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Nel 1993 nasce a Modena il “Centro Down” presso il Presidio di NPI in Via Cardarelli .

Nel corso degli anni 1991-92 era stata condotta una ricerca regionale sulle malattie croniche, coordinata dall’Istituto Mario Negri.

Tra le varie patologie croniche indagate (PCI, vescica neurologica, celiachia, diabete, ecc.) la S. di Down sembrò interessante per uno studio multidisciplinare poiché veniva segnalata da parte dei medici curanti difficoltà nella gestione della salute dei bambini e dalle famiglie una non sufficiente tutela e supporto nel carico assistenziale dei loro bambini.

Fu preparata una cartella clinica, composta di varie parti redatte dagli stessi specialisti.

Iniziarono i primi contatti con figure specialistiche (neuropsichiatra infantile, psicologo, pediatra, endocrinologo, immunologo, cardiologo, oculista, otorinolaringoiatra, ortopedico, radiologo, genetista, ecc.) creando così una rete tra le varie figure professionali coinvolte, nel nostro territorio e a vario titolo, nella gestione assistenziale del bambino Down.

Fu poi proposto un protocollo di sorveglianza con valutazioni specialistiche regolari (controlli pediatrici ed auxologici, valutazione dello sviluppo psicomotorio e neurocomportamentale, valutazione oculistica, otorino, ortopedica, controllo degli esami ematochimici e della funzionalità tiroidea ecc.).

Furono programmati incontri con altri centri regionali per un confronto sulla applicazione del protocollo di sorveglianza.

Da allora operano presso il Centro in Via Cardarelli una neuropsichiatra infantile, una psicologa, una pediatra, una educatrice affiancate da altre figure professionali (fisioterapista, logopedista, ecc). Si è costituita una rete di figure professionali che operano a vario titolo nella gestione del bambino con S. di Down come ad esempio oculista, otorino, ortopedico che operano presso il Poliambulotorio del Torrenova, radiologo, endocrinologo, dermatologo, odontoiatra, cardiologo, ecc. disponibili presso il Policlinico.

E’ stato inoltre attivato un canale preferenziale per la esecuzione degli esami ematochimici presso il centro prelievi del Poliambulatorio.

L’obiettivo era ed è ancora quello di ottenere una valutazione e una progettazione negli interventi in un’ottica bio- psico- sociale.

Il nostro gruppo di lavoro ha orientato la sua attività su due versanti: il monitoraggio degli aspetti dello sviluppo psicologico, cognitivo delle abilità adattive e la valutazione degli aspetti auxologici e della salute da un punto di vista pediatrico.

La valutazione congiunta del bambino avviene nel presidio di NPI di via Cardarelli, ogni giovedì, secondo la seguente modalità: due volte all’anno per i bambini di età inferiore a 6 anni ed una volta all’anno per quelli di età superiore ai 6 anni. Agli incontri sono invitati gli operatori sanitari della NPI di distretto e la famiglia che, se lo desidera, può invitare a sua volta il personale insegnante.

L’osservazione viene svolta in una stanza con uno specchio unidirezionale, il bambino lavora con uno o più operatori del centro, a seconda della attività prevista. Gli altri operatori del team e quelli referenti di distretto, i genitori e gli insegnanti possono osservare e commentare con il gruppo di lavoro, non direttamente coinvolto con il bambino, quanto avviene nella stanza di osservazione.

Il pediatra del Centro Cardarelli è coinvolto nel progetto assistenziale per i seguenti aspetti: nel contatto precoce con la famiglia del bambino Down che nasce presso il Policlinico e come riferimento per le segnalazioni che provengono dai punti nascita provinciali, nella valutazione periodica auxologica secondo le griglie dei percentili predisposte per i bambini Down, nel favorire il coordinamento delle varie prestazioni specialistiche e di programmazione degli accertamenti ematochimici periodici, nel ritorno delle informazioni sanitarie alla famiglia ed ai pediatri di libera scelta.

Nel lavoro del pediatra si vogliono sottolineare due aspetti:

- il seguire un protocollo che prevede controlli clinici e strumentali secondo tempi prestabiliti e permette di riconoscere e monitorare fin dalla nascita l’esistenza di malformazioni che spesso si associano alla sindrome, di verficare l’accrescimento pondero-staturale e sorvegliare la comparsa di altre patologie che rappresentano per questi bambini degli handicap aggiuntivi.

- l’importanza di una comunicazione adeguata alla nascita con entrambi i genitori del bambino e la offerta di informazioni sui Servizi che li aiuteranno nelle fasi successive alla dimissione dall’ospedale. Il momento della prima informazione si va ad inserire in un percorso che prevede più tappe, diversi attori e che si dispiega nel tempo. Si ricerca una attenta accoglienza che vuole attenuare, per quanto possibile, il senso di disorientamento, di angoscia e di incertezza rivolta al futuro che accompagna l’informazione di un handicap.

La osservazione da parte degli operatori del centro afferenti alla NPI ( medico NPI, psicologo, logopedista,educatore..) tiene presenti la valutazione del funzionamento cognitivo, la valutazione delle capacità e delle modalità comunicative con particolare riguardo allo sviluppo del linguaggio, la rilevazione delle autonomie personali.

 CASISTICA Dal 1993 al 2003 sono stati valutati 88 bambini (85% dei bambini/ragazzi Down residenti nella provincia di Mo), 37 maschi e 23 femmine. Sono stati seguiti con regolarità 60 casi (dimessi 28 casi: 5 decessi, 5 trasferiti,12 trasferiti ad altre strutture e 6 perché maggiorenni) così distribuiti per età: 28 di età inferiore a 6 anni, 32 di età maggiore di 6 anni.

Si riportano sinteticamente i principali problemi emersi nei 60 casi seguiti regolarmente.

Le malformazioni rilevate sono state: cardiopatie congenite (5 CAV, 10 DIA, 7 DIV, 2 PDA, 2 Prolasso della mitrale, 1 Cleft della mitrale, 1 Coartazione aortica), 2 stenosi duodenale, 1 malformazione anorettale, 2 criptorchidismo, 1 diverticolo uretrale, 2 sindattilia, 3 cataratta.

La valutazione oculistica ha permesso di evidenziare 13 casi di strabismo (2 trattati con chirurgia), 2 casi di nistagmo, 21 casi di ipermetropia, 31 di astigmatismo, 6 di miopia.

La valutazione ortopedica ha evidenziato 17 casi con piede piatto, 2 casi di scoliosi.

Dalla visita odontoiatrica sono stati riscontrati 11 casi di malocclusione.

La patologia autoimmune si conferma anche nei nostri casi avere una maggiore ricorrenza.

Si sono osservati in 31 casi di ipotiroidismo (27 tuttora in trattamento) ed 1 caso di ipertiroidismo.

Si è rilevata in 13 bambini la positività degli anticorpi antigliadina ed è stata confermata la diagnosi di celiachia in 3 casi.

L’alopecia è stata riscontrata in 3 bambini, la piastrinopenia e la reazione leucemoide alla nascita in 3 casi, la leucemia in 1 caso.

Altri problemi emersi sono di natura respiratoria soprattutto a carico delle prime vie aeree (17), digestivi (4), e 2 bambini hanno presentato convulsioni (1 s. di West).

- L’OSSERVAZIONE L’obiettivo del nostro lavoro al centro Down ha riguardato sempre la valutazione clinica utilizzando tests, scale di sviluppo, osservazioni strutturate o di attività libere. Particolare sforzo è stato diretto alla osservazione delle competenze che il bambino esprimeva in autonomia. Si è cercato sempre di evidenziare le aree di sviluppo prossimale nelle quali il bambino raggiungeva il successo in modo parziale o grazie all’aiuto prestatogli.

L’individuazione di decalage o di competenze emergenti è stata preziosa per poter contribuire alla programmazione di interventi abilitativi.

L’osservazione non è considerata fine a se stessa ma si va ad inserire in un percorso di lavoro che viene compiuto nelle diverse equipe.

Pertanto ogni valutazione viene fatta precedere da un momento di confronto tra gli operatori sanitari della NPI territoriale per attualizzare ed aggiornare i dati. Si devono raccordare le informazioni portate dalla famiglia e, se presenti, dalla scuola. Dalla messa in rete di queste informazioni possono nascere esigenze particolari che si inseriscono nelle attività previste dalla nostra visita. Al termine delle prove tutta l’equipe del centro, gli operatori presenti, la famiglia, la scuola si incontrano per riunire e rielaborare i dati evidenziati.

Al centro di questa conversazione, che parte da differenti punti di osservazione, c’è sia un bambino con tutte le sue problematicità e potenzialità sia alcuni tra i sistemi sociali che compongono il suo mondo. È un dialogo sicuramente complesso e forse più completo per favorire il benessere del bambino.

- IL PERCORSO SCOLASTICO La descrizione del percorso scolastico è di norma lineare, si può notare tuttavia una tendenza a far procrastinare di un anno l’accesso in prima elementare: sono le difficoltà linguistiche, spesso marcatamente presenti, che inducono a proporre una permanenza alla scuola dell’infanzia.

Alcuni dei bambini più piccoli frequentano il nido. I bambini di età superiore ai 3 anni sono di norma iscritti a scuola (dell’infanzia, elementare, media inferiore) con il supporto di un insegnamento di sostegno. I ragazzi che hanno estinto l’obbligo scolastico frequentano la scuola superiore a tempo pieno o con percorsi misti scuola-addestramento lavorativo o scuola-laboratori-centri educativi.

- LA VALUTAZIONE COGNITIVA I bambini Down acquisiscono le tappe dello sviluppo senso-motorio secondo un continuum gerarchicamente organizzato.

Come tutti i bambini con ritardo mentale mostrano, in alcuni domini, l’acquisizione di condotte tipiche di uno stadio mentre in altri si descrivono con condotte tipiche di stadi precedenti.

Differenze quantitative e qualitative sono riscontrabili nello sviluppo cognitivo di tutti i bambini: la condizione di “normalità” prevede una minore ampiezza nelle differenze.

20 Nel nostro Centro l’osservazione dello sviluppo cognitivo si interseca, per il bambino più piccolo, con l’osservazione delle tappe dello sviluppo motorio e avviene in modo ecologico alla presenza dei genitori, per quello più grande, con l’osservazione dello sviluppo linguistico.

Le prove usate per la valutazione dello sviluppo cognitivo sono essenzialmente due: -La scala ordinale di sviluppo Uzgiriz Hunt (valuta lo sviluppo sensomotorio del bambino nei primi 24 mesi) -Il test Leiter (prova non verbale permette la valutazione del QI dell’età mentale 2-18 anni).

- VALUTAZIONE DELLE COMPETENZE COMUNICATIVE Tale valutazione tiene presente ’ importanza del sistema comunicativo per lo sviluppo della personalità, il rapporto tra pensiero e linguaggio, la constatazione che, di norma, i bambini Down presentano un deficit più marcato nelle funzioni linguistiche rispetto alle funzioni motorie sociali e cognitive e che nel linguaggio la comprensione è meno deficitaria della produzione.

- VALUTAZIONE DELLE AUTONOMIE Lo sviluppo delle autonomie è strettamente interconnesso con lo sviluppo cognitivo e la capacità dell’ambiente di proporre comportamenti che aiutano nella crescita.

Lo sviluppo delle autonomie è valutato in rapporto alla capacità di svolgere le attività sociali o di cura della propria persona tipiche dell’età, nella capacità di autodeterminarsi, accettando di allontanarsi o separarsi con successo, per il periodo della visita, dai genitori , nella gestione del rapporto con l’esaminatore e con il contesto della osservazione.

Tutti i bambini vengono osservati anche negli aspetti prassici, visuomotori e quando l’età e la scolarità lo richiedono anche negli apprendimenti scolastici.

Il nostro Centro ha come obiettivo un lavoro clinico e non di ricerca e siamo affezionati ad un modello che collega la osservazione medica e psicologica al mondo relazioni sociali.
