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Quando	  ci	  siamo	  presi	  
un	  impegno…	  

	  

Creare	  delle	  raccomandazioni	  per	  la	  
valutazione,	  presa	  in	  carico	  e	  	  

intervento	  riabilita6vo	  per	  bambini	  e	  
adolescen6	  affeD	  dalla	  Sindrome	  di	  

Cornelia	  De	  Lange	  



•  Negli	  ul6mi	  anni	  le	  conoscenze	  sulla	  storia	  naturale	  
dei	  bambini	  e	  ragazzi	  con	  CDLS	  	  si	  sono	  incrementate	  
grazie	  ai	  passi	  avan6	  delle	  tecniche	  gene6che	  e	  alle	  
maggiori	  esperienze	  cliniche	  e	  di	  ricerca.	  	  

	  
•  La	  migliore	  conoscenza	  del	  feno;po	  
comportamentale	  della	  sindrome	  e	  delle	  sue	  
traieHorie	  di	  sviluppo	  	  permeHe	  di	  meHere	  in	  pra6ca	  
strategie	  di	  assistenza	  e	  presa	  in	  carico	  sempre	  	  più	  
efficaci	  e	  precoci.	  

…nasce	  da	  una	  riflessione	  condivisa	  



	  
	  

Nonostante	  ciò,	  le	  famiglie	  e	  i	  pazien6	  	  si	  
trovano	  spesso	  a	  confrontarsi	  con	  una	  realtà	  
rara,	  complessa	  e	  poco	  conosciuta	  e	  con	  la	  
fa;ca	  di	  individuare	  pun;	  di	  riferimento	  



Se	  da	  un	  punto	  di	  vista	  gene6co	  e	  pediatrico	  dalla	  
diagnosi	  alla	  programmazione	  dei	  follow-‐up	  esiste	  una	  
maggiore	  omogeneità	  nei	  6pi	  di	  intervento	  e	  nei	  tempi,	  
dal	  punto	  di	  vista	  riabilita6vo	  	  l'esperienza	  dei	  diversi	  
Servizi	  sul	  territorio	  italiano	  si	  diversifica	  maggiormente.	  
	  
Da	  qui	  l'idea	  di	  avere	  delle	  “buone	  pra;che”	  riabilita6ve	  
facilmente	  fruibili	  che	  permeAessero	  un'omogeneità	  
dei	  percorsi	  di	  cura	  e	  che	  garan;ssero	  un	  livello	  
assistenziale	  adeguato	  e	  su	  misura	  dei	  bambini	  e	  delle	  
loro	  famiglie.	  
	  
	  	  
	  



In	  un'oDca	  di	  Family	  Centered	  Care,	  
	  il	  documento	  vuole	  essere	  :	  
	  
	  

	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  fruibile	  e	  condivisibile	  
	  
• 	  non	  solo	  con	  i	  clinici	  che	  a	  vario	  6tolo	  seguono	  il	  
paziente,	  	  
• ma	  anche	  con	  le	  famiglie,	  considerate	  interlocutori	  
primari	  e	  “collaboratori	  alle	  cure”	  



L’obieGvo	  finale	  è	  
duplice	  

•  da	  un	  lato,	  quello	  di	  poter	  offrire	  al	  paziente	  e	  alla	  sua	  
famiglia	  un	  intervento	  precoce	  e	  mirato	  e	  una	  presa	  in	  
carico	  che	  sia	  la	  migliore	  possibile,	  sul	  territorio	  di	  residenza	  

	  
•  dall'altro,	  quello	  di	  formare	  e	  guidare	  i	  clinici	  fornendo	  loro	  

“uno	  strumento”	  	  facilmente	  condivisibile,	  fruibile	  e	  
applicabile	  nella	  pra6ca	  clinica	  che	  permeHa	  di	  individuare	  
con	  maggior	  precisione	  le	  finestre	  riabilita;ve	  6piche	  di	  
questa	  condizione	  e	  intervenire	  in	  termini	  preven;vi	  
sull'emergere	  di	  possibili	  disturbi.	  

	  



	  
E’	  stato	  creato	  un	  team	  mul6disciplinare	  di	  

lavoro	  composto	  da	  	  genitori,	  medici,	  
psicologi,	  terapis6	  della	  riabilitazione…	  

	  



….siamo	  par;;	  da…	  

da	  una	  revisione	  costante	  della	  leHeratura	  
internazionale	  	  	  

	  
da	  una	  riflessione	  basata	  sulle	  esperienze	  
cliniche	  



….siamo	  par;;	  da…	  

Dalle	  	  caraHeris6che	  del	  feno6po	  
comportamentale	  della	  sindrome	  	  
	  
Dalla	  	  differenziazione	  clinica	  tra	  feno;po	  mild	  e	  
classical	  
….che	  ci	  informano	  di	  quali	  siano	  i	  pun6	  di	  forza	  
e	  di	  debolezza	  per	  ques6	  bambini,	  



Si	  è	  cercato	  di	  sistema;zzare…..	  

	  su	  quali	  siano	  gli	  aspeD	  dello	  sviluppo	  (adaDvo,	  
cogni6vo,	  comunica6vo,	  motorio,relazionale,	  
comportamentale)	  
che	  necessitano	  di	  par;colare	  aAenzione	  sia	  in	  
termini	  valuta;vi	  che	  riabilita;vi	  	  
	  
ragionando	  per	  fasce	  d'età.	  
	  



Il	  documento	  si	  struAura	  quindi…..	  

•  sull'individuazione	  	  delle	  priorità	  valuta;ve	  	  
	  
•  per	  pianificare	  piani	  di	  traHamento	  ad	  hoc	  in	  

oDca	  di	  	  
	  
•  	  che	  tengano	  conto	  del	  feno6po	  

comportamentale	  della	  sindrome	  ma	  anche	  la	  
variabilità	  individuale	  del	  singolo	  	  

	  



Per	  rendere	  il	  documento	  più	  facilmente	  fruibile	  e	  
di	   immediata	   leHura	  si	  è	  deciso	  di	  sistema6zzare	  
il	  ragionamento	  clinico	   	  in	  tabelle	  che	  tengono	  in	  
considerazione	  la	  dis6nzione	  tra:	  

• I	   diversi	  domini	  di	   funzionamento	  del	  paziente	  
organizza;	  in	  macroaree	  

• Le	  diverse	  fasce	  di	  età	  
• Feno;po	  Classical	  e	  Feno;po	  Mild	  

	  

u;lizzo	  del	  documento…..	  



•  contesto	  famigliare:	  risorse	  	  

•  ambiente:	   barriere	   architeHoniche,	   tessuto	   sociale	   extrafamigliare,	  	  

scuola,	  aDvità	  extrascolas6che	  

•  regolazione:	  alimentazione,	  sonno	  

•  	  motorio:	  tappe	  di	  sviluppo	  

•  comunicazione:	  intenzionalità,	  	  
	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  espressione,	  comprensione	  

	  

Le	  	  macroaree…..	  



	  

• comportamento:chiusura,	   ri6ro,	   ansia	   sociale,	   frustrazione	  

comunica6va,	  iperaDvità	  

• adaHamento	   al	   contesto:	   Autonomie	   personali,	   Autonomie	  

domes6che,	  Autonomie	  relazionali,	  Autonomie	  sociali.	  

• livello	  intelleDvo	  e	  neuropsicologico:	  Profilo	  di	  sviluppo,	  

Livello	   intelleDvo,	   AHenzione,	   Memoria,	   Integrazione	   visuo-‐perceDva,	   Flessibilità	  
strategie	  cogni6ve….	  

Ogni	  macroarea	   viene	   poi	   approfondita	   	   con	   tabelle	  
più	  deAagliate	   rispeAo	  al	   funzionamento	   specifico	  di	  
ciascun	  dominio	  (microaree)	  
	  

	  

Le	  	  macroaree…..	  



	  
	  

 0-‐5	  mesi,	   6-‐11	  mesi,	   12-‐23	  mesi,	   24-‐35	  mesi,	   36	  
mesi	  -‐5	  anni,	  6-‐10	  anni,	  11-‐13	  anni,	  14-‐18	  anni	  

La	   suddivisione	   in	   fasce	   di	   età	   risponde	   ad	   una	  
necessità	   riabilita6va	   (finestre	   riabilita;ve	  
conosc iu te )	   e	   non	   è	   nece s sa r i amen te	  
sovrapponibile	  con	  il	  6ming	  di	  follow	  up	  pediatrico.	  

	  

	  	  	  	  	  	  	  	  	  Le	  	  diverse	  età…..	  



Il	  documento	  con;ene	  quindi	  
raccomandazioni	  a	  due	  livelli	  diversi	  

•  uno	  più	  semplificato	  e	  riassun6vo	  che	  fotografa	  le	  
diverse	  fasce	  di	  età	  e	  le	  due	  forme	  (MILD	  e	  
CLASSICAL)	  rispeHo	  a	  macro	  domini	  di	  
funzionamento	  

•  	  e	  un	  altro	  in	  cui	  i	  macro	  domini	  vengono	  
approfondi6	  in	  modo	  più	  deHagliato	  e	  più	  vicino	  ai	  
bisogni	  degli	  operatori	  che	  lo	  dovranno	  u6lizzare	  
per	  decidere	  quali	  aspeD	  specifici	  sono	  da	  
valutare	  secondo	  le	  priorità	  



•  Le	  tabelle	  contengono	  indicazioni	  a	  par6re	  dalle	  prime	  
epoche	  di	  vita	  fino	  alla	  maggiore	  età	  e	  permeHono	  
una	  leHura	  veloce	  di	  quelle	  che	  sono	  le	  aree	  
importan6	  da	  valutare	  nelle	  diverse	  fasce,	  secondo	  
un'oDca	  di	  prevenzione.	  

•  	  Questo	  implica	  che,	  se	  la	  diagnosi	  e	  la	  presa	  in	  carico	  
non	  avvengono	  alla	  nascita	  ma	  in	  epoca	  più	  tardiva,	  
sarà	  necessario	  considerare	  e	  approfondire	  in	  che	  
modo	  sono	  state	  affrontate	  tuHe	  le	  aree	  indicate	  
come	  prioritarie	  dai	  primi	  mesi	  di	  vita	  al	  momento	  
della	  conoscenza	  del	  bambino.	  	  

•  in	  generale,	  	  in	  tuHe	  le	  aree	  e	  fasce	  di	  età,	  va	  sempre	  
valutato	  se	  permane	  	  un	  problema	  evidenziato	  nella	  
fascia	  di	  età	  precedente.	  

	  



Per	  rendere	  le	  tabelle	  di	  più	  immediata	  leHura,	  è	  stata	  
u6lizzata	  una	  grafica	  che	  si	  basa	  sull'uso	  di	  simboli	  e	  
colori	  secondo	  questa	  legenda:	  

++++	  	  valutazione	  indispensabile,	  intervento	  prioritario	  

+++	  	  	  	  valutazione	  necessaria,	  intervento	  da	  decidere	  in	  
base	  alle	  priorità	  delle	  altre	  aree	  

++	  	  	  	  	  	  valutazione	  opportuna,	  intervento	  non	  prioritario	  
o	  di	  mantenimento	  

+	  	  	  	  	  	  	  	  	  monitoraggio	  



	  

	  

	  

Priorità	  per	  macroaree	  forma	  Classical	  



Priorità	  per	  macroaree	  forma	  MIld	  



Come	  si	  evince	  dall'osservazione	  delle	  tabelle,	  le	  priorità	  
diagnos6che	  e	  riabilita6ve	  	  partono,	  dalle	  prime	  epoche	  di	  
vita	  con	  un	  intervento	  massiccio	  sul	  contesto	  familiare,	  
fortemente	  bisognoso	  di	  sostegno:	  emo;vo	  per	  
l'acceHazione	  della	  diagnosi	  e	  organizza;vo	  per	  la	  ges6one	  
degli	  aspeD	  dello	  sviluppo	  del	  bambino	  e	  degli	  interven6	  
riabilita6vi.	  Il	  lavoro	  con	  la	  famiglia	  che	  comincia	  nelle	  prime	  
epoche	  di	  vita	  come	  priorità	  maggiore	  prosegue	  per	  tuHa	  la	  
durata	  della	  presa	  in	  carico	  del	  bambino,	  essendo	  i	  genitori	  
interlocutori	  primari	  e	  “collaboratori	  alle	  cure”	  	  

	  priorità	  valuta;ve/riabilita;ve	  nelle	  diverse	  età…..	  



 

A	  par6re	  dal	  2	  anno	  fino	  al	  5	  anno	  di	  vita	  sia	  per	  le	  
forme	  Mild	  	  che	  per	  le	  Classical	  il	  ragionamento	  clinico	  ci	  
guida	  a	  definire	  	  prioritaria	  la	  valutazione	  e	  l'intervento	  
costante	  e	  intensivo	  sugli	  aspeG	  comunica;vi	  sia	  in	  
comprensione	  che	  in	  espressione,	  essendo	  questo	  un	  
prerequisito	  indispensabile	  per	  la	  prevenzione	  dei	  
comportamen6	  problema	  e	  per	  l'adaHamento	  e	  
l'integrazione	  al	  contesto	  di	  vita.	  

priorità	  valuta;ve/riabilita;ve	  nelle	  diverse	  età…..	  



	  
L'area	  del	  comportamento	  e	  delle	  autonomie	  personali	  e	  
sociali	  rappresentano	  un	  importante	  ambito	  di	  valutazione	  e	  
intervento	  al	  crescere	  dell'età	  cronologica	  e	  a	  seconda	  del	  
livello	  di	  funzionamento	  raggiunto	  da	  ciascun	  bambino.	  

priorità	  valuta;ve/riabilita;ve	  nelle	  diverse	  età…..	  



Attenzioni e priorità 
diverse nelle diverse fasi 

di crescita 
Interven;	  focalizza;	  sulla	  famiglia	  e	  sul	  
contesto	  di	  vita	  
	  	  
Il	   lavoro	   con	   la	   famiglia	   che	   comincia	   nelle	  
prime	   epoche	   di	   vita	   come	   priorità	   maggiore	  
prosegue	   per	   tuAa	   la	   durata	   della	   presa	   in	  
carico	   del	   bambino,	   essendo	   i	   genitori	  
interlocutori	  primari	  e	  “collaboratori	  alle	  cure”	  
in	  un'oGca	  family	  centred.	  

Interven;	  focalizza;	  sulla	  regolazione	  e	  aspeG	  
motori	  
Gli	   ambi;	   di	   sviluppo	   che	   più	   precocemente	  
vengono	   affronta;	   sono	   poi	   quelli	   rela;vi	   alla	  
regolazione	   e	   agli	   aspeG	   motori,	   essendo	   i	  
primi	   2	   anni	   di	   vita	   del	   bambino	   la	   finestra	  
riabilita;va	   migliore	   per	   intervenire	   e	  
sostenere	  lo	  sviluppo	  di	  queste	  aree.	  
(Fisioterapia-‐	   interven;	   sul	   feeding	   e	   prassie	  
oromotorie)	  
	  
	  



	  
Interven;	  focalizza;	  sulla	  comunicazione	  e	  la	  
prevenzione	  dei	  disturbi	  comportamentali	  
• Intervento  sulla comunicazione sia in entrata 
che in uscita 
• Intervento sugli aspetti relazionali e 
comportamentali  (attenzione, iperattività, 
chiusura) 
• Interventi farmacologici se necessari 
 
( psicomotricità relazionale-logopedia- 
Intervento di CAA) 
 
 
 

Attenzioni e priorità 
diverse nelle diverse fasi 

di crescita 



Attenzioni e priorità 
diverse nelle diverse fasi 

di crescita 
• Interven;	  focalizza;	  sugli	  interven;	  
comportamentali,	  	  relazioni	  con	  i	  pari	  e	  
autonomie,sugli	  apprendimen;	  
	  
• Intervento	  sul	  comportamento	  (	  	  rituali,chiusure,	  
impulsività,	  difficoltà	  aAen;ve,	  auto	  ed	  
eteroaggressività,ansia	  sociale,frustrazione	  
comunica;va…)	  
• Intervento	  sulle	  autonomie	  personali	  e	  sociali	  
• Intervento	  farmacologico	  se	  necessario.	  
(Psicomotricità,	  intervento	  educa;vo	  sul	  contesto	  
di	  vita,	  terapia	  comportamentale)	  
	  
Interven;	  focalizza;	  sulle	  autonomie	  e	  
latransizione	  il	  passaggio	  all’	  età	  adulta	  	  
Prevenzione	  dei	  disturbi	  comportamentali,	  ansia	  
sociale	  	  
• Sostenere	  le	  autonomie	  personali	  e	  	  sociali	  
• 	  Sostenere	  l'affeGvità	  
(inserimen;	  in	  CDD,	  SFA,	  interven;	  educa;vi	  
domiciliari	  sulle	  autonomie,	  residenzialità,	  
esperienze	  di	  vita	  autonoma	  in	  contes;	  proteG)	  



	  
-‐	  Nelle	  forme	  Classical	  è	  più	  prolungato	  il	  lavoro	  sull'area	  della	  regolazione	  e	  
motoria	  	  
-‐	  Nelle	  forme	  Mild,	  la	  minor	  necessità	  di	  lavoro	  prolungato	  sull'area	  motoria,	  
favorisce	  un	  inves6mento	  maggiore	  e	  più	  precoce	  sull'area	  comunica6va	  e	  
comportamentale,	  che	  comunque	  rimangono	  una	  priorità	  per	  entrambe	  le	  
forme	  fin	  dai	  primi	  anni	  di	  vita	  
-‐Nelle	  forme	  Mild,	  inoltre,	  vi	  è	  un	  più	  precoce	  intervento	  sulle	  autonomie	  
(adaHamento	  al	  contesto)	  e	  sulle	  strategie	  cogni6ve/neuropsicologiche,	  
mentre	  nelle	  forme	  Classical	  l'intervento	  sulle	  autonomie	  parte	  in	  età	  più	  
avanzata(	  una	  volta	  acquisite	  le	  basi	  motorie,	  relazionali	  e	  comunica6ve	  per	  il	  
loro	  sviluppo)	  ma	  prosegue	  e	  deve	  essere	  sostenuta	  più	  a	  lungo..	  	  

Stesse	  priorità	  ma	  tempis;che	  diverse	  nelle	  due	  
forme…..	  



Qualche	  esempio	  di	  microarea…..	  





	  	  	  I	  nostri	  

Pubblicazioni	  scien6fiche	  che	  por6no	  l'esperienza	  italiana	  ad	  
interfacciarsi	  con	  la	  realtà	  internazionale	  

	  
	  

Un	  libreHo	  informa6vo	  da	  distribuire	  alle	  UONPIA	  territoriali	  
e	  pediatri	  di	  base...	  




