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INTRODUZIONE 
 

Du ran t e  l ’ e spe r i enza  d i  t i r oc in io  i n fo rma t ivo  ne l  r epa r to  d i  
Neu rops i ch i a t r i a  I n f an t i l e  de l l ’Arc i speda l e  San t a  Mar i a  Nuova  d i  
Regg io  Emi l i a  avvenu ta  a  Magg io  2004 ,  è  na t a  i n  me  l ’ idea  d i  
e l abo ra r e  una  t e s i  che  r i gua rda  una  ma la t t i a  neu rogene t i c a  r a r a  
denomina t a  s ind rome  da   R ing  14 .  

Pe rché  app ro fond i r e  una  t e s i  r i gua rdan te  un  ma la t t i a  r a r a?  È  l a  
domanda  p iù  f r equen t e  che  mi  s en to  r i vo lge re  ed  è  l a  domanda  a  
cu i  mi  acc ingo  a  r i sponde re .  Le  mo t ivaz ion i  sono  mo l t ep l i c i  e  p iù  
p r ec i s amen te :  p r imo  è  un  i n t e r e s se  pe r sona l e  i n  quan to  sono  
i n t e r e s sa to  a l l e  ma la t t i e  neu ro log i che ;  s econdo  è  t r ova re  un  
me todo log i a  e f f i c ace  a l  f i ne  d i  s t r u t t u r a r e ,  o rgan i zza r e  e  man tene re  
ne l  t empo  un  r e l az ione  t e r apeu t i ca  va l i da  dove  pon i amo  a l  c en t ro  
de l l a  nos t r a  a s s i s t enza  i l  bambino  a f f e t t o  da  R ing  14  e  l a  sua  
f amig l i a ;  e  t e r zo  ma  non  meno  impor t an t e  è  l ’ amore  che  nu t ro  
ve r so  i  bambin i .  

Un  conso rz io  i n t e rnaz iona l e  d i  r i c e r ca to r i  ( che  co mprende  i  
f r ances i  de l  Cen t r e  Na t iona l  de  Séquençage  d i  Ev ry  e  g l i  amer i can i  
de l l ’ In s t i t u t e  fo r  Sys t ems  B io logy  d i  Sea t t l e  e  de l  Un ive r s i t à  d i  
Sa in t  Lou i s )  è  r i u sc i t o  a  s equenz i a r e  i n t e r amen te  i l  c romosoma  14  
de l l ’ uomo .      

I  r i ce rca to r i  hanno  v i s to  che  que s t o  c r o m o s o m a  c o m p r e n d e  
87410661  bas i  ( c ioè  d i  un i t à  de l  DNA) ,  1050  gen i  o  f r ammen t i  d i  
gen i  e  393  pseudogen i .  

I l  c romosoma  14  è  impor t an t e  pe r  una  s e r i e  d i  mo t iv i .  I nnanz i  t u t t o  
o sp i t a  due  l oc i ,  c i oè  due  “pezz i ”  d i  s equenze  gen i che  fondamen ta l i  
pe r  i l  s is t ema  immun i t a r i o :  que l l o  pe r  i  r e ce t t o r i  de l l e  ce l l u l e  T  e  
que l lo  pe r  l e  ca t ene  pesan t i  de l l e  immunog lobu l ine ;  i no l t r e  è  anche  
l a  s ede  d i  gen i  che ,  s e  mu ta t i ,  pos sono  p rovoca re  una  s e s san t i na  d i  
ma la t t i e  t r a  cu i  anche  l ’A lzhe imer .  

I  r i c e r ca to r i  hanno  s tud i a to  i  f a t t o r i  gene t i c i  che  pos sono  po r t a r e  
a l l a  ma la t t i a  d i  A lzhe imer  (o  una  de f i c i enza ,  che  s a r ebbe  causa  
d i r e t t a  de l l a  ma la t t i a ,  o  anoma l i e  che  aumen te rebbe ro  l a  pos s ib i l i t à  
d i  con t r a r r e  l a  ma l a t t i a ) .  Sono  s t a t e  i den t i f i c a t e  anoma l i e  i n  4  gen i  
ne i  c romo somi  1 ,14,1 9  e  21 .  

I no l t r e ,  come  sp i ega  i l  g ene t i s t a  G iuseppe  Nove l l i  de l l ’Un ive r s i t à  
To r  Ve rga t a ,  “ i l  c romosoma  14  è  r e sponsab i l e ,  f ondendos i  con  i l  
c romosoma  21 ,  de l  5% de i  ca s i  d i  s i nd rome  d i  Down” .   

 

I n t endo  impos t a r e  ques t a  t e s i  ne l  s eguen te  modo :  a l l ’ i n i z i o  
a f f ron to  l a  s i nd rome  da  R ing  14  da l  pun to  d i  v i s t a  c l i n i co  e  
d i agnos t i co  t e r apeu t i co  e  succe s s ivamen te  ana l i z zo  un  ca so  c l i n i co  
d i  un  bambino  a f f e t t o  da  R ing  14  e  con temporaneamen te  sv i l uppo  i l  
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conce t to  d i  a s s i s t enza  i n f e rmie r i s t i c a  i n se r i t a  i n  una  m e t o d o l o g i a  
d i  l avoro  in  equ ipe .  
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CAPITOLO I : 

Pa to logia  

CENNI STORICI 

 
La  p r ima  pubb l i caz ione  r i gua rdan t e  un  ca so  d i  s i nd rome  da  R ing  14  
s i  deve  a  G i lgenk ran t z  ne l  1971 .  A  d i spe t to  de l l e  va r i az ion i  ne l l a  
ano rma l i t à  c romosomica  che  i nc ludono  d i f f e r enze  i n  pun t i  d i  
r o t t u r a ,  mosa i c i smo  d i  t r a s f e r imen to  (Abe  e  a l t r i  1978 ;  L ippe  e  
a l t r i  1981) ,  ed  è  appa ren t e  t r i somia  dovu ta  ad  un  ane l lo  d i  m i su ra  
dopp ia  (14  q  14  q  )  (Can tù  e  a l t r i  1989 ;  Mc  C l in tock  1983) ,  l a  
magg io ranza  d i  ques t i  c a s i  sono  s t a t i  a s soc i a t i  ad  una  s ind rome  
c l i n i ca  ca r a t t e r i s t i c a .  Le  p r inc ipa l i  c a r a t t e r i s t i che  i nc ludono :   

? ? Ri ta rdo  ne l l a  c r e sc i t a  p rena t a l e  e  pos t a t a l e  

? ? Ri ta rdo  men ta l e   

? ? Colp i  ep i l e t t i c i 

? ? Microce fa l i a  e  d imor f i smo  f acc i a l e  d i s t i n to ,  che  i nc lude  
f acc i a  a l l unga t a ,  f e s su re  de l l e  pa lpeb re  so t t i l i ,  ep i can to ,  e  
dor so  nasa le  ampio  

A l t r e  ca r a t t e r i s t i che  anoma l i e  t r ova t e  so lo  i n  a l cun i  paz i en t i  sono :  

? ? Anomal i e  de l l a  r e t i na  

? ? Lin foedemi  de l l e  man i  e  de i  p i ed i 

? ? I n f e z i o n i  p o l m o n a r i  r i c o r r e n t i 

 L’  e s i s t enza  d i  una  d i s t i n t a  s i nd rome  a s soc i a t a  con  i l  c romosoma  
R ing  14  v i ene  r i conosc iu t a  f i n  da i  p r imi  r appo r t i ,  t u t t av i a  
un ’a t t en t a  ana l i s i  de i  c a s i  pubb l i ca t i  mos t r a  un ’amp ia  gamma  d i  
va r i ab i l i t à  f eno t i p i ca  che  può  e s se r e  dovu ta  a  c a r i o t i p i  d ive r s i  o  a  
d ive r se  e t à  de i  paz ien t i  ne l  mo men to  de l l a  va lu t az ione  o  c r i t e r i  
d ive r s i  u sa t i  ne l  r appo r to  de l l a  ca r a t t e r i s t i che  c l i n i che .  

In  pa recch i  ca s i  l a  mor fo log ia  de l  c romosoma  R ing  mos t rò  g rande  
va r i ab i l i t à ,  i nc lu s i  ane l l i  dup l i ca t i  o  d i  va r i e  fo rme .  L ’ in s t ab i l i t à  
d i  ques t a  s t r u t t u r a  v i ene  sp ie g a t a  d a l l a  f o r m a z i o n e  p o n t e- r o t t u r a-
fu s ione  o r ig ina r i amen te  o s se rva to  ne l l a  so s t anza  de l l a  p i an t a .  

I l  r i t a rdo  men ta l e  è  d i  so l i t o  s e r i o  e  p r e sen t e  i n  t u t t i  i  c a s i  
conosc iu t i .  

Una  ca ra t t e r i s t i c a  d i  t u t t i  i  paz i en t i  conosc iu t i  con  r (14 )  e r a  
l ’ep i l e s s ia .  N o n appa re  che  l a  c r i s i  s i a  ba sa t a  su  una  g rande  
anoma l i a  de l  c e rve l l o .  Tendono  ad  appa r i r e  dopo  i l  pe r iodo  
pe r ina t a l e .  Fu rono  t rova t e  anoma l i e  ne l l ’EEG in  16  ca s i  su  20 .  I l  
Ca t  s cann ino  o  l a  pneumoence fa log ra f i a  hanno  mos t r a to  d i l a t az ione  
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ven t r i co l a r e  e /o  a t ro f i a  c e r eb ra l e .  Fu rono  r i s con t r a t e  anche  ca s i  d i  
a t a s s i a  e  i po tomia  e  ne l  50% de i  ca s i  anomal i e  de l l a  r e t i na .  

I l  r appo r to  f emmina  –  masch io  è  d i  2  a  1 .   
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I  CROMOSOMI 

 
I l  co rpo  umano  è  fo rma to  da  mi l i a rd i  d i  c e l l u l e .  

Ogn i  ce l lu l a  ( t r anne  i  g lobu l i  r o s s i )  con t i ene  i l  Nuc l eo  che  s i  t r ova  
i n  un  l i qu ido  denso  ch i ama to  C i top l a sma .  Den t ro  a l  nuc l eo  s i  
t r ovano  i  c romosomi  che  con t engono  a  l o ro  vo l t a  i  gen i .  I  gen i  
sono  in se r i t i  l ungo  i l  c romosoma  come  l e  pe r l e  d i  una  co l l ana  e  i l  
l o ro  co mpi to  è  d i  “d i r e  a l  co rpo  come  sv i luppa r s i  e  funz iona re  
bene” .  

Ogn i  ce l l u l a  de l  co rpo  umano  con t i ene  no rma lmen te  23  copp ie  d i  
c romosomi  pe r  un  t o t a l e  d i  46  c romosomi  i n  ogn i  c e l l u l a (  f anno  
eccez ione  g l i  ovu l i  de l l a  madre  e  g l i  spe rma tozo i  de l  pad re ) .  

I  g e n i  sono  spa r s i  i n  modo  d i sugua l e  l ungo  i l  c romosoma ;  a l cun i  
c romosomi  hanno  p iù  gen i  d i  a l t r i ,  e  a l cune  pa r t i  de l  c romosoma  ne  
t engono  d i  p iù  r i spe t t o  a l l e  a l t r e .  Da l l e  23  copp ie  d i  c romosomi  d i  
ognuna  d i  ques t e  ce l l u l e ,  un  membro  d i  ogn i  copp ia  de r iva  da l l a  
madre  ,  men t r e  l ’ a l t ro  da l  pad re .  

La  copp ie  sono  numera t e  da  1  a  22  in  base  a l l a  l unghezza  de i  
c romosomi  che  l a  compongono .  I  c romosomi  de l l e  p r ime  22  copp ie  
sono  ch iama t i  Au tosomi ;  men t r e  i  c romosomi  de l l a  copp ia  n°  23  
sono  ch i ama t i  CROMOSOMI  SESSUALI .  I  c romosomi  s e s sua l i  sono  
denomina t i  X  o  Y .  I  masch i  hanno  no rma lmen te  un  c romosoma  X  e  
un  c romosoma  Y .  Le  f emmine  hanno  no rma lmen te  due  c romosomi  
X .  I l  numero  d i  c romosomi  neg l i  ovu l i  e  neg l i  spe rma tozo i  è  
d ive r so  da  que l lo  de l l e  a l t r e  ce l l u l e  umane .  Ogn i  ovu lo  de l l a  madre  
con t i ene  so lo  23  c romosomi ,  co s t i t u i t i  da i  22  au to somi  p iù  i l  
c romosoma  X .  Ogn i  spe rma tozoo  con t i ene  so lo  23  c romosomi ,  
cos t i t u i t i  da i  22  au tosomi  p iù  i l  c romosoma  X  o  i l  c romosoma  Y .   

V i s t i  a l  m ic roscop io  i  c romosomi  a s somig l i ano  ad  un  c o r p o  u m a n o  
lungo  e  s t r e t t o .  Hanno  un  BRACCIO CORTO (ch i ama to  “p”  da l  
f r ancese  pe t i t )  ed  un  BRACCIO LUNGO ch iama to  “q” .  

La  r eg ione  in  cu i  s i  un i scono  i  due  b racc i  è  ch i ama ta  
CENTROMERO,  men t r e  l ’ e s t r emi t à  f i na l e  è  ch i ama ta  TELOMERO.  

I  c romosomi  s i  ch i amano  cos ì  pe r ché  sono  in  g r ado  d i  a s sumere  
t a lune  co lo raz ion i .  

La  pa ro l a  c romosoma  de r iva  i n f a t t i  d a  due  pa ro l e  de l  g r eco  an t i co :  
“ ch romos”  ( co lo r e )  e  “ soma”  ( co rpo ) .  Co lo ran t i  d ive r s i  danno  a  
ogn i  c romosoma  un  mode l lo  pa r t i co l a r e  d i  bendagg io  i n  
c h i a r o s c u r o  e  ques to  pe rme t t e  d i  d i s t i ngue r l i  l ’ uno  da l l ’ a l t r o .  

I  c r o m o s o m i  s o n o  f o r m a t i  d a  u n a  c a t e n a  c h i m i c a  c h i a m a t a  D N A  
(ac ido  deos s i r i bonuc l e i co ) .  

I  gen i  sono  cos t i t u i t i  da  p i cco l i  f i l amen t i  de l  DNA con t enu to  ne i  
c romosomi .  
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I l  DNA ha  due  compi t i  p r inc ipa l i :  

1 )  F u nge  da  so s t egno  pe r  t u t t e  l e  p ro t e ine  de l  co rpo  umano .  

    A lcune  p ro t e ine  sono  mo l to  impor t an t i  pe r  a l cune  pa r t i  de l  
co rpo ,  men t r e  a l t r e  hanno  un  ruo lo        

    f ondamen ta l e   ne l  con t ro l l o  de l  co r r e t t o  funz ionamen to  d i  a l cun i  
o rgan i .  Nel l e  ma la t t i e    

    cromosomiche  rare ,  mig l ia ia  d i  gen i  pos sono  e s sere  pers i  o  
e s sere  in  soprannumero  e   

    avv iene  q u i n d i  c h e  l e  p r o t e i n e  e s s e n z i a l i  p o s s a n o  a g i r e  n e l  
modo  e  ne l  momento  sbag l ia to ,   

    causando  perc iò  tu t t i  i  d ivers i  s in tomi  de l la  mala t t ia .   

2 )  Pas sa  l e  i n fo rmaz ion i  da l l e  ce l l u l e  vecch ie  a l l e  ce l l u l e  nuove  e  
da i  gen i to r i  a i  f i g l i .  

 

ANALISI  CROMOSOMICA 
I  c i t ogen i s t i  sono  g l i  s c i enz i a t i  spec i a l i z za t i  ne l l o  s t ud io  de i  
c romosomi .  

Norma lmen te  vengono  ana l i z za t i  i  c romosomi  con t enu t i  ne i  g lobu l i  
b i a n c h i  ( l i n f o c i t i)  d i  u n a  p e r s o n a .  S i  p o s s o n o  a n c h e  a n a l i z z a r e  i  
c romosomi  d i  a l t r i  t e s su t i  de l  co rpo  umano ,  come  i l  m ido l l o  o s seo ,  
l a  pe l l e ,  l e  ce l l u l e  de i  v i l l i  co r i a l i  o  ne l  l i qu ido  amnio t i co .  

Le  ce l l u l e  devono  e s se r e  e samina t e  i n  uno  s t ad io  adegua to ,  quando  
c i o è  i  c r o mosomi  sono  in t eg r i .  

I n  ques to  s t ad io  ( ch i ama to  me ta f a se )  i  c romosomi  sono  co lo ra t i  con  
p r epa ra t i  d ive r s i .  I l  co lo r an t e  u sa to  p iù  spe s so  s i  ch i ama  G I E M S A  
e  ques t a  t ecn ica  i nduce  ne i  c romosomi  de i  bendagg i  G (G-
BANDED) .   

Se  i  c romosomi  vengono  ana l i zza t i  quando  sono  l egge rmen te  meno  
compa t t i ,  i  b endagg i  s i  vedono  meg l io ,  l e  pe rd i t e  e  l e  agg iun t e  d i  
DNA pos sono  e s se r e  f ac i lmen te  i den t i f i c a t e .  Ques to  u l t imo  t i po  d i  
ana l i s i  s i  ch iama  ALTA RISOLUZIONE.  I  d i a g r a m m i  d e i  
c romosomi  che  mos t r ano  i  bendagg i  sono  de t t i  IDEOGRAMMI.  

T ra  l e  p iù  r ecen t i  me tod i che  d i  ana l i s i  de i  c romosomi  r i co rd i amo  l a  
t ecn ica  FISH  ( F L U O R E S C E N T  I N - S I T U  H Y B R I D I Z A T I O N ) ,  c i o è  
l a  t ecn ica  d i  i b r idaz ione  f luo re scen te  i n  s i t u .  

I l  pa t r imon io  c romosomico  d i  una  pe r sona  è  ch i ama to  
CARIOTIPO .  

I l  c a r i o t ipo  d i  una  pe r sona  so t t opos t a  a  una  va lu t az ione  gene t i c a  
v i ene  e sp re s so  da  un  cod i ce  s t anda rd i zza to ,  denomina to  I S C N  
( INTERNATIONAL SYSTEM FOR HUMAN CYTOGENETIC  
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NOMENCLATURE ) ,  c i o è  S i s t e m a  I n t e r n a z i o n a l e  p e r  l a  
Nomenc la tu r a  de l l a  C i togene t i ca  Umana .  

In  gene ra l e  i l  cod i ce  ISCN è  fo rmu la to  i n  modo  da  r i ve l a r e  sub i t o  
i l  numero  de i  c romosomi  con t enu t i  i n  ogn i  c e l l u l a  de l  co rpo  
umano ;  succes s ivamen te  v i ene  i den t i f i c a to  i l  c romosoma  se s sua l e  e  
i n f ine  l ’ even tua l e  d i so rd ine  c romosomico .  

Ogn i  pun to  d i  r o t t u r a  ne l  c ro mosoma  è  de sc r i t t o  da  un  s i s t ema  
numer i co  s t anda rd i zza to  che  s i  ba sa  su i  bendagg i  G .  Cos ì  i  
bendagg i  pe rme t tono  a i  c romosomi  d i  e s se r e  mappa t i  i n  REGIONI ,  
e  a  l o ro  vo l t a  sudd iv i se  i n  BANDE e  SOTTOBANDE.  

Q u a l c h e  e s e m p i o : 

46 ,  XX     Ca r io t ipo  no rma le  d i  una  f emmina  (XX)  con  46  
c romosomi  

46 ,  XY     Ca r io t i po  no rma le  d i  un  masch io  (XY)  con  46  c romosomi  

46 ,  XX,  de l  ( 8 ) (p23 .1  t e r )      Ca r io t i po  d i  una  f emmina  che  
p re sen t a  una  de lez ione  d e l  c r o m o s o m a      

                                              8 .  Q u e s t o  s i g ni f i ca  che  i l  
c romosoma  8  s i  è  ro t t o  ne l  b r acc io  co r to (p )   

                                              n e l l a  r eg ione  2 ,  banda  3 ,  
so t t obanda  1 .  I l  r e s t o  de l  b r acc io  co r to ,  da l 

                                              pun to  d i  r o t t u r a  a  que l l a  che  e r a  
l a  pa r t e  t e rmina l e  ( t e r ) ,  è  anda to  pe r so .  

                                              Pe r c iò  l a  banda  8p23 .1  è  i l  pun to  
d i  r o t t u r a  d i  ques t a  de l ez ione .  

46 ,XY,  r (14 )     Ca r io t i po  d i  un  masch io ;  una  cop i a  de l  c romosoma  
14  s i  è  r i agganc i a t a  ad  ane l l o .   

                         Non  c i  sono  ind i caz ion i  c i r ca  i l  pun to  d i  ro t t u ra .    
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LA SINDRIME DA RING 14 
 

L a  s i n d r o m e  “ R i n g  d e l  c r o m o s o m a  1 4 ”  è  u n a  p a t o l o g i a  r a r a  c o n  
r i t a rdo  p s i comoto r io ,  ep i l e s s i a ,  anoma l i e  r e t i n i che  e  f a c i e s  
ca r a t t e r i s t i che .  E ’  causa t a  da  un  r i a r r ang i amen to  ad  ane l l o  de l  
c romosoma  14  u sua lmen te  a s soc i a to  a  de l ez ion i  d i  e s t ens ione  
va r i ab i l e .  Le  man i f e s t az ion i  c l i n i che  va r i ano  mo l to  ne i  s i ngo l i  
paz i en t i  e  so lo  i n  pa r t e  pos sono  e s se r e  g iu s t i f i c a t e  da  de l ez ione  
d i s t a l e  de l  b r acc io  l ungo  de l  c romosoma  14 .  Sono  i nvoca t i  e f f e t t i  
d i  pos i z ione ,  i n s t ab i l i t à  m i to t i c a  de l  r i ng  e  concomi t an t e  p r e senza  
d i  una  l i nea  con  monosemia  14  comple t a .   
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MANIFESTAZIONI CLINICHE 

 
La  s ind rome  de l  R ing  14  ha  un  g ruppo  d i  man i f e s t az ion i  c l i n i che  
p r inc ipa l i ,  no i  s t ab i l i amo  ques to  f eno t ipo  su l l a  ba se  
de l l ’ o s se rvaz ione  de i  paz i en t i ,  i  p az i en t i  sono  poch i  qu ind i  i l  
f eno t i po  non  è  anco ra  pe r f e t t amen te  de l i nea to .  I l  r i t a rdo  de l l o  
sv i l uppo  p s i comoto r io  è  p r a t i c amen te  cos t an t e ,  l ’ ep i l e s s i a  è  quas i  
s empr e  p r e sen t e ,  l ’ i po ton i a  musco l a r e ,  un  s egno  pe ra l t r o  mo l to  
a spec i f i co ,  è  p r e sen t e ,  l a  m ic roce fa l i a  è  p r e sen t e ,  i l  r i t a rdo  d i  
c r e sc i t a  p r e  e  pos tna t a l e .  Ques t e  sono  l e  man i f e s t az ion i  p r inc ipa l i .  

CARATTERISTICHE FACCIALI  

? ? Fron te  a l t a  e  p rominen te  

? ? S t r a b i s m o  

? ? Ipe r t e lo r i smo ,  ep i - / t e l ecan to ,  be faro f imos i  

? ? Andamento  ob l i quo  de l l e  f e s sure  pa lpebra l i  

? ? Se l la  nasa l e  i pop la s ia  

? ? Nar ic i  an t i ve r se  

? ? Phi l t rum lungo  

? ? Bordo  mucoso  de l  l abbro  super io re  so t t i l e  

? ? Pala to  og i va l e  

? ? Microgna t ia  

? ? Orecch ie  a  bas so  imp ian to  

Ce rch i amo  d i  c a r a t t e r iz za r e  meg l io  andando  a  vede re  qua l i  sono  l e  
cara t t e r i s t i che  f acc ia l i ,  g ene ra lmen te  una  f ron t e  a l t a  e  p rominen t e ,  
s t r ab i smo ,  ipe r t e lo r i smo  ( a u m e n t a t a  d i s t a n z a  t r a  g l i  o c c h i ) ,  
e p i t e l e c a n t o  (p l i c a  cu t anea  a l l ’ i n t e rno  de l l ’ occh io ) ,  b l e f a ro f imos i  
(b rev i t à  de l l a  f e s su ra  pa lpeb ra l e ) .  A n d a m e n t o  d e g l i  o c c h i  o b l i q u o  
da l l ’ a l t o  i n  ba s so  e  da l l ’ i n t e rno  a l l ’ e s t e rno .  R a d i c e  d e l  n a s o  
s c h i a c c i a t o ,  na r i c i  an t ive r se ,  i l  f i l t r um,  c h e  è  q u e s t a  p o r z i o n e  c h e  
sepa ra  i l  na so  da l  bo rdo  mucoso  de l  l abb ro  supe r io re ,  l ungo ,  i l  
bordo  mu coso  de l  l abb ro  supe r io re  so t t i l e ,  i l  pa l a to  og iva l e  e  l a  
mic rogna t i a  ( m e n t o  c o r t o )  e  l e  o recch ie  a  bas so  imp ian to .   

O l t r e  a  ques t e  c a r a t t e r i s t i che  f acc i a l i  l a  s i nd rome  p re sen t a  a l t r e  
anomal i e :  

? ? Ri tardo  men ta l e  (p re sen te  in  tu t t i  i  ca s i  d i  R ing  14 )  

? ? Epi le s s i a  (p re sen te  in  tu t t i  i  ca s i  d i  R ing  14 )  

? ? Ri ta rdo  ne l l a  c re sc i t a  ( s i  può  ve r i f i care  anche  un  r i t a rdo  
prena ta l e )  
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? ? Microce fa l i a   

? ? Ret in i t e  p igmen tosa  

Ques t e  ca r a t t e r i s t i che  sono  i l  r i su l t a t o  d i  una  med ia  f a t t a  
su l l ’o s se rvaz ione  d i  c a s i  c l i n i c i  e  qu ind i  dobb iamo  e s se r e  ben  
consapevo l i  de l  f a t t o  che  ogn i  paz i en t e  è  un  i nd iv iduo  a  s é ,  ognuno  
ha  l e  p rop r i e  c a r a t t e r i s t i che ,  l a  p rop r i a  i nd iv idua l i t à ,  e  pe r c iò  c i  
può  ben i s s imo  e s se re  i l  c a so  che  e sce  un  poch ino  da l l a  med ia .   

R i t engo  oppor tuno  i n se r i r e  un  b reve  app ro fond imen to  su  due  
man i f e s t az ion i  cos t an t i  ne l l a  S ind rome :   

1)  Che cos’è  l ’ep i less ia  
L’ep i l e s s i a  è  c a r a t t e r i z za t a  da l l a  r i pe t i z ione  d i  c r i s i  ep i l e t t i che ,  
dovu t e  ad  una  i pe r a t t i v i t à  de l l e  c e l l u l e  ne rvose  ce r eb ra l i  ( i  
co s idde t t i  “neu ron i ” ) .  S i  ve r i f i c a  i n f a t t i ,  p a r ados sa lmen te ,  un  
ecce s so  d i  f unz ione  de l  s i s t ema  ne rvoso :  a l cune  ce l l u l e  de l  
ce rve l lo  i ncominc i ano  a  l avo ra re  ad  un  r i tmo  mol to  supe r io re  de l  
no rma le ,  p roducendo  l a  cos idde t t a  s ca r i ca  ep i l e t t i c a  (  che  v i ene  
r eg i s t r a t a  con  l ’ e l e t t r oence fa log ramma)  e  l a  c r i s i  ep i l e t t i c a  ( che  s i  
r i conosce  da l  r e socon to  o  con  l ’o s se rvaz ione ) .  

Es i s t ono  due  t i p i  d i  ep i l e s s i a .  Ne l  p r imo  ( ep i l e s s i e  p r imar i e  o  
i d ioma t i che )  l a  t endenza  a  p rovoca re  l a  c r i s i  è  cos t i t uz iona l e ;  
ques t i  paz i en t i  non  p re sen t ano  a l cuna  l e s ione  ce reb ra l e  e  sono  da l  
pun to  d i  v i s t a  neu ro log i co  de l  t u t t o  no rma l i ,  a  pa r t e  ques t a  
s ingo la re  ca ra t t e r i s t i c a .  

Ne l  s econdo  ( ep i l e s s i e  s econda r i e  o  s i n toma t i che )  che  comprende  
l a  magg io ranza  de i  paz i en t i ,  l ’ ep i l e s s i a  s i  sv i l uppa  i n  s egu i t o  ad  
una  l e s ione  ce reb ra l e .  S i  va  d a  d i s t u r b i  d e l l ’ o s s i g e n a z i o n e  
ce r eb ra l e  a l  momen to  de l l a  na sc i t a  ( even to  mo l to  f r equen t e ) ,  a  
ma l fo rmaz ion i  de l l a  co r t ecc i a  ce r eb ra l e  f i no  a  t u t t e  l e  pa to log i e  
acqu i s i t e  de l  c e rve l l o ,  come  in f ez ion i ,  t r aumi ,  t umor i ,  d i s t u rb i  
c i r co l a to r i .  Ogn i  even to  morboso  c h e  l e d e  l a  c o r t e c c i a  c e r e b r a l e  
può  i n f a t t i  d a r e  o r i g ine ,  ne l  co r so  deg l i  ann i ,  a  un  foco l a io  
r e s p o n s a b i l e  d e l l ’ e p i l e s s i a .  Q u e s t i  p a z i e n t i  p r e s e n t a n o  t a l o r a  a l t r i  
s egn i  neu ro log i c i  qua l i  d i s t u rb i  mo to r i ,  r i t a rdo  de l l o  sv i l uppo ,  
de f i c i t  d ’ a t t enz ione .  

In  u n  buon  numero  d i  ca s i  non  s i  r i e sce  a  t rova re  l a  causa ,  e  
l ’ ep i l e s s i a  v i ene  de f in i t a  c r i p togene t i ca .  

 

Le cr i s i 
Esse  s i  r i ve l ano  con  un  b reve  ed  improvv i so  d i s tu rbo  de l l e  funz ion i  
ne rvose .  Hanno  i n  gene re  b r eve  du ra t a  (meno  d i  un  minu to )  e  s i  
possono  man i fe s t a r e  con  s i n tomi  d ive r s i  da  ca so  a  c a so ,  a  s econda  
de l l a  f unz ione  de i  neu ron i  c e r eb ra l i  co invo l t i .  Le  c r i s i  pos sono  
e s se re  r a r e ,  ma  ne l l a  magg io r  pa r t e  de i  c a s i  s i  r i pe tono  
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f r equen t emen te ,  anche  mo l t e  vo l t e  ne l l a  g io rna t a :  F r a  una  c r i s i  e  
l ’ a l t r a  non  è  p re s e n t e  s o l i t a m e n t e  a l c u n  d i s t u r b o .  

La  man i f e s t az ione  p iù  impor t an t e  è  l a  so spens ione  improvv i sa  de l l a  
co sc i enza  con  cadu t a  a  t e r r a  e  compar sa  d i  mov imen t i  d i  t i po  
convu l s ivo  ( t r emor i  e  s cos se  musco la r i ) .  I n  a l t r i  c a s i  l a  pe rd i t a  d i  
cosc i enza  s i  a ccompagna  ad  az ion i  compiu t e  i n  modo  au toma t i co  
(mas t i ca r e ,  i ngh io t t i r e ,  pa r l a r e ,  t occa re  o  spos t a r e  ogge t t i ) ,  oppu re  
a  un  b locco  mo to r io .  A  vo l t e  l a  cosc i enza  è  conse rva t a  e  i l  ma l a to  
può  avve r t i r e  s ensaz ion i  pa r t i co l a r i  qua l i  l amp i  d i  l uce ,  r umor i ,  
f o rmico l i i  da  u na  pa r t e  de l  co rpo ,gus t i  o  odo r i  s t r an i ,  improvv i se  
s ensaz ion i  d i  angosc i a  o  eu fo r i a ,  l a  s ensaz ione  d i  e s se re  i n  un  
sogno  e  immag in i  d i  r i co rd i  d i  un  pa s sa to .  

Le  c r i s i  sono  ca r a t t e r i s t i che  a  causa  de l l a  l o ro  impreved ib i l i t à ,  
l ’ imposs ib i l i t à  d i  con t ro l l a r e  i n  que l  momen to  l e  funz ion i  ne rvose  
e  i l  p rop r io  compor t amen to ,  l a  b r eve  du ra t a  ( l e  c r i s i  du rano  poch i  
s econd i  o  poch i  minu t i ,  r a r amen te  p iù  d i  d i ec i  s econd i ) ,  l ’ i n i z io  e  
l a  f i ne  sono  improvv i s i .   

 

Ques to  i n t roduz ione  su l l ’ ep i l e s s i a  s e rve  ad  a t t i r a r e  l ’ a t t enz ione  su l  
f a t t o  che  l ’ ep i l e s s i a  è  una  cos t an t e  de l l e  man i f e s t az ion i  de l l a  
s i nd rome  de l  R ing  14 .  T ra  l ’ a l t ro ,  l a  ma l fo rmaz ione  ad  ane l lo  de l  
c romosoma  14  è  l ’ un i ca  ma l fo rmaz ione  che  s i  a s soc i a  ad  ep i l e s s i a .   
Da to  no to  è  che  l e  c r i s i  i n i z i ano  no rma lmen te  p r e c o c e m e n t e . D i  
so l i t o  cominc i ano  ne l  1  anno  d i  v i t a .  Sono  c r i s i  d i  d ive r so  t i po ,  che  
f i n  da l l ’ i n i z io  hanno  una  ca r a t t e r i s t i c a :  que l l a  d i  t ende re  a  
r i pe t e r s i  e  d i  e s se r e  d i f f i c i lmen te  con t ro l l ab i l i  con  i  f a rmac i .  
Qu ind i  s i  pone  come  una  de l l e  c romosomopa t i e  c o n  l ’ e p i l e s s i a  
g r ave  e  f a rmaco re s i s t en t e .  Le  c r i s i  sono  p reva l en t emen te  t on i co -
c lon i che  gene ra l i z za t e  oppu re  d i  t i po  mioc lon i co  ( c ioè  una  s cos sa  
improvv i sa ) .  Sono  p robab i lmen te  d i  o r ig ine  f ron t a l e .  

 

2)  Che  cos ’è  l a  re t in i t e  p igmentosa?  

Gruppo  d i  ma la t t i e  e r e d i t a r i e  d e l l a  r e t i n a ,  c a r a t t e r i z z a t e  d a l l a  
mig raz ione  de i  g r anu l i  d i  me lan ina  da l l o  s t r a to  p igmen ta to  de l l a  
r e t i na  ve r so  l o  s t r a to  p iù  an t e r io r e  de l l a  r e t i na  s t e s sa .  I n  mo l t i  c a s i  
s i  ha  una  pe rd i t a  de l l ’ a cu t ezza  v i s i va ,  che  può  po r t a r e  
a l l ’ i pov i s ione  e  p rog red i r e  f i no  a l l a  c ec i t à .  S tud i  r e cen t i  hanno  
d imos t r a to  che  a l l a  ba se  de l l a  r e t i n i t e  p igmen tosa  c i  sono  
mu taz ion i  d i  a l cune  p ro t e ine .   

La  Re t in i t e  p igmen tosa  è  una  ma la t t i a  degene ra t i va  che  co lp i s ce  l e  
c e l l u l e  f o to r ece t t r i c i  de l l a  r e t i na  ucc idendo l e  le n t a m e n t e .  I n  q u e s t o  
modo  l a  capac i t à  v i s iva  de l  sogge t to  co lp i to  v i ene  
p rog re s s ivamen te  r i do t t a ,  f i no  a  g iunge re  i n  mo l t i  c a s i  a l l a  
comple t a  c ec i t à .  Le  cause  che  de t e rminano  ques t a  i n f e rmi t à  sono  
anco ra  s conosc iu t e  e  d i  conseguenza  non  e s i s t e  a l cuna  cu ra  pe r  i  
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mala t i .  L ’un i ca  i n fo rmaz ione  ce r t a  è  l ’ o r ig ine  gene t i ca  de l l a  
Re t i n i t e  P igmen tosa .   

I  p r inc ipa l i  s i n tomi  che  pos sono  indu r r e  i l  med ico  a  so spe t t a r e  d i  
t r o v a r s i  d i  f r o n t e  a  u n  c a s o  d i  R e t i n i t e  P i g m e n t o s a  s o n o  
e s senz i a lmen te  due :  

? ? Cec i t à  Crepusco la r e  e  No t tu rna  

C ioè  l a  d i f f i co l t à  a  vede re  i n  cond i z ion i  d i  s ca r s a  
i l l uminaz ione  o  p rob l emi  d i  ada t t amen to  ne l  pa s sa r e  dag l i  
ambien t i  i l l umina t i  a  que l l i  o scu r i .  

? ? Res t r ing imen to  de l  campo  v i s ivo  

S i  man i f e s t a  con  l a  d i f f i co l t à  ne l  pe rcep i r e  g l i  ogge t t i  pos t i  
l a t e r a lmen te ,  oppu re  con  l ’ i nc i ampa re  ne i  g r ad in i  o  neg l i  
o s t aco l i  ba s s i .  La  ve loc i t à  d i  p rog re s s ione  de l l a  ma la t t i a  e  
l ’ e t à  d i  compar sa  de i  s i n tomi  va r i ano  i n  r e l az ione  a  mo l t i  
f a t t o r i  t r a  cu i  i l  mode l lo  d i  t r a smi s s ione  gene t i co .  

I l  deco r so  de l l a  ma la t t i a  ha  una  du ra t a  e s t r emamen te  va r i ab i l e  ma  è  
comunque  s empre  p rog re s s ivo  ed  i nva l i dan t e .  Ne l l a  magg io ranza  
de i  c a s i  i  s i n tomi  p receden temen te  de sc r i t t i  s i  agg ravano ,  i l  c ampo  
v i s ivo  s i  r e s t r i nge  s empre  d i  p iù  f i no  a  ch iude r s i  comple t amen te .  
C o m p a i o n o  p o i  a l t r i  d is t u rb i  come  l ’ abbag l i amen to ,  l ’ i ncapac i t à  d i  
d i s t i ngue re  i  co lo r i ,  ed  una  pa r t i co l a r e  fo rma  d i  c a t a r a t t a .  L ’e s i t o  
f i na l e  è  pu r t roppo  in  mo l t i  c a s i  l a  cec i t à  a s so lu t a .  
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CAPITOLO I I : 
Assistenza infermieristica nella Sindrome da Ring 14 
 
L’ASSISTENZA INFERMIERISTICA 
 

L ’a s s i s t enza  i n f e rmie r i s t i c a  che  v i ene  p ropos t a  a l  paz i en t e  a f f e t t o  
da  s ind rome  da  R ing  14  è  fo rma ta  da :  un  conce t to  d i  r e t e  dove  a l  
c en t ro  pon iamo  i l  b inomio  Bambino  - F a m i g l i a ,  u n a  c o n t i n u a  
va lu t az ione  de l  paz i en t e  pe r  po t e r  pe r sona l i zza re  l a  p re sa  i n  ca r i co  
che  na sce  da  una  con t inua  e  a t t en t a  o s se rvaz ione  de l  paz i en t e ,  
a s s i s t enza  che  s i  p ro t r ae  pe r  t u t t a  l ’ e s i s t enza .   

P rov i amo  ad  en t r a r e  p iù  ne l l o  spec i f i co :  

Pe r  r e t e  i n t endo  una  s e r i e  d i  ope ra to r i  s an i t a r i  e  soc i a l i  che  
i n t r ecc i ano  i l  l o ro  l avo ro  a l  f i ne  d i  so s t ene re  e  a iu t a r e  ne l l e  cu re  
p r imar i e  i l  bambino  e  l a  sua  f amig l i a  ( i l  conce t to  d i  Re te  ve r r à  
t r a t t a to  e sau r i en t emen te  d i  s egu i to ) .  Men t r e  pe r  B inomio  Bambino -
Famig l i a  i n t endo  un ’  a s s i s t enza  che  v i ene  p ropos t a  non  so lo  a l  
bambin o  ma  anche  a l l a  sua  f amig l i a .  I n  quan to  i  gen i to r i  de l  
bambino  spec i a l e  v ivendo  in s i eme  a l  l o ro  bambino  i l  d i s ag io  che  l a  
d i s ab i l i t à  compor t a  r app re sen t ano  una  g rande  r i so r sa  pe r  no i  
ope ra to r i  pe r ché  d iven t ano  i  magg io r i  e spe r t i  ne l l a  pa to log i a  de l  
f i g l i o .   Pe r  f a r  s i  che  i  gen i to r i  d iven t ino  una  r i so r sa  occo r r e  
compie re  una  educaz ione  s an i t a r i a  che  cons i s t e  ne l l ’ i n fo rmare  i  
gen i to r i  su  come  sommin i s t r a r e  l a  t e r ap i a ,  s ape r  r i conosce re  l e  
c r i s i  ep i l e t t i che ,  s ape r  r i conosce re  i  c a s i  d i  e f f e t t i  co l l a t e r a l i  
d o vu t i  a i  f a rmac i ,  e cc .  Pe r  ques to  i l  b inomio  Bambino  – Famig l i a  è  
i n se r i t o  a l  c en t ro  de l l ’ a s s i s t enza .  

Pe r  quan to  r i gua rda  l a  con t inua  va lu t az ione  de l  paz i en t e  a l  f i ne  d i  
po t e r  pe r sona l i z za r e  l a  p r e sa  i n  ca r i co  occo r r e  t ene r  p r e sen t e  che  
ogn i  paz i en t e  è  un i co .  O g n i  p a z i e n t e  r i f e r i s c e  s i n t o m i  p r o p r i  e  p u ò  
p r e sen t a r e  s egn i  pecu l i a r i  d i  conseguenza  d iven t a  e s senz i a l e  s ape r  
o s se rva re  e  qu ind i  va lu t a r e  anche  i  p iù  min imi  cambiamen t i  ne l  
paz i en t e .  

Men t r e  pe r  quan to  conce rne  i l  p i ano  d ’a s s i s t enza  s i  vuo l e  
ev idenz i a r e  i l  f a t t o  che  ques to  s a r à  po r t a to  avan t i  pe r  t u t t a  l a  v i t a  
e  s a r à  qu ind i  sogge t to  a  con t inue  mod i f i che .   

Pe r  quan to  r i gua rda  i  compi t i  de l l ’ i n f e rmie r e  s i  pos sono  r i a s sumere  
i n :  coo rd inamen to  de l l e  v i s i t e  e  deg l i  e s ami  spec i a l i s t i c i  pe r  
l ’ a s s i s t enza  i n se r i t a  ne l  conce t t o  d i  r e t e ,  con t i nua  va lu t az ione  de l  
paz i en t e ,  educaz ione  s an i t a r i a  a l l a  f amig l i a  r i gua rdan t e  t e r ap i a ,  
modo  co r r e t t o  d i  sommin i s t r az ione  con  r i conosc imen to  deg l i  e f f e t t i  
co l l a t e r a l i  e  conseguen t e  ve r i f i c a  de l  p roge t t o  educa t i vo .  

I l  f a t t o r e  e s s e nz i a l e  che  pe rme t t e  l a  r i u sc i t a  d i  una  buona  
a s s i s t enza  è  un  adegua to  app rocc io  r e l az iona l e .  La  d i f f i co l t à  
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magg io re  che  ho  i ncon t r a to  ne l  c r ea r e  un  r appo r to  t e r apeu t i co  con  
Ma t t eo  ( è  i l  bambino  d i  cu i  d i s cu t e rò  i l  c a so  c l i n i co  
succes s ivamen te )  è  s t a to  i s t au r a r e  u n  a p p r o c c i o  r e l a z i o n a l e  
o t t ima le .  

Da  sub i to  Ma t t eo  s i  è  p r e sen t a to  mo l to  soc i evo l e  e ,  f i n  da l  p r imo  
incon t ro ,  ha  i ncominc i a to  a  “ s tud i a rmi”  pe r  conosce rmi ;  a l t e rnando  
a t t egg i amen t i  do l c i  e  soc i evo l i  ( pe r  e sempio  mi  s a lu t ava  
mandandomi  i  bac i  con  l a  ma n o )  a d  a t t e g g i a m e n t i  a g g r e s s i v i (  p e r  
e sempio  ce rcava  d i  morde re  o  d i  c a l c i a r e ) .    

I n  p r i nc ip io  ho  man tenu to  un  app rocc io  r e l az iona l e  abbas t anza  
pe rmi s s ivo  e  Ma t t eo  g io rno  dopo  g io rno  i ncominc i ava  ad  
app ro f i t t a r s ene ;  cos ì  dec i s i  d i  c ambia re  s t r a t eg i a  e  i nco m i n c i a  a d  
ado t t a r e  un  compor t amen to  meno  pe rmi s s ivo  e  p iù  aus t e ro  ma  i l  
r i su l t a to  fu  che  Ma t t eo ,  i nvece  d i  avv i c ina r s i ,  s i  ch iudeva  d i  p iù  i n  
s e  e  cos ì  f u i  co s t r e t t o  d i  nuovo  a  camb ia r e  app rocc io  r e l az iona l e .  
A l l a  f i ne  t r ova i  i l  g iu s to  equ i l i b r io  che  s t ava  i n  un  a t t egg i amen to  
non  t r oppo  pe rmi s s ivo  ma  a l l o  s t e s so  t empo  dovevo  impos t a r e  l a  
r e l a z i o n e  c o n  f e r m e z z a .  I  r i s u l t a t i  n o n  t a r d a r o n o  a d  a r r i v a r e .  
Ma t t eo  i ncominc iò  a  cons ide r a rmi  come  suo  amico ,  t an to  che  mi  
i nv i tò  p iù  vo l t e  a  ca sa  supe r  g ioca re  con  l a  pa l l a .  

L ’e spe r i enza  che  ho  v i s su to  vo l eva  sp i ega re  che  l ’ app rocc io  
r e l az iona l e  è  fondamen ta l e  ne l l ’ a s s i s t enza  a l  paz i en t e  ma  è  
compl i ca to  i n s t au ra r l o  pe r ché  l a  sogge t t i v i t à  de l  paz i en t e  e  
de l l ’ ope ra to r e  va  t enu t a  i n  con to .  
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CONCETTO DI  R ETE 

 
Quando  ho  i n i z i a to  a  s egu i r e  i l  c a so  d i  Ma t t eo  mi  sono  acco r to ,  f i n  
da l l ’ i n i z io ,  che  l ’ a s s i s t enza  ad  un  bambino  a f f e t t o  da  una  s i nd rome  
r a r a  compor t a  l ’ i n se r imen to  de l  p roge t to  d ’a s s i s t enza  i n  una  Re te .  

Pe r  r e t e  i n t endo  una  s e r i e  d i  ope ra to r i  s an i t a r i e  soc i a l i  che  
i n t r ecc i ano  i l  l o ro  l avo ro  a l  f i ne  d i  so s t ene re  e  a iu t a r e  ne l l e  cu re  
p r imar i e  i l  bambino  e  l a  sua  f amig l i a .  

P iù  p r ec i s amen te  l ’ a s s i s t enza  de l l ’ i n f e rmie re  s ’ i n t r ecc i a  
p r inc ipa lmen te  ,  i n  amb i to  s an i t a r i o ,  a l l ’ a t t i v i t à  d i  neu ro  p s i ch i a t r i  
in fa n t i l i ,  l ogoped i s t i  e  f i s i a t r i ;  men t r e  i n  ambi to  soc i a l e  s i  a ccos t a  
a l  l avo ro  d i  educa to r i ,  a s soc i az ion i ,  pa r en t i  e  amic i ( s e  pos s ib i l e ) .   

I  neu rops i ch i a t r i  hanno  i l  compi to  d i  d i spo r r e  i  p i an i  spec i a l i s t i c i ,  
cons ig l i a r e  un ’adegua t a  t e r ap i a  f a rmaco log i a  e  i nd i r i z z a r e  i l  
paz i en t e  ve r so  l e  pos s ib i l i  f i gu re  p ro fe s s iona l i  i n  amb i to  s an i t a r i o .  

I l  compi to  de i  l ogoped i s t i  è  que l l o  d i  a i u t a r e  i l  paz i en t e  a  c e r ca r e  
d i  e sp r imer s i  c e r cando  d i  supe ra r e  l e  p rop r i e  d i f f i co l t à  ne l  
l i nguagg io .  

I l  r uo lo  de l  f i s i a t r a  è  que l lo  d i  a iu t a r e  i l  paz i en t e  a  mig l io r a r e  l a  
p rop r i a  cond i z ione  f i s i c a  f acendog l i  e s egu i r e  deg l i  e s e r c i z i  
spec i f i c i  pe r  acqu i s i r e  magg io re  t on i c i t à  ed  e l a s t i c i t à .  

Educa to r i ,  a s soc i az ion i ,  pa r en t i  e  amic i  r i ve s tono  l ’ impor t an t e  
ruo lo  d i  med ia to r i  ve r so  l a  soc i e t à  fungendo  da  s t imo lo  e  r i so r sa .  

Tu t to  c iò  v i ene  r e so  poss ib i l e  so lo  s e  i l  b inomio  Bambino - F a m i g l i a  
v i ene  i n se r i t a  come  un ’un i ca  en t i t à  a l l ’ i n t e rno  de l  p roge t t o  r e t e .   
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CONCETTO DI  DISABILITA’  
 

I l  d i s ada t t amen to  e  l o  s t r e s s  non  sono  a f f a t t o  conseg u e n z e  
i nev i t ab i l i  pe r  l e  f amig l i e  con  bambin i  spec i a l i .  B i r enbaum (1971)  
f acendo  r i f e r imen to  a l  f a t t o  che  mo l t e  f amig l i e  r i e scono  ad  
a f f ron t a r e  l a  s i t uaz ione  d i  de f i c i t  men ta l e  de l  f i g l i o  man tenendo  
a l l ’ i n t e rno  de l l a  comun i t à ,  sugge r i s ce  che  un  p rob l ema  co s ì  
i n i m m a g i n a b i l e  p o s s a  e n t r a r e  a  f a r e  p a r t e  d e l l a  r o u t i n e  d i  u n  
nuc leo  f amig l i a r e .  

“Al l ’ i n t e rno  de l  con t e s to  soc io - t empora l e  i n  cu i  l a  f amig l i a  è  
co l l oca t a ;  e s sa  va r i a  a  s econda  de l l e  e s igenze ,  i n t e rne  ed  e s t e rne ,  
che  so l l e c i t ano  l ’ ada t t amen to  l ungo  t u t to  i l  c i c lo  d i  v i t a  
f amig l i a r e”  (Wa l sh  1982 ) .  

Un  p r imo  f enomeno  innegab i l e  è  i l  f o r t e  impa t to  i n i z i a l e  
de l l ’ even to ,  s i a  e s so  ev iden t e  a l l a  na sc i t a  o  s i  man i f e s t i  i n  
momen t i  succes s iv i .  Mo l t a  l e t t e r a tu ra  su l l ’ a rgomen to  ne  ha  
cons ide r a to  l ’ e f f e t t o  d i rompen te  sug l i  equ i l i b r i  pe r sona l i  e  
f amig l i a r i ,  l e  c a r a t t e r i s t i che  che  l o  a s s imi l e r ebbe ro  a  una  pe rd i t a  
de l  bamb ino  sogna to  e  a t t e so  e  a l l a  conseguen t e  cond i z ione  d i  
l u t t o .  Appa re  come  un  momen to  mo l to  d i f f i c i l e  ne l l a  v i t a  de l l e  
pe r sone .  S i  è  mo l to  pa r l a to  a  ques t o  p r o p o s i t o  d i  c o m e  l a  n a s c i t a  d i  
un  f i g l i o  d i s ab i l e  r enda  d i f f i co l to so  pe r  i  gen i to r i  immag ina r s i  un  
fu tu ro ,  anche  pe r  l a  mino r  de f in i z ione  d i  r ego le  d i  sv i l uppo  e  d i  
a spe t t a t i ve  cu i  f a r e  r i f e r imen to  ne l l ’ an t i c ipa re  c iò  che  po t r à  
accade re .   

I l  successo  de l l e  cu re  gen i to r i a l i  r i s i ede  p rop r io  ne l  f a t t o  che  
sodd i s f a r e  i  b i sogn i  impe l l en t i  de l  nuovo  na to  e  gode r se lo  ne i  
momen t i  d i  qu i e t e  sono  a t t i v i t à  che  occupano  g ran  pa r t e  de l  
p rop r io  spaz io  f i s i co  e  men ta l e .  Un  bambino  spec i a l e  obb l i ga  a  
pensa re  a l  f u tu ro  ne l l a  magg io r  pa r t e  de i  c a s i  s enza  ave re  l o  s t a to  
d ’ an imo  e  g l i  s t r umen t i  pe r  po t e r s e lo  immag ina re .  I  gen i t o r i  s i  
t r ovano  cos ì  a  po r s i  domande  i n  r e l az ione  a l l a  v i t a  p rop r i a  e  de l  
f i g l i o .  

Una  ca ra t t e r i s t i c a  cos t an t e  i n  mo l t e  f a s i  de l  c i c lo  v i t a l e  d i  t a l i  
nu c l e i  f amig l i a r i  è  l a  so l i t ud ine .  

Ne l l a  magg io r  pa r t e  de i  c a s i  è  neces sa r io  un  ce r to  l a s so  d i  t empo  
pe r  a f f ron t a r e  l a  s i t uaz ione  ne i  suo i  d ive r s i  a spe t t i .  Ques to  t empo  è  
neces sa r io  pe r  me t t e r e  i n  funz ione  l e  p rop r i e  r i so r se  emot ive ,  
cogn i t i ve  e  o rgan izza t iv e .  I n  ques t a  p ro spe t t i va  anche  r i spos t e  i n  
cu i  t emporaneamen te  p r eva lgono  l ’ ans i a  o  v i ceve r sa  l a  t endenza  a  
min imizza re  i  p rob lemi  possono  ave re  va l enze  pos i t i ve .  

E r i c k s o n  e  U p s h u r  ( 1 9 8 9 )  d e s c r i v o n o  t r e  c a r a t t e r i s t i c h e  c h e  
d i f f e r enz i e r ebbe ro  l e  f amig l i e  de i  bambin i  spec i a l i :  compi t i  d i  cu re  
p iù  d i f f i co l t o se ,  i so l amen to  soc i a l e  e  d ive r so  ruo lo  de l  pad re .  
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I  gen i to r i  s i  t r ovano  ne l l a  magg io r  pa r t e  de i  ca s i  a  f a r e  f ron te  a  
impegn i  p iù  numeros i  e  g r avos i  d i  quan to  accade  d i  so l i t o .  Ta l i  
a s p e t t i  v a r i a n o  i n  r e l a z io n e  a l l a  t i p o l o g i a  e  a l l a  g r a v i t à  d e l l a  
menomaz ione ,  a l l ’ e t à  de l  f i g l i o ,  a l l e  sue  ca r a t t e r i s t i che  d i  
pe r sona l i t à  o l t r e  che  a  que l l e  de i  gen i to r i .  

Even tua l i  d i f f i co l t à  de l l o  sv i l uppo  l i ngu i s t i co  e  p rob l emi  s enso r i a l i  
pos sono  r ende re  p iù  d i f f i c i l e  l a  comun ic az ione  e  meno  f l u ida  
l ’ i n t e r az ione  r ec ip roca .  Robe r t s  e  Lawton  hanno  messo  i n  l uce  
come  spes so  i  gen i t o r i  s i  t r ov ino  ad  a f f ron t a r e  b i sogn i  spec i a l i  
( e x t r a- ca re  needs )  che ,  o l t r e  a i  compi t i  d i  cu ra  come  ad  e sempio  
l ’ i g i ene  pe r sona l e  e  l ’ abb ig l i amen to ,  pos so no  comprende re  anche  
neces s i t à  d i  a s s i s t enza  no t tu rna ,  p rob l emi  compor t amen ta l i  con  
man i f e s t az ion i  p iù  o  meno  d i rompen t i ,  p rob l emi  med ic i  che  
r i ch i edono  in t e rven t i  agg iun t iv i .   

I  f i g l i  spec i a l i  pos sono  e s se re  i n  mo l t i  mod i  fon t e  d i  sodd i s f az ione  
pe r  i  l o ro  g e n i t o r i .  U n  a l t r o  e l e m e n t o  d i  s o d d i s f a z i o n e ,  s e m p r e  
s t r e t t amen te  connes so  a l l a  s i t uaz ione  de l  f i g l i o  sono  i  p i cco l i  o  
g r a n d i  t r a g u a r d i  e d u c a t i v i  r a g g i u n t i  o  q u a n d o  a d d i r i t t u r a  s o n o  
conqu i s t e  che  a l  momen to  de l l a  d i agnos i  s embravano  imposs ib i l i .  
Un’a l t r a  f on t e  d i  appagamen to  è  p rop r io  ques t a  s ensaz ione  d i  
c a m b i a m e n t o  p e r s o n a l e ,  t a l v o l t a  d i  r i v i n c i t a  l e g a t a  a l l ’ e s p e r i e n z a  
de l l a  d i s ab i l i t à .  Af f ron t a r e  una  s i t uaz ione  d i f f i c i l e  so t t o  t an t i  pun t i  
d i  v i s t a  f a  s en t i r e  l e  pe r sone  p iù  fo r t i ,  p iù  so l ide ,  anche  se  
na tu r a lmen te  ques t a  s ensaz ione  pos i t i va ,  d i f f i c i lmen t e  occupa  i n  
modo  e sc lu s ivo  l o  spaz io  men ta l e  e  l ’ i n t e r a  v i t a  deg l i  i nd iv idu i  
co invo l t i .  Ta l e  s ensaz ione  può  conv ive re  con  momen t i  d i  
s co ragg i amen to  o  s ensaz ion i  d i  f a l l imen to ,  s enza  pe rde re  l a  sua  
impor t anza  i n  un  b i l anc io  comples s ivo .  A l t r i  c ambiamen t i  
r i gua rdano  l ’ acc re sc imen to  d i  conoscenze  e  d i  compe tenze .  Ques to  
t i po  d i  a r r i cch imen to ,  cambia ,  i n  a l cun i  ca s i ,  l a  s ca l a  d i  va lo r i  a  
cu i  f a r e  r i f e r imen to  e  l ’ o rd ine  de l l e  p r io r i t à ,  con  l ’ e f f e t t o  va lu t a to  
p o s i t i vo  da i  gen i to r i ,  d i  da r e  meno  impor t anza  a  p i cco l i  p rob l emi  o  
con f l i t t i ,  d i  d iven t a r e  meno  e s igen t i  e  g iud i can t i ,  d i  e s se re  
i n somma  comple s s ivamen te  p iù  equ i l i b r a t i  ne l l ’ a t t r i bu i r e  pe so  e  
va lo re  ag l i  even t i  quo t id i an i .   

Un  r ecen t e  s t ud io  condo t to  su  522  ca reg ive r  d i  d i s ab i l i  i n t e l l e t t i v i  
bambin i  e  adu l t i  che  s egna l a  l ’ e l eva t a  p r e senza  d i  f on t i  d i  
g r a t i f i c a z i o n e ,  a n c h e  i n  r a f f r o n t o  a l l e  f o n t i  d i  s t r e s s  r i p o r t a t e  d a i  
f amig l i a r i .  

A lcune  cons ide raz ion i  mer i t a  i l  r appo r to  f r a  i  gen i to r i  e  l a  
comun i t à ,  i n t e sa  s i a  come  ce rch i a  r i s t r e t t a  d i  pa r en t i ,  amic i ,  
conoscen t i ,  s i a  come  s i s t ema  d i  r i f e r imen to  p iù  ampio ,  i n fo rma le  e  
fo rma le .  L ’ i so l amen to  soc i a l e  è  denunc i a to  come  uno  de i  p r inc ipa l i  
r i s ch i  pe r  l e  pe r sone  d i sab i l i  e  i  l o ro  f amig l i a r i .    

I no l t r e  è  oppor tuno  co ns ide ra re  l a  d i s ab i l i t à  da  pa r t e  d i  ch i  p r ende  
in  ca r i co  i l  paz i en t e .  Duran te  l a  mia  e spe r i enza  d i  t i r oc inan te  ho  
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po tu to  cos t a t a r e  che  uno  de i  compi t i  de l l ’ i n f e rmie re  è  d i  da r e  
suppor to  f amig l i a r e .  Le  f amig l i e  con  bambin i  spec i a l i  v ivono  in  un  
l e n t o ,  c o s t a n t e  e  p rog re s s ivo  s t a t o  d i  so l i t ud ine  o  meg l io  d i  
abbandono ;  cos ì  i l  compi to  de l l ’ i n f e rmie re  è  d i  f avo r i r e  
l ’ i n t eg raz ione  soc i a l e  med ian t e  un ’ope ra  d i  i n fo rmaz ione .  S i  può  
in fo rmare  su l l ’ e s i s t enza  d i  a s soc i az ion i  che  un i scono  l e  f amig l i e  
con  bambin i  spec ia l i  ( ad  e s .  R ing  14 )  oppu re  s i  può  i n fo rmare  
su l l ’ e s i s t enza  d i  s t r u t t u r e  che  a iu t ano  ne l l ’ a s s i s t enza  d i  ba se  o  ne l  
m ig l i o r a r e  l a  cond i z ione  p sc i comoto r i a  e / o  soc i a l e  (P roge t t o  
A i rone  e  Assoc i az ione  Ippogr i fo ) .  
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C O N C E T T O  D I  C O N T I N U I T A’  ASSISTENZIALE  

 

S ind rome  da  R ing  14 ,  T r i sonomia  21 ,  D iabe t e ,  Morbo  d i  
A lzhe imer ,  Morbo  d i  Pa rk in son  e  l ’ e l enco  po t r ebbe  con t i nua re  
hanno  una  ca ra t t e r i s t i c a  i n  comune :  i l  conce t to  d i  con t inu i t à  
a s s i s t enz i a l e .  

Pe r  con t i nu i t à  a s s i s t enz i a l e  s ’ i n t ende  un ’  a s s is t e n z a ,  n e l  n o s t r o  
ca so  i n f e rmie r i s t i c a ,  che  s i  p ro t r ae  pe r  l ’ i n t e r a  e s i s t enza  de l  
paz i en t e .  Ques t a  a s s i s t enza  deve  e s se r e  i n se r i t a  a l l ’ i n t e rno  de l  
p r o g e t t o  d i  r e t e ,  d e l  c o n c e t t o  d i  d i s a b i l i t à ,  d e l l ’ a p p r o c c i o  
r e l az iona l e  pe r sona l i zza to  e  qu ind i  a l l ’ i n t e rno  d e l  p r o c e s s o  
a s s i s t e n z i a l e  p e r s o n a l i z z a t o .  

Ques to  conce t t o  d i  con t i nu i t à  a s s i s t enz i a l e  na sce  da l  con t i nuo  
mod i f i ca r s i  de l l e  e s igenze  de l  paz i en t e  con   l ’ anda re  de l  t empo  
nonché  a l  m ig l io r a r e  o  pegg io ra r e  de l l e  sue  cond iz ion i .  
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LE ASSOCIAZIONI 
 

Come  è  g i à  s t a to  de t t o  i l  R ing  14  è  una  ma la t t i a  neu rogene t i ca  r a r a  
che  po r t a  con  s é  s i n tomi  p r i nc ipa lmen te  d i  t i po  neu ro log i co  
( ep i l e s s i a  f a rmaco re s i s t en t e  e  r i t a rdo  p s i comoto r io ) ,  f i no  ad  
a l l a rga r s i  ad  una  gamma  d i  s i n toma to log i e  che  spaz i ano  da i  
d i s t u rb i  c a rd i ac i  a l l a  r e t i n i t e  p igmen tosa ,  da l  l i n foedema  a i  
d i s t u rb i  ga s t roe so fage i .  Cos ì  i n  da t a  30 /05 /02  è  s t a t a  cos t i t u i t a  a  
Regg io  Emi l i a  l ’ a s soc i az ione  d i  vo lon t a r i a to  ONLUS 
“Assoc i az ione  In t e rnaz iona l e  R ING 14  pe r  l a  r i c e r ca  su l l e  ma l a t t i e  
n e u r o g e ne t i che  r a r e” .  G l i  s cop i  p r i nc ipa l i  d i  t a l e  a s soc i az ione  sono  
due :  1 )  r i ce rca re  t u t t i  i  c a s i  d i agnos t i ca t i  d i  R ing  14  e  me t t e r e  i n  
con ta t t o  l e  f amig l i e  de i  sogge t t i  po r t a to r i  d i  t a l e  ma la t t i a ,  i n  modo  
che  pos sano  cos t i t u i r e  un  va l i do  g ruppo  d ’a iu to ;  2 )   s ens i b i l i z z a r e  
l ’ amb ien t e  med ico  a f f i nché  t a l e  pa to log i a  poco  no t a  pos sa  e s se r e  
c o r r e t t a m e n t e  d i a g n o s t i c a t a  e  r a c c o g l i e r e  u n ’  a r c h i v i o  
d ’ in fo rmaz ion i  med iche  su f f i c i en t i  pe r  p romuove re  e  f i nanz i a r e  una  
r i ce r ca  vo l t a  s i a  ad  i den t i f i c a r e  un  p ro toco l lo  d i  cu ra  d e i  s i n t o m i ,  
s i a  a l l ’ ana l i s i  mo leco l a r e  e  gene t i ca  de l l a  s i nd rome .   

L ’a s soc i az ione  i n t e rnaz iona l e  R ing  14  è  so lo  una  de l l e  a s soc i az ion i  
che  s i  occupano  de l l e  f amig l i e  con  bambin i  spec i a l i ,  s i  r i co rda  pe r  
e sempio  l ’ a s soc i az ione  A i rone ,  che  a l l ’ i n t e rno  de l  Co mune  d i  
Regg io  Emi l i a  ge s t i s ce  una  pa l e s t r a  pe r  a i u t a r e  l a  pe r sona  d i s ab i l e  
a  t rova re  i l  p rop r io  benes se re  f i s i co  a t t r ave r so  i l  mov imen to ,  
l ’ a z ione  d i  soc i a l i z zaz ione  e  l a  p romoz ione  de l l ’ i n t eg raz ione  
soc i a l e ;  oppure  s i  r i co rda  l ’Assoc i az ione  Ippogr i fo  che  p r o p o n e  u n  
t e r ap i a  d i  i ppo te r ap i a .      

A  p r e s c i n d e r e  d a l l e  s i n g o l e  f i n a l i t à  c h e  o g n i  a s s o c i a z i o n e  s i  
p ropone  d i  r agg iunge re ,  è  bene  p rende re  i n  cons ide raz ione  che  
ques t e  a s soc i az ion i  a iu t ano  l a  f amig l i a  de l  bambino  spec i a l e  ne l l a  
comun icaz ione  a l l ’ i n t e rno  de l  nuc l eo  f amig l i a r e  e  ques t i  ve r so  l a  
soc i e t à ;  i no l t r e   a i u t ano  l a  f amig l i a  e  i l  bambino  a  non  r imane re  
i n t r appo la t i  ne l l a  so l i t ud ine  che  una  ma la t t i a  r a r a  compor t a .      
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CAPITOLO II I :  

Caso clinico: Matteo 
 

LA STORIA DI  MATTEO 
- Fino  a l la  d iagnos i  da  s i ndrome  da  R ing  14 -  

Ho  dec i so  d i  p ropo r r e  l a  s t o r i a  d i  Ma t t eo  da l l a  na sc i t a  p r ima  che  
g l i  v e n i s s e  d i a g n o s t i c a t a  l a  S i n d r o m e  d a  R i n g  1 4  r i p o r t a n d o  
f ede lmen te  l e  pag ine  d i  d i a r io  che  ha  s c r i t t o  sua  madre .  Ques to  
pe rché  c r edo  che  l a  s to r i a  d i  un  f i g l i o  pos sa  e s se r e  r accon t a t a  i n  
m o d o  p i ù  p r e c i s o ,  d e t t a g l i a t o  e  c i  p e r m e t t a  d i  c o m p r e n d e r e  g l i  s t a t i  
d ’ an imo  che  un  gen i to r e  p rova  ne l  momen to  i n  cu i  suo  f i g l i o  s t a  
ma le  e  non  s a  come  po t e r l o  a iu t a r e ;  i no l t r e  ques to  può  s e rv i r e  pe r  
a iu t a r c i  a  pe r sona l i zza re  anco ra  d i  p iù  l ’ a s s i s t enza  de l  bambino .      

“Ma t t eo  è  na to  i l  30  marzo  1999  t r ami t e  pa r t o  eu toc i co  qua l che  
g io rno  dopo  i l  t e rmine  e  aveva  un  g i ro  d i  co rdone  i n to rno  a l  co l l o ;  
pe sava  g .3250 ,  e r a  l ungo  cm.47 ,  c i r con fe r enza  c r an i ca  cm.34  e  
Apgar  9 - 10 .  Non  s i  è  ma i  a t t a cca to  a l  s eno ,  come  i l  f r a t e l l o  
magg io re ,  ed  è  s t a to  a l l a t t a to  con  l a t t e  ma te rno  pe r  40  g io rn i  po i  
con  que l lo  a r t i f i c i a l e .  

 

ANAMNESI  PATOLOGICA 
 

Ne l  1°  mese  h a  avu to  un  e r i t ema  top i co  a l  v i so  e  mo l t a  c ro s t a  
l a t t ea  su  t e s t a  e  f ron t e .  S in  da i  p r imi  g io r n i  h a  p r e s e n t a t o  f o r t i  
rumor i  da l  naso  e  una  l i eve  r in i t e .  

 

2°mese :  Ecog ra f i a  a l l e  anche ,  r i con t ro l l a t a  i l  mese  succes s ivo .  
R i su l t a t e  ne l l a  no rma  con  un  l i eve  i r r i g id imen to  de l l ’ a r t i co l az ione  
da  t r a t t a r e  con  mov imen t i  g inn i c i .  Ne i  p r imi  due  mes i  d i  v i t a  
Ma t t eo  c r e sceva  bene ,  p i angeva  poco ,  aveva  un  buon  r i tmo  sonno -
veg l i a .  Ne l  co r so  de l  s econdo  mese  aveva  i l  con t ro l lo  de l  capo  in  
pos i z ione  s edu ta  ma  non  p rona .  Non  r i gu rg i t ava  ma i ,  s ebbene  c i  
s embras se  che ,  a  vo l t e ,  i n  go l a  g l i  a r r i va s se  qua l cosa  che  po i  l u i  
deg lu t i va ;  t a lvo l t a  t r ovavamo  i l  cu sc ino  spo rco  d i  l a t t e .  

 

3°  mese :  ha  i n i z i a to  a  pe rde re  l ’ appe t i t o ,  po i  ha  i n i z i a to  ep i sod io  
d i  vomi to  che  hanno  r a l l en t a to  i n  modo  ev iden t e  l a  c r e sc i t a  
ponde ra l e .  I n  concomi t anza  s i  sono  p r e sen t a t e  numerose  i n f ez ion i  
de l l e  v i e  u r i na r i e  ( d i  so l i t o  da  E .  Co l i ) ,  s empre  cu ra t e  con  c i c l i  d i  
an t i b io t i co ,  a  pe r iod i  a l t e rn i  e  r avv i c ina t i  pe r  i  due  mes i  
succes s iv i .  
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4°  mese :  Ecog ra f i a  r ena l e  e  C i s tog ra f i a  Minz iona l e  :  nega t i ve  pe r  
ma l fo rmaz ion i  r ena l i  o  p rob l emi  d i  r e f l u s so .  A i  gen i t o r i  è  s t a t o  
sp i ega to  che  s i  t r a t t ava  d i  una  p r ed i spos i z ione  a  ques t e  i n f ez ion i  
che ,  con  i l  compimen to  de l l ’ anno  d i  e t à ,  s a r ebbe ro  dovu te  
t e rmina re .  Ques to  è  avvenu to ,  anche  s e  p iù  i n  r i t a rdo .  

 

Dal  3°  a l  6 °  mese :  i nappe t enza  fo r t i s s ima .  In  pa r t i co l a r e  ne l  3 °  e  
ne l  4 °  mese  l a  suz ione  e r a  i ne s i s t en t e ,  b i sognava  sp remerg l i  i l  l a t t e  
i n  bocca  e  spe s so  i l  pa s to  s i  r i duceva  a  so l i  g . 40 .  Non  s i  sveg l i ava  
pe r  l a  poppa t a  no t tu rna  che  doveva  e s se rg l i  impos t a .  La  c r e sc i t a  
r a l l en t ava  i n  modo  p reoccupan t e .  S i  t en tò  a ll o r a  l o  svezzamen to  
g i à  a l  4 °  mese ,  e  i l  bambino  acce t t ava  abbas t anza  bene  s i a  i l  
cucch i a ino  s i a  l a  pappa .  Nonos t an t e  non  c i  s i ano  s t a t i  r i gu rg i t i  
ev iden t i ,  s empre  p iù  spe s so  s i  no t ava  che  qua l cosa  g l i  s a l i va  i n  
go l a ,  e  po i  ven iva  deg lu t i t a ,  anche  s e  l u i  no n  d i m o s t r a v a  n é  
f a s t id io  né  do lo re .  

C i c l i c amen te ,  c i r ca  ogn i  15  g io rn i ,  vomi t ava  immed ia t amen te  a l l a  
f i ne  de l  pa s to :  e r a  su f f i c i en t e  una  cucch i a i a t a  d i  pappa  d i  t r oppo  
pe rché  vomi t a s se  t u t t o  que l l o  che   aveva  mang ia to .  I no l t r e  
con t i nuava  ad  ave re  rumor i  ca t a r r a l i  a l t i  e  r e t i n i t e .  I n o l t r e ,  p u r  
a l t e rnando  pe r iod i  i n  cu i  mang iava  vo l en t i e r i  ad  a l t r i  i n  cu i  e r a  
i nappe ten te ,  l a  c r e sc i t a  e r a  s empre  f e rma .  

 

6°  mese :  i n i z i a rono  g l i  a cce r t amen t i  ga s t roen t e ro log i c i .  

Ecograf ia  Esofagea:  for t i ss imi  e  cont inui  re f luss i t ra t ta t i ,  
senza  t roppo successo ,  con  rani t id ina .  
 

Ver so  i l  7°  mese  Ma t t eo  s t ava  s edu to  con  appogg i  l a t e r a l i ,  ma  s e  
un  g ioca t t o lo  g l i  s c ivo l ava  non  accennava  a  ce r ca r e  d i  s egu i r l o ,  i n  
ne s sun  modo ,  e  c e r cava  un  a l t r o  g ioco  v i c ino  o  s i  conso l ava  
succh i andos i  i l  d i t o .  Q u e s t o  s c a r s o  i n t e r e s s e  p e r  g l i  o g g e t t i  a v e v a  
p reoccupa to  i  gen i to r i .  

 

9°  mese :  s i  i n i z i a v a n o ,  d i e t r o  s u g g e r i m e n t o  d e l  g a s t r o e n t e r o l o g o ,  
g l i  a cce r t amen t i  ema t i c i  d i  ba se ,  i l  t e s t  pe r  l a  ce l i ach i a ,  i l  t e s t  pe r  
i l  sudore  pe r  l a  f ib ros i  c i s t i ca ,  i  t e s t  a l l e rgo log i c i :  t u t t i  ne l l a  
no rma .  

A  9  mes i  s t ava  s edu to  s enza  appogg i .  Usava  mo l to  bene  l a  p inza  
p o l l i c e- ind ice .  
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13°  mese :  Gas t ro scop i a :  t r e  e ro s ion i  pep t i che ,  una  e so fag i t e  d i  1 °-
2°  l i ve l l o  con  e rn i a  i a t a l e  da  s c ivo l amen to  che  venne  t r a t t a t a  con  
omeo prazo lo  e  Pe r idon  pe r  a l cun i  mes i  con  r i su l t a t i  buon i  
sop ra t t u t t o  l ega t i  a l l ’ appe t i t o .  Ques t i  c i c l i  venne ro  po i  r i pe tu t i  pe r  
c i r ca  2  mes i  d i  p r imave ra  e  i n  au tunno .  I n  t a l  modo  s i  e r a  anche  
r i u sc i t i  a  con t ro l l a r e  l a  s t i t i chezza  d i  cu i  Ma t t eo  so f f r i va .  

Semp re  ne l  co r so  de l  13°  mese  v enne  e f f e t t ua t a  l a  p r ima  v i s i t a  
neu rops i ch i a t r i a ,  i n  cu i  venne  r i l eva t a  una  ipo ton ia  a s s i a l e  con  
p i ede  i n  ma lpos i z ione ,  e  i po t ro f i a  musco la re  d i f fu sa .  S i  r i l evò  
i no l t r e  un  r i t a rdo  mo to r io  con  t en t a t i vo  d i  c ammino  in  pun ta  d i  
p i ed i  e  venne ro  cons ig l i a t i  u l t e r io r i  e sami  ema t i c i .  

Ne l  co r so  d i  un  con t ro l l o  d i  c r e sc i t a ,  l a  ped i a t r a  r i l evò  un  l i eve  
so f f io  ca rd i aco  ed  un  l i eve  s t r ab i smo .  La  succes s iva  v i s i t a  o r to t t i c a  
non  r i l evò  pe rò  nu l l a  d i  anoma lo .  L ’ECG e  l ’ ecoca rd iog ramma ,  
e f f e t t ua t i  c i r c a  u n  a n n o  d o p o  d u r a n t e  u n  r i c o v e r o ,  n o n  r i l e v a r o n o  
ma l fo rmaz ion i  o  s i t uaz ion i  congen i t e  r i l evan t i .  

 

A 1 4  m e s i  i n i z i ò  a  c ammina re  con  appogg i 

 

15°  mese :  e so rd io  de l l e  c r i s i  ep i l e t t i che .  

I l  22  magg io  2000  a l l e  o r e  7 . 00  Ma t t eo  venne  t r ova to  r an to l an t e  
ne l  l e t t i no ,  aveva  vomi t a to ,  g l i  occh i  e r ano  sba r r a t i ,  e r a  s enza  
cosc i enza  e  comple t amen te  f l a cc ido ,  f a t i c ava  a  r e sp i r a r e .  I l  118  
i n t e rvenne  i n  t emp i  r ap id i s s imi ,  venne  a sp i r a to ,  l ’ o s s igenaz ione  
e r a  54 .  Pa r t i va  (  o  r i pa r t i va? )  l a  c r i s i  ep i l e t t i c a  con  s cuo t im e n t o  
deg l i  a r t i  supe r io r i  e  c lon i e  a l l e  pa lpeb re ,  e r a  s empre  p r ivo  d i  
co sc i enza .  Venne  r i an ima to  e  so t t opos to  a  r x  a l  t o r ace  a l l ’ o speda l e  
San ta  Mar i a  Nuova ,  po i  venne  r i cove ra to  i n  N e u r o p s i c h i a t r i a  
In fant i l e .  Nonos t an t e  l a  sommin i s t r a z ione  d i  Va l i um r e t t a l e  e  d i  
Tavo r  ev . ,  l e  c r i s i  ep i l e t t i che  con t i nua rono  a  g r appo l i  a l t e rna t i  f i no  
a l l e  14 :00 ,  quando  Ma t t eo ,  s eppu r  mo l to  spos sa to ,  s i  r i p r e se .  Ve r so  
s e r a  i n i z iò  a  s t a r e  meg l io  e  non  ebbe  p iù  c r i s i  pe r  t u t t o  i l  r i cove ro .  

T A C  c e r e b r a l e ,  R M N ,  E E G :  n o n  r i l e v a r o no  n i e n t e  c h e  p o t e s s e  
po r t a r e  a  l oca l i z za r e  un  foco l a io  ep i l e t t ogeno .  

Rach icen te s i :  ne l l a  no rma .  

Rou t ine  pe r  con t ro l l i  no rma l i  e  me tabo l i c i  d i  1 °  e  2 °  l i ve l l o :  ne l l a  
no rma .  

S i  cominc iò  con  l a  t e r ap i a  an t i ep i l e t t i c a  con  c lonazepam (R ivo t r i l )  
e  f enoba rb i t a l  ( G a r d e n a l e  e  L u m i n a l e t t e ) .  Q u e s t ’ u l t i m o ,  a  c a u s a  d e i  
pe san t i  e f f e t t i  co l l a t e r a l i ,  venne  po i  so s t i t u i t o  da l  Ma l i a s in .  

A  15  mes i  c a m m i n a v a  d a  s o l o  a n c h e  s e  c o n  g r o s s i  d i s e q u i l i b r i ( e r a  
g i à  i n  t e r ap i a  an t i ep i l e t t i c a ) ,  c adeva  spes so  s enza  r i u sc i r e  ad  
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a lza r s i  da  so lo ,  i nc i ampava  neg l i  ogge t t i  che  s embrava  non  vede re ,  
l ’ anda tu ra  e r a  mo l to  ba rco l l an t e .  

Ne i  t r e  mes i  succes s iv i  Ma t t eo  ebbe  due  ep i sod i  convu l s i ,  en t r amb i  
l ega t i  a  r epen t in i  r i a l z i  f ebb r i l i ,  s enza  ev iden t i  c ause  s e  non  l a  
p r e senza  d i  c a t a r ro  a l l e  a l t e  v i e  r e sp i r a to r i e  ( con  i l  qua l e  av rebbe  
conv i s su to  du ran t e  t u t t o  l ’ anno ) .  

 

18°  mese :  u l t e r i o r e  r i cove ro  a  c ausa  de l l ’ agg ravamen to  de l  quad ro  
ep i l e t t i co :  Ma t t eo  aveva  g rappo l i  d i  numerose  c r i s i  a l  g io rno  che  l a  
t e r a p i a  n o n  r i u s c i v a  a  c o n t r o l l a r e ,  c o n  p e r d i t a  d i  c o s c i e n z a ,  
man i f e s t az ion i  t on i co - c lon i che ,  apnee ,  sop ra t t u t t o  du ran t e  i l  sonno  
( r i sveg l i o  o  addo rmen tamen to ) .  

E f f e t t ua t i  va r i  EEG s i a  ne l  sonno  s i a  du ran t e  l e  c r i s i :  non  
ev idenz i a t e  g ros se  foca l i t à .  

TAC c r an i ca  3D:  non  ev idenz i a t a  c r an io s t enos i ,  d a  c iò  s i  a rgu iva  
che  l a  mic roce fa l i a  aveva  o r ig ine  d ive r sa .  

TERAPIA:  da l  Ma l i a s in  (ba rbesac lone )  s i  pa s sa  a l l a  c a rbamazep ina  
(Teg re to l )  a s soc i a to  a l  c l obazam (F r i s i um) .  

Le  c r i s i  s i  p r e sen t avano  i n  modo  abbas t anza  r i pe t i t i vo  pe r  pe r i od i  
che  va r i avano  da i  7  a i  10  g io rn i ,  ne i  qua l i  Ma t t eo  f aceva  g r appo l i  
d i  3  o  p iù  c r i s i  p iù  vo l t e  a l  g io rno  ( f i no  ad  una  med ia  d i  50  c r i s i  
convu l s ive  a l  mese ) ,  a l l ’ addo rmen tamen to  o  a l  r i sveg l i o ,  i n  ogn i  
ca so  du ran t e  i l  sonno ;  so lo  i n  r a r i s s imi  ca s i  l e  aveva  avu te  da  
sveg l io ,  oppure  e r a  succes so  anche  che  s i  f o s se  addo rmen ta to  i n  
momen t i  i n  cu i  no rma lmen te  non  do rmiva  ma i  ( e s :  me tà  ma t t i na )  e  
che ,  appena  addo rmen ta to  sop ragg iunges se ro  l e  c r i s i .  

Gene ra lmen te  l ’ i n t e rva l lo  t r a  una  c r i s i  e  l ’ a l t r a  va r i ava  da i  10  a i  
30  minu t i  e  l e  c r i s i  du ravano  c i r ca  s a i  10  a i  15  s econd i ,  e  po t evano  
e s se r e  pa rz i a l i  o  gene ra l i zza t e .  

 

Le  man i f e s t az ion i  p iù  comun i  de l l e  c r i s i  d i  Ma t t eo  e r ano :  o c c h i  
sbar ra t i  ed  a s sen t i ,  a  vo l t e  con  c lon i e  a l l e  pa lpebre ,  sguardo  f i s so  
con  pup i l l e  d i l a ta t e ,  a  vo l t e  l o  sguardo  e ra  d e v i a t o  a  d e s t r a  o  i n  
a l t o ,  g a m b e  r i g i d e ,  b r a c c i a  s o l l e v a t e  c o n  t r e m o r e ,  a p n e a  c o n  
ran to lo ,  t a l vo l ta  vo l to  a r ros sa to .  Ne l lo  s ta to  pos t - c r i t i co  s i  
s veg l i ava ,  s ca l c iava ,  a  vo l t e  so f f i ava  o  s i  g ra t t ava  i l  naso ,  
peda lava  con   l e  gambe ,  po i ,  dopo  qua lche  s econdo  deg lu t i va  e  
sbad ig l i ava ,  po i  s i  r i addormen tava .  

 

I n  ques to  pe r iodo  in i z i avano  anche  a  no t a r e  che  Ma t t eo ,  ne l  sonno ,  
aveva  mov imen t i  ne i  qua l i  f aceva  g rappo l i  d i  numerose  apnee  
anche  de l l a  du ra t a  d i  7 - 10  s econd i ;  i  med ic i  pensa rono  che  
po te s se ro  e s se re  causa t e  o  da l  na so  ch iuso  o  da i  r e f lu s s i  ga s t r i c i .  
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20°  mese :  V I S I T A  G E N E T I C A :  Mic roce fa l i a  a s so lu t a  ad  e so rd io  
pos t - na t a l e ,  t e l ecan to  b i l a t e r a l e ,  o r ecch i e  con  e l i c e  i spe s s i t o  ad  
imp ian to  l i evemen te  bas so ,  m ic rogna t i a ,  man i  p i cco l e ,  p i ed i  p i a t t i ,  
s c ro to  i pop la s t i co  con  t e s t i co l i  i n  a scenso re ,  d i s t ro f i a .  

L ’ep i l e s s i a  con t inuò  con  una  med ia  d i  c i r ca  50  c r i s i  a l  mese .  

TERAPIA:  Teg re to l  abb ina to  a l  F r i s ium.  

 

Le  c r i s i  s i  man i f e s t avano  c i r ca  come  ne l  pe r iodo  p receden te  con  i n  
p iù  a l cun i  ep i sod i  d i  a s senze .  I l  l o ro  numero ,  i n  r appo r to  a l  
pe r iodo  d i  u t i l i z zo  de l l a  t e r ap i a  e r a  i n  ogn i  modo  ca l a to  anche  s e  i l  
Teg re to l  non  e r a  mo l to  s t ab i l e  ne l  s angue .  La  s a lu t e  e r a  s t a t a  mo l to  
cag ionevo le ,  l ’ u t i l i z zo  d i  an t i b io t i c i  abbondan t e ,  i l  sonno  no t t u rno  
a f f a t i c a to  da l  r e sp i ro  a f f annoso  con  mo l t e  apnee  dovu t e  a l l a  
p r e senza  d i  adeno id i  mo l to  i ng ros sa t e .  Sembrava  e s se r c i  una  
co r r e l az ione  t r a  l e  i n f ez ion i  v i r a l i  e  l ’ aumen to  de l l e  c r i s i .  

 

23°  mese :  VISITA NEUROFISIATRICA  p e r  e s c lude re  p rob l emi  d i  
d i s t ro f i e  e  ma la t t i e  degene ra t i ve ,  l egat e  a l l a  d i f fu sa  i po ton i a  ed  
a l l a  d i f f i co l t à ,  anco ra  ev iden t e ,  ne l l a  deambu laz ione  co r r e t t a .  
Aveva  anco ra  un ’anda tu ra  ba rco l l an t e ,  i nc i ampava ,  non  r i u sc iva  a  
f a re  i  g rad in i .  

 

I n  un  qua l che  pun to  de l  c e rve l l o  d i  Ma t t eo  che  non  s i  conosce  c ’ è  
u n a  p i c c o l a  d i s p l a s i a  de l l a  co r t ecc i a  ce r eb ra l e :  i  comand i  de l  
c e rve l l o  che  pa s sano  d i  l ì  sono  b locca t i  o  sono  cos t r e t t i  a  p r ende re  
s t r ade  p iù  l unghe  pe r  t r ans i t a r e ,  i n  ques t e  dev i az ion i  s i  po t r ebbe ro  
anche  pe rde re .  Ecco  che  l a  conseguenza  è  i l  r i t a rdo  ne l l a  
ps i comot r i c i t à .   

V i s i t a  o r t oped i ca :  pe r  ve r i f i c a r e  un  r i gon f i amen to  ne l  pa lmo  de l l a  
mano  de s t r a  a l l ’ a t t a cca tu r a  de l  2 °  d i t o .  E ra  una  c i s t i  s u l  t end ine  
che  s i  e r a  r i a s so rb i t a  da  so l a .  

 

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

 

??Se  cadeva  sb i l anc i a to  a l l ’ ind i e t ro  i  musco l i  addomina l i  non  
r i u sc ivano  a  f e rmare  l a  cadu t a  e  s i  sd r a i ava  comple t amen te  a  
t e r r a  f acendo  mol t a  f a t i ca  a  r i a l za r s i .  

??La  pos i z ione  s edu ta  a  t e r r a  non  g l i  e r a  comoda .  P re f e r iva  
s t a r e  i n  g inocch io ,  s embrava  che  i  t end in i  de l l e  gambe  g l i  
t i r a s se ro  e  non  g l i  pe rme t t e s se ro  d i  s t a r e  a  gambe  d i s t e se .  
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??I l  l i nguagg io  e r a  l ’ ambi to  ne l  qua l e  i l  r i t a rdo  s i  f aceva  p iù  
marca to ,  ma  con  l ’ a iu to  de l l a  l ogoped i s t a  f aceva  p i cco l i  
p rog re s s i :  aveva  i n i z i a to  a  f a r e  va r i  t i p i  d i  ve r s i ,  r i u sc iva  a  
so f f i a r e ,  d i ceva  suon i  b i s i l l ab i .  

??Nel  g ioco  e r a  f r ene t i co :  s e  e r a  l a s c i a to  so lo  s i  spos t ava  pe r  l a  
s t anza  t occando  tu t t o  s enza  so f f e rmar s i  su  n i en t e ,  l anc i ava  
ogge t t i .  Se  i nvece  s egu i t o  e  s t imo la to  da  qua l cuno  r i e s ce  a  
man tene re  l ’ a t t enz ione  pe r  qua l che  minu to  e  a  concen t r ar s i  
ne l l ’ e sp lo raz ione .  

??Si  r e l az ionava  con  i  f amig l i a r i  e  con  t u t t e  l e  pe r sone  che  
conosce ,  aveva  a t t egg i amen t i  soc i evo l i  ma  po i  a l l ’ improvv i so  
p r e sen t ava  a t t egg i amen t i  agg re s s iv i .   

 

APRILE 2001 :  venne  comun ica to  l ’ e s i t o  de l  car io t i po  gene t i co ,  
c h e  e v i d e n z iò  l a  s eguen te  fo rmu la  c romosomica  4 6 , X Y , r ( 1 4 )  
(p13q32 ,3 ) .  A  Ma t t eo  venne  cos ì  d i agnos t i ca to  i l  C R O M O S O M A  
14  AD ANELLO –  RING 14 . ”  

 

Da  que l  momen to  i n  po i  l a  s t o r i a  d i  Ma t t eo  è  s t a to  un  su s segu i r s i  
d i :  c r i s i  ep i l e t t i che  con  i l  r e l a t i vo  cambio  d i  t e r ap i a ;  r ic o v e r i  
o speda l i e r i  anche  i n  r eg ime  d i  Day  Hosp i t a l  e  v i s i t e  spec i a l i s t i che .  

Ora  l e  c r i s i  d i  Ma t t eo ,  dopo  numerevo l i  sv i l upp i ,  s i  p r e sen t ano  
cos ì :  i n i z i ano  con  g ros se  apnee  (  da i  40  a i  60  s econd i )  e  succes s ivo  
i r r i gamen to  deg l i  a r t i ,  a  vo l t e  so l l eva  en t r amb i  g l i  a r t i  supe r io r i ,  l e  
pup i l l e  sono  s empre  d i l a t a t e  e  l o  sgua rdo  è  f i s so  e  r i vo l t o  i n  a l t o ,  a  
vo l t e  dev i ano  a  de s t r a .  La  du ra t a  va r i a  da  qua l che  minu to  f i no  
anche  a  10  minu t i ( cons ide rando  l o  s t a to  d ’ incosc i enza ) ,  a  vo l t e  
sono  s ingo le  c r i s i ,  ma  i l  p iù  de l l e  vo l t e  a  g r appo l i ( s i  r i pe tono  p iù  
d i  una  vo l t a  consecu t ivamen te ) .    

Quando  ho  conosc iu to  Ma t t eo  s i  p r e sen t ava  cos ì :  

bambino  d i  6  ann i  f r equen tan t e  l a  s cuo la  ma te rna ,  
i po ton i co (cammina  su l l e  pun t e  de i  p i ed i  ma  con  g rande  mio  s tupo re  
ha  un  impeccab i l e  equ i l i b r i o ) ,  i p e r a t t i v o ,  c u r i o s o ,  p r o v o c a n t e ,  a  
momen t i  agg re s s ivo ,  do l ce ,  s ens ib i l e  e  soc i evo l e .    

Pe r  f a r e  comprende re  meg l io  i l  c a ra t t e r e  d i  Ma t t eo  qu i  d i  s egu i to  
r i po r to  a l cune  pag ine  de l  d i a r i o  che  ho  t enu to  deg l i  i ncon t r i  con  
M a t t e o .  

I °  i n c o n t r o :  ogg i  ho  i n c o n t r a t o  M a t t e o  i n  D H  d e l l a  N . P . I .  a l l e  o r e  
8 :15  pe r  e segu i r e  i  p r e l i ev i  ema t i c i  d i  con t ro l l o .  

Da  sub i to  Ma t t eo  s i  è  mos t r a to  mo l to  soc i evo le  (mi  ha  da to  3  bac i  
d i  cu i  2  su  una  mano  e  1  su l l a  guanc ia  i no l t r e  mi  “è  venu to  in  
b racc io” ) ;  c e r cava  d i  e sp r ime r s i  ma  non  r i u sc iva  a  pa r l a r e  i n  modo  
comprens ib i l e  i n  ogn i  ca so  g raz i e  ad  un  buona  f an t a s i a  s i  
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esp r imeva  con  ges t i  e  voca l i zz i  con  pa ro l e  d i  l a l l a z ione  e  con  
pa ro l e  s empl i c i  ad  e s .  m i  ch i edeva  d i  g ioca re  a  pa l l a  im i t ando  d i  
pa l l egg i a r e )  s i  p r e sen t ava  a  t ra t t i  agg re s s ivo  (quando  s i  g r a t t ava  l a  
guanc i a  con  l a  mia  ba rba  s i  a r r abb iava  e  t en t ava  d i  morde rmi  
oppure  appena  p re sen t a to  ha  ce r ca to  d i  co lp i rmi  ne l l a  zona  
i ngu ina l e  oppu re ,  t e rmina to  i l  p r e l i evo ,  con  una  s i r i nga  s enza  ago  e  
pu l i t a  ce r cava  d i  “ acco l t e l la rmi”  a l l a  mano) ;  e r a  un  bambino  mo l to  
ag i t a to  ( è  i pe r c ine t i co ) ;  du ran t e  i l  p r e l i evo  p i angeva  e  s i  ag i t ava  
( lo  t eneva  f e rmo  i l  pad re  e  l a  madre  a  f a t i ca ) .   

Cons ide raz ion i  su i  gen i to r i :  

Pad re  Andrea :  s i  p r e sen t a  come  una  pe r sona  paca t a ,  r i f l e s s iva ,  
r e a l i s t a  t enden t e  a l  pe s s imi smo  quas i  r a s segna t a ,  mos t r a  t imore  ne l  
f a t t o  che  Ma t t eo  pos sa  f a r e  ma le  a  qua l cuno ,  è  v ig i l e  e  a t t en to  ag l i  
spos t amen t i  d i  Ma t t eo ,  mos t r a  una  buona  d i spon ib i l i t à .  

Madre  S t e f an i a :  g i à  conosc iu t a  i n  p r ecedenza  ne l l ’ u f f i c i o  de l  R ing  
1 4  s i  p r e s e n t a  c o m e  u n a  p e r s o n a  m o l t o  d i s p o n i b i l e ,  e s t r o v e r s a ,  
o t t im i s t a  pu r  r e s t ando  r ea l i s t a ,  v ig i l e  e  a t t en t a  ag l i  spos t amen t i  d i  
M a t t e o .  

En t r amb i  i  gen i t o r i  s embra  che  abb i ano  acce t t a to  l a  ma la t t i a  de l  
f i g l i o .  

Non  ho  conosc iu to  i l  f r a t e l lo  d i  Ma t t eo  che  s i  ch i ama  Fede r i co .  

 

I I I °  i ncon t ro :  ogg i  ho  i ncon t r a to  Ma t t eo  ne l l a  pa l e s t r a  de l  p roge t t o  
A i rone  da l l e  o r e  17 :00  f i no  a l l e  o r e  18 :15 ;  e r a  accompagna to  da l l a  
madre  S te fan ia .  

F in  da l l ’ a r r i vo  Ma t t eo  e r a  eu fo r i co  pe rché  po t eva  g ioca re  a  pa l l a  
con  me .  S te fan ia  mi  h a  r i f e r i t o  c h e  M a t t e o  a l l e  6 : 0 0  h a  a v u t o  u n a  
c r i s i  s i ngo la  che  s i  e r a  r i so l t a  da  so l a .  Ma t t eo  co r se  a  s a lu t a r e  
l ’ i s t ru t t o r e  e  po i ,  s empre  d i  co r sa ,  e r a  anda to  a  ce r ca re  una  pa l l a .   

Men t r e  g iocavo  con  l u i  ho  po tu to  o s se rva re :   

1 .  Co r r e  su l l e  pun t e  de i  p i ed i  ma  man t i ene  un  buon  equ i l i b r i o ; 

2 .  P r e sen t a  una  g r ande  fo r za  musco l a r e  pe r  un  bambino  de l l a  
sua  e t à ;   

3 .  P re sen t a  cu r io s i t à  ve r so  l ’ ambien t e  e  ve r so  l ’ a t t i v i t à  che  
l ’ i s t r u t t o r e  s t a  p r e p a r a n d o ; 

4 .  Mi  ha  o s se rva to  pe r  po t e r  cap i r e  i l  m io  ca ra t t e r e ;  

5 .  P r e s t a  a t t enz ione  a i  pa r t i co l a r i  ( ad  e s .  ha  no t a to  che  po r to  g l i  
occh i a l i  come  suo  pad re ;  ha  no t a to  che  mas t i cavo  una  
gomma;  e t c . ) ;  

6 .  E ’  “ sgusc i an t e”  ne i  mov imen t i  ed  è  i pe ra t t i vo ; 
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7.  G l i  a l t r i  bambin i  l o  t engono  un  po ’  a  d i s t anza  pe rché  hanno  
pau ra  che  l i  pos sa  p i cch i a r e ;  

8 .  Ce rca  d i  a t t i r a r e  l ’ a t t enz ione  (  ad  e s .  s i  p rovoca  i l  vomi to ) ; 

9 .  Dopo  ave r  co r so  e  s a l t a t o  pe r  45  minu t i  ha  i ncominc i a to  a  
mos t r a r e  s egn i  d i  s t anchezza ,  co s ì  ha  i ncominc i a to  a  
succh ia r s i  i l  po l l i ce  de l l a  mano  des t r a  e  a  vo l e r  s t a r e  i n  
b racc io  a l l a  madre .  

F in i to  l ’ a t t i v i t à  M a t t e o  v o l e v a  c h e  a n d a s s i  a  c a s a  c o n  l u i  p e r  p o t e r  
g ioca re  i n s i eme .  

Ques t a  a t t i v i t à  mi  è  s e rv i t a  da  spun to  pe r  r i f l e t t e r e  su :   

1 .  L ’ impor t anza  d i  svo lge r e  un ’a t t i v i t à  l ud i ca  t r a  bamb in i  
d i s ab i l i  e  i  l o ro  gen i to r i ;   

2 .  Le  pos s ib i l i  a t t i v i t à  che  s i  pos sono  c r ea re  pe r  a iu t a r e  i  
bambin i  d i s ab i l i  a  r e l az iona r s i  con  a l t r i  bambin i ;  

3 .  L ’ impegno  che  i  gen i to r i   d i  ques t i  bambin i  imp iegano  
ne l l ’ a iu t a r e  i  p rop r i  f i g l i .   

 

V I °  i n c o n t r o :  ogg i  ho  i ncon t r a to  Ma t t eo  a l l ’Assoc i az ione  
Ippog r i fo .  Ques t a  Assoc i az ione  p ropone  u na  nuova  t e r ap i a  
ch i ama ta  Ippo t e r ap i a .  Ques t a  t e r ap i a  cons i s t e  ne l  m ig l i o r a r e  i  
r appo r t i  r e l az iona l i  e  soc i a l i  de l  bambino  s f ru t t ando  i l  r appo r to  
i s t i n t i vo  che  nasce  t r a  Ma t t eo  e  i l  c ava l l o .   

Ma t t eo  i n i z i a  t u t t e  l e  vo l t e  l a  sua  a t t i v i t à  pu l endo  e  a iu t ando  a  
s e l l a r e  i l  Pony  che  s i  ch i ama  C i r i l l o ,  s i  i n f i l a  i l  kepp i  e  i n i z i a  i  
s uo i  e s e r c i z i .  Dapp r ima  f aceva  so lo  qua l che  g i ro  i n  t ondo  
s empre  accompagna to  da  due  i s t r u t t o r i  e  da  me  po i  ha  
c o m i n c i a t o  a  c o m p i e r e  e s e r c i z i  c o n :  c e r c h i ,  p a l l e  e  a l c u n i  
ma t tonc in i  co lo r a t i  d i  p o l i s t i r o l o  s t a n d o  i n  s e l l a .  M a t t e o  h a  
d imos t r a to  un  g rande  impegno  e  vog l i a  d i  f a r e ,  s i  i ncu r io s iva  i n  
ogn i  a t t i v i t à  p ropos t a  e  i  r i su l t a t i  e r ano  p iu t t o s to  sodd i s f acen t i .  
Le  l e z ion i  s i  conc ludevano  s empre  con  l ’ a t t i v i t à  p r e f e r i t a  d i  
Ma t t eo  c ioè  5  minu t i  d i  t r o t t o .  Pe r  t u t t o  i l  t empo  in  cu i  Ma t t eo  
e r a  i n  s e l l a  a  C i r i l l o  ha  d imos t r a to  una  g r ande  d i s invo l tu r a  e  
a f f i a t amen to  con  l ’ an ima le .  Sce so  da  cava l l o  Ma t t eo  s i  mos t r ava  
eu fo r i co .   

Ques t a  e spe r i enza  mi  ha  f a t t o  r i f l e t t e r e  su l l ’ a i u to  che  un  
an ima le  ( i n  ques to  ca so  un  cava l lo )  può  po r t a r e  a  un  bambino  
spec i a l e  a  vo l t e  p iù  d i  un  coe t aneo .  Anche  i l  r i pe t e r e  i n  modo  
s chema t i co  e  f i s so  l e  s t e s se  a t t i v i t à  a i u t ava  a  r a f fo r za r e  l a  sua  
memor i a  e  ad  app rende re  una  me tod ica  d i  l avo ro .     
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LA TERAPIA FARMACOLOGICA DI  MATTEO  
 

La  p r e sc r i z i one  de l l a  t e r ap i a  f a rmaco log i a  è  p r e roga t i va  med ica ;  
a l l ’ i n f e rmie re  r imane  i l  compi to  d i :   

1 .  con t ro l l a r e  che  l a  t e r ap i a  sommin i s t r a t a  abb i a  avu to  e f f e t t o ; 

2 .  che  venga  sommin i s t r a t a  ne l  modo  co r r e t t o .  

Occo r r e  t ene re  p re sen t e  che  una  buona  t e r ap i a  f a rmaco log i a  deve  
e s se r e  s t ud i a t a  pe r  i l  paz i en t e  i n  quan to ,  come  ne l  c a so  d i  Ma t t eo ,  
ogn i  pe r sona  r eag i s ce  i n  modo  d ive r so  ag l i  e f f e t t i  co l l a t e r a l i  de i  
f a rmac i  i no l t r e  i l  con t inuo  mod i f i ca r s i  de l l e  c r i s i  ep i l e t t i che  può  
i n f luenza re  un  f a rmaco  o  u n  d o s a g g i o  d i  u n  f a r m a c o  p i u t t o s t o  c h e  
un  a l t r o .  

Q u a n d o  h o  c o n o s c i u t o  M a t t e o  ( m a g g i o  2 0 0 5 )  s e g u i v a  l a  s e g u e n t e  
t e r ap i a :  

 

??FRISIUM 5  mg/d ie  

P r i n c i p i o  a t t i v o :  l o b a z a m 

C a t e g o r i a  f a r m a c e u t i c a :   

 

Ind i caz ion i  t e rapeu t i che   

I l  F r i s i um è  e l e t t i vamen te  i nd i ca to  i n  t u t t e  l e  f o rme  d i  ans i a :  
t ens ione ,  i r r i t ab i l i t à ,  ag i t az ione ,  i n sonn ia  e  ne l l e  a f f ez ion i  
soma t i che  con  componen te  p s i co - emot iva .  

Le  benzod iazep ine  sono  i nd i ca t e  so l t an to  quando  i l  d i s t u rbo  è  
g r ave ,  d i s ab i l i t an t e  o  so t t opone  i l  sogge t to  a  g r ave  d i s ag io .  

La  p o s o l o g i a  e  l a  d u r a t a  d e l  t r a t t a m e n t o  v a n n o  a d a t t a t e  c a s o  p e r  
c a s o .  

Ne i  paz i en t i  con  funz ione  epa t i ca  e /o  r ena l e  a l t e r a t a  pos sono  
p r e sen t a r s i  a ccen tua t a  r e a t t i v i t à  e  p iù  e l eva t a  s ens ib i l i t à  ne i  
con f ron t i  deg l i  e f f e t t i  avve r s i .  

Ne i  paz i en t i  ans io s i  e  che  p r e sen t ano  i n sonn i a  i l  t r a t t amen to  
dov rebbe  e s se re  i l  p iù  b reve  pos s ib i l e .   

Con t ro ind i caz ion i  

Ipe r s ens ib i l i t à  a l l e  benzod i azep ine .  Mia s t en i a  g r ave .  Grave  
i n su f f i c i enza  r e sp i r a to r i a .  Grave  i n su f f i c i enza  epa t i c a .  S ind rome  
da  apnea  no t tu rna .   

Spec ia l i  avve r t enze  e  p recauz ion i  pe r  l ’ u so  

Una  ce r t a  pe rd i t a  d i  e f f i cac i a  ag l i  e f f e t t i  i pno t i c i  de l l e  
benzod iazep ine  può  sv i l uppa r s i          
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dopo  un  u so  r i pe tu to  pe r  a l cune  s e t t imane .  L ’uso  d i  benzod iazep ine  
può  condur r e  a l l o  sv i l uppo  d i  d ipendenza  f i s i ca  e  p s i ch i ca .  

La  du ra t a  de l  t r a t t amen to  dov rebbe  e s se re  l a  p iù  b reve  pos s ib i l e  a  
s econda  de l l ’ i nd i caz ione ,  ma  non  dov rebbe  supe ra r e  l e  qua t t r o  
s e t t imane  pe r  l ’ i n sonn ia  ed  o t t o -dod ic i  s e t t imane  ne l  ca so  
de l l ’ ans i a ,  compreso  un  pe r iodo  d i  so spens ione  g r adua l e .  I no l t r e  è  
impo r t an t e  che  i l  paz i en t e  s i a  i n fo rma to  de i  f enomen i  d i   r imba lzo .  

Le  benzod iazep ine  pos sono  indu r r e  amnes i a  an t e rog rada .   

Quando  s i  u sano  benzod i azep ine  è  no to  che  pos sano  accade re  
r eaz ion i  come  i r r equ i e t ezza ,  ag i t a z ione ,  i r r i t ab i l i t à ,  agg re s s iv i t à ,  
d e l u s i o ne ,  co l l e r a ,  i ncub i ,  a l l uc inaz ion i ,  p s i cos i  e  a l t e r az ion i  de l  
compor t amen to .  Se  c iò  doves se  avven i r e ,  l ’ u so  de l  med ic ina l e  
dov rebbe  e s se r e  so speso .  Ta l i  r e az ion i ,  sono  p iù  f r equen t i  ne i  
bambin i  e  neg l i  anz ian i .  

Ne i  paz i en t i  con  compromis s ione  de l l a  f unz iona l i t à  epa t i c a  e  
r ena l e  è  oppor tuno  r i du r r e  l a  poso log i a .   

Ne i  paz i en t i  con  i n su f f i c i enza  r e sp i r a to r i a  a cu t a  è  oppo r tuno  t ene re  
so t t o  con t ro l l o  l a  funz iona l i t à  r e sp i r a to r i a .  

Le  benzod iazep ine  non  sono  cons ig l i a t e  pe r  i l  t r a t t amen to  p r imar io  
de l l a  ma la t t i a  ps i co t i ca ;  i no l t r e  dov rebbe ro  e s se r e  u sa t e  con  
e s t r ema  a t t enz ione  i n  paz i en t i  con  una  s t o r i a  d i  abuso  d i  d roga  o  
a l coo l .  

In t e raz ion i  

L’as sunz ione  concomi t an t e  con  a l coo l  va  ev i t a t a .  L ’e f f e t t o  
s eda t ivo  può  e s se re  aumen ta to  quando  i l  med ic ina l e  è  a s sun to  
c o n g iun t amen te  ad  a l coo l .  

Assoc i az ione  con  f a rmac i  che  dep r imono  SNC:  l ’ e f f e t t o  dep re s s ivo  
cen t r a l e  può  e s se r e  acc r e sc iu to  ne i  c a s i  d i  u so  concomi t an t e  con  
an t i p s i co t i c i  ( neu ro l e t t i c i ) ,  i pno t i c i ,  an s io l i t i c i / s eda t i v i ,  
an t i dep re s s iv i ,  ana lges i c i  na rco t i c i ,  an t i e p i l e t t i c i ,  ane s t e t i c i  e  
an t i s t amin i c i  s eda t i v i .  Ne l  c a so  deg l i  ana lges i c i  na r co t i c i  può  
a v v e n i r e  a u m e n t o  d e l l ’ e u f o r i a  c o n d u c e n d o  a d  u n  a u m e n t o  d e l l a  
d ipendenza  p s i ch i ca .  

Ef f e t t i  i ndes idera t i  

Al l ’ i n i z io  de l  t r a t t amen to  o  i n  c a so  d i  poso log i a  p iù  e l eva t a  
t a lvo l t a  può  compar i r e  s enso  d i  s t anchezza .   

Sonno lenza ,  o t t und imen to  de l l e  emoz ion i ,  r i duz ione  de l l a  
v ig i l anza ,  con fus ione ,  a f f a t i c amen to ,  c e f a l ea ,  ve r t i g in i ,  debo l ezza  
musco l a r e ,  a t a s s i a ,  v i s i one  dopp i a .  Ques t i  f enomen i  s i  p r e sen t ano  
p r inc ipa lmen te  a l l ’ i n i z io  de l l a  t e r ap i a  e  so l i t amen te  s compa iono  
con  l e  succes s ive  sommin i s t r az ion i .  Sono  s t a t e  s egna l a t e  
occa s iona lmen te  a l t r e  r e az ion i  avve r se  che  comprendono :  d i s t u rb i  
ga s t ro in t e s t i na l i  ( s ecchezza  de l l e  f auc i ,  co s t i paz ione ,  d iminuz ione  
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d e l l ’ a p p e t i t o ,  n a u s e a ) ,  c amb iamen to  ne l l a  l i b ido  e  r e az ion i  a  c a r i co  
de l l a  cu t e ,  t r emore  de l l e  d i t a  a  f i n i  s cos se .  

A m n e s i a  a n t e r o g r a d a  p u ò  a v v e n i r e  a n c h e  a i  d o s a g g i  t e r a p e u t i c i ,  i l  
r i s ch io  aumen ta  anche  a i  dosagg i  p iù  a l t i .   

G l i  e f f e t t i  amnes i c i  pos sono  e s se r e  a s soc i a t i  con  a l t e r a z i o n i  d e l  
c o m p o r t a m e n t o .  

Duran t e  l ’ u so  d i  benzod iazep ine  può  e s se r e  smasche ra to  uno  s t a to  
dep re s s ivo  pe r s i s t en t e .  Le  benzod i azep ine  o  i  compos t i  
benzod iazep ino - s imi l i  pos sono  causa r e  r eaz ion i  come :  
i r r equ i e t ezza ,  ag i t a z ione ,  i r r i t ab i l i t à ,  agg re s s iv i t à ,  de l u s i o n e ,  
co l l e r a ,  i ncub i ,  a l l uc inaz ion i ,  p s i cos i  e  a l t e r az ion i  de l  
c o m p o r t a m e n t o .  

L ’uso  d i  benzod iazep ine  può  condur r e  a l l o  sv i l uppo  d i  d ipendenza  
f i s i c a :  l a  so spens ione  de l l a  t e r ap i a  può  p rovoca re  f enomen i  d i  
r imba l zo  o  da  a s t i nenza .  Può  ve r i f i c a r s i  d ipend e n z a  p s i c h i c a .  E ’  
s t a to  s egna l a to  abuso  d i  benzod iazep ine  .  

A l t r i  pos s ib i l i  e f f e t t i  co l l a t e r a l i  d i  s ca r sa  i nc idenza ,  i n  r appo r to  
a l l a  dose  impegna t a ,  sono  i po t ens ione  a r t e r i o sa ,  deambu laz ione  
i n c e r t a  e d  e c c i t a m e n t o  p a r a d o s s o .  

Sovradosagg io   

In  caso  d i  in t o s s i caz ione ,  su l l a  ba se  de l l a  s i n toma to log i a ,  s i  
dov ranno  p rende re  l e  mi su re  neces sa r i e  pe r  a s s i cu ra r e  l e  funz ion i  
v i t a l i .  

Propr ie tà  farmacocinet iche  
Dopo  sommin i s t r az ione  o r a l e ,  i nd ipenden t emen te  da l l a  dose ,  i l  
p i cco  ema t i co  è  r agg iun to  i n  1 - 5  o re ;  l ’ emiv i t a  p l a s m a t i c a  è  d i  
c i r ca  18  o r e  e  i l  l egame  p ro t e i co  è  d i  c i r ca  l ’ 85%.  I l  c l obazam è  
e l im ina to  sop ra t t u t t o  con  l e  u r i ne  ( c i r ca  90%) .  

 

 

??DEPAKIN  200  mg  +200  mg  a l  d ì 

P r i n c i p i o  a t t i v o :  s o d i o  V a l p r o a t o ,  a c i d o  v a l p r o i c o 

C a t e g o r i a  f a r m a c e u t i c a :  a n t i e p i l e t t i c o  a  l a r g o  s p e t t r o 

  

Indicaz ione  te rapeut iche  
Nel  t r a t t amen to  de l l ’ ep i l e s s i a  gene ra l i z za t a ,  i n  pa r t i co l a r e  i n  
a t t a cch i  d i  t i po :  a s senza ,  m ioc lon i co ,  t on i co - c l o n i c o ,  a t o n i c o ,  
m i s t o  e  n e l l ’ e p i l e s s i a  p a r z i a l e  s e m p l i c e  o  c o m p l e s s a ,  
s econda r i amen te  gene ra l i z za t a .  N e l  t r a t t a m e n t o  d i  s i n d r o m i  
s p e c i f i c h e  ( W e s t ,  L e n n o x- G a s t a u t ) .  



 XXXIX

Contro indicaz ioni 
Epa t i t e  a cu t a ,  epa t i t e  c ron i ca ,  anamnes i  pe r sona l e  o  f amig l i a r e  d i  
g r a v e  e p a t o p a t i a ,  i p e r s e n s i b i l i t à  a l  p r i n c i p i o  a t t i v o  o  a d  u n o  
qua l s i a s i  deg l i  e cc ip i en t i ,  po r f i r i a  epa t i ca ,  emor rag i e  i n  a t t o ,  
a l l a t t amen to  e  gene ra lmen te  con t ro ind i ca to  ne i  neona t i  e  ne i  
bambin i  a l  d i  so t to  de i  t r e  ann i  d i  e t à .  

Precauzioni  per  l ’uso 
Pr ima  de l l ’ i n i z io  de l l a  t e r ap i a  devono  e s se r e  e segu i t i  t e s t  d i  
f unz iona l i t à  epa t i c a ,  che  pe r iod i camen te  devono  es s e r e  r i p e t u t i  
du ran te  i  p r imi  se i  mes i .  Ne i  bambin i  d i  e t à  i n fe r io re  a i  t r e  ann i  l a  
sommin i s t r az ione  d i  Depak in  deve  avven i r e  i n  mono te r ap i a .  S i  
r accomanda  d i  e segu i r e  l e  ana l i s i  de l  s angue  p r ima  de l l ’ i n i z io  de l l a  
t e r ap i a  e  ne l  c a so  d i  ema tomi  o  s angu inamen t i  spon t ane i .  Ne i  
paz i en t i  con  i n su f f i c i enza  r ena l e  è  neces sa r io  d iminu i r e  l a  
poso log ia .  

In teraz ioni  
Ef fe t t i  de l  Va lp roa to  su  a l t r i  f a rmac i :   

? ? N e u r o l e t t i c i ,  a n t i- MAO,  an t i dep re s s iv i  e  benzod iazep ine  

? ? F e n o b a r b i t a l  

? ? Pr imidone  

? ? Fen i to ina  

? ? Carbamazep ina  

? ? L a m o t r i g ina  

? ? Etosucc imide 

? ? Zidovud ina  

A l t r e  i n t e r az ion i :  i l  Va lp roa to  gene ra lmen te  non  ha  a l cun  e f f e t t o  d i  
i nduz ione  enz ima t i ca ;  d i  conseguenza  non  r i duce  l ’ e f f i c ac i a  deg l i  
e s t rop roges t i n i c i  i n  ca so  d i  concen t r az ione  o rmona le .   

Avver tenze  spec ia l i  
E ’  s t a t o  e c c e z i o n a lmen te  r i po r t a to  un  g r ave  danno  epa t i co  
(EPATOPATIE)  che  t a lvo l t a  s i  è  r i ve l a to  f a t a l e .  

I no l t r e  sono  s t a t e  s egna l a t e  mo l to  r a r amen te  panc rea t i c i  g r av i  che  
pos sono  ave re  e s i t o  f a t a l e .  I  bambin i  p iù  p i cco l i  sono  
pa r t i co l a rmen te  a  r i s ch io .   

Duran t e  l a  g r av idanz a  i l  t r a t t a m e n t o  a n t i e p i l e t t i c o  c o n  V a l p r o a t o  
n o n  d e v e  e s s e r e  i n t e r r o t t o  s e  è  r i s u l t a t o  e f f i c a c e ;  t u t t a v i a  d e v e  
e s se r e  i s t i t u i t o  un  mon i to r agg io  spec i a l i s t i co  p r ena t a l e  pe r  r i ve l a r e  
l ’ even tua l e  p r e senza  d i  anoma l i e  ne l l a  ch iu su ra  de l  t ubo  neu ra l e  o  
d i  un ’a l t r a  ma l fo rmaz ione .  
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Dose ,  modo e  tempo d i  somminis t raz ione  
La  poso log i a  g io rna l i e r a  deve  e s se r e  s t ab i l i t a  i n  ba se  a l l ’ e t à  ed  a l  
pe so  co rpo reo ,  t u t t av i a  deve  anche  e s se r e  p r e sa  i n  cons ide raz ione  
l a  s ens ib i l i t à  i nd iv idua l e  a l  Va lp roa to .  La  poso log i a  o t t ima le  d e v e  
e s se r e  de t e rmina t a  e s senz i a lmen te  i n  ba se  a l l a  r i spos t a  c l i n i ca ;  l a  
de t e rminaz ione  de i  l i ve l l i  p l a sma t i c i  d i  a c ido  va lp ro i co  può  e s se r e  
p r e sa  i n   cons ide raz ione  a  comple t amen to  de l  mon i to r agg io  c l i n i co  
quando  non  s i  a r r i v i  ad  o t t ene re  un  adegua to  co n t r o l l o  d e g l i  
a t t a cch i  o  quando  v i  s i a  i l  so spe t t o  d i  e f f e t t i  i ndes ide ra t i .  Le  
concen t r az ion i  s i e r i che  gene ra lmen te  r i t enu t e  t e r apeu t i che  sono  
comprese  t r a  40  e  100  mg / l  d i  a c ido  va lp ro i co .   

I n  pa r t i co l a r e :  ne i  bambin i  l a  poso log i a  u sua l e  è  d i  c i r ca  30  
m g /kg /d i e .  

Sovradosaggio  
I  s egn i  c l i n i c i  d i  mass imo  sov radosagg io  acu to  gene ra lmen te  
comprendono  coma  con  ipo ton ia  musco la re ,  i po re f l e s s i a ,  m ios i  e  
compres s ione  de l l a  f unz ione  r e sp i r a to r i a .  I  s i n tomi  comunque  
pos sono  e s se r e  va r i ab i l i  e  a t t a cch i  ep i l e t t i c i  sono  s t a t i  r i p o r t a t i  i n  
p r e senza  d i  l i ve l l i  p l a sma t i c i  mo l to  e l eva t i .  Le  mi su re  da  
i n t r ap rende re  a  l i ve l l o  o speda l i e ro  devono  e s se r e  s i n toma t i che :  
l avanda  gas t r i ca ,  che  è  u t i l e  f i no  a  10 - 12  o r e  dopo  l ’ i nges t i one ;  
d iu r e s i  o smo t i ca ;  mon i to r agg io  ca rd i aco  e  r e sp i r a t o r i o .  I n  c a s i  
mo l to  g r av i  s i  può  e f f e t t ua r e  una  d i a l i s i  o  una  exsangu ino  
t r a s fu s iona l e .  I l  n a loxone  è  s t a t o  u t i l i z za to  con  succes so  i n  poch i  
cas i  i so l a t i .   

Effe t t i  indes idera t i  
Risch io  t e r a togeno ;  d i s t u rb i  epa tob i l i a r i ;  d i s t u rb i  ga s t roen t e r i c i  
(nausea ,  ga s t r a lg i a ,  d i a r r ea ) ;  d i s t u rb i  neu ro log i c i  ( s t a t i  
con fus iona l i ,  ence fa lopa t i a ) ;  d i s t u rb i  ema to log i c i  e  de l  s i s t ema  
l i n f a t i co  ( t r omboc i topen i a ,  r a r i  c a s i  d i  anemia ,  l eucopen i a  e  
i pop l a s i a  de i  g lobu l i  r o s s i ) ;  d i s t u rb i  cu t ane i  e  so t t ocu t ane i ;  
d i s tu rb i  de l  s is t ema  r i p rodu t t i vo ;  d i s t u rb i  va sco l a r i ;  d i s t u rb i  
de l l ’ ud i t o ;  d i s t u rb i  r ena l i  e  u ro log i c i ;  d i s t u rb i  de l  s i s t ema  
immuno log i co ;  d i s t u rb i  gene ra l i :  s ono  s t a t i  r i po r t a t i  c a s i  mo l to  r a r i  
d i  edema  pe r i f e r i co   non  g rave .  Può  ve r i f i c a r s i  aumen to  d i  pe so .  

 

 

??TOLEP 450  mg  +  450  mg  a l  d ì 

P r i n c i p i o  a t t i v o :  o x c a r b a z e p i n a  

C a t e g o r i a  f a r m a c e u t i c a :  a n t i e p i l e t t i c o  

 

Ind i caz ion i  t e rapeu t i che  



 XLI

Ep i l e s s i a :  c r i s i  pa r z i a l i  con  o  s enza  gene ra l i z zaz ione  s econda r i a  e  
c r i s i  gene ra l i z za t e  t on i co - c lon i che .   

Con t ro ind i caz ion i  

Ipe r s ens ib i l i t à  no t a  a l l a  oxca rbazep ina ,  a l l a  c a rbamazep ina  ed  ag l i  
a l t r i  an t i dep re s s iv i  t r i c i c l i c i .  B locco  a t r i oven t r i co l a r e .  P r eceden t i  
d i  dep re s s ione  mido l l a r e .  S i  ev i t i  a s so lu t amen te  l a  con t emporanea  
sommin i s t r az ione  d i  i n ib i t o r e  de l l e  mono - amino - o s s i d a s i  ( I M A O ) .  
C o nt r o i n d i c a t o  d u r a n t e  l ’ a l l a t t a m e n t o . 

Precauz ion i  

Tolep  deve  e s se r e  sommin i s t r a to  so lo  so t t o  con t ro l l o  med ico .  
Duran t e  l a  t e r ap i a  con  To lep  s i  può  ve r i f i c a r e  una  d iminuz ione  
de l l a  na t r i emia .   

L ’oxca rbazep ina  ha  un  po t enz i a l e  d i  i nduz ione  enz ima t i ca  mino re  
de l l a  ca rbamazep ina .  

I n  ca so  d i  sommin i s t r az ione  con t emporanea  d i  f e lod ip ina  e  
oxca rbazep ina  s i  r a ccomanda  d i  mon i to r a r e  l a  r i spos t a  c l i n i ca  a l l a  
f e lod ip ina  e  d i  appo r t a r e  even tua l i  va r i az ion i  d i  dosagg io .  Se  s i  
sommin i s t r ano  con t emporaneamen te  oxca rbazep ina  e  c o n t r a c c e t t i v i  
o r a l i  po t r ebbe  e s se r e  neces sa r io  un  i nc r emen to  de l  dosagg io  d i  
e t i n i l e s t r ad io lo .  Ne i  paz i en t i  con  d i s funz ion i  epa t i che  o  r ena l i  i l  
dosagg io  de l  To l ep  deve  e s se r e  a t t en t amen te  s t ab i l i t o  e  i  l i ve l l i  
p l a sma t i c i  mon i to ra t i .  Po iché  i l  To lep  ha  u n  e f f e t t o  d e p r e s s i v o  s u l  
SNC,  i  paz i en t i  i n  t r a t t amen to  dov rebbe ro  a s t ene r s i  da l  consumo  d i  
a l coo l .  I n  c i r ca  i l  25% de i  paz i en t i  a l l e rg i c i  a l l a  ca rbamazep ina  s i  
sono  ve r i f i c a t i  f enomen i  d i  a l l e rg i a  c roc i a t a .  Ne i  paz i en t i  a l l e rg i c i  
a l l a  c a rbamazep ina ,  l ’ imp iego  d i  oxca rbazep ina  è  da  ev i t a r e .   

Come  pe r  g l i  a l t r i  f a rmac i  an t i ep i l e t t i c i ,  s i  ev i t i  d i  i n t e r rompere  
b ruscamen te  i l  t r a t t amen to  con  To lep .  I l  dosagg io  deve  e s se r e  
r i do t t o  g r adua lmen te  pe r  min imizza re  i l  r i s ch io  d i  una  
r i acu t i zzaz ione  de l l e  c r i s i .  I l  con t ro l l o  de l l a  s i t uaz ione  ema to log i a  
deve  e s se r e  e f f e t t ua to  med ian t e  pe r iod i c i  e s ami  
emocromoc i tome t r i c i  p iù  f r equen t i  ( ogn i  s e t t imana  ne i  p r imi  t r e  
mes i )  a l l ’ i n i z io  de l l a  t e r ap i a ;  succes s ivamen te ,  ogn i  mese  pe r  due -
t r e  ann i .  I  paz i en t i  devono  e s se r e  i n fo rma t i  d i  r i f e r i r e  a l  med ico  
s e g n i  e  s i n t o m i  ( e m o r r a g i e  c u t a n e e ,  u l c e r a z i o n i  d e l  c a v o  o r a l e ,  
f ebb re )  che  sono  ind i ca t i v i  d i  g r ave  a l t e r az ione  ema to log i ca .  

L ’uso  d i  To l ep  du ran t e  l a  g r av idanza  pa r t i co l a rmen te  du ran t e  i  
p r imi  t r e  mes i ,  dov rebbe  e s se r e  ev i t a to  a  meno  che  l a  t e r ap ia  
f a rmaco log ia  non  s i a  e s senz i a l e  e  non  v i  s i ano  a l t e rna t ive .  

In t e raz ion i  

Sono  pe r  o r a  d i spon ib i l i  so lo  l im i t a t e  i n fo rmaz ion i  su l l e  
i n t e r az ion i  t r a  oxca rbazep ina  ed  a l t r i  f a rmac i  an t i ep i l e t t i c i .  S tud i  
c l i n i c i  hanno  d imos t r a to  che  i l  pa s sagg io  da  ca rbamazep ina  a  
o x c a r b a z e p i n a  d e t e r m i n a  u n  a u m e n t o  d e l l a  c o n c e n t r a z i o n i  
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p l a sma t i che  d i  f en i t o ina ,  Va lp roa to  e  l amo t r ig ina ,  pe r t an to  s i  
r a ccomanda  un ’adegua t a  de t e rminaz ione  de i  l i ve l l i  p l a sma t i c i .  E ’  
s t a to  i no l t r e  d imos t r a to  che  i l  c ibo  in f luenz a  l ’ a s so rb imen to  d i  
To l ep ,  aumen tandone  l a  concen t r az ione  p l a sma t i ca .   

Poso log ia  

I l  t r a t t amen to  con  To lep ,  s i a  sommin i s t r a to  i n  mono  che  i n  
po l i t e r ap i a ,  deve  e s se r e  i n i z i a to  g r adua lmen te  ed  i l  dosagg io  dov rà  
e s se r e  ada t t a to  a l l e  e s igenze  de l  s i ngo lo  paz i ent e .  Ne i  bambin i  l e  
e spe r i enze  con  To lep  sono  l im i t a t e .  I no l t r e  con  l e  compres se  
d i spon ib i l i   è  d i f f i c i l e  pe r sona l i zza re  i l  dosagg io  e  sudd iv ide r l e  i n  
2 - 3  vo l t e  l a  dose  g io rna l i e r a ,  è  s cons ig l i ab i l e  l ’ imp iego  d i  To l ep  i n  
e t à  ped i a t r i ca  e  ne i  bambin i  so t t o  i t r e  ann i .   

I n  gene re  To lep  va  sommin i s t r a to  t r e  vo l t e  a l  g io rno ,  ma ,  quando  
pos s ib i l e ,  va  sommin i s t r a to  due  vo l t e  a l  g io rno .  Le  compres se  
pos sono  e s se r e  a s sun t e  du ran t e  o  dopo  i  pa s t i  con  un  po ’  d i  
l i qu ido .   

Sovradosagg io  

Non  sono  d i spon ib i l i  i n fo rmaz ion i s u l  s o v r a d o s a g g i o  d i  T o l e p .  N o n  
e s i s t e  u n  a n t i d o t o .  

Ef f e t t i  co l l a t e ra l i  

Gl i  e f f e t t i  co l l a t e r a l i  dovu t i  a  To lep  sono  gene ra lmen te  l i ev i  e  
t r ans i t o r i ,  pu rchè  vengano  r i spe t t a t e  l e  i nd i caz ion i  poso log i che  e  l e  
p r ecauz ion i  d ’uso .  I  p iù  comun i  e f f e t t i  co l l a t e r a l i  r i p o r t a t i  d u r a n t e  
g l i  s t ud i  c l i n i c i  sono  a s t en i a ,  ve r t i g in i  e  a t a s s i a .   

 

 

??LAMICTAL  50  mg  +  50  mg  a l  d ì 

P r i n c i p i o  a t t i v o :  l a m o t r i g i n a  

C a t e g o r i a  f a r m a c e u t i c a :  a n t i e p i l e t t i c o  

 

Ind i caz ion i  t e rapeu t i che  

Monote rap i a  de l l e  c r i s i  pa rz i a l i  e  de l l e  c r i s i  t on i co - c l o n i c a  
gene ra l i z za t e  p r imar i e  o  s econda r i amen te  gene ra l i z za t e  e  
t r a t t amen to  agg iun t ivo  de l l e  c r i s i  pa rz i a l i  e  de l l e  c r i s i  t on i co -
c lon i che  s econda r i amen te  gene ra l i zza t e ,  ne i  c a s i  non  
su f f i c i en t emen te  con t ro l l a t i  da  a l t r i  f a rmac i  an t ip i l e t t i c i .  

Poso log ia  e  modo  d i  sommin i s t ra z ione  

Monote rap i a :  l a  dose  i n i z i a l e  è  d i  25  mg  una  vo l t a  a l  g io rno  pe r  l e  
p r ime  due  se t t imane  segu i t i  da  50  mg  1  vo l t a  a l  g io rno  pe r  l e  due  
s e t t imane  succes s ive .  I n  s egu i to  l a  dose  deve  e s se r e  aumen ta t a  d i  
50 - 100  mg  ogn i  1 - 2  s e t t imane  f i n o  a l  r a g g i u n g i m e n t o  d i  u n a  
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r i spos t a  o t t ima le .  La  dose  d i  man ten imen to  è  compresa  f r a  100 - 2 0 0  
mg  a l  g io rno  sommin i s t r a t i  i n  una  o  due  dos i  sudd iv i se .   

Ne i  paz i en t i  che  a s sumono  f a rmac i  an t i p i l e t t i c i  pe r  i  qua l i  non  
s i ano  a t t ua lmen te  no t e  l e  i n t e r az ion i  f a r m a c o c i n e t i c h e  c o n  
l amo t r i g ina ,  deve  e s se r e  e segu i t a  da  poso log i a  ad  i nc r emen t i  
succes s iv i  d i  l amo t r i g ina  r accomanda t a  i n  concomi t anza  con  
V a l p r o a t o .  

Te rap i a  agg iun t iva :  poso log i a  ad  i nc remen t i  succes s iv i  d i  l amic t a l  
r accomanda ta  neg l i  adu l t i  ne l l a  t e r ap i a  d i  a s soc i az ione .  A  causa  
de l  r i s ch io  d i  e f f e t t i  i ndes ide ra t i  a  l i ve l l o  de l l a  cu t e  e  de l l e  
mucose  l a  dose  i n i z i a l e  e  l e  dos i  s eguen t i  ad  i nc remen t i  succes s iv i  
non  devono  e s se r e  supe ra t e .   

L ’uso  d i  l amic t a l  i n  paz i en t i  anz i an i  non  è  r accomanda to .   

Sommin i s t r a z i o n e :  l e  c o m p r e s s e  d i s p e r s i b i l i  p o s s o n o  e s s e r e  
i nge r i t e  i n t e r e  con  un  po ’  d ’ acqua ,  mas t i ca t e  o  d i spe r se  i n  una  
p i cco l a  quan t i t à  d ’ acqua .   

Con t ro ind i caz ion i  

Genera lmen te  con t ro ind i ca to  neg l i  anz i an i .  I pe r sens ib i l i t à  ve r so  i  
componen t i .  La  v i a  d i  e l im inaz ione  p r inc ipa l e  de l l a  l amo t r ig ina  è  
i l  me t abo l i smo  epa t i co  s egu i t o  da l l a  e sc r ez ione  r ena l e .  L ’uso  d i  
l amic t a l  è  con t ro ind i ca to  i n  paz i en t i  con  i n su f f i c i enza  epa t i c a  o  
r ena l e .  Gene ra lmen te  con t ro ind i ca to  i n  g r av idanza  e  
n e l l ’ a l l a t t a m e n t o .   

Spec ia l i  avver t en ze  e  p recauz ion i  pe r  l ’ u so  

S o n o  s t a t e  r i p o r t a t e  r e a z i o n i  a v v e r s e  c u t a n e e ,  c h e  s i  s o n o  
gene ra lmen te  ve r i f i c a t e  en t ro  l e  p r ime  2- 8  s e t t imane  da l l ’ i n i z io  de l  
t r a t t amen to  con  l amo t r ig ina ,  anche  s e  sono  s t a t i  s egna l a t i  c a s i  
i so l a t i  d i  r e az ion i  dopo  un  t r a t t ament o  p r o l u n g a t o .  I n o l t r e  i l  
r i s ch io  comple s s ivo  d i  r a sh  appa re  e s se r e  a s soc i a to  sop ra t t u t t o  
con :  e l eva t e  dos i  i n i z i a l i  d i  l amo t r ig ina  che  supe r ino  l a  poso log i a  
ad  i nc remen t i  succes s iv i  r accomanda t a  ne l l a  t e r ap i a  con  
l amo t r ig ina  s t e s sa  e  u so  concomi t an t e  d i  va l p r o a t o ,  f a r m a c o  c h e  
aumen ta  d i  c i r ca  due  vo l t e  l ’ emiv i t a  med ia  de l l a  l amot r ig ina .   

L ’ inc idenza  app ros s ima ta  d i  r eaz ion i  cu t anee  g r av i  neg l i  adu l t i  è  d i  
1  su  1000 .  i l  r i s ch io  è  magg io re  ne i  bambin i  che  neg l i  adu l t i .  Tu t t i  
i  paz i en t i  che  man i f e s t i no  r a sh  de v o n o  e s s e r e  p r o n t a m e n t e  v a l u t a t i  
e  l a  l amot r ig ina  sospesa  immed ia t amen te  a  meno  che  i l  r a sh  non  s i a  
ch i a r amen te  co r r e l a to  a l  f a rmaco .  S i  r a ccomanda  d i  mon i to r a r e  
a t t en t amen te  i  pa r ame t r i  epa t i c i ,  r ena l i  e  que l l i  de l l a  coagu l az ione  
ne i  paz i en t i  che  p re sen t ino  in  fo rma  acu ta  un  quad ro  c l i n i co  
ca r a t t e r i z za to  da  qua l s i a s i  combinaz ione  d i  e f f e t t i  co l l a t e r a l i  qua l i  
e ruz ion i  cu t anee ,  f ebb re ,  s i n tomi  d i  t i po  i n f l uenza l e ,  sonno l enza  o  
un  pegg io ramen to  de l  con t ro l l o  de l l e  convu l s ion i ,  sop ra t t u t t o  en t ro  
i l  p r imo  mese  da l l ’ i n i z io  de l l a  t e r ap i a  con  l amo t r ig ina .   
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Come  pe r  g l i  a l t r i  f a rmac i  an t i ep i l e t t i c i  l ’ improvv i sa  sospens ione  
d i  Lamic t a l  può  p rovoca re  c r i s i  d i  r imba l zo .  

In t e raz ion i  

Non  c i  sono  p rove  che  Lamic t a l  c aus i  l ’ i nduz ione  o  i n ib i z ione  
deg l i  enz imi  epa t i c i  che  me tabo l i zzano  i  f a rmac i .  La  l amot r ig ina  
può  causa re  i nduz ione  de l  suo  s t e s so  me tabo l i smo ,  ma  l ’ e f f e t t o  è  
modes to  e  p robab i lmen te  non  ha  s i gn i f i c a t i ve  conseguenze  
c l in i che .  

I  f a rmac i  an t i ep i l e t t i c i  che  i nducono  enz imi  epa t i c i  ( come  l a  
f en i ton ina ,  l a  ca rbama zep ina ,  i l  f enoba rb i t a l e  ed  i l  p r im idone )  
acce l e r ano  i l  me tabo l i smo  de l l a  l amo t r ig ina .  I l  Va lp roa to  d i  sod io ,  
che  i n ib i s ce  g l i  enz imi  epa t i c i ,  r a l l en t a  i l  me tabo l i smom de l l a  
l amot r ig ina .  

Ef f e t t i  i ndes idera t i  

Negl i  s t ud i  c l i n i c i  i n  dopp io  c i eco ,  i n  cu i  l a  La m o t r i g i n a  è  s t a t a  
sommin i s t r a t a  con t emporaneamen te  ad  a l t r i  f a rmac i  an t i ep i l e t t i c i ,  
s i  sono  ve r i f i ca t e  e ruz ion i  cu t anee  ne l  10% de i  paz i en t i  t r a t t a t i  con  
Lamot r ig ina  e  ne l  5% de i  paz i en t i  che  hanno  a s sun to  p l acebo ;  ne l  
2% de i  paz i en t i  l ’ e ruz ione  cu t anea  ha  c o m p o r t a t o  l ’ i n t e r r u z i o n e  d e l  
t r a t t amen to  con  l amo t r ig ina .   

Sono  s t a t e  de sc r i t t e  r a r amen te  r e az ion i  cu t anee  g r av i  
po t enz i a lmen te  pe r i co lo se  pe r  l a  v i t a  qua l i  ang ioedema ,  s i nd rome  
d i  S t evens  Johnson  e  nec ro l i s i  ep ide rmica  t o s s i ca .   

Man i f e s t az ion i  p r ecoc i  d i  i pe r s ens ib i l i t à  ( qua l i  f ebb re ,  
l i n foadenopa t i a ,  edema  f acc i a l e ,  a l t e r az ion i  de i  pa r ame t r i  
ema to log i c i  ed  epa t i c i )  pos sono  comunque  ve r i f i c a r s i  s enza  a l cuna  
ev idenza  d i  r eaz ione  cu t anea  o  de l l e  mucose .  I l  paz i en t e  deve  
e s se r e  pe r t an to  i n fo rma to  che  una  man i f e s t az ione  che  i n t e r e s s i  l a  
cu t e  o  l e  mucose ,  o  a l t r i  s egn i  d i  i pe r s ens ib i l i t à ,  pos sono  p recede re  
una  r eaz ione  g rave  e  che  t a l i  man i f e s t az ion i  devono  qu ind i  e s se r e  
s egna l a t e  immed ia t amen te  da l  paz i en t e  s t e s so .  

Sovradosagg io  

In  ca so  d i  sov radosagg io  i l  pa z i e n t e  d e v e  e s s e r e  o s p e d a l i z z a t o  e  
so t t opos to  ad  app rop r i a t a  t e r ap i a  d i  so s t egno ;  può  e s se r e  i nd i ca t a  
l a  l avanda  gas t r i ca .  
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MATTEO E LA FAMIGLIA NELLA SOCIETA’  
La  g io rna t a  d i  Ma t t eo  e  de l l a  sua  f amig l i a  non  è  d i  s i cu ro  una  
g i o r n a t a  t r a n q u i l l a  e  semp l i ce .  Ques to  pe r ché  Ma t t eo  è  un  bambino  
spec i a l e ;  è  a f f e t t o  da  una  ma la t t i a  denomina t a  S ind rome  da  R ing  
1 4 .  A l l ’ i n t e r n o   q u e s t o  p a r a g r a f o  n o n  i n t e n d o  d i s c u t e r e  d e l l e  
d i f f i co l t à  ma te r i a l e  che  t a l e  s i nd rome  compor t a ;  ma  vo r r e i  po r r e  
l ’ a t t enz ione  su l l a  d i f f i co l t à  che  Ma t t eo  e  l a  sua  f amig l i a  
i ncon t r ano  ogn i  g io rno  a f f ron t ando  l a  soc i e t à .  

Ogn i  ma t t i na  Ma t t eo  e  l a  sua  f amig l i a  s i  p r epa rano  pe r  anda re  ch i  a  
s cuo l a  e  ch i  a l  l avo ro  e  f i no  a  qu i  s embra  t u t t o  ne l l a  no rma ;  ma  
quando  Ma t t eo  a r r i va  a  s cuo l a  i n i z i ano  l e  p r ime  d i f f i co l t à .  La  
p r ima  d i f f i co l t à  cons i s t e  ne l  f a t t o  che  Ma t t eo  non  r i e sce  a  
comun ica re ,  s empre  i n  modo  comprens ib i l e ,  con  i  suo i  compagn i  e  
ques to  c r ea  d i s ag io (  i n  Ma t t eo )  che  a  vo l t e  s foga  con  agg re s s iv i t à  e  
qu ind i  i  bambin i  l o  i so l ano .  A l t r a  d i f f i co l t à  s t a  ne l  f a t t o  che  
Ma t t eo  ce r ca  l a  compagn ia  de i  suo i  coe t ane i  ma  quando  s i  a cco rge  
che  v i ene  “ sca r t a to”  s i  i so l a  e  d iven t a  t r i s t e  pe r  qua l che  minu to .  
Ora  pe r  un  gen i to re  vede re  che  i l  p rop r io  f i g l i o  v i ene ,  s e  pu r  
pa r z i a lmen te  e  momen taneamen te ,  i so la to  non  è  s enz ’a l t r o  
g r a t i f i c an t e .   

Come  g i à  i l l u s t r a to  p r eceden t emen te ,  i l  p rob l ema  de l l ’ abbandono  e  
de l l a  so l i t ud ine  è  un  p rob l ema  che  v i ene  v i s su to  e  a f f ron t a to  
g io rna lmen te  da  Ma t t eo  e  da l l a  sua  f amig l i a .  
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CONCLUSIONI 
Dal l a  p r ima  vo l t a  che  ud i i  l e  pa ro l e  S ind rome  da  R ing  14  e r a  
magg io  2004 ,  e  l e  ques t e  pa ro l e  l e  p ronunc i ava  l ’ i n f e rmie ra ,  de l  
r epa r to  d i  Neu ro  Ps i ch i a t r i a  In f an t i l e  d i  Regg io  Emi l i a ,  G .  S .   

S ind rome  da  R ing  14  che  pa to log i a  è?  Pensa i .  

E  cos ì ,  g r az i e  a l l a  m ia  cu r io s i t à  e  d is p o n i b i l i t à  d i  G i u l i a n a ,  
i ncominc ia i  a  i n fo rmarmi  su l l a  S ind rome  da  R ing  14  ;  s cop r i i  che  
e s i s t eva  una  a s soc i az ione  e  s empre  g raz i a  a  G iu l i ana  p re s i  con t a t t o  
con  una  Neuro  Ps i ch i a t r a  de l l a  a s soc i az ione  e r a  l a  do t t . s a  A .  G .   

Man  mano  che  r i cevevo  in fo rmaz io n i  su l l a  s i nd rome  cominc iò  a  
nasce re  i n  me  i l  de s ide r io  d i  compi l a r e  un  t e s i  d i  l au rea ;  ne  pa r l a i  
con  A .  G .  che  s i  d imos t rò  en tus i a s t a  e  mi  p ropose  i l  suo  a iu to .  

Ogg i  a  o rma i  un  anno  e  mezzo  d i  d i s t anza  pos so  i ncominc i a r e  a  
t r a r r e  l e  mie  conc lus ion i .  Ques t a  t e s i ,  pe r  me ,  va  o l t r e  i l  s empl i ce  
con t enu to  pe rché  mi  ha  da to  l a  pos s ib i l i t à  d i  c r e sce re  s i a  su l  p i ano  
p ro fe s s iona l e  che  su l  p i ano  emot ivo  e  r e l az iona l e .  

Una  buona  a s s i s t enza  i n f e rmie r i s t i c a  deve  e s se r e  pe r sona l i zza t a  pe r  
i l  paz i en t e .  Cosa  vuo l  d i r e  Pe r s o n a l i z z a r e  l ’ a s s i s t e n z a ?  E  a n c o r a  
come  s i  pe r sona l i zza  un ’a s s i s t enza?   

Le  r i spos t e  che  ho  t rova to  a  ques t e  r i spos t e  sono  s empl i c i  da  
e spo r r e  ma  d iven t ano  compl i ca t e  da  app l i c a r e .  I nnanz i t u t t o  
pe r sona l i zza r e  l ’ a s s i s t enza  vuo l  d i r e  o s se rva re ,  r a ccog l i e r e  
in fo rmaz ion i ,  comun ica re  con  i l  paz i en t e ,  l avo ra re  i n  èqu ipe  e  
c r ea r e  un  p roge t t o  d i  r e t e .  Men t r e  i l  modo  p iù  co r r e t t o  pe r  
pe r sona l i zza re  un  a s s i s t enza  r i s i ede  ne l l ’ a t t i va r s i  ,  ne l  r epe r i r e  e  
u sa r e  t u t t e  l e  r i so r s e  pos s ib i l i ( a s soc i az ion i ,  en t i ,  f amig l i a r i ,  a m i c i  
e  sop ra t t u t t o  i  gen i t o r i ) .  

Su l  p i ano  emot ivo  sono  r imas to  co lp i t o  da l  f a t t o  che  una  pa to log i a  
r a r a ,  che  s i  ch i ami  S ind rome  da  R ing  14  o  meno ,    compor t a  una  
g rande  so l i t ud ine  che  i l  bambino  e  i  f amig l i a r i  devo  a f f ron t a r e  
ogn i  g io rno .    
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