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Ritardo nel linguaggio dei bambini affetti da sindromi del cr o

Il progetto e stato finanziato da RING14 Onlus I paesaggio con gusto

Ora i dati sono a disposizione della comunita scientifica int LE RICETTE
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AIUTO E RICERCA PER | BAMBINI AFFETTI
DA MALATTIE GENETICHE RARE - ONLUS.
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Dal 2010, un progetto in continua evoluzione haliano

Per questo, I'’Associazione Internazionale Ring 14 Onlus o
impegnata da 10 anni nella ricerca scientifica contro la malattia genetica rara
Ring 14, ha deciso di finanziare il progetto “Sviluppo del linguaggio in bambini con aberrazioni del cromosoma 14”, in
collaborazione con il Dipartimento di Psicologia dell’Universita degli Studi di Milano-Bicocca.

1l progetto, iniziato nel 2010 e tuttora in corso, ha I'obiettivo di descrivere le caratteristiche linguistiche di bambini affetti
da queste sindromi per offrire alle famiglie una prospettiva terapeutica adeguata. Lo studio, condotto dalla Prof.ssa Laura
D’Odorico, Ordinario presso il Dipartimento di Psicologia dell’'Universita degli Studi di Milano-Bicocca, ha coinvolto 4
bambini, che sono stati seguiti per un anno. Il loro sviluppo e le abilita comunicative spontanee sono state valutate 3
volte, con cadenza semestrale, attraverso sedute di osservazione e prove strutturate (Scale Griffiths per la valutazione
dello sviluppo psicomotorio), condotte dalle psicologhe Dott.ssa Laura Zampini e Dott.ssa Paola Zanchi. “Esiste una
straordinaria variabilita nello sviluppo delle competenze linguistiche da parte di bambini che hanno una storia clinica
simile” spiega la Prof.ssa Laura D’Odorico “Lo studio punta a scoprire i fattori che favoriscono un adeguato sviluppo
linguistico in alcuni bambini, in vista della possibile implementazione di programmi riabilitativi per chi mostra maggiori
difficolta”.
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I risultati a disposizione della comunita scientifica internazionale
Il progetto sul linguaggio ha gia portato a risultati interessanti. Gli ultimi dati, integrati a quelli raccolti negli anni passati e
pubblicati sulla rivista internazionale Clinical Linguistics & Phonetics (novembre — dicembre 2012), dimostrano che esiste



un’ampia variabilita individuale. Prendendo in considerazione le caratteristiche genetiche, & emerso che 'ampiezza della
delezione non é collegata a un esito evolutivo pit 0 meno favorevole. Questo significa che i bambini, ai quali manca una
maggiore quantita di materiale genetico, non hanno necessariamente uno sviluppo pit compromesso. Quelli che
presentano tratti autistici invece hanno un esito piu sfavorevole nello sviluppo linguistico e psicomotorio: su 4 bambini
valutati, i 2 con tratti autistici hanno manifestato un sviluppo minore nel corso del tempo rispetto agli altri. Il risultato
sottolinea I'importanza di una rilevazione precoce della presenza di tratti autistici, per potenziare il piu possibile le singole
abilita comunicative. “Lo studio del ritardo nel linguaggio” sottolinea Stefania Azzali, Presidente dell’Associazione
Internazionale RING14 Onlus “nasce da un bisogno reale: individuare terapie efficaci per curare questo pesante sintomo
della malattia che isola i nostri bambini e crea difficolta quotidiane in famiglia. Il primo obiettivo — raccogliere dati oggettivi
e precisi sul linguaggio e la sua evoluzione nei bimbi affetti da sindromi rare — & stato raggiunto. Ora ci auguriamo che
questo progetto possa incontrare l'interesse della comunita scientifica internazionale. RING14 Onlus sara felice di
condividere protocolli e conoscenze fino ad oggi raccolte”.

Quali prospettive per il progetto sul linguaggio?

Il progetto sul linguaggio non si ferma qui. Lo studio, sempre condotto dalla Prof.ssa Laura D’Odorico, continua il suo
percorso di ricerca verso nuove prospettive: per 'anno 2012/2013 infatti, “prosegue il monitoraggio longitudinale su una
piccola paziente con Ringl4 come case report” spiega la Prof.ssa D’Odorico “e la valutazione dei casi con microdelezioni.
Completeremo poi la raccolta di dati sullo sviluppo linguistico dei bambini in Italia e all'estero, tramite questionari che
dovranno compilare le famiglie per avere un ampliamento della casistica”. Nel prossimo futuro, il progetto sul linguaggio si
occupera di approfondire altri due aspetti. “Studieremo ulteriormente la relazione tra genotipo e fenotipo linguistico”
conclude la Prof.ssa D’Odorico “ovvero il collegamento tra il quadro genetico e il sintomo del ritardo nel linguaggio. Ma
punteremo anche a individuare i fattori di co-morbidita o fattori esterni che possono influire sull’evoluzione del linguaggio,
ad esempio le terapie riabilitanti e i sintomi presenti solo in alcuni pazienti come autismo e danni cerebrali”.

Impegno, sostegno, futuro: I’Associazione Internazionale RING14 Onlus

Nasce nel 2002 a Reggio Emilia per iniziativa di un gruppo di famiglie con bambini colpiti da una malattia genetica rara,
provocata da alterazioni del cromosoma 14.

Da 10 anni opera con rigore per offrire supporto a chi vive ogni giorno situazioni di disabilita grave e promuovere progetti
di ricerca scientifica internazionale. Impegno, sostegno e futuro sono i valori che animano staff e volontari di RING14.
L’'obiettivo e di alleviare le sofferenze di bambini e famiglie ma anche di scrivere la storia di questa patologia devastante e
pressoché sconosciuta, favorendo lo sviluppo di diagnosi sempre piu precoci, aiutando a scoprire terapie efficaci e
rafforzando la rete di contatti tra medici specialisti e persone.

Info:

Stefania Azzali

presidenza@ringl14.it
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