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| bambini affetti da sindrome di RSTS presentano tappe motorie che si discostano
dai bambini con sviluppo tipico manifestando un ritardo psicomotorio

Amprican fournar on Wenial KetsrdSiion

American Journal of Medical Genetics Supplement 6:30~37 (1890) A
P Raoul C. M. Hennekam
Studes n b oo e
Table 4 Rubinstein-Taybi Syndrome: A Natural History Study = o™ ::.Mm:f’ -
Scores for the Main Milestones and Correlations c... » sewe som ¢ Cores. and Bren L. Blackiers | S e
With Full-Seale iQ, Total Social Competency Division of Medical Geneties, Department of Pediatrics, University of Utah School of Medicine, Salt Lahe City }g?g;i:m
Score, and Sex Nt o Sy Ty Do Yosrne
Age at Total
artainment . :
{montns) ;égllu Gorﬁzzilcel-jncy TABLE V1. Psychomotor Development in Children With
Milestone Montns Hange 10 score  Sex _ mew mdrome
;ﬂ.i.];rghtng 1 ; & -6 -001 0.17 0.01 Normal &n ge
olling over 10.1  4-18 -0.18 0.38°  -0.20 Average Range (montne)
Sittin 158 9-24 -0.24° -0.19 21
crawﬁng 19.3 12-38 -0.48° 0.2/ :g.gs _S_kjll {monthﬂ] {mnnths) chMillan et al,, 1977]
Standing 289 11-80 -0.54* 0.51 0.01 - 2-6
Waking 349 18-64 —0.41°  -0.4a% 002 gglleril Em 133 g_gg 7=10
Speech  24.3 &8¢ =018 =015 03] Bafw N 105 68-30 5-8
a . - i
*By definition males were numbered 1 and females 2, ta Walkgd 30.1 1554 11-156
iicfltzga -;I?P;ic:adndlyms Firat words 25 4 6=517 9~18
. s 8-word phrases 66 24-156 14-24
Toilet trained 62.5 30-216 2A—2T
Crlama Secie Sanilats RﬂﬂE tﬁﬂE’ClE B? -6 42‘-213 38-4&

:%‘E Fondazione IRCCS Ca’ Granda $ Regione Tiﬂ,d .Ehn Dfﬁﬂ PEI’HDIIE ﬂ.&hiﬂ'?ﬂd BD'?E
o e —

spedale Maggiore Paliclinico Lombardia



SVILUPPO NEUROPSICOMOTORIO

La maggior parte dei bambini presenta: “ !

e Un ritardo nelle acquisizioni delle tappe psicomotorie

e Ipotonia e la lassita legamentosa contribuiscono a rallentare le acquisizioni delle tappe
di sviluppo

e Nelle diverse fasi di crescita possono manifestare problematiche ortopediche quali
scoliosi, lordosi, cifosi, lussazione dell’anca e della rotula, Morbo di Perthes

e Difficolta nella prensione e nelle prassie fini causa della conformazione anatomica delle
mani (possibile polidattilia, clinodattilia , deviazione e allargamento degli alluci)

e Ritardo grafomotorio
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Alimentazione e funzioni orali

| bambinl con RSTS possono manifestare
difficolta di suzione e dell’ alimentazione (85%)
soprattutto nei primi anni di vita, le difficolta
della suzione possono essere esacerbate da RGE
(68%) , vomiti, dalle infezioni delle vie
respiratorie, spesso si osserva un rallentamento
della crescita e un basso peso

Tali difficolta migliorano con la crescita tanto da
osservare al contrario in eta adolescenziale ad
un aumento del peso con tendenza all’obesita piu

evidente nei maschi rispetto alle femmine.
(Shorry et al 2008; Milani et al 2015)

lllll it Sanilania

i Fondazione IRCCS Ca’ Granda .’- Regicne
: Ospedale Maggiore Policlinico Lombardia

| primi due anni di vita sono
fondamentali per riabilitare i disordini
dell’ alimentazione e/o di deglutizione,
quindi importante valutarli e intervenire
prontamente



Comunicazione

Nel 90% dei soggetti con RSTS e presente un ritardo del linguaggio
(prime parole ai 26 mesi, frase bitermine ai 68 mesi circa)

Sono presenti :

o Disturbo del linguaggio espressivo ( piu evidente)
o Disturbo del linguaggio recettivo ( vocabolario interno povero e rschoigcatandspeecn

‘ Studies in Rubinstein-Taybi
difficolta morfosintattiche)

Syndrome
e Voce ipernasale
La presenza di difficolta d’udito dovute alle frequenti infezioni delle alte

vie possono favorirne il ritardo.
Nonostante le difficolta i soggetti

affetti da RSTS presentano una
buona intenzionalita comunicativa
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nei soggetti che con disabilita comunicative
complesse, i disturbi di comportamento sono

presenti con una frequenza molto elevata

Strumenti di CAA a scuola
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SVILUPPO COGNITIVO

e Varia da un livello cognitivo borderline a ID severa
e | sogg con mutazione EP300presentano generalmente ID mild ( 62%dei sogg. con mutaz EP300)

e Mutaz CREEBP sono generalmente associate a ID moderata (48%) e severa (36%)

 Le abilita cognitive non verbali appaiono migliori rispetto alle verbali (quindi MEGLIO test non
verbali brevi es Leiter)

o Adifferenza di altre condizioniin cui e presente una disabilita intellettiva e stato osservato un
Quoziente di Ragionamento Fluido migliore del Ql a dimostrare una migliore flessibilita cognitiva
dell’atteso

e i sogg conRTS mostrano difficolta in diverse funzioni escutive quali le abilita di self-shifting e working
memory

e Alcuni studi hanno osservato come la mutazione del gene CREBBP possa avere un ruolo nei meccanismi
responsabili del deficit di memoria dilavoro tipico dei soggetti con RSTS che e indipendente dal

livello cognitivo
(Stevens et al 90, Hannekam et al 92, Waite et al 2016; Chen et al 2010,Woodcock et al 2009; Awan eta al. 2021; Ajmone et al 2018;, Ajmone e tal 2024 in press)



Aspetti comportamentali

| soggetti RSTS vengono generalmente descritti come
socievoli e amabili

Disturbo dell’attenzione 90% che aumenta con l'eta e
impatta fortemente sul funzionamento adattivo
Comportamenti ripetitivi (movimenti ripetitivi, rituali,
domande continue reiterate)
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FIGURE 7

Challenging Behaviors between RSTS Types and Based on Sex.
Females with RSTS1 experienced more hyperactivity/noncompliance
than females with RSTS2. Asterisks represent statistical significance
(**p < 0.01

]

ABC-2 Hyperactivity/Noncompliance Subscore

Ccampione : 33 sogg. con mutazione CREBP( RSTS1) e 29 con Mutazione EP300

(RSTS2) eta tra1anno e 61 anni. Questionari ai caregivers
| sogg RSTS2 sembrano mostrare migliori abilita nel funzionamento adattivo ed
in particolare nelle living skills e nelle abilita comunicative rispetto ai sogg.
RSTS1
34% del campione presenti alti livelli d’ansia

maggiore presenza di fobia sociale nei soggetti RSTS2 indipendentemente
dall’eta

le femmine con RSTS1 sembrano manifestare maggiori segni di iperattivita
rispetto le femmine RSTS2. nessuna differenza significativa tra i maschi
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neurolettica maligna in questa popolazione
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 Riduzione delle abilita comunicative ( piu evidente nel linguaggio espressivo) e delle abilita di

American Journal of Medical Genetice Supplement 6:30=37 (1990)

e Regressione del funzionamento adattivo

, ]
apprendimento semm—
PomiihgkaladGiosdh  meimeie Rubinstein-Taybi Syndrome: A Natural History Study .=
° epgeo ) ° ° ;ﬁ:mmmn]ﬂh EJ:?‘EE?::%?H:H::p ed, Utrechi Cathy A. Stevens, John C. Carey, and Brent L. Blackburn
e Peggioramento delle abilita cognitive L e e e RN
sl

Sesi University, Percchi

e Maggior compromissione delle abilita attentive
e In eta adolescenziale e giovane adulta si osserva riduzione delle abilita di socializzazione
e Ansia sociale con tendenza alla chiusura

e Comparsa di difficolta psichiatriche (OCD, tic, aumentano i rituali, disturbo dell’'umore)
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Adolescence (12-17y) -

Middle Childhood (6-11y) -

Age category

Early Childhood (3-5y) -

Infancy and Toddlerhood (1-2y) -

e La presenza di ansia sociale e una caratteristica
comune ad entrambe le sindromi e puo essere
considerato un tratto distintivo di entrambe nelle
diverse eta ( ad eccezione peri RSTS in toodlerhood
and early childhood)

e Aumento dell’ansia sociale con I’eta
indipendentemente dal livello cognitivo (in particolare
per i RSTS dalla middle childhood ,’adolescenza all’
eta giovane adulta)

e Associazione tra disturbo dello spettro autistico e
aumento dell’ansia sociale in adolescenza ——->

I’aderenza alle routine e la riduzione alla tolleranza ai

cambiamenti peggiorano con I’eta e possono innescare

m
oy
b,*, 1
Syndrome & [1]CDLS & [2]RSTS
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Anxiety Problems

ansia e agitazione



Traiettorie di sviluppo e ANSIA SOCIALE

Le interazioni sociali possono provocare ansia
Le difficolta comunicative (siain espressione che in comprensione)

possono rendere impossibile I’espressione del disagio e la sua corretta

|nter|i[ta2|one
Mettere in atto strategie

DISTU RBO DEL COMPORTAMENTO , , :
preventive di preparazione nel

(irritabilita, aggressivita, scarsa concentrazione, o -
‘ contesto di vita utilizzando anche
preoccupazioni ripetitive, difficolta della memoria,

. . , strumenti di CAA per sostenere la
chiusura, ansia di separazione...)

\ i / comprensione, evitare se possibile i

cambiamenti improwvisi
Riduzione dell’inclusione sociale, ritiro sociale
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/l;'ltEl'UEﬂti focalizzati sulla famiglia e sul contesto di\
vita
se

Il lavoro con la famiglia che comincia nelle prime epoche
di vita come priorita maggiore prosegue per tutta la
durata della presa in carico del bambino, essendo i
genitori interlocutori primari e “collaboratori alle cure” in

Qn‘utl:ica family centred. /

Interventi focalizzati sulla regolazione, aspetti
motori ( ipotonia e lassita legamentosa),
interventi di promozione dello sviluppo
psicomotorio , funzioni oroalimentari e
comunicative

priorita e attenzioni diver

a seconda delle diverse ghas®™

Gli ambiti di sviluppo piu precocemente affrontati,
essendo i primi 2 anni di vita del bambino la finestra
riabilitativa migliore per intervenire e sostenere lo
sviluppo di queste aree.

$ Regione
Lombardia

Rete reglonale per la prevenzione, la sorveglianza, la diagnosi, Ia terapia delle
malattie rare al sensi del D.M. 18 maggio 2001, n, 279

Percorso Diagnostico, Terapeutico e Assistenziale (PDTA) relativo a:
RUBINSTEIN TAYB! SINDROME "_\ [Flslnterapla, TNPEE, psicomotricita relazionale,

Codice sssnzione: RN1E20 interventi sul feeding e prassie oromotorie)
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priorita e attenzioni diverse

a seconda delle diverse etét,

* Regione
Lombardia

Rele reglonale per la prevenzions, la sorveglianza, la diagnosl, la terapia delle
malattie rare ai sensi del D.M. 18 maggio 2001, n. 279

Percorso Diagnostico, Terapeutico e Assistenziale (PDTA) relativo a:

RUBINSTEIN Tﬁ YBI SINDROME

Codice esenzione: RN1620

Interventi focalizzati sulla comunicazione, sulle abilita \
motorie e la prevenzione dei disturbi comportamentali

*Intervento sulla comunicazione sia in entrata che in uscita
*Intervento sugli aspetti relazionali e comportamentali (attenzione,
iperattivita, chiusura)

*Intervento sulle tappe di sviluppo psicomotorio, sull’ipotonia, sulle
prassie e sulla coordinazione occhio mano

* inserimento alla scuola dell'infanzia con Richiesta insegnate di
sostegno secondo legge 104

| neuropsicomotricita, psicomotricita relazionale-logopedia-
ntervento di CAA, sostegno alla famiglia)

ﬂerwznti focalizzati sul comportamento, la \

comunicazione, le autonomie sociali e personali, sugli

apprendimenti.

*Intervento sul comportamento ( rituali, chiusure, impulsivita,
difficolta attentive, auto ed eteroaggressivita, frustrazione
comunicativa...)

*Intervento sulle autonomie personali e sociali

*Intervento di supporto agli apprendimenti( utilizzando anche
strumenti della CAA)

*Intervento farmacologico se necessario.

[Psicomotricita ,logopedia, CAA, intervento educative sul contesto

di vita, terapia cognitivo-comportamentale, terapia occupazionale,
sostegno alla famiglia)
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priorita e attenzioni diverse Interventi focalizzati sulla gestione dei

disturbi comportamentali, le autonomie

a seconda delle diverse etv personali e sociali e la transizione il
passaggio all’ eta adulta

* Prevenzione delle difficolta di
socializzazione, del ritiro sociale,
disturbi dell’'umore, ansia sociale e
difficolta comportamentali ( OCD)

« Sostenere le autonomie personali e
sociali

« Sostenere l'affettivita e sessualita

* Intervento farmacologico se
necessario

(inserimenti in CDD, SFA, CSE,interventi

educativi domiciliari sulle autonomie,

residenzialita, esperienze di vita autonoma in
ontesti protetti)
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