1 Il
Ynigee

dic( 15)




Idic(15)

L6l dic(15) =~ una rara anomalia cromosom
materiale genetico (DNA) in eccesso in uno dei loro cromos@nilicromosoma 15. Ai

fini di un sano sviluppo, i cromosomi dovrebbero contenere esattamente la giusta
quantita di materiale genetico.

Come per la maggior parte delle altre malattie cromosomiche, avere materiale in piu

nel cromosoma 15 pud aumentare il rischio di sviluppare ritardi psicomotori e difficolta
di apprendimento.

Informazioni sui cromosomi
| cromosomi sono strutture che si trovano nei nuclei delle cellule presenti nel nostro
organismo.
Ogni cromosoma contiene migliaia di geni, che possono essere considerati come il
libretto di istruzioni sul quale sono incluse tutte le informazioni genetiche che dicono al
nostro organismo come svilupparsi, crescere e funzionare. | cromosomi e i geni
generalmente sono presenti in coppie e ogni membro della coppia cromosomica viene
ereditato da ciascun genitore. Léduomo h
Di questi 46 cromosomi, due sono i cosiddetti cromosomi sessuali, che determinano |l
sesso (maschile o femminile).
Le femmine hanno due cromosomi X (XX) ed i maschi hanno un cromosoma X ed uno
Y (XY).
| restanti 44 cromosomi sono raggruppati in 22 coppie, numerate da 1 a 22,
approssimativamente dal piu grande al piu piccolo. Ogni cromosoma ha un braccio
corto o piccolo (p) (come mostrato in cima alla figura) ed un braccio lungo (q) (la parte
in basso del cromosoma).
Le persone affette da idic(15) hanno un piccolo cromosoma in piu, derivato dal
cromosoma 15, oltre ai due normali cromosomi 15. Questo significa che ci sono 47
cromosomi, invece dei normali 46. Il pezzo in piu del cromosoma 15 é stato duplicato e
unito all destremit”™ in modo invertito,
immagine) e viene denominato isodicentrico 15, [idic(15)], duplicazione invertita 15 [inv
dup(15)], tetrasomia 15 o marker soprannumerario 15 [SMC(15)].
Occasionalmente, una persona puo avere due pezzi idic(15) in piu (48 cromosomi), o
tre pezzi idic(15) in piu (49 cromosomi) in tutte o alcune delle sue cellule.
In alternativa, alcune persone non presentano un cromosoma extra, ma hanno un
segmento di materiale duplicato, all din
interstiziale [int dup(15)].
Questa corrisponde, spesso, alla stessa regione che costituisce il cromosoma extra
nell 6idic(15) . Per tale motivo, |l e pers
hanno caratteristiche simili e tali disturbi vengono denominati sindrome da duplicazione
del cromosoma 15q.
Sebbene | desatto numero e il tipo di ge
eccesso possono creare problemi allo sv
Si ritiene percio che la maggior parte delle difficolta cliniche siano probabilmente
causate dal fatto di avere copie in piu di alcuni geni. Si stanno ancora studiando le
specifiche attivit”™ o |l e funzioni dei g
presente che gl al tri geni del bambino
concorrono a determinare lo sviluppo, le necessita e le conquiste future.
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La prima descrizione di una persona con idic(15) fu pubblicata nel 1977. Da allora, ci
sono stati pit di 160 casi riportati nella letteratura medica mondiale. Nessuno in realta
conosce quale sia la reale rilevanza di questa malattia, perché probabilmente in passatc
e stata sottodiagnosticata. Tuttavia, le stime piu accreditate affermano che un bambino
ogni 30.000 abbia questo cromosoma aggiuntivo. Tale anomalia cromosomica interessa
tanto i maschi quanto le femmine (Van Dyke 1977; Battaglia 2008)

extra chromosome. The disorder occurs as often in males as in females (Van Dyke
1977; Battaglia 2008).

Osservando il cromosoma 15

| cromosomi non possono essere visti ad occhio nudo, ma se vengono colorati e
ingranditi al microscopio & possibile vedere che ognuno ha un modello distintivo di
bande chiare e scure orizzontali. Nel diagramma del cromosoma 15 della figura
riportata sotto, le bande sono numerate a partire del punto di unione tra il braccio
lungo e il braccio corto (centromero) e procedendo verso le estremita. In questo
modo, guardando i cromosomi del vostro bambino € generalmente possibile vedere il
cromosoma aggiuntivo.

Ulteriori test genetici, qual:@ -GGHF I SH
possono confermare | 8idic(15), identifi
cromosoma 15 e indicando, con maggior precisione, i punti di rottura del cromosoma.

La regione critica Prader -Willie Angelman (PWACR)

C6 una regione del cromosoma 15 vicino
bande 1591413, chiamata PWACR, che significa Regione Critica di Pi&flgre

Angelman (le sindromi di Prad&Yilli e Angelman sono causate dalla perdita di una
copia di questa regione, rispettivamente la copia paterna e la copia materna).

Se le copie in eccesso del cromosoma 15 non includono questa regione [spesso
chiamata piccola inv dup(15)], le persone raramente presentano problemi particolari ed

i l oro idic(15) =~ general mente solo un
maggiori problemi quando il frammento duplicato contiene tutta o parte di questa
regione critica. }IGH tilewvano se Fdroghesonoa 1%id anal i

eccesso contiene una o, come avviene piu frequentemente, due copie della regione
PWACR.
l||i
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Questo opuscolo intende descrivere gli effetti che le copie in eccesso del cromosoma
15 hanno sui bambini, sia se queste includono tutta la suddetta regione sia se ne
includono solo una parte.

Le diagnosi ed i risultati del test cromosomico

Spesso i medi ci non considerano necessa
cromosomica sui bambini che non hanno delle sembianze particolari. La maggior parte
dei bambini con idic(15) non mostrano evidenti caratteristiche fisiche che facciano

pensare ad undanomalia cromosomica. Seb
ridotto, soffrano di crisi epilettiche o abbiano caratteristiche facciali peculiari, ad

esempio |l a presenza di cute in eccesso
vengono sottoposti a test cromosomici n

Le preoccupazioni generalmente insorgono soltanto dopo che le tappe dello sviluppo
psicomotorio non sono state correttamente raggiunte nei tempi, e, anche allora,
succede che tale ritardo venga spesso imputato ad altre cause. Cio comporta che le
famiglie riceveranno una diagnosio tardi
quattro anni e a volte anche piu tardi.

Quasi certamente verra fornito ai genitori un cariotipo, cioé una nota stenografica della
composizione cromosomica del bambino.

Il cariotipo mostrera quanto materiale cromosomico in eccesso ha il bambino. Per una
persona affetta da idic(15), i risultati saranno probabilmente simili ai seguenti:

47 XX,idic(15)(q11)dn

47 I numero totale di cromosomi nelle cellule; 47 invece degli usuali 46

XX | due cromosomi sessuali, XY per i maschi, XX per le femmine

idic(15) Un cromosoma 15 isodicentrico

(g11) Entrambi i segmenti del cromosoma 15 che si sono rotti in q11

dn Il nuovo assetto cromosomica@omparsode nov@o come NUovo
evento). | cromosomi dei genitori sono stati analizzati e non & stato
trovato nessun cromosoma 15 in ec:¢
stato ereditato | 6idic(1l15) ed =~ q

in questa famiglia con questo bambino.

Fonti
Le informazioni presenti in questo opuscolo sono tratte in parte dalla letteratura
medi ca pubblicata. I nome dell dautor e

permettervi di cercare gli estratti o gli articoli originali su Internet in PubMetp(//
www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmeéd/

Se lo desiderate, potete ottenere diversi articoli daique Questo opuscolo attinge

inoltre le informazioni anche da due ricerche condotte sui membbiguenel 2004 e
nel 2009 e f or nUnigueQuaradd duéstd epsistatoifussariftaiminue
contava 134 membri con idic(15), con wun


http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/
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XX
+

psu dic (15)
(q11913)

a7
XX
+

inv dup(15)

(913q13)

47, XX,+psu dic(15)(q11g13)
Il numero totale di cromosomi nelle cellule del bambino; 47 invece degli
usuali 46
| due cromosomi sessuali, XY per i maschi; XX per le femmine
C6 un cromosoma in pi%
Un cromosoma 15 pseudodicentrico (asimmetrico)
Dei due segmenti asimmetrici del cromosoma 15, uno ha il punto di
rottura nella banda ql1l1 e | daltro

47,XY,+inv dup(15)(q13q13)
Il numero totale di cromosomi nelle cellule del bambino; 47 invece

degli usuali 46

| due cromosomi sessuali, XY per i maschi, XX per le femmine

C6 un cromosoma in pi%

C6 una duplicazione invertita del

del Il didic(15)]
Entrambi i segmenti del cromosoma 15 hanno il punto di rottura nella
banda q13

In aggiunta, o in sostituzione del cariotipo, potreste ricevere i risultati di analisi
molecolari, quali la FISH, eseguita nel vostro bambino. In questo caso, i risultati sarannc
probabilmente come il seguente esempio:

47

XY

+

ish

idic (15)
(q13)

47,XY.ish idic(15)(q13)(D15Z1x2,SNRPNx2,PML
Il numero totale di cromosomi nelle cellule del bambino;
| due cromosomi sessuali, XY per i maschi, XX per le femmine
C6 un cromosoma in pi%
Ldanali si del cromosoma  stata e:
Un cromosoma 15 isodicentrico
Entrambi i segmenti del cromosoma 15 hanno il punto di rottura in q13

(D15Z1x2,SNRPNx2,PML

Il cromosoma 15 in eccesso contiene due copie dei markers D1571 e
SNRPN, ma non contiene il marker PML. Un marker & un gene o un
frammento di DNA, che ha una localizzazione nota su un cromosoma

| bambini con idic(15) mostrano un ampio spettro di abilita e conquiste. Conoscere il
cariotipo del bambino pud consentire di prevedere quale sara il suo futuro?

Questa

una domanda che si pongono sia

ricerca attiva e interessante.



Ad oggi, le cose certe sono tre:

q Se il materiale in eccesso del cromosoma 15 non contiene la regione critica
15911913 (PWACR), la duplicazione in genere non causa alcun problema.
il La maggioranza dei bambini con idic(15) ha quattro copie della regione critica

15q11qg13. | bambini con tre copie [come una int dup(15)] mostrano effetti
molto piu lieviBambini con cinque o sei copie tendono ad avere problemi piu
gravi. (Robinson 1993; Browne 1997; Roberts 2002; Huang 2003).

il Anche i bambini che hanno il cromosoma 15 in eccesso solo in una porzione
delle loro cellule [conosciuto come una forma mosaico di idic(15)] hanno effetti
generalmente piu lievi, pur se tali effetti possono variare da una completa
normalita a problemi significativi. (Dennis 2006).

i Duplicazioni sul cromosoma di origine paterna spesso non sono associate a
problemi nello sviluppo, a differenza di quelle sul cromosoma di origine materna,
che invece ne causano.

Le persone con idic(15) hanno diversi punti di rottura ed il punto di rottura puod essere
diverso su ciascuna delle copie in eccesso della regione critica (vedi immagine pagina 3
pertanto essi hanno due copie in pit della maggioranza dei geni presenti nella regione
PWACR, ma una copia in eccesso di alcuni dei geni ancora piu distaliombsoma.
(Wang 2008). Questa variabilit”™ pu, spi
ravvisate nei bambini, ma non ne siamo certi.

3% anni

Le principali caratteristiche comuni

Ogni persona con idic(15) é unica, pertanto ognuna di queste avra diverse condizioni
mediche e di sviluppo. Inoltre, questo opuscolo non elenchera ogni tipo di caratteristica
possibile, sebbene ne siano state trovate alcune comuni in varie persone.
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Le caratteristiche pil comunemente incontrate in quasi tutti gli affetti da idic(15) sono
le seguenti:

il lypotonia(tono muscolare insolitamente diminuito) nei neonati;
il Ritardo nel conseguimento delle tappe dello sviluppo psicomotorio;
i Disabilita varie nello sviluppo motorio e cognitivo; i bambini spesso avranno
bi sogno di supporto per | dapprendi me

necessario variera da bambino a bambino;

il Assenza o ritardo del linguaggio;
i Comportamento insolito, che spesso include comportamenti dello spettro
autistico;
il Crisi epilettiche sono presenti nel 50% degli individui con una duplicazione 15q;
| 6esordio delle crisi, il tipo di cr
ampi amente da un individuo all daltro
Quali prospettive?
La maggior parte dei bambi ni con idic(1
IDEAS [scambio, patrocinio e supporto per idic(15)] sta attualmente ricercando gli
ef fetti del | 6idic(15) sull &6 aspvenwnidati va
15.0r9g . Gl i effetti pi % comuni del |l a mal at
| apprendi mento e | e sole complicazioni

molti adulti riportati nella letteratura medical@niquena 14 membri adulti [vedi Adulti
con idic(15) a pag 23].

Sebbene le prospettive di vita dipendano dai progressi individuali, € probabile che la
maggior parte dei bambini con idic(15) continui ad avere bisogno di supporto per tutta
la vita. Tuttavia, con il passar del tempo, sembra che tali bambini mostrino un

mi gl i oramento nell dinterazione sociale
autistico; inoltre, sembra che migliorino anche la motricita complessiva e quella fine,
insieme alle abilita linguistiche e alla comprensione del linguaggio (Battaglia 2008).

Gravidanza e nascita

Molte madri, durante la gravidanza ed il parto, non hanno avuto problemi ed hanno
scoperto solo dopo la nascita che il loro bambino era malato. Delle 57 famiglie che ci
hanno raccontato le loro esperienze durante la gravidanza, dodici hanno ricordato di
aver percepito pochi movimenti del feto, mentre era nel grembo materno. Due bambini
hanno avuto un ritardo di crescita intrauterina (IUGR), Tale termine viene usato per
descrivere bambini la cui crescita nel grembo materno é rallentata e pertanto sono piu
piccoli dell a norma rispetto alldet”™ ge
di funzionare regolarmente e la madre era stata ospedalizzata. In altri quattro bambini la
crescita era rallentata nelle ultime due settimane di gravidanza. Due bambini
mostravano anomalie cerebrali alla ventesima settimana.

Tre dei bambini che partecipavano alla ricercldiquesono nati prematuramente, ma
guesto =~ | 6andamento che ci si aspetta
bambini nella popolazione generale, non affetti da malattie in partictlaigu
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Per quanto sappiamo, nessuna delle famigiiigueha scoperto che il proprio bambino

era affetto da idic(15) prima della nascita. Ci sono due esempi nella letteratura medica
di diagnosi di idic(15) prenatale. Nel primo caso, la diagnosi prenatale € stata eseguita &
causa dell det”™ avanzata della madre. A
sviluppo psicomotorio e gravi difficolta di apprendimento.

Nel secondo caso, la diagnosi prenatale é stata eseguita dopo riscontro ecografico di
IUGR e polidramnios (un insolito aumento del liqguido amniotico) alla trentesima
settimana. (Miny 1986; Robinson 198Biique).

Neonati

In genere, i bambini con idic(15) sono ipotonici nel periodo neonatale. Cio pud
comportare un ritardo nel raggiungimento delle tappe dello sviluppo psicomotorio
(come stare seduti, girarsi, gattonare
alimentazione. | bambini sono spesso molto placidi e assonnati e hanno spesso bisognc
di essere svegliati per i pasti; possono anche essere meno reattivi rispetto agli altri
bambini e non rispondere adeguatamente agli stimoli ambientali.

La crescita e | dalimentazione

Il peso alla nascita dei bambini riportatoldaique mostra una variazione

considerevole, con una media di 2,76 kg. Quattro dei 117 neonati presi in
considerazione alla nascita aveva un peso piuttosto basso, inferiore a 2,6 kg a termine.

(Uniqug

Range del peso alUhiguénastetmi dei obgmbsni
Da 2,438 kg a 4,649 kg.

Secondo | Bneequesti bamivirg tandono a nutrirsi lentamente e

|l 6all attamento al seno pu, essere diffi
con idic(15), puo portare a difficolta di suzione, deglutizione e attaccamento al seno.
Anche bambini con palatoschisi o palato alto possono trovare difficili il succhiare e
inghiottire. Molti bambini hanno poco appetito e faticano a terminare una poppata. 31
madri, sulle 53 intervistate daniquehanno tentato di allattare al seno i loro bambini,
sebbene circa solo la meta abbia avuto
successo. Un certo numero di bambini
sono stati allattati con il latte artificiale
con il biberon. Quattro, dei 55 bambini
che partecipavano alla ricercaldinique,
hanno dovuto utilizzare un sondino naso
gastrico temporaneo. Quando alcuni di
questi bambini sono cresciuti a sufficienza
per succhiare in modo efficace, si &
potuto rimuovere il sondino ed

alimentarli al seno o con il biberon. Per
quattro bambini, si € reso necessario

| 6uso di un sondino
| 6ali mentazione dir
stomaco (Dennis 200&)nique).




Ldi potonia pu, int
passaggio degli alimenti e contribuire
al reflusso gastr@sofageo, per cui il
cibo ritorna facilmente su per

| 6esofago. Nrague, s o
quasi un terzo dei bambini soffre di
questo tipo di reflusso, problema che
puo essere generalmente controllato
alimentandoli lentamente,
sistemandoli in posizione
semireclinata e, se necessario,
sollevando la testata del letto per
dormire. Anche addensanti e farmaci
inibitori degli acidi gastrici possono
controllare il reflusso. Se queste
misure non sono sufficienti, qualche
bambino puo trarre beneficio da un
intervento chirurgico, per migliorare 5 anni

| 6azione dell a valvol a, l ocalizzata tra
stomaco e | 6esof ago. Dunguehaanoloptatoiper questame
soluzione, traendone beneficio.

Ldi potonia pu, anche avere un impatto s
rallentamento dei movimenti intestinali e conseguente stipsi. Quasi un terzo di coloro
che hanno partecipato al sondaggidJsiquehanno sofferto di stitichezza, anche se la
maggioranza, crescendo, ha risolto tale problebhaiqug

Mol t i bambi ni all det ™ di un anno o pi %
alimenti tagliati in pezzi piu grandi possono provocare conati di vomito o soffocamento,
per questo motivo, tali bambini possono continuare a mangiare cibo in purea pit a

l ungo rispetto ai |l oro coetanei e | dini
essere ritardata. | genitori hanno scoperto che, modificando la consistenza degli
alimenti, grattugiandoli, macinandoli, tagliandoli o aggiungendo sughi, possono ridurre o
evitare questi problemi. | bambini col palato alto (circa un terzo degli intervistati)
possono anche avere qualche difficolta con il cibo solido, perché esso puo fermarsi nel
palato Uniqué.

Secondo | dngyeeproblemnd: aimedtazione migliorano con il passare del
tempo e i bambini mostrano un buon appetito ed una dieta sana e varia. Tuttavia, ad
alcuni bambini sembra mancare la sensazione di pienezza e tendono quindi a mangiare
in continuazione. Alcuni bambini (7/55) si riempiono troppo la bocca fino ad avere
senso di soffocamento; i genitori devono essere vigili mentre mangiano e il cibo deve
essere misurato in piccole quantitdrfiqué

La crescita e | daltezza sono di solito
quarti dei genitori descrivono i loro figli, indipendentemente dalla loro altezza, come
snelli o magri, sebbene essi mangino normalmente. Al contrario, quelli che non hanno le
sensazione di pienezza possono mangiare troppo e possono avere problemi di
soprappeso Wniqug




p Non si attaccava al seno; prendeva il biberon, ma aveva bisogno di molto tempo per
bere. Ora segue una dieta varia ed ha imparato a masticare e a mangiare cibe %olido
anno

pEd stata allattata al seno per 8 mesi
pertanto il cibo deve essere relativamente morbido e in piccoli peznni

p Assume vitamine ogni giorno e ha una dieta priva di additivi artificiali; mangia frutta e

verdura fresca quotidianamente. Tutto d
mezzo)

pHa i mpiegato un pod di tempo per i mpar
ora mangia quasi tutto.o6 (7 anni e mezz
p Mangia in modo molto disordinato e non mastica,; tutto il cibo deve essere ridotto in
pur . Da quando =~ <comparsa | depilessia

integratore dietetico.o6 (15 anni)
pTende a mangiare troppo.o6 (17 anni)

Ldapprendi mento

Difficolta di apprendimento e disabilita intellettive sono caratteristiche comuni a tutti i
bambini con una duplicazione 15q [sia quelli con idic(15) che quelli con una duplicazione
interstiziale], la maggior parte dei quali sono colpiti in modo moderatamente grave,
sebbene esista una piccola minoranza che viene colpita molto gravemente. Come
sempre, ci0 varia da caso a caso; tuttavia, la maggior parte dei bambini avra bisogno di
sostegno e potrebbe trarre beneficio da programmi di intervento precoce, in modo da
poter crescere meglio in un ambiente speciale di apprendimento. Infatti, la stragrande
maggioranza dei bambini nella ricerc&diquerequenta una scuola speciale, mentre

un piccolo numero frequenta la scuola ordinaria, ricevendo spesso un sostegno 1 a1 in
classe. In un recente studio, dei 17 bambini di eta compresaidnni, tre
frequentavano scuole ordinarie con | 6ai
La maggior parte dei bambini con idic(15) ricevono anche una diagnosi di autismo o di
disturbo dello spettro autistico (ASD) e alcuni hanno ottenuto ottimi risultati nelle

scuole specializzate in programmi per persone autistiche. La maggior parte dei bambini
traggono beneficio dall davere accanto u
scuola, che li aiuta a concentrarsi e a comunicare le proprie esigenze (vedere
o0oComportamentod6) (Riunmer 1998; Dennis 2

Una piccola minoranza di bambini impara a disegnare in modo semplice, a scrivere |l
proprio nome e altre semplici parole. T
scrivere o disegnare e molti bambini trovano piu facile utilizzare una tastiera, ragion per
cui i computer (compresi i computer touescreen) sono utilizzati da molti bambini, sia

a scuola che a casa. Alcuni di loro, che non padroneggiano la scrittura indipendente,
apprendono la scrittura su traccia, imparando a scrivere parole seguendo i puntini.
Alcuni bambini imparano a riconoscere il loro nome ed una piccola minoranza impara a
leggere. Molti bambini, compresi quelli che non riescono a leggere, amano guardare i
libri e ascoltare storie ed alcuni di essi gradiscono guardare le figure nei cataloghi.

| bambini hanno generalmente una buona memoria. Alcuni di loro sono iperattivi e si
distraggano facilmente, o sono descritti con una capacita di attenzione cosi ridotta da
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rendere | 6insegnamento molto i mpegnatiyv
idic(15), puo influire sul modo in cui essi imparano. Alcune famiglie utilizzano ABA
(Analisi applicata del comportamento), un metodo di lavoro impiegato con i bambini
affetti da autismo o altre difficolta di apprendimento, che puo aiutare a compensare le
di fficolt™ di apprendi mento del bambino
comportamento. Per |l a maggior parte dei
favorito in piccoli gruppi e in un ambiente strutturato, tranquillo e caltdoiguég

Mol te famiglie riferiscono che il l oro
e/o con la sabbia. | bambini con idic(15) sembrano condividere eccezionali capacita e
amore per la musica e il canto; molte famiglie descrivono una perfetta intonazione dei
propri figli o la capacita di riconoscere e/o canticchiare una melodia dopo averla udita
solo una volta¥niqué

p La sua memoria &€ molto buona in certi ambiti; & capace di ripetere melodie e canzoni
molto velocemente e correttamente; non sa leggere, ma ama libanni

p Ha moderata difficolta di apprendimento. | suoi punti di forza sono la personalita, la
musica, la disponibilita alla collaborazione e una straordinaria memoria. Ha imparato a
leggere parole di-3 lettere - 5 anni

p Al computer & in grado di riconoscere numeri e lettere, indicandoli quando gli viene
richiesto- 5 anni e mezzo

p Ama la musica ed & in grado di riprodurre delle canzoni, dopo averle ascoltate una
volta. Ha una memoria molto buona ed é capace di disegnare cerchi e linee Tette
anni)

p Ha un ottimo orecchio: € in grado di canticchiare melodie, che ha sentito solo una o
due volte, e ha unodi Mtamireanezz ne per fett a

p Conosce alcune lettere ed ha una memoria molto buona per le cose e gli eventi, ma
non & brava in matematicall anni

p Ama i giochi al computer e, nonostante la sua scarsa destrezza, sa utilizzare mouse e
tastiera. Gli vengono proposti giochi, consigliati dalla scuola, per sviluppare le sue abilité
e i giochi progettati per i bambini pit piccoli, che coprono una vasta gamma di attivita,
le quali spaziano dal saper contare ad imparare a stare con gli amici. Risponde bene a
questi giochi e il suo vocabolario e alcune competenze sono notevolmente migliorate
grazie ad essill anni

p Sa leggere ad un livello di un bambino di circa sette anni. Sa disegnare una persona
stilizzata e copiare il proprio nomel3 anni

p Ricorda i brani di filastrocche. Apprende meglio quando la sua epilessia € sotto
controllo - 14 anni e mezzo

p Ha gravi e complesse difficolta di apprendimento; ha una buona memoria, ricorda
dove vive, sia lui che la nonna, e anche certi luoghi e pershbeanni

p Ha gravi difficolta di apprendimento, ma ha una memoria incredibile! Impara meglio in
piccoli gruppi, con un maestro conosciuto, che abbia con lei un rapporto 4 E8lanni

p Ama la musica ed € in grado di intonare le canzoni molto facilmeb8eanni

p Ha una buona memoria per la musica e canta bene. Ha anche una buona memoria pe
i luoghi e non dimentica dove é statd 9 anni
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Linguaggio e comunicazione

| problemi del linguaggio sono comuni
nei bambi ni con i di
di questa forma comunicativa & molto
spesso ritardata; i bambini con idic(15)
presentano spesso un linguaggio
ecolalico (ripetono parole o frasi
pronunciate da und
spesso ripetono frasi o espressioni
sentite, piuttosto che formulate di

propria iniziativa. In uno studio sulle
abilita del linguaggio di 33 persone, di
eta compresatra 2 e 57 anni, i

ricercatori hanno scoperto che tultti,
tranne cinque bambini, utilizzano

al meno alcune par ol
cui i bambini hanno iniziato a parlare &

di 27 mesi. Un bambino con una forma
di idic(15) a mosaico comprendeva la
lingua e parlava normalmente mentre
altri nove bambini erano in grado di
condurre una semplice conversazione.
Cinque bambini pronunciavano frasi
brevi, sei solo brevi espressioni e altri
sei solo singole parole. Un altro studio

in corso negli Stati Uniti, effettuato su

41 bambini dalla dottoressa Carolyn Schanen, ha dimostrato che 14 bambini hanno
pronunciato | a | oro prima parola all det
parole tra i 5 e i 10 anni e uno ha ini
2005; Dennis 2008Jniquég

6 anni

LostudiodiUnigue r i guar dante i membri di et s
serie di abilita varie. In media i bambini hanno parlato per la prima volta a 3 annie 5
mesi. Diciassette bambini pronunciavano frasi, ma si trattava spesso di brevi espression
e non sempre di chiara o facile comprensione per persone al di fuori della famiglia.
Dieci bambini pronunciavano parole singole o qualche frase. Sette bambini non
parlavano, ma padroneggiavano il linguaggio dei segni o Pecs (sistema di comunicazior
con immagini). Tuttavia, questo livello non poteva essere raggiunto da tutti: quattordici
bambini, infatti, non usavano il linguaggio parlato né quello dei segni. Questi bambini
continuano ad usare i gesti, le espressioni facciali e i rumori vocali, per indicare le loro
esigenze o esprimere | propri senti ment
quello che vogliono. Una piccola minoranza sembra avere scarsa necessita o intenzione
di comunicare con gli altri{niqug
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Una bambina della ricerca dniqueparlava
correntemente usando frasi, fino a quando,
all det ™ di 7 anni, s
epilettici e il suo linguaggio € regredito; ora
non parla piu. Questa regressione del
linguaggio € stata descritta in letteratura
medica. (Battaglia 199@niquég

Testimonianze dUniquesuggeriscono che
alcuni bambini si riferiscono a sé stessi in
terza persona, piuttosto che usare le parole
6i o6 o Omed. Anche s
imparano a comporre frasi semplici e a
comunicare le loro esigenze e/o desideri,
possono non avere la capacita di sostenere
una conversazione o di reagire e
rispondere alle domandeUgiqué

Alcuni bambini usano il linguaggio dei segni,
Pecs e/ o approcci basati sul,alnﬁ”)luso del
computer, per comunicare i loro bisogni e

desideri. In letteratura vi sono prove, sostenute ancheéJdégueche molti bambini

hanno un linguaggio recettivo, migliore di quello espressivo: essi capiscono piu di quello
che possono esprimere. La logopedia si € rivelata vantaggiosa per molti bambini
(Battaglia 2008)niqué

Ci sono molte ragioni che possono spiegare il ritardo del linguaggio, compreso |l

coll egamento tra | a capacit”™ di apprend
da molti bambini comporta debolezza dei muscoli della bocca, causando difficolta, oltre
che per la suzione, anche per lo sviluppo del linguaggio. Quelli con palatoschisi o palatt
alto possono avere anche dif fi coluniqug spe

pComunica con | a parola, spingendo/tira
formare frasi con un massi mo di 6 par ol
2 anni e 8 mesi, ha trascorso due mesi

suo linguaggio € molto miglioratat anni

p Ha iniziato ad usare le parole a 2 anni e mezzo. Ha un ampio vocabolario e sa
nominare molti oggetti. Copia molte parole che ascolta, ma non € in grado di sostenere
una conversazione o rispondere alle domande. Ha imparato molte parole dai suoi

giocattoli Vtech™* , perch® gl i piace premere ripe¢
molte volte- 4 anni e mezzo
*Vtech™ ™ una | inea di giocatoli e giochi

apprendimento.
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pPronuncia una sola parol a
Usa il segno che significa
rispondere al metodo Pecs. Capisce piu di quanto

possa esprimere 5 anni e mezzo

p Usa parole e il linguaggio dei segni. Capisce bene, ma
ha difficolta ad esprimere i suoi bisogni ,e pertanto, si
sente frustrato. Usa un computer touch screen a

scuola- 7 anni

p Capisce semplici comandi e, sebbene non parli,
emette dei suoni quando mangia qualcosa che gli piace!
- 7 anni e mezzo

p Ha pronunciato le prime parole a 3 anni e formula
frasi da quando ha 5 anni; utilizza un computer touch
screen- 10 anni

pParl a normal mente. o6 [11 a

22 mesi p Ha un vocabolario sempre piu vasto, che utilizza in
gran parte in modo appropriato. Il linguaggio € un
ambito in cui ha dimostrato grande miglioramento solo negli ultimi anni ed ora € in
grado di esprimere semplici bisogni; tuttavia, non € capace di conversare e non
risponde alle domandell anni
p Preferisce non impegnarsi in alcuna comunicazidriieanni

p Ha iniziato ad utilizzare Pecs due anni fa ed ha reagito in modo cosi positivo, che non
riuscivamo a credercH 15 anni

p Parla, ma & molto ecolalica. Capisce un linguaggio semplice e necessita di molto
tempo per usare parole, segni o simboli7 anni

p Pronunciafrasidi® par ol e e parla molto. Usa in
Pecs. | computer vocali sono stati molto utitl8 anni

p Capisce quasi tutto, ma il suo discorso e confuso e
trova difficile esprimersi 26 anni

Sviluppo della capacita di sedersi, muoversi,
camminare

| bambini con idic(15) sono generalmente lenti nel
raggiungere le tappe dello sviluppo motorio.
Segnalazioni nelle pubblicazioni di letteratura medica
suggeriscono che la posizione seduta viene acquisita
tra i 10 e i 20 mesi déet”™ e |l a deampul
autonoma tra i 2 e i 3 anni. Secondo| | 0
Unique i bambini iniziano a rotolarsi trai 3 e i 30
mesi (in media 9 mesi); iniziano a stare seduti tra i 4
mesi e i 3 anni e mezzo (in media 13 mesi); iniziano g
gattonare trai 5 mesi e i 5 anni (in media 16 mesi);
camminano autonomamente trai 13 mesi e i 7 anni (3
anni e mezzo in media). Alcuni bambini hanno bisogno

5 anni
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