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Panoramica	  della	  presentazione	  	  

1.  L’approccio	   psicologico	   nella	   gesAone	   della	  
Distrofia	  Miotonica	  

2.  La	  valutazione	  neuropsicologica	  del	  paziente	  	  
3.  La	  creazione	  di	  un’associazione	  in	  Italia:	  	  
un	  esempio	  di	  successo	  –	  da	  Alstrom	  UK	  a	  
ASSAI:	  	  

•  Sviluppo	  dello	  Statuto	  AssociaAvo	  	  
•  Organizzazione	  formale	  dell’Associazione	  e	  ruoli	  nel	  consiglio	  	  
•  A%vità	  svolta	  nelle	  Associazioni	  	  



L’approccio	  psicologico	  nella	  gesAone	  
della	  Distrofia	  Miotonica	  



L’importanza	  dell’approccio	  psicologico	  

•  Impa4o	  della	  diagnosi	  	  
•  Elaborazione	  e	  ada4amento	  	  
•  Stress,	  ansia,	  depressione	  	  
•  Disturbi	  cogniAvi	  	  
•  Famiglia	  	  



Gli	  obie%vi	  
•  Conoscere	  	  
le	  implicazioni	  psicologiche	  	  

•  Empowerment	  
trovare,	  valorizzare	  e	  	  
uAlizzare	  le	  proprie	  risorse	  	  
personali	  	  

•  A%vare	  	  
le	  risorse	  familiari	  e	  sociali	  	  

•  DiagnosAcare	  e	  riabilitare	  	  
eventuali	  deficit	  cogniAvi	  	  



Le	  fasi	  dell’elaborazione	  psicologica	  di	  
una	  diagnosi	  di	  Distrofia	  Miotonica	  

•  Fase	  di	  shock	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  Difesa	  

•  Fase	  di	  reazione	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  Rabbia	  e	  isolamento	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  

•  Fase	  di	  elaborazione	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  Ricerca	  di	  senso	  
•  Fase	  di	  riorientamento	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  Consapevolezza	  



Reazioni	  emoAve	  e	  psicologiche	  	  
alla	  mala%a	  

•  Il	  problema	  dell’idenAtà	  del	  sé	  e	  dell’immagine	  
corporea	  

•  Il	  problema	  della	  perdita	  di	  controllo	  

•  	  Il	  problema	  della	  morte	  	  

•  	  Il	  problema	  del	  dolore	  	  

•  	  Il	  problema	  dei	  rapporA	  interpersonali	  e	  sociali	  



RISORSE 
UTILI 

HARDINESS 

L’insieme delle 
caratteristiche psicologiche 

(cognitive ed emotive) e 
strategie d’azione che 

permettono di percepire 
aspetti costruttivi in 
situazioni altamente 

stressogene 

Stile di coping 

Percezione di 
autoefficacia 

Locus of Control 

RESILIENZA 

L’insieme dei fenomeni che 
caratterizzano un 

adattamento soddisfacente 
all’ambiente, pur in 

condizioni di avversità o 
rischio elevato 

RISORSE	  UTILI	  



La	  valutazione	  neuropsicologica	  	  
del	  paziente	  



La	  componente	  
cogniAva	  della	  
distrofia	  miotonica	  



Le	  distrofie	  miotoniche	  sono	  mala%e	  
mulAsistemiche	  che	  colpiscono	  diversi	  
organi	  e	  apparaA,	  tra	  i	  quali	  anche	  il	  

cervello	  



Compromissione	  di	  alcune	  funzioni	  
cogniAve	  

•  Memoria	  

•  Linguaggio	  

•  A4enzione	  e	  concentrazione	  
•  Capacità	  di	  orientamento	  spaziale	  

•  Ragionamento	  astra4o	  

•  Capacità	  di	  pianificazione	  e	  organizzazione	  



StrumenA	  di	  valutazione	  
neuropsicologica	  

•  Colloquio	  neuropsicologico	  

•  Test	  neuropsicologici	  

•  QuesAonari	  di	  personalità	  (SCL-‐90)	  



Mini-‐Mental	  State	  ExaminaAon	  (MMSE)	  
Finalità:	  
Screening	  del	  deterioramento	  
cogniAvo	  
	  
Età/Target:	  	  
18-‐100	  anni	  
	  
Prove	  di	  performance	  sul	  
funzionamento	  delle	  principali	  
aree	  cogniAve	  



Frontal	  Assessment	  Ba4ery	  (FAB)	  
Finalità:	  
Valuta	  le	  funzioni	  frontali:	  
-‐	  conce4ualizzazione	  
-‐	  flessibilità	  mentale	  
-‐	  programmazione	  
-‐	  sensibilità	  all’interferenza	  
-‐	  controllo	  inibitorio	  
-‐	  autonomia	  ambientale	  

Sensibile	  alle	  disfunzioni	  del	  circuito	  	  
prefrontale-‐mediale,	  ma	  meno	  sensibile	  
alle	  disfunzioni	  prefrontali	  ventrolaterali	  
e	  dorsolaterali	  
	  



Ba4eria	  di	  Test	  Neuropsicologici	  
Test	   Abilità	  indagata	  

Digit	  Span	   Memoria	  a	  breve	  termine	  

Trial	  making	  test	  (TMT	  A	  e	  B)	   Ricerca	  visuospaziale	  	  

Copia	  di	  disegno	   Abilità	  di	  copia	  su	  modello	  

Memoria	  con	  interferenza	   Memoria	  di	  lavoro	  

Astrazione	   Ragionamento	  logico	  

Test	  dei	  geAoni	   Comprensione	  	  

Memoria	  di	  prosa	  (immediata	  e	  
differita)	  

Memoria	  e	  comprensione	  verbale	  

Test	  delle	  figure	  aggrovigliate	   Discriminazione	  

Disegno	  spontaneo	   Prassia	  e	  rappresentazione	  visiva	  

Fluenza	  fonemica	   Recupero	  lessicale	  

SFme	  cogniFve	   Valutazione	  	  

Prove	  prassiche	   Prassia	  



Symptom	  Checklist-‐90-‐R	  

. Soma5zzazione	  (SOM):	  rifleAe	  il	  disagio	  legato	  alla	  percezione	  di	  disfunzioni	  nel	  proprio	  corpo;	  i	  sintomi	  focalizzano	  
sugli	  apparaF	  cardiovascolare,	  gastrointesFnale,	  respiratorio,	  ecc.	  
•	  Ossessività-‐Compulsività	  (O-‐C):	  focalizza	  sui	  pensieri,	  sugli	  impulsi	  e	  sulle	  azioni	  sperimentaF	  come	  persistenF	  e	  
irresisFbili,	  di	  natura	  egodistonica	  o	  indesideraF.	  
•	  Ipersensibilità	  interpersonale	  (I-‐S):	  punta	  sui	  senFmenF	  di	  inadeguatezza	  e	  inferiorità,	  in	  parFcolare	  in	  confronto	  ad	  
altre	  persone.	  
•	  Depressione	  (DEP):	  sono	  anche	  inclusi	  senFmenF	  di	  disperazione,	  pensieri	  suicidari	  e	  altri	  correlaF	  cogniFvi	  e	  somaFci	  
della	  depressione.	  
•	  Ansia	  (ANX):	  comprende	  segni	  generali	  di	  ansia	  come	  nervosismo,	  tensione,	  tremori	  così	  come	  aAacchi	  di	  panico	  e	  
sensazione	  di	  terrore.	  
•	  Os5lità	  (HOS):	  rifleAe	  pensieri,	  senFmenF,	  comportamenF	  caraAerisFci	  di	  uno	  stato	  affePvo	  negaFvo	  di	  rabbia.	  
•	  Ansia	  fobica	  (PHOB):	  è	  definita	  come	  una	  persistente	  reazione	  di	  paura	  a	  una	  specifica	  persona,	  luogo,	  oggeAo	  o	  
situazione,	  percepita	  come	  irrazionale	  o	  spoporzionata	  rispeAo	  allo	  sFmolo.	  
•	  Ideazione	  paranoide	  (PAR):	  pensiero	  proiePvo,	  osFlità,	  sospeAosità,	  grandiosità,	  riferimento	  a	  Sé,	  paura	  di	  perdita	  
dell’autonomia	  e	  deliri	  sono	  tuP	  espressioni	  primarie	  di	  questo	  disturbo.	  
•	  Psico5cismo	  (PSY):	  rappresenta	  il	  costruAo	  come	  una	  dimensione	  conFnua	  dell’esperienza	  umana	  e	  conFene	  item	  
indicaFvi	  di	  riFro	  e	  isolamento	  così	  come	  i	  sintomi	  di	  primo	  rango	  della	  schizofrenia.	  
Sono	  presenF	  anche	  seAe	  item	  addizionali	  (OTHER)	  che	  valutano	  disturbi	  dell’appeFto	  e	  del	  sonno.	  

Concepita	  so4o	  forma	  di	  quesAonario	  a	  90	  item	  per	  
rifle4ere	  la	  configurazione	  di	  sintomi	  psicologici	  di	  
sogge%	  non	  clinici	  e	  clinici,	  la	  SCL-‐90-‐R	  valuta	  nove	  
dimensioni	  sintomatologiche	  primarie:	  



Gli	  obie%vi	  della	  valutazione	  	  

•  Valutare	  il	  quadro	  
cogniAvo	  e	  psicologico	  
dei	  pazienA	  

•  Monitorarlo	  nel	  corso	  
del	  tempo	  

•  Studiare	  programmi	  di	  
riabilitazione	  
neuropsicologica	  e	  
misurarne	  l’efficacia	  
nel	  tempo	  	  
	  



La	  riabilitazione	  neuropsicologica	  
•  Tecniche	  riparaAve:	  	  

recupero	  delle	  funzioni	  a4raverso	  un	  allenamento	  mirato	  	  
	  
•  Tecniche	  compensatorie:	  	  

vicariare	  un	  deficit	  uAlizzando	  altre	  funzioni	  per	  o4enere	  le	  
medesime	  performances	  	  

	  
•  Tecniche	  ecologiche:	  	  

adozione	  di	  ausili	  (agende,	  calendari...)	  per	  mantenere	  
l’autonomia	  del	  paziente	  il	  più	  a	  lungo	  possibile	  	  

•  Tecniche	  metacogniAve:	  	  
sviluppare	  capacità	  di	  introspezione	  cogniAva	  per	  gesAre	  e	  
prevenire	  le	  defaillances	  	  	  

	  
	  	  	  	  	  



La	  creazione	  di	  un’Associazione	  in	  Italia:	  
un	  esempio	  di	  successo	  



LA	  SINDROME	  DI	  ALSTRӦM	  
-‐	  Rara	  mala%a	  autosomica	  recessiva	  
-‐	  Comparsa	  progressiva	  di	  disturbi	  differenA	  in	  
	  	  varie	  aree	  dell’organismo:	  

● Degenerazione	  reAnica	  
●  Ipoacusia	  
● Obesità	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  eterogeneità	  dei	  
● Diabete	  mellito	  di	  Apo	  II	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  sintomi	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  
●  Insufficienza	  renale	  ed	  epaAca	  
● CardiomiopaAa	  dilataAva	  

-‐1997:	  gene	  responsabile	  della	  sindrome	  (ALMS1)	  à	  
	  	  diagnosi	  geneAca	  
-‐	  Diagnosi	  complicata:	  sovrapposizione	  di	  alcuni	  aspe%	  clinici	  
	  	  	  con	  altre	  patologie	  (ES:	  sindrome	  di	  Usher,	  sindrome	  di	  Bardet	  Biedler,	  
	  	  	  ecc…)	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  
-‐	  Tra4amento	  mulAdisciplinare	  (vs	  specifico)	  



IsAtuzione	  dell’Associazione	  nel	  23	  marzo	  1998	  
	  
Obie%vi	  dell’Associazione:	  	  	  
	  
• Fornire	   un	   sollievo	   dalla	   mala%a	   alle	   persone	   con	   Sindrome	   di	   Alstrom	  
fornendo	   sostegno,	   consigli	   e	   informazione	   alle	   persone	   affe4e,	   alle	   loro	  
famiglie	  e	  a	  tu%	  quelli	  che	  lavorano	  con	  loro.	  	  
• La	   promozione	   della	   ricerca	   sulla	   Sindrome	   di	   Alstrom	   e	   altre	   sindromi	  
collegaA	  ad	  essa	  in	  Inghilterra	  e	  all’estero,	  con	  la	  divulgazione	  di	  risultaA	  uAli	  
al	  pubblico.	  	  
	  
	  







Associazione	  Alstrom	  in	  Italia	  	  
“creazione	  del	  nome”	  	  

Associazione	  Alstrome	  Syndrome	  Italia,	  AASI	  acronimo	  che	  non	  
esiste	  in	  Italia	  h4ps://www.facebook.com/AASItalia	  
	  
Associazione	  Europea	  Alstrome	  Syndrome	  InternaAonal	  –	  ASI	  
	  
Altre	  ipotesi	  di	  nome?	  	  
	  
Come	  procedere	  per	  avere	  il	  logo?	  
 



Associazione	  Alstrom	  in	  Italia	  
“gli	  obie%vi”	  

Primo	  Statuto	  Do4.	  Maffei	  nel	  2006	  
	  

L’associazione,	   ispirandosi	   ai	   principi	   della	  
solidarietà	   umana	   si	   prefigge	   come	   scopo	   di	  
aiutare	  i	  sogge%	  affe%	  dalla	  Sindrome	  di	  Alstrom	  
a	   diventare,	   per	   quanto	   possibile,	   indipendenA	  
socialmente	   ed	   economicamente	   e	   consigliare	   i	  
loro	   genitori	   e	   chiunque	   si	   occupi	   del	   loro	  
problema.	  
 



Associazione	  Alstrom	  in	  Italia	  
“gli	  obie%vi”	  

In	  parAcolare	  per	  la	  realizzazione	  dello	  scopo	  prefisso	  
e	  nell’intento	  di	  agire	   in	   favore	  di	   tu4a	   la	  colle%vità	  
l’Associazione	  si	  propone	  di:	  
a)	   favorire	   con	   ogni	   mezzo	   la	   ricerca	   medica	   e	   la	  
conoscenza	  della	  mala%a;	  
b)	  sensibilizzare	  gli	  organismi	  poliAci,	  amministraAvi	  e	  
sanitari;	  
c)	  promuovere	  corsi,	  pubblicazioni,	  conferenze;	  
d)	  collaborare	  con	  enA	  pubblici,	  privaA	  ed	  associazioni	  
nazionali	  ed	  internazionali.	  
 



Conclusione	  
Una	  riflessione	  sulle	  seguenA	  domande	  	  

1.   Come	  vorresA	  che	  si	  chiamasse	  l’Associazione?	  	  
Ti	   piace	   il	   nome:	   Associazione	   Alstrome	   Syndrome	  
Italia,	  AASI,	  oppure	  hai	  degli	  altri	  suggerimenA?	  	  

2.   Qual	   è	   la	   tua	   esperienza	   di	   vita	   di	   gesAone	   della	  
condizione	  di	  Alstrom?	  

3.   Cosa	  vorresA	  da	  un’associazione	  in	  Italia?	  	  
4.   In	  che	  modo	  potresA	  contribuire	  	  

all’associazione	  in	  Italia?	  
	  



hAp://raretogether.eurordis.org/wp-‐content/uploads/2011/10/PaFent-‐
Alliance-‐InternaFonal-‐Toolkit.pdf	  	  


