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Lo studio della Sindrome

a Sindrome e stata individuata negli anni ‘6o dal medico viennese Andreas
att che osservo inizialmente due piccole pazienti che compivano stani
vimenti frenetici con le mani (hand-washing)

drome di Rett indica un insieme di segni e sintomi che appaiono dura
Provoca una grave disabilita in contrasto con un primo svilupg
nte normale



Caratteristiche

L'eziologia e incerta, plausibile e I'lPOTESI GENETICA

L'EPIDEMIOLOGIA e di 1 caso su 10/15.000 nati

1plesso disturbo NEUROLC




Provoca una regressione delle capacita motorie che ha inizio con la perdita dei
ovimenti volontari e porta a movimenti distonici, deficit del controllo

‘equilibrio, del tono muscolare e alla aprassia della funzione gesticolatoria
dita delle prassie e prattognosie



Fasi

ino al 18° mese. Fase della stagnazione precoce = acquisizioni psicomotorie
ormali (sorriso, contatto visivo, lallazione, gattonamento, deambulazione)

I-4 anni. Fase della regressione rapida = regressione comportamen

rapida, perdita delle capacita comunicative, disir
) dell’'uso volontario delle mani




ta prescolare e scolare. Fase pseudostazionaria =Aprassia della
sambulazione a base allargata con oscillazioni laterali del tronco e atassia a
sse del tronco. La comunicazione verbale e assente, ma sono presenti
cita di comunicare non verbalmente e di memorizzare e riconoscere

1mento motorio tardivo. Def




Profilo

Apatia, tristezza, ansia, aprassia mimica o amimia, rigidita, bradicinesia.
Dormono diverse ore di giorno, mentre il sonno notturno comincia in ritardo

ono frequenti sbalzi di umore, fuori del loro controllo. Cadono in stati di
goscia per elevati stimoli sonori o visivi



Il coinvolgimento emotivo facilita le attivita

e relazioni sociali sono difficoltose al di fuori della cerchia dei familiari che
1IN0 suscitare interesse e curiosita

municare gioia e dolore



L'apprendimento e compromesso dal grave ritardo intellettivo e psicomotorio
= per apprendere devono sperimentare molte volte un‘esperienza perche
qualcosa venga ricordato

Molto utili sono risultate:

la MUSICOTERAPIA per incoraggiare |'uso volontario del proprio corpo, per
combattere l'inerzia;

)ROTERAPIA per migliorare le capacita motorie, favorire il rilassamente
olare;

°|A per scaricare la tensione



Sindrome di Angelman




Sindrome di origine genetica caratterizzata da grave ritardo intellettivo e
otorio, compromissione del linguaggio, peculiari espressioni del viso e
adro comportamentale simil-autistico

drome e stata diagnosticata nel 1965 dal pediatra inglese F
he ne individuo le caratteristiche in 3 bambini, Puppe
agazzi burattino per il riso con



EZIOLOGIA GENETICA = delezione sul cromosoma 15

EPIDEMIOLOGIA =1 su 25.000 nati

ardo nello sviluppo in generale

mentale grave




Rigidita, si muovono come robot, i movimenti involontari sono controllati
molto tardi, atassia generale

ISO immotivato, iperattivita, disturbi del sonno, assenza di linguaggio
onunciano fino ad un massimo di 7 parole), comunicano con il linguaggio
verbale. La memoria (dei visi) e l'orientamento spaziale sono meno
essi



Linee guida educative

Sono affettuosi e amano stare in compagnia, anche se la loro attenzione breve
puo ostacolare la comunicazione. Allacciano amicizie e trasmettono i loro
sentimenti.

equietezza motoria decresce con l'eta. L'abilita di vestirsi da soli e
Dile, sono compromessi i movimenti fini, la prattognosia

2 piccoli compiti dome



Il linguaggio puo raggiungere l'utilizzo di 20 vocaboli (nei soggetti ad alto
funzionamento), ma a volte non ne conoscono il significato simbolico

oraggiare l'uso del linguaggio parlato e non parlato (comunicazione
mentativa con simboli grafici, comunicazione funzionale)

e I'imitazione e il gioco autonomo



Incrementare |'attenzione verso compiti attraverso I'uso di suoni vocali o non
vocali

forzare i comportamenti adeguati

apia contro I'ansia e per migliorare la motricita compromessa



