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DISABILITA’ INTELLETTIVA
DSM-5

 Nel DSM-5 il termine ‘ritardo mentale’ è stato ufficialmente sostituito da ‘disabilità intellettiva
(disturbo dello sviluppo intellettivo)’. Il termine ‘disabilità intellettiva’ è l’equivalente di
‘disturbi dello sviluppo intellettivo’, adottato nella prima bozza dell’ICD-11 (la versione beta
attuale riporta 'disorder of intellectual development’).

 Il disturbo è stato collocato in un raggruppamento denominato ‘DISTURBI DEL
NEUROSVILUPPO’ (in precendenza in asse II nel DSM IV con i disturbi di personalità)

esordio nel periodo dello sviluppo
(non più prima dei 18 anni come nel DSM IV)



DSM-5: 
conoscerlo per un accurato processo diagnostico

A

• Deficit nelle funzioni intellettive come ragionamento, problem solving, pianificazione, pensiero 
astratto, capacità di giudizio, apprendimento scolastico e dell’esperienza, confermato sia 
da una valutazione clinica, sia da test di intelligenza individualizzati, 
standardizzati. 

B

• Deficit del funzionamento adattivo che porta al mancato raggiungimento degli standard di 
sviluppo socioculturali di autonomia e di responsabilità sociale. Senza un supporto costante, i 
deficit adattivi limitano il funzionamento in una o più attività della vita 
quotidiana.

C

• Esordio dei deficit intellettivi e adattivi durante il periodo di sviluppo



Nel quadro clinico di ogni disturbo oltre i criteri diagnostici vi è la presenza di SPECIFICATORI dove è necessario 
evidenziare il livello di gravità del disturbo e la presenza/assenza di criteri determinanti

Nella DI non si fa più riferimento al punteggio del QI per stabilire livelli di gravità del disturbo, ma questi sono definiti in 
base al funzionamento adattivo in tre diversi ambiti: concettuale, sociale e pratico.

Altro esempio: Disturbo dello Spettro Autistico

1. specificare la gravità attuale:
il livello di gravità si basa sulla compromissione della comunicazione sociale e sui pattern di comportamento ristretti, 
ripetitivi

2. specificare se:
Con o senza compromissione intellettiva associata
Con o senza compromissione del linguaggio associata

Dal DSM-IV al DSM-5: cambiamenti, gli specificatori

I criteri diagnostici dunque, pur rimanendo nella sostanza gli stessi, sono stati riformulati

https://it.wikipedia.org/wiki/Quoziente_d'intelligenza


Diagnosi DI
• La diagnosi di disabilità intellettiva si basa sia sul giudizio clinico, sia sulla somministrazione di 

test standardizzati delle funzioni intellettive ed adattive

• I punteggi dei test standardizzati e le fonti di informazioni devono essere interpretate usando 
sempre il giudizio clinico

• Gli individui con DI hanno approssimativamente nei test punteggi di due deviazioni 
standard (ds) o più al di sotto della media della popolazione (100 media e 15 
corrispondente a una ds), incluso un margine di errore di misurazione (generalmente 5 punti)



QI (DSM 5)
• Scoraggia uso di test di screening con “Brief QI”, test di gruppo, test non adattati al background culturale dell’individuo 

e alla sua lingua madre

• Test con dati normativi non attuali rischio di sovrastimare il QI, in 10 anni aumento di 3 punti (Effetto Flynn)

• Non più esplicito riferimento al QI, rimuove dai criteri diagnostici i punteggi ottenuti ai test per il QI, ma incoraggia ad 
inserire tale dato nella descrizione del profilo cognitivo del soggetto, permettendo così che i punteggi dei test non 
vengano utilizzati come fattore di definizione delle abilità generali di un soggetto senza considerare in maniera adeguata 
i livelli di funzionamento

• QI danno indicazioni sulle abilità concettuali ma possono dare poche informazioni su abilità di ragionamento in situazioni 
di vita quotidiana e del livello padronanza in attività pratiche

QI QI QI QI QI



Strumenti diagnostici per QI (DSM 5)

• Un soggetto con QI 70 può avere severi deficit adattivi comparabili a quelli di un soggetto con un QI 
molto più basso

• Gli individui con DI hanno approssimativamente punteggi di due deviazioni standard o più al di 
sotto della media della popolazione, incluso un margine di errore di misurazione (generalmente 5 
punti, CUT OFF 70 + o – 5 range 65-75).

• Punteggi fortemente discrepanti dei subtest cognitivi individuali possono dare un punteggio globale di QI 
non valido (vedi WISC-IV, non interpretabile)

• Utili profili neuropsicologici oltre al QI!!

• Giudizio clinico necessario per valutare ed interpretare i risultati



Interpretazione del QIV

Riguarda la capacità di apprendimento delle informazioni e delle abilità 

verbali e la loro applicazione per la soluzione di nuovi problemi

Rappresenta le acquisizioni cumulativamente ricavate dal soggetto dal 

sistema educativo e scolastico in cui è cresciuto

Rappresenta l’abilità di un soggetto nella modalità verbale di pensiero

Interpretazione del QIP

Interpretazione del QIV

Riguarda la capacità del soggetto di operare cognitivamente con 

immagini visive e di manipolarle con fluidità e flessibilità

Sono componenti del fattore le capacità di:

riconoscimento e richiamo visivo

analisi e sintesi visuo-percettiva

coordinazione visuo-motoria

Rappresenta l’abilità di un soggetto nella modalità non verbale di 

pensiero

WISC pubblicata nel 1949 in Italia

WISC-R pubblicata nel 1974 in Italia

WISC-III pubblicata negli USA nel 1991

in Italia nel 2006

Scompare la distinzione fra 

QI Performance e QI Verbale



-Maggiore enfasi sui punteggi compositi, che 
riflettono la prestazione del bambino in campi 
separati del funzionamento cognitivo

-Attenzione crescente alla velocità di elaborazione 
e memoria di lavoro 

M-7-I-9-D-3





• Come determinare i livelli di gravità della disabilità intellettiva?

• Non sulla base del punteggio in QI (DSM-IV), ma sulla base del livello di funzionamento adattivo, 
perché è quest’ultimo e non il QI che determina il livello dei supporti richiesti 

• Almeno un dominio del funzionamento adattivo è compromesso al punto che un supporto è 
necessario in uno o più ambiti di vita (scuola, lavoro, casa, comunità)

• Si deve pervenire alla definizione dei supporti necessari
Attenta analisi dei bisogni dell’individuo, considerato nel proprio contesto sociale (famiglia, scuola 
e società)

Importanza dei supporti



COME MISURARE IL FUNZIONAMENTO ADATTIVO
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AAIDD
Definizione multidimensionale e approccio bio-psico-sociale in cui i
fattori individuali concorrono con fattori culturali e sociali.

American Association of Intellectual and Developmental Disabilities (AAIDD)
la disabilità Intesa come risultante della capacità della persona in relazione
al contesto in cui funziona (condizione risultante tra una condizione
intrinseca del soggetto e l’ambiente)

• Abilità intellettive

• Comportamento/funzionamento adattivo

• La salute

• La partecipazione

• Il contesto



DSM-5

In caso di interventi di supporto rivalutare la diagnosi:

 Se i miglioramenti sono il risultato di nuove acquisizioni stabili e generalizzate 
rivedere diagnosi

 Se i miglioramenti sono contingenti alla presenza di supporti ed interventi in 
corso la diagnosi di DI è ancora appropriata

In bambini molto piccoli ritardare la diagnosi di disabilità intellettiva



Epidemiologia

• Prevalenza RM (nei paesi occidentali): 1 – 3% della popolazione  (con QI < 70), 2/3 con 
DI grado lieve o moderato e 1/3 severo o profondo (Sherr and Shevell, 2012)

• Con QI < 75, la prevalenza è di circa il 10%

• L’incidenza varia con l’età: è massima nel periodo scolare le richieste scolastiche sono infatti 
un rivelatore di forme lievi

• Rapporto maschi-femmine: da 1,3:1 a 1,9:1 (Kabra e Gulati, 2003)

• Costi lifetime per paziente 1 million $ (MMWR Morb Mortal Mkly Rep, 2004)



• Se esame neurologico e dismorfologico non 
dirimenti passare a esami di I livello cioe’ CGH 
array, X fragile e screening metabolici

• Se I livello negativo passare a esami di II 
livello approfondimento metabolico, RMN 
encefalo, pannelli ngs



Sequenziamento di seconda generazione

1. Caratterizzazione del genoma 2011 con definizione di aspetti topologici e funzionali
(identificazione di geni e proteine e loro ruoli) e conoscenza di grado di variabilità del nostro
genoma

2. Sequenziare geni di nostri interesse (o geni malattia) oppure sequenziare esoma di tutti I geni
che codificano per proteine (Whole exome sequencing)

3. O ancora sequenziare tutto l’intero genoma (Whole genome sequencing)
4. Pochi giorni per exoma poi analisi varianti (si parte da 50-70000 variant), costo WES < 800 

euro
5. Identificati 400 nuovi geni malattie negli ultimi 5 anni



CGH array e esami ultima generazione

• Può identificare portatori di uno sbilanciamento cromosomico criptico. Non meno del 15-20% dei pazienti 
con disabilità intellettiva, dismorfismi ed anomalie congenite con cariotipo normale è portatore di uno 
sbilancio cromosomico criptico (fra meno di 1 Mb e circa 10 Mb) (Vissers et al, 2003; Shaw-Smith et al, 
2004, Gribble et al, 2005).

• Siti di suscettibilità ad es. (15q11.2 penetranza 10% frequenza 1:250 pop generale; 16p11.2 penetranza 
alta; frequenza pop generale bassa)

• Whole Genome array copre intero genoma mentre esistono targeted array che studiano nello specifico 
alcuni loci 

• Uno studio con WES in un campione di bambini con disordini del neurosviluppo 42% presentano mutazioni 
de novo di un singolo gene causa disturbi del neurosviluppo in 1 su 295 nati 

• Rischio di mutazione denovo aumenta con incremento età del padre (>45 è 1:200)                                                                          
(Amor DJ, 2018)



ARIDI1B gene causa 1% di ID con mutazione di un gene de novo 



Amor DJ, 2018



La disabilità intellettiva

ritardo?

atipia?

Studi neuropsicologici hanno messo in evidenza, soprattutto nel confronto tra sindromi genetiche,

profili cognitivi differenziali in bambini con DI di diversa (o anche stessa) eziologia e a parità di QI



La disabilità intellettiva
ritardo?

atipia?

Sindrome di Down

• Capacità linguistiche con 
una produzione povera, 
poco fluente, una 
maggiore compromissione 
della morfosintassi ed un 
relativo risparmio del 
lessico.

Sindrome di Williams

• Capacità linguistiche relativamente 
preservate e da capacità visuo-
spaziali compromesse. 

• Dissociazione tra abilità spaziali 
(ridotte) e visuo-percettive 
(preservate) è stata dimostrata.



Aspetti cognitivi/neuropsicologici

Vicari et al., 2005 Dev Med Child Neurol



Impairment memoria, particolarmente nella MBT

Deficit LTM verbale e visiva

• Ippocampo e Lobo temporale mediale trovato anormale in 
DS (Kesslak et al. 1994; Ikeda and Arai 2002)

• Volume ippocampale correla con misure neuropsicologiche 
di memoria (Krasuski et al. 2002)

Down Syndrome Williams Syndrome

Alterazione nella regione posteriore del corpo calloso, che contiene
fibre che connettono I lobi occipitali e parietali di destra e sinistra, 
puo’ essere alla base del deficit visuospaziale presente nella
sindrome (Tomaiuolo et al., neuroreport, 2002)



DS1 

WS1

Test 

z
 s

c
o
r
e

-4

-3

-2

-1

0

1

2

PPVT BNT GCT PRT CAT FAS

DS2

WS2

Test 

z
 s

c
o
r
e

-4

-3

-2

-1

0

1

2

PPVT BNT GCT PRT CAT FAS

Vicari et al., JINS 2004

ritardo?

atipia?
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I deficit osservati nei bambini con 

microdelezione del cr22q11.2 

dipendono dal loro deficit cognitivo?



Comparando i risultati WISC-III:
Williams-Beuren, Prader-Willi, X-Fragile con simili 
background socioculturali e socioeconomici: simili 
punteggi QI generale ma differenti punteggi rispetto 
gli Indici verbale e di performance.

1. Williams: vocabolario e comprensione pt > in 
confronto a Prader-Willi e a X-Fragile

2. Prader-Willi: block design e object assembly pt
significativamente più alti che in Williams e X-
Fragile

3. Autismo con disabilità intellettiva: bassi pt QI 
non sono necessariamente associati con 
compromissione di tutte le funzioni cognitive 
globali



Predittive di importanti traguardi cognitivi :
- come l’autoregolazione (Sokol e Muller, 2007)

- le abilità di apprendimento (Blair e Razza, 2007; Bull et al., 2008; Brock et al., 2009)

Perché studiare le FE 
nella disabilità intellettiva?





ATTENZIONE

MBT
WM

PIANIFICAZIONE

INIBIZIONE

SHIFTING

CATEGORIZZAZIONE

FUNZIONI 
ESECUTIVEVERB

VIS

VERB

VERB

VERB

VIS

VIS

UDI

VIS

VIS

6 domini



MBT/WM
MBT

verbale: vantaggio per i ragazzi con SW e svantaggio per i SD

non verbale: male entrambi rispetto ai ST

WM

verbale: male entrambi rispetto ai ST ma più gravi i SD

non verbale: male entrambi rispetto ai ST



La performance è variabile e dipende dal task

“sole”

x

x

x

X



Pianificazione
Sebbene più lenti, i ragazzi con SD = ST (di pari 

età di sviluppo) mentre difficoltà nei WS

Shifting
i ragazzi con SW favoriti, mentre con SD 

penalizzati



Classificazione

La modalità verbale favorisce i ragazzi con SW

Nel non verbale nessuno dei due è favorito

Inibizione

I ragazzi con SW favoriti nella modalità verbale, 

mentre con SD penalizzati



Pesa la modalità (verbale SW > SD):

- MBT 

- Inibizione

- Classificazione

Differenze

Shifting male solo i ragazzi con SD

Pianificazione male solo i ragazzi con SW

SW vs SD

Attenzione dipende dal task specifico

Somiglianze 

WM a prescindere dalla modalità male 

entrambi

Classificazione non verbale male entrambi

Inibizione non verbale bene entrambi



Non tutte le componenti delle FE compromesse nella DI

In alcuni casi le difficoltà sono:
- task specifiche
- determinate dalla DI
- sindrome specifica e modalità specifica

E’ ipotizzabile che le anomalie cerebrali che caratterizzano le due sindromi possono spiegare le 
differenze nel profilo delle FE:

- nel circuito fronto-parietale nei SW (Atkinson et al., 2003; Hocking, Bradshaw, & Rinehart, 2008) 

- nel circuito fronto-temporale nei DS (Menghini et al., 2011; Smigielska-Kuzia et al., 2011)





Capacità cognitive coinvolte nell'apprendimento 
osservativo:

- prestare attenzione al comportamento del 
modello e osservare le conseguenze

- ricordare cosa è stato osservato

- pianificare ed eseguire il comportamento 
osservato

- essere motivato a farlo

Jeannerod, 1994; Grèzes & Decety, 2001; Frey & Gerry, 2006

Apprendimento osservazionale
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L’apprendimento procedurale punto di forza!

• Apprendimento diretto 
preservato

• Deficit 
nell'apprendimento 
osservativo Dopo il training di 

osservazione (OBS1-OBS2) 
Errori: DS > TD 

Prove ed errori
(TE1-TE2)
Errori: DS = TD 



•Per apprendere, le persone con SD non 
riescono a trarre vantaggio dalla sola 
osservazione

•Ma, piuttosto, da procedure per prove ed 
errori

•Penalizzati nella modalità verbale

Quali implicazioni per il trattamento?



Attività del tempo libero: 
imparare facendo



Training WM

Revisione della letteratura dei training sulla WM  
(Melby Lervåg e Holmes, 2012 )

conclude

determinano effetti certi solo su compiti simili a quelli addestrati (“near-transfer effects” 
rather than “far-transfer” effects, si veda anche Barnett e Ceci, 2002)
non generalizzabili ad altre funzioni cognitive, agli apprendimenti e al rendimento 
scolastico (Rode et al., 2014). 

Allo stato attuale non raccomandati come trattamenti di prima scelta (Melby Lervåg e 
Holmes, 2012; Harrison, 2013; Rapport et al., 2013).



Miglioramento significativo sui compiti di working memory del gruppo che ha 
svolto il training

Effetti specifico con poche generalizzazione ad altri compiti di memoria

Training specifici sulla memoria



COSA COMPRENDONO

Aggressività, 
autolesionismo, 

Iperfagia, 
disturbi del 

sonno

Aspetti 
cognitivi

/neuropsicologi
ci

Asd, 
Psicosi,ADHD, 
ansia sociale

Molti dei comportamenti distintivi non sono
codificati nel DSM (Feinstein & Singh, 2007)
ma sono ‘intrinseci’ alla sindrome

In UK 350.000-700.000 pazienti sindromici

 Caratteristici pattern di anomalie motorie, cognitive,
linguistiche e sociali strettamente associate ad un disturbo
biologico” (Flint and Yule, 1994)

 “La maggiore possibilità che una persona con una determinata sindrome
genetica possa mostrare determinate caratteristiche comportamentali o
dello sviluppo rispetto ad una persona senza quella sindrome”

 Lo sviluppo emotivo e cognitivo infatti in tali condizioni può essere
notevolmente diverso da sindrome a sindrome



Sindrome di Smith-Magenis

Edelman et al [2007], 
Smith et al [2007],
Smith & Gropman [2010]

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1310/#sms.REF.edelman.2007.540
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1310/#sms.REF.smith.2007.1
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1310/#sms.REF.smith.2010.1




Williams syndrome region
(delezione vs duplication 7q11.23  region)

-Delezione 7q11.23 determina ridotta ansia sociale, ansia 
generalizzata/fobie, iperverbalismo, ipersocialità, (Cocktail party 
personality) , ridotte competenze visuo-spaziali e compenze espressive 
relativamente conservate (incidenza 1:8000)

-Duplicazione stessa regione determina linguaggio espressivo 
deficitario, ansia da separazione marcata, aggressività, autismo e 
schizofrenia (incidenza 1:13000)

(Dai et al., 2012)



Comorbidità psichiatrica nella Disabilità Intellettiva

La prevalenza di disturbi psichiatrici nei soggetti con DI tra il 20 e il 35%, da 3 a 5 volte maggiore che nella 
popolazione generale

Attenzione a cause organiche come apnee notturne, RGE o abusi fisici/sessuali, dolori cronici di ndd

Link cronologico tra esordio/peggioramento dei sintomi ed avvio di terapie farmacologiche (benzodiazepine, SSRI)

I più comuni sono ADHD (tra il 9 ed 16%), ASD, disturbi depressivi e bipolare, disturbi d’ansia, disturbo del 
controllo degli impulsi, disturbi del sonno



I comportamenti disfunzionali o autolesivi (SIB) sono comuni negli individui con Disabilità Intellettiva. Si
presentano senza effettivi interventi e hanno un impatto significativo sulla qualità della vita

Caratteristiche individuali come la presenza di ASD, sindromi genetiche, condizioni di dolore cronico,
comportamenti ripetitivi e impulsivi, aumentano il rischio dello sviluppo di SIB

• I comportamenti disfunzionali sono comportamenti indesiderati con impatto negativo per la persona
che li mette in atto e/o la collettività.

• I comportamenti rappresentano una delle maggiori difficoltà per l’abilitazione e la vita delle persone
con autismo e altre disabilità.

• Frequentemente vengono considerati manifestazioni intrinseche alla patologia, quindi immodificabili
e vissuti come un limite a cui adattarsi.



Prevalenza e persistenza di comportamenti problema e SIB 

 SIB 4-53% (Cooper et al., 2009; Deb,Thomas, & Bright, 2001; Dimian et al.2017), comportamenti problema 30-
40% in forme di disabilità severa

 I comportamenti disfunzionali Aumentano nel tempo e soprattutto in adolescenza

 Un recente studio effettuato nel Regno Unito su 1000 bambini con DI severo ha mostrato una prevalenza di SIB di
diverso grado di severità del 17% e del 4-5% di severità clinica importante.

 Risultati contrastanti sul periodo di maggior presenza di SIB:
- 30-40 anni di età (Davies and Oliver, 2013)
- non vero per: Cri du Chat, fragile X, Prader-Willi (Arron, Oliver, Moss, Berg, and Burbidge 2011) in cui occorrono

più frequentemente tra i 4-20 anni

 Costi umani ed economici: stress familiare, rottura dell’ambiente, rottura relazioni familiari, interventi medici e
farmacologici, limitazione della qualità della vita

 Spesso vi è una sottostima dei costi, Spesso manca un appropriato intervento clinico
(Chris Oliver, University of Birmingham, 2011)



Linee guida 
American Association on Intellectual and 

Developmental Disabilities
(Rush e Frances, 2000)

Indicazioni di intervento

 L’analisi applicata del comportamento (Applied Behavior Analysis, ABA) ha ricevuto un rating di 8 

sul massimo di 9 possibile (primo livello di raccomandazione) → in particolare per il trattamento 

dei comportamenti problematici

 I trattamenti cognitivo-comportamentali, il trattamento comportamentale classico e il counseling di 

sostegno sono al secondo livello di raccomandazione con un rating di 5 → studio sistematico di 

Hassiostis et al., 2011 per trattamento depressione e ansia

 La psicoterapia è indicata come l’intervento meno efficace con un rating di 3.



Background: In letteratura sono presenti studi che attestano l’efficacia nella riduzione dei problemi
comportamentali severi negli individui con specifiche sindromi genetiche: Prader-Willi (Stokes e Luiselli,
2009), Angelman (Khang, Iwata e Thompson, 2000), Cornelia de Lange (Bay et al., 1993) e Rett (Roane et
al., 2001).

Molti studi suggeriscono che peggioramento o lo sviluppo dei SIB, può essere efficacemente prevenuto con
interventi comportamentali precoci e che l’intervento basato sull’analisi funzionale può essere
applicato prima dell’intervento farmacologico, o associato alla terapia farmacologica, sia
efficace nella riduzione dei comportamenti problema

Alcuni studi suggeriscono che lo sviluppo e il peggioramento dei SIB sono associati alle contingenze
ambientali, come ad esempio bassi livelli di contatto sociale (Hall, Oliver, & Murphy, 2001)

Riguardo i comportamenti problema:



Riguardo i comportamenti problema:

ANTECEDENT BEHAVIOR CONSEQUENCE

Pausa dalle attività Si morde Ottiene il cellulare



Riguardo i comportamenti problema:



Analisi Funzionale
alcune raccomandazioni

 AF è un potente strumento per la valutazione e il trattamento dei gravi comportamenti problema nella
pratica clinica (Hanley, 2012)

 Tutti gli interventi devono rispettare la dignità della persona

 Ogni comportamento, anche quello più incomprensibile e pericoloso, ha un funzione comunicativa

 Pertanto nell’insegnamento di nuovi comportamenti non maladattivi bisogna sempre tenere in considerazione
anche la richiesta della persona e provare a soddisfarla con modalità più funzionali

 Diversi studi di ricerca sottolineano l’importanza di seguire specifiche linee guida per condurre lo step
valutativo al fine di ridurre l’ambiguità degli outcome (Rooker, et al., 2015, Hanley, 2012; Hanley et al.,
2013) e nella pratica clinica, mentre il 67% degli intervistati ha dichiarato di ritenere che l'analisi funzionale
fosse utile, solo il 37% ha utilizzato i risultati per effettuare gli interventi basandosi sui risultati dell’analisi
(Oliver et al. 2016)



• Unica meta analisi su SIB e FA in bambini con disabilità

• Outcome positivi sono stati riportati per il 78% dei partecipanti (varie
disabilità) negli studi revisionati e nell’88% dei partecipanti con autismo.

• I risultati suggeriscono l’efficacia di interventi comportamentali per
diminuire i SIB per bambini con disabilità (Erturk, Machalicek, Drew, 2018)

• La letteratura recensita suggerisce, tuttavia, che gli interventi 
comportamentali siano relativamente deboli per trattare il SIB con 
funzioni multiple.

• Inoltre, sappiamo poco sul mantenimento a lungo termine degli effetti del 
trattamento
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