Il profilo neurolinguistico nelle sindromi
del cromosoma 14
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Cos'e la sindrome ring 14?

= Disordine citogenetico rare con circa 50
casi descritti in letteratura (Gilgenkranz et ol 1971)
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m Ipotonia

m Caratteristiche peculiari del volto



m Problemi oculari (cataratta,
anomalie pigmentarie retiniche,
errori di rifrazione)

® Neuroimmagini: Segnalazioni di
atrofia cerebrale, dilatazione
ventricolare ed 1 caso di ipoplasia

del corpo calloso

m Epilessia (100%)
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* Interessante notare che la maggior
parte delle caratteristiche si ritrova
anche nelle delezioni lineari terminali ad
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EPILESSIA

* Epilessia ha un esordio precoce (1 mese-4 anni);
solitamente e talora con

- Sono stati descritti diversi tipi di crisi:
-crisi generalizzate tonico-cloniche
*Miocloniche

‘Toniche

- crisi parziali complesse che si presentano in
grappoli e in alcuni pazienti (Brain Dev 1992)

- crisi parziali secondariamente generalizzate

- “crisi motorie minori"

%Lilpple and Sparkes 1981, Schmidt et al. 1981, Fryns et al. 1983, Matalon et al. 1990,
elante et al. 1991, Shiarasaka 1992, Ono, 1999, Morimoto 2003)

 L'epilessia e nella maggior parte dei casi
- Evoluzione incerta.




Tutte le condizioni sindromiche associate ad
anomalie strutturali del cromosoma 14 presentano
una compromissione del versante linguistico e
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OBIETTIVI

Analizzare la funzione verbale partendo dallo
sviluppo fonologico attraverso il linguaggio
spontaneo, sia in produzione che in
comprensione, per delineare un profilo
neurolinguistico rispetto allo sviluppo della
comunicazione e del linguaggio in un campione

di soggetti con aberrazioni del cromosoma
14,



METODI

= Trascrizione e codifica del linguaggio spontaneo
attraverso |'osservazione diretta in ambiente
ecologico,




PROTOCOLLO DI VALUTAZIONE

STRUMENTT INDIRETTI

= Questionario "Il primo vocabolario del bambino-PVB"
nella scheda gesti e parole (Caselli e Casadio, 1995)

= Questionario per la valutazione delle abilita socio-
conversazionali del bambino (Girolametto, 1997).



STRUMENTI DIRETTI
1) Osservazione del gioco libero per analisi linguaggio spontaneo

Osservazione diretta di 30-45 minuti di gioco libero del bambino mediante utilizzo
di 4 set digioco per prelievo di linguaggio spontaneo (protocollo ALB, Stoel-
Gammon, 1989).

2)Valutazione delle abilita linguistiche specifiche mediante prove
standardizzate

= Area fonetico-fonologica in produzione

Trascrizione e codifica del linguaggio spontaneo. Indici: inventario fonetico,
analisi delle strutture sillabiche.

Trascrizione e codifica delle produzione mediante utilizzo del PFLI (Bortolini,
1995). Indici: inventario fonetico, analisi in processi.

= Area lessicale

Comprensione: PPVT (Stella, Zizzoli, Tressoldi, 2000)

Produzione: Analisi della lessico in produzione al PFLI (Bortolini, 1995).
= Area morfo-sintattica

Comprensione: TCGB (Chilosi e Cipriani, 1995)

Produzione: Analisi della LME nel linguaggio spontaneo; Prova di ripetizione di
frasi (Vender e Cardini, 1981)

= Area pragmatica
Prova per la valutazione delle abilita morfologiche (Bortolini et al., 1995)
Prova di comunicazione referenziale (Campioni, Ercolani e Loyd, 1995)

= Area semantica

Prova di vocabolario (WPPSI o WISC)




CAMPIONE

Il campione é formato da 15 bambini e adolescenti
dagli 8 mesi ai 20 anni italiani con aberrazioni del
cromosoma 14 (eta media 12aa) reperiti attraverso I’
Associazione Ringl4:

= 7 ring-r (5 maschi, 2 femmine)
= 5 delezioni-del (3 maschi, 2 femmine)
= 3 altre aberraz-a ( 2 maschi, 1 femmina)



ANALISI DEI RISULTATI

6/14;/b C;J lz?l:t:gllir'gzl/d5i geel c21i0(1103a77, —— O producono nessun suono e
: parola ( 1 arrestoe

ing di 2 e 20
ring di 2 e 20 aa) regressione)

8/14 bambini (4/5 del di 5,14, messssssnlp-  Produzione parole
lie2liaa Dl ningdi 9 all'etd media di 21 mesi

13 16 aa)
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Al Questionario "Il primo vocabolario del
bambino-PVB" (Caselli e Casadio, 1995) nella
scheda gesti e parole 9 bambini ( 4/5 del e
5/7 ring) comprendono futte le parole, ma solo
4 ne producono altrettante.




ANALISI DEI RISULTATI
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4b/i(1/5 del, 1/7 r,
2/2 a) neanche una

10 b/i (4/5 del, 6/7 r)
comprendono tutte le
parole

______, e stato possibile som-

ministrarlo solo a 4/10 b/i
(2/5 del e 2/7 ring) che hanno
avuto un punteggio nella
norma (grezzo= 100)

somministrato a 3/4
(2/7rdillel7aae
1/5 del di 17 aaq) il
punteggio & nella norma
(grezzo=10).



DISCUSSIONE

Esplosione del linguaggio

bambini con sviluppo tipico bambino con sindromi legate al
cromosoma 14




Rapporto tra lo sviluppo lessicale e sintattico

Alcuni i bambini iniziano a produrre le prime fasi quando
raggiungono un vocabolario espressivo di circa 100 parole, i

. 5
ale D)AIMIoDIr [ ] é Crad q () (1O 10 () - ‘- () ()




CONCLUSIONI

L' analisi ha messo in luce

§ ﬂr‘i’rardo del linguaggio & un marker tipico delle aberrazioni del cromosoma

confrontando i risultati e I'evoluzione dei
due gruppi emerge un profilo neurolin-

guistico non omogeneo e | impossibilita di
individuare due gruppi distintivi.

= La maggior parte ha un'assenza del /inguaggio espressivo
Tra i verbali lo sviluppo del linguaggio é caratterizzato da:
= ritardi nel primo sviluppo lessicale (21 mesi)
= ritardo nelle produzione frasale (intorno ai 48 mesi)
= processo d'apprendimento che si diversifica soprattutto per una

persistenza piu prolungata nello stadio evolutivo di volta in volta
raggiunto.

= discrepanza tra linguaggio recettivo e linguaggio espressivo.

?? Ruolo peggiorativo dell'epilessia
Entita del ritardo mentale nei bambini ring ??

e dei problemi (eta esordio precoce, frequenza crisi,

comportamentali comparsa stati epilettici, farmacoresistenza)
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