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1115 ottobre sìé tenuto.a
Genqva il convegno sugli
aspetti medici, genetìcì, psì-
cologìcì e riabilìtatìvì della
sindrome di Williams,orga"-
nizzato dalla nostra sezione
Liguria. E' stato ·ul'1altro sue-
cesso (circa 150 presenze)
che ci ha dato ulteriore cre-
dibilità e forza ..L'istituto
-Gaslìnì.sì é dichiarato pronto
a collaborare con noi anche

in futuro, e_si aggiunge ai
centri del nordJtalìa per
competenza e professionalità
nella ..diagnosi della sin dro-
me.·
A marzo si terrà a Reggio
Emilia una tavola rotonda
organizzata dalla sezione del- .
I'EmìlìaRomagnaj sarà una
giornata dedicata ìnteramen-
te· alle famiglie' e alle loro
domande in ambito di clìnì-
ca, scuola e riabilitazione ..
Sta concretìzzandosì sempre

Non 'vi siete fatti aspettare e,
come speravamo, questo
nuovo Notiziario é davvero
"nostro" perché sono le vostre
voci e le.vostre esperienze a
parlare a tutti noi. Come nella
lettera inviereci-de Brigida
LuongoAngelinidi Novate
Milanese; che riportiamo inte-
gralmente:"
Dal nostro Notlziarioho
appreso delle 'stringhe fata-
te', sono interessata ad averle.
Con grande gioia di Veronica;
il suo testuale commento é

stato: -Bra ora che qualcuno
pensasse aUe mìesdìffìcoltà.
Quando avrò le' stringhe non
chiederò. più a nessuno di
allacciarmì le scarpe e io. non
farò tutta quella-fatìca per
fare .ìnodì che non mi riesco-
no maì.v.Aspettìamo le strin-
ghe!!!! .Con l'occasone voglio
che giungano al nostro cari ...
smatìco.Presìdente i miei più
sinceri ringraziamenti, per.
tutto quello che fa per la
nostra Associazione. Ho visto
nascereI' AISW,ho seguito
Iquanto più ho potuto i con-,
i

gressi e oggi, ricevendo il
nostro Notiziario, ho condiviso
la grande gioia, che si legge
tra le righe, di aver ragggìun-
to 'in poco tempo tanto succes-
so. Un giorno Veronica (che
ha 12 anni, da tre sappiamo
che é affetta da SW) parlando
di sé ha detto: :..Sono una
bambina. un po'Williams
e un po" Veronica. - Rimasi
molto colpita da questa, sua
semplicità nell'esprimere il
suo modo di essere. Far parte
dell' AISW mi ha aiutato a
far crescere la consapevo-
lezza di conoscere i 'Williams'
per aiutare mìa figlia ad esse-
re Veronica. Di questo sono
grata a tutti, perchéquando ci
incontriamo io mi sento a
casa,· ma soprattutto attìngo
forza che mi serve quando mi
sento .schiacciata dall'ipocri-
sia e dalle difficoltà.
Salutì eancora rlngraziamen-
ti. U

Evviva Brigida?Veronics, Gio-
vanna e tutti coloro.che;offri~
ranno in queste pagine uno
Sguardo sulle loro giornate.:

di più il progetto della Fede- :
razione Europea Sindrome di
Williams ..Sei paesi hanno già
dato piena adesione e dìspo-
nìbìlìtà.e il prossimo incon-
tro éfìssato entro il mese di .
marzo del 2000 a Londra.-
Questa iniziativa ci vede
Impegnati in pril11a persona
come organizzatori.

. Un altro obiettivo ci sta
ugualmente a cuore. E' quel ...
lo del corso di formazione
per educatori professionali
specializzati nel trattamento
specìfìco delle .persone con
sindrome di Willi:ims. _E' già
partita la campagna per la
raccolta di fondi ma per far
aì che il progetto si possa
realizzare é necessario anche
l'aiuto eTinteress amento da
.parte di tutti voi.
Anche quest' anno partecipe-
. remo alla Campagna Tele-
thon.. una nostra famiglia
sarà presente alla maratona
televisiva e racconterà la
propria esperienza e le bat-
taglie quotidiane contro la
burocrazia' e la dìsìnforma-
zione.
Questo notiziario esce grazie
al contributo di una genero-
sa donatrice. A lei e a tutti
coloro che ci leggono giunga-
no i nostri più caldi auguri
per le feste ormai prossime e
per un felice ingresso nel
nuovo millennio. L'augurio
per la nostra associazione é

quello dìrìuscìre a portare a
c compimento gliòbbiettìvi

.1· che ci siamo prefissi. -



.Presentiamo in.queste pagine un.estrstto da:

La sindrome diiWilliams
Una rnalattìa poco conoscluta puòaiutare i ricercatori
a capire meglio il rnodo ìn clJi é orqanìzzato il cervello.
di Howard M. LEmhoff, Paul P.Wang, Frank Greenberg e Ursula Belilugi

llsrticoto, di estremo interesse, éstato pubblicato su tlLeScienze"N.373 drsettembre 1999
al quale vi rimandiamo per una lettura completa. .

Alla richiesta di disegnare e di descrivere un
.elefante, un'adolescente con solo 49 punti di
QI produsse uno scarabocchio pressoché
indecifrabile, ma in compenso fornì una
descrizione .di ricchezza impressionante,
quasi lirica ...;..(vedibox) L'abilità verbale é

abbastanza tipica delle persone affette da
sindrome di Williams, una malattia rara che
ha da poco iniziato ad attirare l'attenzione di
numerosi sdenziati. Gli individui colpiti non
sono tutti uguali ma comunque abbastanza
simili: E' frequente neì loro confronti una
diagnosi di modesto o moderato "ritardo Sapendo che 1iI. SASV é comune nei soggetti
mentale" e in genere essi riportano bassi Williams e che tanto gli individui che presen-
punteggi nei tradizionali test per il QJ. Di tano solo SASVfamiliare quanto i soggetti
solito hanno scarse abilità di lettura e scrittu- Williams soffrono di disturbi in organì che
ra e affrontano .con fatica semplici operazioni richiedono elasticità, i ricercatori si chiesero
aritmetiche e . Eppure possono dimostrare se per caso aQche la sindrome di Williams
notevolì capadtà in alcuni settori. In genere comportasse qualche tipo di cambiamento
hanno molta facilità a parlare e a riconoscere nel gene deIl'elastina. In effetti scoprirono
i volti. Come gruppo,poi, tendono ad essere che il gene era mancante in una delle due
empatici, loquad e sodevoli. . copie di cromosoma 7 nelle cellule. Oggi é
Fatto più notevole, alcuni soggetti Williams dimostrato che la delezione del gene si pre-
possiedono urio straordinario talento. musica- senta in cìrca.ìl 95 per cellto dei pazienti con
le. Benché di solito la loro capacità diatten- sindrome diWilliams. E'presumibile che la
zionè sia di breve durata, molti mostrano mancanza produca danniperchéentrambe le
una sorprendente costanza quando si tratta copie sono necessarie per produrre quantità
di ascoltare musica, cantare e .suonare stru- adeguate dèlla proteina elastìna,
menti. In genere non sanno leggere la musica I ricercatori sapevano che una riduzione di
ma alcuni hanno un orecchio perfetto o elastìna poteva ·contribwre alla comparsa di
quasi, e uno- straordinario senso .:del diverse tra le caratteristiche tipiche dèlla sin-
ritmo ...-.....Un gran numero di soggetti é in drome di Williams{coméla SASV, leernìee
grado di tenere a mente per anni complicati l'invecchiamento della pelle), ma anche che
brani musicali, ricordando melodie e parole da.sola non poteva spiegare i tratti congnitivi
di lunghe canzoni: uno addirittura sa cantare e comportamentalì, ...(omissis)... li lavoro sugli aspettigenetid .della sindrome
brani in 25·lingue. Esperti musidsti WilliamsQuesta consapevolezza li portò a sospettare di WiIliams va di pari. passo con gli. studi
sono anche in grado di improvvisare e com" che i.danni coinvolgessero un numero mag- volti a ìdentìfìcare la caratteristiche .neuro-
porre testi cantabili.Questi casì aneddotid giore di.geni ..Asostegno di questa idea, biologiche della malattia. Questa ricerca ...
hanno di recente poratoal primo studio esamì dìrettì di cromosomi dì pazientìwìl- ebbe inizio cìrca 15 anni faquando una di
sìstematìco sull'abilità musicale deì bambini Iìamstndtcavano che la regione mancante noi (Bellugi) rispose in piena notte a una
Williams.I risultati dèlla ricerca indicano che nel cromosoma 7 si estendeva oltre i confini telefonata nel suo laboratorio del' Salk Insti-
essi distinguono bene le melodie è che,- del gene perI'elastina e probabilmente rac-~.J;!g_e.lm:.Bi91ogicaLStudies.a La.Jolla..Lalifor-
rIspettO alra-generalità' deIia-popolazio~c1ÌiudevamOIti geni. .• nia, Chi chiamava sapeva che la Bèllugi stu-
mostrano un interesse maggiore e una più Oggi si stanno.scoprendonumerost di questi diava i fondamentì nell.Ì:obiOlogiddel Iìn-
forte risposta emotiva nei confronti dlla altri geni. Tra essi ce ne sono tre (UM-chinasi gtiaggio e riteneva mela figlia, affetta da sin-
musica. Come disse un bambino Williams, 1, FZD3 e WSCR1)che sono attivi nel cervel- drome di Williams; avrebbe potuto interessa-
"Lamusìca 'é il mio modo di pensare preferì- lo; segno che potrebbero influenzare lo svi~ re il gruppo del Salk. La ragaiza ..•coJ1side~
tono (omissis)......· -

a uno studio sulla stenosi aortìca sopravalvo-
lare (SASV)in persone non affette da sindro-
me di Williams.Nel 1993 Amanda K.Ewart e
Mark T. Keatìng dell'Università dello (Ttah,
Colèen A.Morrìs dell'Università del Nevada e
altri scoprirono che, per Un segnlento. di que-
sta popolazione, la SASVnasceva da una
mutazione ereditaria di una copia del.gene
che dà origine all'elastilla - una proteina che
dona elastidtà a molti organi e tessuti, come
le arterie, i polmoni, I'ìntestìno e la pèlle.

luppo e il funzionamento cerebrali. Non si sa
esattamente quali siano le attiVità svolte
dalle proteine codificaf~' ancheseEwart e i
suoi colleghi hanno avanzato l'ipote.siche
.UM-chinasJ 1 (sempre mancante assieme al
gene per I'elastìna) p()ssa avere 'ache fare
con la difficoltà di -dìsegnare-accuratamente
a memoria semplidoggetti di uso comune.
.... (omìssìs) ...
Siamo ben lungì dall'avere urta piena come
prensìone delle cause.genetiche della.sìndro-
me di Williams. La scoperta della' deìezìone
nel cromosoma i, tuttavia, ha avuto alcune .
rìpércussìonì pratìche.Che I'assenzarìcorra -'c:-

in tutte le cellule dei soggetti Williams testi-
molliacJIt71a condìzìone dei figli non provie-
ne da qualcosache la madre hà fatto o ha
mancato-dì fare durante la gestazione e ,La
malattia proviene daunospermatozoo o da
un ovulo che, casualmente, ha subito una'
perdita di geni dal cromosoma 7 prima di
contribuire con.ì suoi cromosomi alla crea-
zione di un embrione. Quella conoscenza d

. dice anche che i gemellì sani di soggetti Wil-
liams non hanno alcuna delezione nelle loro
copie del cromosoma 7 e che i loro figli,
quindi, non hanno una probabilità maggiore
di nascere con la sindrome di WilIia:Ills.Infi-
ne, la tecnica al mìcroscopìo usata origirlaria-
mente per rivelare la delezione del gene per
l'elastina - ibridazione fluorescente in situ. -.é
stata attualmente adattata per divenire uno
strumento diagnostico.

La sindrome di Williams, la cui diffusione nel
mondò é valutata a un caso ogni 20.000
nasdte,ha attirato tardi l'attenzione, ma non
si tratta affatto di una malattia nuova .
La comunità medica, tuttavia, é a conoscenza
della sindrome da non pìù dì una quarantìna
d'anni. Nel 1961, l.C.P. Williams, uncardìolo-
go neozelandese notò che un gruppo dei suoi
pazienti .pedìatrìcì mostrava numerose carat-
teristiche comuni. Oltre a presentareproble-
mi cardiovascolari correlati, avevano caratte-
ri facciali "elfìcì" (come Il naso all'insù e il
mento sfuggente) e ;mostravano ritardo men-
tale ..... : Da allora i medici hanno individuato
altre caratteristiche, alcune delle quaìì si
manifestano assai precocemente. ...(omis-
sìsj.; .
Circa sei anni fa comìncìava ad avvenire il
passaggio dalla descrizione della sindrome
alla sua comprensione genetica, grazie anche-

·Che cos'é un elefante, é
uno degli animali. E cosa fa
un elefante, vive nella giu~
gla. Può anche vivere nello
zoo. E che cos'ha, ha .Iun-
gheorecchie grigie, orec-
chie a sventola, orecchie.
che possono svolazzare.nel
vento. Ha una lunga probo-
scide che può tirar su erba o
fieno. Se é di cattivo umore,-
può essere terribile. 8e.I'ele-,
fante diventa pazzo, potreb-
be calpestàre, . potrebbe
caJjcàre. A volte gli,elefanti·
possono caricare. Hanno
grandi.e lùngbe zanne. Pos-
sono. danneggiare un'auto'
mobile. Potrebbe essere

Da Cagliari Francesco ci ha .pericoloso. Quando stanno
Inviato una sua fotografia scatta- male, Quando sono 'di cattì-
la durante una gita allo zoo. vo Umore, può essere terri-
Anche lui nOfTha una grande. bile. Non si vuole un elefan-
passione p8rglielefanti. Gli eni-: te come animale. dt)mesti.co.
mali Che preferisce sono infatti Si vuole un gatto o un cane
le farfalle. o un uccello.

Qui Sopra l'ormai famoso dise-
gno di un elefante fatto da un'a-
dolescente con SW cona fianco
la sua etsborete e vivace
desc(iziqne dell'animale.
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LA S€AMPAGNATA.
Abbiamo ricevuto dalla signora Giovanna Cellai Pampaloni una piacevolissima
testimonianza sulla "scampagnata Williams" svoltasi lo scorso 12 settembre

a-Dicomano, in provincia di Firenze. '
...Leggiamola insieme. .'.

,. .... ..' .....
"Ecco la cronaca della prima aprire con onore la giornata parade, accompagnati da
scampagnataWilliams. ,di "lavoro" é stato il pranzo, una "signora" chitarra.
Anche se, per un disguido momento che ci ha trovato E' stata una bella esperienza,
non dipendente da noi, -tutti molto attenti e prepara- da ripetere. Colgol'occasìone
abbiamo potuto avvìsareben ti a-confrontarcì con ogni per ringraziare a nome di
poche famiglie toscane ..della tìpo di leccornie e vettova- tutti la famiglia Galandi che
nostra iniziativa,la festa é glìevarìe. Unpo' di discoteca cì ha messo a disposizione
riuscita molto bene e cl per rìportarcìIn pari con le con calda accoglienzae.ospì-
siamo divertiti tutti. Ma i più calorie e poi ..•Viacon i gio- talìtà una casa e un prato
felici, fotunatamente, sono chi!- stupendi.
stati i nostri ragazzi. .Prìmadi tutto una bella pen- .Arrìvedèrcìallaprossìmaì"
La mattina é stata dedicata. tolaccìa.iseguìta da una corsa Un grazie di cuore alla sìgno-
adàccoglìere -i"paffééipantì--Cbn.i-sacClii per CpiùgrapdI ---r~:CPainpalome aitutti i par-"
che man mano arrivavano e mentre per i più piccoli era tecìpantì alla scampagnata,
a preparare. i giochi per: il stata organizzata una. corsa per aver voluto condividere
pomeriggio. E'stata un'ottì- sul prato. E, per finire, una con tutti noi dell'Aiswquesta
ma occasione per conoscerei caccia al tesoro per tutti. giornata passata in allegria.
meglio tutti e per chìacchìe- Ormai stremati, ci siamo Saremo in mdltra copiare
rare del più è del meno. Ad laseiatiandare a canti da hit questa stimolante iniziativa.

rata ritardata mentale ...leggeva. e scriveva
come un banibìno di prima elementare. Tutta-
via parlava splendidamente. '
Allora, come anche oggi, gli sdenziati aveva-
no difficoltà a distinguere i processi cerebrali
che controllano il linguaggio dà quelli che
controllano il ragionamento, dato che in
genere abilità linguistica e abilità cognitiva
procedono di pàri passo. La dicotomia presen-
te in quella ragazza suggeriva che lo, studio'
dei pazienti Williams avrebbe potuto servire a'
distinguere quei processi. . : Le ricerche,
tuttora' in corso; prendono in considerazione
adolescenti raggruppati In ·base a sesso, età e
livello di 01....Ben presto il gruppo di ricerca
si rese conto che i soggetti Williams pur for-
nendoprestazioni generalmente modeste
nelle prove. complessive dlabìlìtà congnitiva,
di solito utilizzavano una lingua grammatica-
mente corretta nelle conversazioni spontanee.
I ricercatori del Salk scoprirono pure che i

Tutti pronti al via della corsa con isacchi: (Foto Franco)

Ed ecco, qui sotto, là premiazione deii vincitori! (Foto Pal!1Jla1oni)

soggetti Williams avevanouna rìcchezza lessi-
, cale maggiore di quella che ci si sarebbe
aspettati per la loro età mentale. Alla.richiesta
di elencare alcuni animali. spesso non sì.fer-
mavano a parolesemplid, ma sçeglìevano
esempi esotid quali yak, chìhuahua, stambec-
co, condor ounicorno.pltr~ a possedere un
Iessìco più ricço, essi erano' tendenzialmente
più espressivi anche dei bambini normali.
....(omìssìs) ..•Una possibile spiegazione delle
notevoli prestazioni verbali dei soggetti Wil-
liams é che ìl loro difetto cromosomìco., ..forse'
rion Incidefrrmodo significativo su certe
facoltà che sostengono l'elaborazione lingui-
stica Recenti studi francesi e italiani
fanno ipotizzare che un Aspetto della lingua.
noto come morfologia .... forse non sia. com-
pletamentepreservato negli individui Wil~
liams.... Questo comporta che le regioni cere-
brali preservate e.I'mtegrttàdelìamemorìa a
breve termine per i suoni Iìnguìstìcì ...non

bastano a garantire una piena padronanza
della lingua .... (omissis)... In qualche modo, il,
profilo generale Ulesso in luce dai test cognìtì-
vi ìmplìcache il difetto cromosomìco nella
sindrome diWilliams risparmi sostanzialmen.-
te l'emìsféro sinistro (la regione più importan-
te periI linguaggio nella grande maggioranza
della popclazìonè) e colpisca quello destro
(...pìùIegato ai compiti vìsìvo-spazìalt). Ma
l'espressività emotiva degli individui Williarns
(anch'essa legata al lato. destro) e almeno un
altro dato gettano dubbi su questa teoria. l
soggetti WiIliarnSriconoscono e distinguono
piuttosto bene immagini di volti non familiari
. {un'abilità che richiede l'emisfero destro) .....

(Estratto dell'articolo originale da
"Le Scienze" n. 373 del settembre
1999,a CUra diG.R.M.)



.NOTIZIE UTILI
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~ Pubblichiamo volentieri
in questarubrica una lettera
che ci sembra contenga una
proposta di grande utilità per
molti di noi:
"Scrivo riferendomi alla richie..
sta di una proposta per trovare
dei volontari disposti ad aiutare
i nostri ragazziad essere meno
dipendenti' dalla fa.miglia. Ho
una figlia di taennie mezzo, la
prima.di tre, che inizia a chiede-
re un po' di indipendanza (che
non può avere). Con gli altri
genitori della parrocchia qui a
Firenze, grazie alla disponibilità
del Parroco e di alcuni giovani
volontari, abbiamo organizzato
per i nostri ragazzi una festa
che si svolge nel periodo scola-
stico, una domenica al mese-In
quel pomeriggio t.toceu dette:
parrocchia sono loro, viene
.imbandita una tavo/a conia
merenda alla quale contribui-
scono. tutte le memme. Nella
sala del cinema facciamo disco-
tecacon tanfo di luci, poco più
in là c'é un gruppo con la chitar-
ra che stonando fa confusione.
Nei corridoi ci si scambiano
confidenze su piccoli amori e
altro.' In una stanza 'e parte Ci
sono quei genitori che si incon-
trano per fare due cnteccnere e
\ ',

che magari si sentono piùtren- estremamenteiriteressante per
quiHi non tssclendo-t figli del gli adoleècentì egli agulti~ Si
tutto soli. La cosa ptù bella é chia,rna "Libertà J=>ossibi.I(3"a
che ci sono tanti' ragazzi, con ' cura di Anna Contardi ,''-o Nuova
tanti- problemi diversi, e non Italia Scientifica. ' Vi.9ar~ ..di
soloquello della socializzazio- grande aiuto per i problemi
ne.E' proprio une grandefesta riguardanti Ja.conquìsta dell'~u-
che, tutti aspettano con entusia- tonomia.
smo.
Giovanna CeÌ/aiPempetoni" ,;§i:' Ir3marzo~000si terrà--0" , a Reggio Emjlia una.tavola
~ Vi rlcordìarno=j'lndirlzzo rotonda dal titolo: "Aspetti

del nostro sito lntèrnef ~edièì, psicologici, scolastici
http://www.sced-it/sindrome.wil.;··· e'riabilitàtivi'deUa' Sindrome
liams/. ' di WUliams".A seguire. si .terrà
Visitatelo e fateci sapere cosa i'annuate.Assemblèa dei Soci
ne pensate ....Consigli e contri- con iL.rinnovo delle ..cariche, a.'la,t
buti "da parte vostra saranno' quale' siete tutti vivamente invi-
ascoltati e graditi. tati. . ''@' ,'@' ~ Legarsi i tacer delle
~ E' sempre disponibile la scarpe non sarà più unproble-

videocassetta, "Voglio. una ma! Abbiamo già ricevuto molte
Vita ...." realizzata a cura del!'AI- , richieste per le "strinqhe fatate"
SWrE' .stata ,çonRepita per aìu-. che si allacciano magicamente
taréfamiglie e terapistL Conti e'"' con una semplice pressione l
ne quattro brevi storie di perso- deUe dita. Ne abbiamo ancora
ne con SW appartenenti a una buonascorta:richiedetele
diverse fasce di eta,dai tre àì per telefono, lettera, faxo e-
ventotto anni. La Dott.ssa Vol- mai I. .
terra la ha, raccomandata-per- ~.
ch~mofto utile: i teraplsti vi ,~E' incorso il.rinnovo del-
troveranno spunti interessanti. l'lscrlzione.'per'Tanno 2000. La
Le famiglie che l'nanno visiona- quotaé diE.50.00ç. Oontrìbutl

, ta l'hanno definita "rassicurante" volontari possono èssere versa-
e "divertente". ' tLsulç/c p()stal~ otramite boni-

fico bancario.t:AlSW rilascia
ricevute valide ai fini fiscali. .

y; l~Aw.:.,-ucia Fellciottié
disponibile per consulenze, ogni
primo- mercoledì del, me~e dalle"
15 alle 17;30'alnumero06
8845656.

~ Dalla newsleUer del
Neurocognitive Developrnent -
Unit dell'lriétìtute ofChild Healh

, dl Londra apprendiamo che il
nuovo "admìnistrator" é "italiana
Elena Longhi.

~,. ,

" ~ E' uscita, in contempo-
~ranea con il Gong(esso Interna-
zionale dello' scorso aprile, l'at-
teslsstma nuova- edizione
aggiornàta da "Il Bambino con
Sindrome di Williarns" a cura di
A.Gian notti e S.Vicari - Franco
Angeli Editore. Contattateci, se
non riuscite a trovarla nella
vostra città. -

15' . '
~ Vi consigliamo un libro
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