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IL TEMA

L’emarginazione  
tratto comune  

tra gli individui  
con sindrome  

di Down  
e le loro famiglie  

E può comportare  
danni alla salute 

Il rimedio  
passa attraverso  

il rispetto dei diritti  
e la vera inclusione 

Persone Down, “scarto” sistematico 
Il registro delle malformazioni dell’Emilia-Romagna conferma una tendenza comune: 82% di aborti dopo una diagnosi prenatale  
La Giornata mondiale che si celebra oggi invita a battersi contro solitudine e isolamento sociale che affliggono i soggetti con la sindrome

Disabilità  
e diritti

È dedicata alla lotta contro solitudine e isolamento sociale l’odierna Giornata mondiale della sindrome di Down, data scel-
ta per ricordare il cromosoma 21 presente in tre copie (come marzo è il terzo mese dell’anno). Un tema che, sottolinea Down 
Syndrome International, il network presente in 113 Paesi che promuove la Giornata (fatta propria dalle Nazioni Unite), è 
quanto mai rilevante: non solo la solitudine rende ansiosi e depressi, ma causa danni alla salute fisica. E i dati dicono che 
le persone con sindrome di Down hanno molto maggiori probabilità di vivere isolamento e solitudine, causati anche da 
stigma e discriminazione, che sono sintomo di una mancata inclusione sociale, a scuola, al lavoro e nella vita comunitaria. 

Appuntamenti 
alle Nazioni 
Unite di Ginevra 
e New York
Il tema della 
solitudine, scelto per 
celebrare quest’anno 
la Giornata mondiale 
della sindrome di 
Down, verrà 
approfondito con due 
appuntamenti nelle 
sedi Onu di Ginevra 
(Svizzera) e di New 
York (New York). Oggi 
a Ginevra si svolgerà 
un workshop condotto 
da Down Syndrome 
International sul tema 
dell’autotutela delle 
persone con la 
sindrome. A New York, 
lunedì 23, avrà luogo 
la 15ª conferenza 
mondiale sulla 
sindrome di Down 
(trasmessa in 
streaming sulla web tv 
dell’Onu) in cui esperti 
e persone con 
disabilità intellettiva 
condivideranno 
conoscenze ed 
esperienze sulla 
solitudine, con la 
richiesta di adottare 
politiche adeguate a 
una piena inclusione 
delle persone con 
sindrome di Down. 

Aipd lancia una 
piattaforma per 
realizzare idee 
imprenditoriali
“Insieme funziona, da 
soli mica tanto” è il 
messaggio scelto 
dalla Associazione 
italiana persone Down 
(Aipd) per declinare il 
tema della Giornata 
mondiale 2026. Aipd 
punta l’attenzione sul 
mondo del lavoro, 
sostenendo le 
persone con 
sindrome di Down nel 
trasformare le loro 
idee in opportunità 
concrete. A questo 
obiettivo è mirata la 
piattaforma 
UpWithDown, che dal 
prossimo 1° maggio 
permetterà di 
presentare idee 
imprenditoriale, 
attivare collaborazioni 
e trovare partner e 
sostenitori. «È anche – 
scrive Aipd – una sfida 
culturale: superare 
l’assistenzialismo e 
riconoscere che le 
persone con 
sindrome di Down 
possono essere 
protagoniste, capaci 
di portare avanti idee 
con serietà e 
impegno». 

CHIARA  PAZZAGLIA 
Bologna 

La diagnosi prenatale di tri-
somia 21, in Emilia-Roma-
gna, è una sentenza di 

morte nell’82% dei casi. Lo atte-
stano i dati del registro Imer (In-
dagine sulle malformazioni in 
Emilia-Romagna), istituito nel 
1978 per monitorare le anoma-
lie congenite. Il registro racco-
glie informazioni su nati vivi, 
morti perinatali e interruzioni 
volontarie di gravidanza (Ivg), 
aggiornando annualmente la 
prevalenza regionale delle mal-
formazioni e fungendo da cen-
tro di riferimento per formazio-
ne e consulenza. Del resto l’ulti-
ma Relazione al Parlamento sul-
lo stato della legge 194 (dati 
2023) segnala che nel caso di 
aborti dopo le 12 settimane «si 
tratta più verosimilmente di gra-
vidanze desiderate che si decide 
di interrompere in seguito a esi-
ti sfavorevoli della diagnosi pre-
natale o per patologie materne». 
E sono situazioni che «tendono 
ad aumentare a seguito dell’au-
mento dell’età materna al conce-
pimento e del maggior ricorso 
alla diagnosi prenatale». Si trat-
ta del 6,6% degli aborti a livello 
nazionale, e l’Emilia-Romagna 
è sotto la media (5,7%).  
Nel rapporto più recente 
dell’Imer, relativo al periodo 
2018–2022, si contano 390 casi di 
sindrome di Down, di cui 316 
diagnosticati in epoca prenatale 
(81,03%). La maggior parte del-
le diagnosi avviene tra la 14ª e la 
23ª settimana di gestazione 
(28,07%), mentre il 22,51% viene 
rilevato prima della 14ª settima-
na e il 4,97% dopo la 23ª. Per il 

26,02% dei casi prenatali, l’età ge-
stazionale non è disponibile. Co-
me riportato nel documento uf-
ficiale della Regione, a pagina 65, 
«l’esito più frequentemente os-
servato nei casi diagnosticati nel 
periodo prenatale è l’interruzio-
ne volontaria di gravidanza, che 
rappresenta il 63,16% (57,93%–
68,1%) dei casi. I nati vivi costitui-
scono il 18,42% (14,67%–22,87%) 
e non sono stati osservati casi di 
morte fetale».  
Questi dati sono in linea con le 
medie europee. Per altre sindro-
mi genetiche, secondo i dati uf-
ficiali, le percentuali di Ivg sono 
ancora più elevate: fino all’85% 
per la sindrome di Edwards e al 
95% per quella di Patau. Si regi-
strano percentuali significative 
di Ivg anche per anomalie meno 
gravi. Osserva il professor Guido 
Cocchi, docente di Pediatria 
dell’Università di Bologna e da 
anni membro del coordinamen-
to scientifico del registro Imer: «I 
dati sono inequivocabili». E ag-
giunge: «L’obiettivo del Registro 
è monitorare l’andamento dei 
casi di anomalie congenite, ma 
tali evidenze possono risultare 

preziose per la cura e per le esi-
genze assistenziali dei bambini 
che, nonostante la diagnosi pre-
natale, vengono alla luce». È un 
importante ribaltamento di pro-
spettiva: «Dovremmo concen-
trare gli investimenti sulle neces-
sità terapeutiche di chi nasce, più 
che sulle diagnosi prenatali. 
Spesso si preferisce interrompe-
re la gravidanza, invece che intra-
prendere percorsi di cura» sotto-
linea Cocchi.  
La questione riguarda le risorse: 
si sostiene che manchino fondi 
per l’assistenza e i trattamenti, 
mentre sulla diagnostica preco-
ce – sempre più sofisticata – gli in-
vestimenti non mancano e ven-
gono considerati un traguardo 
scientifico. Questo, però, finisce 
per penalizzare gli interventi di 
cura e di sostegno alle persone 
con disabilità, che potrebbero in-
vece aspirare a una migliore qua-
lità di vita grazie al progresso 
scientifico.  
In un contesto in cui le nascite 
calano drasticamente e la socie-
tà invecchia, la selezione prena-
tale basata su criteri di “norma-
lità” biologica, talvolta probabi-

listici, solleva interrogativi etici, 
culturali e sociali. La sfida è du-
plice: da un lato, sostenere con-
cretamente le famiglie che si 
aprono alla vita, anche quando 
ricevono diagnosi difficili; dall’al-
tro, promuovere una cultura che 
riconosca il valore intrinseco di 
ogni essere umano.  
Un contributo importante arri-
va dall’articolo pubblicato 
sull’Italian Journal of Pediatrics, 
con prima firma Caterina Gori, 
coautore il professor Pierluigi 
Strippoli: Down Syndrome: how 
to communicate the diagnosis. 
Strippoli, docente di Biologia ap-
plicata all’Università di Bologna, 
sottolinea l’importanza di una 
comunicazione rispettosa e con-
sapevole: «Basandoci sulle no-
stre esperienze personali di me-
dici e sugli studi disponibili, pos-
siamo dire che, di fronte alla dia-
gnosi, non sempre questa viene 
riferita in maniera adeguata alle 
famiglie. Occorre che il medico 
si ponga in maniera neutrale, 
cercando di parlare con entram-
bi i genitori, prendendosi il tem-
po che serve, senza fretta, con 
equilibrio, descrivendo anche gli 

aspetti positivi e non solo quelli 
negativi della sindrome e senza 
mai definire il bambino, soprat-
tutto se già nato, solo sulle base 
della sua caratteristica genetica, 
ma riferendosi per nome». Indi-
cazioni semplici, ma spesso di-
sattese. «Sarebbe bene – conclu-
de Strippoli – citare quel clima 
affettivo più intenso della norma 
che la persona con sindrome di 
Down crea intorno a sé. Come 
diceva Jérôme Lejeune, il cele-
bre genetista francese, queste 
persone sono dotate di un fasci-
no speciale, più facile da speri-
mentare che da descrivere».  
Accanto a una comunicazione 
rispettosa e completa della dia-
gnosi, alle famiglie dev’essere in-
dicata anche la presenza di per-
corsi reali e continuativi nel ter-
ritorio. A Bologna, da sei anni, è 
attivo un ambulatorio dedicato 
alla salute funzionale e cognitiva 
delle persone adulte con sindro-
me di Down, nato per accompa-
gnare queste persone e i loro ca-
regiver in una fase della vita spes-
so poco considerata, ma decisi-
va per la qualità dell’esistenza. 
«L’obiettivo – spiega Gian Luca 

Pirazzoli, medico responsabile 
dell’ambulatorio – è offrire un so-
stegno concreto e non episodico. 
Sarebbe importante che le fami-
glie potessero sapere sin dall’ini-
zio di non essere sole davanti al-
la diagnosi e di non esserlo nep-
pure negli anni successivi, quan-
do emergono nuovi bisogni, 
nuove fragilità, ma anche nuove 
possibilità di crescita e autono-
mia. La presa in carico non è so-
lo sanitaria, ma anche relaziona-
le, emotiva, sociale: è una pre-
senza che cammina insieme».  
Pierluigi Sforza, presidente del 
Centro emiliano progetti socia-
li (Ceps) per la trisomia 21 di Bo-
logna spiega: «Dobbiamo rom-
pere il meccanismo per cui, di 
fronte a una diagnosi, si eviden-
ziano solo gli aspetti negativi. Ma 
va trasformato anche il modo in 
cui il mondo accoglie. Chi rice-
ve una diagnosi spesso la vive 
come una condanna, perché 
percepisce che la società non è 
pronta ad accogliere la disabili-
tà con serenità. La cultura domi-
nante tende a vedere solo limi-
ti, difficoltà, ostacoli e questo 
condiziona profondamente la 
visione dei genitori, alimentan-
do paure e solitudini. Le asso-
ciazioni come la nostra, in que-
sto contesto, hanno un ruolo 
cruciale: devono fare cultura, 
promuovere una narrazione di-
versa, più vera, più completa. 
Occorre sfatare le paure delle fa-
miglie, offrire strumenti, testi-
monianze, vicinanza. Certo, si 
tratta di aspetti impegnativi, che 
richiedono tempo, pazienza, 
ascolto, ma i frutti si vedono nel 
cambiamento».  
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ENRICO  NEGROTTI 

Sulla sindrome di Down la ricerca 
scientifica esplora molteplici pi-
ste, come è emerso dalla prima 

parte del convegno svoltosi a Padova, 
a cura dell’associazione Down Dadi, 
dedicato a “Disabilità intellettiva e neu-
rodiversità” e di cui si svolge una se-
conda parte oggi, in occasione della 
Giornata mondiale della sindrome di 
Down. Qui una sintesi dei lavori illu-
strati nel primo appuntamento.  

Esercizi guidati per allenare  
le funzioni esecutive 

Il progetto Expo mira a potenziare le 
funzioni esecutive (memoria di lavoro, 
inibizione, flessibilità e pianificazione) 
di bambini con sindrome di Down in 
età prescolare (3-6 anni). «Le funzioni 
esecutive – spiega la referente italiana 
del progetto, Silvia Lanfranchi, docen-
te di Psicologia dello sviluppo e di Di-
sabilità cognitive presso il Dipartimen-
to di Psicologia dello sviluppo e della 
socializzazione dell’Università di Pa-
dova – sono una parte centrale del fun-
zionamento cognitivo che è correlato 
a molte competenze, che riguardano le 
autonomie e gli apprendimenti scola-
stici. È importante lavorarci quanto pri-
ma per avere effetti a cascata su altre 
competenze della vita quotidiana».  
Il progetto Expo (Executive function 
play opportunities, Opportunità di gio-
co per potenziare le funzioni esecuti-
ve) ha ricevuto finanziamenti prima 
dalla Fondazione Jerome Lejeune e 
ora dagli statunitensi National Insti-
tutes of Health (Nih): è svolto infatti in 
collaborazione con il gruppo di ricer-
ca di Deborah Fidler della Colorado 
State University (Stati Uniti). Il percor-
so dura tra le 12 e le 18 settimane: 
«Vengono offerte al genitore – raccon-
ta Lanfranchi – una serie di attività 
pensate specificatamente per lavora-
re a casa sulle funzioni esecutive. Il tut-
to sotto la supervisione di uno psico-
logo, che incontra e supporta i genito-
ri una volta alla settimana».  

Il primo studio «ha coinvolto 35 fami-
glie di bambini, per metà in Italia e per 
metà negli Stati Uniti. Ha dato buoni ri-
sultati sia in termini di fattibilità, sia di 
soddisfazione delle famiglie». È in cor-
so il secondo studio pilota : «Sono co-
involte 10 famiglie in Italia e 10 negli 
Stati Uniti. Se darà i risultati sperati, da 
settembre – conclude Lanfranchi – par-
tirà uno studio più ampio, randomiz-
zato e di ampia portata, che coinvolge-
rà 120 bambini in Italia e 120 bambini 
in America, per la validazione defini-
tiva di questo trattamento».  

Trial europeo su un farmaco  
per i deficit cognitivi 

Il progetto Icod (Improving cognition 
in Down syndrome, Migliorare le ca-
pacità cognitive nella sindrome di 
Down) avanza verso la sperimentazio-
ne clinica di fase 2 del farmaco AF0217 
prodotto dalla azienda francese Aelis 
Farma. A Padova ne ha riferito Filippo 
Caraci, farmacologo dell’Università di 
Catania, nonché responsabile 
dell’Unità di Neurofarmacologia 
dell’Irccs Oasi di Troina (Enna). Si trat-
ta di un farmaco diretto verso il recet-
tore per i cannabinoidi (CB1), la cui 
iperattività è stata correlata ai deficit 

cognitivi delle persone con sindrome 
di Down. E il farmaco, nei modelli ani-
mali di sindrome di Down, si era di-
mostrato capace di migliorare il fun-
zionamento della memoria di lavoro e 
della flessibilità cognitiva.  
Dopo i risultati positivi del primo stu-
dio clinico, l’Agenzia europea dei me-
dicinali (Ema) ha autorizzato a prose-
guire la sperimentazione con un trial 
di fase 2B, per 188 persone con sin-
drome di Down dai 16 ai 32 anni. Il lo-
ro reclutamento avverrà nei prossimi 
mesi in Spagna, Francia e Italia. «Nel 
nostro Paese – conclude Caraci – sa-
ranno coinvolti, oltre all’Irccs Oasi di 
Troina, il Policlinico Gemelli di Roma 
(Antonio Carfì) e l’Istituto delle scien-
ze neurologiche presso l’Ospedale 
Bellaria di Bologna (Gian Luca Piraz-
zoli e Luisa Sambati)».  

Onde elettriche nel cervello  
per migliorare il linguaggio 

Presso l’Ospedale pediatrico Bambi-
no Gesù di Roma sotto la direzione di 
Floriana Costanzo, dirigente psicologa 
dell’Unità operativa semplice di Psico-
logia, si sperimenta la stimolazione ce-
rebrale non invasiva per migliorare il 
linguaggio nella sindrome di Down. 

Grazie a elettrodi posti sulla cute del-
la testa, si trasmette un segnale elettri-
co che interagisce con le cellule del cer-
vello: «Il cervello è costituito proprio – 
continua Costanzo – da cellule “elet-
trizzabili”, perché parlano attraverso 
impulsi elettrici. Noi inviamo una de-
bolissima corrente che viene intercet-
tata dal cervello e che ne modula l’at-
tività in modo mirato».  
«Questa tecnica – puntualizza Costan-
zo – prepara il cervello a recepire me-
glio le attività di terapia (esercizi, neu-
roriabilitazione, logopedia), perché ne 
migliora la plasticità. È il primo trial 
clinico al mondo di questo tipo nella 
sindrome di Down». «La nostra speri-
mentazione è biennale – riferisce Co-
stanzo – su un gruppo di adolescenti 
e giovani adulti, tra i 12 e i 21 anni, e si 
concluderà nel prossimo settembre. Il 
trial si esegue in doppio cieco, con 
somministrazione randomizzata del 
trattamento e del placebo a gruppi dif-
ferenti». I risultati preliminari sembra-
no incoraggianti: «La stimolazione ce-
rebrale si associa al trattamento di lo-
gopedia, che è intensivo, ma breve: 
due settimane con sedute di 20 minu-
ti tutti i giorni. Abbiamo riscontrato 
che anche il gruppo placebo ha mo-

strato miglioramenti, ma quelli sotto-
posti a stimolazione cerebrale hanno 
mostrato maggiori benefici e più a lun-
go nel tempo».  

Sperimentare un modulatore 
dell’attività cerebrale 

Ancora una ricerca farmacologica è 
quella portata avanti da Laura Canced-
da all’Istituto italiano di tecnologia (Iit) 
di Genova sin dal 2015. «Abbiamo sco-
perto che un trasportatore degli ioni 
cloro era “disregolato”, cioè espresso in 
quantità maggiori nei modelli precli-
nici di sindrome di Down. Quindi con 
uno studio di “riposizionamento” ab-
biamo testato in modelli preclinici un 
vecchio farmaco diuretico, la bumeta-
nide, che agisce sul trasportatore degli 
ioni cloro». Dopo i test preclinici ese-
guiti all’Iit «è in corso una sperimenta-
zione presso l’Ospedale pediatrico 
Bambino Gesù, dove stanno arruolan-
do bambini e adolescenti».  
Ma la ricerca non si è fermata: «Nel no-
stro laboratorio all’Iit, assieme al grup-
po di Marco De Vivo, abbiamo svilup-
pato una nuova molecola che blocca lo 
stesso trasportatore degli ioni cloro, ma 
non è diuretico. Anche in questo caso 
i primi test su modelli preclinici han-
no fornito ottimi risultati. Abbiamo poi 
brevettato la molecola e licenziata al-
la start up Iama Therapeutics (di cui 
sono cofondatrice assieme a De Vivo) 
per svilupparla: è già stata testata su 
volontari sani adulti in uno studio cli-
nico di fase 1, dimostrando che il can-
didato farmaco è sicuro, e modula l’at-
tività cerebrale». Il passo successivo «è 
fare un trial clinico di fase 2 su pazien-
ti adulti – continua Cancedda –, ma è 
ancora da decidere da quale indica-
zione terapeutica si inizierà: infatti ol-
tre alla sindrome di Down lo stesso 
meccanismo è disregolato in altre con-
dizioni come epilessia, malattie neuro-
degenerative, autismo».  
(La versione completa dell’articolo è re-
peribile online sul sito Avvenire.it/vita-
e-cura) 
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SCIENZIATI AL LAVORO PER OFFRIRE SOLUZIONI INNOVATIVE 

Le vie della ricerca: dalla psicologia 
ai farmaci, alla stimolazione elettrica

Oggi a Padova, a cura 
dell’associazione  

Down Dadi, si svolge  
la seconda parte di un 

convegno con le più 
recenti sperimentazioni 

scientifiche. I relatori del 
primo appuntamento 

riferiscono i loro risultati 

Un fermo immagine dal 
video della campagna di 
CoorDown “Just evolve” 
che invita a superare nel 
linguaggio gli stereotipi  
antiquati e dannosi. 
L’attore con la sindrome 
di Down è il giovane 
britannico Noah 
Matthews Matofsky 
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