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Il presente opuscole vuole rappresentare uno strumento
conoscitivo, spero sufficientemente esauriente, sull’lamaurosi
congenita di Leber, una patologia causa di grave ipovisione e
cecita.

$i tratta di una malattia che colpisce circa 2-3 bambini ogni
100.000 neonati ed &, per questa sua modesta incidenza, an-
noverata tra le cosiddette malattie rare. Per molte malattie
di questo tipo, la diagnosi e il trattamento terapeutico pos-
sono risultare davvero difficoltosi: a causa di un insufficiente
livello di conoscenza medico-scientifico, dello scarso interesse
da parte delle case farmaceutiche nella ricerca e produzione
di farmaci specifici, e piu, in generale, del difficile reperi-
mento delle informazioni da parte del paziente.

Possiamo affermare che le difficolta delle persone affette da
amaurosi congenita di Leber, in quanto malattia rara, non
sono quindi soltanto legate al carattere invalidante che la
patelegia perta con sé, ma anche all'isclamento che esse
vivono in un contesto per forza di cose impreparato ad acco-
gliere le loro necessita.

E' per ovviare a tutto questo che esistono associazioni come
LA.L.C.A., curatrice dell’opuscolo che avete tra le mani; esso
rientra in un progetto piu vasto, che consiste
nell’organizzazione di una giornata di tipo seminariale
inerente Pattuale situazione della ricerca scientifica intornoe
alla malattia, e nella costituzione di una rete fra i diversi
centri a livello nazionale che si occupano di diagnosi, terapia
e riabilitazione.

Un progetto che sara possibile realizzare grazie alle risorse
messe a disposizione da Regione Lombardia, dalla Sezione
Italiana dell’ Agenzia Internazionale per la Prevenzione della
cecita — LA.P.B. onlus e dalla stessa L.LA.L.C.A.

L'Associazione ltaliana Amaurosi Congenita di Leber (Italian
Association Leber Congenital Amaurosis - LA.L.C.A)) - si e
costituita a Pavia nel maggio del 1999 per volonta del Prof.
Giovanni Lanzi, allora Direttore della Clinica di Neuropsichiatria
Infantile dell’Universita degli Studi di Pavia - IRCCS “Ca-
simiro Mondino”, unitamente alla Prof.ssa Elisa Fazzi
(Responsabile del Centro di Neuroftalmologia dell’Eta
Evolutiva della medesima Clinica), al Prof. Paole Emilio
Bianchi (Direttore della Clinica Oculistica - Dipartimento



di Scienze Chirurgiche Rianimatorie - Riabilitative e dei Tra-
pianti d’'Organo dell'Universita di Pavia - Fondazione IRCCS
Policlinico “San Matteo"), alla Signora Fiammetta Boni, alla
neuropsichiatra infantile Dott.ssa Sabrina Signerini, alla
neuropsicomotricista Antonella Luparia e al sottoscritto,
allora Presidente dell'Unione ltaliana dei Ciechi e degli Ipo-
vedenti (U.I.C.1.) di Pavia.

Dalla sua costituzione, le attivita della I.A.L.C.A. si sono ri-
volte, in particolare, al sostegno delle famiglie dei bambini
affetti da amaurosi congenita di Leber ed alla promozione
della ricerca scientifica, collaborande con strutture sanitarie

nazionali ed internazionali, soprattutto nel campo della ge-
netica, al fine di individuare strategie di intervento.

Credo fortemente nell'importanza che ricopre la Nostra Asso-
ciazione: nel corso di questo primo decennio di vita la
l.LA.L.C.A. ha profuso impegne nella diffusione di una cono-
scenza sempre piu capillare della pateolegia, nella pro-
mozione della ricerca medico-scientifica e, di fondamentale
importanza, nel sostegno delle famiglie che quotidiana-
mente convivono con la malattia.

Il nostro scopo, anche attraverse la realizzazione del progetto
di cui ho precedentemente parlato e della presente pubblica-
zione, rimane quelle di portare 'amauresi ad una sempre
maggior attenzione da parte della comunita scientifica e
dell’opinione pubblica.

Cercheremo di diffondere tra tutti i soggetti affetti dalla
malattia, tra le loro famiglie e all’interno delle strutture sani-
tarie, questo strumento informativo, per la cui realizzazione
permettetemi di ringraziare la Dott.ssa Giulia Spada (che ne
ha curato la stesura), la Prof.ssa Elisa Fazzi (Direttore Scien-
tifico della LA.L.C.A.), la Dott.ssa Sabrina Signorini
(Segretario Generale della LA.L.C.A.), il Prof. Paoclo Emilio
Bianchi (componente il Consiglio Direttivo della LA.L.C.A.) e
il Prof. Umberto Balottin (Direttore di Neuropsichiatria In-
fantile dell’Universita degli $tudi di Pavia - IRCCS "C. Mon-
dino®), ai quali e alle quali va tutta la mia riconoscenza.

A voi tutti, infine, auguro buona lettura.

Il Presidente della I.A.L.C.A.
Nicola Stilla




L’amaurosi
congenita
di Leber:

che cos’é ?




La patologia

La “Leber congenital amaurosis” fu descritta
per la prima volta nel 1869 ad opera di Theodor
von Leber, oftalmologo tedesco, all’epoca con-
sulente in una scuola per bambini ipovedenti.

L'amaurosi congenita di Leber é la piu precoce
e la piu severa forma di distrofia retinica eredi-

taria. Le distrofie retiniche ereditarie sono un gruppo eterogeneo
di malattie rare a carattere degenerativo dell’epitelio pigmen-
tato e dei fotorecettori della retina, a trasmissione ereditaria. Pos-
sono presentarsi come anomalie isolate in soggetti peraltro nor-
mali o possono associarsi ad altre anomalie sistemiche in partico-
lare del sistema nervoso centrale, dell’'apparato renale ed epatico

e piu raramente dell’apparato cardiovascolare e scheletrico.

$i tratta di una malattia rara: la sua incidenza é di circa 2-3 ogni
100.000 bambini nati; & una delle pit frequenti cause di cecita
congenita (ne rappresenta circa il 10-18 % dei casi) e si ritiene che
sia responsabile di circa il 5% di tutte le retinopatie ereditarie.




Come si manifesta

La malattia si manifesta con segni di ipovisione severa o cecita gia
presenti alla nascita o ad esordio entro i primi sei mesi di vita. |
bambini affetti da tale patologia solitamente non fissano ne’
seguono visivamente un bersaglio, presentano movimenti oculari
anomali (movimenti caotici ed erratici dei globi oculari e/o ni-
stagmo) e pupille non reattive o scarsamente reattive alla luce. &
caratteristica la presenza dei cosiddetti “segni oculo-digitali” di
Franceschetti: il bambino si strofina frequentemente gli occhi
(eye-rubbing), li comprime con il dorso della mano (eye-pressing) o
con le dita (eye~-poking). Tali aspetti clinici, descritti da De Laey
(1991), costituiscono i criteri clinici principali per la diagnosi di ACL.
L'entita del deficit visivo puo variare da forme di completa cecita
a quadri di severa ipovisione con la presenza della sola percezione
della luce o di un grado minimo ma quantificabile di residuo
visivo utilizzato in modo funzionale.

Il grado di acuita visiva che il bambino presenta nelle prime
epoche della vita, nella maggior parte dei casi, tende a rimanere
stabile nel tempo anche se, in una minoranza di casi, sono descritti
cambiamenti in senso peggiorativo o migliorativo delle compe-
tenze visive.

Nell’ACL 'aspetto del fondo oculare & estremamente variabile e
spesso non si correla alle capacita visive dei soggetti: pud essere
normale, soprattutto nelle fasi iniziali della malattia, ma piu fre-
quentemente é caratterizzato da alterazioni di diversa natura ed
entita: alterazioni della pigmentazione o dell’apparato vascolare
della retina, anomalie della papilla ottica o maculari.

Altre problematiche oculistiche possono far parte del quadro clini-
co tra cui: vizi refrattivi (in particolare di tipo ipermetropico),
enoftalmo (il bulbo oculare & anormalmente situato nell'orbita in
posizione pil profonda di quanto non lo sia in condizioni normali)
e, meno frequentemente, cheratocono (la parte centrale della
cornea inizia ad assottigliarsi e ad incurvarsi progressivamente
verso l'esterno; si verifica quindi una curvatura irregolare della
cornea, che perde la sua forma sferica, divenendo conica) e cata-
ratta (progressiva opacizzazione del cristallino).



La malattia pud presentarsi con esclusivo coinvolgimento oculare
oppure a quest’ultimo si possono associare problematiche sistemi-
che. L’'ACL é infatti una malattia eterogenea sia da un punto di
vista clinico che genetico e probabilmente non rappresenta una
singola entita di malattia. In associazione ai segni e sintomi ocu-
lari sopra riportati, sono infatti state descritte altre anomalie sia
neurologiche (ipotonia muscolare, ritardo di sviluppo e/o men-
tale, atassia ed altri segni cerebellari), sia neuroradiologiche (in
particolare, malformazioni della fossa cranica posteriore) che
sistemiche (in particolare renali, epatiche e scheletriche).

La retina e i suoi fotoricettori

La retina é quella porzione dell’occhio che permette la trasformazione
dell'infermazione visiva in stimeli nervesi che vengono trasmessi tra-
mite il nerve ottico alla corteccia visiva. La retina si trova nella parte
posteriore del bulbo oculare ed & formata in gran parte da cellule ner-
vose stratificate che poggiano, dal lato esterno, su uno strato pigmen-
tato (epitelio pigmentato). L'insieme dei prolungamenti (assoni)
delle cellule nervose che compongone la retina si riuniscono a formare
il nervo ottico, da cui origina la via visiva. Le cellule che ricevono lo sti-
molo visive sono dette fotorecettori. Esistono due tipi di fotorecettori:
i coni e | bastoncelli. | coni seneo responsabili della visione dei colori e
permettono un'alta acutezza visiva. | bastoncelli sono piu sensibili
alla luce e sono principalmente responsabili della visione crepuscolare
e notturna con scarsa acutezza visiva.

$ia | coni che | bastoncelli contengono sostanze fotosensibili. Queste
sostanze si decompongono per esposizione alla luce e decomponendosi
provocano ['eccitazione delle fibre nerveose che originane dall’ecchie.
Sulla retina, in perfetta opposizione alla pupilla, si trova una piccola
zona ellissoidale del diametro di circa 2,5 mm, di colere gialle, chia-
mata fovea centralis: essa corrisponde alla zona di massima acutezza
visiva dell'occhio. Nella fovea le cellule fotosensibili sono rappresen-
tate solo da coni. Intorno a essa sono presenti sia coni sia bastoncelli;
procedendo verso la periferia della zona sensibile | coni si diradano e,
all'estremita esterna, si trovano solo bastoncelli.

cellula  cellula Nel punto in cui il nervo ottico penetra
nel bulbe oculare si trova una picecola
zona rotonda di retina priva di cellule
fotosensibili, la papilla ottica, che rap-
presenta il punto cieco dell'occhio.

E possibile esaminare la retina osser-
2 vando il fondo dell'occhio con
Iloftalmoscopia diretta, previa di-
latazione iatrogena della pupilla.

Riquadro di approfondimento




Cause e trasmissione della malattia

L’amaurosi congenita di Leber € una patologia geneticamente
determinata, sebbene non sia ancora possibile individuare il gene
mutato in tutti i bambini con questa diagnosi.

E dovuta all’alterazione di uno dei geni coinvolti nello sviluppo,
nel funzionamento o nel mantenimento della retina. Per tale
motivo la retinopatia pud insorgere a causa dello sviluppo alterato
della retina, di un alterato funzionamento o di una degenera-
zione precoce di una retina sviluppatasi normalmente.

$ono note ad oggi mutazioni in 14 geni che insieme spiegano circa
il 70% dei casi di amaurosi congenita di Leber. Tali geni sono coin-
volti nel meccanismo della fototrasduzione (AIPL1, GUCY2D), nel
ciclo dell’acido retinoico (RDH12, LRAT, RPE65), nello sviluppo
strutturale dei fotorecettori (CRX, CRB1), nel trasporto attraverso
il ciglio connettore dei fotorecettori (TULP1, RPGRIP1, CEP290,
lebercillin), e in altri meccanismi meno noti (IMPDH1, MERTK, RD3).

Nella maggior parte dei casi la malattia viene ereditata con mo-
dalitd autosomica recessiva; questo significa che la presenza in
entrambi i genitori, peraltro sani, di un gene alterato compeorta la
probabilita del 25% di avere un figlio affetto dalla malattia.
Ognuno di noi possiede due copie di ogni cromosoma (ad eccezione
di quelli sessuali), una materna e una paterna, e quindi due copie
di ogni gene.

Quando si tratta di malattie autosomiche recessive un individuo
presenta i sintomi se possiede entrambi i geni alterati. Chi invece
ha una copia del gene normale e una alterata € un portatore
sano, e generalmente non presenta alcun sintomo.



La diagnosi

La diagnosi puo essere ipotizzata dalla presenza di segni e sintomi
di deficit visivo (ipovisione, nistagmo, segni oculo-~digitali),
dall’esordio precoce (entro i primi 6 mesi di vita), dall’eventuale
familiarita o consanguineita dei genitori (dato che aumenta la
probabilita di ricorrenza di malattie autosomiche recessive). Puo
essere confermata dal riscontro di alterazioni all’esame del fondo
dell’occhio, ma indispensabile per la diagnosi & la presenza di
anomalie degli esami strumentali neurofisiologici che indagano il
funzionamento della retina (elettroretinogramma-ERG) e la
trasmissione alla corteccia cerebrale dell’input visivo (potenziali
evocati visivi-PEV). L’elettroretinogramma & estinto o marcata-
mente ipovoltato sia nella componente fotopica che in quella sco-

topica; i potenziali evocati visivi sono estinti o alterati.

Devono essere inoltre effettuate valutazioni della funzionalita
visiva e del livello di sviluppo neuropsichico del bambino, con scale
di valutazione specifiche (ad esempio, ‘Reynell-Zinkin Scales’) ed
osservazioni psicomotorie, aspetti indispensabili per la messa a
punto di programmi ri-abilitativi individualizzati.

Tenendo in considerazione la possibile presenza di forme ‘compli-
cate’ di ACL, in cui il deficit visivo si associa al coinvolgimento di
altri organi ed apparati, é indispensabile ricercare attentamente
eventuali segni e sintomi indicativi di tale interessamento medi-
ante I'esecuzione di indagini clinico-strumentali atte a studiare gli
aspetti morfologici e funzionali di tali apparati. In particolare, in
ambito neurologico, accanto all’esame clinico, utile é I'esecuzione
di RMN encefalo con studio specifico del sistema visivo e della
fossa posteriore (cervelletto), dell’elettroencefalogramma in
veglia e sonno e dei potenziali evocati uditivi.




In merito agli aspetti internistici, importante & lo studio della fun-
zionalita epatica e renale comprensiva di ecografia addome com-
pleto e di studio della capacita di concentrazione renale; é in-
dispensabile monitorare periodicamente nel tempo questi aspetti,
considerata la possibile insorgenza tardiva di tali complicanze.
Utile anche I'esecuzione di Rx carpo per lo studio della morfologia
e dell’eta osseaq.

Inoltre, dal momento che il quadro oculare della ACL pud far
parte di patologie neurometaboliche e neurodegenerative (quali
ad esempio malattie perossisomiali o mitocondriali) e di alcuni
raggruppamenti sindromici, quali ad esempio la sindrome di Jou=-
bert ed i disordini ad essa correlati, la sindrome di Bardet-Biedel
e la sindrome di Usher, & necessario effettuare un’accurata
diagnosi differenziale volta ad escludere tali patologie.

E inoltre possibile effettuare indagini genetiche (sia sul bambino
che sui familiari) per ricercare la presenza di alterazioni nei geni
notoriamente coinvolti nella patologia. Un riscontro positivo con-
fermera la diagnosi, un esito negativo non la esclude, non essendo
al momento ancora state identificate tutte le cause molecolari che
possono determinare PACL .

Alcuni esami diagnostici

Per la diagnosi e per il monitoraggio dell’andamento della malat-
tia sone utili alcune indagini:

Potenziali evocati visivi (PEV): la stimolazione di un organo di
senso o di un nervo periferico evoca una risposta elettrica nella cor-
rispondente area sensitiva cerebrale. | potenziali evocati visivi regis-
trano tale risposta e misurano il tempo impiegate dal cervello per
ricevere ed interpretare messaggi provenienti dagli occhi. Consen-
tono di valutare la funzione visiva offrendo informazioni sulla via
ottica dalla retina fino alla corteccia cerebrale. Consistono nella registrazione
dell'attivita elettrica del cervelle in seguito a stimoli luminosi esterni.
Vengono applicati al paziente degli elettrodi sul cuoio capelluto e gli
viene chiesto di fissare uno schermo di computer che alterna ritmica-
mente un'immagine (pattern) o uno stimolo lumineso (flash). Un
computer registra la risposta del cervello. L'esame non é doloroso, né
pericoloso.

Elettroretinogramma (ERG): & un esame che serve per valutare lo
stato di salute della retina attraverso la registrazione delle onde
elettriche che si generano quando la retina viene illuminata da una
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luce. §i differenzia dal potenziale evocato visive (PEV) percheé gli elettrodi
vengono posti vicino all’occhio e registrano solo 'onda elettrica che si forma
nell’occhio. L'elettroretinogramma consiste nella registrazione in un tracciato
delle variazioni di potenziale elettrico della retina sottoposta a stimeoli lumi-
nosi. 5i esegue mediante |'applicazione di un elettrodo sulla cornea del segget-
to esaminato. L'applicazione dell'elettrodo & preceduta da un'anestesia locale
eseguita mediante uno speciale collirio anestetizzante. Quindi la retina viene
sottoposta a stimolazione luminosa (sotto forma di flash) e I'elettrodo ne reg-
istra la risposta. L’esame richiede la dilatazione della pupilla e 'adattamento
dell’occhio al buic e alla luce, inoltre vengono usate luci di diversi colori
(bianca, blu e rossa) per stimolare le diverse cellule che compongono la retina.

Valutazione del fondo dell’occhio (FO): tramite la valutazione del fondo
dell’occhio si pud esaminare la retina con tutte le sue componenti, in partico-
lare la papilla ottica, la macula, i vasi sanguigni retinici, la periferia della
retina e gli eventuali reperti patologici (edemi, emorragie, alterazioni del
pigmenteo). L'esame del fondo oculare viene effettuate con I'oftalmoscopio.
Per una buona visione del segmento posteriore & necessario che la pupilla sia
dilatata farmacologicamente attraverso l'istillazione di alcune gocce di un
collirio midriatico (cioé in grado di dilatare la pupilla, in circa 15-20 minuti).
La midriasi impedisce al paziente di vedere da vicino e riduce la tolleranza
alla luce; la vista ritorna alla normalita nel gire di poche ore.

Valutazione funzionale visiva: quell’insieme di strategie e strumenti che si
utilizzano per valutare la funzione visiva del bambino piccolo (I'acuita visiva,
il campo visivo, i movimenti oculari estrinseci ed intrinseci, la sensibilita alla
luce ed ai contrasti, la visione della profondita) anche se il paziente non é in
grado di collaborare come un adulte.

Prospettive terapeutiche

Nonostante non esista allo stato attuale una terapia risolutiva per
I'amaurosi congenita di Leber, sono state prese in considerazione
diverse prospettive terapeutiche. La piu promettente sembra
essere la terapia genica intraoculare, che consiste nella iniezione
subretinica del gene mancante grazie all’'uso di virus ricombi-
nanti. Nel 2001 é stata dimostrata, per la prima volta, la possibilita
di ristabilire la visione mediante la terapia genica in un modello
animale di retinopatia umana, utilizzando un animale di grossa
taglia, un cane. Attualmente sono in via di sperimentazione
terapie geniche per RPE65, GUCY2D, RPGRIP1, AIPL1.




Nel 2008 é stata sperimentata sull’uomo la terapia genica sostitu=
tiva per il gene RPE65 su alcuni pazienti di eta compresafraii7 e
i 26 anni. Sono stati riscontrati alcuni miglioramenti wvisivi
(documentati da misura dell’acuita visiva con le carte ‘Early
Treatment Diabetic Retinopathy $tudy’ (ETDRS), pupillometria,
frequenza del nistagmo, misurazione del campo visivo, abilita di
effettuare un percorso ad ostacoli) e non sono stati segnalati ef-
fetti avversi, né locali né sistemici, subito dopo il trattamento.
Questi risultati sono incoraggianti, ma altri studi sono indispens-
abili per meglio definire gli effetti e le eventuali possibili reazioni
avverse a lungo termine.

Nonostante queste premesse, al momento attuale, un trattamen-
to per 'ACL, concreto e largamente applicabile, & ancora una
prospettiva piuttosto lontana: si tratta di un trattamento ancora
in fase di sperimentazione soltanto per alcuni dei geni notoria=
mente responsabili della patologia, e al momento non sono dis-
ponibili dati certi in eta pediatrica. In considerazione di cio, un in-
tervento ri-abilitativo precoce é di fondamentale importanza.

Linee di ricerca

Attualmente sono in corso numerose linee di ricerca. Una parte
degli studi si concentra sulla definizione degli aspetti clinici e di-
agnostici della patologia e sulla ricerca di eventuali correlazioni
genotipo-fenotipo. Altri ricercatori si dedicano agli aspetti ge=-
netici dal momento che & possibile che esistano altri geni non
ancora noti responsabili della malattia. Infine sono numerosi gli
studi di terapia genica in corso sia in modelli animali che
sull’'uomo. La LA.L.C.A. collabora attivamente con i centri di ri-
cerca implicati in tali studi.



Aspetti
pratici e o
ri-abilitativi
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Consigli alle famiglie

Quando viene posta la diagnosi di amaurosi congenita di Leber la
famiglia del bambino affetto si trova a dover affrontare diverse
situazioni inaspettate e problematiche. Le esigenze di un bam-
bino con importanti difficolta visive sono numerose e, a volte, non
facili da comprendere e riconoscere. E importante che la famiglia
sia in grado di supportare il bambino creando le condizioni mi-
gliori per favorire il suo sviluppo psicomotorio.

Oltre agli aspetti pratici ed organizzativi, la famiglia é sottoposta
ad un carico emotivo rilevante.

E dunque importante potersi rivolgere a centri specializzati che
sappiano fornire tutte le informazioni necessarie per affrontare al
meglio le esigenze del bambino e dei suoi famigliari. E inoltre
molto utile condividere le proprie esperienze e i propri stati
d’animo con altre persone che vivono gli stessi problemi, per esem-
pio rivolgendosi ad associazioni di famigliari.

E necessaria una presa in carico multidisciplinare sia relativa agli
aspetti diagnostici e di follow-up (indispensabili regolari controlli
clinici, oculistici, neuroftalmologici e neuropsichiatrici) al fine di
monitorare 'andamento globale del bambino e di escludere
'eventuale insorgenza di patologie sistemiche, sia volta a mettere
a punto progetti ri-abilitativi individualizzati atti a promuovere
e sostenere lo sviluppo neuropsichico globale del bambino.



Il bambino con deficit visivo
e il suo sviluppo neuropsichico

In considerazione del ruolo determinante della vista nello sviluppo
psicomotorio, esistono nel bambino con deficit visivo problemi
motori, cognitivi ed emotivo-relazionali specifici. In particolare,
'ipovisione congenita o precoce rappresenta una situazione di
rischio per lo sviluppo di funzioni e competenze quali
I'organizzazione del ritmo sonno-veglia, la strutturazione della
relazione madre-bambino, le competenze oculomotorie, motorie,
psicomotorie e cognitive (categorizzazione, processi
analitico/sintetici, rappresentazione mentale), le funzioni neu-
ropsicologiche (attenzione e memoria), le competenze relazionali,

comunicative e linguistiche e gli apprendimenti formali.

E un problema non trascurabile riuscire a determinare quanto le
peculiarita dello sviluppo neuropsichico del bambino con deficit
visivo siano dovute ad eventuali danni neurologici associati e
quanto, invece, all’assenza di una funzione essenziale come quella
visiva.

Il bambino con deficit visivo tende ad essere ipotonico (cioé il suo
tono muscolare € ridotto) e a presentare un ritardo
nell’acquisizione delle principali tappe dello sviluppo motorio
(gattonamento, acquisizione della stazione eretta e deambu-
lazione). Questo ritardo sembra essere riconducibile all’assenza
dell’incentivo che la vista rappresenta per tutta la motricita volon-
taria: il bambino non vedente non pudé avventurarsi verso una
realta che pud percepire come misteriosa, sconosciuta, piena di
ostacoli e pericoli. La motricita si sblocca e riprende il suo normale
percorso evolutivo solo dopo che il bambino diventa capace di in-
traprendere la ricerca e di afferrare un oggetto presentato attra-
verso le modalita sonoro-tattili.




$enza la vista lo sviluppo dei primi processi di apprendimento di-
viene complesso e pieno di difficolta. Nei primi anni di vita il
bambino non vedente é costretto a capire il mondo esterno e ad
interagire con esso attraverso canali alternativi (tatto, udito, ol-
fatto e gusto). Inoltre, risulta compromesso I'apprendimento per
imitazione, processo moito importante per lo sviluppo cognitivo.
Per il bambino non vedente la prima rappresentazione del
mondo é data dal formarsi non di un’immagine visiva, bensi di
una “immagine” mentale.

Anche lo sviluppo emotivo e relazionale é reso difficoltoso dalla
disabilita visiva: possono instaurarsi tendenza all’'isolamento e
alla passivita, dinamiche di dipendenza, senso di insicurezza ed
inadeguatezza. E’ inoltre possibile la presenza di comportamenti
stereotipati motori (ad esempio, starfallamenti con le mani,
dondolamento del tronco, saltelli ripetuti) accanto ai segni
oculo~digitali sopra descritti.
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L’intervento ri-abilitativo
nel bambino con deficit visivo

E possibile sostenere e promuovere lo sviluppo psicomotorio del
bambino con deficit visivo mediante una presa in carico ri-abilita-
tiva precoce e globale.

Gli obiettivi prioritari di tale intervento sono: promuovere e soste=
nere la relazione madre-bambino; facilitare le acquisizioni postu-
ro-motorie e cognitive mediante 'utilizzo di abilitd compensato-
rie quali tatto ed udito che devono essere al meglio integrate e
massimizzate; assicurare al bambino una stabilita emozionale ed
ambientale; fornire supporto alla famiglia, in particolare di tipo

psicologico.

E inoltre importante promuovere attivita di manipolazione e di
categorizzazione, consolidare lo sviluppo cognitivo, promuovere
attivita della vita quotidiana e la comunicazione sociale. Per
quanto riguarda il linguaggio, in particolare, @ importante che le
esperienze siano sempre riconducibili a fatti concreti, per preve-
nire il rischio che il bambino non vedente memorizzi semplice-
mente e, in seguito, si serva di parole di cui conosce male, o niente
affatto, il significato. Per imparare, il bambino deve ascoltare. Al
bambino non vedente bisognera parlare di piu, presentandogli la
nuova parola sempre nel contesto di un’esperienza e ricollegan-
dola ad una conoscenza di tipo tattile-uditivo. La madre del
bambino non vedente deve essere aiutata ad entrare in comuni-
cazione con il suo bambino, senza lasciarsi scoraggiare dal fatto
che questi dia I'impressione di non seguire la comunicazione.

Il bambino non deve essere mai parte passiva, in attesa di subire
cio che gli viene proposto ma, al contrario, deve essere motivato a
diventar sempre pia “curioso” verso il mondo esterno, il vero pro-
tagonista della sua stessa ri-abilitazione.
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A chi
rivolgersi

IIA-L'CIA.

Associazione
italiana
Amaurosi
Congenita

di Leber

Centro di
Neuroftal-
mologia
dell’Eta
Evolutiva

L'Associazione Italiana Amauresi Congenita di
Leber ha la sede legale presso la Clinica di Neu-
ropsichiatria Infantile dell’Universita degli Studi
di Pavia - IRCCS “C. Mondino” (Via Mondino, 2 -
27100 Pavia) e la sede operativa presso il Consiglio Re-
gionale Lombardo dell’Unione Italiana dei Ciechi
e degli lpovedenti onlus (Via Mozart, 16 - 20122
Milano = Tel.: 02/76.01.18.93 -~ Fax: 02/76.00.15.28
= E-mail: segreteria@ialca.org - Sitoe web:
www.ialca.org).

Il Centro di Neuroftalmologia dell’Eta Evelutiva
(Via Mondino, 2 - 27100 Pavia - Tel:
0382/38.02.39 - Fax: 0382/38.02.86 E-mail:
centro.neuroftalmeologia@meondine.it

Sito web: www.mondino.it) & il centro di riferi-
mento dell’Associazione Italiana Amaurosi Con-
genita di Leber (ltalian Association Leber Con-
genital Amaurosis - LA.L.C.A.). Nasce nel gennaio
2000 nell’lambito di una collaborazione plurien-
nale tra la Clinica di Neuropsichiatria Infantile
dell’Universita degli Studi di Pavia - IRCCS “C.
Mondino” (allora diretta dal Prof. G. Lanzi), la
Clinica Oculistica - Dipartimento di Scienze
Chirurgiche, Rianimatorie-Riabilitative e dei Tra-
pianti d'Organo dell’'Universita di Pavia - Fon-
dazione IRCCS Policlinico “San Matteo” (allora di-
retta dal Prof. F. Trimarchi) e I"'Unione Italiana
dei Ciechi e degli Ipovedenti (U.l.C.l.) - Sezione di
Pavia (nella figura dell’allora Presidente, N.
Stilla) ed ha sede presso la Clinica di Neuropsichiatria
Infantile dell’Universita degli Studi di Pavia -
IRCCS “C. Mondino”, diretta dal Prof. Umberto
Balottin.

Il Centro si occupa della diagnosi e della riabili-

tazione di soggetti in eta evolutiva (0-18 anni) con
disturbi della funzione visiva isolati o associati ad
altre disabilita.

Il Centro, riconosciuto dalla Regione Lombardia
(decreto 28202 del 23.11.01 in attuazione della L.
284/97 per la prevenzione della cecita e per la re-
alizzazione di Centri per la riabilitazione visiva),

opera in regime di convenzione con il Servizio
Sanitario Nazionale mediante attivita ambulato-

riali e/o di ricovero ospedaliero (day-hospital,



ricovero ordinario o riabilitativo).

Nel Centro operano:

- neuropsichiatri infantili;

- oftalmologi clinici ed esperti di elettrofisiologia;
- terapisti della neuropsicomeotricita dell’eta evo-
lutiva con particolari competenze nell’ambito
della valutazione e della riabilitazione di bambini
con disturbi visivi;

- ortottista.

Consulenze di operatori esterni (orientamento e mobilita, tiflodidatta etc.) sono
previste in relazione alle necessita del singolo bambino.

Nel Centro é possibile effettuare:

- visite neuropsichiatriche infantili;

- visite oculistiche;

- yalutazioni ortottiche:

- valutazioni della funzionalita visiva (abilita oculomotorie, acuita visiva, sen-
sibilita al contraste, campo visive, abilita visuocognitive);

- valutazioni elettrofisiologiche (Potenziali Evocati Visivi flash e pattern-
reversal, transient e steady state; Elettroretinogramma);

= valutazioni cognitive e psicomotorie;

- valutazione delle abilita di orientamento e mobilita e di autonomie personali
e relative training;

- valutazione e training di specifici ausili di riabilitazione visiva.

Il Centro si avvale, inoltre, di tutti i servizi diagnostici e riabilitativi della Clinica
stessa e dell’lRCCS C. Mondino (Neurofisiclogia, Neuroradiologia etc.).

Nell’ambito dell’attivita clinica svolta c¢/o il Centro, particolare rilieve viene
dato alla valutazione di tutti gli aspetti dello sviluppo del bambino: moterio,
comunicativo-relazionale e cognitivo, in un'ottica integrata volta a mettere a
punto un programma di intervento riabilitative individualizzato, atto a pro-
muovere lo sviluppo globale del bambino nonché interventi di sostegno psico-
logico alle famiglie.

Nel Centro si effettuano attivita di ricerca oltre che clinica, e vengono pro-

mossi corsi di aggiornamento e contatti continuativi con numerosi Centri spe-
cializzati in ipovisione sia in Italia che all’'estero.

Particolari ambiti di interesse sono:

- diagnosi e riabilitazione di disturbi neuroftalmologici in eta evolutiva con
particolare riferimento ai soggetti con pluridisabilita;

- valutazione dello sviluppo in soggetti con ipovisione e/o cecita congenita di
origine periferica e centrale;

- diagnosi e riabilitazione dell’amaurosi congenita di Leber e di altre forme di
distrofia retinica ereditaria con esclusive coinvolgimento oculare o caratteriz-
zate dall’'interessamento di altri organi e apparati (come ad esempio nelle sin-

dromi oculo-cerebello-renali), in collaborazione con la lLA.L.C.A.
La modalita di accesso € con impegnativa del medico curante.
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Centri

collegati
alla IALCA

Clinica Oculistica, Diparti-
mento di $cienze Chirurgiche,
Rianimatorie-Riabilitative e
dei Trapianti D'organe ~ Uni-
versita degli Studi di Pavia-
Fondazione I.R.C.C.5.
Policlinico *$San Matteo”

Unione Italiana dei Ciechi
e degli Ipovedenti
(U.1.C.1. Onlus)

Agenzia Internazionale
per la Prevenzione della
Cecita - Sezione Italiana

(1.A.P.B. onlus)

Dipartimento di Oftalmo-
logia ~ Seconda Universita
degli Studi di Napoli
Telethon Institute of
Genetics and Medicine
(TIGEM) - Napoli

Istituto
C$S - Mendel

Viale Golgi, 19

27100 Pavia

Tel.: 0382/50.37.30

Fax: 0382/52.70.06

Sito web: www.sanmatteo.org

Consiglio Regionale Lombardo
U.L.C.l. Onlus

Via Mozart, 16 — 20122 Milano
Tel. 02/76.01.18.93

F“: WTﬁ-ﬂﬂ-‘lm

E-mail: uiclomb@uiciechi.it

Sito web : www.uicilombardia.org

Via Vicon. 1 - 00196 Roma
Tel.: 06/36.00.49.29

Fax: 06/36.08.68.80

E-mail: sezione.italiana@iapb.it
Sito web: www.iapb.it

Via $. Pansini, 5 - 80131 Napoli
Tel. e fax: 081/77.04.501
E-mail:
francesca.simonelli@unina2.it
banfiCtigem.it

Sito web: www.tigem.it

Viale Regina Margherita , 261 -
00198 Roma

Tel.: ©6/44.16.05.37

Fax: 06 /44.16.05.48

E-mail: e.valente@css-mendel.it
Sito web: www.css=-mendel.it



Centri

collegati
alla IALCA

Fondazione

Robert Hollman

IRCCS
“E. Medea”

$ede di Cannero Riviera (VB)

Via Oddone Clerici, 6 - 28821 Can-
nero Riviera (VB)

Tel.: 0323/78.84.85

Fax: 0323/78.81.98

E-mail:
cannero@fondazioneroberthollman.it
www.fondazionerobertholiman.it

Sede di Padova (PD)

Via Sienaq, 1 - 35143 Padova (PD)
Tel.: ©049/680629

Fax: 049/8807141

E-mail:
padova@fondazioneroberthollman.it
www.fondazioneroberthollman.it

Via Don Luigi Monza , 20 - 23842
Bosisio Parini (Lecco)

Tel.: 031/87.78.10

Fax: 031/87.74.99

E-mail: ipovisione@bp.Inf.it

Sito web: www.emedea.it



Glossario

Autosomica
recessiva

Cromosoma

Distrofia
retinica

Epitelio
pigmentato

Detto di patologia che si esprime sole quande
Palterazione del DNA & presente in entrambi gli
elementi di una coppia di cromosomi. E cioé neces-
sario che vi siano due copie del gene affetto
perché la malattia si manifesti.

Struttura a forma di bastoncello composta di DNA
e di specifiche proteine basiche (dette istoni), con-
tenente i geni, ossia le unita che controllanoe i di-
versi caratteri ereditari. | cromosomi possono
essere visualizzati nelle cellule solo durante i pro-
cessi di divisione cellulare (mitosi e meiosi); infatti,
quando le cellule sono in una fase di normale at-
tivita metabelica, i cromosomi formane un am-
masso di DNA e proteine di aspetto granuloso,
detto cromatina, visibile nel nucleo delle cellule
eucarioti.

Gruppo eterogeneo di malattie rare caratteriz-
zate da degenerazione dell’epitelio pigmentate
retinico e dei fotorecettori della retina e da
trasmissione ereditaria.

E’ lo strato piu esterno della retina; & composto da
cellule esagonali che posseggono dei prolunga-
menti che circondanc le estremita periferiche dei
coni e dei bastoncelli. Le cellule contengono ab-
bondante pigmento melanico. La melanina impe-
disce riflessioni della luce all’interno del bulbeo
oculare. Cio é di estrema importanza per una vi-
sione nitida. Il pigmento melanico ha nell’occhio
la stessa funzione della colorazione nera delle
pareti della camera di una macchina fotografica.
In sua assenza i raggi luminosi verrebbero riflessi
all'interno del bulbo oculare in tutte le direzioni e
provocherebbero un'illuminazione diffusa della
retina, in luogo del contrasto tra zone scure e zone
illuminate richiesto per la formazione di immagini
nitide. Lo strato pigmentato & anche una riserva
di notevoli quantita di vitamina A. La vitamina A
€ un precursore dei pigmenti fotosensibili ed ha
grande importanza per la regolazione della sensi-
bilita dei recettori alla luce.



Glossario

Fotorecettori Sono neuroni specializzati che si trovane sulla
retina. La luce che arriva sul fondo dell'occhio
viene "tradotta” in segnali elettrici che giungono
al cervello attraverso il nervo ottico. | fotorecettori
sono di due tipi: coni e bastoncelli. | coni si concen-
trano nella zona centrale della retina (la macula)
e sono deputati alla visione dei colori (fotopica) e
alla visione distinta; ne esistono almeno tre tipi di-
versi, rispettivamente per il rosso, il verde e il blu
(se ne contano circa 6 milioni per occhio). | baston-
celli, invece, sono piu sensibili al movimento, sono

impiegati per la visione al buio (scotopica) e si
concentrano nella zona periferica della retina.

Nistagmo Movimento oscillatorio degli occhi, coniugato, in-
volontario e ritmico in cui é presente un movi-
mento oculare detto componente lenta.
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