
dell'Associazione ltalianaSindrorne di.William.s
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S.i èsvolta.aReggiÒ
Etnilia. i13 -:Mar.2:()isc:()rs()
una .tavolarotond"lisu:
"Aspetti ...medici;iPSiCqlo.g. Ì.,
scolastici e riabilitativi
della Sindrome di
Williams". n tagliodivul-
gativoe pratico dei rela-
torLprofèssori De Zorzi,
Gagliardi,.Giannotti, .Sabba-
dìriì ,Selicorni, ViçarLe
Volterra haattir-atolfna.
numerosa ••·.plat~a..C()mposta
da genitori, operatori sani-
tarie insegnanti. Presso la
sede nazionale e delI'Emìl-
ia Romagna è disponibile
la videoca.ssetta dell'incon-

o tro ...Nella-stessa giornata. si
è svolta altresì l'Assem-
blea annuale dell'Associ-
aùonetfi.e,condotta dal
pre~idente...'.Leop.oldo.TO. r-Ionìa.vha provveduto al
rinnovoaelle cariche
sociali e a&1iadempimel1ti
statutarLL occasione della
tavola rotonda e del-
l'Assemblea ha portato ad .
una··.ulteri6f.edifftisloné
delle tématìche dellanos-
tra .assocìazìone, favorèndo
ancora di più la.....conoscenza
e.·10 scambio di esperienze
fra genìtorì. '.. .. .

If cammino verso la
FEVVS,Jederazione. eur()-
pea,.proced.eaPi.en..·.orìtm0,.
Le basi poste un. anno fa
sumoziofledell'AlSVV
durante il COflgress()di
Roma, si sono 17a.ffo!'zate
con ·il······.·..primo.incontro
europeodelll1.glio .'99.a
Stokè-on ...Trenhln quel-
l'occasione le Associazioni
inglese, irlandese, unghe-
rese ed italiana' hanno
indi viduàto i..principali
obiettivi della federazione
ecìoé:
~··LadiffusioneCaoillaredi

informazione.
~L'organizzazionedìincontri·
- La raccolta di fondi.
-..l ..'iJ:ldiyid.~azl()J.1~dipr<>get--.
ti diricerca..i ..•.•...••.............•
"I..a.promozion~diric:ercbe
mediche, e la lòrocoòrdìna.
zione in.campo europeo,al
fine dì ottìmizzare.l'utiliZzo
delle risorse. .. '.
- L'assistenzanella raccolta
e assegnazioIle.·deiJoJ.1di····ai
.yari•.·pr()~~tti••naziol1<ili.
'""~rea.zi()ne·~ ..E~1ltri·a1JÌ-
mtitriprotetti.: .....' .'... :
-L'organizzazionedì campi"
estivi, odì vacanze.
- Le traduzioni nelle varie
lìnguedi testi, pubblìcazìoni
sdentifiche;attidi,ç{)llgressi.
...Nella riunione tenutasia
..Londra ..10. scorso·.·febb]jaip,
presenti: ..dieci associazioni
europee, si ècoflcordatodi
procedere dareaIla federa-
.ztone .basi legali, ...con un
atto costitutivo redatto se-
condo la legge belga,' cosa
che consentita un. PIÙ facile
accesso·.·aifinanziamenti

?fi;'
~. ÀBilAZlACISTERCENSE di .

CASAMARIC;- :1~~~.l::
.'~__'::--J~. ~". -,-o • -

ore 19.00--CorN:trto d~.orgruio:
dei mocstri Fabio Stirpe: e Atina Mnria ,P'.lSQWareUì

europei.Attt1a]D1~nte.èl'as-
sociazioneitalianaad .OCCU-
parsi della ·.redazìonerdel- ..
l'atto dì costituzione,con
l'assistenzad.igiuristi .•di
chiaI"af(111la,e~p~r:ti.···in .•.....•
dfritto··internazionaIe~•...•.L'at-
t9.XO~ti,tu,tiVo.Yerrà~çùs-c-
isoe\a.l?pF{).yatoH(tllaprossi-
ma···.riuni0n.efissata.a..Pari-
giflel' pros~iJJlosett~In1Jre.
Ve ne daremo notizia nel
prosSÌ111onotgiario.i
Desìderfaraoiinflne- seg-

nalarvi la bella iniziativa
detla+seztorré AISWdi
Frosin0Ile,cl1~ ha organiz-
zato .un conçert0 d'()rgano .
con i musictstiFabio.Stirpe
ed.Anna MariaPasquareIli,.
nella.splédìdàcomice del-
l'i\.b.baziaCistercense di
Casamari. Lfondi.raccoltì
saranno .•··desfil1atiial•...•pro-
grammadtfQrmazionedi
personale spedalizzato alla
riabilitazionealI'emanci -
pazione di adolescenti e
adulti con Sindrome dì
Williams.

Ecco la locandina del
Concerto chesisvQI:

geràih18 Qiu{Jnoa
Casamari,

per·inìzititivadei
.soci di Frosinone.

.....OopplarneSsa,ioffi-
. clata daS.E

iIYe$c<>vo··~{msignOr·
. ·.·iO

}·· BoccacRi(),
sarannoesE:jguite·

fnusicheperorgano.
. di Frank.Duruflé,

< Mendelssohn,
Morandi, Reger.



Presentiamo lnqueste pagine. un estratto da: .

La sindrome di<Wllliams
diE. Alleva, F.GirÙIli, G. Calamandrei,G. Rondinini, Q. Capirei, LJ.\loe, V.Volterra

L'articolo, che includenuovl e importanti studi, é stato pubblicato su
AnriaUdeU'lstituto Superiore di Sanità, voI. 35, n.2 (1999), pp. 211-219.·

. ", al quale vi rimandiamo per una lettura completa. .

La sindrome diWilliams (~W),una ,:plesse.La prec:jominanzapreftontale plastictlà netJron~le.NtJmerosistudi
condizione secondaria a mutazìone favorisce nei bambini con SW una su soggettLaffetti da' SWha.nno
g~nic(i autosomicadqminante;, è precocescoperta detle reìazìomtra le messo in risalto unpattem accresciti-
determinata da una microdelezione parole, adiscapito di quelle tra paro- va peculiare. Infatti si è notato che
in una delle due coppie del cromòso-' le eoggetti:~ssi sono ad esempio dalla nascitàalla pubertà il rapporto
ma7q 11.23 in una regionechecodi- facilmente in grado di elencare le. età ossea/età cronoìoqìcaè inferiore
JiCéiper.~lc~ne.proteine, tra cui l'ela- caratteristiche di un oggetto, ma a l, e supera l'unità poco prima di
stina (ELN» La.conseguente riduzio- hannòdfficoltà a lmmaqiriareun utì- .raggiungere la 'pubertà(chesi verifi-.
ne della produz~onè di elastina è lizzo dell'oggetto diverso da quello ca precocemente). mentre l'altezza
causa di una serie di patologiecarat- noto - in altre parole' la loro cono- ' conclusiva raggiunta risulta inferiore
teristiche dei soggetti 'affetti da SW, seenza del linguaggio è superficiale, alla media. Si è qùindiconclUso che
tra cui costrizione dell'aorta (SVAS), e non il1lplicacapacità di. problem- la bassa statura, notata nèipazienti
ernia, e invecchiamentòprecoce soh,ing.L'area pretrontate ha un con SW,.èdovuta-apubertàprecoce.
della pelle. Il deficit cognitivo è pro- ruolo rilevante anche nella mani- con conseguenteaccelerazionedella
babilmente conseguenza della dele- festazione del comportamentosocia- matu-razionescheletrica e rapida
zione di regionicodjficanti adiacènti le. E' noto fin dalla metà del secolo fusione delle cartilagini accrescitive.
al gene dell'elastina ecòntenenti tra scorso che il danneggiamento di Oltre ai livelli di IGF in bambini affetti
gli altri i geni LlMK-1, FZD-3 e questa regione cerebralepuò,arreca- da SW, un altro aspetto interessante
WSCR-1, attivi nel cervello e proba- re -sccmeensì.rendendo emO-zional- riguarda le neurotrofine,una partico-
bilmente necessari per una sua cor- mente instabili, solitari e. incapaci di lare classe di fattori polipeptidicidi
retta ontogene~LPo,chè la deìeztone normali relazionise inseritUn un con- crescita con specificheattività su cel-
di unadelle due-coppiedelcromoso- testo sociale. Poichè iaSW causa lule del sistema nervoso centrale e
ma 7 si riscontra in tutte le cellule unapredominanza dei lobi prefronta- periferico. L~piùnòta per I~propria
degli individui con SW, 'essa deve li, è probabile che l'ipersocialità che attivitàbiologicaè il nervegrowth
,verificarsi in uno dei due gametinel ne deriva dipenda da meccanismi factor(NGF}. Unanum~rosél.seriedi
periodo che intercorre tra meiosi e opposti. ti talento musicale, un'altra indicazionihanno infattimesso in evi-
fecondazione.Tale delezione si veri- delle capacità peculiari delle persone denza come tale proteina, o neuro-
fica, in maniera apparentemente conSW;puòesserespiegatosulia trofine ad essa simili come iLBDNF
casuale, in circa 2-Scasi su 100.000. base di studi neuroanatomici recenti (brain derived neùrotrophictactor };il
In Italia l'incidenzadella SWè scono- dai quali risulta che la porzìone.udltl- bFGF (baslcflbroplast qrowth faétor
sci uta: si ritiene però che la SW va dei lobi. temporali ed il planum ), la NT-3 (neurotrophin-3 )e la NT-
abbia un'incidenza. più elevata di temporale, anch'esso implicato nel- 4/S (neurotrpphin-4fS l, siano tra i
quella fino a oggi riscontrata.Oiò, l'elaborazione dei suoni, sono pro- principali regolatori della normale
verosimilmente,a causa della scarsa porzionalmente piugrandi nei sog- maturaztone.del SNC. L'NGF è un
diffusione tra pediatri e neonatologi getti affettì da SW che inquelli nor- fattore .ritenuto'coìnvolteln sindromi
della conoscenza della sintomatolo- mali. Per di più la porzione sinistra di ritardo neurologico e mentaJe,in
gia ad essa associata. Questo com- del pìanum tempprale, generalmente quanto sono manifeste' le sue pro-
porta diagnosi spesso tardive (età, di volume inferiore aquella destra, è prietà di regolazionedei processi

_!:l!~~ia6,i~!'~}· .-',_.._._.~, Pi.Q _g.!'~rLdelJ~gliindiyiduLcorTS_Vi,~_._ontrul~neJiçi.del_sistemaçQljnergic,o_
raggiungendo le dimensioni riscon- centrale; Dati mostrano come l'NGF
trate nei musicisti professionisti. inJluenzflo syiluppo del.sistema coli- ,

- nergicoe,le funzioni comportamentali
Fattori di crescita e §indrome di WiI- adesso associate, prime fra tutte
liarns, Alcune ricerche hanno dimo- funzioni a carattere cognìtivo elo
strato negli individui con SW altera- attenzìònale, proprio.quelle che
zioni nellasintesi, nel rilascioe nell'u- caratterizzanola SW. '.
tilizzazione di alcune proteine cono- ConcfusiontLa SW può costituire
scìute sotto il nome di fattori dicrscì- un modello ésemplificatlvodl.deftçit"
ta polipeptidici,che consistonoin una neurocomportamentale e cognitivo
famiglia di specie proteiche alla nell'uomo,in quantocaratterizzatada .
quale appartengono varie decine di disturbi di difficile catalogazione in
molecole considerate trai principali cui inci9onosiaanomafie morfologi-
regoJatoridellacrescita, maturazione che chemetèbeìico-funzicnali,'in par-
e differenziazione durante l'ontoçe- tericonduCibilia deficit dell'ontogene-
nèsi.•Fra i pollpepfidipotenzialmentè sìneuraìe. In questo contesto I~ SW
implicati in deficit nello sviluppo del rappresentaun mqdello partlcolar-
cervello,l'insuUn-like growth fàctor mente yalidoper meglio comprende-
(IGF) è attualmente una'delle mole- re tanto lo sviluppbe l'organizzazio-
colesullequali maggiormente si è ne dellecapacitàcognitive,quanto
concentratal'attenzionedeFricercato-. l'origine del ritardo mentale. Infatti
ri di base. Sembra che glilGFsvol- Vindividuazione dei quadri
gano un ruolo specifico a livello del clinici .,caratterizzati. daraslrn-
SNC. sviluppando e conservando la metriche cadute di prestazioni in

Pecularietàneuroa,natomiche.JIvolu- .
me complessivodella corteccia cere-
brale degli individui D6wn e.Willìams '
è ridotto rispettoa quelli'di individui
sani, ma le singole regioni cerebrali
hanno uno sviluppo proporzional-
. mente differente: i lobi frontali e la
regione limbica di quelll.temporalì -
che gioca un ruolo importanterìel
controlto delle emozioni- sonoplù
sviluppati nei,soggetti con SW, men-
tre il neocerebellurn- la parte evoluti-
vamente più giovane del cervelletto -
è in questi individui di dimensioni
normali. Una delle principali funzioni
dell.'ar~~prefont~l~ è la costruzipne
dì'un'eròhìtetmramnemonìcà tale da
permettere la creazione di .assoéìa-
zionì tra Simboli;.I'elaborazionedel

. lir'lguaggio imPlica spesso un'analisi
'dell'associazione tra leparole e tra le
proposizioni, particolarmente in pre-
senza di costruzioni sintattièhe com-



alcune competenze neuro-psicologi-·
che e dal relativo risparmio di altre,
potrebbe da un.lato fornire l'opportu-
nità per verìftcare le principali teorie
sull'organiizazionedei processi men-
tali e neurali, dall'altro permettere una
più esattatipizzazionedelle malfor-
mazioni o disgregolazione a carattere
congenito..A tal fine occorre: 1) ncer-
care i possibili markersimplicati nella
patoqenesì della. SW;2) ricercare le
possibilicorrelazioni tra •livelli di NGF
del siero e specifici profili neuropsico-
logici per tentare di delineare parte
dei meccanismi fisiologici coinvolti
nell'espressione fenotipica del genoti-

po SW; 3) accertare gli strumenti dia-
gnostici principali per la valutazione
dello sviluppo neuropsicologico di
soggetti Elffetti da SW.tramite. som-
ministrazione di moltepllcìprove
cogflitive(visuoperc~ttive. vìsuo-
costruttìvee linguistiche) a soggetti
consospetta SW; 4) delineare i)1ipro-
filil1eurocomportamentali della sin-
drome, svolgendo unaricercadelle
esperienze più avanzate disorve-
glianza e registrazione sperimentale
in ambito nazionale di sindromi carat-
terizzaté da ritardo mentale; 5)defini-
re principi e metodologie per l'attua-
zione di 'un registro nazlonaledella

Riceviamo da Cagliari una.testi- viyere. 1;utti ifògni>svanij;on,o,
monianza nella quale forse molti mio figlionon sarebbe stato come
di noi si rìconosceranno,ed una gli altri, come quel bambino che>
.proposta. per tanto tempo era stato nei miei
-((Da-qualche-giornoRiccsrdobeve - =penstett. Infatti,- p-er motivi che-
di nuovo il latte, dopo unintero non sto qui a spiegarvi,· io
anno durante il quale, si è nutrito conoscevo bene la sindrome e le '
quasi esclusivamente di succhi di sue implicazioni. Intanto il bsm-
frutta, di un integretore e basta. btiio soffriva -àicolicbe gassose,
'Ogni tanto assalita del panico doraiivepocbissimoe piangeva
pensavo: "Nonsopravvive",tnaper moltissimo: questo stato, di cose
spiegarvi meglio vi racconto mise a dura prova la mia
brevemente la storia di Riccardo, resistenza p'sicot isice, Poi,
che oraha cinque anni. intorno al quinto mese, Riccardo
Riccsrdoè stato un bambino tanto cominciò a fiorire, crescevarego-
atteso, insomma era già nei miei larmentee sembrava un bambino
pensieri prima ancora del con- delle p ubbl icit à: anche per
cepimento. Una volta accertata la questo motivo per circa due anni
sua presenza feci tutti gli esami andai avanti illudendomi che
di routine, compresa la diagnosi diagnosi fosse sbagliata e quindi
prenatale. Tutto era ilella norma. .non fed nulla, nonostante mi ren-
Mi rimasero impresse le parole dessi conto che presentava 'un
del gene tistaal momento della lieve ritardo nelle varie tappe
. consegna della diagnosi: "n bsm- della crescita' (motricità e lin-
bino è sano, almeno abbiamo la guaggio). Intorno ai due enni
certezza che non ci sono malattie dectsi tinelmente di affrontare
cromosomicheiil csiiotipoè nor- l'esame molecolare che confermò
maleper numero e struttura. sr tutti t miei timori. '
La gravidanza si svolse regoler- Contemporaneamente si presentò .
mente ed il bambinonacque a ter- un altro problema, Riccsrdo che
mine, non era un gigantema i va- fino ad allora si era alimentato
lori rientravano nella norma. molto bene, incominciava ad
I primi mesi di vita (fino al quin- essere selettivo nei cibi ed in
to) turano particolarmente ditii-, seguito eadiritture v: ritiuterli,
cili..Intorno a due mesi ebbe una diventando particolarmentener-
grave forma di enterite che voso ed Iperettivo. Segnalai a
richiese un ricovero; durante la moltissimi specialisti questo
degenza il medico riscontrò un problema, ma tutti mi liquidsrono
soffio al more, gli fu fatto quindi attribuendo questo stato diicose
un eco cardiodoppler che rivelò ad una madre particolarmente
una lieve stenosi dell'arteria pol- ansiosa; uno di loro mi disse
monare. Il cerdiologo durante la addirittura: ."Cara Signora suo
visita si rivolse a me CDnlo stesso, figlio non mangia perché 'lei non
tono con cui si tetuio delle con- lo sa educare." E pensare che ho
statazioIli sul/tempo e mi disse: dovuto pagare una parcella per
"Signorasuo figliD è affetto dalla 'a vere una diagnosi così specislis-
Sindrome diWilliams." In .quel tica e scientifica!
momento sentii di non voler più Neltrsttempo intorno ai tre anni

SWche potrebbe rappresen1areun
modello per la creazione di simili regi-
strì..Jnoltre, sotto il profilo piùspecifi-
camente appheatìvo, l'indi-vi(jlJiiZion~.,.
di difficoltà particolari può concorrere
alla stesura di programmi riabilitativi .
. ed educativi piùcongenfali e~oprat..;
tuttopiùefficaci, mirati al reeupero
'dello sviluppo cognitivo e linguistico e
all'inserimento di questi '$Oggettinella
naturale· realtà· sociale.

(Estratto dell'articolo ,origina-
le .da "Ann. IsLSuper. Sanità , voI.
35,..n.2 (1999), pp. 211-'219 (a cura di

, G.r--.) ... .: .

ho supersto uneltro scoglio che
mi sembrava insoimoatebile ed
hopdrtato Ricceido al.centro di
riabilitazione. ,
Netto scorso: mese arattotmr:
infine mi sono recata al Bosisio
Parini, dalla Dottoressa Gegliei-
di,dove oltre'ad una valutazione .
neuro psicologica/hanno preso in
seria consiaemsione il disturbo
elimentere: gli esami AGA ed '
EMAhanno.accertatoCheRiccardo
è anche affetto dal morbo celiaco.
ECCDtlnelmente la, spiegazione
del suo rifiuto per il cibo: Vorrei
direelle altre mamme che hanno
dei bambini come il tnlo: fàfe un
banale prelievo di sangue per
verificare la presenza o meno
degli enticotpi ASA ed EMA.
Mi ritrovo quindi a lottare su due
fronti: la sindrome e la celiachia
per la quale devo rincominciare a
svezzerto ed insegnargli ad
accettare il cibo.
Riccardoora ha cinque anni ed io
ho accettato,anche se non ancora
del tutto, il suo stato di "bsmbino
speciale": non -riesco ad usare le.
paròla "handicap".
Il mio pensiero perà corre lon-
tana, al momento in cui arriverà

, l'età lavorativa. Non vorrei per
mio figlio dei sussidi, ma un vero
inserimento nel mondo del lavoro
che equivale ad una dignità ed
all'orgoglio di far parte del
mondo produttivo. COITO encore
più lontano: ilmio sogno è quello
di creare una fondazione per
aiutare i nostri specialissimi
figli che, si spera, ci sopravviver-
, anno.
CaraAssodazione, incominciamo
a penssrci.iio sonopronta a dare
il mio contributo.

LaMammadi Riccurdo."



'@'
~ Vi ricordiamo il nuovo
indirizzo deLnostro sito Internet:
http://Www.sindromediwilriams.c .~_ _~_ .: __o _. •

-·om(VisHàlelo-efà:fecr sapere- ---·~-Tegarsi i -lacci delle
cosa ne pensate ... ,Consigli e scarpe non sarà più un proble-
contributi daparte vostra.saran- mal Abbiamo già ricevuto molte
no.ascoltatiegraditi. richieste per le "stringhefatate"

che si allacciano magicamente
con una semplice pressione
-delle dita. Ne abbiamo ancora
una buona scorta: richiedete le
pér·télefono,lette~a, fax o e-
maìl.

ASSOCIAZIONE ITALIANA SINDROME DI WILLIAMS
C/O Gran Priorato di RomaS.M.O.M.

Piazza Cavalieri di Malta. 4
00153 ROMA
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NOTIZIE UTILI

~

.~ . Vi informiamo della
recentissima fondazione> della
Società Italiana Odo ntoi atri a
per Handicappati. I medici
dentisti associati hanno una for-
mazione. speciale sia a livelle
scientifico che a livello psicolo-
gico. La S.LO.H. sta anche
curando un opuscolo dal titolo
"Linee guida perla prevenzione
dei disturbi dèntali" ..La S.LO.H.
ha coordinatori regionali in
Liguria, Piemonte,. Lombardia,

. Veneto, Trentino-Alto Adige,
Friull-Veriezia Giulia, Emilia
Romagna, Toscana, Marche,
Umbria, Lazio, Calabria, Sarde-
gnae Sicilia.· A richiesta; Ve ne
forniremo i nomi e gli indirizzi. .

~ E' sempre 'di~p6nibile la
videocassetta "Voglio ...una
Vita ...." realizzata a cura dell'AI-
.SW. E' stata concepita per .aiu-

tarefamiglie e terapisti. Contie- A:iS'
ne quattro brevi storie di perso- ~ Avete.rinnovato l'iscri-
ne. con SWappartener"lti a :zi~J1e.perganno 200Q? La
diverse fascedì età, ·daitreai quota é di f:.50.000. Contributi
ventotto anni. La Dott.ssa Vol- volontari possono essere versa-
terra la ha raccomandata per- .. ti sul c/c postale o tramìtebonì-
ché molto utile; i terapisti vi fico bancario.L'AISWrHéiscia
troveranno spunti interessanti. ricevute vaHdeaifini fiscali.·
Le famiglie che l'hanno. visiona-

· ta l'hanno definita "rassicuran-
te" 6. "divertente". ~

~ L'AV\l.(l..(lcia Feìi6i()~i é

disponibile p~r consul~nze,
cigni·primo mercoledì defmese
dalle 1'5 alte 17.30 al numero
.06 8845656.

'@'
~ Ricordiamo a chi ci
legge per la prima volta che, in
contemporanea con il Congres-
so Internazionale dell'aprile '99,
é uscita l'attesissima nuova edi-

zione aggiornata de "li Bambino "'"~.~.C.. Ricev.r·.a..mo una seqna-con Sindròmedi 'Witliams" a ~ l'

cura di A.Giannotti e S.Vicari - lazione dall'Associazione Vita
Franco AngelLEditore. Contat- . lndlpendente: "E' in libreriàil
·tateci, se non riuscite a trovarla volume: Raffaello Belli (a cura
nella vostra città, o richiedetelo di) "LibertàInviclabili.e Persone
via Intern~t.· con Disabilità" Franco Angeli
(wwwJrancoangeli.it). .. .Editore, marz0200Q. (L.28.000)

. . n libro può essere acquistato on

.~ E' frescodistampa ~;:l~r=~~;g~~?:~~;~~i~~'
"Come il DNA può cambiarci la .. floppy disk é()r'l> il testo per con-
vita", di Paolo Durand - Editeam sentirne la lettura anche a chi'
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