Progetto Dislessia Universita di Pisa Comitato Scientifico Organizzativo

D. Brizzolara, F. Gasperini

Giornata informativa per docenti, studenti : i
. L : Segreteria Organizzativa
Verierdl 28 settembre 2012 e-mail dsa@adm.unipi.it - tel 0502213434
Aula Magna di Scienze

Saluto del Rettore e dei rappresentanti delle Associazioni (Al.LD. e ALLR.P.A))

Introduzione e presentazione del Progetto Dsa dell'Universita di Pisa
Prof. Paolo Mancarella Proretiore alla Didatiica e delegato del Rettore alla Disabilita
Prof ssa RosalbaTognetti - Prorettore agli studenti Universita di Pisa

UNIVERSITA DI PISA

Comunicazioni;
Cosa sono i Disturbi Specifici di apprendimento (DSA)
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La diagnosi di dislessia negli studenti universitari -1l protocollo dell’Universita di Padova
Dott ssa M G. Martino - Universita di Padova
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realta bolognese. Rl
Dott ssa Laura Lami e Dott ssa Claudia Pizzoli- Universita di Bologna
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Istituto Scientifico di Neuropsichiatria
dell'infanzia e dell’Adolescenza

Pisa (Italia)

: Istituto di Ricovero e Cura
o a Carattere Scientifico (IRCCS)

: Convenznonato con I'Universita di Pisa
e con I'Azienda Ospedaliera Pisaria

Istituto di Ricovero e Cura a Carattere
Scientifico (IRCCS), fondato nel 1958

Calambrone, Pisa

www.inpe.unipi.it

Attivita di ricerca ed assistenza:

Dedicata alla diagnosi ed al trattamento dei
principali disturbi del sistema nervoso dei bambini e
degli adolescenti e soprattutto:

-La paralisi cerebrale ed 1 disturbi del movimento

-Lesioni cerebrali del feto, del neonato e del bambino piccolo
-Malattie genetiche rare e disabilita intellettiva

-Epilessia in eta evolutiva

-Malformazioni cerebrali

-Dislessia ed altri disturbi dell’apprendimento

-ADHD

-Autismo

-Disturbi dell’umore

-Disturbi della condotta ..........

Organizzazione interna:

4 Unita operative dedicate alla Neurologia, alla Psichiatria
ed alla Neuroriabilitazione dell’Eta Evolutiva

37 letti di RO and 18 posti in day-hospital

2 medici universitari € 19 medici IRCCS

Oltre 50 altre figure professionali (psicologi, biologi, fisici,
infermieri, educatori...)

Numerosi laboratori clinici e di ricerca (MRI,
neurogenetica, neurofisiologia, visione, neuropsicologia...)
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Cosa hanno in comune questi personaggi famosi della storia e della attualita ?




Albert Einstein

He couldn’t talk until he was four and didn't learn to read until age nine but went on to develop
the theory of relativity and stay in most people’s mind as a genius.



Chi sono i bambini dislessici?

* | bambini dislessici sono bambini
intelligenti, vivaci, che tuttavia
presentano una lettura stentata, lenta,
scorretta e faticosa.

« A questa difficolta piu o meno severa,
di lettura si associano frequentemente
disturbi della scrittura (errori di
ortografia), problemi di calcolo
mentale e di apprendimento delle

tabelline




DSM-IV

Guida alla diagnosi dei

DISTURBI
. DELLINFANZIA E
(secondo il DSM-1V) DELL’ADOLESCENZA

Disturbi dell’Apprendimento

 “Disturbi caratterizzati da un

funzionamento scolastico che e sostanzialmente
inferiore a quanto ci si aspetterebbe data l'eta
cronologica, la valutazione psicometrica
dell'intelligenza, e una educazione appropriata
all'eta del soggetto’

« | disturbi specifici inclusi in questa sezione sono:

— Disturbo della Lettura;

— Disturbo del Calcolo;

— Disturbo dell'Espressione Scritta;

— Disturbo dell'’Apprendimento Non Altrimenti Specificato.




DSM-IV

Guida alla diagnosi dei

DISTURBI
DELL'INFANZIA E
Disturbo della Lettura | DELL’ADOLESCENZA

(secondo il DSM-1V)

* Il livello di capacita di leggere raggiunto si situa sostanzialmente al di
sotto di quanto ci si aspetterebbe data I'eta cronologica del soggetto,
la valutazione psicometrica dell'intelligenza, e un'istruzione adeguata
all'eta (Criterio A).

 L'anomalia della lettura interferisce notevolmente con
I'apprendimento scolastico o con le attivita della vita quotidiana che
richiedono capacita di lettura (Criterio B).

» Se € presente un deficit sensoriale, le difficolta nella lettura vanno al
di la di quelle di solito associate con esso (Criterio C).

* Nei soggetti con Disturbo della Lettura (che e stato anche definito
"dislessia"), la lettura orale & caratterizzata da distorsioni, sostituzioni
o0 omissioni; sia la lettura orale che quella a mente sono caratterizzate
da lentezza ed errori di comprensione.




La Dislessia In Italia

* In ltalia, secondo stime dell’Associazione
Italiana dislessia, i disturbi specifici
dell'apprendimento interessano circa il 4%
della popolazione scolastica, pari a circa
350.000 alunni della Scuola dell'obbligo e
sSono una causa importante di abbandono

scolastico.




La definizione della dislessia si basa sul
profilo comportamentale

Nonostante decenni di ricerca multidisciplinare
a livello neuropsicologico, neurobiologico e
genetico la causa o le cause della dislessia

non sono ancora completamente chiarite



* Una delle piu importanti sfide della moderna
neuropsicologia dello sviluppo € quella di
investigare le caratteristiche del genotipo e del

fenotipo nella dislessia ed i loro rapporti

Livello molecolare —— >
Livello neurobiologico >
Livello cognitivo —>

Livello
comportamentale

Complesso difetto genetico
che causa un’alterazione
dello sviluppo neuronale

Aree e/o circutiti neurali bersaglio
dell’alterazione genetica

Funzioni cognitive selettivamente
compromesse dalla disfunzione
neurobiologica

Specifici compiti in grado di misurare tal
disfunzioni cognitive
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Developmental dyslexia
Robin L Peterson, Bruce F Pennington



DISLESSIA: NEUROPSICOLOGIA

» La dislessia come deficit nelle rappresentazioni fonologiche, che causano scarso
rendimento in vari task della lingua orale e sono fonte del deficit fonologico di codifica.
» || deficit di elaborazione fonologica compromette la processazione linguistica a
livello del fonema, e quindi interferisce direttamente con la mappatura fonema-
grafema.
* Vi sono molte teorie alternative con perd minor evidenza: le teorie di difetti
sensoriali di livello piu basso (uditive e visive), la teoria cerebellare, e la teoria
magnocellulare (problemi sensomotori sono probabilmente correlati con dislessia, ma
non sono causali...).
» Importanza dei sottotipi di dislessia evolutiva (ad esempio, sottotipi fonologici vs di
superficie; consapevolezza fonologica vs naming seriale rapido). | bambini con
dislessia possono essere sottotipizzati secondo diversi criteri, ma la maggior parte
sono meglio descritti sul piano fonologico.
» Un deficit fonologico unico non sembra pero essere sufficiente a causare la
dislessia. molti bambini con altri disturbi di sviluppo del linguaggio hanno una normale
abilita di lettura, nonostante i deficit fonologici.
» Le difficolta fonologiche probabilmente interagiscono con altri fattori di rischio e
fattori protettivi neurocognitivi.
* || difetto di attenzione potrebbe essere un fattore di rischio aggiuntivo che
interagisce con un deficit fonologico.

Peterson & Pennington, 2012
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Fig.1: Esempi di immagin BM encefalo eseguite con diverse tecniche avanzate presso il Laboratorio BM dell’ IRCCS Stella Maris (Calambrone, Pisa)
Exemples de I RM cérébrales réalisées an Laboraioire de technigues avancées d'TRM de Pinsting Scientifigue Stella Mavis (Calambrone, Pisa).



loseph-Jules Déjerine, 1893
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Figura 2.1 Dupo un ncidente cerebvale wasealam nnn & mmochia in [wzhetn parda o capacaa
di feggere ¢ diverdi guindl akssicn Usulopsia del prime paziente slesvicn, desoritta da Déjering
nel 1882 [in alicd, mesia delle lesion simill a quelle del pagients di pogi, visuslizzase can (s
nanza magnesica (1 fueisg, Cohen et al., J003), In entramdi i casi & ls parte pestenare dall’smi-
sher srectiy & essme e, Clmssezene dele iesnn 2 I an afant éan quelle b 2m pa-
zientt che non sotfranc di alessin permettona di isofare n s precisn, k& tegione accnife-tem-
parale ventrale (croce bancal la cul lesiane danreggia sistematicaments & letiurn, | pagient:
Alessii airivang o wolte a decrirare k& pailks leftera a lettara, ma il larn ternpa o Igthura, contra-
riamente a quelky di un letioee nermale, cresce con il numera diTettere: hanno permkio i Feee-
wimgrto rapide ¢ parafele delle paroke
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Figura 2.4 L2 fmel permente di Iocalizzare, in qualehe minuty, le region; attivate dalla lettura. |
nartecipanti leggono mentalmente delle parole presentate a un ritmo aleatanc. Dopo ogni paro-
la le regioni attivate vedono aumentare il loro segnale mR1 e raggiungiere Un pICca circa 5 secan-
di pill tardi. Tra le reti attivate, |2 regione della forma visiva delle parcle appare sistematicaments
ai bordi del soleo occipito-temporale laterale sinistro, sul bordo della ciroonvoluzione fusitorme.
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Figura 6.1 Important disongardzzazion corticah sono spessa nésafullis hisl 2Enedin fel deiscma
1 antivanione cerphiale. misurata tramman il lusso sanquinno, & anormalmente debale nele regon
mechiali einferion del kb temponaie sinistro | alfo, seconto Padesu et al., 2001). 5 ossena nels
fease perone, nella regione temporale medla, un st dalla dansta o materla grigha, coemes
“tty 2 stk diella etern {0 mares Sdanieral, 20050 Nel ear cagl in 0o @ stata praticats un suss
TRin L Batem), Alnerr Gatabtia v ooyl (VOES) hamm wsseali acie " ECiopie” gripni dice-
qanizzall th neurcr che son migraki oltre [ koeo posizione nomale negh strati corticall Tall sciope
sona particcfarmente dense relle regioni linguistche ¢ dishe essenziali aflalettura



Figura 6.2 Le connessioni corticali 2 lunga distanza sano alterate nei disiessici, Diversi studi in-
dipendent mostrano una disorganizzazione dei fasci situati nella profondita delle regioni parie-
to-temporaii deil emisfero sinistro (2 sinistra, Kl ingberg et al., 2000; & dlestra & in basso. Beauliey
et al., 2005,



Bambini normali Dislessici prima dell’ allenamento

Figura 6.3 Una rieducazione intensiva con il computer permette di restaurare un'attivita cere-
brale quasi normale nei bambini dislessici, Le immagini mostrana le regioni cerebrali attivate
quando | bambini giudicano se due lettere rimano. Dopo I'allenamentn, |'atsivita risale in regioni
temporali e parietali vicine, ma non identiche a quelle osservate niel bambing normale. Altre re-
gioni dell'emisfera destro, non visibili nell' immagine, mestrano ugualmente un ritorno di attivita
(tratto da Temple et al., 2003),



SUBSTRATO NEURALE DELLA DISLESSIA

La dislessia € associata ad anomalie anatomiche e funzionali dell'emisfero
sinistro nelle aree del linguaggio e della lettura (anomalie piu diffuse sono anche
riportate).

» Le anomalie anatomiche comprendono anomalie istologiche come risultato di
fallimenti della migrazione neurale.

» Le anomalie piu comunemente riportate sono pero funzionali e cioé ridotta
attivazione temporo-parietale sinistra (che si ritiene correli con il difetto di
trasformazione fonologica) ed occipitali (in particolare della regione occipito-
temporale dell'emisfero sinistro che si crede essere importante nel riconoscimento
delle parole).

» Alcuni studi hanno riportato iperattivazione giro interno frontale sinistro o di siti
emisfero destro, che si pensa indichino processi di compensazione.

» Molti studi provano anche alterazioni della sostanza bianca, in particolare nelle
regioni perisilviane dell'emisfero sinistro.

Future direzioni della ricerca.

 Utilizzo della “firma neurale” per indirizzare e predire la risposta ai differenti tipi di
trattamento.

* Nuovi studi genetici di neuroimaging per testare il legame tra geni candidati per la
dislessia ed i marcatori strutturali e di neuroimagingrBipzien@eennington, 2012



CAUSE DELLA DISLESSIA

» La dislessia e familiare e moderatamente ereditabile.
» Poiché I'ereditarieta della dislessia € sostanzialmente inferiore al 100%, i fattori di
rischio ambientali devono anche svolgere un ruolo, ma poco si sa sui loro effetti.

Peterson & Pennington, 2012



CAUSE DELLA DISLESSIA

» La dislessia & familiare e moderatamente ereditabile.
* Poiché I'ereditarieta della dislessia & sostanzialmente inferiore al 100%, i fattori di
rischio ambientali devono anche svolgere un ruolo, ma poco si sa sui loro effetti.

Quali geni sono coinvolti ?

Peterson & Pennington, 2012
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Geni tutti legati allo sviluppo neurologico, ovvero alla migrazione di neuroni e

alla guida della crescita degli assoni durante lo sviluppo cerebrale, potrebbero

essere alla base della predisposizione alla DE (Galaburda et al 2006)
T T



CAUSE DELLA DISLESSIA

» La dislessia & familiare e moderatamente ereditabile.
* Poiché I'ereditarieta della dislessia & sostanzialmente inferiore al 100%, i fattori di
rischio ambientali devono anche svolgere un ruolo, ma poco si sa sui loro effetti.

» Sono stati identificati 6 geni candidati (DYX1C1, DCDC2, KIAA0319, C20rf3,
MRPL19, e ROBO1) in 4 di 9 regioni di linkage.

» Quattro dei geni candidati sono noti per partecipare alla migrazione neuronale
e di orientamento degli assoni.

* Il contributo genetico alla dislessia nelle famiglie aumenta con un elevato livello di
istruzione del genitore

direzioni future della ricerca

» Identificare loci di rischio aggiuntivi per spiegare I'ereditabilita mancante.
 Chiarire quali loci di rischio sono unici per la dislessia e quali si
sovrappongono con disordini in comorbidita.

 Applicare i piu recenti meccanismi genetici, come il numero di copy-variant e gli
effetti epigenetici.

» Avviare studi controllati dal punto di vista genetico sul ruolo del’ambiente per
lo sviluppo di problemi di lettura

Peterson & Pennington, 2012
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May 2012; 379: 1997-2007

Developmental dyslexia
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Il lavoro conferma che, da un punto di vista neurobiologico, la dislessia e
caratterizzata da disfunzioni della rete normale per il linguaggio
dell'emisfero sinistro e implica anche lo sviluppo di anormalie nella
sostanza bianca dello stesso emisfero.

Sono stati identificati 6 geni predisponenti, ma c’eé evidenza di importanti
interazioni gene - ambiente.
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