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ASSOCIAZIONE

CONGRESSO 2009

Proseguono i preparativi per il grande
evento del prossimo 3-5 luglio 2009. Men-
tre andiamo in stampa, mancano pochi
giorni al 15° congresso internazionale della
VECS EF Inc che si apre il prossimo 18 lu-
glio a Troy (Detroit), Michigan. In quella
occasione verra proiettata la presentazione
che abbiamo predisposto sul nostro con-
gresso, il 16°, con informazioni sull’attivita
scientifica della nostra associazione, la
sede congressuale prescelta e alcune im-
magini suggestive di Roma, che saranno si-
curamente di incentivo a partecipare per i
numerosi stranieri presenti al congresso
negli Stati Uniti.

Il Centro Congressi “Hotel Pineta Palace”
di Roma ci fornira tutti i servizi necessari,
con particolare riguardo alla traduzione si-
multanea inglese-italiano e alla presenza
dei bambini, dai piccolissimi ai piu grandi-
celli, per i quali abbiamo provveduto ad al-
lestire spazi e predisporre attivita
specifiche per consentire la tranquillita di
partecipazione dei genitori ai lavori.

Dopo la pausa estiva, programmeremo una
specifica sezione informativa sul nostro
sito ed altre modalita di comunicazione per
informarvi sull’evolversi dei preparativi e
sulle molteplici possibilita di scelta per il
soggiorno di tre giorni a Roma.

UN PROTOCOLLO PER GLIADULTI
Il nostro Comitato Scientifico, coordinato
dal Prof. Bruno Marino, ha redatto un docu-
mento contenente raccomandazioni per la
diagnosi e per il “follow up”, specifiche per
gli adolescenti e per gli adulti con ”del 22”.
Siamo molto grati per il lavoro svolto, che

9 PER MILLE

ha colmato una grave lacuna e che risponde
a molti bisogni espressi dai nostri associati.
Tale protocollo a giorni sara oggetto di un
incontro con rappresentanti dell’Ospedale
Israelitico di Roma per valutare le possibi-
lita di elaborare un progetto scientifico, fi-
nalizzato alla realizzazione di un
ambulatorio dedicato a tutti giovani e adulti
affetti da sindrome da delezione del cro-
mosoma 22q11.2.

UNA PARTITA DI SOLIDARIETA

La nostra sede regionale Toscana, in colla-
borazione con la Compagnia Carabinieri di
San Giovanni Valdarno, sta organizzando
per il mese di settembre una partita di cal-
cio di solidarieta. La finalita ¢ trovare ri-
sorse per finanziare una borsa di studio per
un ricercatore che lavori alla prosecuzione
del progetto del gruppo di neuropsichiatria
dell’Ospedale Careggi di Firenze.

MONDO

La FISH (Federazione Italiana per il Supe-
ramento dell'Handicap) ripropone il con-
corso "Le chiavi di Scuola", aperto a tutte
le scuole, per far emergere e conoscere i
tanti esempi di buone prassi di inclusione
scolastica nel nostro Paese, contribuendo
cosl al miglioramento della qualita di tutto
il sistema scolastico. Al concorso possono
partecipare i Consigli di Classe che abbiano
realizzato, nell’anno scolastico 2007-2008,
un progetto di inclusione scolastica.

La FISH ha predisposto un sito specifico
(www.lechiavidiscuola.it), dove le scuole
interessate possono iscriversi. Il termine
per presentare il progetto e gli allegati ¢ fis-
sato per il 31 ottobre 2008.

Anche quest’anno una straordinaria opportunita per sostenere la nostra Associazione, con una semplice firma!
Con la normativa fiscale vigente, infatti, ¢ possibile destinare il 5 per mille delle proprie imposte alle
Organizzazioni non lucrative di utilita sociale (ONLUS).

Qualungque sia il modello utilizzato (Mod. 740 - Mod. UNICO) nello spazio dedicato alla scelta per
la destinazione del 5 per mille, va quindi apposta la firma nel riquadro riservato alle Onlus ed a

seguire il Codice Fiscale di Aldel 22:

C.F. 97282430582

Diffondiamo questa notizia al maggior numero di persone!
Con questo semplice gesto ci sara possibile in futuro contare su nuove
importantissime risorse!
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CONVEGNO ANNUALE 2008

UNA GIORNATA ALL’INSEGNA DELLA INTERATTIVITA E DELL’EFFICACIA ASSISTENZIALE

Il convegno tenutosi lo scorso 12 aprile, in
collaborazione con il Prof. Guido Cocchi,
direttore dell’Istituto Clinico di Pediatria
Preventiva e Neonatologia dell’Universita
di Bologna ¢ stato indubbiamente ricco di
contenuti scientifici e di contributi di espe-
rienze “a tutto campo”, dal momento che
erano presenti specialisti di tutte le disci-
pline coinvolte nella sindrome “del 22”.
Eppure se volessimo evidenziare 1’ele-
mento piu rilevante della giornata, do-
vremmo andare oltre I’alta professionalita
dimostrata dai relatori e individuare al-
trove il punto di forza.

Infatti pit che in altre occasioni ( e sono
molte, in questi ultimi cinque anni...) ¢ ap-
parso chiaro che tra gli scopi dell’incontro
dedicato alla sindrome, oltre alla divulga-
zione scientifica e alla diffusione delle cono-
scenze, vi fossero quelli del rafforzamento e
della collaborazione interspecialistica nel-
I’ottica di una migliore integrazione delle
varie attivita assistenziali.

L approccio al tema in discussione ¢ stato in-
fatti in linea con quanto piu volte espresso
dalla nostra associazione in sedi diverse, ov-
vero la necessita di una visione complessiva
della condizione che vivono il bambino e
I’adolescente con “del 227, che sottolinei
I’aspetto multidisciplinare della sindrome, at-
traverso il coordinamento e la collaborazione
tra specialisti, ma che inserisca un’ottimale
assistenza medica in una rete assistenziale
pit ampia, che sia anche psicologica, riabili-
tativa, di formazione in senso lato.

In questo contesto ¢ stata significativa la re-
lazione presentata dai due gruppi di ricerca
della neuropsichiatria infantile dell’Ospe-
dale Careggi di Firenze e dell’Ospedale
Bambino Gesu di Roma, che hanno illu-
strato quanto emerso dall’osservazione di
bambini e ragazzi che hanno aderito al pro-
getto promosso dalla nostra associazione, in
occasione del nostro convegno 2007 a Fi-
renze. L’interesse per gli aspetti psicologici,
comportamentali e psichiatrici ¢ tale che il

ASSEMBLEA GENERALE S0CI

Al termine del convegno tenutosi a Bo-
logna il 12 aprile scorso, si ¢ svoltal’ As-
semblea Generale dei Soci Aldel 22,
indetta per I’approvazione del bilancio
consuntivo-esercizio finanziario 2007,
che ¢ stato approvato all’unanimita.

Nella sua relazione, la Presidente si ¢
soffermata sulle attivita svolte per il
raggiungimento degli obiettivi indivi-

duati dal Consiglio Direttivo per il bien-
nio 2007/2009:
1 AMPLIAMENTO
della COMUNICAZIONE
2 INIZIATIVA PROGETTUALE
3 ORGANIZZAZIONE
CONGRESSO 2009
4 RAFFORZAMENTO
SEDI REGIONALI

Grandi voli in vista? Prenotali su www.flyonair.it

Voli diretti da Pescara per:

Parigi, Monaco (Germania), Bruxelles (charieroi), Creta, Spalato,Bucarest, L'viv e Kiev.

Per informazioni e prenotazioni telefona all'899.199.022 o collegati su www.flyonair.it =
Voli operati da: EuroAir, Ukraine International, Hamburg International.

nostro impegno sara ora di reperire le ri-
sorse necessarie alla prosecuzione e all’am-
pliamento di tale progetto.

La partecipazione numerosa sia di pro-
fessionisti dell’eta evolutiva che di fami-
liari ha rappresentato la conferma del
valore delle relazioni presentate, ma ha
anche dimostrato che promuovere la col-
laborazione tra Associazione e Centri Sa-
nitari nel territorio di riferimento ¢ la
strada che Aldel 22 deve perseguire.
Ascoltare in un unico contesto gli esperti
provenienti da diverse realta sanitarie del
territorio emiliano e assistere, durante la
discussione, al confronto tra la professio-
nalita scientifica e I’esperienza maturata
dai familiari, ¢ stato di grande interesse, a
testimonianza del patto di alleanza che
deve stringersi tra strutture socio-sanita-
rie e associazioni di pazienti, per rag-
giungere obiettivi comuni.

Giulietta Angelelli Cafiero

La relazione ¢ disponibile sul nostro sito
www.aidel22.it nell’ Archivio Notizie
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“PORTA QUALCUNO INSIEMEATE”

Un incontro all’insegna dell’allegria,
ma anche un’opportunita per fare squadra

Nel pomeriggio di sabato 28 giugno si ¢ svolta
a Roma una manifestazione di cui Aldel 22 ¢
stata promotrice ma che ha coinvolto altre asso-
ciazioni di Malattie Rare presenti nel territorio
romano, quali A.L.P., Ananas, Angeli di Noonan.
11 Cigno, A.S.T., Sindrome di Williams.

Con lo slogan “Porta qualcuno insieme a te”,
si & voluto promuovere 1’opportunita di un in-
contro, in cui ogni persona invitata potesse por-
tare un bambino, un ragazzo o un adulto...
“diverso da sé”.

L’iniziativa ha avuto lo scopo di favorire 1’inte-
grazione tra persone “speciali” e persone che non
vivono I’esperienza della disabilita, attraverso la
condivisione di momenti di svago, di diverti-
mento e di solidarieta in cui le “diversita” hanno
goduto di “uguali “ momenti di allegria.

L’idea di organizzare un incontro ispirato al prin-
cipio dell’integrazione, ma impostato con i toni
della festa e della convivialita ¢ nata dallo spi-

rito creativo della nostra Maria Duma, questa
volta nella veste di referente regionale per il
Lazio. Quando la buona idea si ¢ coniugata con
la disponibilita di spazi ampi (grazie alla gene-
rosita dell’ Associazione Gabriele Viti) e interessi
comuni, ecco che ¢ stato possibile realizzare una
forma di collaborazione innovativa, gia speri-
mentata in occasione della 1° giornata europea
della Malattie Rare. Infatti il comune denomina-
tore delle Associazioni presenti ¢ 1’affiliazione
alla Federazione Italiana UNIAMO, elemento
questo che ha favorito un clima di appartenenza
ad un’unica comune condizione, che ha reso piu
semplice ed efficace lavorare insieme.

I bambini sono rimasti affascinati dai clown del-
I’associazione “Ancis Politeia”, cui va il rin-
graziamento di tutti noi per averci donato quella
nota di allegria e spensieratezza, che ha conta-
giato anche i ragazzi piu grandi, che si sono lan-
ciati in balli di gruppo dal ritmo incalzante.

Il momento piu elettrizzante, comunque, ¢ stato
I’arrivo del conduttore-attore Flavio Insinna, e
dell’attore Brando Giorgi che hanno scatenato
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delle malatie rare,
un mondo diverso,
che & parle integrante
della nostra societa

¢i siamo anche noi
Roma
28 giugno 2008

ore 16,30

ingressa libero

I’entusiasmo soprattutto dei ragazzi, con cui si
sono intrattenuti a lungo, dedicando a ciascuno
di loro tempo e attenzione.

Insomma musica, balli, estrazione di premi bel-
lissimi e tanta, tanta pizza con nutella...

= HAdesso lasciatemi
LEGGERE!

A cura di
Simona Pignalosa

Emanuela Nava - Chiara Carter
Ahi + giochi - male hai

Roma, Lapis, 2005

32p. 15€

Eta di lettura: da 5 anni

Un modo nuovo e divertente per combattere
la paura delle malattie che tutti i bambini
hanno. Piccole favole e allegri racconti tra-
sformano il timore per la febbre e il mal di
pancia in un’avventura "indolore" e colo-
rata. Anche il gioco entra a far parte di que-
sto mondo attraverso una serie di "ricette per
guarire" che il bambino trovera in una tasca
del libro e che lo aiuteranno ad affrontare i
piccoli dolori con piu coraggio e fantasia.

Diane Barbara

1l viaggio di Luna

Milano, Motta junior, 2005
56 p. 9,50 €

Eta di lettura: da 7 anni

Luna scopre che la sua mamma ¢ affetta da
una malattia ereditaria. Per capire le tante

parole difficili, Luna puo contare sul suo
papa e il piccolo lettore su un dizionario in
fondo al volume. Pagina dopo pagina, la
bambina apprende che la malattia ha col-
pito anche altre persone della sua famiglia
e comincia a domandarsi se anche a lei ca-
pitera la stessa cosa da grande. Grazie al-
I’aiuto del padre, riuscira a trovare le
risposte ai suoi tanti perché e imparera
come aiutare la mamma. Prefazione di Rita
Levi Montalcini.

Daniel Pennac - Joan Miro
11 giro del cielo

Milano, Salani, 2005
36p.9€

Eta di lettura: da 9 anni

Una bambina racconta al padre quello che ha
visto sotto anestesia, mentre veniva operata
d’appendicite. Comincia tra padre e figlia un
dialogo intenso, affettuoso e pieno di confi-
denza che parla di infanzia, attraverso un im-
maginario album di famiglia. Il libro ¢ uno
spettacolo-lettura destinato a bambini e ra-
gazzi (e adulti) che - tramite il racconto della
favola di Pennac, letta attraverso dodici qua-
dri di Miro - permette di addentrarsi nel
mondo di significati personali che ciascuno
puo scoprire nelle opere d’arte. Un gioco
ricco di poesia e di creativita per leggere e
amare l'arte. E per essere felici in famiglia.

PERMESSI
ECONGEDI
ULTIME NOVITA

Con la circolare n. 53 del 29 aprile 2008 I’Inps ap-
porta delle modifiche ed introduce delle novita sul-
I’argomento “permessi lavorativi e congedi”, tema
molto richiesto e “gettonato” anche nel forum del
sito internet della nostra Associazione. Sono prin-
cipalmente due i cambiamenti che ci renderanno un
po’ pit semplice la vita... (bastasse questo!).

Il primo riguarda la validita temporale della do-
manda per la concessione dei permessi. Fino ad
oggi tale domanda doveva essere presentata al-
I’Inps ed al datore di lavoro annualmente. Ora,
invece, I’Istituto di Previdenza dispone che tale
provvedimento sia emanato in modo definitivo
0, se ’accertamento di handicap ¢ sottoposto a
rivedibilita, fino alla data di “scadenza” del ver-
bale redatto dalla Commissione Medica.
Rimane 1’obbligo, comunque ed entro 30 giorni,
di comunicare eventuali cambiamenti della sus-
sistente situazione di handicap (ricovero a tempo
pieno, modifiche ai periodi di permesso, revi-
sione del giudizio di gravita).

La seconda novita consiste nella possibilita di
cumulare nello stesso mese, ovviamente in gior-
nate diverse, sia i permessi lavorativi (i 3 giorni)
che il congedo straordinario retribuito di due
anni (frazionabile).

SEGUE A PAGINA 3
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A cura di Rosa Alba Coppola

Nell’ambito del progetto di “Medicina nar-
rativa”abbiamo raccolto alcune storie rac-
contate da nostri associati. In questo
numero riportiamo degli stralci di una sto-
ria significativa per ’aspetto del linguaggio
..., lo scambio di esperienze ¢ indispensa-
bile e il confronto é d’obbligo!

LA STORIA DI ALESSIA

Nata nel °98, a termine, da parto naturale,
dopo 12 ore dalla nascita Alessia presenta
crisi di cianosi e viene trasferita in un ospe-
dale neonatale con diagnosi di ipocalcemia
e ipomagnesemia sintomatica e conseguente
crisi convulsiva. EEG e I’ECG risultano
negativi. Successivamente si ripetono con
frequenza stati febbrili, infezioni delle alte
vie respiratorie ed episodi di tonsillite acuta.
* Nel marzo del 2001 viene operata di ade-
noidi e tonsille. Dopo questo intervento Ales-
sia presenta una voce nasale. Viene sottoposta
a una visita con il foniatra, con 1’otorino e con
il pediatra presso 1’ospedale pediatrico San-
tobono di Napoli. I tre professori non riscon-
trano nessuna malformazione e nessun
problema alla gola, alla bocca e alla struttura
muscolare. Parlano solamente di pigrizia e
consigliano un trattamento di logopedia.

11 suono nasale della bambina peggiora sem-
pre di pill e cio spinge i genitori a fare ulte-
riori indagini presso 1’ospedale Bambino Gesu
di Roma. In questa struttura un otorino effet-
tuando una semplice visita scopre che Alessia
presenta una palatoschisi velata. Nella stessa
giornata viene effettuata una visita col prima-
rio di chirurgia plastica e con una logopedista.
L’equipe medica a fine “day hospital” stabili-
sce 'urgenza di un intervento al palato.

* A novembre 2001 Alessia viene operata di
palatoschisi velata, ma nel post-operatorio
non si verifica alcun miglioramento nel suo lin-
guaggio. Intanto il primario del reparto di ge-
netica convoca Alessia e i suoi genitori e
durante il colloquio il genetista chiede di effet-
tuare degli esami specifici a tutta la famiglia,
in quanto si pensa che Alessia sia affetta da sin-
drome velo-cardio-faciale. L'esame conferma
I’ipotesi di diagnosi, mentre evidenzia esito ne-
gativo per la mamma, il papa e la sorellina mi-
nore. In funzione di tale scoperta Alessia
effettua tutti gli accertamenti stabiliti dal pro-
tocollo: visita con il genetista, con la logopedi-
sta, con il foniatra, con I’otorino, con
I’ortopedico, con il cardiologo, con I’'immuno-
logo, con il gastroenterologo e con lo psicologo
e con il dentista. Dai vari accertamenti si stabi-
lisce che I'unico grande problema di Alessia ¢
il linguaggio. La voce nasale e il linguaggio in-
comprensibile condizionano fortemente il ca-
rattere e I’inserimento sociale della bambina.

* A luglio2003 Alessia viene operata di fa-
ringoplastica al fine di correggere la sua voce
nasale. Ne seguono due intensi anni di logope-
dia durante i quali la bambina ¢ impegnata per
tre volte la settimana. Purtroppo I'impegno e la
volonta di Alessia non vengono ripagati. Non si
evidenzia nessun miglioramento accettabile.

* A luglio 2005 Alessia viene operata per la
seconda volta di faringoplastica. Alla dimis-
sione viene richiesto un periodo di logopedia
di tre mesi. Alessia ancora una volta impegna
tutta se stessa, ma il risultato risulta misero. I
genitori di Alessia non si arrendono davanti a
tali fallimenti e portano la bambina in America.
e A gennaio 2006 Alessia arriva a New
York. Il professor Shprintzen visita e valuta
Alessia insieme alla sua squadra medica e
programma due interventi. A luglio 2006 si
effettua I'intervento di pulizia al fine di eli-
minare gli esiti cicatrizzali dei precedenti in-
terventi e a dicembre 2006 si pratica
I’intervento di faringo-flap. Sfortunatamente

dopo un anno durante la visita post-operatoria
si evidenzia un foro anomalo alla flap, I’in-
tervento non ha retto! Il chirurgo plastico
americano sostiene che il foro anomalo della
flap non dovrebbe creare problemi ma esorta
i genitori a vigilare sulla voce e sul suono na-
sale della bambina. Purtroppo la voce di Ales-
sia continua a peggiorare e durante una
conversazione telefonica 1’equipe americana
chiede di rivedere la bambina per una valuta-
zione piu approfondita. In America viene ef-
fettuata una rinoscopia, il foro alla flap risulta
molto grande..., si decide di intervenire chi-
rurgicamente di nuovo!

¢ 11 18 dicembre 2007 Alessia viene ope-
rata per la seconda volta di faringo-flap.
L’intervento risulta molto traumatico per la
bambina. Seguono mesi particolarmente
difficili, Alessia russa molto di notte e non
riesce a respirare con il naso, tiene conti-
nuamente la bocca aperta, effettua due la-
vaggi nasali al giorno al fine di pulire il
naso dai muchi e continua la terapia di lo-
gopedia tre volte la settimana.

* Attualmente a distanza di sei mesi dal
rifacimento della flap il suono nasale €
molto diminuito e la voce ¢ piu chiara e
comprensibile e nel complesso il risultato
ottenuto e da considerarsi accettabile.
Alessia pur avendo sofferto tanto, oggi a
dieci anni, € una bambina molto serena, af-
fettuosa, molto brava a scuola e pur essendo
particolarmente timida e timorosa riesce a
socializzare, a vivere le relazioni con le coe-
tanee e ad affrontare, per sua scelta e senza
alcuna costrizione da parte dei genitori, si-
tuazioni emotivamente forti come il saggio
di fine anno e il saggio di ginnastica arti-
stica. Oggi, la sindrome e i suoi effetti si
possono paragonare a un velo quasi traspa-
rente che 1’avvolgono..., nulla di pit!
Forza, coraggio, volonta e una buona dose
di supporto e di amore sono indispensabili
per la crescita dei nostri angeli!

CONTINUA DA PAGINA 2

Altra modifica, per chi ha la sede di lavoro lon-
tana dal luogo di assistenza della persona con
handicap, concerne il “Programma di assi-
stenza” che da oggi in poi sara da presentare,
sempre unito alla domanda ed alla documenta-
zione, solo al datore di lavoro e non piu anche
all’Inps. Questo perché I’Istituto, citando nella
stessa circolare la sentenza 5 febbraio 2005 n.
175 della Corte di Cassazione Sez. Lavoro, ri-
badisce che il suo ruolo “attiene esclusiva-
mente all’aspetto economico e non incide sul
diritto del lavoratore a beneficiare del per-

messo retribuito” ed ¢ il datore di lavoro che
formalmente concede la fruizione dei permessi
e dei congedi concordando “preventivamente
con il lavoratore le giornate e le ore di per-
messo” (Parere Dipartimento Funzione Pub-
blica 18 febbraio 2008 n. 13).

La procedura, quindi, per usufruire dei per-
messi ¢ la seguente: a) il lavoratore presenta la
domanda all’Inps e al datore di lavoro con re-
lativa documentazione della Commissione Me-
dica; b) I’'Inps acquisisce le domande ed
effettua un controllo formale; ¢) se la domanda
viene accolta I’Inps comunica 1’autorizzazione
al datore di lavoro ad anticipare il pagamento;

d) il datore di lavoro effettua le verifiche so-
stanziali sui requisiti di legge e concede i per-
messi e 1 congedi se ne rileva la sussistenza.
Sarebbe bene ora ricordare a quali soggetti
spetta tale diritto ma, per farlo, occuperei lo
spazio di tutto il nostro notiziario. Per cui ri-
mando le specifiche al prossimo numero (salvo
altre novita) e mi limito ad evidenziare che per
poter usufruire delle agevolazioni lavorative
deve essere stato accertato e riconosciuto dalla
Commissione Medica I’art. 3 comma 3 L.
104/92 (handicap grave).

Alessandra Sarazani



