, in particolare per quanto riguarda i problemi a livello comportamentale ed emozionale. 

				È stata utilizzata la Developmental Behavior Checklist (DBC; Einfeld e Tonge, 1992), uno strumento standardizzato elaborato per valutare i disturbi comportamentali ed emozionali di bambini e adolescenti con ritardo mentale. La scala è suddivisa in 6 sub-test che rappresentano aspetti del comportamento frequentemente riscontrati in giovani pazienti affetti da ritardo mentale. In particolare, le aree indagate riguardano la mancanza di contenimento, il ritiro sociale, i problemi nella comunicazione, i disturbi di ansia, i comportamenti autistici e i comportamenti antisociali.

				Il gruppo di bambini e adolescenti con sindrome di Williams è stato confrontato con un gruppo di controllo di soggetti con sindrome di Down, paragonabili ai primi per età, sesso e livello di ritardo mentale. 

				Il campione è costituito da 12 soggetti, 5 maschi e 7 femmine, per i quali è stata formulata la diagnosi di sindrome di Williams. I soggetti hanno un’età compresa tra i 5 anni e 3 mesi e i 20 anni e 10 mesi. Il livello di disabilità intellettiva è stato calcolato tramite i test di intelligenza più comunemente usati, in particolare la Wechsler Intelligence Scale for Children-Revised (WISC-R), la scala Stanford-Binet e la Wechsler Primary and Preschool Scale of Intelligence (WPPSI). Il QI nel campione considerato varia da valori inferiori a 40, nel caso dei soggetti considerati non testabili, al valore massimo di 69, con QI medio di 51,3.

				Il campione di controllo è costituito da 12 soggetti, 5 maschi e 7 femmine, per i quali è stata formulata la diagnosi di sindrome di Down. Questo gruppo è stato costruito tramite un appaiamento uno a uno con i soggetti Williams, sulla base del livello intellettivo. I bambini con sindrome di Down hanno un’età compresa tra 4 e 14 anni. Il QI, calcolato con i medesimi test usati per i soggetti Williams, varia da valori inferiori a 40 al valore massimo di 63, con media 48,8.

				I soggetti sono stati suddivisi in tre livelli di ritardo mentale, in accordo con i criteri del DSM-III-R:

				lieve: QI 50-70;

				medio: QI 40-50;

				grave: QI < 40.

				I punteggi ottenuti dai due campioni sono stati analizzati da un punto di vista sia quantitativo che qualitativo.

				L’analisi quantitativa, attraverso l’uso di alcuni test statistici, ha evidenziato le differenze comportamentali più significative tra i soggetti con sindrome di Williams e quelli con sindrome di Down.

				L’analisi qualitativa è stata effettuata a due livelli. Considerando come base per il confronto la popolazione di ritardati mentali su cui è stata tarata la DBC, si è verificato se la gravità del deficit intellettivo influisce sul comportamento dei soggetti nelle aree problematiche indagate dalla scala.

				È stata inoltre effettuata un’analisi a livello dei singoli item, considerando sia quelli più rilevanti in entrambi i campioni, sia quelli che differenziano i bambini con sindrome di Williams dal campione di controllo, in quanto descrivono comportamenti manifestati prevalentemente dall’uno o dall’altro gruppo.

				5.4.1. Analisi dei risultati

				Analisi quantitativa  I dati raccolti sui due campioni di soggetti sono stati sottoposti ad analisi univariata. 

				È stato utilizzato il test del t di Student per campioni indipendenti allo scopo di verificare la significatività della differenza tra i punteggi medi ottenuti dai due gruppi alle scale della DBC. Il livello di omogeneità della varianza tra i due campioni è stato testato con il test di Levene. Per rilevare se i disturbi comportamentali ed emozionali considerati dal test abbiano incidenza differente nei soggetti con sindrome di Williams rispetto a quelli con sindrome di Down, si è effettuato il test del chi quadrato esatto di Fisher. Infine, per ciascun campione sono stati considerati solo i soggetti che hanno ottenuto dei punteggi superiori al cut-off: applicando il test del t di Student per campioni indipendenti si è verificato se i punteggi medi ottenuti dal gruppo di pazienti con sindrome di Williams differiscono da quelli del gruppo di controllo. Là dove le differenze sono risultate significative, si è osservato se le variabili sesso e livello di ritardo mentale hanno una qualche influenza nei gruppi di soggetti psicopatologici.

				L’incidenza dei disturbi psichiatrici e il TBPS, cioè il punteggio che indica il livello globale di problematicità del comportamento, non differenziano in modo significativo i due gruppi considerati, che alla DBC hanno ottenuto punteggi medi simili. Il test di Levene per la varianza ha invece raggiunto la significatività statistica: nel gruppo dei soggetti con sindrome di Williams assistiamo a una polarizzazione dei punteggi, che toccano valori molto al di sotto del limite, così come, d’altra parte, raggiungono livelli elevati di patologia. 

				La tendenza al ritiro sociale e il comportamento autistico sono disturbi non specifici né della sindrome di Williams né della sindrome di Down, in quanto l’incidenza con cui si manifestano è bassa in entrambi i gruppi, e nessun soggetto ha raggiunto livelli di patologia elevati su queste dimensioni.

				L’incapacità a mantenere il controllo è un disturbo rilevato in entrambe le sindromi considerate: nella popolazione con sindrome di Down tende a manifestarsi con maggiore frequenza, mentre assume forme più gravi nella sindrome di Williams, sebbene tali differenze non siano statisticamente significative. Se però si considerano solo i soggetti risultati patologici su questa scala, vediamo che i rapporti tra i due campioni si invertono: è infatti il gruppo di pazienti con sindrome di Williams a ottenere i punteggi più elevati.

				Il disturbo d’ansia non differenzia i due gruppi di soggetti, né per incidenza né per gravità, in quanto l’ansia è un problema riscontrato in entrambi i campioni. Tuttavia, nei bambini con sindrome di Williams il disturbo è stato osservato più frequentemente e ha raggiunto livelli di patologia tendenzialmente più elevati.

				Le scale in cui è stata riscontrata una differenza significativa tra i due gruppi sono quelle relative ai disturbi della comunicazione e ai comportamenti antisociali. 

				I problemi relativi alla sfera della comunicazione rivestono una notevole importanza sia nella sindrome di Williams che nella sindrome di Down, in quanto i punteggi medi sono superiori al cut-off in entrambi i gruppi. Tuttavia, nel campione con sindrome di Down è la forte incidenza del disturbo, che interessa la quasi totalità dei soggetti, a influenzare maggiormente la media, pur senza raggiungere livelli elevati di patologia. L’andamento opposto è stato riscontrato nel gruppo di soggetti con sindrome di Williams, dove è significativa l’estrema variabilità dei singoli punteggi; infatti, se da un lato poco meno della metà dei soggetti non presentano il disturbo, dall’altro i punteggi ottenuti dal resto del campione sono significativamente più elevati di quelli riscontrati su questa scala nei soggetti con sindrome di Down patologici. Questi dati indicano che i disturbi nella sfera della comunicazione raggiungono tipicamente livelli di patologia molto alti nella sindrome di Williams. I soggetti con sindrome di Williams che presentano disturbi in quest’area del comportamento sono uniformemente distribuiti per sesso e per livello di ritardo mentale. 

				Il comportamento antisociale è un disturbo che, con modalità differenti, interessa entrambi i gruppi di soggetti. Le medie calcolate sul campione totale sono superiori al cut-off in entrambi i gruppi, ma i punteggi dei soggetti con sindrome di Down sono significativamente più elevati. Il disturbo è presente con maggiore frequenza nel gruppo di soggetti con sindrome di Down, che risulta anche fortemente disomogeneo su questa dimensione. Questa scala permette quindi di differenziare i soggetti con sindrome di Williams da quelli con sindrome di Down, in quanto il comportamento antisociale è risultato essere un problema più specifico di quest’ultimo gruppo; ciò che distingue in particolare i bambini con sindrome di Down non è tanto la frequenza con cui si manifesta il problema – anche se è comunque tendenzialmente più elevata in questi soggetti – quanto piuttosto la gravità del disturbo. Il gruppo dei bambini con sindrome di Down che presentano comportamenti antisociali è uniforme per quanto riguarda il sesso, mentre si può osservare una relazione crescente con il livello mentale: la frequenza di casi clinici tende ad aumentare proporzionalmente alla gravità del ritardo mentale.

				Analisi qualitativa: effetti del livello di ritardo mentale sul comportamento psicopatologico  Per verificare l’influenza del livello intellettivo sul rischio di psicopatologia nella sindrome di Williams, oltre al confronto con il campione di bambini con sindrome di Down, sono stati presi come riferimento i punteggi medi alla DBC per livello di ritardo mentale, calcolati sul campione di standardizzazione della scala (Einfeld e Tonge, 1996).

				Confrontati sul punteggio globale del disturbo comportamentale (TBPS) per livello di ritardo mentale, i soggetti con sindrome di Williams e quelli con sindrome di Down presentano un medesimo andamento, che conferma gli effetti del QI sul disturbo psichiatrico riscontrati nella popolazione di individui con handicap intellettivo (ibid.); il livello del disturbo psichiatrico cresce progressivamente, passando dalla fascia di soggetti con ritardo grave a quelli con ritardo lieve, superando il cut-off solo in quest’ultimo gruppo. Anche l’incidenza di psicopatologia ha andamento uguale nei soggetti con sindrome di Williams e in quelli con sindrome di Down, in quanto è massima nei gruppi di ritardati lievi. La differenza principale osservabile tra i due gruppi di soggetti è data dalla gravità del disturbo ai tre livelli di ritardo mentale: mentre nel gruppo dei bambini con sindrome di Down il livello di problematicità del comportamento aumenta lentamente all’aumentare del QI, nei soggetti con sindrome di Williams questo incremento è molto più rapido; tali dati indicano che nella sindrome di Williams si ha una polarizzazione dell’influenza generale del livello di ritardo mentale sul disturbo psichiatrico, con un’accentuazione della gravità dei disturbi nei soggetti con livelli intellettivi superiori e un’attenuazione nel gruppo di ritardati più gravi.

				Anche per la scala sulla mancanza di contenimento si è osservata, in entrambi i campioni di soggetti, un’incidenza del QI sul livello di psicopatologia, in linea con quanto rilevato sulla popolazione di ritardati mentali: in entrambi i gruppi, i punteggi medi alla scala crescono progressivamente con l’aumentare del QI, raggiungendo valori superiori al cut-off nel gruppo di soggetti con ritardo lieve. Anche l’incidenza del disturbo aumenta all’aumentare del livello intellettivo. Nei soggetti con sindrome di Williams si osserva una polarizzazione del fenomeno, con un aumento della gravità del disturbo ai livelli intellettivi superiori e un’assenza di incidenza del problema nei soggetti con ritardo mentale grave.

				L’effetto del QI sulla tendenza al ritiro sociale differenzia il gruppo dei Down da quello dei Williams. I punteggi ottenuti dal campione di soggetti con sindrome di Down seguono l’andamento evidenziato nella popolazione di ritardati mentali: il disturbo è presente esclusivamente nei soggetti più gravemente deficitari nella sfera intellettiva. Sulla dimensione del ritiro sociale, i soggetti con sindrome di Williams presentano un profilo specifico rispetto agli altri ritardati mentali; il comportamento problematico è presente a tutti i livelli di ritardo mentale, e anche se i punteggi medi alla scala non superano il cut-off, i valori più elevati sono presenti nel gruppo dei meno ritardati. Si può quindi affermare che, a differenza della popolazione di insufficienti intellettivi, dove si riscontrano livelli patologici nel ritardo mentale grave, la tendenza al ritiro sociale non è un disturbo presente nella sindrome di Williams, e se si osserva un qualche effetto del QI, questo procede in direzione opposta per quanto riguarda la gravità del problema, che è maggiore nei soggetti meno ritardati.

				I problemi legati alla sfera della comunicazione sono rilevanti sia nei soggetti con sindrome di Williams che in quelli con sindrome di Down ma, mentre questi ultimi presentano un profilo simile a quello della popolazione generale di ritardati mentali, i soggetti con sindrome di Williams mostrano un andamento originale. Nel campione di soggetti con sindrome di Down si è osservato che l’incidenza e la gravità del disturbo aumentano ai livelli intellettivi superiori, confermando quanto riscontrato nella popolazione di ritardati mentali dello studio di Einfeld e Tonge. Nella sindrome di Williams, invece, sia la frequenza che la gravità del disturbo di comunicazione sono simili nei tre livelli intellettivi, anche se il problema tende ad accentuarsi nei soggetti più gravemente ritardati. Possiamo quindi ipotizzare che nei soggetti con sindrome di Williams il QI abbia scarsa incidenza sui problemi di comunicazione; a differenza che negli altri ritardati mentali, le difficoltà in quest’area sembrano essere un disturbo più legato alla sindrome che non al livello di ritardo mentale.

				I dati ottenuti dal campione dei bambini con sindrome di Down confermano gli effetti del QI sull’ansia riscontrati nella popolazione generale di ritardati mentali, dove l’incidenza e la gravità del disturbo crescono all’aumentare del livello intellettivo. Nei soggetti con sindrome di Williams, invece, nonostante si sia osservata una leggera tendenza al decremento dell’intensità e della frequenza del disturbo nel gruppo con ritardo mentale più grave, tutti i soggetti, indipendentemente dal livello intellettivo, hanno ottenuto punteggi elevati. L’ansia sembra quindi una caratteristica specifica della sindrome di Williams, indipendentemente dal QI.

				Nella popolazione generale con deficit intellettivo, la gravità del disturbo autistico cresce proporzionalmente all’incremento del ritardo mentale. Nei due gruppi di questo studio, invece, il problema dell’autismo non è risultato rilevante, in quanto i punteggi medi ottenuti ai diversi livelli di handicap intellettivo sono tra loro paragonabili e non raggiungono mai livelli di patologia elevati. Questi dati suggeriscono che il disturbo autistico non è un problema associato né alla sindrome di Williams, né alla sindrome di Down; inoltre, non è stata riscontrata l’influenza del QI osservata nella popolazione di ritardati mentali.

				La gravità dei comportamenti antisociali nella popolazione generale di insufficienti mentali aumenta al crescere del QI. Nel gruppo dei soggetti con sindrome di Down di questo studio, si sono riscontrati su questa dimensione comportamentale livelli patologici in tutte e tre le fasce di deficit intellettivo, anche se la gravità e l’incidenza del disturbo sono maggiori ai livelli più gravi di handicap mentale. Nel campione con sindrome di Williams, la profondità del deficit mentale non differenzia i livelli dei soggetti sulla scala. L’incidenza del disturbo è infatti simile nei tre gruppi, e i punteggi medi si mantengono intorno al cut-off. Quindi, mentre nel campione con sindrome di Down si osserva un effetto del QI sul comportamento antisociale, anche se nella direzione opposta rispetto a quello riscontrato nella popolazione generale di insufficienti mentali, questo problema non differenzia i soggetti con sindrome di Williams rispetto al livello intellettivo. Il comportamento antisociale non è un disturbo tipico della sindrome di Williams e, nei rari casi in cui si riscontra, l’incidenza è indipendente dal QI.

				In conclusione, si può ritenere che, mentre nel campione di soggetti con sindrome di Down, come nella popolazione di insufficienti mentali, l’entità del deficit intellettivo influisce secondo una direzione specifica sui disturbi comportamentali ed emozionali, nella sindrome di Williams gli effetti del QI si manifestino solo sul livello generale di psicopatologia e sulla mancanza di controllo. Nelle altre sfere di comportamento considerate, l’entità del ritardo mentale appare irrilevante, in quanto i profili dei soggetti sono tra loro uniformi, indipendentemente dal livello mentale: i pazienti con sindrome di Williams non presentano ritiro sociale né comportamenti autistici o antisociali, mentre ciò che li caratterizza sono i disturbi della comunicazione e gli alti livelli di ansia.

				Analisi qualitativa degli item discriminanti  In ogni scala sono stati individuati gli item più significativi, cioè quegli item che, nel campione totale, hanno ottenuto i punteggi più alti; il criterio usato per questa selezione è quello di considerare gli item il cui punteggio complessivo fra tutti i soggetti di ciascun campione ha un peso superiore al 5 per cento nel determinare il punteggio medio alla scala. Si è scelto come soglia un valore del 5 per cento, in quanto valori più elevati escludono gli item che differenziano maggiormente i soggetti con sindrome di Williams da quelli con sindrome di Down, poiché in quasi tutte le scale gli item con peso maggiore sono gli stessi nei due gruppi.

				Questa analisi degli item discriminanti permette di individuare modalità comportamentali e stili relazionali tipici della sindrome di Williams e non attribuibili a un deficit intellettivo generico.

				Confrontando i test dei bambini con sindrome di Williams e quelli dei bambini con sindrome di Down, è possibile individuare due diversi stili nell’esercizio del controllo su di sé e sugli altri. Nei bambini con sindrome di Down la mancanza di contenimento si esprime prevalentemente a livello individuale: è evidente la difficoltà nel gestire le proprie emozioni, manifestata con ipereccitazione ed eccessiva rumorosità. I bambini con sindrome di Williams presentano invece un’incapacità a controllarsi soprattutto a livello relazionale, mostrandosi facilmente irritabili e impazienti quando gli altri impongono loro dei tempi da rispettare. Le tecniche per esercitare un controllo sugli altri sono più fini ed elaborate nei soggetti con sindrome di Down, i quali ricorrono più frequentemente alle bugie e ai tentativi di manipolazione e provocazione. I bambini con sindrome di Williams si impongono invece in modo più diretto, cercando di comandare e, soprattutto nei rapporti con i pari, ricorrendo alla forza fisica. Queste differenze nelle modalità di gestione del controllo sugli altri potrebbero essere dovute al fatto che i soggetti con sindrome di Down di questo studio sono mediamente più grandi dei bambini con sindrome di Williams e quindi possono aver imparato a gestire i conflitti in modo più adattativo, senza dover ricorrere alla forza. Come rilevato nella maggioranza delle ricerche, l’iperattività è una caratteristica frequente nella sindrome di Williams, anche se i dati di questo studio indicano che questo comportamento è altrettanto diffuso nel gruppo dei soggetti Down. La tendenza a isolarsi e a fare le cose da soli ha un’incidenza leggermente superiore nei soggetti con sindrome di Down, mentre un problema più accentuato nei bambini con sindrome di Williams è lo scarso senso del pericolo. I soggetti con sindrome di Williams fanno un uso insolito degli oggetti, come leccarli, odorarli, picchiettarli, farli girare, lanciarli e metterli in bocca. Questi comportamenti non sono presenti nei soggetti con sindrome di Down, i quali, meno interessati agli oggetti, mostrano una maggiore problematicità nel rapporto con il proprio corpo; sono stati riportati più frequentemente episodi di comportamenti sessuali inappropriati o di intolleranza per gli indumenti. Come è evidenziato in quasi tutti gli studi, l’estrema loquacità e la tendenza a parlare troppo velocemente sono caratteristiche tipiche nei pazienti con sindrome di Williams, ma che in questa ricerca non li differenziano dal gruppo di controllo. Mentre la tendenza a ripetere più volte una stessa frase è stata riportata più spesso dai genitori dei bambini con sindrome di Williams, i soggetti con sindrome di Down parlano più frequentemente da soli o con oggetti e persone immaginarie.

				In alcuni casi di sindrome di Williams è stata riportata una difficoltà del bambino a organizzare i pensieri in un racconto coerente; alcuni genitori hanno osservato nel figlio una scarsa reazione al dolore. In nessuno dei due gruppi sono emersi problemi relativi al tono di voce inappropriato, anche se frequentemente i genitori dei bambini con sindrome di Williams hanno sottolineato che il figlio ha la voce particolarmente rauca. La difficoltà a mantenere l’attenzione è il disturbo più rilevante in entrambi i campioni; l’intolleranza per i rumori forti, che è spesso riportata in letteratura come aspetto distintivo della sindrome di Williams, ha un certo rilievo anche nella sindrome di Down. A differenza dei risultati di altri studi, i problemi di alimentazione hanno un peso maggiore nei soggetti con sindrome di Down. Tutti i soggetti dello studio presentano delle fobie; alcune sono comuni nei due gruppi, e sono la paura del buio, dei rumori forti, dei cani, dei gatti e degli insetti. Ci sono poi paure riportate da singoli soggetti: i bambini con sindrome di Down hanno paura dei serpenti, dei cavalli, della doccia e dei fuochi d’artificio; i bambini con sindrome di Williams sono spaventati dalle formiche, dai fantasmi e da scene di violenza viste alla televisione. Nel gruppo dei soggetti con sindrome di Williams, la metà dei genitori hanno riferito che il figlio ha paura dell’altezza e di tutte le situazioni in cui è implicato l’equilibrio; sono stati citati come esempi la bicicletta, l’altalena, i tuffi dal trampolino, ma in particolare 4 soggetti hanno paura a fare le scale o a salire i gradini se non sono tenuti per mano. I soggetti con sindrome di Down hanno più problemi di relazione con le persone non familiari: si mostrano timidi e tendono ad agitarsi in presenza di estranei. Queste difficoltà non sono emerse nei bambini con sindrome di Williams, a conferma di quanto evidenziato già in altri studi circa la loro estrema socievolezza ed espansività; invece di intimidirsi di fronte agli estranei, i pazienti con sindrome di Williams tendono a rivolgere la parola indiscriminatamente a chiunque. Al contrario dei soggetti con sindrome di Down, i bambini con sindrome di Williams diventano invece ansiosi se devono rimanere da soli. Questo dato suggerisce un’immagine del soggetto con sindrome di Williams come un individuo eterocentrato e, dal punto di vista psicologico, maggiormente dipendente dalle relazioni con gli altri. I bambini con sindrome di Williams, però, hanno difficoltà nei rapporti con i coetanei, e ricercano preferibilmente la compagnia di adulti e di bambini più piccoli di loro; solo nel 33,3 per cento dei casi i genitori hanno riferito che il figlio gioca più volentieri con i bambini della sua età, a differenza dei soggetti con sindrome di Down, il 50 per cento dei quali frequentano più volentieri i coetanei. Mentre i genitori dei pazienti con sindrome di Down hanno perlopiù riferito che il figlio è ben accettato dai compagni di classe, i genitori dei bambini con sindrome di Williams pensano che l’eccessiva loquacità e la tendenza a ripetere in continuazione le stesse cose o a fare sempre le stesse domande facciano sì che gli altri bambini non stiano volentieri con i loro figli, i quali, di conseguenza, ricercano soprattutto la compagnia degli adulti, in quanto più tolleranti e pazienti. Inoltre, alcuni genitori di bambini con sindrome di Williams hanno sottolineato che spesso la socievolezza e l’estrema loquacità, che a prima vista rendono questi bambini così accattivanti e simpatici agli occhi degli adulti, provocano ben presto una sensazione di fastidio e di invadenza, in quanto questi bambini non sono in grado di riconoscere quali domande sono inopportune, indiscrete o eccessivamente intrusive. Un altro comportamento tipico nella sindrome di Williams è la scarsa tolleranza dei cambiamenti nella routine o nei programmi: l’ansia suscitata da queste piccole frustrazioni è espressa soprattutto con un’esasperante insistenza per fare quanto è abituale o programmato. Molto più frequentemente rispetto al gruppo di controllo, nei soggetti con sindrome di Williams si osservano movimenti ripetitivi del corpo, soprattutto dondolii. L’evitamento del contatto visivo e la pigrizia si riscontrano con frequenza paragonabile nei due gruppi, mentre la tendenza a isolarsi nel proprio mondo è, ancora una volta, più accentuata nei pazienti con sindrome di Down. I genitori sia dei bambini con sindrome di Williams che di quelli con sindrome di Down hanno sottolineato l’estrema affettuosità e l’elevato coinvolgimento emotivo dei loro figli, soprattutto quando vedono qualcuno triste o che piange. Se è più frequente che il bambino con sindrome di Williams, rispetto a quello con sindrome di Down, vada malvolentieri a scuola, questo è probabilmente dovuto al fatto che i pazienti con sindrome di Williams hanno più difficoltà a stringere amicizia con i coetanei, mentre i bambini con sindrome di Down sono in genere ben inseriti nel gruppo dei pari.

				5.5. Gli interventi terapeutici e riabilitativi

				È di fondamentale importanza che la diagnosi di sindrome di Williams avvenga il più precocemente possibile. Il ritardo nella diagnosi può essere correlato a diversi fattori: le dismorfie facciali divengono caratteristiche dopo il secondo anno di vita, la cardiopatia congenita può essere asintomatica, il ritardo neurologico viene spesso posto in relazione con i problemi medici cronici presentati dai pazienti, o può essere successivamente sottovalutato in considerazione della particolare vivacità e loquacità dei soggetti. Alcuni studi (Giannotti e Digilio, 1994) hanno rilevato che il grado di sviluppo intellettivo ha una correlazione statisticamente significativa con l’età del paziente alla diagnosi di sindrome di Williams, nel senso che a un riconoscimento precoce della sindrome corrispondono prestazioni migliori dovute a un trattamento riabilitativo tempestivo. Una volta posta la diagnosi di sindrome di Williams, la natura multisistemica della malattia impone controlli clinici periodici con coinvolgimento di differenti specialisti. Soprattutto per quanto riguarda la stenosi sopravalvolare aortica, è stato evidenziato che in pochi anni il grado di ostruzione dell’aorta aumenta rapidamente, e solo in rari casi si è osservata una riduzione spontanea con il passare del tempo (Geggel, 1992); qualora il gradiente sistolico di picco all’efflusso ventricolare sinistro superi i 50 mmHg, l’indicazione è quella di un tempestivo trattamento chirurgico della lesione. La terapia chirurgica consiste in un ampliamento del tratto di aorta stenotica mediante un patch di pericardio autologo (Kirklin e Barratt-Boyes, 1993; Chard e Cartmill, 1993). La prognosi a lungo termine dopo intervento chirurgico correttivo è buona, con un sensibile miglioramento clinico. Le alterazioni delle arterie polmonari sono disturbi meno frequentemente associati alla sindrome, ma ne sono comunque parte integrante. Studi prospettici hanno evidenziato che l’evoluzione di queste alterazioni vascolari è tendenzialmente benigna, con una progressiva regressione delle stenosi nel corso degli anni (Giddins, Finley e altri, 1989); il trattamento chirurgico viene quindi effettuato solo nei casi di maggiore gravità e in quelli con persistenza nel tempo di occlusioni significative. In alcuni casi può essere considerato positivo un trattamento della bassa statura osservata nei pazienti con sindrome di Williams (Spadoni, Colloridi e altri, 1983).

				In un’ottica riabilitativa, è importante tenere presente che un disturbo in età evolutiva varia in base al momento in cui si manifesta per la prima volta, e quindi uno stesso problema può manifestarsi in modo diverso nelle diverse fasi di sviluppo. L’intervento deve perciò essere precoce e preventivo, ma adeguato rispetto a ogni fase evolutiva, cosicché vengano risparmiate al bambino le frustrazioni derivanti da situazioni in cui le proposte sono superiori alle effettive possibilità di esecuzione e raggiungimento del compito, e cioè del reale livello di sviluppo del bambino stesso. Ogni progetto di intervento riabilitativo deve essere correlato a una corretta valutazione, per giungere alla messa a punto di un profilo individualizzato. La valutazione deve essere globale, completa e precisa nei diversi ambiti, considerando in primo luogo gli aspetti socio-ambientali e affettivo-relazionali. L’attenzione va focalizzata sugli aspetti relativi all’emergere e all’evoluzione delle funzioni cognitive e dei relativi modi di processamento, cioè agli aspetti neuropsicologici dello sviluppo. Infatti è necessario sottolineare gli aspetti carenti dello sviluppo per stimolare adeguatamente proprio le abilità o funzioni più deficitarie, allo scopo di integrarle in un contesto più ampio e significativo. È importante suggerire al paziente come utilizzare strategie di compenso per superare i propri deficit, al fine di portare avanti il bisogno di comunicare e apprendere a livelli sempre più alti. Lo scopo ultimo di un intervento riabilitativo è il raggiungimento di una migliore qualità della vita: quindi va puntata l’attenzione sull’emergere di funzioni che abbiano un significato ai fini adattativi, per fare in modo che il bambino sia capace di adattarsi sia alle situazioni routinarie che alle situazioni in cui si devono modificare alcune strategie. Gli obiettivi che la terapia deve proporsi per il raggiungimento dell’autonomia del bambino sono lo sviluppo della consapevolezza dell’azione e della competenza metacognitiva (la capacità di controllo di ciò che si conosce o si acquisisce, e la capacità di regolare i propri processi cognitivi, Kinsbourne, 1992). La principale difficoltà che si incontra nell’ottenere tali apprendimenti nei bambini con sindrome di Williams è che, presentando un generale ritardo cognitivo, i processi di attenzione e di memoria sono carenti, e sono spesso alla base del ritardo dello sviluppo di funzioni superiori quali ad esempio il linguaggio o il ragionamento logico.

				Sabbadini, Capirci e Volterra (1994) hanno descritto l’iter dell’intervento terapeutico condotto su una bambina con sindrome di Williams, seguita dall’età di 2 anni e 4 mesi all’età di 6 anni, fornendo indicazioni interessanti per la riabilitazione dei piccoli pazienti affetti da questa sindrome. È importante innanzitutto instaurare un rapporto di fiducia fra terapeuta, bambino e famiglia, coinvolgendo anche i genitori sul programma da portare avanti. Si possono studiare compiti da svolgere in situazioni facilitanti e gratificanti. Per incrementare la capacità di attenzione dei bambini è necessario creare situazioni piacevoli e motivanti; l’ambiente deve essere adeguato al paziente, gli stimoli presentati devono essere accuratamente selezionati, eliminando quelli superflui che contribuirebbero a distogliere il bambino dal compito. La letteratura sottolinea ampiamente la dissociazione tra aspetti dello sviluppo cognitivo (abilità visuo-spaziali e prassiche) e dello sviluppo linguistico (linguaggio apparentemente normale negli aspetti formali, ma tendente al «cocktail-party»), tipica della sindrome di Williams. È perciò importante, nel lavoro riabilitativo, focalizzare l’attenzione su entrambi gli aspetti, mettendo in risalto da una parte lo sviluppo della coordinazione motoria, della percezione cinestesica-propriocettiva, della percezione visiva e dei concetti spaziotemporali; dall’altra lo sviluppo delle funzioni linguistiche, partendo dalla comunicazione intenzionale fino agli aspetti linguistici più complessi come quelli formali e funzionali. Gli interventi programmati nei vari settori devono essere volti al miglioramento delle singole abilità deficitarie, ma sempre accompagnati da un inserimento sociale ben condotto e organizzato rispetto sia alla famiglia che alla scuola, in modo da permettere una reale maturazione del bambino, volta al raggiungimento di una sempre maggiore autonomia in tutti gli ambiti della vita di relazione. Particolare attenzione va riservata agli aspetti psicologici e all’ambito affettivo-relazionale, e quindi anche le dinamiche familiari andrebbero adeguatamente valutate.

				I genitori dei bambini con sindrome di Williams hanno la duplice e dolorosa caratteristica di avere un figlio con sindrome genetica e nello stesso tempo un figlio con ritardo mentale. Spesso vivono forti sentimenti di angoscia e di colpa, legati allo scoprirsi genitori imperfetti, come «imperfetto» è il bambino da loro generato. Per fronteggiare tali angosce, i genitori possono ricorrere a modalità quali la depressione, la negazione e la riparazione (Kennel, 1983); inoltre, la ferita narcisistica può bloccare il processo del «divenire genitori», con gravi ripercussioni sugli atteggiamenti educativi (Mintzer, Tronick e Brazelton, 1984). È perciò fondamentale sostenere i genitori, nel momento della comunicazione della diagnosi, con colloqui a indirizzo psicodinamico (Di Cagno e Gandione, 1988). Ferrario (1988) raccomanda di restituire ai genitori la fiducia nelle loro capacità, aiutandoli a riconoscere i bisogni reali del loro bambino. È importante aiutarli anche a raggiungere la consapevolezza degli aspetti sani del bambino (Bertolotti, 1988), quali la curiosità, la vitalità, la sensibilità musicale e l’inclinazione pittorica. 

				Infine, è importante ricordare che tutti coloro che sono impegnati nella cura di questi piccoli pazienti sono investiti dagli stessi sentimenti dolorosi che investono genitori e figli; il mancato riconoscimento di tali vissuti spiacevoli suscita meccanismi di difesa che impediscono ai genitori di contenere le ansie, mentre, se elaborati, tali sentimenti possono esssere utilizzati per migliorare le proprie competenze umane e professionali (Sergo, Caviglia e Gentile, 1994).

				5.6. Considerazioni conclusive

				Alla luce dei dati presenti in letteratura e di quelli ottenuti dal nostro studio, possiamo affermare che i soggetti con sindrome di Williams, oltre a manifestare tratti comuni a tutti i soggetti con ritardo mentale, presentano alcune caratteristiche comportamentali specifiche.

				A differenza dei risultati ottenuti in altri studi (Gosch, Stading e Pankau, 1994; Gosch e Pankau, 1996b; Einfeld, Tonge e Florio, 1997), i nostri dati confermano quanto riportato da Arnold, Yule e Martin (1985), e cioè che l’incidenza di disturbi psichiatrici nei pazienti con sindrome di Williams non differisce da quella rilevata in altri gruppi di soggetti con handicap mentale. La differenza tra la sindrome di Williams e le varie forme di ritardo mentale riconducibili a etiologie differenti, riguarda aspetti specifici del comportamento e della sfera emozionale.

				In sintesi, anche i dati dalle nostra ricerca sono coerenti con l’ipotesi avanzata da Dilts, Morris e Leonard (1990), secondo la quale i problemi clinici e le caratteristiche fisiche di questi soggetti, dovuti all’anomalia cromosomica, contribuiscono a delineare un fenotipo con alcuni tratti comportamentali ben definiti. I problemi di tipo medico che questi soggetti e le loro famiglie si trovano ad affrontare fin dalla nascita determinano la formazione di uno stile relazionale tra i genitori e il bambino caratterizzato da dipendenza, adesività ed eccessivo attaccamento reciproco. Questa modalità relazionale, oltre a divenire il modello sul quale il bambino costruirà successivamente le relazioni anche nell’ambito extrafamiliare, contribuisce a plasmare tratti specifici di personalità, quali l’insicurezza, l’ansia, il bisogno di dipendenza e la scarsa autostima; l’ipotesi avanzata è che l’estrema socievolezza, la loquacità e l’eccessiva affettuosità di questi bambini siano in realtà difese che nascondono i nuclei più patologici del carattere.

				Tutti questi elementi possono fornire utili indicazioni per la programmazione di interventi abilitativi e riabilitativi per i portatori di sindrome di Williams e per le loro famiglie.

				5.7. Gli aspetti genetici della sindrome di Williams

				
					
						
								
								Scheda di Daniela Giardino

								È ormai dimostrato che più del 99 per cento dei soggetti con diagnosi clinica di SW sono portatori della delezione di geni contigui localizzati sul cromosoma 7 a livello della banda q11 (regione critica della WS) (Ewart, Morris e altri, 1993; Lowery, Morris e altri, 1995; Mari, Amati e altri, 1995; Nickerson, Greenberg e altri, 1995).

								La delezione è generata da ricombinazione tra sequenze ripetute misaccoppiate che fiancheggiano la regione WS. I punti di rottura delle delezioni sono infatti concentrati a livello delle sequenze ripetute, il che giustifica come la maggior parte dei pazienti abbiano delezioni simili, seppur non identiche, di 1,5 Mb. Il primo gene deleto identificato nella regione critica è quello per l’elastina (ELN) (Ewart, Morris e altri, 1993). Studi di pazienti con delezioni o mutazioni puntiformi di questo gene mostrano che la sua emizigosi causa la stenosi valvolare dell’aorta, ma non altri segni tipici della WS. Benché sia plausibile che un deficit di questa proteina del connettivo possa anche causare la caratteristica facies della WS, o altri segni clinici frequenti, quali ad esempio le ernie, tali segni non si osservano in pazienti con mutazioni o delezioni limitate a ELN. Parecchi altri geni sono stati identificati nell’intervallo di delezione, ma a essi non è stato assegnato nessun fenomeno specifico. Tali geni includono LIMK1 (Tassabehji, Metcalfe e altri, 1999), che codifica una tirosinchinasi espressa nel cervello in sviluppo, STX1A che codifica la sintaxina 1, un componente dell’apparato sinaptico, RFC2 che codifica una subunità di un complesso coinvolto nella replicazione del DNA e FZD3, omologo al gene «frizzled» di Drosophila coinvolto nella polarità tissutale. Benché LIMK1 e STX1A appaiano plausibili candidati per gli aspetti di deficit cognitivo e comportamentale della WS, non vi sono ancora evidenze sul contributo della loro emizigosi a tali segni o ad altri del fenotipo WS (ibid.). La dissezione molecolare del fenotipo WS si configura come il principale strumento per l’identificazione di geni importanti nel comportamento e nello sviluppo intellettivo umano. Se l’analisi genetica non ha ancora permesso una comprensione piena della base molecolare di questa patologia, ha però fornito gli strumenti per una diagnostica efficiente e rapida, utile per la conferma di fenotipi clinicamente evidenti o «borderline». L’approccio utilizzato nel laboratorio diagnostico è la FISH (Fluorescent In Situ Hybridization) con sonde che mappano nell’intervallo di delezione e identificano mancanza del segnale relativo su metafasi o nuclei dell’individuo analizzato.

								La maggior parte dei casi di WS insorgono «de novo», ma occasionalmente viene osservata una trasmissione familiare con modalità autosomica dominante.
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				Capitolo 6
La sindrome di Angelman: aspetti diagnostici, clinici e riabilitativi

				6.1. I criteri diagnostici

				La sindrome di Angelman è una sindrome di origine genetica caratterizzata da grave ritardo intellettivo e motorio, una spiccata compromissione del linguaggio, peculiari espressioni del viso e un quadro comportamentale simil-autistico (Williams, Angelman e altri, 1995).

				La sindrome è stata diagnosticata nel 1965 dal pediatra inglese Harry Angelman, che per primo individuò e descrisse il comportamento di tre bambini con queste caratteristiche.

				Il quadro clinico di questi primi pazienti era sostanzialmente simile, ed egli ebbe l’intuizione che fossero affetti dalla stessa patologia, ancora sconosciuta perché mai descritta in precedenza. Una nota curiosa in letteratura racconta che Angelman, visitando il museo di Castelvecchio a Verona, rimase colpito da una tela del Cinquecento del pittore Giovanni Francesco Caroto, che raffigurava un giovane sorridente con in mano il disegno di una bambola o di un burattino. Il Ritratto di fanciullo con disegno venne da lui immediatamente associato a quei tre ragazzi, che presentavano comportamenti di riso continuo e movimenti a scatti degli arti e del tronco. Il primo articolo pubblicato nel 1965 da Angelman, che descriveva minuziosamente le caratteristiche fisiche e comportamentali dei suoi tre pazienti, è infatti intitolato Puppet Children, letteralmente «ragazzi burattino». 

				Nel corso delle osservazioni cliniche si individuò un importante elemento di discriminazione di questa sindrome: la maggior parte dei bambini che presentavano le medesime manifestazioni dei primi tre casi, erano accomunati da un difetto genetico, da una delezione sul cromosoma 15.

				Solo dopo diversi anni di ricerche si scoprì che in tutto il mondo esistevano parecchi di questi pazienti, affetti da quella che viene da allora chiamata sindrome di Angelman. Infatti, se nei primi ventiquattro anni di indagini (1965-89) i ricercatori, i medici e i genetisti sono riusciti a individuare e a descrivere ben 151 casi accertati di sindrome di Angelman, in questi ultimi dieci anni vengono segnalati centinaia di casi, con un’incidenza di circa 1 su 25 000 bambini nati. I casi, oltre a essere documentati nella letteratura medica, sono ampiamente descritti e conosciuti dalle associazioni e fondazioni nate nel corso di questi anni, che vedono impegnate in prima linea le famiglie dei ragazzi affetti da sindrome di Angelman.

				Si sospetta che molti altri casi siano ancora oggi sottodiagnosticati perché confusi con forme di autismo o assimilati ad altre patologie.

				In genere la diagnosi di sindrome di Angelman viene fatta da un pediatra, da un genetista o da un neurologo sulla base dell’analisi di aspetti clinici e di test genetici. Le caratteristiche cliniche peculiari, che nella maggior parte dei casi sono compresenti, sono:

				ritardo dello sviluppo in generale e ritardo mentale grave (QI < 50, o soggetti non testabili);

				ritardo dello sviluppo psicomotorio (deambulazione autonoma non acquisita prima dei 2 anni);

				ritardo del linguaggio, che nella maggior parte dei casi è assente; i restanti pazienti pronunciano pochissime parole, fino a un massimo di 7.

				Inoltre, almeno uno dei seguenti segni:

				1. Segni neurologici:

				stazione eretta con postura rigida, andatura legnosa, problemi di equilibrio;

				deambulazione a base allargata, con arti superiori semiflessi, mani a penzoloni;

				deambulazione atassica, movimenti scordinati e a scatti, tremori.

				2. Segni comportamentali:

				disponibilità alla «felicità» e aspetto allegro;

				parossismi di riso immotivato;

				iperattività, scarsa attenzione;

				disturbi del sonno;

				problemi nutrizionali durante l’infanzia: difficoltà di suzione, rigurgito, possibilità di inappetenza, vomito, stitichezza.

				3. Almeno un segno neurologico «secondario»:

				disordini del movimento;

				crisi epilettiche che insorgono entro i tre anni;

				ipotonia/ipertonia;

				iperreflessia profonda;

				anomalie alla TAC/RMN.

				4. Almeno due segni craniofacciali:

				microbrachicefalia postnatale (testa di dimensioni ridotte rispetto al resto del corpo) che si rende evidente dopo i due anni di vita;

				occipite piatto;

				occipite incavato;

				prognatismo mandibolare;

				bocca larga;

				lingua protrusa;

				scialorrea;

				denti spaziati;

				strabismo;

				ipopigmentazione della pelle e degli occhi; di regola questi bambini sono biondi con gli occhi azzurri.

				La diagnosi di sindrome di Angelman viene confermata da esami clinici diagnostici specifici che evidenziano:

				a) storia di epilessia e tracciati EEG anormali;

				b) mappa cromosomica alterata.

				6.2. Gli stadi evolutivi

				I primissimi stadi evolutivi delle persone affette da sindrome di Angelman si presentano del tutto nella norma: «storia prenatale», sviluppo fetale, peso alla nascita e circonferenza della testa rientrano nei parametri medi di sviluppo.

				Dai primi mesi di vita i soggetti possono presentare difficoltà aspecifiche di alimentazione e ritardo nell’acquisire le prime tappe dello sviluppo neurologico (sorridere, stare seduti da soli, fare i primi passi). Queste manifestazioni, proprio perché così generali, all’inizio vengono considerate come normali ritardi del processo maturativo dello sviluppo.

				La crescita della testa tenderà nel bambino con sindrome di Angelman a essere più lenta rispetto agli altri parametri (peso e altezza); il persistere delle difficoltà nutritive – di suzione e di deglutizione (Zori, Hendrickson e altri, 1992; Buiting, Saitoh e altri, 1995) – dovute a movimenti scoordinati della lingua comincia a essere considerato un problema meno comune.

				Valorizzando questi segni clinici, visitando con attenzione il paziente e interpretando in modo accurato il tracciato elettroencefalografico (specifico e sempre anomalo) si può tentare una diagnosi. Infatti alcuni tratti caratteristici possono essere individuati nei primi sei mesi di vita, mentre gli aspetti clinici peculiari non si manifestano prima dell’anno di età.

				Le successive anormalità riguardano:

				1) Evidente microcefalia del 50 per cento dei casi a un anno di età; la prevalenza di questa forma di microcefalia varia dall’88 (Zori, Hendrickson e altri, 1996) al 34 per cento (Saitoh, Buiting e altri, 1996) e può essere minore del 25 per cento quando vengono inclusi i casi di non-delezione (Clayton-Smith e Pembrey, 1992). La maggior parte dei bambini con sindrome di Angelman hanno a tre anni una circonferenza della testa inferiore al 25° percentile, spesso accompagnata da un appiattimento posteriore della testa. Anche la media dell’altezza è inferiore rispetto allo sviluppo normale, ma la maggior parte del bambini con sindrome di Angelman arriveranno a crescere nei limiti ritenuti normali.

				2) La comparsa degli scoppi di risa e l’eventuale strabismo.

				3) Il ritardo psicomotorio: la posizione seduta autonoma viene raggiunta tra i 6 mesi e i 3 anni di vita (in media intorno all’anno); il gattonamento intorno ai 22 mesi; la stazione eretta tra i 18 mesi e i 7 anni, e sempre nel corso di questi anni il bambino tipico con sindrome di Angelman impara a camminare, presentando però una serie di movimenti caratteristici: tremori, andatura legnosa e comportamenti inappropriati (Zori, Hendrickson e altri, 1992). Questi tratti compaiono in ugual modo nei soggetti di entrambi i sessi. In alcuni casi è presente l’ipertonia spastica agli arti, che può compromettere, anche marcatamente, la deambulazione. Il 10 per cento dei bambini non saranno mai in grado di camminare.

				4) L’assenza del linguaggio (Williams, Angelman e altri, 1995): il linguaggio espressivo è limitato a meno di 6 parole in quasi tutti i soggetti; può essere tuttavia conservata la capacità di comunicare con altre modalità (gestuale ecc.). La memoria, soprattutto quella dei visi, e l’orientamento spaziale, sono meno compromessi.

				5) Comparsa di crisi epilettiche, presenti in quasi tutti i soggetti con sindrome di Angelman: queste cominciano nei primi 6 mesi di vita, ma più comunemente tra i 18 e i 24 mesi. Sono stati individuati diversi tipi di crisi: convulsioni febbrili, spasmi, assenze, assenze miocloniche, crisi parziali complesse, crisi miocloniche, crisi generalizzate tonico-cloniche ecc. L’evoluzione della crisi è in molti casi relativamente benigna, con controllo parziale o totale dopo i 10 anni. Il quadro elettroencefalografico tipico della sindrome di Angelman è caratterizzato tuttavia dalla presenza di anomalie parossistiche, diffuse o limitate alle regioni posteriori, da un’attività di fondo theta di media ampiezza, da parossismi provocati dalla chiusura degli occhi sulle regioni occipitali (Boyd, Cross e Dan, 1997; Rubin, Patterson e altri, 1997) e da sequenze di complessi punta-onda lenta diffusi associati a mioclonie parcellari distali. Tale pattern EEG si correla con la presenza (soprattutto sui distretti muscolari distali degli arti superiori) di scosse miocloniche parcellari o segmentarie, anche ritmiche, a realizzare una sorta di «tremore». Clinicamente tali mioclonie sono quasi sempre ben evidenti durante la giornata e, insieme al disturbo dell’equilibrio (atassia), realizzano il peculiare quadro motorio della sindrome di Angelman.

				6) Nel 90 per cento circa dei bambini con sindrome di Angelman è presente un’anormalità nel ciclo sonno/veglia; pare infatti che questi bambini necessitino di un numero abbastanza limitato di ore di sonno, tra le 5 e le 6 ore per notte, soprattutto tra i 2 e i 6 anni di età. In genere questi disturbi migliorano con l’età, e nella letteratura medica è riportato un caso di notevole miglioramento della quantità e della qualità delle ore di sonno dopo un trattamento comportamentale (Summers, Lynch e altri, 1992). Clayton-Smith (1993) osserva, in base ai suoi studi condotti in Inghilterra su 82 pazienti, che «i comportamenti disturbati e il sonno scarso migliorano con la terapia comportamentale e con una serie di atteggiamenti costanti, prestabiliti, concordati precedentemente con i pazienti».

				7) In età infantile è di frequente riscontro l’iperattività, che però si riduce con l’andar del tempo. È noto che i bambini mettono in bocca tutto ciò che incontrano: se nella prima infanzia è frequente vedere bambini succhiarsi le mani e i piedi, successivamente il gioco prediletto è esplorare gli oggetti con la bocca, masticando di continuo. Nei bambini con sindrome di Angelman la lingua sembra essere normale nella forma e nelle dimensioni, ma nel 30-50 per cento dei casi un tratto caratteristico è la sua persistente estensione all’esterno della bocca (alle volte viene estratta solamente durante la risata). Questi bambini hanno anche un pattern comportamentale e di gioco abbastanza tipico: amano molto l’acqua, sono attratti dagli specchi, dai palloncini, dai giocattoli musicali e sonori.

				In genere i bambini con sindrome di Angelman sono diagnosticati in modo certo fra i 3 e i 7 anni. Se i soggetti vengono seguiti in modo costante e appropriato, lo sviluppo procede, e sono possibili miglioramenti. Durante l’infanzia il peso aumenta, e questo potrebbe essere dovuto al superamento dei problemi nutritivi della prima infanzia. L’altezza finale dell’adulto ha una variazione tra 1,55 e i 1,65 cm in un campione di adulti con sindrome di Angelman. I fattori familiari incidono sulla crescita: genitori di alta statura avranno figli che tenderanno a essere più alti rispetto alla media dei bambini con questa sindrome.

				A livello fisico, la pubertà in questi ragazzi è generalmente normale (l’età di comparsa del menarca nelle ragazze rientra nei parametri standard; possono eccezionalmente presentare un ritardo da uno a tre anni nello sviluppo maturativo sessuale; la comparsa dei caratteri sessuali secondari risulta nella norma) e la procreazione sembra possibile per entrambi i sessi, nonostante non siano stati mai segnalati casi di maternità o paternità in soggetti con sindrome di Angelman.

				I primi studi sembrano confermare che lo stato di salute dei giovani adulti è buono, con l’eccezione delle crisi epilettiche. In molti pazienti, gli attacchi possono essere discontinui durante la prima adolescenza o l’età adulta (Buiting, Saitoh e altri, 1995). I giovani adulti continuano il loro processo di apprendimento, seppure lento, e non si segnalano deterioramenti significativi nelle loro abilità.

				Le osservazioni nei giovani adulti suggeriscono che lo stato di irrequietezza motoria decresce con l’età. L’abilità di vestirsi autonomamente è variabile, e i problemi che si riscontrano riguardano abilità motorie piuttosto fini (allacciare bottoni, stringhe, chiusure lampo ecc.), che in questi soggetti sono compromesse. La maggior parte degli adulti sanno mangiare con le posate.

				Gli individui con atassia grave, ai quali era comunque permessa una minima autonomia deambulatoria, nel corso dello sviluppo possono vedere compromessa anche tale abilità motoria. La scoliosi può presentarsi nell’adolescenza, ed è un problema particolarmente serio per chi già non cammina. La scoliosi è trattata con bustini indossati anche in età molto precoci per prevenire aggravamenti del difetto posturale; la correzione chirurgica può divenire necessaria per i casi gravi. 

				Per quanto riguarda l’età di vita, diversi articoli riferiscono di una vita media di trenta-quarant’anni, e viene riportato il caso di una donna di 50 anni (ibid.).

				La natura affettuosa, che è un aspetto positivo della prima infanzia, persiste nel periodo adulto e può creare a volte problemi sociali nella sfera dell’affettività; queste difficoltà sono comunque risolvibili.

				Si ricorda che questi pazienti, nonostante i miglioramenti che possono manifestare nel corso degli anni, non raggiungono mai un livello di autonomia e indipendenza tale da poter vivere da soli. Possono però imparare a svolgere piccoli compiti domestici e si adattano bene alla vita di comunità, dove le attività sono coordinate e gestite da un gruppo di operatori.

				6.3. Gli aspetti psicosociali 

				Movimenti iperattivi del tronco e degli arti sono presenti fin dalla prima infanzia, e stati di nervosismo e manifestazioni di tremori possono essere presenti nei primi sei mesi di vita. I movimenti volontari sono spesso irregolari, variando da esili movimenti scoordinati a grossolani movimenti a scossoni che impediscono di camminare, mangiare e svolgere tutte le attività di esplorazione proprie dei neonati.

				Le tappe dello sviluppo motorio sono deficitarie: il riflesso di Moro risulta da subito troppo pronunciato, e i bambini imparano a camminare fra i 3 e i 7 anni, e comunque con difficoltà (Zori, Hendrickson e altri, 1992; Buiting, Saitoh e altri, 1995). Già nella prima infanzia si può assistere a un lieve peggioramento nella capacità di camminare normalmente. Le uniche forme di deambulazione sono spesso rappresentate da una camminata a passi brevi o da un’andatura «a cavalcata» con largo piano d’appoggio, a volte accompagnate da una tendenza a essere inclinati in avanti e a barcollare; la predisposizione a protendersi in avanti è accentuata durante la corsa.

				Nonostante queste difficoltà, l’equilibrio non è totalmente compromesso: anche di fronte a casi piuttosto gravi in cui i ragazzi sono molto rigidi, si muovono come robot, sono estremamente vacillanti, la deambulazione e gli spostamenti sono presenti seppure in modo difficoltoso. Queste forme di movimento, anche deficitarie e molto lente, sono in contrasto con l’assunzione della postura eretta, che si presenta estremamente immobile e fissa; il soggetto appare come una statua, «congelato».

				L’immagine caratteristica dei ragazzi con sindrome di Angelman è dunque: gambe tenute larghe e ben piantate per terra, piedi piatti e voltati all’esterno, braccia sollevate, gomiti flessi e mani rivolte verso il basso. Si spiega facilmente l’appellativo «happy Puppet» (burattino felice, marionetta felice) assegnato a questi bambini nelle primissime ricerche scientifiche. Alcuni bambini sono talmente atassici e si muovono così a scatti che sono impossibilitati a camminare finché non crescono e non acquisiscono una migliore capacità di controllare i movimenti involontari; ma per circa il 10 per cento il risultato fallisce, costringendo questa minoranza alla sedia a rotelle (Clayton-Smith, 1993).

				Nei casi in cui la diagnosi di sindrome di Angelman non viene confermata ma si riscontrano questi sintomi, viene frequentemente formulata la diagnosi di paralisi cerebrale.

				La terapia fisica di solito è utile per evitare il peggioramento della deambulazione, e a volte si ritiene necessario un intervento fortificante o chirurgico con lo scopo primario di allineare le gambe.

				L’iperattività è probabilmente il comportamento più tipico dei soggetti con sindrome di Angelman, e maschi e femmine ne sembrano ugualmente affetti (Buiting, Saitoh e altri, 1995). Questa manifestazione può essere descritta come associata all’incapacità di prestare attenzione a qualunque stimolo venga presentato, per un tempo breve ritenuto sufficiente per riconoscerlo. I bambini, considerata la loro iperattività, necessitano di essere sorvegliati in ogni istante, facendo attenzione a cosa portano alla bocca, e a quali e a quanti oggetti vengono manipolati o recuperati. In casi estremi, il costante movimento può causare incidenti, come bruciature o abrasioni. L’aggrapparsi, lo stringere e il morsicare sono anch’essi comportamenti osservabili, e possono intensificare le attività ipermotorie. Per quanto riguarda la motricità degli arti superiori, il 40 per cento del campione di Clayton-Smith (1993) utilizza ugualmente bene entrambe le mani per le diverse attività di esplorazione, manipolazione, comunicazione. Si assiste comunque alla preferenza per una mano, che nel 55 per cento dei casi è la sinistra. Persistenti e consistenti modificazioni comportamentali possono diminuire o eliminare questi comportamenti indesiderati.

				Per quanto riguarda il comportamento sociale, i bambini sono generalmente «felici», socievoli, e ridono spesso anche senza un preciso motivo.

				Nonostante si conosca in letteratura un tipo di crisi epilettica associata alla risata, questa non sembra comparire nei casi di sindrome di Angelman. La risata sembra essere solamente l’espressione di un evento motorio; infatti la maggior parte delle reazioni agli stimoli, fisici e mentali, sono accompagnate dal riso o da smorfie facciali.

				Il primo segno evidente di questo caratteristico comportamento può essere la rapida e persistente comparsa del sorriso sociale a 1-3 mesi. Le risatine, il ridacchiare forte e il sorriso costante si sviluppano presto, e sembrano costituire un riflesso normale; all’aumentare di questa risposta diminuisce invece il balbettio. Successivamente, particolari tipi di espressioni facciali e comportamentali caratterizzano la personalità del fanciullo. Negli studi di Buiting, Saitoh e altri (1995) gli scoppi di risa compaiono nel 70 per cento dei casi.

				I bambini con sindrome di Angelman sembrano divertirsi con gli stessi passatempi: preferiscono le attività che richiedono poca concentrazione e amano l’acqua. Prediligono giocattoli in plastica, palloni, fotografie, giochi musicali, guardare la televisione. 

				Sono socievoli, affettuosi, amano stare con le altre persone, ma non riescono a interagire direttamente con loro. La loro attenzione può essere talmente breve da ostacolare le interazioni sociali, perché non riescono ad aspettare le risposte visive o gli altri segnali dell’interlocutore. Altri comportamenti tipici che di certo non agevolano la relazione e i rapporti di amicizia con i piccoli coetanei sono il tirarsi i capelli, il tenere la bocca aperta con la lingua protesa all’esterno, la scialorrea.

				I giovani adulti con sindrome di Angelman di solito sono più abili socialmente e rispondono alla maggior parte dei segnali personali; è da considerare che i migliori risultati di socializzazione dei ragazzi più grandi derivano dall’interazione con adulti abituati e/o operatori preparati e specializzati che sanno dedicare l’adeguata attenzione e pazienza e mettono in atto precise pratiche di stimolazione. Le persone con sindrome di Angelman arrivano a essere in grado di allacciare amicizie durature e di trasmettere un vasto repertorio di sentimenti, arricchendo le loro relazioni familiari e amicali. Partecipano ad attività in gruppo e possono essere coinvolte nelle faccende domestiche e in attività e responsabilità della vita di tutti i giorni. 

				Si divertono, come tutti, nel praticare attività ricreative, nel guardare la televisione, nel praticare sport, nell’andare sulla spiaggia. La loro particolare curiosità, però, può portarli più facilmente verso i pericoli della strada e della cucina.

				Questi problemi possono essere superati attraverso modificazioni del comportamento, sebbene la testardaggine sia un’altra manifestazione della sindrome di Angelman.

				Come abbiamo già sottolineato per la percezione sensoriale, risulta difficile entrare in contatto con la sfera emotiva delle persone con sindrome di Angelman, perché non si conosce esattamente quali sono i loro canali comunicativi. Ci si affida all’osservazione del comportamento.

				I bambini con sindrome di Angelman fanno esperienza di una varietà di emozioni, ma la felicità sembra l’emozione predominante. Infatti, spesso l’espressione felice in viso e la disposizione alla gioia e all’allegria sono i comportamenti peculiari. In casi rari si assiste a un cambiamento rapido da un atteggiamento felice e sereno a manifestazioni di irritabilità e iperattività; il pianto, gli scoppi di risa, le urla e i brevi suoni gutturali possono considerarsi i comportamenti dominanti.

				6.4. Gli aspetti cognitivi

				Uno dei tratti fondamentali della sindrome di Angelman è la presenza di un deficit nello sviluppo del linguaggio. Infatti nella maggior parte dei bambini vi è la totale assenza del linguaggio; altri pronunciano in media tre parole, e si registra un caso di uso di sette vocaboli (Clayton-Smith, 1993).

				Il mancato sviluppo della funzione linguistica non implica che i bambini non abbiano una comprensione sufficiente del discorso. Clayton-Smith, nella sua ricerca con 47 soggetti, ha trovato diversi casi di persone che pronunciavano in media da una a tre parole, tra cui le più comunemente utilizzate erano «ma-ma», «hi-ya», «bath», «bye»; Buiting, Saitoh e altri (1995) affermano che il 39 per cento del loro campione era in grado di articolare il suono di quattro parole: rimane ancora da verificare se queste venissero utilizzate in modo intenzionale e con il significato appropriato.

				I bambini con sindrome di Angelman causata da disomia uniparentale o con una delezione estremamente limitata possono avere abilità verbali e cognitive superiori, utilizzando 10-20 vocaboli, sebbene la pronuncia possa essere difficoltosa.

				Il disturbo del linguaggio ha un’evoluzione tipica. I neonati e i fanciulli piangono meno spesso e hanno un decremento del balbettio. Una singola parola come «mamma» può svilupparsi tra i 10 e i 18 mesi, ma può essere usata infrequentemente e indiscriminatamente senza un significato simbolico. A 2-3 anni il ritardo nello sviluppo del linguaggio è ormai palese, ma ciò non significa che questi bambini non comunichino: proprio verso quest’età compaiono le prime forme spontanee di comunicazione non verbale. Alcune parti del corpo vengono indicate e alcuni bisogni vengono espressi con semplici gesti. L’efficacia della comunicazione attraverso segni non verbali si ottiene soprattutto con la partecipazione a training specifici.

				Clayton-Smith (1993) riporta il caso di una ragazza di 19 anni presente nel suo campione, che grazie a un metodo di comunicazione alternativa conosceva e comunicava con 60 diversi segni.

				Altri soggetti che presentano i sintomi tipici nelle loro forme più gravi, come l’estrema iperattività, non riescono nemmeno a raggiungere il primo stadio della comunicazione, e stabiliscono i contatti solo con gli occhi. L’abilità di comunicare attraverso forme non verbali varia considerevolmente; la maggior parte dei soggetti raggiungono buoni risultati, riuscendo a imparare il proprio nome e la firma e utilizzando con discreta disinvoltura immagini al fine di comunicare.

				La terapia del linguaggio rimane un importante settore per lo sviluppo delle abilità comunicative. Le forme prevalenti di comunicazione avvengono attraverso suoni, rapidi movimenti delle mani, movimenti degli occhi o del corpo, spostando la testa con i convenzionali movimenti di «sì» e «no».

				La comunicazione è favorita da ausilii elettronici, e nel lavoro con questi bambini viene incoraggiato l’uso del linguaggio parlato. Alcune strategie sono: promuovere l’imitazione e il gioco indipendente; incrementare l’attenzione attraverso compiti con l’uso di suoni vocali e non vocali; rinforzare i comportamenti appropriati; incoraggiare i comportamenti vocali e lo sviluppo del linguaggio.

				Le prestazioni ai test sono compromesse dal deficit attentivo, dall’iperattività, dal mancato controllo motorio e dall’assenza del linguaggio.

				In tale situazione i risultati dei test sono tipicamente fermi in un range basso, che può tuttavia aspirare a innalzarsi. I bambini più «attenti» possono raggiungere un livello moderato, una minoranza può ottenere risultati in alcune particolari categorie, come l’acquisizione di abilità sociali.

				Dagli studi delle differenti classi genetiche che determinano la sindrome di Angelman, sembra che i pazienti con disomia uniparentale abbiano meno manifestazioni cliniche rispetto ai soggetti con una delezione maggiore (Bottani, Robinson e altri, 1994), e di conseguenza abbiano risultati migliori in tutti i campi testabili.

				È risaputo che nella sindrome di Angelman le abilità cognitive sono a un livello superiore rispetto agli indici misurati nei test di sviluppo: l’area in cui si riscontrano le migliori prestazioni è quella della comprensione e della produzione.

				È possibile individuare notevoli differenze nel corso della crescita: mentre alcuni individui raggiungono discrete abilità di comunicazione sociale, di scambi affettivi, di partecipazione ad attività di gruppo o a piccole faccende domestiche, altri non vi riusciranno mai. Solo in casi rari si assisterà a un peggioramento in termini di ritardo mentale e deficit dell’attenzione, e questo si verificherà in misura maggiore nei casi con difficile controllo dell’epilessia, con atassia estremamente pronunciata e con problemi motori.

				Tuttavia, in un ambiente protetto e con un intervento comportamentale efficace il bambino può imparare a superare i gravi deficit iniziali e realizzare alcuni progressi.

				6.5. Gli aspetti medici

				Al momento della nascita l’unico tratto caratteristico che si può osservare nel neonato con sindrome di Angelman è una depressione occipitale del cranio, mentre fino a 12 mesi non vi sono elementi particolari nel viso. Nel corso del primo semestre di vita compare il sorriso sociale, che è frequente, prolungato, a volte inappropriato. Quasi tutti i bambini presentano problemi visivi (strabismo, nistagmo, ipoplasia maculare) e ipopigmentazione della pelle e degli occhi .

				Nel corso della crescita si possono rendere evidenti il prognatismo mandibolare, la bocca di dimensioni superiori alla norma, la nascita di denti spaziati tra loro, la lingua estesa in modo persistente all’esterno della bocca anche se la forma e la dimensione risultano normali, e scialorrea.

				6.5.1. Aspetti oftalmologici

				Considerate le difficoltà di comunicazione dei soggetti con sindrome di Angelman, è davvero problematico valutare quanto percepiscono del mondo circostante, e in che modo. Gli aspetti che i ricercatori e i clinici sono riusciti a delineare si riferiscono esclusivamente a quanto è constatabile fisicamente.

				Le ricerche condotte sui pazienti con sindrome di Angelman mostrano che il 30-60 per cento dei soggetti sono affetti da strabismo. Questo problema sembra essere strettamente connesso con gli occhi chiari (ipopigmentati), dato che la presenza del pigmento nella retina è cruciale per il normale sviluppo del nervo ottico. La cura dello strabismo è quella comune per tutti i bambini: un oftalmologo valuterà la situazione e studierà le soluzioni caso per caso, procedendo alla correzione del deficit con eventuale intervento chirurgico o con bendatura dell’occhio. L’attività instancabile ed eccessiva di alcuni bambini potrà rendere difficile l’uso di bende o di occhiali.

				6.5.2. Pigmentazione

				Circa il 60 per cento dei bambini con sindrome di Angelman hanno una minor pigmentazione della pelle, dei capelli e degli occhi rispetto alla media, e comunemente questi bambini hanno capelli biondi e occhi azzurri. 

				L’ipopigmentazione della pelle e degli occhi è di solito il risultato di una delezione estesa, perché nella parte mancante sembra essere presente un gene che determina la pigmentazione. Questo gene produce una proteina (chiamata proteina P) che si pensa sia cruciale nella sintesi della melanina, la principale molecola che determina il colore della nostra pelle. In alcuni bambini questa particolare forma di ipopigmentazione può essere talmente accentuata da far sospettare casi di albinismo.

				6.5.3. Disturbi del sonno

				Disturbi del sonno si presentano quasi nella totalità dei bambini dai 2 ai 6 anni affetti da sindrome di Angelman: le ore di riposo sono ridotte a 5-6 per notte e possono essere caratterizzate da frequenti risvegli e da episodi di agitazione: in alcuni casi sono comuni danni ai mobili della camera da letto.

				La necessità di dormire aumenta gradualmente con l’età, e nel periodo adolescenziale la situazione rientra nei parametri normali. Si ricorda che anche la caratteristica precoce dell’iperattività diminuisce nel tempo. Ulteriori e più rapidi miglioramenti possono essere ottenuti con un trattamento comportamentale (Summers, Lynch e altri, 1992) e con sequenze di azioni costanti, prestabilite, concordate con i pazienti (Clayton-Smith, 1993). 

				6.5.4. Epilessia

				Le crisi epilettiche sono presenti nell’80 per cento dei casi (Buiting, Saitoh e altri, 1995), e compaiono tra i 6-10 mesi e i 18 anni, ma solo nel 30 per cento dei soggetti prima dei 2 anni. Sono stati individuati diversi tipi di crisi, ma la loro evoluzione è in molti casi benigna, con controllo parziale o totale dopo i 10 anni. 

				6.5.5. Salute generale

				La salute generale dei soggetti con sindrome di Angelman è buona, come dimostra la longevità dei soggetti, che in media raggiungono i trentacinque-quarant’anni (Buiting, Saitoh e altri, 1995) e oltre. I problemi di salute che possono presentarsi nella prima infanzia sono difficoltà di suzione, infezioni respiratorie e otiti (Clayton-Smith, 1993); le otiti sono dovute all’alterazione del solco craniale, che ostacola la regolare ossigenazione alle tube di Eustachio. Complicazioni successive che possono intervenire sono: il persistere e il peggiorare degli attacchi epilettici (ibid.); la comparsa di atteggiamenti scoliotici, che possono arrivare – se non adeguatamente curati – a compromettere la deambulazione. 

				6.5.6. Le cure mediche

				Se consideriamo la varietà di sintomi che possono presentarsi nelle persone con sindrome di Angelman e se pensiamo che, data la recente scoperta, non ci sono cure specifiche, diventa difficile, al momento attuale, trovare soluzioni e cure mediche mirate per i diversi problemi fisici che compaiono in questi individui.

				Per la cura dell’iperattività la maggior parte dei bambini non ricevono terapie a base di farmaci, anche perché la somministrazione di agenti sedativi comporta le pesanti conseguenze degli effetti collaterali.

				L’insonnia notturna e il sonno disturbato è un problema frequente: in questi casi si può fare uso di sedativi come idrato di cloralio o difenilidramina per le ore notturne. La somministrazione di 0,3 mg di melatonina un’ora prima di andare a letto può essere utile in alcuni individui, e può essere ripetuta in caso di risveglio notturno.

				Le difficoltà nutritive nei neonati possono richiedere l’uso di speciali tettarelle o altre strategie per far fronte a una suzione debole e scoordinata. Il reflusso gastroesofageo può essere associato a un limitato aumento di peso e a vomito: i comuni trattamenti medici (per esempio postura eretta, medicinali specifici) garantiscono buoni risultati. A volte può essere necessario il restringimento chirurgico dello sfintere dell’esofago. Per l’eccessiva protrusione della lingua con scialorrea non si sono rivelati particolarmente utili trattamenti chirurgici o medici (chiusura dei condotti salivari o uso di espedienti locali).

				La stitichezza è spesso un problema, e richiede la somministrazione regolare di lassativi e una dieta ad alto contenuto di fibre e agenti lubrificanti. I bambini più grandi possono incorrere in forme di obesità associate ad appetito eccessivo; sono pertanto raccomandati controlli periodici della dieta.

				Problemi ortopedici, come assumere una posizione prona o lo stare in tensione sul tallone, possono essere corretti da trattamenti tonificanti e ristrutturanti. Un’osservazione costante è consigliata per la scoliosi, in particolare per chi necessita della sedia a rotelle; un busto toracico-lombare potrebbe rivelarsi necessario per alcuni, e gli individui con profonde curvature della spina dorsale potrebbero beneficiare di correzioni chirurgiche.

				6.6. I trattamenti riabilitativi

				Esistono importanti misure riabilitative che possono risultare utili per il linguaggio, la motricità e il comportamento. È per questo motivo che per i bambini con sindrome di Angelman si stanno studiando percorsi flessibili e differenziati nel campo educativo e riabilitativo e, di conseguenza, nel settore dell’istruzione scolastica.

				Attualmente la riabilitazione nella sindrome di Angelman è mirata alla gestione dei seguenti problemi:

				ritardo mentale: intervento sull’autonomia di base, trattamento cognitivo-comportamentale, psicomotricità ecc.;

				linguaggio: comunicazione aumentativa, comunicazione funzionale;

				scialorrea: logopedia, per adeguare gli organi fonoarticolatori (attività prassica);

				ipotonia/ipertonia e atassia: trattamento riabilitativo neuromotorio, idroterapia;

				scoliosi: fisioterapia, utilizzo di corsetti, chirurgia correttiva;

				miopia/ipermetropia: utilizzo di lenti correttive;

				prognatismo, protrusione linguale: trattamento ortodontico.

				Gli sforzi terapeutici più rilevanti sono rivolti alla riabilitazione psicomotoria, alla ricerca e alla stimolazione di una modalità di comunicazione alternativa al linguaggio verbale (è noto che i bambini affetti hanno capacità e necessità di comunicazioni ben superiori alla loro possibilità di esprimersi con le parole).

				Considerando la letteratura sull’argomento, si riscontra una carenza di riferimenti all’ambito riabilitativo; qualche informazione può essere ricavata dai recenti siti Internet.

				Gli interventi messi in atto possono essere raggruppati in tre categorie: terapia occupazionale, fisioterapia, terapia del linguaggio.

				La terapia occupazionale è mirata allo sviluppo di abilità motorie: dalla coordinazione sensomotoria generale del paziente alla motricità fine; ad esempio, si insegna al paziente a mangiare da solo. Sedie speciali o sedie a rotelle possono divenire indispensabili per i soggetti affetti da grave atassia. Sono di grande aiuto la terapia occupazionale, l’idroterapia e la musicoterapia.

				La fisioterapia è importante per la mobilità articolare e per prevenire l’artrosi articolare. I fisioterapisti curano la locomozione e gli spostamenti ma anche il rapporto con il cibo. 

				Infine, i logopedisti concentrano le loro attività sulle forme di comunicazione verbale e non verbale. Tentano di sviluppare forme di comunicazione con l’ausilio di figure illustrate e di lavagne; appena il livello attentivo lo consente, si cerca di insegnare al bambino a scrivere il suo nome. La comunicazione non verbale assume dunque un’importanza decisiva nella gestione delle relazioni interpersonali; infatti solo in casi rari si riscontra la presenza del linguaggio orale, con un massimo di 7 parole pronunciate dal paziente. Risulta difficile valutare anche la coerenza della comunicazione non verbale, considerati gli episodi di riso incontrollato che caratterizzano questi pazienti.

				In tutti i soggetti a cui è stata diagnosticata la sindrome di Angelman si sono individuate componenti comunicative standard e componenti comunicative speciali. Le prime comprendono:

				Gesto: è presente ma si sviluppa lentamente, e la sua esecuzione è spesso grossolana e poco precisa per le difficoltà nell’organizzazione degli schemi motori.

				Sguardo: è attento, ed è presente la triangolazione bambino-oggetto-interlocutore.

				Indicazione: questi bambini sono in grado di indicare l’oggetto che desiderano.

				Le componenti comunicative speciali sono costituite da:

				Sistema di simboli: per questi bambini la scelta migliore sembra essere quella per i simboli statici, e in particolare simboli grafici.

				Tecnica di trasmissione: la trasmissione può essere effettuata attraverso la selezione diretta mediante indicazione.

				Gli ausilii sono:

				a) tabella di comunicazione: è un supporto sul quale inserire oggetti o parti di essi, fotografie, disegni o simboli che possano aiutare la persona non parlante a comunicare bisogni, desideri, emozioni, esperienze; la tabella deve essere mobile e modificarsi a seconda delle esigenze; infatti, come il linguaggio è in continuo ampliamento, anche la tabella deve continuamente evolvere e arricchirsi;

				b) VOCAs (Vocal Output Communication Aids): sono ausilii elettronici portatili che permettono di comunicare in modo immediato utilizzando la voce umana preregistrata, e che favoriscono così l’integrazione sociale.

				Tutti gli specialisti, gli educatori, gli insegnanti devono rinforzare quei comportamenti che evidenziano la capacità di gestione personale, incoraggiando l’indipendenza nelle attività di vita quotidiana e nel gioco.

				Il metodo di educazione prescolastico più seguito è basato sulla stimolazione alla socializzazione e sullo sviluppo di capacità di autocontrollo. Il gioco strutturato è usato con i ragazzi con difficoltà di apprendimento, e si è dimostrato uno strumento utile. Alcuni ragazzi frequentano scuole normali e sono discretamente integrati. In tutte le scuole questi ragazzi partecipano al meglio delle loro possibilità alle attività proposte, dimostrando una particolare volontà.

				La sindrome di Angelman è una patologia in cui i progressi e i miglioramenti sono lenti, e le diverse abilità possono essere acquisite durante tutta la vita attraverso adeguati programmi psicoeducativi.

				6.7. Genitori e disabilità del figlio: risultati di una ricerca su un campione italiano1

				Le anomalie che caratterizzano il fenotipo comportamentale del bambino con sindrome di Angelman sottopongono i genitori a un significativo processo di adattamento psicologico (Katz, 2000). La nascita di un figlio e la conseguente riorganizzazione del sistema familiare rappresentano di per sé un evento critico importante all’interno del ciclo di vita di una famiglia. Come è stato scritto nei paragrafi precedenti, i bambini con sindrome di Angelman manifestano soprattutto nella prima infanzia comportamenti di iperattività, di insonnia, di crisi epilettiche e presentano permanenti problemi di deambulazione, di comunicazione e di autonomia (Clayton-Smith, 1993; Intini e altri, 2000). Quindi per i genitori di questi bambini l’evento critico della nascita è reso ulteriormente complesso dalla presenza di un bambino con disabilità neurofisiologica, e per tale motivo ha una profonda influenza sui membri della famiglia e sulla loro vita. 

				La depressione, l’ansia e i problemi emotivi sono vissuti psicologici frequentemente riportati (El Finn, 2000; Stranders, Van den Borne e Curfs, 2000; Katz, 2000; Valtolina, 2000) dai genitori di bambini affetti da disabilità a causa di una sindrome genetica. La deflessione del tono dell’umore, che include sintomi quali sentimenti di pessimismo, letargia fisica, appetito debole (o iperalimentazione) e pensieri negativi, può inibire la capacità di affrontare i problemi e l’iniziativa del genitore (Katz, 2000).

				Nella prima Conferenza mondiale sulla sindrome di Angelman (Intini e altri, 2000) è stato affrontato il tema dell’adattamento psicologico della famiglia alla disabilità del figlio, ed è stata avanzata la proposta di distinguere, all’interno di questo processo complesso e difficile, due fasi.

				La prima fase dell’adattamento psicologico richiede ai genitori di riformulare le attese e i desideri riguardo alla propria vita e a quella del figlio. La negazione della diagnosi e della prognosi è il sentimento che può caratterizzare, in questa fase, la condizione psicologica dei genitori (Katz, 2000). Secondo gli autori, tale vissuto è funzionale al bisogno dei genitori di scoprire le forze emotive interiori e le motivazioni necessarie per far fronte ai problemi del figlio. Non è insolito, in questa fase, osservare che i genitori esperiscono senso di colpa e vergogna per le disabilità del figlio. L’idea di essere una famiglia «handicappata» può essere un vissuto sperimentato dai genitori dopo la nascita del figlio con sindrome di Angelman (El Finn, 2000). La diagnosi certa di una sindrome genetica rara, come la sindrome di Angelman, è complessa e richiede tempi lunghi: il bambino è sottoposto a numerose e approfondite indagini mediche mirate a dare un fondamento ai sospetti deficit di sviluppo. I familiari subiscono questo tipo di tensione al momento della nascita e per i primi anni di vita del bambino, fino alla formulazione della diagnosi certa (Intini e altri, 2000). La comunicazione e la spiegazione della diagnosi di sindrome di Angelman consentono alla famiglia di comprendere il meccanismo di trasmissione dell’anomalia cromosomica, e di conseguenza contribuiscono a ridurre i vissuti di vergogna e di colpa.

				Sempre in questa prima fase del processo di adattamento psicologico della famiglia, la carenza di informazioni riguardo alle implicazioni presenti e future della sindrome per il proprio figlio può determinare nei genitori vissuti di ansia e di paura. Mettere in contatto i genitori con altre famiglie che hanno bambini affetti da sindrome di Angelman consente loro di fare un passo importante verso l’accettazione della diagnosi (Stranders, Van den Borne e Curfs, 2000; Katz, 2000). 

				Nella seconda fase dell’adattamento psicologico le famiglie imparano a leggere i bisogni dei loro figli e a dare loro le adeguate risposte. Le notevoli difficoltà di linguaggio verbale nei bambini con sindrome di Angelman, che sono alla base dei problemi comunicativi (Clayton-Smith, 1993), possono determinare l’emergere di vissuti di frustrazione nei genitori, i quali sperimentano la difficoltà a rispondere in modo adeguato ai bisogni del figlio e a farsi comprendere. Il quadro comportamentale simil-autistico che caratterizza il fenotipo comportamentale dei bambini affetti da sindrome di Angelman (Summers, Allison e altri, 1995) richiede al genitore un livello di attenzione elevato e costante, un comportamento calmo, paziente e «contenitivo», che può comprensibilmente determinare elevati livelli di stanchezza, tensione, rabbia silenziosa e vissuti di «soffocamento». Dagli studi che hanno analizzato la dimensione familiare nella cura di bambini con disabilità genetica (Valtolina, 2000) emerge che le madri sono il principale caregiver del portatore di disabilità, bambino o adulto. Questo provoca inevitabilmente una situazione di stanchezza e di stress, che si acuisce in quelle madri che non sono sostenute e aiutate sul piano emotivo e sul piano pratico né dal marito né dalla loro famiglia di origine. Bisogna sottolineare che anche il padre vive molte dinamiche già presenti nella madre: anche per il padre si può parlare di «paternità ferita» (Scabini e Cigoli, 2000), ossia di uno stato d’animo che comprende più aspetti psicologici contraddistinti da autosvalutazione, rassegnazione e bisogno di mettere in dubbio la diagnosi ricevuta dal bambino. Il padre vive il problema dell’accettazione della realtà del figlio «diverso» in un periodo generalmente successivo rispetto alla madre, e non sempre riesce ad attuare fin dai primi mesi di vita del bambino un’azione di sostegno integrale alla moglie.

				Il benessere psicofisico della famiglia è legato alla condizione di salute dei singoli membri, alla relazione che si instaura tra loro, al tipo di riorganizzazione messa in atto dopo la nascita del bambino con sindrome di Angelman, e infine alla capacità di attingere alle risorse interne ed esterne alla famiglia. Una buona relazione coniugale, caratterizzata da intensa comunicazione, condivisione dei vissuti, vicinanza fisica e psicologica e supporto vicendevole, contribuisce al benessere psicofisico di tutta la famiglia (ibid.). In ogni fase dell’adattamento psicologico la famiglia presenta specifici bisogni di supporto che differiscono a seconda del tipo di famiglia. Prima di qualunque aiuto esterno, il supporto essenziale è quello che si realizza all’interno della famiglia in un processo di condivisione delle emozioni tra i genitori (Katz, 2000). Ciascun genitore ha necessità di comprendere i bisogni del partner e condividere le emozioni implicate nella cura del figlio disabile. Trascurare la dimensione affettivo-emozionale della coppia genitoriale può mettere in pericolo l’equilibrio psicologico della coppia. Negli Stati Uniti si è registrato nel 2000 un tasso di divorzio tra coniugi con figli disabili del 50 per cento superiore rispetto alle famiglie senza figli disabili (ibid.). È decisivo far sì che il figlio portatore della sindrome non monopolizzi tutta la vita della famiglia, e a tal fine i genitori devono trovare tempo per sé, per i propri interessi e per la vita di coppia. 

				Le ricerche che hanno approfondito la condizione psicologica dei genitori di bambini affetti da sindrome genetica rara sono poche, e per la sindrome di Angelman esiste un unico studio su un campione olandese, realizzato al fine di identificare i problemi psicosociali dei genitori di bambini affetti da sindrome di Angelman o da sindrome di Prader-Willi (Van den Borne, Van Hooren e altri, 1999). Dalla ricerca è emerso che, per l’imprevedibilità dell’evento e le difficoltà improvvise che si trovano ad affrontare, i genitori, e soprattutto la madre, vivono sentimenti di ansia, di frustrazione e di depressione. I risultati indicano un elevato bisogno d’informazione da parte delle famiglie circa le possibili conseguenze e l’evolversi della sindrome e circa i comportamenti educativi da adottare. Tale bisogno è risultato più elevato nei genitori con bambini affetti da sindrome di Angelman, rispetto ai genitori di bambini con sindrome di Prader-Willi. Secondo gli autori, questa differenza può essere dovuta allo scarso materiale informativo finora esistente riguardante i bambini con sindrome di Angelman.

				Sempre dalla ricerca olandese risulta che un altro sentimento frequentemente sperimentato dai genitori di bambini affetti da sindrome di Angelman è la preoccupazione per il futuro, soprattutto il timore per un mancato adattamento sociale del figlio, per una vita futura caratterizzata da isolamento e per un peggioramento delle condizioni di salute e di disabilità. Alla preoccupazione riguardo al futuro del proprio figlio si aggiunge quella verso sé stessi, e in particolare la paura di non essere compresi dagli altri, di dover dipendere sempre dagli altri e di pesare sugli altri (ibid.). La principale differenza tra i genitori di figli affetti da sindrome di Angelman rispetto ai genitori di figli affetti da sindrome di Prader-Willi è stata rilevata nei sentimenti di perdita di controllo: i genitori di bambini con sindrome di Angelman presentano un livello significativamente superiore di paura di perdere il controllo nell’educazione dei figli. Una possibile spiegazione di questa differenza potrebbe essere dovuta al fatto che i bambini con sindrome di Angelman, rispetto a quelli con sindrome di Prader-Willi, presentano in media una disabilità mentale più grave.

				6.7.1. Ricerca su un campione italiano di genitori di figli con sindrome di Angelman

				Qui di seguito presentiamo una ricerca che ha voluto approfondire, nel contesto italiano, gli aspetti psicologici implicati nella gestione delle problematiche comportamentali dei figli da parte di genitori di bambini affetti da sindrome di Angelman. Lo studio è stato condotto su un campione di 54 coppie di genitori di bambini affetti da sindrome di Angelman associate all’OrSA,2 che hanno accettato di partecipare alla ricerca. L’età media del campione è di 42,5 anni (d.s. = 8,14). Il gruppo dei padri ha un’età media di 44 anni (d.s. = 8,35), quello delle madri di 41 anni (d.s. = 7,77).

				Partendo dalle osservazioni cliniche emerse nella letteratura internazionale sull’adattamento psicologico dei genitori alla disabilità del figlio, e in particolare di un bambino affetto da sindrome di Angelman (El Finn, 2000; Stranders, Van den Borne e Curfs, 2000; Katz, 2000; Intini e altri, 2000), si è scelto di studiare i seguenti temi: 

				a) differenze negli aspetti psicologici esperiti dalle madri e dai padri;

				b) stile relazionale del genitore e percezione delle problematiche del figlio.

				Differenze negli aspetti psicologici sperimentati dalle madri e dai padri  A partire da un’analisi della letteratura sull’argomento, si è deciso di utilizzare per lo studio della condizione psicologica dei genitori di bambini affetti da disabilità i seguenti aspetti psicologici: l’ansia (State-Trait Anxiety Inventory, STAI; Pedrabissi e Santinello, 1989); la depressione (Beck Depression Inventory, BDI; Beck, Ward e Mendelson, 1961); la fragilità emotiva (Caprara e Perugini, 1991); la capacità di far fronte ai problemi del figlio (Problem Solving Inventory, PSI; Heppner, 1998); l’autostima (Rosenberg Self-Esteem Scale; Rosenberg, 1965); la qualità della vita (Psychological General Well Being Index, PGWBI; Dupuy, 1984); la percezione della gravità delle problematiche comportamentali del figlio da parte di ciascun genitore (scala Likert da 1 a 7).

				Dall’analisi statistica condotta è emerso (tab. 6.1) che le madri sperimentano, rispetto ai padri, livelli superiori di ansia, di depressione e di fragilità emotiva e livelli inferiori di qualità della vita.

				Stile relazionale del genitore e percezione delle problematiche del figlio  Le osservazioni cliniche condotte in ambito internazionale (Stranders, Van den Borne e Curfs, 2000; Katz, 2000; Wei, 2000) hanno messo in luce che la qualità della relazione coniugale ha un ruolo centrale nel processo di adattamento psicologico della famiglia alle problematiche del figlio con disabilità derivante da sindrome genetica rara, come la sindrome di Angelman. Lo stile relazionale del coniuge rispetto al partner è stato indagato con uno strumento chiamato Experiences in Close Relationships (ECL; Brennan e Bosson, 1998). Questo strumento si basa su due dimensioni: l’ansia (intensa preoccupazione per le relazioni sentimentali, timore di essere abbandonati e frequenti richieste al partner di maggiore coinvolgimento) e l’evitamento (difficoltà e disagio ad avvicinarsi emotivamente e ad affidarsi al partner). Lo stile relazionale è tipologizzato in quattro categorie: sicuro (basso evitamento e bassa ansia), preoccupato (basso evitamento ed elevata ansia), evitante (elevato evitamento e bassa ansia) e timoroso (elevato evitamento e alta ansia). In questa parte dello studio si è voluto indagare se e come lo stile relazionale del genitore influenzi la percezione delle problematiche comportamentali del figlio. L’analisi statistica condotta ha messo in rilievo (tab. 6.2) che i genitori con uno stile relazionale sicuro hanno, rispetto a quelli con uno stile relazionale timoroso, una minore percezione dei problemi del figlio affetto da sindrome di Angelman.

				In un’ulteriore analisi si è deciso di approfondire il ruolo assunto dalla dimensione psicologica della coppia genitoriale nell’adattamento alle problematicità derivate dalla disabilità del figlio. A tal fine si è confrontato lo stile relazionale della coppia, derivato dall’associazione dello stile relazionale dei singoli genitori, con la percezione di coppia delle problematiche comportamentali del figlio. La percezione di coppia delle problematiche del figlio è stata derivata mediante una scala (Likert da 1 a 7) sulla quale entrambi i genitori, mediante un processo di comunicazione condivisa, hanno segnato il livello di problematicità percepito nel figlio.

				L’analisi statistica condotta ha posto in evidenza il ruolo di mediatore e di supporto svolto dal genitore con stile relazionale sicuro verso il genitore con stile relazionale evitante. Infatti, come si può vedere dalla tabella 6.3, oltre alla coppia con stile relazionale sicuro-sicuro anche la coppia con stile relazionale sicuro-evitante ha una percezione della gravità delle problematiche comportamentali del figlio inferiore al livello percepito dalla coppia con stile relazionale insicuro-insicuro.

				La figura 6.1, che pone a confronto lo stile relazionale e la percezione delle problematiche del figlio nella coppia e nei due genitori, evidenzia graficamente come l’interazione tra gli stili relazionali dei due coniugi svolga un ruolo di mediazione rispetto alla percezione del singolo genitore riguardo alle problematiche del figlio.

				
					
						
								
								
								Padri media (d.s.)

							
								
								Madri media (d.s.) 

							
								
								Sig. 
(2 code)

							
						

						
								
								Ansia

							
								
								40,87 (9,22)

							
								
								45,84 (9,87)

							
								
								0,007*

							
						

						
								
								Depressione

							
								
								9,23 (7,59)

							
								
								12,65 (8,27)

							
								
								0,007*

							
						

						
								
								Fragilità emotiva

							
								
								62,63 (22,57)

							
								
								84,54 (20,78)

							
								
								0,000*

							
						

						
								
								Capacità di coping

							
								
								140,43 (20,64)

							
								
								134,98 (20,00)

							
								
								0,15

							
						

						
								
								Autostima

							
								
								32,16 (4,65)

							
								
								30,49 (4,92)

							
								
								0,064

							
						

						
								
								Qualità della vita

							
								
								34,82 (18,65)

							
								
								25,70 (16,99)

							
								
								0,007*

							
						

						
								
								* t di Student per campioni indipendenti.

							
						

					
				

				Tabella 6.1
Differenze negli aspetti psicologici esperiti dalle madri e dai padri

				
					
						
								
								
								Percezione individuale delle problematiche media (d.s.)

							
								
								Sig. 
(2 code)

							
						

						
								
								Stile relazionale individuale:

							
								
								
								0,010*

							
						

						
								
								Timoroso

							
								
								4,92 (1,27)**

							
								
						

						
								
								Preoccupato

							
								
								4,54 (1,45)

							
								
						

						
								
								Evitante

							
								
								4,58 (1,44)

							
								
						

						
								
								Sicuro

							
								
								3,82 (1,35)**

							
								
						

						
								
								* ANOVA: F = 3,964; g.l. = 3.
** Differenze significative al post-hoc.

							
						

					
				

				Tabella 6.2
Stile relazionale del genitore e percezione individuale delle problematiche del figlio

				
					
						
								
								
								Percezione di coppia delle problematiche media (d.s.)

							
								
								Sig. 
(2 code)

							
						

						
								
								Stile relazionale di coppia:

							
								
								
								0,000*

							
						

						
								
								Insicuro-insicuro

							
								
								5,09 (1,34)

							
								
						

						
								
								Sicuro-timoroso

							
								
								6,00 (0,00)

							
								
						

						
								
								Sicuro-preoccupato

							
								
								4,71 (0,85)

							
								
						

						
								
								Sicuro-evitante

							
								
								3,50 (1,00)

							
								
						

						
								
								Sicuro-sicuro

							
								
								3,54 (1,36)

							
								
						

						
								
								* ANOVA: F = 10,287; g.l. = 4.

								** Differenze significative al post-hoc.

							
						

						
								
								Sicuro-sicuro:

								Insicuro-insicuro

								Sicuro-preoccupato

								Sicuro-timoroso

							
								
								Sicuro-evitante:

								Insicuro-insicuro

								Sicuro-timoroso

							
						

					
				

				Tabella 6.3
Stile relazionale di coppia e percezione di coppia delle problematiche del figlio

				Conclusioni  I risultati della ricerca confermano, come è stato evidenziato anche dalle osservazioni cliniche (El Finn, 2000; Stranders, Van den Borne e Curfs, 2000; Katz, 2000; Van den Borne, Van Hooren e altri, 1999), che il processo di adattamento psicologico della famiglia alla disabilità del figlio con sindrome di Angelman ha un’influenza sulla qualità della vita dei genitori. 

				All’interno della coppia coniugale sono emerse importanti differenze tra le madri e i padri, che potrebbero essere interpretate prendendo in considerazione la suddivisione dei ruoli educativi nella famiglia. Dai risultati dello studio sul primo tema trattato nella ricerca è emerso infatti che le madri sperimentano, in misura maggiore dei padri, vissuti di depressione, di ansia e di fragilità emotiva che nel complesso determinano una peggiore qualità della vita. Dagli studi che hanno analizzato la dimensione familiare nella cura di bambini con disabilità generica (Valtolina, 2000) emerge che le madri sono il principale caregiver del portatore di disabilità, sia quando questo è un bambino, sia quando è un adulto. Anche dalla conferenza mondiale sulla sindrome di Angelman (Intini e altri, 2000) è emerso che le donne passano la maggior parte del tempo con il figlio disabile sperimentando livelli superiori di stress, soprattutto quando non sono sostenute e aiutate, sul piano emotivo e sul piano pratico, né dal coniuge né dalla società. La presa in carico delle cure del bambino da parte di un singolo genitore, che nella maggior parte dei casi è la madre, può portare a un indebolimento fisico e psicologico del coniuge, con un possibile deterioramento anche del rapporto di coppia. 

				[image: 9788833971971_i0008.jpg]

				Figura 6.1
Confronto tra lo stile relazionale e la percezione delle problematiche del figlio nella coppia rispetto ai singoli genitori.
(C) = coppia; (I) = individuale; I = insicuro; E = evitante; P = preoccupato; T = timoroso.

				Lo studio dell’interazione tra lo stile relazionale del genitore nella coppia e la percezione delle problematiche del figlio con sindrome di Angelman mette in evidenza che le dinamiche relazionali di queste famiglie sono diversificate e complesse. Ciascun componente è sottoposto non solo all’influenza della condizione di disabilità del figlio ma anche alle reazioni degli altri membri della famiglia di fronte a questa condizione. I risultati della ricerca mostrano che i genitori con uno stile relazionale sicuro, caratterizzato cioè da una buona capacità relazionale e da facilità ad avvicinarsi emotivamente e ad affidarsi al partner, hanno, rispetto a quelli con uno stile relazionale timoroso, una minore percezione della gravità dei problemi comportamentali del figlio affetto da sindrome di Angelman. I risultati rispetto al secondo tema considerato dalla ricerca hanno evidenziato che l’interazione tra gli stili relazionali dei due coniugi svolge un ruolo di mediazione rispetto alla percezione delle problematiche del figlio da parte del singolo genitore. In particolare, l’analisi statistica condotta ha posto in evidenza (vedi tab. 6.3; fig. 6.1) il ruolo di mediatore e di supporto svolto dal genitore con stile relazionale sicuro nei confronti del genitore con stile relazionale evitante. Questo dato conferma che il risultato dell’interazione che si realizza nella coppia genitoriale, mediante un’adeguata comunicazione e condivisione emotiva, può sopperire alle carenze o alle difficoltà dei singoli nell’affrontare le problematiche del figlio. Questa conclusione trova conferma nel fatto che la costruzione di significati condivisi, soprattutto in presenza di gravi eventi stressanti, è considerata da diversi ricercatori (Valtolina, 2000; Katz, 2000) un punto centrale nel lavoro familiare di riorganizzazione delle risorse al fine di far emergere le strategie più efficaci di adattamento familiare.

				I risultati di questo studio consentono dunque di avallare le indicazioni per gli interventi di supporto alle famiglie con figli affetti da sindrome di Angelman avanzate dai contributi presentati alla conferenza mondiale già menzionata (Intini e altri, 2000; Katz, 2000). Secondo queste riflessioni, gli operatori specialistici potrebbero avere un ruolo centrale nel supportare i genitori nello sviluppo di un’adeguata autostima, nella gestione dei vissuti depressivi e ansiosi, e nel favorire e facilitare la comunicazione e la condivisione delle emozioni tra i coniugi. Aiutando i genitori a comprendere come gli specifici problemi comportamentali del figlio siano diretta conseguenza della sindrome e insegnando loro le tecniche per affrontarli, è possibile fornire loro un adeguato supporto psicologico che favorisca e faciliti l’adattamento alla disabilità del figlio. Un’adeguata formazione dei padri, che dovrebbe essere effettuata prima dell’emergere dei problemi del figlio, potrebbe ridurre i frequenti comportamenti di evitamento emersi dall’analisi della letteratura (Valtolina, 2000; Stranders, Van den Borne e Curfs, 2000). Infine, un periodico supporto e il confronto con altri genitori che hanno problemi simili (gruppi di auto-aiuto) può avere un’azione preventiva, soprattutto nelle madri, rispetto allo sviluppo di sentimenti depressivi (Katz, 2000).

				6.8. Gli aspetti genetici della sindrome di Angelman

				
					
						
								
								Scheda di Daniela Giardino

								La sindrome di Angelman (AS) (MIM 105830) è una malattia neurocomportamentale caratterizzata principalmente da ritardo mentale, assenza del linguaggio, crisi epilettiche e movimenti atassici. La sua incidenza è stimata attorno a 1/15 000-20 000 nati vivi.

								La AS, come la sua controparte genetica, la sindrome di Prader-Willi (PWS), è geneticamente eterogenea e deriva da deregolazione dell’imprinting.

								Che la AS sia associata a delezione della regione 15q11-13 è noto sin dal 1987, quando vennero descritti da Kaplan e collaboratori i primi pazienti affetti da AS e con delezione della regione apprezzabile con le tecniche di citogenetica ad alta risoluzione, note anche con il nome di tecniche di allungamento dei cromosomi.

								La delezione, per essere visibile a questo livello di risoluzione, deve essere di circa 4Mb (la dimensione di una banda cromosomica varia da 3 a 10 MB).

								Un ulteriore passo avanti nella diagnosi genetica della AS si ebbe nel 1992, quando il gruppo di Ledbetter applicò per l’analisi della delezione tecniche di citogenetica molecolare (FISH). Questa tecnica ha un livello di risoluzione di gran lunga maggiore rispetto alle tecniche di bandaggio ad alta risoluzione. Utilizza sequenze di DNA a singolo filamento (dette sonde) marcate con un fluorocromo, che si legano specificamente a sequenze complementari sui cromosomi e possono essere riconosciute al microscopio a luce ultravioletta.

								L’introduzione delle tecniche di citogenetica molecolare nella diagnostica della AS ha consentito di stabilire che il 70 per cento circa dei pazienti clinicamente ben selezionati hanno la delezione 15q11-13 e che meno del 2 per cento hanno anomalie strutturali complesse del cariotipo indagabili attraverso l’analisi cromosomica convenzionale. Nel restante 30 per cento circa dei casi di AS, l’analisi citogenetica non è in grado di evidenziare alcuna anomalia, in quanto i meccanismi genetici che stanno alla base non implicano alterazioni del corredo cromosomico. Infatti:

								Nel 2-5 per cento dei pazienti affetti da AS si osserva la DUP paterna del cromosoma 15; cioè la presenza, dovuta a errore meiotico, di due cromosomi 15 entrambi ereditati dal padre e la contemporanea assenza del cromosoma 15 di origine materna. Questo processo è già stato descritto nella scheda genetica della PWS, malattia che può essere causata dalla DUP materna. 

								In circa il 2-5 per cento dei pazienti, il fenotipo Angelman (analogamente a quanto succede per la PWS) si manifesta a causa di difetti dell’imprinting, imputabili sia a delezioni del centro di controllo dell’imprinting (IC), sia a difetti dello «switch» dell’imprinting materno. 

								Mentre la PWS è probabilmente una sindrome multigenica con più geni espressi solo dall’allele paterno ed il contributo di ciascuno di questi geni al fenotipo PW risulta ancora da definire, la AS si delinea come sindrome monogenica, causata da mutazioni a carico di un singolo gene critico, UBE3A. Questo gene, che codifica la proteina implicata nel pathway di ubiquitinazione E6-AP, con espressione preferenziale dell’allele materno nel cervello, è mutato in pazienti AS «biallelici» sulla base del pattern di metilazione. Si ritiene che le mutazioni del gene UBE3A siano responsabili dell’insorgere della malattia in almeno un 15-20 per cento di tutti i pazienti con diagnosi clinica certa di AS e con test genetici (citogenetici e molecolari) negativi. Mutazioni del gene UBE3A sono state finora identificate nell’80 per cento dei casi familiari e nel 14 per cento dei casi sporadici. 

							
						

					
				

				
					
						
								
								Le conoscenze attuali riguardo ai meccanismi genetici multipli che stanno alla base del manifestarsi della patologia consentono quindi di raggruppare i pazienti nelle seguenti 6 classi distinte:

								pazienti con delezione della regione 15q11-13 sul cromosoma 15 di origine materna;

								pazienti con altre alterazioni cromosomiche strutturali coinvolgenti la regione 15q11-13;

								pazienti con disomia uniparentale paterna (DUP) del cromosoma 15;

								pazienti con mutazioni del Centro di Controllo dell’Imprinting (IC);

								pazienti con mutazioni del gene UBE3A;

								pazienti con diagnosi clinica probante di AS e risultati dei test genetici attualmente disponibili normali.

								Recentemente è stato introdotto il test in PCR di analisi del pattern di metilazione (M-PCR), basato sulla conversione dei residui non metilati di citosina (C) ad uracile mediante trattamento del DNA con bisulfito di sodio prima dell’amplificazione del DNA. In questo modo è possibile distinguere tra alleli materni (metilati) e paterni (non metilati). I soggetti non affetti da AS hanno un allele SNRPN metilato e uno no, l’80 per cento dei pazienti con AS invece, a causa o della delezione o della DUP o ancora di una mutazione di IC, hanno solo l’allele paterno non metilato.

								Attraverso lo studio del pattern di metilazione si è in grado pertanto di identificare l’80 per cento degli affetti da AS, ma non il meccanismo genetico responsabile del manifestarsi della patologia. Poiché il rischio di ricorrenza all’interno di una famiglia dipende dal meccanismo genetico alla base (vedi tabella), è necessario accertarlo ogniqualvolta il test di metilazione risulti positivo, applicando i test genetici che differenziano i vari meccanismi (analisi citogenetica molecolare o FISH, analisi dei microsatelliti, screening delle mutazioni del gene UBE3A).

								Mentre alcuni test genetici sono totalmente standardizzati (cariotipo, analisi in FISH, test di metilazione, analisi dei microsatelliti), altri invece, ad esempio quelli in grado di determinare errori del processo dell’imprinting diversi dalle delezioni di IC e lo screening di mutazioni di UBE3A, sono applicati prevalentemente in laboratori di ricerca e non sono ancora del tutto standardizzati.

								
									
										
												
												Rischio di ricorrenza della sindrome in base al meccanismo genetico

											
										

										
												
												Percentuale di pazienti

											
												
												Meccanismi genetici

											
												
												Tipo di test

											
												
												Rischio

											
										

										
												
												70%

											
												
												Delezione della regione 15q11-q13 

											
												
												Metilazione o FISH

											
												
												< 1%

											
										

										
												
												2-5%

											
												
												Disomia uniparentale (DUP) paterna 

											
												
												Metilazione o Microsatelliti

											
												
												< 1%

											
										

										
												
												2-5%

											
												
												Difetti dell’imprinting

											
												
												Metilazione e Microsatelliti

											
												
												50%

											
										

										
												
												4-5%

											
												
												Mutazioni di UBE3A dimostrate con test genetico 

											
												
												Screening di mutazioni

											
												
												50%

											
										

										
												
												15%

											
												
												Test genetico negativo: mutazioni

											
												
												
												50%

											
										

										
												
												
												UBE3A diagnosi errate

											
												
												
												< 1%

											
										

									
								

							
						

					
				

				6.9. Informazioni

				ORSA Organizzazione Sindrome di Angelman

				Contiene utili informazioni sulla malattia e sulla riabilitazione, e per il contatto fra le famiglie. 

				Angelman syndrome foundation usa http://www.angelman.org

				Una miniera di informazioni sulla malattia e la riabilitazione 

				Associazioni

				ORSA Organizzazione Sindrome di Angelman

				Via Montello, 4/B – 31100 Treviso

				Tel. 0422.421643 / 0422.306219 – Fax 0422.420850

				www.sindromediangelman.org

				Angelman Syndrome Foundation 

				414 Plaza Drive, Suite 209 

				Westmount, Illinois 60559-5507 

				Phone: 1-800-IF-ANGEL (1-800-432-6435) For international callers: 630-734-9267 

				Web: http://www-chem.ucsd.edu/asf

				Angelman Syndrome Information for Families and Professionals 

				Web: http://asclepius.com/angel/

				Angels Among Us: Angelman Syndrome Information and Resources 

				Web: http://shell.idt.net/~julhyman/angel.htm
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				Conclusioni

				Nel volume sono state presentate alcune sindromi che hanno in comune il fatto di essere rare e geneticamente determinate, e di provocare, in maniera diversa, un ritardo nello sviluppo cognitivo e affettivo, con le conseguenti difficoltà relazionali e di inserimento sociale. 

				Per ognuna delle sindromi sono stati presentati l’etiopatogenesi dal punto di vista biologico e lo sviluppo cognitivo ed emotivo, ed è stata evidenziata la possibilità di interventi riabilitativi di carattere psicosociale. 

				Per alcune sindromi (ad esempio, la sindrome di Prader-Willi) le conoscenze e le sperimentazioni sono in una fase più avanzata, e di conseguenza la descrizione dei possibili percorsi riabilitativi è più ampia e articolata. Riguardo ad altre, si stanno muovendo i primi passi, e il materiale clinico e di ricerca è ancora relativamente limitato. 

				Un ulteriore aspetto unificante di sindromi apparentemente così diverse è costituito dal fatto che possono essere considerate una sorta di «estrinsecazione del fenotipo comportamentale». I fenotipi comportamentali sono modelli riconoscibili di comportamento o, se si preferisce, sindromi comportamentali. La definizione di fenotipo comportamentale maggiormente condivisa tra i clinici e i ricercatori è quella proposta da Flint e Yule (1994):1 «Il fenotipo comportamentale è un tipico quadro clinico di anomalie motorie, cognitive, di linguaggio e sociali ed è strettamente associato a disturbi biologici. In alcuni casi può costituire un disturbo psichiatrico; in altri casi possono manifestarsi comportamenti che non sono identificati come sintomi psichiatrici.» Anche se il profilo fenotipico comportamentale è strettamente legato a disturbi biologici, non è attribuibile a una precisa condizione biologica, ma è la risultante dell’interazione tra determinanti ambientali e genetiche. 

				Nell’esperienza clinica, di fronte a una sindrome genetica la domanda cruciale è relativa alla presenza del ritardo intellettivo e all’eventuale compresenza di un disturbo comportamentale. Soprattutto per le famiglie, spesso l’informazione che riveste maggior interesse è la prognosi. Ciò che i genitori richiedono con più insistenza è di essere informati su quella che potrà essere l’evoluzione della malattia con il passare degli anni. Le condizioni di salute e di malattia sono ovviamente molto importanti, ma ancora più importanti sono le manifestazioni comportamentali con le quali i genitori devono convivere giorno dopo giorno. Sono tali comportamenti che possono mettere in crisi la famiglia o indurla alla richiesta di istituzionalizzazione, non il QI, non l’assetto cromosomico, non il deficit enzimatico. Perché sia possibile affrontare in modo realistico i problemi delle persone affette da tali sindromi rare è estremamente importante fornire un appropriato counseling, soprattutto di tipo prognostico, facilitando l’ingresso dei genitori in gruppi di supporto specifici, e indirizzando il soggetto in altri gruppi ove possa incontrare altri individui con fenotipo comportamentale simile al suo.

				L’obiettivo di questo volume è di avviare, attraverso una presentazione degli aspetti comportamentali, cognitivi ed emotivi di alcune sindromi rare e la loro caratterizzazione genetica, un dibattito su una possibile integrazione di competenze cliniche e di ricerca provenienti dalle discipline genetiche e psicologiche.

				La maggiore conoscenza del danno genetico molecolare e una migliore comprensione dell’influenza dei fattori ambientali, spesso di primaria importanza nella determinazione del comportamento, possono portare a un migliore inquadramento diagnostico e prognostico. Come infatti sottolineano Franceschini e Soresi,2 la diagnosi richiama e si ricollega direttamente al tema del trattamento e dell’integrazione delle persone disabili; tali interventi, per essere efficaci, devono essere adeguatamente programmati e richiedono precise iniziative di coinvolgimento parentale, nonché l’individuazione di contesti e professionalità in grado, attraverso interventi psico-riabilitativi, di ridimensionare il rischio dell’emarginazione e dell’istituzionalizzazione. 

				L’intervento deve tener conto della specificità di ciascuna sindrome, ma anche dei costrutti e dei modelli già in uso nella pratica riabilitativa, che devono essere adeguatamente adattati alle esigenze individuali e ambientali. 

				Per ogni sindrome sono stati segnalati i siti Internet per possibili collegamenti con centri di ricerca o con associazioni di familiari. In questo senso mi piace sottolineare che Internet è stato, anche per le sindromi rare, una grande opportunità, in particolare per le associazioni di familiari. 

				All’inizio degli anni ottanta, quando ho cominciato a occuparmi di questo argomento, le nascenti associazioni di familiari avevano scarse possibilità di comunicazione. Ora hanno costituito una rete che consente di costruire gruppi virtuali di auto-mutuo-aiuto, con scambio di informazioni, di suggerimenti e di possibili percorsi di cura, ma nello stesso tempo fa sì che i portatori di sindromi rare e i loro familiari acquisiscano sempre più un potere politico e di influenza sulle scelte dei pubblici amministratori, dei clinici e dei ricercatori. 

				È con questi pensieri che concludo questo lavoro, auspicando che l’aumentata attenzione verso le sindromi rare e la possibilità di collegamento nazionale e internazionale portino all’elaborazione di protocolli di ricerca, diagnostici e di intervento sempre più adeguati.
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					Note

					
						1. Handicap: cura e riabilitazione

						
							1 Soresi (1998) suggerisce di utilizzare il termine «sperimentato» al fine di tenere conto di quelle situazioni in cui, a causa dei gravi livelli di ritardo mentale, non è detto che si registri un’adeguata percezione delle proprie disabilità e delle richieste che possono provenire dall’ambiente.

					

				

			

		





		
				
					3. La sindrome di Prader-Willi: aspetti biologici, psicologici e riabilitativi

					
						1 A cura di Laura Bertella e Stefano Marchi.

					

					 
						2 Coordinati da Giovanni Stella, psicologo psicoterapeuta, e supervisionati da Laura Cianciabella e da Stefano Scovenna, pedagogisti.

					

					
						3 Vedi ad esempio le linee guida della American Association of Mental Deficiency (1992).

					

				

			





		
				 
					6. La sindrome di Angelman: aspetti diagnostici, clinici e riabilitativi

					 
						1 Questo paragrafo è a cura di Angelo Compare e Stefania Mancino.

					

					
						2 Organizzazione Sindrome di Angelman, a cui aderiscono in Italia 186 famiglie.

					

				

			





		
				
					Conclusioni

					
						1 J. Flint e W. Yule, Behavioural Phenotypes, in M. Rutter, E. Taylor e L. Hersov (a cura di), Child and Adolescent Psychiatry, Blackwell, Oxford 1994. 

					

					
						2 Vedi la presentazione all’edizione italiana del libro di G.O. O’Brien e W. Yule, Caratteristiche comportamentali delle malattie genetiche, McGraw-Hill, Milano 2000.
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