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Attività 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 i disturbi del movimento

-Lesioni cerebrali del feto, del neonato e del bambino piccolo

-Malattie genetiche rare e disabilità intellettiva

-Epilessia in età evolutiva

-Malformazioni cerebrali

-Dislessia ed altri disturbi dell’apprendimento

-ADHD

-Autismo

-Disturbi dell’umore

-Disturbi della condotta ……….

Istituto di Ricovero e Cura a Carattere 

Scientifico (IRCCS), fondato nel 1958

Calambrone, Pisa

Organizzazione interna:

4 Unità operative dedicate alla Neurologia, alla Psichiatria 

ed alla Neuroriabilitazione dell’Età Evolutiva

37 letti di RO and 18 posti in day-hospital

2 medici universitari e 19 medici IRCCS

Oltre 50 altre figure professionali (psicologi, biologi, fisici,

infermieri, educatori…)

Numerosi laboratori clinici e di ricerca (MRI, 

neurogenetica, neurofisiologia, visione, neuropsicologia…)

www.inpe.unipi.it
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Cosa hanno in comune questi personaggi famosi della storia e della attualità ?





Chi sono i bambini dislessici?

• I bambini dislessici sono bambini 

intelligenti, vivaci, che tuttavia 

presentano una lettura stentata, lenta, 

scorretta e faticosa.

• A questa difficoltà più o meno severa, 

di lettura si associano frequentemente 

disturbi della scrittura (errori di 

ortografia), problemi di calcolo 

mentale e di apprendimento delle 

tabelline



Disturbi dell’Apprendimento

(secondo il DSM-IV)

• “Disturbi caratterizzati da un

funzionamento scolastico che è sostanzialmente

inferiore a quanto ci si aspetterebbe data l'età

cronologica, la valutazione psicometrica

dell'intelligenza, e una educazione appropriata

all'età del soggetto”

• I disturbi specifici inclusi in questa sezione sono:

– Disturbo della Lettura;

– Disturbo del Calcolo;

– Disturbo dell'Espressione Scritta;

– Disturbo dell'Apprendimento Non Altrimenti Specificato.



Disturbo della Lettura

(secondo il DSM-IV)

• Il livello di capacità di leggere raggiunto si situa sostanzialmente al di 

sotto di quanto ci si aspetterebbe data l'età cronologica del soggetto, 

la valutazione psicometrica dell'intelligenza, e un'istruzione adeguata 

all'età (Criterio A).

• L'anomalia della lettura interferisce notevolmente con

l'apprendimento scolastico o con le attività della vita quotidiana che 

richiedono capacità di lettura (Criterio B).

• Se è presente un deficit sensoriale, le difficoltà nella lettura vanno al 

di là di quelle di solito associate con esso (Criterio C).

• Nei soggetti con Disturbo della Lettura (che è stato anche definito 

"dislessia"), la lettura orale è caratterizzata da distorsioni, sostituzioni 

o omissioni; sia la lettura orale che quella a mente sono caratterizzate 

da lentezza ed errori di comprensione.



La Dislessia in Italia

• In Italia, 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 

sono 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 più importanti sfide della moderna 

neuropsicologia dello sviluppo è quella di 

investigare le caratteristiche del genotipo e del 

fenotipo nella dislessia ed i loro rapporti

Complesso difetto genetico 

che causa un’alterazione

dello sviluppo neuronale 

Livello molecolare

Aree e/o circutiti neurali bersaglio 

dell’alterazione genetica   

Specifici compiti in grado di misurare tali

disfunzioni cognitive

Livello neurobiologico

Funzioni cognitive selettivamente 

compromesse dalla disfunzione 

neurobiologica

Livello cognitivo

Livello 

comportamentale
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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.

• Il 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 però minor evidenza: le teorie di difetti 

sensoriali di livello più 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). I 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 però essere sufficiente a causare la 

dislessia. molti bambini con altri disturbi di sviluppo del linguaggio hanno una normale 

abilità di lettura, nonostante i deficit fonologici.

• Le difficoltà fonologiche probabilmente interagiscono con altri fattori di rischio e 

fattori protettivi neurocognitivi.

• Il difetto di attenzione potrebbe essere un fattore di rischio aggiuntivo che 

interagisce con un deficit fonologico.

Peterson & Pennington, 2012



SUBSTRATO NEURALE DELLA DISLESSIA
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SUBSTRATO NEURALE DELLA DISLESSIA

La dislessia è associata ad anomalie anatomiche e funzionali dell'emisfero 

sinistro nelle aree del linguaggio e della lettura (anomalie più diffuse sono anche 

riportate).

• Le anomalie anatomiche comprendono anomalie istologiche come risultato di 

fallimenti della migrazione neurale.

• Le anomalie più comunemente riportate sono però funzionali e cioè 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 neuroimaging funzionale.Peterson & Pennington, 2012



CAUSE DELLA DISLESSIA

• La dislessia è familiare e moderatamente ereditabile.

• Poiché l'ereditarietà della dislessia è sostanzialmente inferiore al 100%, i fattori di 

rischio ambientali devono anche svolgere un ruolo, ma poco si sa sui loro effetti.

Peterson & Pennington, 2012
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Quali geni sono coinvolti ?



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)



CAUSE DELLA DISLESSIA

• La dislessia è familiare e moderatamente ereditabile.

• Poiché l'ereditarietà della dislessia è 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, C2Orf3, 

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 l’ereditabilità mancante.

• Chiarire quali loci di rischio sono unici per la dislessia e quali si 

sovrappongono con disordini in comorbidità.

• Applicare i più recenti meccanismi genetici, come il numero di copy-variant e gli 

effetti epigenetici.

• Avviare studi controllati dal punto di vista genetico sul ruolo dell’ambiente per 

lo sviluppo di problemi di lettura

Peterson & Pennington, 2012
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Il lavoro conferma che, da un punto di vista neurobiologico, la dislessia è

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’è evidenza di importanti 

interazioni gene - ambiente. 
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