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PREFAZIONE

Il mio approfondimento ha come argomento principale le malattie genetiche. Ho
scelto questo argomento perché tre anni fa mi hanno diagnosticato una sindrome
chiamata “Kabuki”, nominata cosi perché gli occhi di chi ne é affetto sono
allungati, simili a una maschera teatrale giapponese, detta appunto kabuki.
Affrontero quindi il tema delle malattie genetiche in generale, spiegando la loro
suddivisione e i tipi di alterazioni, in riferimento a quanto ho potuto studiare nella
materia di anatomia.

Dal punto di vista della psicologia approfondird differenti terapie, oltre a quelle
farmacologiche, che si possono usare con ragazzini diversamente abili.

Inoltre, esporro la trama del romanzo “Wonder, soffermandomi in particolare sul
tema della diversita.

Poi entrerd piu nello specifico della Sindrome Kabuki indicando le caratteristiche
di questa malattia, in lingua inglese.

Infine, parlerd dell’associazione “AISK” (Associazione ltaliana Sindrome Kabuki),
di TELETHON e di come funziona il 5 x mille, per esaminare piu nello specifico
alcune questioni giuridiche.
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Malattie autosomiche quando i geni che controllano questa
patologia sono collocate sulla coppia di autosomi .

Malattie eterosomiche se i geni sono collocati sulla
ventitreesima coppia di cromosomi .

Ereditarieta unilaterale

Ereditarieta plurilaterale

MALATTIE AUTOSOMICHE

Malattia dominante serve che solo uno dei genitori la trasmetta
invece quando e recessiva si esprime solo nella condizione che il
bambino abbia due geni della stessa malattia.

Un soggetto eterozigote pur non avendo la malattia puo
trasmetterla al figlio in quanto portatore sano .
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~——" MALATTIE ETEROSOMICHE
Quando nel genoma di un maschio e presente il gene per la
malattia sulla unica x che il maschio possiede, la malattia si
manifesta sempre . Questa non puo colpire le femmine se il
gene € collocato nel cromosomay.

Per mutazione si intende la comparsa in un organismo di un
nuovo carattere che non e presente nei suoi antenati .

Alterazioni strutturali
Alterazioni numeriche

Le prime avvengono quando una parte del cromosoma viene
persa o per traslocazione

Le altre invece, consistono nella presenza di un cromosoma in
piu (trisomia); oppure di un intero assetto cromosomico
(poliplodia ); oppure nella perdita di un cromosoma
(monosomia )



ARTETERAPIA

['arteterapia é rivolta a bambini, pazienti psichiatrici,
anziani, disabili, malati di morbo d’alzheimer, di
parkinson e tossicodipendenti.

Ha lo scopo di potenziare I'autostima, migliorare
I'immagine di sé, il rapporto con gli altri e promuovere
il benessere.

E’ una terapia centrata sulla persona e avviene in un
ambiente protetto.

Inizialmente veniva svolta solo per i malati psichiatrici



MUSICOTERAPIA

Nasce nel 1950 negli Stati Uniti con la National
Association Music Theraphy, ma solo nel 1975 e sorta
in Italia, a Bologna.

La musicoterapia ha come scopo:

il mantenimento e il miglioramento della salute fisica
e mentale e lo sviluppo della motricita.

Esistono tre principali sistemi di musicoterapia.
Si distingue in recettiva e attiva.

La seconda e usata spesso con pazienti affetti da
PSICOSI.



PET THERAPY

Termine coniato dallo psichiatra Boris Levinson negli
anni ‘60.

Termine piu corretto: “Interventi Assistiti con gli
Animali’, in contesti terapeutici, ludici ed educativi.

Puo essere attuata con bambini, persone con disabilita
O anziani.

Le Linee Guida Nazionali cercano di coinvolgere solo
animali da compagnia e sottolineano I'importanza di
un’equipe muldisciplinare.



IPPOTERAPIA

Terapia con il mezzo del cavallo e stata introdotta in
[talia nel 1975 da Daniéle Nicolas Citterio.

L'International Therapeutic Congress di Edimburgo ha
definito tre fasi.

Questa terapia e efficace anche nelle paralisi cerebrali,
autismo e sindrome di Down.

Nelle linee guida degli interventi assistiti con gli
animali redatto dal ministero della salute di Milano,
nel 2015, si evidenziano due tipi di interventi.

Nel 2001 alla Casa del Sole e stato inaugurato un
modernissimo maneggio dove si puo svolgere
I'ippoterapia.



WONDER

August Pullman un ragazzo affetto da malformazione
facciale a causa della malattia Treacher-s.

Romanzo diviso in 8 parti .

Inizia la scuola all’eta di 11 anni prima viene istruito dalla
madre a causa dei molteplici interventi subiti.

Quando inizia le scuole medie deve togliere la sua
maschera ed e vittima di emarginazione e atti di bullismo.

Il ruolo dei genitori & da una parte proteggere il figlio e
dall’altra aiutarload instaurare dei rapporti di amicizia.

['idea del romanzo, nell’'autrice nasce, al parco quando
trova una bambina affetta da Treacher-s e scappa con il
figlio.

Questa storia ci fa capire quanto é difficile per le persone
speciali farsi accettare dagli altri.
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" What’s Kabuki Syndrome

Kabuki is discovered in 1981 by Nikawa and Kuroki .
Kabuki syndrome occur in approximately 1 in 32,000 newborns

Physical characteristics: arched eyebrows , long eyelasher,
broadened tip of the nose, large protruding earlobes, kabuki
some times have microcephaly or weak muscle tone (hypotonia)
and have strabismus . Other characteristic are short stature,
skeletal problems, short fingers, problems with the hip and knee
joints and dental problem .

Kabuki syndrome is caused by mutations in KMT2Dgene or
KDMB®6A gene .

Very often kabuki people have a very good musicality and long -
term memory for face, musical texts, events and dates



AISK E TELETHON

AISK ( Associazione Italiana Sindrome Kabuki ) &€ una
Onlus cioé Organizzazione non lucrativa di utilita
sociale.

Nasce a Milano il 20 novembre 20015 con lo scopo di
diffondere conoscenze sulla Sindrome Kabuki, offrire
supporto alle famiglie e ai pazienti e raccogliere fondi
per la ricerca scientifica.

[ AISK & un’associazione amica di Thelethon.

Telethon é un'organizzazione senza scopo di lucro. Il
percorso verso la cura e formato da tre fasi

Telethon nasce nel 1966 negli Stati Uniti d’America su
iniziativa di Jerry Lewis.
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SXMILLE

Per 5x mille si intende una quota del'IRPEF
(imposte sul reddito delle persone fisiche ).

Il 5x mille nasce nel 2005.
Ci sono due modi per donare con il 5 x mille.

Le imposte si devono comunque versare quindi
non e un costo aggiuntivo ma una libera scelta.

Esistono anche il 2xmille e I'8 x mille.
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FONDAZIQNE

il
elethon

«Coraggio. Gentilezza. Amicizia. Carattere. Queste
sono le qualita che ci definiscono esseri umani e ci
spingono, a volte, alla grandezza».
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http://www.benessere.com/psicologia/argoo/arteterapia.htm
http://mysocialpet.it/news/curiosita/tutti-i-benefici-della-pet-therapy
https://www.tuttogreen.it/musicoterapia-benefici/
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http://www.lastampa.it/2017/12/22/societa/la-rivoluzione-della-gentilezza-per-
combattere-i-prepotenti-ixC5cY95L.10dLOaRNmlooL/pagina.html

http://wonder.movie
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