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SINDROMI GENETICHE

1 Down syndrome
2 Fragile X syndrome
3 Williams syndrome

4 Prader-Willi syndrome
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Disabilita intellettive: principali cause

X Genetiche: :nomalic X Non genetiche:
numeriche o strutturali del X Prenatali (40%): esposizione a sostanze
mutazioni di singoli geni (per es. diabete, ipotiroidismo)
es. sindromi) X Perinatali: asfissia > Paralisi Cerebrale
ERLLE

X Postnatali (15-20%): contesti di
deprivazione e ipostimolazione, disastri

naturali, guerra, depressione materna o
psicopatologia genitoriale, abbandono, ecc.
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Dad ) e il e
“sindrome di Down”?

X 1866 = prima definizione di sD ad opera del Dott. J.L. Down.

Y Manacaolo o ldinta Manaala
,\ |v|u||bulu AR A AAYA"L"] |v|u||bv|u.

X 1960 = individuata la presenza in triplice copia del cromosoma 21
(Dott. Jérome Lejeune).

X 1965 = OMS propone di cambiare il termine mongolismo con

sindrome di Down - Trisomia 21




Prevalence of Down Syndrome by Mother's Age
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Sindorme di Down




Adaline, 9 mesi




Adaline, 9 mesi




Sviluppo cognitivo

LA MEMORIA DI LAVORO




MODELLO MEMORIA DI LAVORO DI BADDELEY (1990)
versione semplificata

blocco per appunti
visuo-spaziale

BEC

Esecutivo Centrale

loop articolatorio




Continuum Model of Working Memory
(Cornoldi and Vecchi, 2000)

Active processes
Higher levels of activity

Passive processes
Lower levels of activity

Spatial



Esempi di compiti
“attivi” WM

“‘passivi’° STM
Es. span parole/cifre in avanti PASSIVI -S

VS
Listening Span ATTIVI - WM




Down syndrome

Anomalia cromosoma 21, un cromosoma in piu

v STM — compiti passivi
Deficit in STM verbale (Jarrold & Baddeley, 2000)

Span di memoria verbale < bambini di pari
eta mentale (attorno ai 4-6 anni).

Visuo-spatial STM relativamente
preservata (Jarrold and Baddeley, 1997)

v" WM COMPITI ATTIVI

Deficit in WM (Lanfranchi et al., 2004)
Maggiore compromissione quando i compiti
richiedono un elevato livello di controllo
(strategie non automatiche).




Down syndrome

EF

Deficit nella pianificazione,
Inibizione, shitfing, e attenzione
sostenuta sia negli adolescenti
che negli adulti




Sviluppo cognitivo

X Funzioni esecutive complessivamente compromesse
(Tungate & Conners, 2020).

X Importanti difficolta di auto-regolazione
(conseguenze!!)

Importanza di interventi
precoci e duraturi (anche in

adolescenza e in eta adulta)!

ATTENZIONE al
deterioramento cognitivo!
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Sindrome di Williams

Raro disordine genetico
Incidenza 1:20000

Dovuto a microdelezione del cromosoma 7

Dismosmorfimi facciali e anomalie renali e
cardiovascolari



Sindrome di Williams

difficolta nelle autonomie-attivita quotidiane
Difficolta motorie

Ampio spettro: da gravi difficolta a abilita quasi nella
norma (molto dipende dalle differenze individuali e dal
contesto educativo)



Dismosmorfimi facciali

Buone ab. di linguaggio,
deficit nelle ab. Spaziali.

Ab. Fonologiche punto di
forza, severamente
deficitarie le ab. visuo-
spaziali (MA buoni ricordi di
volti)




deficit generalizzato nella WM. Il deficit e
maggiore, nel caso in cui i compiti richiedano
una maggiore influenza dellEC

Video 2 da 1.30 fino 3.00
Video 3 la famiglia tutto






Fragile X syndrome
Alterazione cromosoma X
1:4.000 maschi
1:6.000/8000 femmine

Prevalenza nei M- femmine portatrici sane
(fragilita cromosoma X)

Spesso manifestano difficolta d’attenzione e
Comportamento impulsivo

E possibile sia sotto-diagnosticata- mancanza di
segni fisici distintivi

Segni di rischio:
Ritardo motorio
Linguaggio
Diagnosi si dovrebbe fare entro i 2 anni eta



Fragile X syndrome

Spesso associata a iperattivita
Ansieta- grande timidezza
alternata a aggressivita

Difficolta a sostenere il contatto visivo

Notevole difficolta a costruire relazioni-
comunicazioni

Ecolalia — ripetizioni di frasi stereotipate
senza finalita comunicative



Fragile X syndrome

STM/WM

STM relativamente preservata (sia verbale
che visiva)

Deficit in WM (Lanfranchi et al., 2008) e EF,
shifting




Fragile X syndrome

EF

Deficit generalizzato nella
pianificazione, inibizione, shifting e
attenzione sostenuta, sia in
adolescenti sia in adulti, sia maschi
che femmine (e,g, Munir et al., 2000
Kirk, et al. 2005 )

Sviluppo mentale molto variabile
da deficit grave e quasi nella norma

Video 1 da 6.50 a 8.00 compagni a
scuola



PRIMA SINTESI

.Le sindromi dimostrano un deficit
generalizzato nella WM. Il deficit e
maggiore, nel caso in cui i compiti
richiedano una maggiore influenza dell'EC

» Deficit diversi nelle componenti visive e
spaziali a seconda delle sindromi



Central exe
/ Central exe \
Art. loop Art. loop Visuo-sp SP

Visuo-sp SP

Down Syndrome - Fragile X syndrome

/ Central exe \

MA buoni ricordi di volti)

Art. loop Visuo-sp SP

Sindrome di Williams






Prader-Willi Syndrome

PWS disordine genetico causato da
una delezione nel braccio lungo del
cromosoma 15 (parte 15911-q13).

Incidenza stimata 1: 10.000 o 15.000

Per ognuno con sindrome di P Willis
Ve ne sono circa

15-20 con S. Down

3-4 con X fragile

e 1 o poco piu con S. Williams

Studiata prima volta medici svizzeri
Prader, Labhart e Willi

Obesita, ritardo fisico e mentale
Sviluppo sessuale immaturo-



Prader-Willi Syndrome

Problemi

* ipotonia alla nascita

» endocrini — obesita - cardiovascolari
* iperfagia

e comportamento
Ossessivo
Eloquio perseverativo
Rigidita di pensiero
Difficolta nel cambiamento,



Prader-Willi Syndrome

*Ritardo nello sviluppo, Abilita
intellettive:

* in genere range da moderato deficit a
|Q borderline,

* Pero alcuni casi con intelligenza
normale, altri casi con severa
intellectual disability (ID) (Dykens et al.,
2000).

Al pari di altri sindormi ha un
peculiare profilo cognitivo, attualmente
solo parzialmente noto




+ Le loro difficolta sono particolarmente marcate
nell'attenzione uditiva, cio puo essere dovuto a una
disfunzione cerebrale o a un'infezione cronica del canale
uditivo.

* Questo potrebbe causare particolari difficolta
soprattutto nella memoria verbale

(maggiori difficolta nella memoria verbale rispetto a compiti
SpClZiCtli, Walley & Donalsons, 2005)

* migliore attenzione visiva e discriminazione visuo-motoria

» Video 4 diagnhosi
+ Video 5 solo inizio- eating disorders



Prader_willi

v STM — compiti passive

maggiori difficolta nella memoria
verbale rispetto a compiti spaziali

v WM COMPITI ATTIVI

Deficit in WM

Maggiore compromissione quando i compiti
richiedono un elevato livello di controllo
(strategie non automatiche)

Difficolta attenzione uditiva vs visiva



