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INTRODUZIONE

Durante |’esperienza di tirocinio informativo nel reparto di
Neuropsichiatria Infantile dell’Arcispedale Santa Maria Nuova di
Reggio Emilia avvenuta a Maggio 2004, e nata in me |'idea di
elaborare una tesi che riguarda una malattia neurogenetica rara
denominata sindrome da Ring 14.

Perché approfondire una tesi riguardante un malattia rara? E la
domanda piu frequente che mi sento rivolgere ed € la domanda a
cui mi accingo a rispondere. Le motivazioni sono molteplici e piu
precisamente: primo €& un interesse personale in quanto sono
interessato alle malattie neurologiche; secondo €& trovare un
metodologia efficace al fine di strutturare, organizzare e mantenere
nel tempo un relazione terapeutica valida dove poniamo al centro
della nostra assistenza il bambino affetto da Ring 14 e la sua

famiglia; e terzo ma non meno importante e |'amore che nutro
verso i bambini.

Un consorzio internazionale di ricercatori (che comprende i
francesi del Centre National de Séquencage di Evry e gli americani
dell’Institute for Systems Biology di Seattle e del Universita di
Saint Louis) é riuscito a sequenziare interamente il cromosoma 14
dell’ uomo.

| ricercatori hanno visto che questo cromosoma comprende
87410661 basi (cioé di unita del DNA), 1050 geni o frammenti di
geni e 393 pseudogeni.

Il cromosoma 14 é importante per una serie di motivi. Innanzi tutto
ospita due loci, cioé due “pezzi” di sequenze geniche fondamentali
per il sistema immunitario: quello per i recettori delle cellule T e
qguello per le catene pesanti delle immunoglobuline; inoltre € anche
la sede di geni che, se mutati, possono provocare una sessantina di
malattie tra cui anche |’ Alzheimer.

| ricercatori hanno studiato i fattori genetici che possono portare
alla malattia di Alzheimer (o una deficienza, che sarebbe causa
diretta della malattia, o anomalie che aumenterebbero la possibilita
di contrarre la malattia). Sono state identificate anomalie in 4 geni

nei cromosomi 1,14,19 e 21.

Inoltre, come spiega il genetista Giuseppe Novelli dell’Universita
Tor Vergata, “il cromosoma 14 e responsabile, fondendosi con il
cromosoma 21, del 5% dei casi di sindrome di Down”.

Intendo impostare questa tesi nel seguente modo: all’inizio
affronto la sindrome da Ring 14 dal punto di vista clinico e
diagnostico terapeutico e successivamente analizzo un caso clinico
di un bambino affetto da Ring 14 e contemporaneamente sviluppo il
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concetto di assistenza infermieristica inserita in una metodologia
di lavoro in equipe.



CAPITOLO I:
Patologia
CENNI STORICI

La prima pubblicazione riguardante un caso di sindrome da Ring 14
si deve a Gilgenkrantz nel 1971. A dispetto delle variazioni nella
anormalita cromosomica che includono differenze in punti di
rottura, mosaicismo di trasferimento (Abe e altri 1978; Lippe e
altri 1981), ed é apparente trisomia dovuta ad un anello di misura
doppia (14 g 14 q ) (Cantu e altri 1989; Mc Clintock 1983), la
maggioranza di questi casi sono stati associati ad una sindrome
clinica caratteristica. Le principali caratteristiche includono:

?? Ritardo nella crescita prenatale e postatale
?? Ritardo mentale
?? Colpi epilettici

?? Microcefalia e dimorfismo facciale distinto, che include
faccia allungata, fessure delle palpebre sottili, epicanto, e
dorso nasale ampio

Altre caratteristiche anomalie trovate solo in alcuni pazienti sono:
?? Anomalie della retina
?? Linfoedemi delle mani e dei piedi
?? Infezioni polmonari ricorrenti

L’ esistenza di una distinta sindrome associata con il cromosoma
Ring 14 viene riconosciuta fin dai primi rapporti, tuttavia
un’ attenta analisi dei casi pubblicati mostra un’ampia gamma di
variabilita fenotipica che puo essere dovuta a cariotipi diversi o a
diverse eta dei pazienti nel momento della valutazione o criteri
diversi usati nel rapporto della caratteristiche cliniche.

In parecchi casi la morfologia del cromosoma Ring mostro grande
variabilita, inclusi anelli duplicati o di varie forme. L’instabilita
di questa struttura viene spiegata dalla formazione ponte-rottura-
fusione originariamente osservato nella sostanza della pianta.

Il ritardo mentale & di solito serio e presente in tutti i casi
conosciuti.

Una caratteristica di tutti i pazienti conosciuti con r(14) era
I’epilessia. Non appare che la crisi sia basata su una grande
anomalia del cervello. Tendono ad apparire dopo il periodo
perinatale. Furono trovate anomalie nell’EEG in 16 casi su 20. 1l
Cat scannino o la pneumoencefalografia hanno mostrato dilatazione



ventricolare e/o atrofia cerebrale. Furono riscontrate anche casi
atassia e ipotomia e nel 50% dei casi anomalie della retina.

Il rapporto femmina — maschio e di 2 a 1.

di
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| CROMOSOMI

Il corpo umano é formato da miliardi di cellule.

Ogni cellula (tranne i globuli rossi) contiene il Nucleo che si trova
in un liquido denso chiamato Citoplasma. Dentro al nucleo si
trovano i cromosomi che contengono a loro volta i geni. | geni
sono inseriti lungo il cromosoma come le perle di una collana e il
loro compito & di “dire al corpo come svilupparsi e funzionare
bene”.

Ogni cellula del corpo umano contiene normalmente 23 coppie di
cromosomi per un totale di 46 cromosomi in ogni cellula( fanno
eccezione gli ovuli della madre e gli spermatozoi del padre).

| geni sono sparsi in modo disuguale lungo il cromosoma; alcuni
cromosomi hanno piu geni di altri, e alcune parti del cromosoma ne
tengono di piu rispetto alle altre. Dalle 23 coppie di cromosomi di
ognuna di queste cellule, un membro di ogni coppia deriva dalla
madre , mentre |’ altro dal padre.

La coppie sono numerate da 1 a 22 in base alla lunghezza dei
cromosomi che la compongono. | cromosomi delle prime 22 coppie
sono chiamati Autosomi; mentre i cromosomi della coppia n° 23
sono chiamati CROMOSOMI SESSUALI. | cromosomi sessuali sono
denominati X o Y. |I maschi hanno normalmente un cromosoma X e
un cromosoma Y. Le femmine hanno normalmente due cromosomi
X. Il numero di cromosomi negli ovuli e negli spermatozoi é
diverso da quello delle altre cellule umane. Ogni ovulo della madre
contiene solo 23 cromosomi, costituiti dai 22 autosomi piu il
cromosoma X. Ogni spermatozoo contiene solo 23 cromosomi,
costituiti dai 22 autosomi piu il cromosoma X o il cromosoma Y.

Visti al microscopio i cromosomi assomigliano ad un corpo umano
lungo e stretto. Hanno un BRACCIO CORTO (chiamato “p” dal
francese petit) ed un BRACCIO LUNGO chiamato “q”.

La regione in cui si uniscono i due bracci e chiamata
CENTROMERO, mentre |’ estremita finale e chiamata TELOMERO.

| cromosomi si chiamano cosi perché sono in grado di assumere
talune colorazioni.

La parola cromosoma deriva infatti da due parole del greco antico:
“chromos” (colore) e “soma” (corpo). Coloranti diversi danno a
ogni cromosoma un modello particolare di bendaggio in
chiaroscuro e questo permette di distinguerli I’uno dall’altro.

| cromosomi sono formati da una catena chimica chiamata DNA
(acido deossiribonucleico).

| geni sono costituiti da piccoli filamenti del DNA contenuto nei
cromosomi.
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Il DNA ha due compiti principali:
1) Funge da sostegno per tutte le proteine del corpo umano.

Alcune proteine sono molto importanti per alcune parti del
corpo, mentre altre hanno un ruolo

fondamentale nel controllo del corretto funzionamento di alcuni
organi. Nelle malattie

cromosomiche rare, migliaia di geni possono essere persi o
essere in soprannumero e

avviene quindi che le proteine essenziali possano agire nel
modo e nel momento sbagliato,

causando percio tutti i diversi sintomi della malattia.

2) Passa le informazioni dalle cellule vecchie alle cellule nuove e
dai genitori ai figli.

ANALISI CROMOSOMICA

| citogenisti sono gli scienziati specializzati nello studio dei
cromosomi.

Normalmente vengono analizzati i cromosomi contenuti nei globuli
bianchi (linfociti) di una persona. Si possono anche analizzare i
cromosomi di altri tessuti del corpo umano, come il midollo osseo,
la pelle, le cellule dei villi coriali o nel liquido amniotico.

Le cellule devono essere esaminate in uno stadio adeguato, quando
cioé i cromosomi sono integri.

In questo stadio (chiamato metafase) i cromosomi sono colorati con
preparati diversi. Il colorante usato piu spesso si chiama GIEM SA
e questa tecnica induce nei cromosomi dei bendaggi G (G-
BANDED).

Se i cromosomi vengono analizzati quando sono leggermente meno

compatti, i bendaggi si vedono meglio, le perdite e le aggiunte di
DNA possono essere facilmente identificate. Questo ultimo tipo di
analisi si chiama ALTA RISOLUZIONE. | diagrammi dei

cromosomi che mostrano i bendaggi sono detti IDEOGRAMMI.

Tra le piu recenti metodiche di analisi dei cromosomi ricordiamo la
tecnica FISH (FLUORESCENT IN-SITU HYBRIDIZATION), cioé
la tecnica di ibridazione fluorescente in situ.

Il patrimonio cromosomico di una persona € chiamato
CARIOTIPO.

Il cariotipo di una persona sottoposta a una valutazione genetica
viene espresso da un codice standardizzato, denominato |ISCN
(INTERNATIONAL SYSTEM FOR HUMAN CYTOGENETIC
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NOMENCLATURE), cioé Sistema Internazionale per la
Nomenclatura della Citogenetica Umana.

In generale il codice ISCN e formulato in modo da rivelare subito
il numero dei cromosomi contenuti in ogni cellula del corpo
umano; successivamente viene identificato il cromosoma sessuale e
infine I"eventuale disordine cromosomico.

Ogni punto di rottura nel cromosoma € descritto da un sistema
numerico standardizzato che si basa sui bendaggi G. Cosi i
bendaggi permettono ai cromosomi di essere mappati in REGIONI,
e aloro volta suddivise in BANDE e SOTTOBANDE.

Qualche esempio:

46, XX Cariotipo normale di una femmina (XX) con 46
cromosomi

46, XY Cariotipo normale di un maschio (XY) con 46 cromosomi

46, XX, del (8)(p23.1 ter) Cariotipo di una femmina che
presenta una delezione del cromosoma

8. Questo significa che il
cromosoma 8 si e rotto nel braccio corto(p)

nella regione 2, banda 3,
sottobanda 1. Il resto del braccio corto, dal

punto di rottura a quella che era
la parte terminale (ter), € andato perso.

Percio la banda 8p23.1 é il punto
di rottura di questa delezione.

46,XY, r(14) Cariotipo di un maschio; una copia del cromosoma
14 si e riagganciata ad anello.

Non ci sono indicazioni circa il punto di rottura.
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LA SINDRIME DA RING 14

BN

La sindrome “Ring del cromosoma 14” & una patologia rara con
ritardo psicomotorio, epilessia, anomalie retiniche e facies
caratteristiche. E’ causata da un riarrangiamento ad anello del
cromosoma 14 usualmente associato a delezioni di estensione
variabile. Le manifestazioni cliniche variano molto nei singoli
pazienti e solo in parte possono essere giustificate da delezione
distale del braccio lungo del cromosoma 14. Sono invocati effetti
di posizione, instabilita mitotica del ring e concomitante presenza
di una linea con monosemia 14 completa.
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MANIFESTAZIONI CLINICHE

La sindrome del Ring 14 ha un gruppo di manifestazioni cliniche
principali, noi stabiliamo  questo fenotipo sulla Dbase
dell’ osservazione dei pazienti, i pazienti sono pochi quindi il
fenotipo non €& ancora perfettamente delineato. Il ritardo dello
sviluppo psicomotorio e praticamente costante, |’epilessia € quasi
sempre presente, |I'ipotonia muscolare, un segno peraltro molto

aspecifico, e presente, la microcefalia e presente, il ritardo di
crescita pre e postnatale. Queste sono le manifestazioni principali.

CARATTERISTICHE FACCIALI
?? Fronte alta e prominente
?7? Strabismo
?? I pertelorismo, epi-/telecanto, befarofimosi
?? Andamento obliquo delle fessure palpebrali
?? Sella nasale ipoplasia
?? Narici antiverse
?? Philtrum lungo
?? Bordo mucoso del labbro superiore sottile
?? Palato ogivale
?? Micrognatia
?? Orecchie a basso impianto

Cerchiamo di caratterizzare meglio andando a vedere quali sono le
caratteristiche facciali, generalmente una fronte alta e prominente,
strabismo, ipertelorismo (aumentata distanza tra gli occhi),
epitelecanto (plica cutanea all’interno dell’occhio), blefarofimosi
(brevita della fessura palpebrale). Andamento degli occhi obliquo
dall’alto in basso e dall'interno all’esterno. Radice del naso
schiacciato, narici antiverse, il filtrum, che é questa porzione che
separa il naso dal bordo mucoso del labbro superiore, lungo, il
bordo mucoso del labbro superiore sottile, il palato ogivale e la
micrognatia (mento corto) e le orecchie a basso impianto.

Oltre a queste caratteristiche facciali la sindrome presenta altre
anomalie:

?? Ritardo mentale (presente in tutti i casi di Ring 14)
?? Epilessia (presente in tutti i casi di Ring 14)

?? Ritardo nella crescita (si puo verificare anche un ritardo
prenatale)
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?? Microcefalia
?? Retinite pigmentosa

Queste caratteristiche sono il risultato di una media fatta
sull’osservazione di casi clinici e quindi dobbiamo essere ben
consapevoli del fatto che ogni paziente € un individuo a sé, ognuno
ha le proprie caratteristiche, la propria individualita, e percio ci
pud benissimo essere il caso che esce un pochino dalla media.

Ritengo opportuno inserire un breve approfondimento su due
manifestazioni costanti nella Sindrome:

1) Che cos’e I’ epilessia

L’epilessia e caratterizzata dalla ripetizione di crisi epilettiche,
dovute ad wuna iperattivita delle cellule nervose cerebrali (i
cosiddetti “neuroni”). Si verifica infatti, paradossalmente, un
eccesso di funzione del sistema nervoso: alcune cellule del
cervello incominciano a lavorare ad un ritmo molto superiore del
normale, producendo la cosiddetta scarica epilettica ( che viene
registrata con |’ elettroencefalogramma) e la crisi epilettica (che si
riconosce dal resoconto o con |’ osservazione).

Esistono due tipi di epilessia. Nel primo (epilessie primarie o
idiomatiche) la tendenza a provocare la crisi & costituzionale;
guesti pazienti non presentano alcuna lesione cerebrale e sono dal
punto di vista neurologico del tutto normali, a parte questa
singolare caratteristica.

Nel secondo (epilessie secondarie o sintomatiche) che comprende
la maggioranza dei pazienti, |'epilessia si sviluppa in seguito ad
una lesione cerebrale. Si va da disturbi dell’ossigenazione
cerebrale al momento della nascita (evento molto frequente), a
malformazioni della corteccia cerebrale fino a tutte le patologie
acquisite del cervello, come infezioni, traumi, tumori, disturbi
circolatori. Ogni evento morboso che lede |la corteccia cerebrale
puo infatti dare origine, nel corso degli anni, a un focolaio
responsabile dell’ epilessia. Questi pazienti presentano talora altri
segni neurologici quali disturbi motori, ritardo dello sviluppo,
deficit d’ attenzione.

In un buon numero di casi non si riesce a trovare la causa, e
|’epilessia viene definita criptogenetica.

Le crisi

Esse si rivelano con un breve ed improvviso disturbo delle funzioni
nervose. Hanno in genere breve durata (meno di un minuto) e si
possono manifestare con sintomi diversi da caso a caso, a seconda
della funzione dei neuroni cerebrali coinvolti. Le crisi possono
essere rare, ma nella maggior parte dei casi si ripetono
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frequentemente, anche molte volte nella giornata: Fra una crisi e
["altra non é presente solitamente alcun disturbo.

La manifestazione piu importante & la sospensione improvvisa della
coscienza con caduta a terra e comparsa di movimenti di tipo
convulsivo (tremori e scosse muscolari). In altri casi la perdita di
coscienza si accompagna ad azioni compiute in modo automatico
(masticare, inghiottire, parlare, toccare o spostare oggetti), oppure
a un blocco motorio. A volte la coscienza & conservata e il malato
pud avvertire sensazioni particolari quali lampi di luce, rumori,
formicolii da una parte del corpo,gusti o odori strani, improvvise
sensazioni di angoscia o euforia, la sensazione di essere in un
sogno e immagini di ricordi di un passato.

Le crisi sono caratteristiche a causa della loro imprevedibilita,
["impossibilita di controllare in quel momento le funzioni nervose
e il proprio comportamento, la breve durata (le crisi durano pochi
secondi o pochi minuti, raramente piu di dieci secondi), I'inizio e
la fine sono improvvisi.

Questo introduzione sull’ epilessia serve ad attirare |'attenzione sul
fatto che |'epilessia € una costante delle manifestazioni della
sindrome del Ring 14. Tra I’altro, la malformazione ad anello del
cromosoma 14 é |'unica malformazione che si associa ad epilessia.
Dato noto €& che le crisi iniziano normalmente precocemente.Di
solito cominciano nel 1 anno di vita. Sono crisi di diverso tipo, che
fin dall’inizio hanno una caratteristica: quella di tendere a
ripetersi e di essere difficilmente controllabili con i farmaci.
Quindi si pone come una delle cromosomopatie con |’epilessia
grave e farmacoresistente. Le crisi sono prevalentemente tonico-
cloniche generalizzate oppure di tipo mioclonico (cioe una scossa
improvvisa). Sono probabilmente di origine frontale.

2) Che cos’e laretinite pigmentosa?

Gruppo di malattie ereditarie della retina, caratterizzate dalla
migrazione dei granuli di melanina dallo strato pigmentato della
retina verso lo strato piu anteriore della retina stessa. In molti casi
si  ha wuna perdita dell’acutezza visiva, che pud portare
all’ipovisione e progredire fino alla cecita. Studi recenti hanno
dimostrato che alla base della retinite pigmentosa ci sono
mutazioni di alcune proteine.

La Retinite pigmentosa € una malattia degenerativa che colpisce le
cellule fotorecettrici della retina uccidendole lentamente. In questo
modo la capacita visiva del soggetto  colpito viene
progressivamente ridotta, fino a giungere in molti casi alla
completa cecita. Le cause che determinano questa infermita sono
ancora sconosciute e di conseguenza non esiste alcuna cura per i
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malati. L’unica informazione certa e |I'origine genetica della
Retinite Pigmentosa.

| principali sintomi che possono indurre il medico a sospettare di
trovarsi di fronte a un caso di Retinite Pigmentosa sono
essenzialmente due:

?? Cecita Crepuscolare e Notturna

Cioe la difficolta a vedere in condizioni di scarsa
illuminazione o problemi di adattamento nel passare dagli
ambienti illuminati a quelli oscuri.

?? Restringimento del campo visivo

Si manifesta con la difficolta nel percepire gli oggetti posti
lateralmente, oppure con |'inciampare nei gradini o negli
ostacoli bassi. La velocita di progressione della malattia e
I"eta di comparsa dei sintomi variano in relazione a molti
fattori tra cui il modello di trasmissione genetico.

Il decorso della malattia ha una durata estremamente variabile ma e
comunque sempre progressivo ed invalidante. Nella maggioranza
dei casi i sintomi precedentemente descritti si aggravano, il campo
visivo si restringe sempre di piu fino a chiudersi completamente.
Compaiono poi altri disturbi come |I’abbagliamento, |'incapacita di
distinguere i colori, ed una particolare forma di cataratta. L’ esito
finale & purtroppo in molti casi la cecita assoluta.
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CAPITOLO I1:
Assistenza infermieristica nella Sindrome da Ring 14

L’ASSISTENZA INFERMIERISTICA

L assistenza infermieristica che viene proposta al paziente affetto
da sindrome da Ring 14 e formata da: un concetto di rete dove al
centro poniamo il binomio Bambino -Famiglia, una continua
valutazione del paziente per poter personalizzare la presa in carico
che nasce da una continua e attenta osservazione del paziente,
assistenza che si protrae per tutta |’ esistenza.

Proviamo ad entrare piu nello specifico:

Per rete intendo una serie di operatori sanitari e sociali che
intrecciano il loro lavoro al fine di sostenere e aiutare nelle cure
primarie il bambino e la sua famiglia (il concetto di Rete verra
trattato esaurientemente di seguito). Mentre per Binomio Bambino-
Famiglia intendo un’ assistenza che viene proposta non solo al
bambino ma anche alla sua famiglia. In quanto i genitori del
bambino speciale vivendo insieme al loro bambino il disagio che la
disabilita comporta rappresentano una grande risorsa per noi
operatori perché diventano i maggiori esperti nella patologia del
figlio. Per far si che i genitori diventino una risorsa occorre
compiere una educazione sanitaria che consiste nell’informare i
genitori su come somministrare la terapia, saper riconoscere le
crisi epilettiche, saper riconoscere i casi di effetti collaterali
dovuti ai farmaci, ecc. Per questo il binomio Bambino —Famiglia é
inserito al centro dell’ assistenza.

Per quanto riguarda la continua valutazione del paziente al fine di
poter personalizzare la presa in carico occorre tener presente che
ogni paziente é unico. Ogni paziente riferisce sintomi propri e puo
presentare segni peculiari di conseguenza diventa essenziale saper
osservare e quindi valutare anche i piu minimi cambiamenti nel
paziente.

Mentre per quanto concerne il piano d’assistenza si vuole
evidenziare il fatto che questo sara portato avanti per tutta la vita
e sara quindi soggetto a continue modifiche.

Per quanto riguarda i compiti dell’infermiere si possono riassumere
in: coordinamento delle visite e degli esami specialistici per
|"assistenza inserita nel concetto di rete, continua valutazione del
paziente, educazione sanitaria alla famiglia riguardante terapia,
modo corretto di somministrazione con riconoscimento degli effetti
collaterali e conseguente verifica del progetto educativo.

Il fattore essenziale che permette la riuscita di una buona
assistenza €& un adeguato approccio relazionale. La difficolta

XX



maggiore che ho incontrato nel creare un rapporto terapeutico con
Matteo (& il bambino di cui discutero il caso clinico
successivamente) € stato istaurare un approccio relazionale
ottimale.

Da subito Matteo si & presentato molto socievole e, fin dal primo
incontro, ha incominciato a “studiarmi” per conoscermi; alternando
atteggiamenti dolci e socievoli (per esempio mi salutava
mandandomi i baci con la mano) ad atteggiamenti aggressivi( per
esempio cercava di mordere o di calciare).

In principio ho mantenuto un approccio relazionale abbastanza
permissivo e Matteo giorno dopo giorno incominciava ad
approfittarsene; cosi decisi di cambiare strategia e incomincia ad
adottare un comportamento meno permissivo e piu austero ma il
risultato fu che Matteo, invece di avvicinarsi, si chiudeva di piu in
se e cosi fui costretto di nuovo a cambiare approccio relazionale.
Alla fine trovai il giusto equilibrio che stava in un atteggiamento
non troppo permissivo ma allo stesso tempo dovevo impostare la
relazione con fermezza. | risultati non tardarono ad arrivare.
Matteo incomincid a considerarmi come suo amico, tanto che mi
invito piu volte a casa super giocare con la palla.

L’ esperienza che ho vissuto voleva spiegare che |’ approccio
relazionale e fondamentale nell’assistenza al paziente ma e
complicato instaurarlo perché la soggettivita del paziente e
dell’ operatore va tenuta in conto.
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CONCETTO DI RETE

Quando ho iniziato a seguire il caso di Matteo mi sono accorto, fin
dall’inizio, che |’assistenza ad un bambino affetto da una sindrome
rara comporta |I'inserimento del progetto d’assistenza in una Rete.

Per rete intendo una serie di operatori sanitari e sociali che
intrecciano il loro lavoro al fine di sostenere e aiutare nelle cure
primarie il bambino e la sua famiglia.

Piu precisamente |"assistenza  dell’infermiere s'intreccia
principalmente , in ambito sanitario, all’attivita di neuro psichiatri
infantili, logopedisti e fisiatri; mentre in ambito sociale si accosta

al lavoro di educatori, associazioni, parenti e amici(se possibile).

| neuropsichiatri hanno il compito di disporre i piani specialistici,
consigliare un’adeguata terapia farmacologia e indirizzare il
paziente verso le possibili figure professionali in ambito sanitario.

Il compito dei logopedisti & quello di aiutare il paziente a cercare
di esprimersi cercando di superare le proprie difficolta nel
linguaggio.

Il ruolo del fisiatra € quello di aiutare il paziente a migliorare la
propria condizione fisica facendogli eseguire degli esercizi
specifici per acquisire maggiore tonicita ed elasticita.

Educatori, associazioni, parenti e amici rivestono |'importante
ruolo di mediatori verso la societa fungendo da stimolo e risorsa.

Tutto cio viene reso possibile solo se il binomio Bambino-Famiglia
viene inserita come un’unica entita all’interno del progetto rete.
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CONCETTO DI DISABILITA’

Il disadattamento e l|o stress non sono affatto conseguenze
inevitabili per le famiglie con bambini speciali. Birenbaum (1971)
facendo riferimento al fatto che molte famiglie riescono ad
affrontare la situazione di deficit mentale del figlio mantenendo
all’interno della comunita, suggerisce che un problema cosi
inimmaginabile possa entrare a fare parte della routine di un
nucleo famigliare.

“All’interno del contesto socio-temporale in cui la famiglia e
collocata; essa varia a seconda delle esigenze, interne ed esterne,

che sollecitano |’adattamento lungo tutto il ciclo di vita
famigliare” (Walsh 1982).
Un primo fenomeno innegabile e il forte impatto iniziale

dell’evento, sia esso evidente alla nascita o si manifesti in
momenti successivi. Molta letteratura sull’argomento ne ha
considerato |’effetto dirompente sugli equilibri personali e
famigliari, le caratteristiche che lo assimilerebbero a una perdita
del bambino sognato e atteso e alla conseguente condizione di
lutto. Appare come un momento molto difficile nella vita delle
persone. Si € molto parlato a questo proposito di come la nascita di
un figlio disabile renda difficoltoso per i genitori immaginarsi un
futuro, anche per la minor definizione di regole di sviluppo e di
aspettative cui fare riferimento nell’anticipare cio che potra
accadere.

Il successo delle cure genitoriali risiede proprio nel fatto che
soddisfare i bisogni impellenti del nuovo nato e goderselo nei
momenti di quiete sono attivita che occupano gran parte del
proprio spazio fisico e mentale. Un bambino speciale obbliga a
pensare al futuro nella maggior parte dei casi senza avere |0 stato
d’animo e gli strumenti per poterselo immaginare. | genitori si
trovano cosi a porsi domande in relazione alla vita propria e del
figlio.

Una caratteristica costante in molte fasi del ciclo vitale di tali
nuclei famigliari & la solitudine.

Nella maggior parte dei casi & necessario un certo lasso di tempo
per affrontare la situazione nei suoi diversi aspetti. Questo tempo e
necessario per mettere in funzione le proprie risorse emotive,
cognitive e organizzative. In questa prospettiva anche risposte in
cui temporaneamente prevalgono |’ansia o viceversa la tendenza a
minimizzare i problemi possono avere valenze positive.

Erickson e Upshur (1989) descrivono tre caratteristiche che
differenzierebbero le famiglie dei bambini speciali: compiti di cure
piu difficoltose, isolamento sociale e diverso ruolo del padre.
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| genitori si trovano nella maggior parte dei casi a fare fronte a
impegni piu numerosi e gravosi di quanto accade di solito. Tali
aspetti variano in relazione alla tipologia e alla gravita della
menomazione, all’eta del figlio, alle sue caratteristiche di
personalita oltre che a quelle dei genitori.

Eventuali difficolta dello sviluppo linguistico e problemi sensoriali
possono rendere piu difficile la comunicazione e meno fluida
I"interazione reciproca. Roberts e Lawton hanno messo in luce
come spesso i genitori si trovino ad affrontare bisogni speciali
(extra-care needs) che, oltre ai compiti di cura come ad esempio
I’igiene personale e |'abbigliamento, possono comprendere anche
necessita di assistenza notturna, problemi comportamentali con
manifestazioni pit o meno dirompenti, problemi medici che
richiedono interventi aggiuntivi.

| figli speciali possono essere in molti modi fonte di soddisfazione
per i loro genitori. Un altro elemento di soddisfazione, sempre
strettamente connesso alla situazione del figlio sono i piccoli o
grandi traguardi educativi raggiunti o quando addirittura sono
conquiste che al momento della diagnosi sembravano impossibili.
Un’altra fonte di appagamento €& proprio questa sensazione di
cambiamento personale, talvolta di rivincita legata all’ esperienza
della disabilita. Affrontare una situazione difficile sotto tanti punti
di vista fa sentire le persone piu forti, piu solide, anche se
naturalmente questa sensazione positiva, difficilmente occupa in
modo esclusivo lo spazio mentale e |'intera vita degli individui
coinvolti. Tale sensazione puo convivere con momenti di
scoraggiamento o sensazioni di fallimento, senza perdere la sua
importanza in un bilancio complessivo. Altri cambiamenti
riguardano |’accrescimento di conoscenze e di competenze. Questo
tipo di arricchimento, cambia, in alcuni casi, la scala di valori a
cui fare riferimento e |I'ordine delle priorita, con |I'effetto valutato
positivo dai genitori, di dare meno importanza a piccoli problemi o
conflitti, di diventare meno esigenti e giudicanti, di essere
insomma complessivamente piu equilibrati nell’ attribuire peso e
valore agli eventi quotidiani.

Un recente studio condotto su 522 caregiver di disabili intellettivi
bambini e adulti che segnala |'elevata presenza di fonti di
gratificazione, anche in raffronto alle fonti di stress riportate dai
famigliari.

Alcune considerazioni merita il rapporto fra i genitori e la
comunita, intesa sia come cerchia ristretta di parenti, amici,
conoscenti, sia come sistema di riferimento piu ampio, informale e
formale. L’isolamento sociale &€ denunciato come uno dei principali
rischi per le persone disabili ei loro famigliari.

Inoltre & opportuno considerare la disabilita da parte di chi prende
in carico il paziente. Durante la mia esperienza di tirocinante ho
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potuto costatare che uno dei compiti dell’infermiere & di dare
supporto famigliare. Le famiglie con bambini speciali vivono in un
lento, costante e progressivo stato di solitudine o meglio di
abbandono; cosi il compito dell’infermiere é& di favorire
I"integrazione sociale mediante un’opera di informazione. Si puo
informare sull’esistenza di associazioni che uniscono le famiglie
con bambini speciali (ad es. Ring 14) oppure si pud informare
sull’ esistenza di strutture che aiutano nell’assistenza di base o nel
migliorare la condizione pscicomotoria e/o sociale (Progetto
Airone e Associazione Ippogrifo).
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CONCETTO DI CONTINUITA’ ASSISTENZIALE

Sindrome da Ring 14, Trisonomia 21, Diabete, Morbo di
Alzheimer, Morbo di Parkinson e |'elenco potrebbe continuare
hanno una caratteristica in comune: il concetto di continuita
assistenziale.

Per continuita assistenziale s’intende un’ assistenza, nel nostro
caso infermieristica, che si protrae per |'intera esistenza del
paziente. Questa assistenza deve essere inserita all’interno del
progetto di rete, del concetto di disabilita, dell’approccio
relazionale personalizzato e quindi all’interno del processo
assistenziale personalizzato.

Questo concetto di continuita assistenziale nasce dal continuo
modificarsi delle esigenze del paziente con |'andare del tempo
nonché al migliorare o peggiorare delle sue condizioni.
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LE ASSOCIAZIONI

Come e gia stato detto il Ring 14 € una malattia neurogenetica rara
che porta con sé sintomi principalmente di tipo neurologico
(epilessia farmacoresistente e ritardo psicomotorio), fino ad
allargarsi ad una gamma di sintomatologie che spaziano dai
disturbi cardiaci alla retinite pigmentosa, dal linfoedema ai
disturbi gastroesofagei. Cosi in data 30/05/02 e stata costituita a
Reggio Emilia | associazione di volontariato ONLUS
“Associazione Internazionale RING 14 per la ricerca sulle malattie
neurogenetiche rare”. Gli scopi principali di tale associazione sono
due: 1) ricercare tutti i casi diagnosticati di Ring 14 e mettere in
contatto le famiglie dei soggetti portatori di tale malattia, in modo
che possano costituire un valido gruppo d’aiuto; 2) sensibilizzare
I"ambiente medico affinché tale patologia poco nota possa essere
correttamente diagnosticata e raccogliere un’ archivio
d’informazioni mediche sufficienti per promuovere e finanziare una
ricerca volta sia ad identificare un protocollo di cura dei sintomi,
sia all’analisi molecolare e genetica della sindrome.

L’ associazione internazionale Ring 14 é solo una delle associazioni
che si occupano delle famiglie con bambini speciali, si ricorda per
esempio |’ associazione Airone, che all’interno del Comune di
Reggio Emilia gestisce una palestra per aiutare la persona disabile
a trovare il proprio benessere fisico attraverso il movimento,
|’azione di socializzazione e la promozione dell’ integrazione
sociale; oppure si ricorda I’ Associazione Ippogrifo che propone un
terapia di ippoterapia.

A prescindere dalle singole finalitd che ogni associazione si
propone di raggiungere, € bene prendere in considerazione che
gueste associazioni aiutano la famiglia del bambino speciale nella
comunicazione all’interno del nucleo famigliare e questi verso la
societa; inoltre aiutano la famiglia e il bambino a non rimanere
intrappolati nella solitudine che una malattia rara comporta.

XXVII



CAPITOLO II1;
Caso clinico; Matteo

LA STORIA DI MATTEO
-Fino alla diagnosi da sindrome da Ring 14-

Ho deciso di proporre la storia di Matteo dalla nascita prima che
gli venisse diagnosticata la Sindrome da Ring 14 riportando
fedelmente le pagine di diario che ha scritto sua madre. Questo
perché credo che la storia di un figlio possa essere raccontata in
modo piu preciso, dettagliato e ci permetta di comprendere gli stati
d’animo che un genitore prova nel momento in cui suo figlio sta
male e non sa come poterlo aiutare; inoltre questo puo servire per
aiutarci a personalizzare ancora di piu |I'assistenza del bambino.

BN

“Matteo e nato il 30 marzo 1999 tramite parto eutocico qualche
giorno dopo il termine e aveva un giro di cordone intorno al collo;
pesava ¢.3250, era lungo cm.47, circonferenza cranica cm.34 e
Apgar 9-10. Non si e mai attaccato al seno, come il fratello
maggiore, ed é stato allattato con latte materno per 40 giorni poi
con quello artificiale.

ANAMNESI PATOLOGICA

Nel 1° mese ha avuto un eritema topico al viso e molta crosta
lattea su testa e fronte. Sin dai primi giorni ha presentato forti
rumori dal naso e una lieve rinite.

2°mese: Ecografia alle anche, ricontrollata il mese successivo.
Risultate nella norma con un lieve irrigidimento dell’articolazione
da trattare con movimenti ginnici. Nei primi due mesi di vita
Matteo cresceva bene, piangeva poco, aveva un buon ritmo sonno-
veglia. Nel corso del secondo mese aveva il controllo del capo in
posizione seduta ma non prona. Non rigurgitava mai, sebbene ci
sembrasse che, a volte, in gola gli arrivasse qualcosa che poi lui
deglutiva; talvolta trovavamo il cuscino sporco di latte.

3° mese: ha iniziato a perdere |'appetito, poi ha iniziato episodio
di vomito che hanno rallentato in modo evidente la crescita
ponderale. In concomitanza si sono presentate numerose infezioni
delle vie urinarie (di solito da E. Coli), sempre curate con cicli di
antibiotico, a periodi alterni e ravvicinati per i due mesi
successivi.
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4° mese: Ecografia renale e Cistografia Minzionale : negative per
malformazioni renali o problemi di reflusso. Ai genitori & stato
spiegato che si trattava di una predisposizione a queste infezioni
che, con il compimento dell’anno di eta, sarebbero dovute
terminare. Questo & avvenuto, anche se piu in ritardo.

Dal 3° al 6° mese: inappetenza fortissima. In particolare nel 3° e
nel 4° mese la suzione era inesistente, bisognava spremergli il latte
in bocca e spesso il pasto si riduceva a soli g.40. Non si svegliava
per la poppata notturna che doveva essergli imposta. La crescita
rallentava in modo preoccupante. Si tentdo allora lo svezzamento
gia al 4° mese, e il bambino accettava abbastanza bene sia il
cucchiaino sia la pappa. Nonostante non ci siano stati rigurgiti
evidenti, sempre piu spesso si notava che qualcosa gli saliva in
gola, e poi veniva deglutita, anche se lui non dimostrava né
fastidio né dolore.

Ciclicamente, circa ogni 15 giorni, vomitava immediatamente alla
fine del pasto: era sufficiente una cucchiaiata di pappa di troppo
perché vomitasse tutto quello che aveva mangiato. Inoltre
continuava ad avere rumori catarrali alti e retinite. Inoltre, pur
alternando periodi in cui mangiava volentieri ad altri in cui era
inappetente, la crescita era sempre ferma.

6° mese: iniziarono gli accertamenti gastroenterologici.

Ecoqrafia Esofagea: fortissimi e continui reflussi trattati,
senza troppo successo, con ranitidina.

Verso il 7°_ mese Matteo stava seduto con appoggi laterali, ma se
un giocattolo gli scivolava non accennava a cercare di seguirlo, in
nessun modo, e cercava un altro gioco vicino o si consolava
succhiandosi il dito. Questo scarso interesse per gli oggetti aveva
preoccupato i genitori.

9° mese: si iniziavano, dietro suggerimento del gastroenterologo,
gli accertamenti ematici di base, il test per la celiachia, il test per
il sudore per la fibrosi cistica, i test allergologici: tutti nella
norma.

A 9 mesi stava seduto senza appoggi. Usava molto bene la pinza
pollice-indice.
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13° mese: Gastroscopia: tre erosioni peptiche, una esofagite di 1°-
2° livello con ernia iatale da scivolamento che venne trattata con
omeoprazolo e Peridon per alcuni mesi con risultati buoni
soprattutto legati all’appetito. Questi cicli vennero poi ripetuti per
circa 2 mesi di primavera e in autunno. In tal modo si era anche
riusciti a controllare la stitichezza di cui Matteo soffriva.

Sempre nel corso del 13° mese venne effettuata la prima visita
neuropsichiatria, in cui venne rilevata una ipotonia assiale con
piede in malposizione, e ipotrofia muscolare diffusa. Si rilevo
inoltre un ritardo motorio con tentativo di cammino in punta di
piedi e vennero consigliati ulteriori esami ematici.

Nel corso di un controllo di crescita, la pediatra rilevo un lieve
soffio cardiaco ed un lieve strabismo. La successiva visita ortottica
non rilevdo perdo nulla di anomalo. L’'ECG e |’'ecocardiogramma,
effettuati circa un anno dopo durante un ricovero, non rilevarono
malformazioni o situazioni congenite rilevanti.

A 14 mesi inizid a camminare con appoggi

15° mese: esordio delle crisi epilettiche.

Il 22 maggio 2000 alle ore 7.00 Matteo venne trovato rantolante
nel lettino, aveva vomitato, gli occhi erano sbarrati, era senza
coscienza e completamente flaccido, faticava a respirare. Il 118
intervenne in tempi rapidissimi, venne aspirato, |’'ossigenazione
era 54. Partiva ( o ripartiva?) la crisi epilettica con scuotimento
degli arti superiori e clonie alle palpebre, era sempre privo di
coscienza. Venne rianimato e sottoposto a rx al torace all’ ospedale
Santa Maria Nuova, poi venne ricoverato in Neuropsichiatria
Infantile. Nonostante la somministrazione di Valium rettale e di
Tavor ev., le crisi epilettiche continuarono a grappoli alternati fino
alle 14:00, quando Matteo, seppur molto spossato, si riprese. Verso
sera inizio a stare meglio e non ebbe piu crisi per tutto il ricovero.

TAC cerebrale, RMN, EEG: non rilevarono niente che potesse
portare a localizzare un focolaio epilettogeno.

Rachicentesi: nella norma.

Routine per controlli normali e metabolici di 1° e 2° livello: nella
norma.

Si comincio con la terapia antiepilettica con clonazepam (Rivotril)
e fenobarbital (Gardenale e Luminalette). Quest’ultimo, a causa dei
pesanti effetti collaterali, venne poi sostituito dal Maliasin.

A 15 mesi camminava da solo anche se con grossi disequilibri_(era
gia in terapia antiepilettica), cadeva spesso senza riuscire ad
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alzarsi da solo, inciampava negli oggetti che sembrava non vedere,
|”andatura era molto barcollante.

Nei tre mesi successivi Matteo ebbe due episodi convulsi, entrambi
legati a repentini rialzi febbrili, senza evidenti cause se non la
presenza di catarro alle alte vie respiratorie (con il quale avrebbe
convissuto durante tutto I’anno).

18° mese: ulteriore ricovero a causa dell’aggravamento del quadro
epilettico: Matteo aveva grappoli di numerose crisi al giorno che la
terapia non riusciva a controllare, con perdita di coscienza,
manifestazioni tonico-cloniche, apnee, soprattutto durante il sonno
(risveglio o addormentamento).

Effettuati vari EEG sia nel sonno sia durante le crisi: non
evidenziate grosse focalita.

TAC cranica 3D: non evidenziata craniostenosi, da cido si arguiva
che la microcefalia aveva origine diversa.

TERAPIA: dal Maliasin (barbesaclone) si passa alla carbamazepina
(Tegretol) associato al clobazam (Frisium).

Le crisi si presentavano in modo abbastanza ripetitivo per periodi
che variavano dai 7 ai 10 giorni, nei quali Matteo faceva grappoli
di 3 o piu crisi piu volte al giorno (fino ad una media di 50 crisi
convulsive al mese), all’addormentamento o al risveglio, in ogni
caso durante il sonno; solo in rarissimi casi le aveva avute da
sveglio, oppure era successo anche che si fosse addormentato in
momenti in cui normalmente non dormiva mai (es: meta mattina) e
che, appena addormentato sopraggiungessero le crisi.

Generalmente |’intervallo tra una crisi e |'altra variava dai 10 ai
30 minuti e le crisi duravano circa sai 10 ai 15 secondi, e potevano
essere parziali o generalizzate.

Le manifestazioni piu comuni delle crisi di Matteo erano: occhi
sbarrati ed assenti, a volte con clonie alle palpebre, sguardo fisso
con pupille dilatate, a volte lo sguardo era deviato a destra o in
alto, gambe rigide, braccia sollevate con tremore, apnea con
rantolo, talvolta volto arrossato. Nello stato post-critico si
svegliava, scalciava, a volte soffiava o si grattava il naso,
pedalava con |e gambe, poi, dopo qualche secondo deglutiva e
sbadigliava, poi si riaddormentava.

In questo periodo iniziavano anche a notare che Matteo, nel sonno,
aveva movimenti nei quali faceva grappoli di numerose apnee
anche della durata di 7-10 secondi; i medici pensarono che
potessero essere causate o dal naso chiuso o dai reflussi gastrici.
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20° mese: VISITA GENETICA: Microcefalia assoluta ad esordio
post-natale, telecanto bilaterale, orecchie con elice ispessito ad
impianto lievemente basso, micrognatia, mani piccole, piedi piatti,
scroto ipoplastico con testicoli in ascensore, distrofia.

L’ epilessia continud con una media di circa 50 crisi al mese.
TERAPIA: Tegretol abbinato al Frisium.

Le crisi si manifestavano circa come nel periodo precedente con in
piu alcuni episodi di assenze. Il loro numero, in rapporto al
periodo di utilizzo della terapia era in ogni modo calato anche se il
Tegretol non era molto stabile nel sangue. La salute era stata molto
cagionevole, |I'utilizzo di antibiotici abbondante, il sonno notturno
affaticato dal respiro affannoso con molte apnee dovute alla
presenza di adenoidi molto ingrossate. Sembrava esserci una
correlazione tra le infezioni virali e |I’aumento delle crisi.

23° mese: VISITA NEUROFISIATRICA per escludere problemi di
distrofie e malattie degenerative, legate alla diffusa ipotonia ed
alla difficolta, ancora evidente, nella deambulazione corretta.
Aveva ancora un’andatura barcollante, inciampava, non riusciva a
fare i gradini.

In un qualche punto del cervello di Matteo che non si conosce c’e
una piccola displasia della corteccia cerebrale: i comandi del
cervello che passano di |1 sono bloccati o sono costretti a prendere
strade piu lunghe per transitare, in queste deviazioni si potrebbero
anche perdere. Ecco che la conseguenza € il ritardo nella
psicomotricita.

Visita ortopedica: per verificare un rigonfiamento nel palmo della
mano destra all’attaccatura del 2° dito. Era una cisti sul tendine
che si era riassorbita da sola.

SVILUPPO PSICOMOTORIO DI MATTEO TRA IL 19° E IL 24°
MESE

& #Se cadeva shilanciato all’indietro i muscoli addominali non
riuscivano a fermare la caduta e si sdraiava completamente a
terra facendo molta fatica a rial zarsi.

& a posizione seduta a terra non gli era comoda. Preferiva
stare in ginocchio, sembrava che i tendini delle gambe gli
tirassero e non gli permettessero di stare a gambe distese.
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=& linguaggio era |’ambito nel quale il ritardo si faceva piu
marcato, ma con |’aiuto della logopedista faceva piccoli
progressi: aveva iniziato a fare vari tipi di versi, riusciva a
soffiare, diceva suoni bisillabi.

#Nel gioco era frenetico: se era lasciato solo si spostava per la
stanza toccando tutto senza soffermarsi su niente, lanciava
oggetti. Se invece seguito e stimolato da qualcuno riesce a
mantenere |’ attenzione per qualche minuto e a concentrarsi
nell’ esplorazione.

«&51 relazionava con i famigliari e con tutte le persone che
conosce, aveva atteggiamenti socievoli ma poi all’improvviso
presentava atteggiamenti aggressivi.

APRILE 2001: venne comunicato |'esito del cariotipo genetico,
che evidenzido la seguente formula cromosomica 46,XY,r(14)
(p13932,3). A Matteo venne cosi diagnhosticato il CROMOSOMA
14 AD ANELLO - RING 14.

Da quel momento in poi la storia di Matteo & stato un susseguirsi
di: crisi epilettiche con il relativo cambio di terapia; ricoveri
ospedalieri anche in regime di Day Hospital e visite specialistiche.

Ora le crisi di Matteo, dopo numerevoli sviluppi, Si presentano
cosi: iniziano con grosse apnee ( dai 40 ai 60 secondi) e successivo
irrigamento degli arti, a volte solleva entrambi gli arti superiori, le
pupille sono sempre dilatate e lo sguardo e fisso e rivolto in alto, a
volte deviano a destra. La durata varia da qualche minuto fino
anche a 10 minuti(considerando lo stato d’incoscienza), a volte
sono singole crisi, ma il piu delle volte a grappoli(si ripetono piu
di una volta consecutivamente).

Quando ho conosciuto Matteo si presentava cosi:

bambino  di 6 anni frequentante la scuola materna,
ipotonico(cammina sulle punte dei piedi ma con grande mio stupore
ha un impeccabile equilibrio), iperattivo, curioso, provocante, a
momenti aggressivo, dolce, sensibile e socievole.

Per fare comprendere meglio il carattere di Matteo qui di seguito
riporto alcune pagine del diario che ho tenuto degli incontri con
M atteo.

|° incontro: oggi ho incontrato Matteo in DH della N.P.l. alle ore
8:15 per eseqguire i prelievi ematici di controllo.

Da subito Matteo si € mostrato molto socievole (mi ha dato 3 baci
di cui 2 su una mano e 1 sulla guancia inoltre mi “é& venuto in
braccio”); cercava di esprimersi ma non riusciva a parlare in modo
comprensibile in ogni caso grazie ad un buona fantasia si
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esprimeva con gesti e vocalizzi con parole di lallazione e con
parole semplici ad es. mi chiedeva di giocare a palla imitando di
palleggiare) si presentava a tratti aggressivo (quando si grattava la
guancia con la mia barba si arrabbiava e tentava di mordermi
oppure appena presentato ha cercato di colpirmi nella zona
inguinale oppure, terminato il prelievo, con una siringa senza ago e
pulita cercava di “accoltellarmi” alla mano); era un bambino molto
agitato (e ipercinetico); durante il prelievo piangeva e si agitava
(lo teneva fermo il padre e la madre a fatica).

Considerazioni sui genitori:

Padre Andrea: si presenta come una persona pacata, riflessiva,
realista tendente al pessimismo quasi rassegnata, mostra timore nel
fatto che Matteo possa fare male a qualcuno, é vigile e attento agli
spostamenti di Matteo, mostra una buona disponibilita.

Madre Stefania: gia conosciuta in precedenza nell’ufficio del Ring
14 si presenta come una persona molto disponibile, estroversa,
ottimista pur restando realista, vigile e attenta agli spostamenti di
Matteo.

Entrambi i genitori sembra che abbiano accettato la malattia del
figlio.
Non ho conosciuto il fratello di Matteo che si chiama Federico.

[I1° incontro: oggi ho incontrato Matteo nella palestra del progetto
Airone dalle ore 17:00 fino alle ore 18:15; era accompagnato dalla
madre Stefania.

Fin dall’arrivo Matteo era euforico perché poteva giocare a palla
con me. Stefania mi ha riferito che Matteo alle 6:00 ha avuto una
crisi singola che si era risolta da sola. Matteo corse a salutare
I"istruttore e poi, sempre di corsa, era andato a cercare una palla.

Mentre giocavo con lui ho potuto osservare:
1. Corre sulle punte dei piedi ma mantiene un buon equilibrio;

2. Presenta una grande forza muscolare per un bambino della
sua eta;

3. Presenta curiosita verso |'’ambiente e verso |’'attivita che
|’istruttore sta preparando;

4. Mi ha osservato per poter capire il mio carattere;

5. Presta attenzione ai particolari (ad es. ha notato che porto gli
occhiali come suo padre; ha notato che masticavo una
gomma; etc.);

6. E’ “sgusciante” nei movimenti ed é iperattivo;
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7. Gli altri bambini lo tengono un po’ a distanza perché hanno
paura che li possa picchiare;

8. Cerca di attirare |’ attenzione ( ad es. si provoca il vomito);

9. Dopo aver corso e saltato per 45 minuti ha incominciato a
mostrare segni di stanchezza, cosi ha incominciato a
succhiarsi il pollice della mano destra e a voler stare in
braccio alla madre.

Finito |'attivita Matteo voleva che andassi a casa con lui per poter
giocare insieme.

Questa attivita mi e servita da spunto per riflettere su:

1. L’importanza di svolgere un’attivita ludica tra bambini
disabili e i loro genitori;

2. Le possibili attivita che si possono creare per aiutare i
bambini disabili a relazionarsi con altri bambini;

3. L’impegno che i genitori di questi bambini impiegano
nell’ aiutare i propri figli.

VI° incontro: oggi ho incontrato Matteo all’Associazione
Ippogrifo. Questa Associazione propone una nuova terapia
chiamata Ippoterapia. Questa terapia consiste nel migliorare i
rapporti relazionali e sociali del bambino sfruttando il rapporto
istintivo che nasce tra Matteo e il cavallo.

Matteo inizia tutte le volte la sua attivita pulendo e aiutando a
sellare il Pony che si chiama Cirillo, si infila il keppi e inizia i
suoi esercizi. Dapprima faceva solo qualche giro in tondo
sempre accompagnato da due istruttori e da me poi ha
cominciato a compiere esercizi con: cerchi, palle e alcuni
mattoncini colorati di polistirolo stando in sella. Matteo ha
dimostrato un grande impegno e voglia di fare, si incuriosiva in
ogni attivita proposta e i risultati erano piuttosto soddisfacenti.
Le lezioni si concludevano sempre con |’attivita preferita di
Matteo cioé 5 minuti di trotto. Per tutto il tempo in cui Matteo
era in sella a Cirillo ha dimostrato una grande disinvoltura e
affiatamento con |’animale. Sceso da cavallo Matteo si mostrava
euforico.

Questa esperienza mi ha fatto riflettere sull’aiuto che un
animale (in questo caso un cavallo) pud portare a un bambino
speciale a volte piu di un coetaneo. Anche il ripetere in modo
schematico e fisso le stesse attivita aiutava a rafforzare la sua
memoria e ad apprendere una metodica di lavoro.
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LA TERAPIA FARMACOLOGICA DI MATTEO

La prescrizione della terapia farmacologia € prerogativa medica;
all’infermiere rimane il compito di:

1. controllare che la terapia somministrata abbia avuto effetto;
2. che venga somministrata nel modo corretto.

Occorre tenere presente che una buona terapia farmacologia deve
essere studiata per il paziente in quanto, come nel caso di Matteo,
ogni persona reagisce in modo diverso agli effetti collaterali dei
farmaci inoltre il continuo modificarsi delle crisi epilettiche puo
influenzare un farmaco o un dosaggio di un farmaco piuttosto che
un altro.

Quando ho conosciuto Matteo (maggio 2005) seguiva la seguente
terapia:

= FRISIUM 5 mg/die
Principio attivo: lobazam

Categoria farmaceutica:

Indicazioni terapeutiche

Il Frisium é elettivamente indicato in tutte le forme di ansia:
tensione, irritabilita, agitazione, insonnia e nelle affezioni
somatiche con componente psico-emotiva.

Le benzodiazepine sono indicate soltanto quando il disturbo é
grave, disabilitante o sottopone il soggetto a grave disagio.

La posologia e la durata del trattamento vanno adattate caso per
caso.

Nei pazienti con funzione epatica e/o renale alterata possono
presentarsi accentuata reattivita e piu elevata sensibilita nei
confronti degli effetti avversi.

Nei pazienti ansiosi e che presentano insonnia il trattamento
dovrebbe essere il piu breve possibile.

Controindicazioni

|persensibilita alle benzodiazepine. Miastenia grave. Grave
insufficienza respiratoria. Grave insufficienza epatica. Sindrome
da apnea notturna.

Speciali avvertenze e precauzioni per |’uso

Una certa perdita di efficacia agli effetti ipnotici delle
benzodiazepine puod svilupparsi
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dopo un uso ripetuto per alcune settimane. L’uso di benzodiazepine
pud condurre allo sviluppo di dipendenza fisica e psichica.

La durata del trattamento dovrebbe essere la piu breve possibile a
seconda dell’indicazione, ma non dovrebbe superare le quattro
settimane per |'insonnia ed otto-dodici settimane nel caso
dell’ansia, compreso un periodo di sospensione graduale. Inoltre é
importante che il paziente sia informato dei fenomeni di rimbalzo.

Le benzodiazepine possono indurre amnesia anterograda.

Quando si usano benzodiazepine €& noto che possano accadere
reazioni come irrequietezza, agitazione, irritabilita, aggressivita,
delusione, collera, incubi, allucinazioni, psicosi e alterazioni del
comportamento. Se ci0 dovesse avvenire, |'uso del medicinale
dovrebbe essere sospeso. Tali reazioni, sono piu frequenti nei
bambini e negli anziani.

Nei pazienti con compromissione della funzionalita epatica e
renale & opportuno ridurre la posologia.

Nei pazienti con insufficienza respiratoria acuta € opportuno tenere
sotto controllo la funzionalita respiratoria.

Le benzodiazepine non sono consigliate per il trattamento primario
della malattia psicotica; inoltre dovrebbero essere usate con
estrema attenzione in pazienti con una storia di abuso di droga o
alcool.

Interazioni
L’assunzione concomitante con alcool va evitata. L’effetto

Y

sedativo pud essere aumentato quando il medicinale & assunto
congiuntamente ad alcool.

Associazione con farmaci che deprimono SNC: |’ effetto depressivo
centrale pud essere accresciuto nei casi di uso concomitante con
antipsicotici (neurolettici), ipnotici, ansiolitici/sedativi,
antidepressivi, analgesici narcotici, antiepilettici, anestetici e
antistaminici sedativi. Nel caso degli analgesici narcotici puo
avvenire aumento dell’euforia conducendo ad un aumento della
dipendenza psichica.

Effetti indesiderati

All’inizio del trattamento o in caso di posologia piu elevata
talvolta pud comparire senso di stanchezza.

Sonnolenza, ottundimento delle emozioni, riduzione della
vigilanza, confusione, affaticamento, cefalea, vertigini, debolezza
muscolare, atassia, visione doppia. Questi fenomeni si presentano
principalmente all’inizio della terapia e solitamente scompaiono
con le successive somministrazioni. Sono state segnalate
occasionalmente altre reazioni avverse che comprendono: disturbi
gastrointestinali (secchezza delle fauci, costipazione, diminuzione
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dell’ appetito, nausea), cambiamento nella libido e reazioni a carico
della cute, tremore delle dita a fini scosse.

Amnesia anterograda pud avvenire anche ai dosaggi terapeutici, il
rischio aumenta anche ai dosaggi piu alti.

Gli effetti amnesici possono essere associati con alterazioni del
comportamento.

Durante |'uso di benzodiazepine pud essere smascherato uno stato
depressivo persistente. Le benzodiazepine o i composti
benzodiazepino-simili possono causare reazioni come:
irrequietezza, agitazione, irritabilita, aggressivita, delusione,
collera, incubi, allucinazioni, psicosi e alterazioni del
comportamento.

L’uso di benzodiazepine puo condurre allo sviluppo di dipendenza
fisica: la sospensione della terapia puo provocare fenomeni di
rimbalzo o da astinenza. Puo verificarsi dipendenza psichica. E’
stato segnalato abuso di benzodiazepine .

Altri possibili effetti collaterali di scarsa incidenza, in rapporto
alla dose impegnata, sono ipotensione arteriosa, deambulazione
incerta ed eccitamento paradosso.

Sovradosaggio

In caso di intossicazione, sulla base della sintomatologia, si
dovranno prendere le misure necessarie per assicurare le funzioni
vitali.

Proprieta farmacocinetiche

Dopo somministrazione orale, indipendentemente dalla dose, il
picco ematico e raggiunto in 1-5 ore; |'emivita plasmatica e di
circa 18 ore e il legame proteico e di circa |I’85%. |l clobazam é
eliminato soprattutto con le urine (circa 90%).

= HEPAKIN 200 mg +200 mg al di
Principio attivo: sodio Valproato, acido valproico

Categoria farmaceutica: antiepilettico a largo spettro

Indicazione terapeutiche

Nel trattamento dell’epilessia generalizzata, in particolare in
attacchi di tipo: assenza, mioclonico, tonico-clonico, atonico,
misto e nell’epilessia parziale semplice o complessa,
secondariamente (generalizzata. Nel trattamento di sindromi
specifiche (West, Lennox-Gastaut).
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Controindicazioni

Epatite acuta, epatite cronica, anamnesi personale o famigliare di
grave epatopatia, ipersensibilita al principio attivo o ad uno
gualsiasi degli eccipienti, porfiria epatica, emorragie in atto,
allattamento e generalmente controindicato nei neonati e nei
bambini al di sotto dei tre anni di eta.

Precauzioni per |’uso

Prima dell’inizio della terapia devono essere eseguiti test di
funzionalita epatica, che periodicamente devono essere ripetuti
durante i primi sei mesi. Nei bambini di eta inferiore ai tre anni la
somministrazione di Depakin deve avvenire in monoterapia. Si
raccomanda di eseguire le analisi del sangue prima dell’inizio della
terapia e nel caso di ematomi o0 sanguinamenti spontanei. Nei

BN

pazienti con insufficienza renale €& necessario diminuire Ila
posologia.

Interazioni
Effetti del Valproato su altri farmaci:
?? Neurolettici, anti-MAOQO, antidepressivi e benzodiazepine
?? Fenobarbital
?? Primidone
?? Fenitoina
?? Carbamazepina
?? Lamotrigina
?? Etosuccimide
?? Zidovudina

Altre interazioni: il Valproato generalmente non ha alcun effetto di
induzione enzimatica; di conseguenza non riduce |’'efficacia degli
estroprogestinici in caso di concentrazione ormonale.

Avvertenze speciali

E’ stato eccezionalmente riportato un grave danno epatico
(EPATOPATIE) che talvolta si e rivelato fatale.

Inoltre sono state segnalate molto raramente pancreatici gravi che
possono avere esito fatale. | bambini piu piccoli sono
particolarmente a rischio.

Durante la gravidanza il trattamento antiepilettico con Valproato
non deve essere interrotto se e risultato efficace; tuttavia deve
essere istituito un monitoraggio specialistico prenatale per rivelare
I"eventuale presenza di anomalie nella chiusura del tubo neurale o
di un’altra malformazione.

XXXIX



Dose, modo e tempo di somministrazione

La posologia giornaliera deve essere stabilita in base all’eta ed al
peso corporeo, tuttavia deve anche essere presa in considerazione
la sensibilita individuale al Valproato. La posologia ottimale deve
essere determinata essenzialmente in base alla risposta clinica; la
determinazione dei livelli plasmatici di acido valproico puo essere
presa in considerazione a completamento del monitoraggio clinico
guando non si arrivi ad ottenere un adeguato controllo degli
attacchi o quando vi sia il sospetto di effetti indesiderati. Le
concentrazioni sieriche generalmente ritenute terapeutiche sono
comprese tra 40 e 100 mg/l di acido valproico.

In particolare: nei bambini la posologia usuale & di circa 30
mg/kg/die.

Sovradosaggio

| segni clinici di massimo sovradosaggio acuto generalmente
comprendono coma con ipotonia muscolare, iporeflessia, miosi e

compressione della funzione respiratoria. | sintomi comunque
possono essere variabili e attacchi epilettici sono stati riportati in
presenza di livelli plasmatici molto elevati. Le misure da

intraprendere a livello ospedaliero devono essere sintomatiche:
lavanda gastrica, che é utile fino a 10-12 ore dopo l’'ingestione;
diuresi osmotica; monitoraggio cardiaco e respiratorio. In casi
molto gravi si puo effettuare una dialisi o una exsanguino

trasfusionale. Il naloxone é stato utilizzato con successo in pochi
casi isolati.

Effetti indesiderati

Rischio teratogeno; disturbi epatobiliari; disturbi gastroenterici
(nausea, gastralgia, diarrea); disturbi neurologici (stati
confusionali, encefalopatia); disturbi ematologici e del sistema
linfatico (trombocitopenia, rari casi di anemia, leucopenia e
ipoplasia dei globuli rossi); disturbi cutanei e sottocutanei;
disturbi del sistema riproduttivo; disturbi vascolari; disturbi
dell’udito; disturbi renali e wurologici; disturbi del sistema
immunologico; disturbi generali: sono stati riportati casi molto rari
di edema periferico non grave. Puo verificarsi aumento di peso.

&« 2 OLEP 450 mg + 450 mg al di
Principio attivo: oxcarbazepina

Categoria farmaceutica: antiepilettico

Indicazioni terapeutiche
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Epilessia: crisi parziali con o senza generalizzazione secondaria e
crisi generalizzate tonico-cloniche.

Controindicazioni

| persensibilita nota alla oxcarbazepina, alla carbamazepina ed agli
altri antidepressivi triciclici. Blocco atrioventricolare. Precedenti
di depressione midollare. Si eviti assolutamente la contemporanea
somministrazione di inibitore delle mono-amino-ossidasi (IMAQO).
Controindicato durante |’ allattamento.

Precauzioni

Tolep deve essere somministrato solo sotto controllo medico.
Durante la terapia con Tolep si puo verificare una diminuzione
della natriemia.

L’ oxcarbazepina ha un potenziale di induzione enzimatica minore
della carbamazepina.

In caso di somministrazione contemporanea di felodipina e
oxcarbazepina si raccomanda di monitorare la risposta clinica alla
felodipina e di apportare eventuali variazioni di dosaggio. Se si
somministrano contemporaneamente oxcarbazepina e contraccettivi
orali potrebbe essere necessario un incremento del dosaggio di
etinilestradiolo. Nei pazienti con disfunzioni epatiche o renali il
dosaggio del Tolep deve essere attentamente stabilito e i livelli
plasmatici monitorati. Poiché il Tolep ha un effetto depressivo sul
SNC, i pazienti in trattamento dovrebbero astenersi dal consumo di
alcool. In circa il 25% dei pazienti allergici alla carbamazepina si
sono verificati fenomeni di allergia crociata. Nei pazienti allergici
alla carbamazepina, I'impiego di oxcarbazepina é da evitare.

Come per gli altri farmaci antiepilettici, si eviti di interrompere

bruscamente il trattamento con Tolep. Il dosaggio deve essere
ridotto gradualmente per minimizzare il rischio di una
riacutizzazione delle crisi. Il controllo della situazione ematologia
deve essere effettuato mediante periodici esami

emocromocitometrici piu frequenti (ogni settimana nei primi tre
mesi) all’inizio della terapia; successivamente, ogni mese per due-
tre anni. | pazienti devono essere informati di riferire al medico
segni e sintomi (emorragie cutanee, ulcerazioni del cavo orale,
febbre) che sono indicativi di grave alterazione ematologica.

L'uso di Tolep durante la gravidanza particolarmente durante i
primi tre mesi, dovrebbe essere evitato a meno che la terapia
farmacologia non sia essenziale e non vi siano alternative.

Interazioni

Sono per ora disponibili solo Ilimitate informazioni sulle
interazioni tra oxcarbazepina ed altri farmaci antiepilettici. Studi
clinici hanno dimostrato che il passaggio da carbamazepina a

oxcarbazepina determina un aumento della concentrazioni
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plasmatiche di fenitoina, Valproato e lamotrigina, pertanto si
raccomanda un’adeguata determinazione dei livelli plasmatici. E’
stato inoltre dimostrato che il cibo influenza I’assorbimento di
Tolep, aumentandone la concentrazione plasmatica.

Posologia

Il trattamento con Tolep, sia somministrato in mono che in
politerapia, deve essere iniziato gradualmente ed il dosaggio dovra
essere adattato alle esigenze del singolo paziente. Nei bambini le
esperienze con Tolep sono limitate. Inoltre con le compresse
disponibili & difficile personalizzare il dosaggio e suddividerle in
2-3 volte la dose giornaliera, & sconsigliabile I’impiego di Tolep in
eta pediatrica e nei bambini sotto i tre anni.

In genere Tolep va somministrato tre volte al giorno, ma, quando
possibile, va somministrato due volte al giorno. Le compresse

possono essere assunte durante o dopo i pasti con un po’ di
liquido.

Sovradosaggio

Non sono disponibili informazioni sul sovradosaggio di Tolep. Non
esiste un antidoto.

Effetti collaterali

Gli effetti collaterali dovuti a Tolep sono generalmente lievi e
transitori, purche vengano rispettate le indicazioni posologiche e le
precauzioni d’uso. | piu comuni effetti collaterali riportati durante
gli studi clinici sono astenia, vertigini e atassia.

= & AMICTAL 50 mg + 50 mg al di
Principio attivo: lamotrigina

Categoria farmaceutica: antiepilettico

Indicazioni terapeutiche

Monoterapia delle crisi parziali e delle crisi tonico-clonica
generalizzate primarie o0 secondariamente generalizzate e
trattamento aggiuntivo delle crisi parziali e delle crisi tonico-
cloniche secondariamente generalizzate, nei casi non
sufficientemente controllati da altri farmaci antipilettici.

Posologia e modo di somministrazione

Monoterapia: la dose iniziale & di 25 mg una volta al giorno per le
prime due settimane seguiti da 50 mg 1 volta al giorno per le due
settimane successive. In seguito la dose deve essere aumentata di
50-100 mg ogni 1-2 settimane fino al raggiungimento di una
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risposta ottimale. La dose di mantenimento & compresa fra 100-200
mg al giorno somministrati in una o due dosi suddivise.

Nei pazienti che assumono farmaci antipilettici per i quali non
siano attualmente note Ile interazioni farmacocinetiche con
lamotrigina, deve essere eseguita da posologia ad incrementi
successivi di lamotrigina raccomandata in concomitanza con
Valproato.

Terapia aggiuntiva: posologia ad incrementi successivi di lamictal
raccomandata negli adulti nella terapia di associazione. A causa
del rischio di effetti indesiderati a livello della cute e delle
mucose la dose iniziale e le dosi seguenti ad incrementi successivi
non devono essere superate.

L’uso di lamictal in pazienti anziani non é raccomandato.

Somministrazione: |le compresse dispersibili possono essere
ingerite intere con un po’ d'acqua, masticate o disperse in una
piccola quantita d’acqua.

Controindicazioni

Generalmente controindicato negli anziani. Ipersensibilita verso i
componenti. La via di eliminazione principale della lamotrigina e
il metabolismo epatico seguito dalla escrezione renale. L'uso di
lamictal & controindicato in pazienti con insufficienza epatica o
renale. Generalmente controindicato in gravidanza e
nell’ allattamento.

Speciali avvertenze e precauzioni per |’'uso

Sono state riportate reazioni avverse cutanee, che si sono
generalmente verificate entro le prime 2-8 settimane dall’inizio del
trattamento con lamotrigina, anche se sono stati segnalati casi
isolati di reazioni dopo un trattamento prolungato. Inoltre il
rischio complessivo di rash appare essere associato soprattutto
con: elevate dosi iniziali di lamotrigina che superino la posologia
ad incrementi successivi raccomandata nella terapia con
lamotrigina stessa e uso concomitante di valproato, farmaco che
aumenta di circa due volte I’emivita media della lamotrigina.

L’incidenza approssimata di reazioni cutanee gravi negli adulti é di
1 su 1000. il rischio € maggiore nei bambini che negli adulti. Tutti
i pazienti che manifestino rash devono essere prontamente valutati
e la lamotrigina sospesa immediatamente a meno che il rash non sia
chiaramente correlato al farmaco. Si raccomanda di monitorare
attentamente i parametri epatici, renali e quelli della coagulazione
nei pazienti che presentino in forma acuta un quadro clinico
caratterizzato da qualsiasi combinazione di effetti collaterali quali
eruzioni cutanee, febbre, sintomi di tipo influenzale, sonnolenza o
un peggioramento del controllo delle convulsioni, soprattutto entro
il primo mese dall’inizio della terapia con lamotrigina.

XLI



Come per gli altri farmaci antiepilettici I’improvvisa sospensione
di Lamictal puo provocare crisi di rimbalzo.

Interazioni

Non ci sono prove che Lamictal causi |'induzione o inibizione
degli enzimi epatici che metabolizzano i farmaci. La lamotrigina
pud causare induzione del suo stesso metabolismo, ma |’ effetto e
modesto e probabilmente non ha significative conseguenze
cliniche.

| farmaci antiepilettici che inducono enzimi epatici (come la

fenitonina, la carbamazepina, il fenobarbitale ed il primidone)
accelerano il metabolismo della lamotrigina. Il Valproato di sodio,
che inibisce gli enzimi epatici, rallenta il metabolismom della
lamotrigina.

Effetti indesiderati

Negli studi clinici in doppio cieco, in cui la Lamotrigina é stata
somministrata contemporaneamente ad altri farmaci antiepilettici,
si sono verificate eruzioni cutanee nel 10% dei pazienti trattati con
Lamotrigina e nel 5% dei pazienti che hanno assunto placebo; nel
2% dei pazienti |I’eruzione cutanea ha comportato |'interruzione del
trattamento con lamotrigina.

Sono state descritte raramente reazioni cutanee gravi
potenzialmente pericolose per la vita quali angioedema, sindrome
di Stevens Johnson e necrolisi epidermica tossica.

Manifestazioni precoci di ipersensibilita  (quali febbre,
linfoadenopatia, edema facciale, alterazioni dei parametri
ematologici ed epatici) possono comunque verificarsi senza alcuna
evidenza di reazione cutanea o delle mucose. |l paziente deve
essere pertanto informato che una manifestazione che interessi la
cute o le mucose, o altri segni di ipersensibilita, possono precedere
una reazione grave e che tali manifestazioni devono quindi essere
segnhalate immediatamente dal paziente stesso.

Sovradosaggio

In caso di sovradosaggio il paziente deve essere ospedalizzato e
sottoposto ad appropriata terapia di sostegno; puod essere indicata
la lavanda gastrica.
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MATTEO E LA FAMIGLIA NELLA SOCIETA’

La giornata di Matteo e della sua famiglia non & di sicuro una
giornata tranquilla e semplice. Questo perché Matteo € un bambino
speciale; é affetto da una malattia denominata Sindrome da Ring
14. All’interno questo paragrafo non intendo discutere delle
difficolta materiale che tale sindrome comporta; ma vorrei porre
|"attenzione sulla difficolta che Matteo e la sua famiglia
incontrano ogni giorno affrontando la societa.

Ogni mattina Matteo e la sua famiglia si preparano per andare chi a
scuola e chi al lavoro e fino a qui sembra tutto nella norma; ma
quando Matteo arriva a scuola iniziano le prime difficolta. La
prima difficolta consiste nel fatto che Matteo non riesce a
comunicare, sempre in modo comprensibile, con i suoi compagni e
guesto crea disagio( in Matteo) che a volte sfoga con aggressivita e
quindi i bambini lo isolano. Altra difficolta sta nel fatto che
Matteo cerca la compagnia dei suoi coetanei ma quando si accorge
che viene “scartato” si isola e diventa triste per qualche minuto.
Ora per un genitore vedere che il proprio figlio viene, se pur
parzialmente e momentaneamente, isolato non €& senz'altro
gratificante.

Come gia illustrato precedentemente, il problema dell’abbandono e
della solitudine € un problema che viene vissuto e affrontato
giornalmente da Matteo e dalla sua famiglia.
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CONCLUSIONI

Dalla prima volta che udii le parole Sindrome da Ring 14 era
maggio 2004, e le queste parole le pronunciava |’'infermiera, del
reparto di Neuro Psichiatria Infantile di Reggio Emilia, G. S.

Sindrome da Ring 14 che patologia é? Pensai.

E cosi, grazie alla mia curiositda e disponibilita di Giuliana,
incominciai a informarmi sulla Sindrome da Ring 14 ; scoprii che
esisteva una associazione e sempre grazia a Giuliana presi contatto
con una Neuro Psichiatra della associazione era la dott.sa A. G.

Man mano che ricevevo informazioni sulla sindrome comincio a
nascere in me il desiderio di compilare un tesi di laurea; ne parlai
con A. G. che si dimostro entusiasta e mi propose il suo aiuto.

Oggi a ormai un anno e mezzo di distanza posso incominciare a
trarre le mie conclusioni. Questa tesi, per me, va oltre il semplice
contenuto perché mi ha dato la possibilita di crescere sia sul piano
professionale che sul piano emotivo e relazionale.

Una buona assistenza infermieristica deve essere personalizzata per
il paziente. Cosa vuol dire Personalizzare |'assistenza? E ancora
come si personalizza un’assistenza?

Le risposte che ho trovato a queste risposte sono semplici da
esporre ma diventano complicate da applicare. Innanzitutto
personalizzare |’assistenza vuol dire osservare, raccogliere
informazioni, comunicare con il paziente, lavorare in éequipe e
creare un progetto di rete. Mentre il modo piu corretto per
personalizzare un assistenza risiede nell’ attivarsi , nel reperire e
usare tutte le risorse possibili(associazioni, enti, famigliari, amici
e soprattutto i genitori).

Sul piano emotivo sono rimasto colpito dal fatto che una patologia
rara, che si chiami Sindrome da Ring 14 o meno, comporta una
grande solitudine che il bambino e i famigliari devo affrontare
ogni giorno.
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