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Introduzione:

La Sindrome di Down (SD) rappresenta la principale causa genetica di disabilita
intellettiva a livello mondiale (Pulsifer, 1996), con una prevalenza di circa un bambino
su 800 (Bull, 2020). Questa condizione & caratterizzata dalla presenza di una copia
aggiuntiva del cromosoma 21 (Lejeune et al., 1959), spesso dovuta ad un’anomalia
nel processo di divisione cellulare durante lo sviluppo dei gameti o dell’embrione
(Karmiloff-Smith et al., 2016). Si distinguono tre tipologie di mutazione genetica
associate a questa sindrome: mutazione completa, mosaicismo e traslocazione non
bilanciata. Queste anomalie genetiche comportano espressioni fenotipiche variabili,
sia a livello anatomico-strutturale che a livello cognitivo. Le manifestazioni
anatomiche includono dismorfie cranio-facciali, ipotonia muscolare, lingua
pronunciata, faccia proporzionalmente grande e pieghe epicantali. Rispetto al
funzionamento cognitivo vi sono compromissioni a livello globale, con un livello di
Quoziente Intellettivo medio pari a circa 50; tuttavia il profilo cognitivo non &
omogeneo ma presenta specifici punti di forza e di debolezza. Ad esempio, le abilita
di tipo verbale sono maggiormente compromesse rispetto a quelle visuospaziale, che
sono maggiormente preservate (S. Lanfranchi et al., 2022). Tra i deficit principali delle
funzioni cognitive specifiche si osservano disfunzioni a carico dell’attenzione
sostenuta uditiva e selettiva visiva (Grieco et al., 2015), nei processi di elaborazione
visuospaziale di tipo locale, nello sviluppo linguistico, nella velocita di elaborazione e
cognitiva e memoria di lavoro (Miyake et al., 2000). A queste problematiche cognitive

si associano difficolta sul piano comportamentale ed emotivo, come comportamenti



oppositivo-provocatori, non conformi alle regole sociali, iperattivita, ansia e

depressione, che si manifestano attraverso passivita, apatia o mutismo (Vicari, 2017).

Per poter formulare una diagnosi di disabilita intellettiva & fondamentale verificare la
presenza di un deficit generalizzato e precoce in tutti i domini del funzionamento

adattivo (Will et al., 2018).

Nel presente lavoro di tesi si &€ scelto di porre maggiore attenzione verso le abilita
verbali deficitarie in individui con SD. In letteratura il linguaggio viene infatti spesso
considerato come il dominio maggiormente compromesso in questo quadro
sindromico, con una significativa variabilita nelle traiettorie di sviluppo (Karmiloff-
Smith et al., 2016). Inoltre, vi sono differenze specifiche all’interno di questa stessa
funzione, come una minore compromissione del linguaggio recettivo rispetto a quello
produttivo (Dykens, 2000); piu precisamente, vi € una minore compromissione della
comunicazione non verbale e dell’'uso sociale della comunicazione rispetto alle abilita
legate piu strettamente alla produzione fonologica e al rispetto della grammatica e

della sintassi (S. Lanfranchi et al., 2022).

A partire da queste informazioni ricavate dalla letteratura, il presente studio ha
indagato lo sviluppo del linguaggio nella prima infanzia, analizzando in particolare il
processo di acquisizione dell’ordine delle parole nella lingua italiana in bambini con
Sindrome di Down di eta compresa trai 7 e i 36 mesi. Si assume che vi sia uno stretto
legame tra 'acquisizione lessicale e quella grammaticale, concependo quest’ultima
come una forma di conoscenza implicita relativa all’ordine delle parole della propria
lingua madre (de la Cruz-Pavia et al., 2021). Studi precedenti hanno dimostrato che

i bambini a sviluppo tipico sono in grado di riconoscere 'ordine delle parole della



propria lingua a partire dagli otto mesi di vita. Nella presente ricerca sono stati
reclutati tredici bambini con Trisomia 21, di cui quattro maschi e nove femmine,
provenienti da diverse regioni dell’'ltalia. Gli strumenti utilizzati sono: il Developmental
profile — 4 o DP-4, i due questionari MacArthur Gesti e parole e Parole e frasi (che
includono anche una scheda che indaga informazioni di natura anamnestica e
socioculturale), e il paradigma sperimentale. Quest’ultimo, creato ed utilizzato in un
precedente studio su bambini a sviluppo tipico (Gervain et al., 2008), consiste nella
presentazione di stringhe di stimoli uditivi che costituiscono una grammatica
artificiale. Durante la fase di familiarizzazione i suoni sono presentati con una
frequenza nove volte superiore rispetto agli altri, per una durata complessiva di
quattro minuti. Successivamente, nella fase test, composta da otto trial differenti
(quattro dei quali nella condizione frequent initial e gli altri quattro frequent final),
vengono registrati il volto e le reazioni del bambino, codificate basandosi sul
paradigma dell’Head-tourn preference (HPP) (Deborah G. Kemler Nelson, 1995).
L’attenzione che il bambino orienta verso lo stimolo viene misurata attraverso i
“looking times” cioé i tempi di fissazione, calcolati inizialmente per ogni singolo trial e
successivamente associati alla condizione sperimentale corrispondente, calcolando
la media per ciascuna di queste. | risultati ottenuti sono stati analizzati e confrontati
con quelli di studi precedenti su bambini a sviluppo tipico; inoltre, &€ stata condotta
un’analisi correlazionale rispetto a variabili quali eta cronologica, eta mentale e livello

di sviluppo linguistico. | risultati ottenuti sono di seguito descritti e discussi.






CAPITOLO 1: LA SINDROME DI DOWN

1.1Introduzione e cenni storici

Il termine “Trisomia 21” o “Sindrome di Down” (SD) definisce una patologia di origine
genetica caratterizzata dalla presenza di una copia in eccesso, parziale o totale, del
cromosoma numero 21, che determina manifestazioni fenotipiche varie, tra cui
disabilita intellettiva. In particolare, la SD & considerata la causa genetica principale
di disabilita intellettiva a livello mondiale (Pulsifer, 1996). Attualmente non esistono
testimonianze scritte che facciano riferimento esplicito alla SD prima del XIX secolo;
infatti, questa non & stata descritta come entita clinica fino al 1866. Tuttavia, alcune
scoperte archeologiche risalenti a piu di 1000 anni fa hanno segnalato ipotetici casi
di Trisomia 21, sebbene la diagnosi resti incerta e basata puramente
sullosservazione di tratti tipici. In aggiunta, sono state studiate numerose
raffigurazioni artistiche della Sindrome, a partire dal mondo greco-romano, che
rappresentano prove ulteriori della diffusione di questa prima degli studi scientifici
noti, anche se la reale connessione tra questi reperti e la SD & ancora oggi oggetto
di dibattito. Tra i dipinti europei che secondo alcuni studiosi raffigurano persone con
la SD si possono citare “La Madonna e il Bambino” di un seguace del noto artista
europeo Andrea Mantegna (1431 — 1506) e “Lady Cockburn and Her Three Eldest
Sons” del pittore inglese Joshua Reynolds (1723 — 1792); in entrambi i quadri
vengono raffigurati bambini con caratteristiche del volto associabili alle manifestazioni

fenotipiche tipiche della SD (Berg et al., 2001).



La SD prende il nome dal medico britannico John Langdon Down, il quale fu il primo
a descriverne le caratteristiche principali nel 1866, attraverso una pubblicazione

scientifica “Observations on an Ethnic Classification of Idiots” (Zaman et al., 2022).

Tra le manifestazioni sintomatologiche da lui descritte citiamo: faccia ampia, lingua
pronunciata, pieghe epicantali, difficolta nel linguaggio e un’aspettativa di vita ridotta

rispetto ai soggetti a sviluppo tipico (Grzybowski et al., 2021).

John Langdon Down lavord attivamente nel campo delle disabilita all’interno
dell’istituto “Royal Earlswoord Asylum for Idiots” e cerco di classificare i vari disturbi
osservati nei pazienti sulla base di tratti somatici specifici, compromissioni cognitive
e comportamentali ad essi legati (“mongolian characteristics”), studiando in particolar
modo soggetti con un profilo che oggi viene descritto con il suo nome ma che al
tempo stesso viene descritto dallo studioso con il termine “mongolismo” da lui coniato

(Down, 1995).

Un decennio dopo, nel 1876, Fraser e Mitchell condussero uno studio sulla SD, e
osservarono un declino funzionale in eta adulta, descrivendo un invecchiamento

precoce in persone con questo quadro diagnostico (Akhtar et al., 2024).

Nel 1959 il dottor Jérdme Lejeune e i suoi collaboratori presso I'Universita di Parigi
identificarono la mutazione del cromosoma 21 come origine genetica della SD,
attribuendo a quest'ultima il termine “Trisomia 21”(Lejeune et al., 1959). Oggi Lejeune
viene riconosciuto come il fondatore della genetica moderna (Karamanou et al.,

2012).
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1.20rigine genetica e nuovi screening precoci

La Sindrome di Down ad oggi & considerata come la principale causa genetica di
disabilita intellettiva nel mondo (Abukhaled et al., 2024) e mostra una prevalenza alla

nascita di circa 1 bambino su 800 (Bull, 2020).

L’origine multifattoriale di questa condizione spiegherebbe la sua elevata variabilita
nelle manifestazioni cliniche e nella gravita di queste ultime (Blanco-Montano et al.,

2023).

La SD deriva dalla presenza di tre copie del cromosoma 21 (HC21). In particolare, si
tratta di una anomalia cromosomica dovuta ad un processo disfunzionale nella
divisione cellulare che determina la presenza di materiale genetico aggiuntivo, che
consiste in una doppia copia del cromosoma 21 allinterno del gamete, che
normalmente ne conterrebbe una soltanto. E stato inoltre studiato che la prevalenza
dei casi di SD, in particolare circa '88% dei casi, ha un’origine non ereditaria ma
legata ad errori nel processo di divisione cellulare durante lo sviluppo dei gameti o
del’embrione (Karmiloff-Smith et al., 2016). Questo errato processo nel corso della
divisione cellulare viene chiamato non-disgiunzione cromosomica (“nondisjunction”)
in quanto corrisponde ad un’inefficace separazione cromosomica della coppia HC21
durante la meiosi che comporta la presenza di due cromosomi in una delle due cellule
riproduttive (Antonarakis, 1991). Nonostante questo evento possa verificarsi durante
la formazione di entrambe le cellule riproduttive, nella maggior parte dei casi la

mutazione & presente nell’'ovulo.

Numerosi studi hanno indagato sull'influenza genetica della non disgiunzione ma i

risultati ottenuti sono stati discrepanti in base agli strumenti di ricerca utilizzati: studi
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che hanno sfruttato I'analisi citogenetica (0 “mappa cromosomica”) dimostrano una
prevalenza di familiarita materna nella SD pari a circa '80% dei casi; diversamente,
studi che utilizzano i polimorfismi del DNA come marcatori dimostrano che in circa il
95% dei casi la mutazione genetica & di origine materna e solo la parte restante di

origine paterna.

Le cause specifiche di questa anomalia genetica non sono del tutto note e risultano
imprevedibili, ma sono state studiate ed analizzate numerose variabili che possono
quindi incrementare, in ottica probabilistica, la possibilita che un bambino nasca con
Trisomia 21 (Strippoli, 2019). Tra i fattori di rischio studiati negli ultimi anni, il

principale & I'eta materna avanzata (Huete-Garcia et al., 2021)

Il fenotipo specifico della SD & generato da una trascrizione alterata dei geni sul
cromosoma 21, che € a sua volta responsabile di una serie di manifestazioni cliniche

che interessano piu distretti dell’organismo.

In letteratura sono descritte tre differenti forme di mutazione genetica alla base della
SD: Trisomia 21 completa, Mosaico e Traslocazione non bilanciata. La forma
completa o “piena” definisce una condizione in cui si osserva la mutazione genetica
in tutte le cellule dell’organismo ed € la condizione piu frequente: circa il 92-95% dei

casi di SD deriva da una mutazione cromosomica completa (“Trisomia 21 completa”).

Le forme di mosaicismo della Trisomia 21 si associano ad una mutazione diffusa solo
parzialmente nelle cellule del corpo dell'individuo; parte delle cellule dell’organismo
ha infatti una disposizione cromosomica tipica. Questa forma ha un’incidenza minore
rispetto alla mutazione completa, compresa approssimativamente tra I'1,3% e il 5%

e puo determinare compromissioni fenotipiche spesso di intensita ridotta, motivo per
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cui possono essere meno evidenti attraverso gli screening prenatali o valutazioni
cliniche. Le compromissioni cliniche legate al mosaicismo sono molto variabili,
passando da un complesso di tratti sovrapponibili a quello della Trisomia 21 nella
forma completa a un fenotipo paragonabile a quello dello sviluppo tipico (si ipotizza
che questa elevata variabilita possa derivare dal numero di cellule trisomiche presenti

nel singolo individuo) (Papavassiliou et al., 2015).

La forma con traslocazione non bilanciata € infine caratterizzata, come definisce il
termine stesso, dalla traslocazione di una parte del cromosoma che si unisce ad un
cromosoma diverso.

In genere quest'ultima mutazione avviene nel genitore spesso in maniera
asintomatica e viene definita “traslocazione bilanciata” e pud essere trasmessa al

figlio determinando il quadro complesso di manifestazioni della Sindrome di Down.

Attualmente esistono strumenti di screening prenatali che permettono di monitorare

il grado di rischio che il feto possa presentare delle patologie genetiche.

L’amniocentesi € il primo test di screening prenatale, & stato ideato e diffuso negli
anni 70, consentendo di diagnosticare la SD con buone probabilita; fu utilizzata e si
diffuse nei vari sistemi sanitari.

Questo strumento permette di indagare numerosi fattori legati allo sviluppo e alla
salute del feto, tra cui: lo studio genetico prenatale, lo stato di maturita polmonare
fetale, l'analisi di eventuali infezioni o difetti sanguigni (come anemia) o del tubo
neurale.

Una metanalisi della letteratura relativa ai rischi dell’utilizzo del’amniocentesi come

screening in gravidanza ha concluso che questa possa portare a complicanze

13



rilevanti, come la perdita di liquido amniotico o il sanguinamento dopo la procedura
medica, la rottura della membrana, infezioni e danni fetali sia diretti che indiretti;
queste complicanze sono tali da aumentare l'incidenza di aborti spontanei (Tara et

al., 2016).

In seguito, questi strumenti hanno subito un notevole avanzamento, e specialmente
negli ultimi 30 anni sia gli screening prenatali che i test diagnostici hanno fatto grandi
progressi grazie a numerose ricerche scientifiche, riducendo i rischi per la gravidanza
e aumentando l'efficacia di questi e di conseguenza anche la loro diffusione nei vari
paesi. Quanto riportato ha quindi permesso a coppie in attesa di ottenere informazioni
dettagliate rispetto a potenziali anomalie nel feto gia nei periodi iniziali di gestazione
e di limitare l'utilizzo di strumenti di indagine maggiormente invasivi come

'amniocentesi o la villocentesi (Wilmot et al., 2023).

Originariamente i test prenatali diffusi monitoravano prevalentemente la presenza di
Trisomia 21 nel feto, diversamente dall’epoca attuale in cui & possibile monitorare il
rischio per un ampio spettro di disturbi genetici, tra cui: SD, Sindrome di Edwards e
la Sindrome di Patau (queste ultime sono ormai parte dei test di screening combinati

per il primo trimestre di gravidanza).

Si ritiene che i genitori che intraprendono una gravidanza, indipendentemente
dall’eta, dovrebbero essere adeguatamente informati rispetto alle possibilita di
effettuare screening prenatali e percorsi di follow up durante il periodo gestazionale

(Gordon et al., 2024).

Nel 1984 I'Organizzazione Mondiale della Sanita ha raccomandato di effettuare test

diagnostici a tutte le famiglie a rischio e dal 2011 sono state sviluppati strumenti per
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test prenatali funzionali e non invasivi, riducendo di conseguenza il rischio di

un’interruzione della gravidanza e perdita del feto (Huete-Garcia et al., 2021).

Vi sono numerosi fattori che possono influenzare la scelta dei genitori di effettuare o
meno screening prenatali, tra cui: storie precedenti di gravidanze e storia familiare,
fattori di natura culturale, etnica e religiosa, eta gestazionale al momento della prima
visita specialistica, possibilita economiche, costo, desiderio di intraprendere cure o di
avere piu informazioni sul nascituro, desiderio di ricevere rassicurazioni rispetto alla

salute del feto e processi decisionali utilizzati dalle donne rispetto agli screening.

Non tutti i genitori in attesa, difatti, scelgono di effettuare screening per la SD durante
la gravidanza e talvolta dopo un esito positivo allo screening alcuni genitori decidono
di non procedere con il test diagnostico; in circa il 90% dei casi in cui il test diagnostico

risulta positivo viene presa la decisione di interrompere la gravidanza (Bryant, 2022).

Esistono varie procedure di screening individuale diffuse che dipendono dall’eta

gestazionale del feto e dai rischi specifici correlati al’anamnesi della coppia.

Tra i vantaggi nell'identificare precocemente anomalie o patologie genetiche nel feto
individuiamo: la possibilita per i genitori di esplorare tutte le opzioni possibili, con
I'affiancamento di esperti, di prepararsi sia emotivamente che fisicamente alla nascita
del bambino e di adattare 'ambiente ospedaliero in base alle possibili necessita,
riducendo i rischi del parto (come per la possibilita di una nascita prematura o

difficolta cardiovascolari e respiratorie nel nascituro).

E tuttavia opportuno considerare la possibilita che I'ideazione e la diffusione degli
strumenti di screening e diagnostici, avvenute negli ultimi 50 anni, possano aver

innescato una significativa mutazione della prevalenza della SD sulla popolazione.
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Alcuni studi dimostrano la presenza di una evidente correlazione tra strumenti di
diagnosi prenatale e calo della prevalenza della SD tale da spiegare il calo delle
nascite. Vi sono, tuttavia, da considerare numerosi fattori che influenzano la
possibilita di comprendere in quale misura I'evoluzione di questi strumenti abbia
determinato una riduzione della prevalenza della SD, e tra questi citiamo: il calo
generale delle nascite in alcuni paesi, l'avanzamento delleta materna che
incrementerebbe il rischio di anomalie genetiche legate alla SD, aumento della
sopravvivenza dei bambini nati con SD in relazione ai miglioramenti dell’assistenza
sanitaria e agli sviluppi della medicina, un utilizzo non adeguato di registri specifici
dei difetti congeniti alla nascita, ipotetiche influenze di variabili socio-culturali e

territoriali.

1.3 Profilo cognitivo

La SD & ampiamente descritta in letteratura con maggiore attenzione alle
caratteristiche comuni, come disabilita intellettiva (DI) e compromissione dello
sviluppo linguistico e dismorfie cranio-facciali, ipotonia muscolare e lingua
proporzionalmente grande, rispetto alle caratteristiche anatomiche e strutturali.
Sebbene la sindrome sia associata a specifici profili neurocognitivi e
neurocomportamenali, vi sono una serie di altre caratteristiche, su piu livelli del
funzionamento, che si possono manifestare con un elevato grado di variabilita
individuale, che & due o tre volte maggiore rispetto alla variabilita osservata all'interno

dello sviluppo tipico (Karmiloff-Smith et al., 2016). Si evince quindi che € opportuno
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studiare la Trisomia 21 non solo come un quadro clinico omogeneo, ma prendendo

in considerazione la variabilita interindividuale.

Le differenze individuali nelle funzioni cognitive di base come attenzione, memoria e

velocita di elaborazione, influenzano le traiettorie evolutive dei pazienti con SD.

Il profilo cognitivo globale degli individui con Trisomia 21 mostra una disabilita
intellettiva, con un QI medio di circa 50, ma presenta specifici punti di forza e di
debolezza. In particolare, si riscontrano discrepanze significative tra le abilita di
natura visuospaziale e le competenze verbali: le prime sono inficiate in misura
minore, rispetto alle abilita di natura verbale che rappresentano un importante punto
di debolezza (S. Lanfranchi et al., 2022). Esistono inoltre specifiche discrepanze
all'interno di ognuno di questi stessi domini, come una ridotta compromissione del
linguaggio ricettivo rispetto a quello produttivo (Dykens, 2000) e una migliore capacita
di elaborazione globale delle informazioni rispetto ad una elaborazione locale (Bihrle
et al.,, 1989). Inoltre, I'abilita di memoria di lavoro verbale & spesso piu deficitaria
rispetto alla memoria di lavoro visuospaziale, che € meno compromessa (S.

Lanfranchi et al., 2004).

Tali caratteristiche mostrano una notevole variabilita tra gli individui, che spiega le
differenze nei vari risultati di ricerca. Alcuni studi evidenziano un’elevata omogeneita
nel profilo di funzionamento cognitivo, e in particolare tra le abilita verbali e non
verbali, mentre altri evidenziano un profilo piu eterogeneo. Queste discrepanze nei
risultati possono essere spiegate sia in relazione ai grandi cambiamenti individuali
che si osservano, che in base agli strumenti di valutazione utilizzati nelle ricerche

stesse (Onnivello et al., 2022).

17



Durante lo sviluppo, i bambini con SD mostrano differenti gradi di compromissione
delle funzioni cognitive: prima dei 12 mesi non si evidenziano marcate deviazioni
nello sviluppo cognitivo rispetto ai coetanei con sviluppo tipico; diversamente in eta
scolare, in cui i deficit risultano piu evidenti. Con I'avanzare dell’eta le abilita
intellettive, quantificate in termini di Quoziente Intellettivo, mostrano un rallentamento
significativo. Ricerche longitudinali precedenti avevano gia dimostrato in questo
indice la presenza di continui declini legati al’laumentare dell’eta nei punteggi dei test
(Dameron, 1963).

Oltre alle funzioni cognitive piu generali, vi sono anche atipie nello sviluppo di funzioni
cognitive piu specifiche, tra cui abilita visuospaziali, attenzione, memoria e funzioni

esecutive, spesso associate a compromissioni a livello emotivo e comportamentale.

1.3.1 Le funzioni esecutive

Le funzioni esecutive (FE) sono funzioni cognitive, dominio generali e di ordine
superiore che permettono il raggiungimento di obiettivi prefissati. Secondo il modello
di Miyake le principali FE includono inibizione, flessibilita cognitiva e memoria di
lavoro (Miyake et al., 2000). Numerosi studi hanno documentato la presenza di atipie
in queste tre componenti in individui con SD, alcuni dei quali riportano diversi livelli di
compromissione tra di esse. Queste funzioni sono di tipo dominio generale, applicabili
nei diversi compiti quotidiani e nella varieta dei contesti; per tale motivo correlano in
maniera significativa con il comportamento adattivo, le abilita sociali e il successo

scolastico o professionale.
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La memoria di lavoro (WM) € stata definita da Baddeley come un sistema complesso
che consente di mantenere in memoria le informazioni necessarie per compiti
cognitivi complessi, come I'apprendimento e il linguaggio (Baddeley, 1992). Numerosi
studi hanno dimostrato che questa funzione é deficitaria in individui con Trisomia 21.
Sono state inoltre indagate le differenze specifiche legate a questo quadro
diagnostico tra WM verbale e quella visuospaziale, attraverso l'utilizzo di strumenti
come il digit span e il Corsi span. Dai risultati emergono profili di funzionamento non
omogenei: la WM visuospaziale risulta essere maggiormente preservata rispetto alla
WM di tipo verbale. Queste abilita sono state inoltre scomposte nuovamente e
misurate; da questo si & potuto osservare un’ulteriore discrepanza tra le abilita di WM
visuospaziale di tipo sequenziale e spaziale simultanea, quest’ultima maggiormente
compromessa (Carretti et al., 2022). Vi sono infatti debolezze a carico
dell’elaborazione simultanea e successiva degli stimoli. Le compromissioni cognitive
tipiche della Trisomia 21 si associano non solo ad un deficit nella WM ma piu in

generale al funzionamento esecutivo (S. Lanfranchi et al., 2010).

L’inibizione riguarda I'insieme di funzioni richieste per inibire le risposte cognitive o
comportamentali automatiche, al fine di completare un compito. Gia nei bambini
piccoli con SD si osserva un deficit nell’inibire I'elaborazione delle informazioni poco
salienti per focalizzare le proprie risorse su uno specifico target/compito/attivita;
questo deficit & piu evidente nei compiti di inibizione verbale rispetto a compiti visuo-
spaziali (Grieco et al., 2015). Questo deficit pud compromettere in individui con
Trisomia 21 il successo accademico o lavorativo, I'adattamento sociale e |l

funzionamento nei contesti di vita quotidiani (Fontana et al., 2021).
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La flessibilita cognitiva, o “shifting” € una funzione esecutiva che consente il
passaggio da una strategia o un compito specifico ad un altro: permette di
riconfigurare velocemente il proprio setting mentale al fine di raggiungere un obiettivo.
Viene utilizzata quindi per risolvere i problemi, per cambiare punto di vista (passando
dal proprio a quello altrui), per cambiare strategia in caso di inadeguatezza di questa,
o per spostare il focus attentivo verso altri stimoli. Questa funzione & stata
ampiamente studiata in individui con SD, utilizzando strumenti di misurazione quali:
il paradigma del rule-shifting (o “task switching”), in cui vi sono delle regole da
applicare che cambiano nel corso della prova, o il paradigma del sorting, applicato
ad esempio nel Wisconsis Card Sorting Test (WCST), in cui € richiesto di ordinare le
carte sulla base di criteri differenti nel corso del test (Schworer et al., 2023). Per
individui con SD modificare il setting mentale risulta essere un compito molto difficile,
e le difficolta sono maggiori se i compiti sono mediati verbalmente (S. Lanfranchi et
al., 2010). Studi pilota hanno identificato il deficit nel dominio verbale dell’intelligenza

come un fattore chiave che influisce sulla flessibilita (Campbell et al., 2013) .

Ricerche longitudinali hanno analizzato le traiettorie di sviluppo delle funzioni
esecutive, identificando discrepanze con specifici punti di forza e debolezza che

evolvono fino all'eta adulta (Loveall et al., 2017).

1.3.2 Attenzione ed elaborazione visuospaziale

Nel profilo cognitivo tipico della SD si osservano anomalie nei processi di
elaborazione visuospaziale, con una prevalenza per [I'elaborazione di tipo

configurazionale rispetto a quella di tipo locale. Gli individui con sviluppo tipico
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tendono anch’essi ad avere una preferenza verso le informazioni di natura globale,

ma senza compromettere I'elaborazione visuospaziale di tipo locale.

Per indagare I'elaborazione visuospaziale si utilizzano spesso prove di disegno o
compiti di attenzione, come la ricerca visiva, o stimoli percettivi gerarchici che hanno
forma locale e globale differenti o congruenti, come il test di Navon in cui sono
presenti due diverse lettere a livello locale e globale e si chiede di identificarle. Alcuni
studi suggeriscono che alla base di queste difficolta vi sia un bias attentivo verso
I'elaborazione selettiva di stimoli locali. Piu in generale si osserva un deficit a carico

dell’attenzione in associazione alla Trisomia 21 (Porter et al., 2006).

Queste atipie nell’attenzione sono presenti durante 'infanzia ma tendono a diventare
piu pronunciati nel corso dello sviluppo. In particolare, riguardano compromissioni
dell’attenzione sostenuta uditiva e selettiva visiva. Tale quadro comporta numerose
difficolta nella vita quotidiana dell’individuo, come nel mantenere la concentrazione
su un’attivita e nel dare priorita agli stimoli, ostacolando lo sviluppo delle autonomie

(Grieco et al., 2015).

1.3.3 Velocita di elaborazione

Numerosi studi hanno evidenziato che la SD correla con una compromissione
significativa della velocita di elaborazione, che a sua volta influenza i tempi di
reazione. Questi deficit risultano essere piu evidenti in eta adulta, in relazione alle
specifiche richieste ambientali. Con il termine “velocita di elaborazione” si descrive |l
tempo necessario per completare una prestazione o un compito in maniera accurata;

essa e misurabile attraverso prove come compiti di denominazione rapida di stimoli,
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prove di cancellazione (come il subtest delle scale Wechsler) e di ricerca visiva (come
la prova di attenzione sostenuta della Leiter International Performance Scale) (Rose
et al.,, 2002). Nei neonati la velocita di elaborazione & stata misurata attraverso
'analisi dei tempi di fissazione e preferenza verso stimoli nuovi, stimoli di per sé

maggiormente salienti (Rose et al., 2002).

Questa funzione correla ad altri processi cognitivi che richiedono di elaborare
informazioni in un tempo limitato, come la memoria di lavoro e l'attenzione, e pud

influenzarne le prestazioni.

Le ricerche hanno inoltre cercato di comprendere se il deficit nella velocita di
elaborazione sia legato alla disabilita intellettiva o se costituisca un fenotipo
specificatamente associato alla SD, ma i risultati ottenuti sono spesso discrepanti

(Schworer et al., 2023).

1.3.4. Aspetti emotivi e comportamentali

All’interno del profilo tipico legato alla Trisomia 21 si possono osservare alterazioni
anche sul piano comportamentale: in generale vengono segnalati comportamenti
psicopatologici in circa il 15% dei bambini con SD e in circa il 25% degli adulti con
SD. Recenti studi hanno documentato come il rischio di sviluppare quadri
psicopatologici sia inferiore per gli individui con SD rispetto ad individui con disabilita
intellettiva non legata a questa sindrome (Cornoldi, 2023). E stato dimostrato in
letteratura come vi siano variabilita nelle manifestazioni comportamentali, con

specifici punti di forza e di debolezza (Grieco et al., 2015).
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Nellinfanzia si assiste con maggior frequenza a compromissioni sul piano
esternalizzante, come comportamenti di iperattivita (che potrebbero essere associati
ad un quadro di ADHD) e oppositivo-provocatori o di non conformita; talvolta questi
possono diventare problematici. Con I'avanzare dell’eta si manifestano, con una
prevalenza maggiore, difficolta sul piano internalizzante, come ansia e disturbi
depressivi che spesso si associano a passivita, apatia e mutismo, o piu strettamente
legati a quadri clinici di demenza/deterioramento neurocognitivo, come I’Alzheimer

(Vicari, 2017).

All'interno dello spettro dei comportamenti tipicamente associati alla Trisomia 21
rientrano perd alcuni aspetti considerati in letteratura dei punti di forza sul piano
psicosociale, come comportamenti che favoriscono le relazioni con l'altro (Epstein,
1998). Un esempio di comportamento che rappresenta un punto di forza € il grado
con cui individui con SD esprimono affettivita positiva all’interno delle relazioni o la
modalita adeguata con cui rispondono alla sofferenza altrui fornendo supporto;
questo favorisce la qualita del legame (Kasari et al., 2003). La letteratura ha
dimostrato inoltre che gli individui con Trisomia 21 adattano funzionalmente il proprio
comportamento e I'espressione emozionale alle situazioni sociali che affrontano.
Tuttavia, sono talvolta presenti debolezze sul piano sociale, spesso dovute da bassa

sicurezza in sé stessi, timidezza o difficolta di inserimento sociale.

| membri delle famiglie di persone con Trisomia 21 riportano una visione piu
propositiva e ridotti livello di stress (Grieco et al., 2015); questo avviene perché vivono
le interazioni con loro come positive, attribuendogli un ruolo attivo all’interno della

famiglia (Dieleman et al., 2018).
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1.4 Profilo adattivo

Nell’epoca attuale gli individui con SD in media hanno una vita piu sana e produttiva,
una migliore qualita di vita rispetto alle epoche precedenti e una prospettiva di vita
piu lunga. Questi miglioramenti sono stati raggiunti attraverso I'evoluzione della
ricerca in campo medico, I'introduzione di una educazione e istruzione maggiormente
inclusiva e la strutturazione di nuovi interventi precoci. Ciononostante, persistono le
difficolta legate al funzionamento cognitivo che influenzano le traiettorie evolutive del
singolo durante tutto I'arco della vita e nei vari domini di sviluppo, con un importante

declino cognitivo spesso legato a quadri di demenza (Lukowski et al., 2019).

Questo comporta degli ostacoli rispetto all’adattamento dell’'individuo con SD in
ambito sociale, familiare e scolastico, che correlano significativamente con il
funzionamento esecutivo (Daunhauer et al., 2014). Ad esempio, perché un individuo
possa modulare le proprie risposte emotive e comportamentali in base al contesto e
alle regole da rispettare € importante che sia capace di attuare un controllo inibitorio
funzionale, oltre che una buona flessibilita cognitiva che consenta di adattarsi alle

diverse situazioni.

Con il termine “disabilita intellettiva® si fa riferimento ad una condizione clinica
eterogenea e ad esordio precoce, legata a deficit nel funzionamento sul piano sia
cognitivo che adattivo, che si riflettono a livello sociale, concettuale e pratico. Uno dei
criteri del DSM-5 per formulare questa diagnosi € proprio la compromissione a livello
adattivo, che ostacolerebbe il raggiungimento delle autonomie previste in base all’eta

il contesto socio-culturale (Vicari, 2017).
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La Trisomia 21 nello specifico comporta un deficit generalizzato e costante in tutti i
domini del funzionamento adattivo, a partire dalla prima infanzia (Will et al., 2018).
Se misurati attraverso test come le Vineland Adaptive Behavior Scale (Sparrow et al.,
1984) o Adaptive Behavior Assessment System (Patti L. Harrison, 2008). In media si
osserva un punteggio pari a due deviazioni standard al di sotto della media di
riferimento per eta, in almeno due domini. Questi punteggi, tuttavia, variano in base
allindividuo, e si ipotizza che questo possa essere legato sia al funzionamento
cognitivo che a variabili di natura ambientale, come l'istruzione o le condizioni di vita

(Onnivello et al., 2022).

Le abilita adattive sono divisibili nelle seguenti categorie: abilita concettuali, sociali e
pratiche, che permetterebbero al singolo di affrontare le necessita quotidiane

(Schalock, 2010).

Si definisce “comportamento adattivo” I'insieme delle abilita di natura sociale,
concettuali e pratiche che consentono all’individuo di sviluppare un buon
funzionamento nella vita quotidiana, e di rispondere alle richieste dell’ambiente
(Schalock, 2010); & stato descritto come il grado di efficacia con cui l'individuo

soddisfa gli standard sociali di indipendenza e di responsabilita (Grossman, 1977).

Avere un buon funzionamento adattivo & alla base dei successi nelle attivita
quotidiane, influenzando positivamente il rendimento accademico e la salute mentale
(Racz et al., 2017). Le attivita scolastiche richiedono I'utilizzo di abilita specifiche da
parte dello studente, in relazione alla gestione dei materiali scolastici, alla capacita di
gestire la propria cura personale e rispondere ai propri bisogni fisiologici con un certo

grado di autonomia e alla modulazione del proprio comportamento in relazione al
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contesto scolastico (Daunhauer et al., 2014). A questo si aggiungono gli aspetti legati
piu strettamente al rendimento scolastico, come abilita attentive ed esecutive, di
memoria e velocita di elaborazione, deficitarie nella SD come ampiamente descritto

nel precedente paragrafo.

Anche il raggiungimento dell’indipendenza e la stabilita professionale dipendono
dallo sviluppo adattivo (Woolf et al., 2010). Individui adulti con SD attualmente
riescono ad avere un’occupazione professionale, spesso questo dipende dal livello
di autonomie raggiunte e dal funzionamento esecutivo; molti studi suggeriscono
inoltre I'importanza di fornire dei programmi di lavoro adeguati oltre che la necessita
di stilare delle linee guida rispetto al supporto necessario all’interno del contesto
lavorativo, in base alle debolezze tipiche del profilo cognitivo, come ad esempio
fornire liste materiali delle mansioni da svolgere per compensare il deficit a carico

della memoria di lavoro (Tomaszewski et al., 2018).

Tra i comportamenti adattivi si considera la cura personale, la gestione del tempo, gl
apprendimenti scolastici, le abilita di comunicazione e di socializzazione, rispettare le

regole, adempiere ai compiti sulla base del ruolo e I'utilizzo della tecnologia.

Alcune delle manifestazioni tipiche associate alla SD, come abilita di socializzazione
€ una espressione emotiva di valenza positiva (o “allegra”), rappresentano importanti
punti di forza per gli individui con SD rispetto allo sviluppo del funzionamento adattivo;
a fronte di importanti punti di debolezza legati alla comunicazione verbale e alla vita
quotidiana (Schworer et al., 2022). Questo favorisce la costruzione di relazioni
positive, riducendo il rischio di psicopatologia, diversamente da altri individui con

disabilita intellettiva non legata a questo specifico quadro sindromico/genetico.
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Alla luce di quanto sopra esposto si pud quindi affermare che gli individui con Trisomia
21 possiedono molteplici punti di forza e di debolezza unici, questo dovrebbe invitare

clinici e ricercatori a focalizzarsi e lavorare su entrambe le aree.
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CAPITOLO 2: IL LINGUAGGIO

2.1Introduzione

‘Il linguaggio verbale € il mezzo di comunicazione necessario, uno strumento
indispensabile per creare legami, senza il quale non sarebbe possibile un'azione

sociale unificata” (Malinowski, 1966).

Il linguaggio e concepito come un sistema simbolico, un codice composto da gesti,
suoni o segni grafici che permettono di esprimersi all'interno di un gruppo sociale.
L’apprendimento di una lingua implica l'acquisizione di una competenza che
consente all’individuo di trasmettere informazioni allinterno di una specifica
comunita. Queste abilita sono evoluzionisticamente importanti per la sopravvivenza

della specie; difatti 'uomo & da sempre un essere sociale.

La natura del linguaggio € stata studiata per molti anni da diverse discipline letterarie,
artistiche e scientifiche. Attualmente il linguaggio viene considerato come un sistema
suddivisibile in piu sottocomponenti, tra cui quella comunicativa e simbolica.
L’aspetto comunicativo riguarda la funzione del linguaggio piu strettamente legata
all’espressione e alla condivisione di contenuti ed informazioni con altri individui. La
componente simbolica del linguaggio definisce I'insieme di suoni che, strutturati in
modo sistematico, costituiscono le parole e le frasi, rispettando le regole sintattiche

della lingua utilizzata (Marini, 2022).

In altre parole, esistono piu livelli di organizzazione del linguaggio, tra cui fonologico,
morfologico, lessicale o semantico, sintattico, e pragmatico. Il livello fonologico

consiste nella capacita di produrre e riconoscere diversi suoni linguistici e le loro
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possibili combinazioni; i suoni, posti in relazione tra loro, consentono la costruzione
delle parole. La fonologia € quella branca della linguistica che studia i fonemi, cioé
'insieme di quei suoni che acquisiscono significati specifici in base alla lingua. La
componente morfologica del linguaggio analizza la struttura delle parole, ovvero
come i morfemi (unita minime dotate di significato) possono essere combinati tra loro
formando le parole stesse. Il livello lessicale o semantico descrive i contenuti e i
significati che le parole veicolano. La sintassi riguarda linsieme di regole
grammaticali, in base alle quali le parole vengono combinate per formare sintagmi o
frasi. Infine, la pragmatica si riferisce all’insieme di regole sociali che influenzano e
modulano il linguaggio in relazione al contesto in cui si manifesta e alla cultura

(Galliani, 2000) (Santrock et al., 2017).

2.2Sviluppo del linguaggio

Il inguaggio rappresenta una delle principali funzioni evolutive che inizia a
svilupparsi a partire dalla prima infanzia, generalmente senza grandi ostacoli o
insegnamenti specifici, e con una rapidita tale da suscitare lo stupore e 'attenzione
dei familiari che lo osservano in prima persona, cosi come degli studiosi che, per
anni, hanno tentato di comprenderne e spiegarne le modalita specifiche (Gervain,
2020). Da anni i ricercatori hanno indagato e descritto le tappe specifiche che

tipicamente si osservano nei primi anni di vita (Guo et al., 2023).
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2.2.1 Modelli teorici

Uno dei quesiti che ha suscitato maggiore interesse negli anni riguarda la possibilita
che il linguaggio sia una funzione predeterminata, legata a meccanismi innati negli
esseri umani, o se sia il risultato dell’esperienza che gli individui acquisiscono nel
corso dei primi anni di vita. Noam Chomsky ha formulato la teoria innatista,
sostenendo che il linguaggio sia una competenza geneticamente innata e universale;
gli esseri umani sarebbero quindi predisposti ad apprenderlo, all'interno di
tempistiche e modalita definite e tutto questo avverrebbe attraverso il “Language
Acquisition Device” o “LAD” (sistema innato che consente di apprendere il
linguaggio). Egli parla inoltre di “grammatica universale” descrivendo le regole alla
base del funzionamento di tutte le lingue che il bambino possiede sin dalla nascita;
questa rappresenta infatti una predisposizione innata per lo sviluppo linguistico.
Anche Pinker descrive lo sviluppo linguistico come un fenomeno innato, affermando
che gli esseri umani siano destinati a parlare come i ragni lo sono nel tessere le

ragnatele (Guo et al., 2023).

Esiste inoltre la teoria dell’apprendimento, secondo cui il linguaggio viene concepito
interamente come I'esito di un processo di apprendimento, basato sull’osservazione
e modulato dalle risposte ambientali. Infine, la teoria Interazionista adotta un
approccio maggiormente integrato, sostenendo che il linguaggio sia il risultato
dell’interazione tra fattori di natura ambientale e predisposizioni innate. Ne deriva che
il contesto fornisce il supporto di base necessario per lo sviluppo di questa
competenza. Bruner, in particolare, teorizza il cosiddetto “sistema di supporto per

I'acquisizione del linguaggio” sottolineando I'importanza del ruolo che i genitori e gli
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insegnanti rivestono nello sviluppo del linguaggio attraverso le interazioni sociali e

comunicative che avvengono continuamente (Santrock et al., 2017).

2.2.2 Predisposizioni innate e influenze ambientali

Uno dei principali meccanismi innati alla base dell’apprendimento del linguaggio € lo
Statistical Learning (Saffran et al., 1996), un processo automatico di apprendimento
che avviene con l'esposizione a sequenze di stimoli. | bambini apprendono il
linguaggio estraendo regolarita statistica tra i suoni e gli stimoli a questi associati,

sviluppando cosi la componente lessicale (Romberg et al., 2010).

Un ulteriore importante vincolo innato per lo sviluppo linguistico & il Rule Learning,
che permette di estrarre e generalizzare regole astratte, all'interno di una sequenza
di elementi, acquisendo le regole grammaticali alla base del linguaggio (Bulf et al.,
2021). Vi sono inoltre predisposizioni innate che agiscono al fine di orientare
I'attenzione del bambino verso stimoli che vengono percepiti come maggiormente
salienti, come una preferenza per il volto umano rispetto ad altri stimoli visivi, per la
voce umana rispetto ad altri stimoli uditivi e per la voce materna rispetto ad altre
femminili. Infine, i bambini mostrano una preferenza verso i fonemi della loro lingua
nativa rispetto a quelli di altre lingue (Gervain et al., 2010). Questi bias attentivi
facilitano sia lo sviluppo delle competenze linguistiche del bambino che la costruzione
di una relazione con i genitori; questi due aspetti hanno un’influenza reciproca nei
primi anni di vita. Un’altra variabile rilevante é la presenza di comportamenti istintivi
e naturali nel genitore, come il baby talk, che catturano I'attenzione del bambino e

facilitano I'apprendimento del linguaggio (Venuti, 2018).
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Vi sono inoltre studi che hanno dimostrato come i bambini, gia in epoca preverbale,
siano in grado di discriminare i suoni e le regole sintattiche della propria lingua nativa
rispetto ad altre. Una nota ricerca ha dimostrato che i bambini fino ai sei mesi di vita
sono in grado di riconoscere i contrasti fonetici di tutte le lingue, ma successivamente
tendono a specializzarsi, riconoscendo solo i cambiamenti di suoni della loro lingua
primaria (Kuhl, 1992). Inoltre, bambini di otto mesi, se esposti ad una grammatica
artificiale, mostrando una preferenza per gli stimoli che rispettano le regole
grammaticali della lingua a cui sono abitualmente esposti (Gervain et al., 2008).

In sintesi, esistono numerosi meccanismi di base, legati alla percezione uditiva e del
parlato, che permettono agli esseri umani di apprendere il linguaggio dall’ambiente

circostante (Gervain, 2020).

Per imparare a comprendere e comunicare, i bambini devono essere in grado di
segmentare le parole dal flusso continuo del parlato (“segmentazione fonemica”),
apprendere il significato delle parole associandole agli imput che osservano,
attraverso meccanismi come prova ed errore. Tutto questo & supportato nel tempo
dallo sviluppo cognitivo, che consente di comprendere, memorizzare e produrre
aspetti sempre piu complessi del linguaggio. Tra le funzioni cognitive implicate nello
sviluppo linguistico vi sono la memoria, I'attenzione, la velocita di elaborazione e le

funzioni esecutive (Marini, 2022).

Un altro aspetto di influenza per lo sviluppo linguistico € il contesto in cui il bambino
cresce. E stato dimostrato che le interazioni verbali dirette favoriscono I'acquisizione
del linguaggio, piu dell’esposizione passiva ad esso. Numerose ricerche hanno
messo in luce come i principali fattori di influenza sociale nello sviluppo linguistico

siano lo status socioeconomico e I'educazione genitoriale (Carvalho Ade et al., 2016).
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E inoltre importante che i genitori siano in grado di fornire rinforzi ai tentativi di

espressione verbale del bambino in maniera contingente (Elsabbagh et al., 2013).

Difatti alcuni trattamenti per lo sviluppo linguistico si basano su un lavoro mediato dai
genitori; si tratta di interventi di parent training che mirano a fornire ai genitori strategie
di supporto per sostenere la comunicazione recettiva ed espressiva (Roberts et al.,

2019).

Si evince, quindi, che lo sviluppo linguistico subisce l'influenza di tutte le variabili

menzionate; alterazioni in queste possono determinare traiettorie evolutive atipiche.

2.2.3 Traiettorie evolutive tipiche

| bambini a sviluppo tipico, nei primi due mesi di vita, producono solo suoni di tipo
vegetativo, come il pianto o lo sbadiglio, che veicolano messaggi che i genitori
cercano di comprendere per rispondere ai bisogni del figlio; tale meccanismo € innato
e legato alla sopravvivenza (Venuti, 2018). Ad esempio, il bambino piange
istintivamente a causa di un disagio legato alla fame, e il genitore cerca di
comprendere il significato di questa espressione e di rispondere in maniera
appropriata alle sue necessita. |l pianto € definibile come una sequenza di contrazioni
muscolari iscrivibili in uno script e di espressioni facciali associate (Venuti, 2018);
tipicamente segnala sofferenza, sia emotiva che fisica, ed & anch’esso un
meccanismo innato, primitivo ed universale che consente al bambino istintivamente
di segnalare un bisogno di cura e conforto (Tambelli, 2017). Atipie nel pianto possono
essere importanti indicatori di sviluppo atipico, che potrebbero alterare sin dai primi

mesi di vita la costruzione della relazione con il genitore, come nel caso di bambini
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con disturbo dello spettro autistico, che mostrano un pianto anomalo nei primi mesi
di vita, suscitando nel genitore un senso di angoscia legato ad una difficolta nel

comprenderne il messaggio sottostante (Hochmann et al., 2011).

Tornando allo sviluppo tipico, intorno ai due mesi circa emerge il sorriso sociale,
un’espressione facciale di affettivita positiva in risposta al volto altrui (Wormann et al.,
2012). A partire dai quattro mesi si osservano nel bambino cambiamenti del suo
apparato fonatorio, come allargamento della cavita orale e abbassamento della
laringe che gli consentono di controllare la pressione dell’aria, permettendogli di
produrre le prime vocalizzazioni o “cooing”. Tra i sei e gli otto mesi circa il bambino
inizia ad apprendere le prime parole attraverso I'associazione tra suono e stimolo,
sviluppando la capacita di produrre suoni simili alle parole, come la lallazione o
“babbling”, considerata la prima forma di comunicazione linguistica basata sulla
produzione di vocalizzazioni piu complesse. Intorno ai sei mesi di vita emergono
anche le “protoconversazioni”, ossia la capacita da parte del neonato di impegnarsi
in scambi comunicativi verbali con un altro individuo; queste conversazioni preverbali
sono prive di contenuti ma si basano sul rispetto dei turni di parola (Nguyen et al.,

2023).

Un’altra tappa evolutiva importante € lo sviluppo dell’intenzionalita comunicativa, che
consiste nella capacita del neonato di comunicare attraverso suoni o gesti con
I'intenzione di veicolare un messaggio verso altri. Si pud parlare di intenzionalita
comunicativa solo quando il bambino € in grado di emettere un messaggio in maniera
finalizzata e controllata. Questa competenza si sviluppa tipicamente intorno agli otto

mesi ed & un importante prerequisito per lo sviluppo linguistico; un esempio ¢ il
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bambino che piange, non solo come reazione istintiva ad uno stato fisiologico come

la fame, ma per comunicare all’adulto il suo bisogno specifico.

Nello sviluppo tipico si distinguono due forme di lallazione: quella canonica, che
consiste nella ripetizione della stessa sillaba, e quella variata, in cui il bambino ripete
sillabe diverse all'interno di una sequenza. Intorno ai dodici mesi di vita il bambino
inizia a produrre le prime parole, che possono includere anche “protoparole” (parole
inventate, non esistenti nella sua lingua madre) (Guasti, 2007).
La produzione della prima parola avviene tipicamente intorno ai dodici mesi e
rappresenta semanticamente persone, luoghi o oggetti a cui il bambino é
frequentemente esposto; tuttavia, il vocabolario recettivo in questa fase &€ molto piu
ampio rispetto a quello espressivo. A circa sedici mesi emergono combinazioni
transmodali nella comunicazione del bambino, ossia associazioni tra la produzione
di parole a quello di gesti per esprimere lo stesso contenuto o contenuti

complementari o supplementari.

A diciotto mesi, il bambino produce circa una decina di parole e tra i diciotto mesi e i
due anni si assiste al passaggio da una produzione verbale olofrastica, in cui il
bambino si esprime attraverso frasi composte da una singola parola, ad una
produzione di frasi composte da due o piu parole. Le prime frasi prodotte sono
composte da parole brevi e senza elementi connettivi, creando un linguaggio definito
“telegrafico”, per poi evolversi tra il secondo e il terzo anno di vita in frasi

grammaticalmente piu complesse (Santrock et al., 2017).

Oltre alla produzione di tipo verbale, il bambino sviluppa modalita di comunicazione

basate sul canale non verbale, come i gesti comunicativi, utilizzati con intenzionalita
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comunicativa, tra cui i gesti deittici per riferirsi a situazioni o oggetti esterni. A queste
competenze si associa lo sviluppo di due specifiche abilita: I'attenzione condivisa o
“joint attention” e il pointing. L’attenzione condivisa si sviluppa tipicamente a partire
dai sei mesi di vita (Hahn et al., 2018), mentre il pointing intorno ai dodici mesi (Luke
et al., 2017). Queste abilita permettono al bambino di orientare I'attenzione di un altro
individuo verso uno stimolo specifico, passando da un livello di interazione diadico a
uno triadico, e implicano lo sviluppo della consapevolezza che le esperienze possano
essere condivise (Seager et al., 2018). Il pointing pud essere utilizzato con due
distinte funzioni: richiestiva, attraverso cui il bambino comunica all’adulto cid che
desidera o di cui ha bisogno, e la funzione dichiarativa, per orientare I'adulto verso

uno stimolo (Santrock et al., 2017).

Diversi studi hanno analizzato queste componenti dimostrandone il valore predittivo
rispetto al successivo sviluppo linguistico, in misura maggiore per il linguaggio

espressivo rispetto a quello recettivo (Delgado et al., 2002) (Seager et al., 2018).

Tra le traiettorie evolutive del linguaggio si evidenzia una spiccata variabilita
individuale, maggiormente evidente nei primi anni di vita. Talvolta alcuni bambini
mostrano una competenza di produzione linguistica tardiva, ma una buona parte
colma questa discrepanza rispetto alla media nel corso dei primi tre anni di vita

(Marini, 2022).

2.2.4 Acquisizione dell’ordine delle parole

Come precedentemente descritto, i bambini a sviluppo tipico gia in epoca preverbale

mostrano competenze innate che predispongono verso la specializzazione
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nell’elaborazione dei suoni (Kuhl, 1992) e 'apprendimento delle regole grammaticali

e sintattiche della lingua a cui sono abitualmente esposti (Gervain et al., 2010).

Quando si parla di acquisizione della grammatica nella prima infanzia si definisce lo
sviluppo di una conoscenza implicita relativa all’ordine delle parole della propria
lingua. Si sottolinea pertanto che l'ordine delle parole € una -caratteristica
fondamentale e variabile tra le lingue. Inoltre, tale competenza ¢ legata allo sviluppo

del linguaggio parlato nel bambino (de la Cruz-Pavia et al., 2021).

Piu in particolare, precedenti studi che hanno analizzato questa competenza su
bambini con traiettorie evolutive tipiche, hanno considerato due categorie specifiche:
parole funtore e parole contenuto. Le parole funtore sono dei termini che esprimono
relazioni tra le parole presenti all'interno della frase, tra cui: preposizioni semplici e
articolate, articoli, pronomi e congiunzioni. Queste parole vengono utilizzate piu
frequentemente nel linguaggio parlato, rappresentando anche per il bambino nei
primi mesi di vita uno stimolo implicitamente etichettabile come ad alta frequenza e
spesso noto. Le parole contenuto, invece, veicolano concetti semantici, e sono parole
che hanno bassa frequenza rispetto ai funtori, rappresentando spesso stimoli nuovi

per il bambino (escludendo le parole di utilizzo quotidiano, come “mamma” “pappa”

ecc.) (Gervain et al., 2008).

In molte lingue, come l'italiano e I'inglese, i funtori precedono le parole contenuto (ad
esempio “nella casa” o “in the house”), mentre in altre lingue come il turco e il basco
i funtori seguono sempre le parole contenuto (“evde” o “etxean” che letteralmente si

traduce in “casa nella”).
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De la Cruz e collaboratori (de la Cruz-Pavia et al., 2021) hanno recentemente
teorizzato che I'acquisizione dell’ordine delle parole sia un aspetto fondamentale e
che inizi intorno al primo anno di vita, poiché i bambini scoprono la posizione relativa
ai funtori e alle parole contenuto (de la Cruz-Pavia et al., 2021). Studi empirici
osservano che i bambini gia nei primi otto mesi di vita siano capaci di distinguere tra
funtori e parole contenuto e di discriminare l'ordine di questi nella propria lingua
madre (Gervain et al., 2008). In particolare, se esposti a stimoli uditivi artificiali, alcuni
dei quali presentati con un’elevata frequenza, come i funtori, ed altri con una bassa
frequenza, come le parole contenuto, gli infanti, durante la presentazione dei vari trial,
tendono ad orientare la loro attenzione verso I'insieme di suoni che rispetta I'ordine
della lingua a cui sono abitualmente esposti. Gli esseri umani sono quindi in grado di
creare rappresentazioni mentali astratte relative alle regole alla base del linguaggio,

ancor prima di aver appreso la comunicazione verbale.

2.3 Sviluppo del linguaggio e traiettorie evolutive atipiche nella Sindrome di

Down

| bambini con diagnosi di disabilita intellettiva tendenzialmente manifestano un ritardo
pit o meno significativo nell’acquisizione del linguaggio produttivo e recettivo, oltre

che alterazioni nello sviluppo motorio, nell’'interazione sociale e negli apprendimenti.

La Trisomia 21 € universalmente descritta come una sindrome genetica
caratterizzata da un fenotipo comportamentale variabile tra gli individui, ma che

impatta in maniera significativa lo sviluppo linguistico, rispetto a traiettorie evolutive
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tipiche, e in misura minore le abilita di natura visuo-spaziale. Il linguaggio, in
particolare, & considerato la principale area di vulnerabilita all’interno del profilo tipico
della Sindrome di Down, poiché le competenze che si raggiungono sono inferiori

rispetto a quelle attese per il livello di sviluppo cognitivo globale (Vicari, 2017).

Si evidenziano discrepanze specifiche tra le abilita legate al linguaggio recettivo,
maggiormente preservate, e la produzione verbale. In particolare, si osserva un
utilizzo sociale e intenzionale della comunicazione e dei gesti piu funzionale rispetto
alle competenze piu strettamente legate al rispetto delle regole fonologiche,

grammaticali e sintattiche (S. Lanfranchi et al., 2022).

2.3.1 Tappe di acquisizione del linguaggio

| bambini con SD tipicamente iniziano a sviluppare il babbling intorno ai quindici mesi
di vita e producono le prime parole a circa ventuno mesi, con una variabilita
individuale pari a circa dieci mesi (Locatelli et al., 2021); manifestano alterazioni e
livello fonologico e articolatorio che rendono complessa la comprensione da parte del
genitore. Si osserva inoltre una fase prelinguistica con una durata maggiore rispetto
allo sviluppo tipico, e con una maggiore produzione di gesti comunicativi rispetto alle
parole (Marini, 2022). Si parla di un vantaggio gestuale rispetto al verbale, con
frequenti gesti sia deittici che rappresentativi; la frequenza & maggiore rispetto ad
individui con sviluppo tipico che hanno lo stesso livello di competenze linguistiche
verbali. Una possibile interpretazione di questo maggiore utilizzo del canale non
verbale & che questo miri a compensare i domini maggiormente deficitari, come le

abilita cognitive, articolatorie e di produzione e comprensione verbale. Se il legame
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tra significato della parola e suono € instabile, il bambino utilizza i gesti come strategia

compensativa (Vicari, 2017).

Anche la componente pragmatica della comunicazione verbale presenta delle
alterazioni in individui con Trisomia 21. Si evidenziano, infatti, compromissioni
significative nella capacita di adattare il linguaggio alle regole specifiche del contesto
in cui avviene la comunicazione. Le prestazioni risultano deficitarie rispetto a quelle
di bambini a sviluppo tipico, anche se associati per eta mentale; questo pud influire
nell’adattamento del singolo ai nuovi contesti in cui si trova, come per I'ingresso a
scuola in cui il bambino deve rispondere a nuove richieste, o nell'interazione sociale
con il gruppo dei pari o con nuove persone. La componente pragmatica della
comunicazione non verbale risulta anch’essa deficitaria, seppur in misura ridotta

rispetto a quella verbale (Smith et al., 2017).

E’ stato dimostrato che nei bambini con Sindrome di Down le abilita di elaborare
stimoli di tipo verbale, oltre che visivo, che veicolano informazioni legate alle emozioni
primarie, sono simili a quelle che si osservano nelle traiettorie evolutive tipiche (Roch
et al., 2020). E possibile, inoltre, parlare di linguaggio relativo agli stati mentali,
facendo riferimento ad un tipo di comunicazione legata all’espressione verbale di
emozioni, pensieri ed intenzione proprie e altrui. La produzione relativa agli stati
mentali subisce linfluenza di specifiche competenze, come la conoscenza delle
emozioni, la morfosintassi e 'ampiezza del vocabolario espressivo; questi ultimi due
aspetti risultano essere maggiormente deficitari nel fenotipo legato alla Sindrome di
Down, spiegando un ritardo che si osserva in eta scolare in questa competenza,
valutabile attraverso la narrazione (Channell, 2020). Alcuni studi suggeriscono inoltre

la possibilita di supportare lo sviluppo della comunicazione verbale degli stati mentali
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e il vocabolario recettivo attraverso la narrazione stessa; questo tipo di attivita
potrebbe essere svolta in contesto domestico sfruttando libri illustrati all’interno di

attivita di lettura condivise con i genitori (Dulin et al., 2023) (Channell, 2020).

Nelle fasi piu precoci dello sviluppo, | bambini con Trisomia 21 mostrano delle
competenze linguistiche qualitativamente piu simili ai bambini con sviluppo tipico, ma
progressivamente le differenze tra queste due categorie diventano piu significative.
Inoltre, si osserva un progressivo indebolimento a carico delle abilita di comprensione

verbale nel corso dello sviluppo (Vicari, 2017).

2.3.2 Teorie empiriche e fattori di influenza

Le alterazioni nello sviluppo linguistico in individui con SD sono state studiate per
anni, portando a risultati che sono stati interpretati diversamente tra i vari studi. Vi
sono due principali posizioni teoriche divergenti: la prima descrive uno sviluppo
linguistico nella Sindrome di Down in ritardo, concependo quindi delle traiettorie
evolutive parallele allo sviluppo tipico ma con tappe di acquisizione raggiunte in eta

piu tardiva (Contardi et al., 1994).

La seconda posizione teorica, attualmente maggiormente condivisa, considera lo
sviluppo del linguaggio caratterizzato da traiettorie evolutive divergenti rispetto alle
caratteristiche tipiche, mostrando punti di forza e di debolezza che variano in maniera
interindividuale (Moraleda-Sepulveda et al., 2022). Le alterazioni nel linguaggio
rappresentano comunque un fattore di rischio, poiché le abilita comunicative
influenzano le prestazioni negli apprendimenti specifici, gia deficitarie a causa di una

disabilita intellettiva, come per le competenze di lettura e scrittura, portando ad un
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successivo rendimento scolastico negativo e ad insuccessi accademici (Filipe et al.,
2022). Al fine di comprendere meglio i meccanismi specifici alla base di queste atipie
nella comunicazione e poter intervenire su di essi, limitandone i rischi a carico degli
altri domini di sviluppo, numerosi studi hanno indagato i precursori specifici dello
sviluppo linguistico. Tra le variabili che incidono maggiormente vi sono il genere
maschile, il parto prematuro e basso peso corporeo e fattori ecologici, come il livello

di istruzione nei genitori, il reddito e la cultura di appartenenza (Filipe et al., 2022).

Rispetto al contesto, come per le traiettorie evolutive tipiche, uno delle principali
caratteristiche che pud rappresentare un punto di forza per lo sviluppo delle
competenze comunicative nei bambini con Trisomia 21 sono le cure genitoriali. Per
tale ragione, molti progetti di intervento precoce sul linguaggio nei bambini con SD
mirano a lavorare sul contesto di sviluppo, intervenendo principalmente mediante le
figure genitoriali per supportare lo sviluppo della comunicazione (O'Toole, 2018).
Questi interventi potrebbero promuovere anche un aumento nella responsivita

parentale e di comportamenti di socializzazione nei bambini (Ferrario, 2020).

Tra le possibili cause che sono state individuate per i deficit nello sviluppo linguistico
in questa sindrome si riscontrano manifestazioni fenotipiche specifiche a livello
cognitivo, come una memoria di lavoro fonologica deficitaria rispetto alla memoria di
lavoro di tipo visuo-spaziale (Marini, 2022) e nell’attenzione sia visiva che uditiva
(Karmiloff-Smith et al., 2016). Anomalie individuali a carico di queste competenze
possono essere alla base di alterazioni nel linguaggio e potrebbero altresi spiegare
le differenze individuali che si osservano nello sviluppo comunicativo (Karmiloff-Smith
et al., 2016). E stato dimostrato come le abilita di comprensione orale abbiano una

relazione diretta con le abilita mnestiche nei bambini con Trisomia 21 in eta
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prescolare; il  funzionamento della memoria, infatti, influenzerebbe
considerevolmente la comprensione da ascolto, spiegando circa il 10% della
variabilita individuale nelle prestazioni in compiti che richiedono questa competenza

(Florit et al., 2009).

Anche I'attenzione condivisa correla significativamente con lo sviluppo linguistico sia
nei bambini con sviluppo tipico che con SD, rappresentando un importante
prerequisito rispetto a questa funzione. Per tali fattori molti studi suggeriscono
'importanza di lavorare precocemente sulle componenti attentive per supportare |l
successivo sviluppo linguistico in questa popolazione (Seager et al., 2018). Tuttavia,
altri studi descrivono I'attenzione condivisa come un punto di forza piu che una
debolezza all'interno del profilo cognitivo tipico nella Trisomia 21; ciononostante, il
supporto di questa abilita pud comunque determinare effetti positivi sulle competenze

comunicative (Angulo-Chavira et al., 2022).

Oltre a cid, si evidenziano caratteristiche anatomiche strutturali, come la
conformazione tipica della cavita orale, che presenta una lingua pronunciata e
sporgente, dentatura irregolare, palato stretto e profondo e ipotonia muscolare;
queste caratteristiche incrementano le difficolta nello sviluppo della produzione

verbale in bambini con SD (Marini, 2022).

Ricerche pregresse hanno inoltre evidenziato I'influenza tra gli altri domini dello
sviluppo e l'acquisizione del linguaggio. Ad esempio, & stato dimostrato che nello
sviluppo tipico il vocabolario espressivo e recettivo aumenti considerevolmente in
seguito all’acquisizione della capacita di camminare autonomamente (Walle et al.,

2014) e che nei bambini con Sindrome di Down lo sviluppo motorio nei primi mesi di

43



vita correli significativamente con il successivo sviluppo linguistico tra il primo e |l

terzo anno di vita.

L’eta di sviluppo della posizione seduta pud predire lo sviluppo delle successive
competenze comunicative, come I'emergere del babbling. Questi risultati possono
essere spiegati dal fatto che i bambini che mantengono la posizione seduta,
diversamente da quella supina, possono respirare piu profondamente e mantenere
la lingua in una posizione piu funzionale per la produzione verbale (Locatelli et al.,

2021).

Un’altra possibile spiegazione € data dal fatto che i bambini che riescono a
camminare possono sfruttare la possibilita di esplorare il contesto, di raggiungere
oggetti per loro interessanti, ampliando la variabilita degli stimoli a cui sono esposti
(Yamauchi et al., 2019). Inoltre, quanto descritto aumenterebbe le possibilita di
condividere I'esperienza con l'adulto, intensificando gli scambi verbali, attraverso
I'attenzione condivisa, funzione che viene a sua volta supportata e che € un
importante precursore per lo sviluppo delle competenze comunicative (Locatelli et al.,

2021).
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CAPITOLO 3: METODO

3.1Introduzione e obiettivi di ricerca

L’analisi dei risultati sperimentali disponibili in letteratura, in aggiunta alle conoscenze
derivanti dall’osservazione e dalla valutazione clinica, hanno permesso di descrivere
come lo sviluppo del linguaggio in pazienti con Trisomia 21 presenti delle
caratteristiche specifiche. In particolare, si assiste ad una compromissione maggiore
a carico della espressione verbale, e delle regole fonologiche, grammaticali e
sintattiche (Vicari, 2017). Tra i punti di forza nel profilo tipico della SD vi sono
I'ampiezza del vocabolario ricettivo, I'utilizzo sociale del linguaggio e la produzione
non verbale di gesti comunicativi sia di tipo deittico che rappresentativo (S. Lanfranchi
et al., 2022). E stato inoltre evidenziato come difficolta nel linguaggio possano essere
un predittore rispetto al’emergere di possibili problematiche sociali (Naess et al.,
2017), e di autoregolazione emotiva (Griffiths et al., 2021), nonché difficolta
specifiche a carico degli apprendimenti scolastici e conseguenti insuccessi (Filipe et
al., 2022).

Piu in generale, queste difficolta rappresentano un aspetto cruciale per lo sviluppo
dellindipendenza e del benessere, sottolineando I'importanza di un intervento
precoce al fine di promuovere lo sviluppo adattivo del singolo (Schworer et al., 2022).
Si evince pertanto I'importanza di comprendere al meglio come si sviluppi il
linguaggio in bambini con Trisomia 21, con I'obiettivo di sviluppare poi tecniche

specifiche per poter intervenire e supportare questo dominio dello sviluppo.

Al fine di indagare precocemente l'acquisizione del linguaggio €& essenziale

comprendere i meccanismi specifici ad esso legati, i suoi prerequisiti e i fattori che
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potrebbero influenzarne gli esiti evolutivi. In particolare, uno dei meccanismi specifici
su cui il presente studio si & focalizzato € la comprensione della posizione delle parole

all'interno delle frasi, estraendo regolarita dal flusso continuo del parlato.

L’eta di acquisizione delle regole grammaticali relative all’ordine delle parole € nota
per lo sviluppo tipico, ma non si hanno informazioni per quanto riguarda tale abilita
nella Sindrome di Down. Pertanto, I'obiettivo del presente studio & quello di
comprendere l'eta di acquisizione in cui bambini con sindrome di Down riconoscano
I'ordine delle parole nella propria lingua. Prendendo in esame il profilo linguistico e
comunicativo che si manifesta a partire dalla prima infanzia nella SD, e considerando
che lo sviluppo di tali abilita si osserva piu avanti rispetto ai coetanei a sviluppo tipico,
si ipotizza che anche l'apprendimento implicito dell’ordine delle parole possa
emergere piu tardi, in particolare dopo gli 8 mesi d’eta identificati da Gervain e

colleghi (2008).

Inoltre, un ulteriore scopo del presente lavoro & quello di investigare associazioni tra
I'abilita in oggetto ed eta cronologica, eta di sviluppo, vocabolario recettivo ed
espressivo. Studi precedenti hanno mostrato che vi € una relazione tra 'acquisizione
lessicale, intesa come sviluppo del linguaggio parlato nel bambino, e acquisizione
della grammatica legata alla lingua a cui si € maggiormente esposti durante i primi
anni di vita; in particolare queste due componenti si svilupperebbero parallelamente
in un continuo processo di apprendimento interattivo (de la Cruz-Pavia et al., 2021).
Pertanto, si ipotizza di trovare associazioni tra competenze linguistiche e grammatica
anche nel presente lavoro. Questo studio mira ad approfondire le conoscenze
empiriche rispetto ai meccanismi primitivi di acquisizione del linguaggio in bambini

con Sindrome di Down, con il fine ultimo di fornire utili punti di partenza per poter
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strutturare specifici iter di intervento precoci e supportare I'acquisizione del linguaggio
nelle tappe evolutive successive, riducendo i rischi sui vari domini dello sviluppo e

promuovendo il benessere individuale.

3.2Partecipanti

La raccolta dati del presente progetto di ricerca & stata svolta unitamente da due
studentesse laureande dell’'Universita di Padova, nel periodo compreso tra gennaio
e aprile 2024. | criteri di inclusione dei partecipanti sono: diagnosi di Trisomia 21 e

un’eta compresa trai 6 e i 36 mesi.

| soggetti reclutati sono tredici bambini con Sindrome di Down, di eta compresa tra i
7 e i 36 mesi, di cui quattro maschi e nove femmine. L’eta cronologica media del
campione totale & pari a 23.07 mesi (DS = 9.49); di cui I'eta media dei maschi & di

22.75 mesi e quella delle femmine & di 23.22 mesi.

Per raccogliere dati sullo sviluppo in modo indiretto, sono stati coinvolti i genitori dei
bambini partecipanti al progetto, specificatamente le madri su libera scelta da parte

della famiglia, per un totale di tredici donne partecipanti al progetto.

Riportiamo sinteticamente le informazioni sui partecipanti nella tabella 3.1.
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Sesso Eta Media lingua madre Peso alla nascita terapie avviate Nascita a termine  Ordine di nascita Provenienza
mesi kg figli

F 9 23.07 italiano 2,825 Logopedia e fisioterapia Si 1°
F 19 italiano 4 Logopedia e fisioterapia Si 2°
F 20 italiano 2.25 Logopedia e fisioterapia No 2°
M 26 Italiano 3,17 Logopedia e fisioterapia Si 4°
F 29 Italiano 2,72 Logopedia No 1° Borgo Chie
F 36 Italiano 3,8 Logopedia Si 3°
F 27 Italiano 2,520 Logopedia Si 1° Brusimpiano
F 25 Italiano e Tedesco 1,9 Logopedia No 3°
F 32 Italiano 29 Logopedia e fisioterapia Si 3° Oristano
M 36 Italiano 2,750 Logopedia Si 2° Bologna
M 22 Italiano 3,280 Logopedia No 3°
M 7 Italiano e spagnolo 2,680 Fisioterapia No 1 Peschiera del Garda
F 12 Italiano e Tedesco 3,460 Logopedia Si 2° Bolzano

tabella 3.1: Informazioni socio-demografiche relative ai partecipanti

E possibile osservare che nessuno dei soggetti ha fratelli con Trisomia 21. Le madri
di otto di questi hanno dichiarato di aver avuto un parto a termine mentre le restanti
cinque no; inoltre, rispetto all’ordine di nascita, quattro partecipanti sono primogeniti,

cinque secondogeniti, tre terzogeniti e uno quartogenito.

by

La provenienza dei partecipanti € stata categorizzata in base alle regioni di
appartenenza, con la seguente suddivisione: tre partecipanti provenienti dal Veneto,
cinque dalla Lombardia, tre dal Trentino-Alto-Adige, uno dalla Sardegna e uno

dall’Emilia Romagna.

Si precisa inoltre che, tra questi partecipanti, dieci sono esposti quotidianamente solo
alla lingua italiana, uno sia alla lingua italiana che tedesca, uno sia alla lingua italiana

che spagnola, e uno € esposto unicamente alla lingua tedesca.
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Un altro dato interessante emerso nel corso della raccolta dati € che, su tredici
partecipanti, dodici hanno avviato un percorso di logopedia, anche se molti di loro

solo da un tempo esiguo.

Per quanto riguarda i dati demografici dei genitori che hanno partecipato al progetto,
si registra un’eta media di circa 38 anni per le madri e di circa 44 anni per i padri.
Nove genitori su tredici riferiscono di essere sposati, mentre i restanti quattro
dichiarano di essere conviventi. Inoltre, si rileva un livello di scolarizzazione medio
piu elevato nelle madri, pari a circa 17 anni, rispetto ai padri, con una media di 13

anni di istruzione.

Si precisa, infine, che nell’analisi di ricerca € stato escluso un partecipante, in quanto
i dati relativi al paradigma sperimentale risultavano poco attendibili e non & stato
possibile effettuare una seconda somministrazione dello stesso, ottenendo un
numero complessivo di partecipanti pari a dodici. In una successiva revisione, |l
campione utilizzato per I'analisi & stato ulteriormente ridotto ad undici partecipanti,
escludendo un soggetto che in sette dei trial sperimentali, tendeva ad avere un
punteggio di looking times superiore alla durata degli stimoli, che corrisponde a 21
secondi. Tale dato é stato interpretato come indicativo di una mancata focalizzazione
ed elaborazione dello stimolo presentato, rendendo i risultati poco attendibili ai fini di
ricerca. Il campione finale &€ quindi costituito da 11 partecipanti con un’eta media di

21.54 mesi (DS = 9.35)
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3.3Strumenti

Per la raccolta dei dati, si € scelto di utilizzare i seguenti strumenti: il DP-4, i due
questionari MacArthur Gesti e parole e Parole e frasi, un questionario per le
informazioni socio-demografiche e il paradigma sperimentale, che consente di
approfondire I'acquisizione delle regole implicite alla base del linguaggio, attraverso

la presentazione di una grammatica artificiale.

3.3.1 DP-4 (Alpern, 2020)

Il DP - 4 “Developmental profile — 4’ &€ uno strumento che permette di effettuare una
valutazione indiretta dello sviluppo di bambini e ragazzi, dalla nascita fino ai 21 anni
e 11 mesi di vita (Alpern, 2020). E stato sviluppato con gli obiettivi di effettuare
screening rispetto a possibili ritardi in eta evolutiva, di evidenziare punti di forza e di
debolezza al fine di strutturare interventi individuali specifici, monitorare i
cambiamenti nel corso dello sviluppo e risulta essere uno strumento utile anche in
ambito di ricerca; in sintesi puo essere applicato in tutti i contesti in cui € necessaria

una misura globale dello sviluppo del bambino.

Esistono quattro diverse versioni del DP-4: intervista ai genitori, questionario per i
genitori, questionario per gli insegnanti e questionario per i clinici. Nel presente studio
sono state utilizzate la versione questionario e intervista per i genitori. In particolare,
meta delle famiglie ha svolto l'intervista, meta ha compilato il questionario, inviato
attraverso la piattaforma Qualtrics. Le due versioni mostrano buone correlazioni tra
loro (Lanfranchi & Scrimin, in via di pubblicazione). Da un lato, I'intervista richiede un

tempo maggiore di somministrazione (tra i 20 e i 40 minuti) ma permette di avere un
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maggiore controllo dell’attendibilita delle risposte, di acquisire informazioni
aggiuntive, di fondare le basi per una buona alleanza educativa o terapeutica (nel
caso in cui venga utilizzato in ambito clinico), e di rispettare i criteri di soglia base e
di interruzione nella somministrazione stessa. Dall’altro, la modalita questionario
permette di ridurre il tempo necessario per la somministrazione ma, al contempo, si
riduce 'attendibilita delle risposte e si elimina la possibilita di utilizzare i criteri di soglia

base e soglia di interruzione.

Il DP-4 € composto da 5 subscale che indagano le differenti aree di sviluppo, ed in
ognuna di queste vi sono item (presentati con un ordine di grado di difficolta
crescente), con due opzioni di risposta per ciascuno (SI—NO). Le aree indagate sono
le seguenti: area motoria, dei comportamenti adattivi, socio-emotiva, cognitiva e della
comunicazione. La scala motoria comprende 37 item che indagano le abilita fini e
grosso-motorie, focalizzandosi sulle capacita del bambino di svolgere azioni o giochi
nella sua quotidianita. Un esempio di item per la scala € il seguente: “Sale le scale in
piedi (non a gattoni) attaccandosi al muro, al corrimano o dando la mano a qualcuno?
Va bene anche se mette entrambi i piedi su ogni gradino” (item M12); il quale indaga

le abilita di coordinazione motoria e di organizzazione dei movimenti sequenziali.

La seconda scala & quella dei comportamenti adattivi, si compone di 41 item che
indagano la capacita del singolo di sviluppare, nel corso dello sviluppo, la propria
autonomia adattandosi ai propri bisogni e alle richieste del contesto. Questa seconda
scala indaga quindi la capacita del bambino di svolgere compiti in maniera
indipendente, legati a piu dimensioni come la cura del sé o le abilita di
autoregolazione (citiamo come modello I'item A10: “Usa una forchetta per mangiare

cibo solido?”). La scala socio-emotiva indaga le modalita di interazione del bambino
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con il gruppo dei pari e con gli adulti, di modulazione del comportamento sulla base
del contesto e la sensibilita sociale ed emotiva, attraverso 36 item (esempio: “Saluta
con la mano facendo “ciao ciao”, al momento giusto?”; item S8). La scala cognitiva &
la quarta scala del DP — 4, é costituita da 42 item che valutano lo sviluppo delle abilita
di base, e dei prerequisiti di queste, che consentono all’individuo di sviluppare un
buon funzionamento intellettivo e scolastico (si cita I'item G10: “Usa matite o pastelli

nel chiaro tentativo di lasciare segni su una qualsiasi superficie scrivibile?”).

L’ultima scala € quella della comunicazione, composta da 34 item che indagano lo
sviluppo delle abilita di comunicazione verbale che non verbale (sia espressiva che
recettiva), e di usare efficacemente strumenti di comunicazione, come il telefono il
linguaggio scritto (ad esempio: “Qualche volta fa dei vocalizzi che sembrano parole,

tipo “‘ma-ma’, “pa-pa”?”; item C7).

Lo scoring dei risultati acquisiti attraverso l'intervista € stato svolto, rispettando il
manuale, attribuendo un punteggio pari ad uno per ogni risposta affermativa e pari a
zero per ogni risposta negativa, sommando i punteggi per scala in modo da avere un
punteggio specifico in base alle aree di sviluppo, e sommando il punteggio delle varie
scale per avere una misura quantitativa complessiva. Il punteggio grezzo finale, sia
complessivo che per singola scala, € stato in seguito convertito in punteggi ponderati
in base alla standardizzazione italiana del test. In particolare, questo strumento
consente di misurare I'eta di sviluppo, calcolando, in primo luogo, i punteggi per scala
e poi il punteggio grezzo totale, che €& stato in seguito convertito in punteggi
standardizzati che rappresentano “I'eta equivalente” (o eta di sviluppo), attraverso le
norme italiane in nostro possesso. Ai fini dell’analisi dei dati si &€ scelto di ricavare da

questo strumento non solo 'eta equivalente globale ma anche il punteggio relativo
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alla scala comunicativa come indice del livello di sviluppo linguistico raggiunto per

ogni partecipante.

3.3.2 MacArthur Gesti e parole e Parole e frasi (Caselli, 2002)

Distinguiamo due questionari specifici per il linguaggio utilizzati nel presente progetto
di ricerca: il MacArthur Gesti e parole, che indaga lo sviluppo del linguaggio nel
bambino partendo dalle primissime parole che il bambino impara a comprendere e
produrre ed i gesti non verbali (per bambini tra gli 8 e i 17 mesi), e il MacArthur Parole
e frasi, creato per una fascia di eta maggiore rispetto al precedente (compresa tra i
18 e i 30 mesi), che indaga la capacita di comprendere e produrre parole e frasi nel

bambino (Caselli, 2002).

Per entrambe le forme & presente una scheda informativa che ci ha consentito di
raccogliere dati anamnestici e socioculturali relativi al bambino e ad i suoi genitori.
Nello studio presentato si € scelto di modificare, in misura ridotta, alcuni item nella
scheda conclusiva per poter acquisire informazioni mirate rispetto agli scopi di

ricerca.

I MacArthur in generale &€ uno strumento creato con |'obiettivo di acquisire
informazioni circa lo sviluppo del linguaggio nel bambino. Si parte dall'indagine
indiretta sui primi segnali non verbali nel bambino, per passare poi all’espansione del

vocabolario e all’emergere della grammatica e delle prime combinazioni.

Il primo questionario Gesti e parole € suddiviso in tre parti, le prime di queste
comprendono delle rispettive sezioni distinte: A e B (per la prima), C e D (per la

seconda).

53



La prima sezione comprende solo tre quesiti volti a capire se il bambino stia
mostrando i primi segnali sulla comprensione della comunicazione verbale. La
sezione B contiene 28 frasi utilizzate frequentemente da parte degli adulti nell’eloquio

con i bambini piccoli, e si chiede se il bambino sia in grado di comprenderle.

La sezione C della seconda parte comprende due domande, una relativa alle abilita
imitative, e la seconda relativa alle prime denominazioni nel bambino. La sezione D
contiene una lista di parole, divise in 19 categorie semantiche differenti (come
animali, parti del corpo, abbigliamento, preposizioni e aggettivi), dove per ogni item
vi sono due colonne per la risposta: “Dice” che indaga la capacita del bambino di
produrre quella parola, e “Capisce” che indaga la capacita del bambino di
comprendere quella parola (il compilatore pud quindi scegliere una, entrambe le
opzioni o nessuna di queste). La terza parte dello strumento € definita “Azioni e gesti”

e indaga le competenze relative alla comunicazione non verbale nel bambino, tra cui:

gesti deittici e gesti comunicativi convenzionali.

Il secondo questionario MacArthur “parole e frasi” serve ad indagare lo sviluppo del
linguaggio verbale in bambini di eta compresa tra i 18 e i 30 mesi; si compone di tre
parti. La prima parte comprende una lista di 23 categorie di parole (che includono
quella del questionario “Gesti e parole”, precedentemente descritto, piu altre di
carattere piu specifico, come posti dove andare, verbi ausiliari e modali, congiunzioni,
avverbi ed espressioni di luogo). La seconda parte indaga la capacita dei bambini di
“utilizzare la grammatica” (quindi la morfologia legata all’utilizzo delle forme singolari
o plurali dei temini). La terza parte indaga I'utilizzo delle frasi da parte del bambino,
divisibili sulla base del grado di complessita in: frasi nucleari, frasi complesse e frasi

binucleari.

54



Il tempo complessivo per la compilazione di un questionario MacArthur € pari, in

media, a circa 20-40 minuti.

Al termine della compilazione viene fatto lo scoring dei punteggi ottenuti ed &
possibile confrontare le prestazioni linguistiche del bambino con i dati normativi di
riferimento, presenti nel manuale. In conclusione, lo strumento consente di
comprendere se il bambino mostri uno sviluppo comunicativo e linguistico adeguato
rispetto alla sua eta cronologica o0 mentale, o se si osservino delle traiettorie evolutive
atipiche rispetto a questa funzione. Il manuale suggerisce di descrivere un profilo
linguistico in “ritardo” o “a rischio” se i punteggi si collocano al di sotto del decimo
percentile rispetto alla distribuzione normale o al di sotto del valore corrispondente
alla media meno una deviazione standard; & altresi possibile confrontare la
presenza/assenza di una determinata competenza in relazione alla percentuale di

bambini della stessa eta che I’hanno sviluppata.

Per ottenere dei risultati attendibili ed indicativi rispetto alle reali competenze del
bambino & importante chiedere ai genitori (o chi compila per il bambino, che sia una
persona che passa molto tempo con lui), qualche giorno prima della compilazione del

questionario, di osservare il figlio con attenzione e i comportamenti che mette in atto.

Il manuale suggerisce inoltre la possibilita, in caso di un profilo di disabilita intellettiva,
di applicare il criterio di corrispondenza fra eta mentale del bambino ed eta consigliata

per il test.

Si precisa che nella ricerca in questione il questionario Parole e frasi non & stato
somministrato ai partecipanti con meno di 18 mesi o a coloro per cui, dai dati acquisiti

attraverso la somministrazione del DP-4 e del MacArthur Gesti e parole, |l
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questionario non risultava adatto all’eta di sviluppo, ottenendo un numero

complessivo di compilazioni pari ad otto.

Per I'analisi e stata utilizzata la variabile relativa allo sviluppo linguistico, calcolando
il numero di parole e gesti o parole e frasi che il singolo partecipante & in grado di

comprendere o di produrre.

3.3.3 Paradigma sperimentale con una grammatica artificiale (Gervain et al.,

2008)

L'ultimo strumento utilizzato per la raccolta dati nel presente progetto di ricerca
riguarda un particolare paradigma sperimentale, creato con l'obiettivo iniziale di
comprendere se i bambini distinguano I'ordine delle parole della propria lingua da un

ordine differente, attraverso I'analisi dei tempi di fissazione dello stimolo.

Questo strumento & stato creato ed utilizzato nello studio di Gervain e collaboratori
del 2008, su un campione di soggetti a sviluppo tipico, divisi in due categorie: italiani

e giapponesi (Gervain et al., 2008).

Il paradigma si basa sulla presentazione di stimoli uditivi, che sommandosi tra loro
costituiscono una “grammatica artificiale”, rispettando un ordine specifico di
somministrazione. La fase iniziale del test comprende una tappa di familiarizzazione,
che ha una durata di quattro minuti, in cui si presentano le “stringhe” di suoni. Il
bambino, durante questa prima fase, € esposto ad alcuni suoni (come “FI" e “GE”)
ben nove volte in piu rispetto ad altri stimoli, che sono quindi implicitamente
etichettabili come “a bassa frequenza” (tra i quali: “FO”, “KU” e “NA”). In seguito a

questa prima fase vi € la fase del test effettivo, diviso in otto trial, quattro dei quali
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rispettano I'ordine grammaticale della lingua italiana (suono piu frequente, seguito da
suono meno frequente), e quattro in cui I'ordine € invertito (stimoli meno frequente,
seguito da stimolo piu frequente). Facendo riferimento alla figura 1 riportata nel testo
i suoni “frequent initial”, che rispettano quindi I'italiano, sono inseriti nella condizione
“a”, mentre i suoni “frequent final” sono riportati nella condizione “b”; questa due

differenti condizioni sperimentali vengono presentate ad ogni partecipante (quattro

trial per la condizione a e quattro per la condizione b).
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STRUTTURA DELLA GRAMMATICA ARTIFICIALE:

Suoni frequenti:  FI

Fase di familiarizzazione:

... GE —=FO - FI1-BU - GE - DE-FI-KO - GE-PA-FI-MO -GE ...

Condizioni dei trial:
a) Item con suoni frequenti all’inizio

FI-FO-GE-BI
GE-RI-FI-PE
Fl-RU - GE - MU

b) Item con suoni frequenti alla fine

BA-GE-BO-FI
RA-GE-NA-FI
KA-Fl-DU-GE

Figura 1: descrizione schematica della struttura della grammatica artificiale ideata
da Gervain e collaboratori nel 2008 (Gervain et al., 2008) e riproposta nel presente
progetto di ricerca. Si osserva come i suoni come “FI” e “GE” vengano presentati
nella fase di familiarizzazione con elevata frequenza. Le fasi test, che sono ofto in

totale, si distinguono nelle due condizioni: frequent initial (condizione a) e frequent

final (condizione b)

Per comprendere se il bambino distingua le due condizioni & stata analizzata la
preferenza visiva, ossia I'attenzione che egli orienta verso una categoria di stimoli
piuttosto che un’altra. Piu in particolare, per quantificare la variabile della preferenza
visiva, e quindi la salienza dello stimolo, si utilizza il paradigma dell’Head-tourn

preference (HPP) (Deborah G. Kemler Nelson, 1995). Questo paradigma si basa
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sulla tendenza nei bambini ad orientare il proprio volto verso la fonte dello stimolo
uditivo su cui prestano attenzione. Questo paradigma € applicabile, secondo I'articolo
citato, per comprendere se i neonati preferiscano un determinato tipo di stimoli uditivi
rispetto ad altri. L’attenzione che il bambino orienta verso uno stimolo pud essere
valutata misurando la durata del tempo in cui gira la testa verso il suono (Deborah G.
Kemler Nelson, 1995). Si parla in particolare di looking times, ovvero il tempo di
fissazione dello stimolo, che nel caso del presente lavoro € stato calcolato per le otto
fasi del test. | looking times sono stati in seguito associati ad una delle due condizioni
sperimentale (condizione a “frequent initial’ e b “frequent final”); in base alla categoria
i looking times sono stati raggruppati e per ciascuna condizione € stata calcolata la
media, ottenendo quindi due tempi medi di fissazione degli stimoli per ogni

partecipante.

Nel complesso, il paradigma ha una durata di dieci minuti; si richiede alla famiglia di
accedere alla piattaforma attraverso la condivisione di un link e di rispettare una serie
di indicazioni presentate dallo sperimentatore, come l'orientare la telecamera del
computer verso il volto del bambino e non interagire con lui durante la
sperimentazione limitando eventuali distrazioni esterne, impostare un volume alto nel
dispositivo, completare il paradigma interamente senza fare pause durante la
sessione o, nel caso di disagi manifestati dal bambino, interrompere per procedere
con una nuova somministrazione in un momento piu adeguato. Queste indicazioni
sono state precedentemente esposte a voce alle famiglie aderenti al progetto, e in
seguito inviate via mail per fornire un supporto ulteriore, oltre alla disponibilita
continua da parte dello sperimentatore di essere contattato telefonicamente per

risolvere eventuali difficolta.
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Infine, per il calcolo delle variabiliin esame & stata effettuata una selezione dei looking
times per ciascun trial, escludendo tutti quei valori superiori alla durata complessiva
di ogni video, pari a 21 secondi, e quelli inferiori a 960 millisecondi. Tale scelta é stata
motivata dall’'ipotesi che i bambini che fissavano lo schermo per un tempo maggiore
rispetto alla durata dello stimolo o per un tempo eccessivamente ridotto, non stiano
realmente elaborando le informazioni trasmesse. In base a questa direttiva teorica,
sono stati esclusi numerosi looking times relativi ad un partecipante, il quale & stato
escluso dall’analisi. Pertanto, il numero complessivo di partecipanti presente in

questa analisi corrisponde ad undici.

3.3.4 Questionario anamnestico

L’ultima fase della raccolta dei dati prevede la somministrazione di un questionario
anamnestico, compilato da un genitore dei partecipanti, che consente di acquisire
informazioni dettagliate riguardanti sia il bambino che il contesto di sviluppo. Lo
strumento esplora vari aspetti relativi alla nascita, come peso corporeo, mese di
gestazione ed eventuali complicanze durante il parto. Inoltre, si esaminano le
principali tappe evolutive nel bambino, come I'eta di acquisizione della posizione
seduta, della produzione di vocalizzazioni e delle prime parole.

Si indagano inoltre condizioni cliniche nel bambino, inclusi episodi di otiti di lunga
durata che potrebbero influenzare le sue capacita di elaborare stimoli uditivi, quadri
di familiarita psicopatologica e I'avvio di terapie specialistiche.

Per quanto riguarda il contesto ambientale di sviluppo, vengono approfonditi aspetti

relativi al genitore, come l'eta, I'impiego professionale e livello di istruzione. Inoltre, si
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richiede se il bambino frequenti il nido e per quanto tempo, e se sia esposto
quotidianamente a lingue diverse dall’italiano.

Ai fini dell’analisi correlazionale, € stata utilizzata esclusivamente I'eta anagrafica in
mesi, mediante la registrazione della data di nascita dei partecipanti e della data di
somministrazione degli strumenti. Le informazioni qualitative indagate sono state

successivamente utilizzate per effettuare un’analisi descrittiva.

3.4Procedura

Ai fini della ricerca, per il reclutamento del campione si € scelto di contattare
direttamente le numerose associazioni sulla Sindrome di Down presenti sul territorio
nazionale, tramite telefono o via mail. E stata redatta una lettera specifica di
presentazione del progetto, rivolta alle associazioni e alle famiglie, con I'obiettivo di
illustrare a questi le finalita della ricerca e le modalita di attuazione; & stata inoltre

ideata una locandina riassuntiva del progetto, per facilitarne la condivisione.

Il campione descritto € stato quindi ottenuto grazie alla collaborazione di alcune di
queste associazioni, attraverso la condivisione dei materiali da noi inviati con i
rispettivi soci, le cui caratteristiche rientravano nei criteri di selezione per la ricerca.
Le famiglie interessate a partecipare potevano contattare direttamente gli

sperimentatori per dichiarare la loro adesione.

Gli strumenti DP-4, MacArthur Gesti e parole e Parole e frasi sono stati somministrati
durante un’intervista organizzata in modalita telematica con un solo genitore

(attraverso una videochiamata Zoom), cercando di selezionare uno spazio di circa
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un’ora per il colloquio, in cui non ci siano fonti di distrazione esterna (& stato quindi

necessario adattare gli orari della raccolta dati agli impegni delle famiglie).

La somministrazione del paradigma sperimentale & avvenuta attraverso I'utilizzo
della piattaforma LabAdvanced che ha permesso di raccogliere questi dati. Questa
piattaforma consente di registrare il trial, suddividendo la sperimentazione i nove parti

(lo sperimentatore ha quindi accesso a nove distinti video per partecipante).

Si e scelto di svolgere questa fase interamente da remoto per numerose motivazioni,

che riportiamo schematicamente di seguito:

o facilitare il reclutamento, eliminando il limite legato alla provenienza dei
partecipanti, molti dei quali non avrebbero potuto recarsi presso i laboratori
dell’universita di Padova;

e consentire alle famiglie di selezionare il momento piu opportuno in cui eseguire
la prova, in cui il bambino sia tranquillo, con I'obiettivo di eliminate le variabili

legate a sonno, fame, contesto nuovo o altri potenziali disagi sperimentati.

Si sottolinea inoltre che gli sperimentatori hanno provveduto a fornire a tutte le
famiglie partecipanti al progetto il supporto necessario, risolvendo eventuali difficolta

o problematiche tecniche e spiegando la procedura in modo dettagliato.

Infine, per garantire una maggiore oggettivita della misurazione, ed evitare il bias
dellosservatore, gli otto trial sono stati somministrati in ordine casuale e
'esaminatore, nella fase coding di questi, € all’oscuro della corrispondenza tra le due

condizioni.
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3.5Piano d’analisi

Con l'obiettivo di rispondere alle domande di ricerca presentate sono state svolte
delle analisi di tipo statistico, descrittivo e qualitativo. In primo luogo, € stata effettuata
la codifica del paradigma sperimentale calcolando le medie dei looking times per le

due condizioni sperimentali per ciascun partecipante.

Questi due valori sono stati confrontati tramite il test t, un’analisi statistica che mira a
confrontare due distribuzioni e verificare se i valori medi di queste si discostino tra
loro in maniera significativa o meno. L'utilizzo di questa procedura mira a verificare
se nella fascia di eta considerata, compresa tra i 7 e i 36 mesi, in bambini con la
Sindrome di Down si osservi una effettiva preferenza verso una delle due condizioni

sperimentali.

Le variabili del looking times, che comprendono le medie per le due condizioni
sperimentali e il delta di queste, sono state inoltre correlate ad i seguenti fattori: eta
anagrafica, eta di sviluppo linguistico. La correlazione statistica tra queste variabili
mira a comprendere se vi sia una effettiva relazione tra I'acquisizione o la mancata
acquisizione della competenza linguistica indagata, con I'eta anagrafica, misurata in
mesi, I'eta di sviluppo globale, ottenuta attraverso il DP-4, e il livello di sviluppo
linguistico raggiunto, indagato attraverso i questionari McArthur e la scala

comunicativa del DP-4.
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CAPITOLO 4: RISULTATI

Nel presente capitolo saranno illustrati e descritti nel dettaglio i risultati delle analisi
condotte sui dati raccolti nel corso della ricerca. In primo luogo, verranno presentate
le analisi descrittive del campione di riferimento, che hanno permesso di approfondire
le informazioni relative ai partecipanti. Verranno inoltre descritti i risultati ottenuti dal
paradigma sperimentale con una grammatica artificiale e, successivamente, le analisi
di tipo correlazionale tra questo e alcune variabili di sviluppo misurate e raccolte
durante il progetto. Infine, saranno esposti i risultati delle valutazioni di tipo

qualitativo.

4.1 Statistiche descrittive del campione

Sono state calcolate le statistiche descrittive relative ai dati raccolti attraverso il
paradigma sperimentale. Nella tabella 4.1 sono riportati i valori di media, deviazione
standard, minimo e massimo, per le medie dei looking times nelle due condizioni
sperimentali (M Lt 1 = frequent initial, che rappresenta I'ordine delle parole nella
lingua italiana, con gli stimoli ad elevata frequenza posti all'inizio; M Lt 2 = frequent
final, che rappresenta 'ordine delle parole in cui i suoni ad elevata frequenza sono

posti alla fine).
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media deviazione standard minimo massimo

MLt1l 8336.227 3392.852 1674.500 13021.750

M Lt 2 11122.871 2946.552 6295.250 14656.750

Tabella 4.1: medie, deviazioni standard e i valori minimi e massimi per la media dei
looking times nella prima (M Lt 1 = frequent initial) e seconda condizione

sperimentale (M Lt 2 = frequent final).

Successivamente, sono state condotte delle analisi descrittive sul campione
complessivo, di numerosita pari a tredici, riguardanti i risultati ottenuti dalla

somministrazione del DP-4 e del MacArthur Gesti e parole e Parole e frasi.

Per descrivere il campione, sono stati esaminati i punteggi eta equivalente ottenuti

dal test DP-4, che vengono riportati nella tabella 4.2.
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media deviazione standard minimo massimo

Eta anagrafica 21.545 9.353 7.00 36.0
(in mesi)

E.E. motoria 15.846 7.723 4.0 27.0
E.E

comportamenti 15.385 7.932 5.0 29.0
adattivi

E.E.

socioemotiva 17.077 5.155 10.0 27.0
E.E. cognitiva 14.846 6.283 8.0 25.0
E.E.

comunicativa 16.462 6.753 10.0 30.0
E. E. globale 15.923 6.177 7.60 26.80

Tabella 4.2: media, deviazione standard, minimo e massimo per eta anagrafica ed i
risultati standardizzati ed espressi in eta equivalenti della scala motoria, dei
comportamenti adattivi, socioemotiva, cognitiva e comunicativa e punteggio globale

del DP-4.
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La tabella 4.3 presenta i dati descrittivi relativi ai punteggi ottenuti attraverso la

somministrazione del questionario MacArthur Gesti e parole.

media deviazione standard minimo massimo
Parole
comprese 40.69 29.55 1.0 87.0
Parole 7.54 13.245 0 44.0
prodotte
Gesti appresi 17.69 9.827 0 33.0

Tabella 4.3 media, deviazione standard, minimo e massimo rispetto al numero di
parole comprese, prodotte e al numero di gesti comunicativi appresi (Mac Arthur

gesti e parole).

Inoltre, sono state eseguite analisi descrittive sui risultati del questionario Mac Arthur
Parole e frasi, somministrato ad un sottogruppo composto da otto partecipanti, a
causa di limitazioni legate all’eta. | risultati di questa analisi sono ripotanti nella tabella

4.4.
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media deviazione standard minimo massimo

Parole

comprese 37.87 31.69 3.0 80.0
Parole 7.125 8.560 0 24.0
prodotte

Frasi 0 0 0 0
prodotte

Tabella 4.4: media, deviazione standard, minimo e massimo rispetto al numero di

parole comprese, numero di parole e frasi prodotte (Mac Arthur Parole e frasi).

4.2 Risultati del paradigma sperimentale

Per verificare se ci fosse una differenza tra le medie delle due condizioni & stato
condotto un t-test a campioni appaiati. Dall’analisi emerge che c’é€ una differenza tra
le medie (t=2.93 p=0.015 d=0.88), con punteggi superiori di looking times per la
condizione frequent final (FF). Il delta medio tra le due medie & pari a - 2786.6

(DS=3157.349).
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4.3 Correlazioni tra le variabili misurate

Per indagare la relazione tra la preferenza a uno specifico ordine delle parole e
variabili di sviluppo sono state condotte delle correlazioni. In particolare, la differenza
tra i looking times nelle due condizioni sperimentali & stata correlata con eta
anagrafica, eta equivalente o livello di sviluppo globale, eta equivalente per lo
sviluppo linguistico, numero di parole comprese e prodotte dal bambino e numero di
gesti comunicativi. L'obiettivo di questa analisi correlazionale & verificare se la
preferenza verso I'elaborazione degli stimoli uditivi tra le due categorie sia associata

a questi fattori presi in considerazione.

| risultati di queste analisi, effettuate attraverso correlazioni di Pearson, sono riportati

nella tabella 4.6.

69



MLt1-MLt2

Eta anagrafica (in mesi) Pearson’r 0.056
p-value 0.869
E.E. globale Pearson’r 0.187
p-value 0.582
E.E comunicativa Pearson’r 0.324
p-value 0.331
Parole comprese Pearson’ r 0.135
p-value 0.692
Parole prodotte Pearson’ r -0.339
p-value 0.307
Gesti appresi Pearson’r 0.022
p-value 0.949

Tabella 4.6: si riportano i risultati dei punteggi di p-value e di correlazione di
Pearson tra le differenze nei valori di media dei looking times delle due condizioni

sperimentali (M Lt 1 e M Lt 2) e le variabili quantitative esaminate.
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Si osservano correlazioni positive moderate tra la differenza delle medie e l'eta
globale di sviluppo ricavata dal DP-4. Inoltre, si evidenziano correlazioni negative
moderate tra le differenze tra le medie e il numero di parole che il bambino produce,
ottenuto dal MacArthur Gesti e parole. Tuttavia, per queste due correlazioni descritte,

il p value risulta essere maggiore di 0.05.

Sono state successivamente condotte analisi correlazionali piu specifiche tra le
singole medie dei tempi di fissazione di ciascun soggetto nelle due condizioni
sperimentali e le variabili precedentemente elencate. Dai risultati emergono relazioni
di tipo lineare non perfette e positive, con una forza variabile, tra le due medie e tutte

le variabili prese in esame; questi risultati sono riportati nella tabella 4.7.

MLt1 M Lt 2

Eta anagrafica (in mesi) Pearson’ r 0.421 0.424
p-value 0.198 0.194

E.E. globale Pearson’ r 0.630 0.525
p-value 0.038 0.097

E.E. comunicativa Pearson’ r 0.589 0.331
p-value 0.057 0.321
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Parole comprese Pearson’r 0.398 0.314

p-value 0.225 0.347
Parole prodotte Pearson’r 0.102 0.481
p-value 0.765 0.134
Gesti appresi Pearson’r 0.496 0.548
p-value 0.120 0.081

Tabella 4.7: puntegqi r di Pearson tra i valori di media dei looking times per le
condizioni sperimentali frequent initial (M Lt 1) e frequent final (M Lt 2) e le altre

variabili indagate.

Partendo dalle correlazioni tra le medie dei looking times per la prima condizione
(frequent initial; M Lt 1) si osserva una correlazione piu forte con I'eta equivalente
globale, ottenuta dal punteggio complessivo standardizzato del test DP-4, con un

coefficiente di Pearson pari a 0.630 e un p value inferiore a 0.05.

Analogamente, € possibile osservare correlazioni positive e moderate tra la media
dei looking times per la condizione sperimentale Fl e le seguenti variabili: eta

equivalente per la scala comunicativa del MacArthur Gesti e parole, eta anagrafica
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espressa in mesi, numero di parole comprese e numero di gesti appresi. Tuttavia, per

queste correlazioni, si ottiene un p value superiore a 0.05.

La media dei looking times per la seconda condizione sperimentale (frequent final, M
Lt 2) mostra anch’essa correlazioni positive moderate per le variabili di eta
equivalente globale e comunicativa, eta anagrafica, numero di parole comprese e
prodotte e numero di gesti appresi; anche in questo caso, le correlazioni non sono

significative.

4.4 Analisi qualitative

A conclusione dell’analisi dei dati, sono state svolte indagini di natura qualitativa.
Sono riportate in tabella per ogni bambino le differenze tra Lt 1 e Lt 2, dove un valore
positivo indica una misura di looking times maggiore per la prima condizione
sperimentale frequent initial (Fl), mentre un valore negativo indica una misura di

looking times piu elevata per la seconda condizione sperimentale frequent final (FF).

Inoltre, sono descritte per ogni partecipante le informazioni riguardanti le variabili
evolutive indagate nel corso della ricerca, ed in particolare I'eta anagrafica in mesi,
'etda equivalente globale e l'eta equivalente relativa allo sviluppo comunicativo
(ottenute attraverso la standardizzazione dei punteggi del DP-4), ed infine il numero
di parole che il bambino € in grado di comprendere e di produrre e il numero di gesti

che ha appreso (relative ai risultati del questionario Mac Arthur Gesti e parole) .

| risultati sono esposti nella tabella 4.8, in cui i partecipanti sono discriminati per
colore in base alla valenza del risultato che si ottiene dalla differenza tra le medie dei

Lt 1 e Lt 2. Nello specifico, sono evidenziati in blu i partecipanti in cui si ottiene un
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valore negativo (che hanno quindi un valore di media di looking maggiore per la
condizione frequent final, e quindi una preferenza per gli stimoli uditivi con il suono
ad elevata frequenza alla fine, diversamente da quanto avviene nella lingua italiana)
e in giallo i partecipanti in cui si ottiene un valore positivo (che indica una preferenza
verso 'elaborazione degli stimoli nella condizione frequent initial, che rispecchia le

regole sintattiche presenti nella lingua italiana).
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partecipanti MLt1-MLt2 Eta E.E. E.E. perla Nr. parole  Nr. parole Nr. di

(in millisecondi) anagrafica globale scala comprese prodotte gesti
(in mesi) comunicativa appresi

N1 -5579,5 9 7,6 10 4 0 0
N2 -455 19 11,4 13 20 0 16
N3 -1379 20 10,8 10 16 0 18
N4 1853 26 18,6 16 44 1 19
N5 -7407,25 29 17 11 61 19 25
N6 -1477,75 36 19,2 18 31 0 15
N7 -5675,667 25 11,6 12 23 0 14
N8 -2319 32 20,2 24 86 17 33
N9 -4871,25 22 17,4 16 36 1 21
N10 -5169,41667 7 8,8 12 1 0 5
N11 1827,75 12 11,8 14 41 0 7

Tabella 4.8: si riportano nella prima colonna i valori relativi alle differenze tra le
medie dei looking times per la prima condizione sperimentale Fl seconda
condizione sperimentale FF (M Lt 1 — M Lt 2). Nelle colonne successive sono

riportati i dati relativi alle variabili evolutive.
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Si osserva come per nove partecipanti su undici si ottiene un risultato negativo nella
differenza tra le medie dei looking times tra la prima e la seconda condizione
sperimentale (frequent initial — frequent final). Da questo dato, oltre che dai risultati
ottenuti nelle analisi precedentemente descritte, si evince che il campione mostri una
preferenza verso l'elaborazione degli stimoli uditivi che non seguono le regole

sintattiche della lingua italiana.

Inoltre, facendo riferimento ai risultati acquisiti dalle analisi descrittive, per i due
partecipanti che hanno un valore positivo (N4 e N11; evidenziato in giallo) si
osservano valori nelleta equivalente relativa allo sviluppo comunicativo pari o
moderatamente inferiore alla media del campione (M = 16.462) ma non al di sotto di
una deviazione standard (DS = 6.753); infine si assiste ad un numero di parole

comprese lievemente al di sopra della media del campione (M = 40.69).
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CAPITOLO 5: DISCUSSIONE

5.1 Interpretazione dei risultati

La prima domanda di ricerca si € concentrata sul verificare se, all'interno del
campione di riferimento composto da bambini con Trisomia 21 di eta compresa tra
i 7 e i 36 mesi, si osservi una discrepanza tra le due condizioni sperimentali che
espongono stimoli uditivi associati ad una grammatica artificiale in cui viene rispettato

I'ordine frequent final o frequent initial.

Sulla base di ricerche esaminate e discusse nel presente lavoro di tesi, & stato
ipotizzato che i partecipanti non avrebbero mostrato tale discrepanza, in relazione ad
un mancato apprendimento delle regole sintattiche implicite della propria lingua
madre, o che avrebbero manifestato questa competenza in eta piu tardiva rispetto
allo sviluppo tipico. Secondo questa ipotesi i risultati avrebbero dovuto mostrare
un’assenza di significativita statistica tra i looking times nelle due condizioni
sperimentali, oppure una significativita in favore della condizione sperimentale

frequent initial, in quanto caratteristica della lingua italiana

Tuttavia, i dati raccolti hanno sorprendentemente evidenziato una discrepanza
rilevante in favore della seconda condizione sperimentale (frequent final), in cui i
suoni presentati con maggiore frequenza sono posti alla fine; questo ordine € in
opposizione rispetto alle regole relative all’ordine delle parole nella lingua italiana.
Tale risultato e divergente rispetto ai dati presenti in letteratura per individui a sviluppo
tipico e potrebbe indicare una predisposizione intrinseca nei bambini con Sindrome
di Down verso I'elaborazione di stimoli uditivi organizzati in frequent final, associata

ad una mancata conoscenza dell’ordine delle parole nella propria lingua.
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Tuttavia, al momento non sono stati individuati in letteratura studi che dimostrino una
predisposizione negli esseri umani, cosi come negli animali, verso I'elaborazione di

stimoli uditivi in cui il suono ad elevata frequenza € posizionato alla fine.

Un’altra ipotesi potrebbe attribuire I'effetto misurato a fattori di rumors dovuti ad una
esigua numerosita del campione di riferimento e a casualita; tuttavia, si ritiene
opportuno tenere in considerazione la misura della significativita statistica che si

osserva nella discrepanza tra le due condizioni sperimentali.

Infine, un’ulteriore potenziale interpretazione suggerisce che i bambini con Sindrome
di Down che hanno partecipato alla ricerca possano avere acquisito le regole
sintattiche implicite che veicolano l'ordine delle parole, ma nonostante questo
mostrino una preferenza verso gli stimoli che non seguono tali norme (frequent final).
In questo caso € probabile che la preferenza non sia piu guidata da un effetto di
familiarita, come negli studi sul campione a sviluppo tipico (Gervain et al., 2008),
bensi da un effetto di novita o “novelty preference” (Fantz, 1964). E stato dimostrato
che i bambini di circa quattro mesi, se valutati attraverso il paradigma dell’Head-tourn
preference (Deborah G. Kemler Nelson, 1995), mostrano una iniziale preferenza
verso 'elaborazione di stimoli familiari; questa preferenza nei mesi successivi tende

a modificarsi verso I'elaborazione di stimoli nuovi (Santolin et al., 2021).

Di fatto, I'eta media del campione che ha partecipato alla ricerca € significativamente
maggiore rispetto ai partecipanti a sviluppo tipico; questa discrepanza potrebbe

spiegare I'emergere dell’effetto novita, non evidenziato in precedenza.

Oltre all’eta, si possono individuare altre due variabili di influenza: la difficolta del

compito e il contesto in cui avviene la sperimentazione. Se il bambino ha familiarita
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con il contesto, come nel caso della presente ricerca, deve elaborare una quantita
ridotta di stimoli nuovi e variabili, aumentando la probabilita che si focalizzi
maggiormente verso la novita, piuttosto che sugli stimoli familiari (Santolin et al.,

2021).

La seconda domanda di ricerca indaga la presenza di eventuali correlazioni tra
'apprendimento dell’ordine delle parole, quantificato in termini di discrepanza tra i
looking times nelle due condizioni sperimentali, e le variabili quantitative indagate nel
corso della ricerca. Le ipotesi iniziali hanno previsto la presenza di correlazioni tra
questa competenza e I'eta mentale e il livello di sviluppo linguistico; tuttavia, nel
complesso le analisi statistiche non hanno mostrato relazioni significative. Tra le
possibili interpretazioni di questi risultati identifichiamo la ridotta numerosita dei
partecipanti al progetto, tale da non poter osservare correlazioni significative tra le

variabili prese in esame.

In ultima analisi, si ritiene importante sottolineare che alcuni genitori hanno
manifestato e riportato un disagio percepito, dovuto ad un mancato possesso di
informazioni specialistiche sulla Sindrome di Down. A cid si aggiunge la tendenza da
parte di molte famiglie a ricercare supporto sociale, attraverso le associazioni o gruppi

di genitori, solo diversi mesi dopo la nascita del bambino con SD.

Si ritiene, pertanto, di fondamentale importanza offrire un supporto tempestivo alle
famiglie, a partire dal momento della diagnosi prenatale. Questo permetterebbe ai

genitori di acquisire un bagaglio di informazioni utili per poter affrontare e sostenere
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lo sviluppo del proprio bambino, avviando precocemente interventi mirati e
consentendo un confronto non solo con i professionisti dello sviluppo, ma anche con
altre famiglie con bambini e ragazzi con Trisomia 21, in modo da poter condividere le

proprie esperienze personali.

5.2 Limiti della ricerca

Il presente studio non & ovviamente esente da limiti.

Il primo limite riguarda la ridotta numerosita del campione, composto da soli 13
partecipanti e solo per 11 dei quali si € in possesso di tutte le informazioni necessarie
per I'analisi dei dati. Questo dato ostacolerebbe la possibilita di generalizzare i
risultati ottenuti alla popolazione di riferimento, ossia a tutti i bambini con Sindrome
di Down appartenenti al range di eta indagato. Pertanto, il campione pud essere

considerato come poco rappresentativo.

Il reclutamento dei partecipanti € stato effettuato creando canali di collaborazione con
diverse associazioni, presenti nella nazione, che si occupano di inclusione e supporto
di persone con SD e delle loro famiglie. Questo & stato possibile grazie al contributo
attivo dei professionisti coinvolti e dei loro membri. Tuttavia, & stato osservato che le
famiglie tendano a rivolgersi alle associazioni solo qualche anno dopo la nascita del
bambino, poiché nei primi mesi sono spesso impegnate nell’affrontare numerosi
cambiamenti e potenziali problematiche di salute fisica nell'infante. Inoltre, & stato
segnalato da molte delle associazioni coinvolte il calo delle adesioni negli ultimi anni,
attribuito, secondo le loro osservazioni, ad una riduzione delle nascite di individui con

Trisomia 21.
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Un altro aspetto rilevante riguarda la somministrazione del paradigma sperimentale
da remoto. Questo approccio da una parte ha permesso di mantenere un setting
tranquillo e familiare per il bambino, limitando un’eccessiva esposizione a stimoli
nuovi e consentendo ai genitori di selezionare il momento ideale per il suo
coinvolgimento. Tuttavia, tale modalita influenza la raccolta dei dati intensificando le
possibili fonti di distrazione, tipicamente presenti all'interno del contesto domestico.
Inoltre, nonostante il supporto costante fornito dagli sperimentatori, alcuni genitori
hanno riscontrato iniziali difficoltd nell’accedere correttamente al paradigma
sperimentale e nell’orientare adeguatamente lo schermo verso il volto del bambino.
Queste problematiche di natura tecnica sono strettamente connesse alla
somministrazione a distanza. Piu in generale & possibile che il funzionamento dello
stesso paradigma sperimentale possa presentare stimoli eccessivamente complessi
per bambini con Sindrome di Down, creando un effetto di counfonding e ottenendo di
conseguenza risultati discrepanti, diversamente da quanto si osserva in bambini a

sviluppo tipico.

Infine, la valutazione del livello di sviluppo cognitivo globale e linguistico & stata
effettuata mediante misurazioni indirette, ossia attraverso interviste e questionari
compilati dai genitori sulla base delle abilita che osservano quotidianamente nel
proprio figlio. Questo aspetto pud comportare delle alterazioni legate al ricordo, da
parte di questi, riguardo a come e quando il proprio figlio abbia manifestato o meno

determinate competenze.
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5.3 Prospettive future

Con 'obiettivo di superare i limiti precedentemente descritti, futuri sviluppi potrebbero
prevedere un progetto di reclutamento piu esteso, che coinvolga le strutture sanitarie,
e piu in particolare i reparti di pediatria, al fine di raggiungere un numero di persone
maggiore e poter ampliare il campione di riferimento. Tuttavia, per realizzare questo
obiettivo sono spesso necessarie approvazioni specifiche, che possono richiedere

tempi medio lunghi.

Un campione di un’ampia numerosita pone le basi verso ulteriori miglioramenti, tra
cui la possibilita di selezionare partecipanti provenienti dalla citta in cui si svolge la
raccolta dati o in zone limitrofe. Questo permetterebbe di superare i limiti associati
alla somministrazione da remoto del paradigma sperimentale, e di somministrare test
specifici per effettuare una valutazione cognitiva diretta, oltre che poter esplorare
ulteriori variabili. Tra gli strumenti utilizzabili per la valutazione dell’eta equivalente, si
segnalano le scale Griffiths-lll, (Lanfranchi et al., 2017) che possono essere
somministrate sin dalla nascita (a partire dai 0 mesi). Questa valutazione
consentirebbe di indagare i prerequisiti per gli apprendimenti, per il linguaggio e la
comunicazione, la coordinazione oculo-manuale, le competenze personali, sociali ed
emotive e le abilita grosso motorie. Tale strumento potrebbe sostituire o affiancare la
somministrazione del DP-4, migliorando cosi I'attendibilita e la comparabilita dei

risultati relativi alla valutazione cognitiva per ogni partecipante.

Per quanto riguarda la somministrazione del paradigma sperimentale in presenza,
sarebbe opportuno selezionare una stanza all’interno del laboratorio che sia poco
luminosa e priva di stimoli uditivi distrattori. La modalita di somministrazione

rimarrebbe invariata, con il bambino posto sulle gambe del genitore, a sua volta
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seduto su una sedia difronte allo schermo. La videocamera verrebbe posizionata e

regolata dallo sperimentatore sulla base dell’altezza del volto dell'infante.

Considerando anche i limiti dello stesso paradigma sperimentale per la
somministrazione a bambini con Sindrome di Down, sarebbe auspicabile identificare
e applicare degli strumenti specifici € maggiormente adeguati al campione, per
valutare l'interesse da parte del bambino verso I'elaborazione di stimoli uditivi che
rispettano o meno le regole sintattiche della propria lingua madre. Questi potrebbero
rappresentare uno strumento di supporto che confermi i risultati ottenuti dal

paradigma.

Inoltre, una suddivisione per fasce di eta del campione potrebbe condurre a risultati
interessanti. Ad esempio, una divisione in tre fasce: la prima fino al compimento dei
12 mesi, la seconda fino ai 24 mesi e l'ultima fino ai 36 mesi. Questa indagine
consentirebbe di analizzare le medie dei looking times nelle due condizioni
sperimentali nel corso dello sviluppo, osservano come questa competenza, legata
all’acquisizione di una regola sintattica implicita, possa evolversi nel tempo. Infine,
sarebbe auspicabile includere un campione di controllo costituito da bambini con
sviluppo tipico della stessa eta, al fine di evidenziare eventuali discrepanze

specifiche.
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5.4 Conclusioni

In sintesi, il presente progetto di ricerca ha I'obiettivo di indagare i meccanismi precoci
legati allo sviluppo linguistico nei quadri clinici di Disabilita Intellettiva genetica

associati alla Sindrome di Down.

| risultati ottenuti nel corso dello studio hanno permesso di definire, rispetto a quanto
si osservato nel campione di riferimento, come nella SD vi sia un effettivo
apprendimento dell’ordine delle parole della lingua italiana, e di come i bambini
tendano ad orientare maggiormente la propria attenzione verso stimoli uditivi che si

discostano da queste norme, percepiti come nuovi e quindi secondo l'effetto novita.
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