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Ring 14 e anche gli specialisti del settore [ [
= hanno poche informazioni a disposizione per
delineare un quadro clinico completo ed
o esaustivo di ogni singolo paziente. Si sa che &
una malattia genetica rara che colpisce i Vodafone ADSL
; bambini e che si caratterizza per alcune a 19 € al mese
B4 anomalie o alterazioni a carico del cromosoma )
= 14 (delezioni e traslocazioni). Si conoscono con Internet Hey inclusa per
anche le conseguenze di tale sindrome: navigare dove vuoi
epilessia, grave ritardo mentale e
psicomotorio, infezioni alle vie respiratorie,
difficolta nello sviluppo del linguaggio e tratti

autistici. » Attiva online

Quello che invece fino ad oggi non & mai stato
studiato in letteratura, € come si sviluppi la
capacita comunicativa dei bambini portatori della sindrome ad anello e quali
differenze si possano riscontrare analizzando caso per caso. A questo ci ha pensato
una ricerca scientifica coordinata dal Dipartimento di Psicologia dell'Universita degli Studi di
Milano-Bicocca che ha pubblicato, su una rivista specializzata in psichiatria e infanzia [1], i
primi dati di uno studio di osservazione effettuato su tredici bambini dell'associazione
internazionale RING14, di eta compresa tra i cinque e i quindici anni. La ricerca, finanziata
dalla stessa associazione, ha dimostrato, attraverso alcune metodologie valutative,
I'assenza di uno sviluppo linguistico omogeneo in bambini con un medesimo
quadro genetico (gruppi appartenenti alla sindrome del cromosoma ad anello e gruppi
affetti da anomalie strutturali del cromosoma 14) e ha aperto la strada a nuove ipotesi di
intervento terapeutico nei confronti di questi piccoli pazienti. Da quanto emerge dalle
analisi, le abilita linguistiche dei bambini portatori di tale sindrome si differenzierebbero sia
in termini di sviluppo che di competenza, variando a seconda dei soggetti analizzati. Si

tratta decisamente di un primo traguardo scientifico nel percorso di definizione di questa

malattia, pill sconosciuta che rara. News 1 et Lerxr

[1] - D'Odorico, L., Giovannini, S., Majorano, M., Martinelli, P., Zampini L. (2011), !
Competenze linguistiche in bambini di lingua italiana con aberazioni del cromosoma 14. B f 1

Psichatria dell'Infanzia e dell'adolescenza, 78 (2), 449-456.
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Non tutti conoscono la sindrome Ring 14 e anche gli specialisti del settore hanno poche informazioni a disposizione per delineare un quadro clinico completo ed
esaustivo di ogni singolo paziente. Si sa che & una malattia genetica rara che colpisce i bambini e che si caratterizza per alcune anomalie o alterazioni a carico
del cromosoma 14 (delezioni e traslocazioni). Si conoscono anche le conseguenze di tale sindrome: epilessia, grave ritardo mentale e psicomotorio, infezioni alle
vie respiratorie, difficolta nello sviluppo del linguaggio e tratti autistici.

Quello che invece fino ad oggi non & mai stato studiato in letteratura, & come si sviluppi la capacita comunicativa dei bambini portatori della sindrome ad anello e
quali differenze si possano riscontrare analizzando caso per caso. A questo ci ha pensato una ricerca scientifica coordinata dal Dipartimento di Psicologia
dell'Universita degli Studi di Milano-Bicocca che ha pubblicato, su una rivista specializzata in psichiatria e infanzia [1], i primi dati di uno studio di osservazione
effettuato su tredici bambini dell'associazione internazionale RING14, di eta compresa tra i cinque e i quindici anni.

La ricerca, finanziata dalla stessa associazione, ha dimostrato, attraverso alcune metodologie valutative, I'assenza di uno sviluppo linguistico omogeneo in
bambini con un medesimo quadro genetico (gruppi appartenenti alla sindrome del cromosoma ad anello e gruppi affetti da anomalie strutturali del cromosoma
14) e ha aperto la strada a nuove ipotesi di intervento terapeutico nei confronti di questi piccoli pazienti. Da quanto emerge dalle analisi, le abilita linguistiche dei
bambini portatori di tale sindrome si differenzierebbero sia in termini di sviluppo che di competenza, variando a seconda dei soggetti analizzati. Si tratta
decisamente di un primo traguardo scientifico nel percorso di definizione di questa malattia, pit sconosciuta che rara.

[1] - D'Odorico, L., Giovannini, S., Majorano, M., Martinelli, P., Zampini L. (2011), Competenze linguistiche in bambini di lingua italiana con aberazioni del
cromosoma 14. Psichatria dell'Infanzia e delladolescenza, 78 (2), 449-456.
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Non tutti conoscono la sindrome Ring 14 e anche gli specialisti del settore hanno poche
informazioni a disposizione per delineare un quadro clinico completo ed esaustivo di 0
ogni singolo paziente. Si sa che & una malattia genetica rara che colpisce i bambini e che
si caratterizza per alcune anomalie o alterazioni a carico del cromosoma 14 (delezioni e
traslocazioni). Si conoscono anche le conseguenze di tale sindrome: epilessia, grave
ritardo mentale e psicomotorio, infezioni alle vie respiratorie, difficolta nello sviluppo del
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Dipartimento di Psicologia dell'Universita degli Studi di Milano-Bicocca che ha pubblicato, su una
rivista specializzata in psichiatria e infanzia [1], i primi dati di uno studio di osservazione effettuato
su tredici bambini dell'associazione internazionale RING14, di eta compresa tra i cinque e i quindici
anni.

La ricerca, finanziata dalla stessa associazione, ha dimostrato, attraverso alcune metodologie
valutative, I'assenza di uno sviluppo linguistico omogeneo in bambini con un medesimo quadro
genetico (gruppi appartenenti alla sindrome del cromosoma ad anello e gruppi affetti da anomalie
strutturali del cromosoma 14) e ha aperto la strada a nuove ipotesi di intervento terapeutico nei
confronti di questi piccoli pazienti. Da quanto emerge dalle analisi, le abilita linguistiche dei bambini
portatori di tale sindrome si differenzierebbero sia in termini di sviluppo che di competenza,
variando a seconda dei soggetti analizzati. Si tratta decisamente di un primo traguardo scientifico
nel percorso di definizione di questa malattia, pit sconosciuta che rara.

[1] - D'Odorico, L., Giovannini, S., Majorano, M., Martinelli, P., Zampini L. (2011), Competenze
linguistiche in bambini di lingua italiana con aberazioni del cromosoma 14. Psichatria dell'Infanzia e
dell'adolescenza, 78 (2), 449-456.
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Pediatria: studio italiano apre a
nuovi interventi per sindrome
Ring 14

Milano, 29 nov. - Uno studio italiano apre la
strada a nuove ipotesi di intervento nei
bimbi con sindrome 'ring 14' o sindrome del
anello, malattia

cromosoma ad una

genetica rara molto poco conosciuta
caratterizzata da anomalie o alterazioni del
cromosoma 14. | bambini colpiti presentano
epilessia, grave ritardo mentale e
psicomotorio, infezioni alle vie respiratorie,
difficolta nello sviluppo del linguaggio e tratti
autistici. Ed & in particolare sulle capacita
linguistiche di questi pazienti che ha
indagato la nuova ricerca, coordinata dal
Dipartimento di psicologia dell'universita
degli Studi di Milano-Bicocca e finanziata
dall'associazione internazionale Ring 14,
che rappresenta oltre 200 famiglie in diversi

Paesi, di cui 30 in ltalia.

Ring 14 diffonde oggi in una nota i primi dati
dello studio di osservazione condotto su 13
bambini tra 5 e 15 anni. Attraverso
particolari metodologie valutative, la ricerca
ha dimostrato "l'assenza di uno sviluppo
linguistico omogeneo in bambini con un
(gruppi
appartenenti alla sindrome del cromosoma

medesimo  quadro  genetico

ad anello e gruppi affetti da anomalie
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strutturali del cromosoma 14) - spiega
l'associazione - e ha aperto la strada a
nuove ipotesi di intervento terapeutico nei
confronti di questi piccoli pazienti".

Secondo quanto emerge dalle analisi,
infatti, "le abilita linguistiche dei bambini
portatori di tale sindrome si
differenzierebbero sia in termini di sviluppo
che di competenza, variando a seconda dei
soggetti analizzati. Si tratta decisamente di
un primo traguardo scientifico nel percorso
di definizione di questa malattia, piu

sconosciuta che rara”.
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RING14 E UNIVERSITA' DEGLI STUDI MILANO-BICOCCA

I Nostri Sponsor

STUDIARE IL LINGUAGGIO DEI BAMBINI AFFETTI DA MAL,

POSSIBILE
Una rivista scientifica pubblica i dati di uno studio finanzig

Internazionale RING14: |'Universita Milano-Bicocca anali
tredici bambini affetti dalle sindromi del cromosoma 14,

AIUTO E RICERCA PER | BAMBINI AFFETTI
DA MALATTIE GENETICHE RARE - ONLUS. Reggio Emilia, 29 Novembre 2011 - Non tutti conoscono |

anche gli specialisti del settore hanno poche informazioni a disposizione per
IMPEGNO, SDST[GNO‘ FUTURO. delineare un quadro clinico completo ed esaustivo di ogni singolo paziente. Si

sa che € una malattia genetica rara che colpisce i bambini e che si caratterizza per alcune anomalie o alterazioni a carico
del cromosoma 14 (delezioni e traslocazioni). Si conoscono anche le conseguenze di tale sindrome: epilessia, grave
ritardo mentale e psicomotorio, infezioni alle vie respiratorie, difficoltad nello sviluppo del linguaggio e tratti autistici. Quello
che invece fino ad oggi non € mai stato studiato in letteratura, € come si sviluppi la capacita comunicativa dei bambini
portatori della sindrome ad anello e quali differenze si possano riscontrare analizzando caso per caso. A questo ci ha
pensato una ricerca scientifica coordinata dal Dipartimento di Psicologia dell'Universita degli Studi Milano-Bicocca che ha
pubblicato, su una rivista specializzata in psichiatria e infanzia [1], i primi dati di uno studio di osservazione effettuato su
tredici bambini dell'associazione internazionale RING14, di eta compresa tra i cinque e i quindici anni. La ricerca, finanziata
dalla stessa associazione, ha dimostrato, attraverso alcune metodologie valutative, I'assenza di uno sviluppo linguistico
omogeneo in bambini con un medesimo quadro genetico (gruppi appartenenti alla sindrome del cromosoma ad anello e
gruppi affetti da anomalie strutturali del cromosoma 14) e ha aperto la strada a nuove ipotesi di intervento terapeutico
nei confronti di questi piccoli pazienti. Da quanto emerge dalle analisi, le abilita linguistiche dei bambini portatori di tale
sindrome si differenzierebbero sia in termini di sviluppo che di competenza, variando a seconda dei soggetti analizzati. Si
tratta decisamente di un primo traguardo scientifico nel percorso di definizione di questa malattia, pit sconosciuta che
rara.

L'Associazione Internazionale RING14 nasce a Reggio Emilia nel Maggio del 2002, dall'iniziativa di un gruppo di famiglie
con bambini colpiti da una malattia genetica rara provocata da alterazioni del Cromosoma 14. Ad oggi & I'unica
associazione al mondo ad occuparsi di tali patologie, coinvolgendo piu di 200 famiglie in diversi paesi, di cui 30 in Italia.
L'impegno di RING14 si divide tra I'ambito sociale e quello medico-scientifico, progettando interventi a supporto delle
famiglie e promuovendo nuovi studi in questo settore.

[1] - D'Odorico, L., Giovannini, S., Majorano, M., Martinelli, P., Zampini L. { 2011), Competenze linguistiche in bambini di
lingua italiana con aberazioni del cromosoma 14, Psichatria dell'Infanzia e dell'adolescenza, 78 (2), 449-456,
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Ringl4, la Bicocca studia il linguaggio deli bambini
affetti da malattie genetiche

Importante sapere come si sviluppa la capacita comunicativa dei bambini portatc
della sindrome ad anello e quali differenze si possono riscontrare analizzando cas
per caso

Milano, 29 Novembre 2011 - Non tutti conoscono la sindrome ring 14 e anche ¢
specialisti del settore hanno poche informazioni a disposizione per delineare
qguadro clinico completo ed esaustivo di ogni singolo paziente. Si sa che e un
malattia genetica rara che colpisce i bambini e che si caratterizza per alcun
anomalie o alterazioni a carico del cromosoma 14 (delezioni e traslocazioni). :
conoscono anche le conseguenze di tale sindrome: epilessia, grave ritardo menta
e psicomotorio, infezioni alle vie respiratorie, difficolta nello sviluppo del linguaggio
tratti autistici.

Quello che invece fino ad oggi non € mai stato studiato in letteratura, € com
si sviluppi la capacita comunicativa dei bambini portatori della sindrome a
anello e quali differenze si possano riscontrare analizzando caso per caso.
guesto ci ha pensato una ricerca scientifica coordinata dal Dipartimento
Psicologia dell'Universita degli Studi Milano-Bicocca che ha pubblicato, su ur
rivista specializzata in psichiatria e infanzia, i primi dati di uno studio «
osservazione effettuato su tredici bambini dell'associazione internazional
RING14, di eta compresatrai cinque e i quindici anni.

La ricerca, finanziata dalla stessa associazione, ha dimostrato, attraverso alcur
metodologie valutative, I'assenza di uno sviluppo linguistico omogeneo
bambini con un medesimo quadro genetico (gruppi appartenenti alla sindrome d
cromosoma ad anello e gruppi affetti da anomalie strutturali del cromosoma 14) e h
aperto la strada a nuove ipotesi di intervento terapeutico nei confronti t
questi piccoli pazienti. Da quanto emerge dalle analisi, le abilita linguistiche d
bambini portatori di tale sindrome si differenzierebbero sia in termini di sviluppo cf
di competenza, variando a seconda dei soggetti analizzati. Si tratta decisamente
un primo traguardo scientifico nel percorso di definizione di questa malattia, p
sconosciuta che rara.

http://www.ilgiorno.it/milano/salute/2011/11/29/628586-ring14 bicocca.shtml 30/11/2011
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Ring14 e Universita Milano-Bicocca: studiare il linguaggio dei bambini affetti da malattie genetiche e' possibile
30 Novembre 11

Categoria: News

Una rivista scientifica pubblica i dati di uno studio finanziato dall'Associazione Internazionale RING14: I'Universita Milano-
Bicocca analizza il linguaggio di tredici bambini affetti dalle sindromi del cromosoma 14. Non tutti conoscono la sindrome
ring 14 e anche gli specialisti del settore hanno poche informazioni a disposizione per delineare un quadro clinico
completo ed esaustivo di ogni singolo paziente. Si sa che € una malattia genetica rara che colpisce i bambini e che si
caratterizza per alcune anomalie o alterazioni a carico del cromosoma 14 (delezioni e traslocazioni). Si conoscono anche
le conseguenze di tale sindrome: epilessia, grave ritardo mentale e psicomotorio, infezioni alle vie respiratorie, difficolta
nello sviluppo del linguaggio e tratti autistici. Quello che invece fino ad oggi non &€ mai stato studiato in letteratura, &€ come
si sviluppi la capacita comunicativa dei bambini portatori della sindrome ad anello e quali differenze si possano riscontrare
analizzando caso per caso. A questo ci ha pensato una ricerca scientifica coordinata dal Dipartimento di Psicologia
dell'Universita degli Studi Milano-Bicocca che ha pubblicato, su una rivista specializzata in psichiatria e infanzia [1], i primi
dati di uno studio di osservazione effettuato su tredici bambini dell'associazione internazionale RING14, di eta compresa
tra i cinque e i quindici anni. La ricerca, finanziata dalla stessa associazione, ha dimostrato, attraverso alcune metodologie
valutative, l'assenza di uno sviluppo linguistico omogeneo in bambini con un medesimo quadro genetico (gruppi
appartenenti alla sindrome del cromosoma ad anello e gruppi affetti da anomalie strutturali del cromosoma 14) e ha aperto
la strada a nuove ipotesi di intervento terapeutico nei confronti di questi piccoli pazienti. Da quanto emerge dalle analisi, le
abilita linguistiche dei bambini portatori di tale sindrome si differenzierebbero sia in termini di sviluppo che di competenza,
variando a seconda dei soggetti analizzati. Si tratta decisamente di un primo traguardo scientifico nel percorso di
definizione di questa malattia, pii sconosciuta che rara.

L'Associazione Internazionale RING14 nasce a Reggio Emilia nel Maggio del 2002, dall'iniziativa di un gruppo di famiglie
con bambini colpiti da una malattia genetica rara provocata da alterazioni del Cromosoma 14. Ad oggi €& l'unica
associazione al mondo ad occuparsi di tali patologie, coinvolgendo piu di 200 famiglie in diversi paesi, di cui 30 in Italia.
L'impegno di RING14 si divide tra I'ambito sociale e quello medico-scientifico, progettando interventi a supporto delle
famiglie e promuovendo nuovi studi in questo settore.
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Le abilita linguistiche dei bambini portatori della sindrome ad anello sono al centro di uno .
ScienzeNews.IT

studio condotto presso il Dipartimento di Psicologia dell'Universita degli Studi Milano-Bicocca
e pubblicato sulla rivista Psichatria dell'Infanzia e dell'adolescenza. Nome:

I ricercatori hanno condotto uno studio osservazionale su 13 bambini dell'associazione

internazionale RING14, di eta compresa tra i cinque e i quindici anni ed hanno messo in luce Email:

I'assenza di uno sviluppo linguistico omogeneo in bambini con un medesimo quadro genetico () Informativa sulla privacy
- gruppi appartenenti alla sindrome del cromosoma ad anello e gruppi affetti da anomalie

strutturali del cromosoma 14. ( IscrivitD

Dalle indagini emerge che le abilita linguistiche di questi bambini si differenziano in termini

di sviluppo e di competenza, variano quindi a seconda dei soggetti analizzati. Segnalaci un evento

scientifico
info@scienzenews. it

Queste informazioni aprono la strada a nuove ipotesi di intervento terapeutico per il
trattamento della sindrome ring 14, malattia genetica rara che colpisce i bambini e che si
caratterizza per delezioni e traslocazioni a carico del cromosoma 14.

Fonte: Ufficio Stampa RING14 Onlus TAG CLOUDS

abilita  adolescenza  anello

D'Odorico, L., Giovannini, S., Majorano, M., Martinelli, P., Zampini L. ( 2011), Competenze L.
linguistiche in bambini di lingua italiana con aberazioni del cromosoma 14. Psichatria bambini R

dell'Infanzia e dell'adolescenza, 78 (2), 449-456.

seleisee - condotto
Cromosoma. s
gruppi infanzia Iinguistighg

. P 1
sindrome studio sviluppo

H ] S I Q H A N ] I ¥ ; £ __ trattamento  variano

COUPON

ScienzeNews.IT su Facebook

Adotta un
bambino a
distanzae
realizzerai
i suoi sogni

act:onaid

Chi Siamo - Contatti - Pubblicita - Avvertenze - Privacy - Sostieni - Mappa del sito

Copyright © 2011 Scienze News .IT

MMX S I

Questo sito & aggiornato in modo non periodico, pertanto non & soggetto agli obblighi di registrazione di cui all’art. 5 della L. 47/1948

http://www.scienzenews.it/notizie-flash/il-linguaggio-dei-bambini-colpiti-dalle-sindromi-del-cromosoma-14.html

Pagina 1di 1



RING14 e MILANO BICOCCA: pubblicati i dati di uno studio sul linguaggio - Salus - Medicina in rete 01/12/11 09.37

News Salute: Hiv: troppe donne scoprono tardi di essere sieropositive, sono pit vulnerabili dell'uomo di fronte al virus

| Scrivi su Salus | Redazione e contatti | Pubblicita | Collaboratori | Privacy | Regolamento Community

UNIPLAN

software

Mobile 3] ' O

PUBBLICITA
* Divisione Odontolatrica 4 Heo i N
www.ospedaleisraelitico.it )

Ospedale Israelitico

Insieme a te, da sempre.
ROMA

CONOSCIAMO IL VALORE
DI UN SORRISO

oy

M\/‘
e e

&salus

medicina in rete  EE——

PUBBLICITA

Disturbi Apgrendimento www.educazione.it
Master di Alta Formazione Diagnosi-Trattamento-
Prevenzione

Diagnosi Preimpianto PGD www.diagnosipreimpianto.it
Scegli I'esperienza e la qualita. Rivolgiti a un centro
specializzato

Dimagrire con poco sforzo AutoTerapiazeroDiet.com
Innovativa ed Efficace Autoterapia Risultati Visibili
in Breve Tempo !

Hai Qif.l di 30 Anni? www.laurea.cepuonline.it
Hai 30 anni e non hai la Laurea? Questo messaggio
e per Te! Info ora

Glossario di termini medici

== DANISH = DUTCH
EJE ENGLISH I ll FRENCH
I GERMAN I ] 'TALIAN
Bl PORTUGUESE T SPANISH

Aderiamo allo standard HONcode per |'affidabilita
LU LN dell'informazione medica.

(@5l \erifica qui.

CODE

CERTIFIED

1212010

PUBBLICITA

Chi ha il seno rifatto?

Home » Eventi » News Salute » RING14 e MILANO BICOCCA: pubblicati i dati di uno studio sul linguaggio

RING14 e MILANO BICOCCA: pubblicati i dati di uno studio
sul linguaggio

inserito da: Redazione pubblicato il: 30/11/2011 17:56

E-mail Commenta

Non tutti conoscono la sindrome ring 14 e anche gli specialisti del settore hanno poche
informazioni a disposizione per delineare un quadro clinico completo ed esaustivo di ogni
singolo paziente. Si sa che & una malattia genetica rara che colpisce i bambini e che si
caratterizza per alcune anomalie o alterazioni a carico del cromosoma 14 (delezioni e
traslocazioni). Si conoscono anche le conseguenze di tale sindrome: epilessia, grave ritardo
mentale e psicomotorio, infezioni alle vie respiratorie, difficolta nello sviluppo del linguaggio e
tratti autistici.Quello che invece fino ad oggi _

non & mai stato studiato in letteratura, & come PUBBLICITA

si sviluppi la capacita comunicativa dei

bambini portatori della sindrome ad anello e

quali differenze si possano riscontrare

analizzando caso per caso. A questo ci ha

pensato una ricerca scientifica coordinata dal

Dipartimento di Psicologia dell'Universita degli

Studi Milano-Bicocca che ha pubblicato, su

una rivista specializzata in psichiatria e

infanzia [1], i primi dati di uno studio di

osservazione effettuato su tredici bambini

dell'associazione internazionale RING14, di

eta compresa tra i cinque e i quindici anni. La

ricerca, finanziata dalla stessa associazione,

ha dimostrato, attraverso alcune metodologie

valutative, I'assenza di uno sviluppo linguistico

omogeneo in bambini con un medesimo

quadro genetico (gruppi appartenenti alla sindrome del cromosoma ad anello e gruppi affetti
da anomalie strutturali del cromosoma 14) e ha aperto la strada a nuove ipotesi di intervento
terapeutico nei confronti di questi piccoli pazienti. Da quanto emerge dalle analisi, le abilita
linguistiche dei bambini portatori di tale sindrome si differenzierebbero sia in termini di sviluppo
che di competenza, variando a seconda dei soggetti analizzati. Si tratta decisamente di un
primo traguardo scientifico nel percorso di definizione di questa malattia, piu sconosciuta che
rara.

L'Associazione Internazionale RING14 nasce a Reggio Emilia nel Maggio del 2002,
dall'iniziativa di un gruppo di famiglie con bambini colpiti da una malattia genetica rara
provocata da alterazioni del Cromosoma 14. Ad oggi € I'unica associazione al mondo ad
occuparsi di tali patologie, coinvolgendo pit di 200 famiglie in diversi paesi, di cui 30 in ltalia.
L'impegno di RING14 si divide tra I'ambito sociale e quello medico-scientifico, progettando
interventi a supporto delle famiglie € promuovendo nuovi studi in questo settore.

[1] - D'Odorico, L., Giovannini, S., Majorano, M., Martinelli, P., Zampini L. ( 2011), Competenze
linguistiche in bambini di lingua italiana con aberazioni del cromosoma 14. Psichatria
dell'Infanzia e dell'adolescenza, 78 (2), 449-456.
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I L’associazione internazionale Ring 14 finanzia la ricerca che fa luce sulla sindrome di Ring 14, I'alterazione del cromosoma 14

Gosto 0 0 Share

Nuovo passo in avanti della ricerca italiana. La sindrome di Ring 14, o sindrome del cromosoma ad anello, oggi fa meno paura di ieri. Il merito € tutto da
attribuire al Dipartimento di psicologia dell'universita degli Studi di Milano-Bicocca, che ha aperto la strada a nuove ipotesi di intervento nei bimbi colpiti
da questa grave malattia genetica. La maggior parte delle persone affette dalla sindrome di Ring 14 presentano chiari segni di epilessia, grave ritardo
mentale e psicomotorio, infezioni alle vie respiratorie, difficolta nello sviluppo del linguaggio e tratti autistici, e tutto per colpa di un alterazione ancora
sconosciuta del cromosoma 14. Lo studio in questione, finanziato dall’associazione internazionale Ring 14, che rappresenta oltre 200 famiglie in diversi
Paesi, di cui 30 in Italia, ha dimostrato “ I'assenza di uno sviluppo linguistico omogeneo in bambini con un medesimo quadro genetico (gruppi appartenenti
alla sindrome del cromosoma ad anello e gruppi affetti da anomalie strutturali del cromosoma 14) — spiega ’associazione — e ha aperto la strada a nuove
ipotesi di intervento terapeutico nei confronti di questi piccoli pazienti”. Secondo quanto € emerso in “laboratorio”, “le abilita linguistiche dei bambini
portatori di tale sindrome si differenzierebbero sia in termini di sviluppo che di competenza, variando a seconda dei soggetti analizzati”. Spiegano
dall’associazione di volontariato emiliana. La Ring 14, da anni al centro di studi e progetti che mirano a far luce su questa terribile sindrome, sembra non
darsi per vinta. Cio che genera la perdita di materiale genetico, e la successiva anomalia del cromosoma 14 € ancora tutto da scoprire. La ricerca sembra
essere ancora lontana da una definizione completa del problema. Cio che si sa per ora € che il cromosoma 14 assume una conformazione ad anello in
seguito a due eventi di rottura che avvengono all’interno del cromosoma e che generano la fusione del braccio corto e del braccio lungo, alla quale segue una
perdita di materiale informativo. Il cromosoma 14 pero puo essere interessato anche da altre anomalie strutturali, quali delezioni parziali interstiziali del
braccio lungo, traslocazioni bilanciate o sbilanciate con altri cromosomi, in cui la forma del cromosoma rimane lineare e non si circolarizza. I segni e
sintomi associati a delezioni parziali lineari includono ancora ritardo psicomotorio e anomalie fenotipiche multiple, e sono in parte, ma non del tutto, simili
a quelli associati a RING 14. Anche in questi casi la diagnosi iniziale si avvale di un semplice esame cromosomico “Cio che si € scoperto fino ad oggi —
concludono dall’associazione Ring 14 - € semplicemente un primo traguardo scientifico nel percorso di definizione di questa malattia, pit sconosciuta che
rara”.

Share

Posted by Jacopo Di Bonito on 1 dicembre 2011. Filed under Associazioni. You can follow any responses to this entry through the RSS 2.0. You can leave a response or trackback to this
entry
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Ring14, una speranza dalla ricerca: "Nuove ipotesi di intervento
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RING14, UNA SPERANZA DALLA RICERCA: "NUOVE IPOTESI DI INTERVENTO TERAPEUTICO"

Uno studio realizzato dall'universita Bicocca e finanziato dall'associazione dei familiari ha documentato lo
sviluppo del linguaggio in 13 bambini affetti dalla sindrome Ring14. Azzali: "Lavorare sul linguaggio &
fondamentale per evitare la comparsa di comportamenti problematici”

REGGIO EMILIA - Studiare il linguaggio dei bambini affetti da malattie genetiche &
possibile. Lo dimostra uno studio coordinato dal Dipartimento di Psicologia dell'universita
Bicocca di Milano e finanziato dall'associazione Ringl4. La ricerca - realizzata a livello
nazionale - & stata condotta su 13 bambini portatori della sindrome del cromosoma ad
anello di eta compresa tra i 5 e i 15 anni con I'obiettivo di documentare il ritardo nello
sviluppo del linguaggio e le differenze caso per caso. "L'obiettivo dello studio era duplice -
spiega Stefania Azzali, presidente dell'associazione Ringl4 - fare una ricerca di base sulla
situazione di questi bambini e dare informazioni alle famiglie per trovare una terapia
idonea per aiutare i propri figli". I risultati della ricerca - pubblicata sulla rivista
specializzata "Psichiatria dell'infanzia e dell’adolescenza" - rivelano I'assenza di uno
sviluppo linguistico omogeneo in bambini con un medesimo quadro genetico (gruppi appartenenti alla sindrome del
cromosoma ad anello e gruppi affetti da anomalie strutturali del cromosoma 14) e aprono la strada a nuove ipotesi di
intervento terapeutico per i piccoli pazienti.

ringia

La ricerca & stata condotta in due fasi. In una prima fase le ricercatrici della Bicocca hanno condotto una serie di
incontri a domicilio nelle abitazioni delle famiglie coinvolte. Negli incontri - che si sono svolti a cadenze programmate -
hanno giocato con i bambini, li hanno sottoposti ad alcuni test e hanno filmato le loro reazioni e i loro comportamenti
per documentare lo sviluppo del linguaggio. Nella seconda fase, invece, sono state coinvolte tutte le famiglie italiane
associate a Ring14 (30 su tutto il territorio nazionale) tramite un questionario in cui & stato chiesto con domande
semplici di raccontare come parlano i loro figli € quali difficolta hanno. "Questi bambini hanno una discreta e
sufficiente comprensione del linguaggio ma non riescono a esprimersi - spiega Azzali - una difficolta a cui spesso
reagiscono con comportamenti di tipo autistico, come movimenti e suoni ripetuti, aggressivita e chiusura in se stessi:
lavorare sul linguaggio € dunque fondamentale per evitare il sorgere di comportamenti problematici e, sbloccando la
comunicazione, migliorare la qualitd di vita dei bambini e delle loro famiglie".

La strada é aperta. La ricerca proseguira mettendo in relazione il profilo linguistico con quello genetico e clinico e
cercando di abbinare I'analisi linguistica alla presenza o meno di tratti autistici. "Se dovessimo scoprire, ad esempio,
che I'epilessia (una delle conseguenze della sindrome Ring14) non compromette lo sviluppo del linguaggio - chiarisce
la presidente - si potrebbe intervenire con una terapia logopedica, dando informazioni scientificamente valide e una
speranza alle famiglie". I prossimi passi porteranno le ricercatrici ad ampliare il campione a tutti i bambini italiani nelle
diverse fasce di etd. Ma c¢'é€ un traguardo ancora pit ambizioso: trasferire la ricerca in altri Paesi, ad esempio negli
Stati Uniti dove Ringl4 ha aperto una sede e dove ha molte famiglie associate. "Si tratta di un obiettivo ambizioso -
spiega Azzali - in cui si dovra tenere conto delle differenze socioculturali e linguistiche™.

L'associazione Ring14 & nata nel 2002 su iniziativa di un gruppo di famiglie con bambini colpiti da una malattia
genetica rara provocata dalle alterazioni del cromosoma 14. Le conseguenze di tale sindrome sono: epilessia, grave
ritardo mentale e psicomotorio, infezioni alle vie respiratorie, difficolta nello sviluppo del linguaggio e tratti autistici.
Fino a oggi & 'unica associazione al mondo a occuparsi di tali patologie. Coinvolge oltre 200 famiglie in diversi Paesi,
di cui 30 in Italia. (Ip)

(1 dicembre 2011)
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Lo studio & stato finanziato dall’Associazione Ring 14 ﬁl

Non tutti conoscono la sindrome ring 14 e anche gli specialisti del
settore hanno poche informazioni a disposizione per delineare un
quadro clinico completo ed esaustivo di ogni singolo paziente. Si sa
che & una malattia genetica rara che colpisce i bambini e che si
caratterizza per alcune anomalie o alterazioni a carico del
cromosoma 14 (delezioni e traslocazioni). Si conoscono anche le
conseguenze di tale sindrome: epilessia, grave ritardo mentale e
psicomotorio, infezioni alle vie respiratorie, difficolta nello
sviluppo del linguaggio e tratti autistici. Quello che invece fino
ad oggi non & mai stato studiato in letteratura, & come si sviluppi la
capacita comunicativa dei bambini portatori della sindrome ad anello
e quali differenze si possano riscontrare analizzando caso per caso.

A questo ci ha pensato una ricerca scientifica coordinata dal
Dipartimento di Psicologia dell'Universita degli Studi Milano-
Bicocca che ha pubblicato, sulla rivista scientifica italiana
‘Psichatria dell'Infanzia e dell'adolescenza i primi dati di uno
studio di osservazione effettuato su tredici bambini dell'associazione
internazionale RING14, di eta compresa tra i cinque e i quindici
anni.

La ricerca, finanziata dalla stessa associazione, ha dimostrato,
attraverso alcune metodologie valutative, I'assenza di uno sviluppo
linguistico omogeneo in bambini con un medesimo quadro genetico
(gruppi appartenenti alla sindrome del cromosoma ad anello e
gruppi affetti da anomalie strutturali del cromosoma 14) e ha aperto
la strada a nuove ipotesi di intervento terapeutico nei confronti di
questi piccoli pazienti. Da quanto emerge dalle analisi, le abilita
linguistiche dei bambini portatori di tale sindrome si
differenzierebbero sia in termini di sviluppo che di competenza,
variando a seconda dei soggetti analizzati. Si tratta decisamente di
un primo traguardo scientifico nel percorso di definizione di questa
malattia, piu sconosciuta che rara.

L'Associazione Internazionale RING14 nasce a Reggio Emilia nel
Maggio del 2002, dall'iniziativa di un gruppo di famiglie con bambini
colpiti da una malattia genetica rara provocata da alterazioni del
Cromosoma 14. Ad oggi € l'unica associazione al mondo ad
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Sindrome Ring 14, ricerca di Milano Bicocca mostra soggettivita delle abilita linguistiche

9-11 dicembre 2011,
Roma. "Spettacolo di
Natale dedicato a
Parent Project Onlus"

7 Dicembre 2011,
Senigallia. Terza
Edizione de "Il Gusto
della Solidarieta"

6 Dicembre 2011,
Roma. L’Associazione
Amici del Trapianto di
Fegato organizza al
Teatro Capranica il
Gran Gala ‘Incontro di
Natale’

occuparsi di tali patologie, coinvolgendo piu di 200 famiglie in diversi
paesi, di cui 30 in ltalia. L'impegno di RING14 si divide tra I'ambito
sociale e quello medico-scientifico, progettando interventi a
supporto delle famiglie e promuovendo nuovi studi in questo settore.
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Sindrome Ring14: linguaggio differisce da bimbo
a bimbo

Lo sviluppo del linguaggio nei bambini colpiti da anomalie del cromosoma 14 varia su base individuale.
Lo sostiene uno studio italiano condotto dal Dipartimento di Psicologia dell'Universita degli Studi
Milano-Bicocca che grazie al finanziamento dell’ Associazione Internazionale Ring14 Onlus ha potuto
esaminare un piccolo campione composto da 13 bambini. La ricerca, pubblicata sulla rivista Psichiatria
dell'infanzia e dell'adolescenza, ha dimostrato, attraverso alcune metodologie valutative, l'assenza di uno
sviluppo linguistico omogeneo in bambini con un medesimo quadro genetico, ovvero gruppi appartenenti
alla sindrome del cromosoma ad anello e gruppi affetti da anomalie strutturali del cromosoma 14. Da
quanto emerge dalle analisi, le abilita linguistiche dei bambini portatori di questa sindrome si
differenzierebbero sia in termini di sviluppo che di competenza, variando a seconda dei soggetti
analizzati. I risultati aprono la strada a nuove ipotesi di intervento terapeutico nei confronti di questi
piccoli pazienti

di
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