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Pediatra, genitori e insegnanti

di Alessandro Malpelo

Gli specialisti |i definiscono di-
sturbi del neurosviluppo, gli in-
segnanti a volte li considerano
handicap non dichiarati. Spes-
80 si tratta di malattie rare, sub-
dole, che si manifestano con se-
gni neurologici nell‘infanzia. Os-
servare i bimbi nei loro giochi
permette di cogliere sfumature
nel linguaggio e nelle risposte
alle sollecitazioni che influenza-
no l'apprendimento. Da queste
premesse & partito un progetto
pilota teso a'individuare i distur-
bi del neurosviluppo nei primis-
simiannidi vita. L'ha presentato
Alberto Villani, presidente della

Societa italiana di pediatria, pri-

mario dell'ospedale pediatrico
Bambino Gestia Roma. Lo scree-
ning & avviato nelle scuole lazia-
li, esperienze analoghe sono
presenti in altre regioni d'italia.
Quando si parla di malattie rare
pensiamo istintivamente alla ge-
netica, al taglia e cuci del Dna, a
volte si perdono di vista le malat-
tieorfane di cure e tutti quei pic-
coli inciampi che pediatra, geni-
tori e docenti, vedono uscire al-
lo scoperto durante la crescita.
«Cerchiamo di metterci nelle
condizioni di poter identificare
quanto pill precocemente possi-
bile i problemi - ha dichiarato il
professor Villani - al tempo stes-
so occorre fare la giusta cernita
‘tra sindromi che richiedono ele-
Vvata competenza e inconvenien-
ti meno gravi che possono esse-
re gestiti da un pediatra o affida-
ti a psicologi con competenze
neurologichens.
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conda del contesto. Ad esem-

pio lo screening esteso & un te-

st gratuito cui sono sottopostl
tutti | nuovi nati in Italia, in gra-
do di svelare una quarantina di
malattie metaboliche ereditarie

tra le mille al momento cono-
sciute. Ma ci sono tante altre.

condizioni meritevoli di atten-
zione che riguardano i piccoli
nati preterming, o quelliche pre-
sentano un peso molto basso al-
la nascita, e ancora rare cardio-
patie congenite e sofferenze ce-
rebrali dovute a debito di ossige-
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per estendere ulteriormente lo
screening delle patologie neuro-
muscolari. Quando parliamo di
sofferenza neurologica alludia-
mo a condizioni invalidanti che
accompagnano |'atrofia musco-
lare spinale (SMA), I'adrenoleu-
codistrofia che danneggia le cel-
lule cerebrali, e altre condizioni

ESSENZIALE

Il test gratuito

per tutti 1 nuovi nati
rivela una quarantina

ogici si svelano durante il g

possono cogliere piccole anomalie. La diagnosi precoce Ilm:ta i dannl

‘per le quali, anche grazie a Tele-
thon, si & mobilitata I'attenzione

dell’opinione pubblica. Giancar-
lo La Marea, direttore del Labo-
ratorio screening neonatale al-
largato dell'ospedale Meyer di

Firenze, & uno degli specialisti

che si sta adoperando proprio
per allargare il fronte dei test in
maniera appropriata.

In chiusura parliamo di preven-
zione nelle gestanti. Un appello
& stato lanciato di recente dalla
Fnomceo, Federazione dei me-
dici presieduta da Fi Filippo Anelli.
Da anni I'lstituto superiore di sa-

nita raccomanda alle donne di

assumere acido folico in vista

della gravidanza, perché riduce
il rischio di rare malformazioni

nel concepimento, dalla spina
bifida alla palatoschisi (cala pu-
re l'incidenza di cardiopatie, lab-
bro leporino, autismo e ritardi
del linguaggio). La prevenzione
con folati (vitamina B9) & tassati-
va nelle ragazze in cura con vec-
chi farmaci antiepilettici. Di fat-
to tutte le donne in eta fertile do-
vrebbero cautelarsi, ma solo
una su tre raccoglie l'invito e ri-
ceve il giusto consiglio dal medi-
co di famiglia o del ginecologo,
dati del rapporto OsMed (Osser-
vatorio Medicinali). Sulla base
delle evidenze Aifa ha inserito
I'acido folico 400 nell'elenco
dei medicinali rimborsabili in
classe A distribuiti in farmacia.
«In Italia 6 neonati su 10mila na-
scono con difetti del tubo neura-
le», ammette Fabio Mosca, pre-
sidente della Societa italiana di
neonatologia (Sin). «Queste mal-
formazioni congenite, di diver-
so grado, si potrebbero ridurre

wrfahml
sulle malattie rare

Ogni anno la Giornata delle
malattie rare (il 28-29
febbraio, ma per estensione
anche nei giorni a cavallo della
ricorrenza) accende i riflettori
su 30 milioni di persone che
convivono con una malattia
rara in Europa. Eurordis
organizza questa campagna
mondiale con la fattiva
collaborazione di federazioni,
e associazioni di volontariato.
L’enorme impatto del Covid-19
ha reso ancora pid difficile la
condizione delle famiglie
interessate da un congiunto in
difficolta. Una nuovissima
iniziativa per il 2021, la
Settimana delle malattie rare,
offrira a un gruppo dedicato di
sostenitori europei delle
malattie rare una settimanadi

" formazione e impegni con i

responsabili delle politiche
dell’'Unione europea per capire
come agire a livello nazionale
ed europeo. Riflettori puntati
sull’attualita. Nella ricorrenza
del 28 febbraio 2021 per
celebrare la Giornata delle
Malattie Rare, Uniamo FIMR in
qualita di coordinatore italiano
della Giornata, promuove
Finiziativa «<Accendiamo le luci
sulle malattie rare». Come

‘ormai tradizione i monumenti

piu rappresentativi di diverse
citta italiane si illumineranno
per attirare |'attenzione
dell’opinione pubblica sulle
problematiche sociali e
cliniche di chi vive con una
malattia rara.

Info sui siti www.eurordis.org/
www.rarediseasedav. anra/
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«Il sorriso di mia figlia & il regalo piu bello»

La sindrome di Moebius blocca completamente la mimica facciale, ed é causata dalla mancata formazione di alcuni nervi cranici

di Maurizio Maria Fossati

Giulia oggi & una ragazza sere-
na perché “pud sorridere”. Si,

perché non & sempre stato cosi.

Giulia, infatti, era una bambina
nata con la “Sindrome di Moe-
bius”, una malattia genetica ra-
ra &, fino a vent'anni fa, poco co-
nosciuta in ltalia. Una malattia
che impone la totale inespressi-
vita del viso che appare come
una “maschera di cera”. «China-
sce affetto da sindrome di Moe-
bius - spiega Renzo De Grandi
(nella foto piccola a destra), pa-
dre di Giulia, fondatore e presi-
dente dell'Associazione italiana
Sindrome di Moebius onlus -
non pud né sorridere, né fare
smorfie. E se piange, il volto
non mostra espressioni di dolo-
re. Il neonato, inoltre, nei primi
mesi di vita ha grosse difficolta
a succhiare il latte dal seno ma-
terno poiché serra la bocca con
difficolta. L'assenza di mimica
facciale dipende della mancata
formazione del sesto e del setti-
mo nervo cranico. Questo ren-
de impossibile il movimento la-

LA PATOLOGIA
| neonati hanno

.difficolta a chiudere

occhi e bocca:

un ostacolo serio
per la nutrizione e lo
sviluppo della parola

terale degli occhi, la chiusura
delle palpebre e il controllo dei
muscoli di viso e bocca. Questi
pazienti hanno spesso problemi
al palato, dentali e alla lingua.
Talvolta & compromesso |'udito
e quasi sempre ci sono difficol-
ta di linguaggio. Cosi, le imper-
fezioni nel parlare, I'assenza di
mimica facciale e lo strabismo
possono portare erroneamente
al sospetto di un ritardo menta-
le che invece non esiste. Il cer-
vello di chi nasce affetto da que-
sta malattia rara & brillante, fun-
ziona perfettamente. E quindi
I'ammalato, crescendo, vive
con grande angoscia il peso del
suo handicap».

Oggi, grazie alla microchirur-

gia, mediante |'autotrapianto di
un muscolo preso dalla coscia,
si riesce a ottenere una‘buon re-

cupero del movimento di alcuni
muscoli del viso. Ma, se oggi un
centinaio di pazienti Moebius
italiani possono sorridere, il me-
rito va soprattutto alla,deterrm-
nazione di Renzo De Grandi
che, nel Duemila, spinto dalla
forte motivazione della nascita
di una figlia inespressiva, si fece
in quattro per capire e trovare
una risposta. «Avevamo capito
che la bimba aveva qualcosa di
strano che'i medici non riusciva-
no a riconoscere - racconta De
Grandi -. La pediatra ci aiutd a
consultare diversi specialisti e,
alla fine, fu una oculista a ipotiz-

zare la giusta diagnosi: sindro-
me di Moebius. Fu allora che
fondai un gruppo di riferimento
onlus a sostegno delle famiglie
con soggetti affetti dalla stessa
sindrome, in quegli anni quasi
sconosciutas.

Ma non & tutto. Papa De Grandi
ando in America e convincere il
professor Ronald Zuker, prima-
rio canadese dell'Hospital for
Sick Children di Toronto e pio-
niere della tecnica di “chirurgia
del sorriso”, a fare da caposcuo-
la a un gruppo di chirurghi italia-
ni per importare in Italia “quel-
la” tecnica in grado di porre ri-
medio ai problemi creati dalla
genetica. Nel giugno 20083, in-
fatti, I'Associazione italiana sin-
drome di Moebius organizzo e
coordind la prima sessione di in-
terventi di chirurgia del sorriso
a Parma. In sala operatoria c’era-
no i migliori esperti di chirurgia
maxillo-facciale dell'Universita
di Parma e alla loro guida lo stes-
so professor Zuker. Giulia ven-
ne operata Con SUCCEsso a una
guancia. Quello di Giulia fu il pri-
mo intervento del genere ese-
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LA STORIA

Con uno specialista
americano, Renzo
De Grandi organizzdo
il prime intervento
che fa recuperare

ia mobilita ai muscoli

guitoin Europa. E i risultati furo-
no cosi entusiasmanti che l'an-
no seguente si procedette al se-
condo intervento sull'altra guan-
cia. «Dopo le prime esperienze
di intervento eseguite su 3 pa-
zienti sotto la guida del profes-
sor Zuker - racconta Bernardo
Bianchi, chirurgo-maxillo faccia-
le - abbiamo iniziato a eseguire
I'operazione autonomamente.
Ma non solo. La pratica con que-
sta tecnica ci ha portato a esten-
derla anche ad altre problemati-
che facciali che utilizzano tra-
pianti muscolari nel viso. Cosi
Parma & diventa un vero e pro-
prio centro di riferimento chirur-
gico maxillo-facciale per tutto il
Paesex.
«Dopo il secondo intervento,
nel mese di aprile 2004 - ricor-
da Renzo De Grandi - nostra fi-
glia ci regald il suo primo sorri-
so completo, radioso e natura-
le: era il giorno di Pasqua e quel
giorno segno la nascita di una
nuova vita per Giulia, ma anche
per me e mia moglie. Si, anche
noi genitori quel giorno abbia-
mo ricominciato a sorridere».
& RIPRODUZIONE RISERVATA
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Lancia un blog per disabil

Thbmés‘ﬂﬁhdini da giovanissi
Dalla sofferenza una bella s

SARZANA

L'ironia non gli & mai mancata e
lo ha aiutato ad affrontare gli
ostacoli della vita che per lui
'SPesso sono stati sempre un pal-
mo pil alti. Ma Thomas Landini
non si & certamente scoraggia-
toe ha saputo aggirare gli sgam-
betti della sorte traendo spunti
per crescere, scrivere libri e
adesso lanciarsi in un nuovo pre-
zioso progetto sociale di aiuto

alla disabilita. Per il giovane sar-
zanese fa sua disabilita & appe-
na diventata maggiorenne, per-
ché sono esattamente passati
18 anni da quando dopo un inci-
dente motociclistico ha perso
l'uso del braccio. Adesso a 34
anni, oltre la meta vissuti utiliz-
zando soltanto un arto superio-
re, ha voluto lanciare un blog di
aiuto per chi convive con un
“=ndiran «lin nroaetto che im-

maginavo da anni - spiega Tho-
mas Landini - ma non mi ero
mai deciso a partire. Adesso vi-
sta anche la situazione sanitaria
che ci costringe a rivedere i no-
stri ritmi di vita avendo molto
tempo a disposizione ho pensa-
to fosse arrivato il momento giu-
ston. :

E cosi si & lanciato in un blog
che si chiama «Guida a una ma-
no, testimonianze di vita e infor-
mazioni su come cavarsela nel
quotidiano». Certamente |ui
non si & mai arreso all‘incidente

e ha condotto una vita come

tanti ragazzi: continuando a stu-

IDEA

«E un progetto

che inseguivo da anni
Ma adesso in questo
periodo di pandemia
& giusto proporlo»

Mo ha perso n braccio in un incidente in moto
toria di riscatto per vivere in pienezza la vita

diare, scrivendo, suonando in
una band e trasformando la sua
grande passione per il calcio
nel calcetto. E naturalmente ca-

vandosela da solo nonostante
un -;p_ipo;_qlo- problema pratico

di non poter usare entrambe le
braccia. «Mi sono messo a cer-

care online - continua -~ notizie

e informazioni riguardanti lesio-
ni agli arti superiori e cosi ho ca-
pito che quello che mancava
era proprio un luogo sulla piaz-
za virtuale dove poter vivere e
raccogliere esperienze e consi-
gli per vivere la vita utilizzando
una sola mano. Senza consigli
medici e legali ma semplice-
mente la pura vita quotidiana
condotta da diversamente abi-
len., ,

Una raccolta dunque di espe-
rienze e piccoli trucchi ma so-
prattutto la consapevolezza di
non dire mai «non ci riesco» so-

stituendolo con «ci provos, «Inu-
tile dire - conclude Thomas Lan-
dini - che ci sono statj momenti
difficili non soltanto per me ma
soprattutto per gli altri di fronte
alla mia disabilita ma non & que-

sto lo scopo del blog. L'obietti-

vo & invece quello di raccoglie-

re idee e informazioni che pos-

Sano contribuire a aiutare tuttia

convivere con con un handicap
e grazie all‘aiuto dell’Associazio-
ne Plessolesi Italiana sono arri-
vate gia tante testimonianze e
consigli utilis. g |
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di Matteo Radogna
 BUDRIO (Bologna)

' Questa & la storia di un gesto
eroico, di un colpo durissimo,

di quelli che ti riserva la yita

+ Quando meno te lo aspetti, e di
una rinascita. Giulia Muscariel- -

lo, 18 anni di Cava de’ Tirreni nel

Salemi_t_ano, studentessa del li-

ceo scientifico, ha perso una

‘gamba in un grave incidente

stradale lo scorso luglio a Noce-
ra Superiore.__;_L'amiea del cuore,
Chiara Memoli, era con lei. Solo
grazie ai riflessi pronti di Giulia,
che I'ha spinta via, & rimasta jlle-
sa. Dopo quella drammatica not-
te, Chiara ha voluto lanciare
una raccolta fondi sulla piatta-
forma GoFund-Me affinché
I'amica non abbia alcun tipo di
Preoccupazione nell’affrontare
le spese necessarie nel percor-
so di riabilitazione che I'atten-
de. La campagna & stata soste-
nuta anche dall'influencer Chia-
ra Ferragni, che ha condiviso la
storia delle due ragazze sul suo
profilo. Instagram, contribuen-
doa farimpennare ulteriormen-
te le donazioni, che hanno supe-
rato i 40mila euro. «Non mi
aspettavo tanta generosita,

verso aiutata

tabile dalla gravita delle ferite,
- . i
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Si sacrifico p

Ora lei ha fatto il mirace

Giulia, 18 anni, perse Ia gamba in un _inciagnte-'ma salvo la vita a Chiara

La ragazzaiillesa ha lanciato una raccolta di soldi per regalarle la protesi
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‘Gilia ha intrapreso un viaggio

ttolinea Giulia, riconoscente.
o Iha

9po l'amputazione della gam-
‘basinistra, resa purtroppo inevi-

! centrico pneumatico jliasin'oéd'at-
della speranza verso I'lnail di Vi-
gorso a Budrio nel Bolognese.
Qui 'equipe di tecnici e medici
le ha permesso di ricominciare

maticamente alla * velocita di
cammino della persona». Mu-
scariello ringrazia: «Mi sono ca-
lata in una realta che non cono-
scevo e ho incontrato persone
fantastiche, che mi han o fatto
sentire parte di una famiglia.
Tornare a camminare significa
Per me tornare vivere
un attimo, si rattrista, ¢
vede nella mente le is
della notte dell'incidente _
PO una festa con altri coetanei,
ioe la mia amica stavamo aspet-

rotesi migliore e una fonda-
228 potra tornare a cam-

tativo, cioé che si adatta auto-

tando un‘auto per tornare a ca-
sa. La macchina pero ha perso il
controllo e, istintivamente, ho
messo in salvo Chiara, ma la
mia gamba & rimasta bloccata.
Nonostante il dolore indescrivi-
bile, non ho mai perso cono-

-scenza. Ho sentito tutto intorno

ame, mentre mi prestavano soc-

GENEROSITA

«Quella notte

il mio istinto

mi ha spinta 1
a salvare chi amo»

Al :
della partenza

giovane nella

corso. Quando ero ancora in
ospedale mio zio ha contattato
il centro protesico Inail di Bu-
drio, conosciuto anche dalle no-
stre parti. Sono stata nel Bolo-
gnese un mese e mi hanno aiuta-
to tantissimo, anche a livello psi
cologico, perché, dopo un forte
‘trauma, si tende a rivivere quel
brutti momenti, Alzarmi dalla se-
dia a rotelle e rimettermi in pie-
i, & come tornare a viveren, £
stata una durs Ia riabilitazione:
g Wnettivabrocto, poj
riabilitazione tutto il

.' »—é-'.;_ga_rnan'db_di non pensar-

Ci pili - racconta Giulia -. Di can- .'
cellare quella maledetta notte.

10 e la mia amica sulla strada,
impazzita, listinto di sal-
re chi ami e’la mia gamba

l'auto
vare .
allimprovviso schiacciata, & ora
‘SPero in una nuova vita con |

miei amici. Dopo il liceo devo

ancora pensa’re.-a_cosa\fgrd; ma

ora i sogni possono diventare

realta, Nulla & preciusor,

- \_mnd _.__,.__._. .’ pﬂm’ai'
uscariello, il

sindaco Maurizio Mazzanti, i ca-
abinieri in congedo, alcuni
esponenti dell’Arma, il cons lie-

ociazione Pro
oluto salutare la
piazza del Comu-

e con una
(Queatop}__‘r( __\; TR A : 3
gnese - ha ringraziato Giulia -
restera nel mio cuore, perché
qui mi sono sentita come a c;
sa. E ho capito che la vita va

n determinazione,
cors e voglia di farcela.
Una sfida difficile, ma non im-
Possibile», Una sfida gia vinta.
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