Ciao,
Se Lei sta leggendo questo opuscolo, sara pertkéaa qualcuno vicino
a Lei é stato detto che un bambino ha la Sindram@agelman.

Adesso questo sara impossibile da comprendere.
Lei quasi certamente non ne avra mai sentito padema.

Con molta probabilita, molti dei dottori e speadliche Lei vedra,
conoscono poco o nulla di questa sindrome.

Ecco perché noi abbiamo messo insieme queste pdgi@mazione.

Anche noi abbiamo dovuto superare i traumi peratenti trovare una
diagnosi per i nostri bambini. E anche noi abbiadowuto superare i
problemi per comprendere la diagnosi di una Sindroohe non
conoscevamo.

Questo e il motivo perché costituimmo I'OR.S.A. @mgzazione
Sindrome di Angelman all'inizio del 1996. Noi siammo gruppo di genitori
di bambini con questa sindrome che si sentirondaansblati e soli. Quindi
quello che noi tentiamo di fare € di assicurafte ¢n futuro nessun
genitore dovra sentirsi ancora nel buio e da.solo

| documenti inclusi sono veramente solo un'introcing a che cosa € la
Sindrome di Angelman e 'OR.S.A. Comunque questobabilmente e
tutto quanto le sara utile conoscere all’'inizio.p&pa lei si sentira pronto,
noi possiamo offrirle molte altre informazioni gurksente della sindrome e
di cosa potra aspettarsi nel futuro, o per telefoonoper lettera o
organizzando per Lei un incontro con un'altra fdiaig

Nel frattempo Lei pud non avere voglia di contirmia leggere questo
opuscolo; Lei ora pud sentirsi solo e intirizzitdi raccomando, non lo
getti via, lo metta in qualche luogo sicuro, e poando Lei si sentira
pronto, continui a leggerlo.



Sindrome di Angelman

Sindrome di Angelman €& una condizione genetica ideatificata la prima
volta a meta del 1960 da un dottore britannicoodn@ Harry Angelman, da cui
prese anche il nome. Lui aveva osservato tra ucofmcnumero di bambini
senza diagnosi delle somiglianze che gli hanno fpénsare che avevano un
problema comune. Allinizio, la sindrome, rimaseeggoché sconosciuta e
davvero pochi ulteriori casi furono identificatiamegli ultimi anni, molte altre
scoperte hanno aumentato la conoscenza. Durad@80 alcune scoperte in
medicina genetica resero possibile la diagnositgene I'avvio dello studio per
identificarne le cause e conseguentemente l'aunditoasi diagnosticati.

Ora si sa che le irregolarita nel Cromosoma 15 smsponsabili per la
Sindrome di Angelman. Si sa anche che ci sono niotigolarita diverse che
possono accadere nel Cromosoma 15 ma che tutte davgo ad una diagnosi
di Sindrome di Angelman. Per favore non si preocaumuesto momento di
tentare di capire la genetica della sindrome e futhodi diversi che il
Cromosoma 15 potrebbe essere colpito, questo desgpaegato in un secondo
momento, o dal Suo genetista o dal pediatra quiordosaranno stati in grado
identificare la natura dell'irregolarita nel Sus@aComunque, I'importante e
che questa é stata identificata.

In questo momento non e possibile per lei stimareapacita e il futuro del Suo
bambino. Fra bambini c'é una ampia variabilitaenabilita, ed e giusto dire che
nessuna delle caratteristiche cliniche associdéesatdrome sembrano essere
presenti in ogni caso. Quello che € comunque imptet valorizzare e che i
bambini con la sindrome di Angelman si fanno matoare, sono felici ed
affettuosi, e hanno una durata presunta dellanatenale.

Oltre allOR.S.A., ci sono altre fonti di assistanzhe sono a sua disposizione.
Ci sono dei benefici statali al quale Lei ha ditte questo L'aiutera a
preoccuparsi del suo bambino. | Servizi Socialisie] territorio e le competenti
autorita scolastiche, hanno obblighi legali persésd_a nell'offrire I'ambiente
corretto per il Suo bambino per vivere ed ancheamage. Nel suo territorio ci
saranno senz’altro anche altri gruppi di volontdwe saranno capaci di aiutarLa
se lei ne avesse la necessita. Per favore, quaeduauble saperne di piu, Si
metta in contatto e noi I'aiuteremo nell'informazen

Lei sara dell'avviso che noi sino ad ora abbiamibod®olto poco sul futuro per
Lei ed il Suo bambino. Questo e perché a persovers# piace imparare in
tempi diversi. Quando Lei sara pronto per sapeingitd si ricordi che Noi
abbiamo molte altre informazioni che Noi possianaoLe, o per iscritto o in
voce e rispondere a tutte le sue inevitabili dorearfdessuno dell’lOR.S.A.
vuole fornirle delle informazioni che lei ora noasitlera. Quando lei lo vorra,
noi non vediamo l'ora di parlarle e trovare I'opjumita per conoscere lei e la
sua famiglia.



L'OR.S.A.

Cos'e L'OR.S.A.?

L’'OR.S.A. Organizzazione Sindrome di Angelman éassociazione di volontariato
senza fini di lucro nata all'inizio di 1996 per tare le persone affette e le loro
famiglie.

QUALI SONO | SUOI SCOPI?

Uno dei problemi che provoca la diagnosi di unaime rara, € il sentimento di
isolamento e confusione sentito dalle famiglie telpGeneralmente le sindromi rare
sSono poco conosciute dagli esperti, e c’'é la caagressibilita che la scarsa ricerca, la
poca conoscenza e la conseguente disinformaziossppo diventare una prospettiva
devastante per una famiglia.

In Italia all'inizio del 1996 c'erano approssimaimente 30 casi noti di persone affette
da S.A. sebbene fosse nota dal 1965. Da allora.BOR con I'aiuto di specialisti, ha
contattato molte altre famiglie con bambini con Ssfa in Italia che all’'estero, per
condividere la conoscenza e le ricerche. Noi abbiamche avviato stretti rapporti
con alcuni degli esperti medici nel campo e comaismitato di questo Noi siamo
stati in grado promuovere ricerche e sperimentazper dare delle risposte ai
problemi piu importanti.

L'OR.S.A. si prefigge questi obiettivi:

1 / produrre un giornalino d'informazione.

2 | offrire informazioni ai medici e alle famigl@n bambini da poco diagnosticati.
3/ fare un congresso nazionale all'anno.

4 [ creare una banca dati nazionale.

5 / creare un centro di riferimento multidisciplieanazionale per coordinare e
sviluppare la riabilitazione.

6 / finanziare ricerche sulla Sindrome di Angelman.

7 [ avviare un programma di sensibilizzazione pighbsulla Sindrome di Angelman
attraverso gli organi d’'informazione (stampa, T®G ¢.

Di alcuni di questi obiettivi non vi sarete resint®@ immediatamente. Il tempo
necessario per realizzarli dipende dalle famigtigeolte, ed anche la celerita con la
guale noi saremo capaci di recuperare i fondi rezces



Le ultime ricerche indicano che la vera incidenzagdesta sindrome puo essere
stimata all'incirca in 1 a 12,000 nati. Da quandua&dici Italiani hanno aumentato le
loro capacita di diagnosi della S.A., c’e statatamente un aumento drammatico nel
numero di casi conosciuti. E percid importante avena struttura d’appoggio per
I'inevitabile aumento delle famiglie di recente gli@si, cosi come per quelle famiglie
gia conosciute.

Noi non vediamo l'ora di conoscervi, ed avere l@pmita di incontrarvi.

OR.S.A. Organizzazione Sindrome di Angelman
Via Bressa n.8
31100 TREVISO
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DOMANDA PER ESSERE ISERITI NELLA BANCA DATI DELL'ORS.A.

LRIVERE IN STAMPATELLO

COGNOME E NOME del paa

COGNOME E NOME della mamma

INDIRIZZO VI . e e e e e e e e e e e e e e e et e e e e

Se un membro della sua famiglia ha la Sindrome Ange, per favore completi la parte
seguente per loro conto.

Per favore indichi quali delle seguenti cose lan@ssano:

Ricevere il giornalino d'informazione SI / NO
Informazioni su riunioni Regionali o Nazionali SI / NO
Conoscere famiglie nella Sua Regione SI / NO
Essere incluso nel database per farsi contattaa¢tréafamiglie SI / NO

Puo aiutarci ad organizzare alcune delle nostnatat®? SI / NO

Raccolta dei fondi SI / NO

Altro - Per favore specifichi

Per favore spedisca a:

OR.S.A. Organizzazione Sindrome di Angelman
Via Bressa n.8
31100 TREVISO



