4.1.1   DISABILITA’ INTELLETTIVA
La Disabilità Intellettiva (DI) è una condizione estremamente eterogenea e complessa, già a partire dalla terminologia usata per descriverla - precedentemente chiamata ritardo mentale o insufficienza mentale. Infatti, i termini utilizzati per indicare questa condizione hanno subito nel tempo importanti cambiamenti, che hanno portato ad abbandonare le accezioni più negative e denigranti e ad adottare termini che potessero meglio fornire una descrizione ed una comprensione di questa condizione. 
La disabilità intellettiva   è un disfunzionamento delle funzioni  cognitive  persistente,  dato da un alterato funzionamento del sistema nervoso centrale. Rappresenta una condizione di interrotto o incompleto sviluppo psichico, con compromissione delle abilità che solitamente si manifestano durante il periodo evolutivo (capacità cognitive, linguistiche, motorie, sociali). In sintesi esso risulta dall'insieme dei deficit dello sviluppo cognitivo e socio-relazionale.
Nelle più recenti  definizioni troviamo, come nel DSM 5,  il progressivo superamento della centralità del  Quoziente Intellettivo (QI).   Il focus infatti si sposta sulle funzioni esecutive ( cosa sa e può fare quella persona, indipendentemente da e con la sua disabilità). Si dà, la priorità nelle valutazioni, ai profili cognitivi individuali basati su test neuropsicologici, quindi al funzionamento psichico, questi infatti   sono più utili nel comprendere le abilità intellettive dell’individuo  rispetto al singolo punteggio di QI , che misura  comunque “ciò che manca”. 

Definizione APA 2014 : Disturbo che comprende  deficit  delle funzioni intellettive  ed adattive  negli ambiti concettuali, sociali e pratici;  con insorgenza nel periodo dello sviluppo 
La valutazione dei  comportamenti adattivi  si integra e si allarga al  ragionamento adattivo. Si parla di funzionamento e ragionamento adattivo che  mette in risalto l’elaborazione cognitiva che precede i comportamenti piuttosto che i comportamenti stessi.  Si parla infatti più propriamente di Intelligenza adattiva e dei suoi disfunzionamenti.

I comportamenti adattivi  si collocano in tre dimensioni : 1-  competenze concettuali ( apprendimento letto-scrittura concetto di numero e quantità, ecc) 2- competenze sociali ( abilità interpersonali, responsabilità sociale rispetto delle regole, ecc)  3 –competenze pratiche (cura personale, uso del denaro w del telefono ) 

EPIDEMIOLOGIA

La maggior parte degli studi epidemiologici si riferiscono attualmente a classificazioni legate principalmente alle misurazioni del QI, piuttosto che al Funzionamento Adattivo. 

L’Organizzazione Mondiale della Sanità riporta tassi di prevalenza reale della DI riferiti ai Paesi industrializzati vicino al 3%; all’interno di questa percentuale possiamo ritrovare differenze tra i dati relativi alla DI moderata e grave (prevalenza di 0.3-0.4%, sovrapponibile nei Paesi industrializzati  e nei Paesi in via di sviluppo) e quelli relativi alla DI lieve (prevalenza del 3% nei Paesi industrializzati e molto variabile nei Paesi in via di sviluppo, dallo 0.4% al 13.8% a seconda del tipo di studio).  La prevalenza complessiva sulla popolazione generale è del 1% circa, ma le percentuali variano in base all’età. La prevalenza della DI Grave è di circa  6:1000.
La DI è più frequente nei maschi che nelle femmine (Sex Ratio M/F= 1,5:1) e ciò viene attribuito fondamentalmente ai ritardi legati al cromosoma X, di cui la sindrome dell’ X fragile è la capostipite, nonché a una presupposta maggiore vulnerabilità neuroevolutiva dei soggetti maschi agli insulti sul SNC (Serra, Mastropaolo, 2003).

Criteri diagnostici DSM 5

· A- Deficit delle funzioni intellettive, come ragionamento, problem solving, pianificazione, pensiero astratto, capacità di giudizio, apprendimento scolastico, e apprendimento dall’esperienza, confermati sia da valutazione clinica che da test d’intelligenza individualizzati , standardizzati. 
· B- Deficit funzionamento adattivo che porta a mancato raggiungimento degli standard di sviluppo e socioculturali di autonomia e responsabilità sociale. Senza un supporto costante, i deficit adattivi limitano il funzionamento in una o più attività quotidiana, come la comunicazione, la partecipazione sociale e la vita autonoma, attraverso molteplici ambienti quali casa, scuola, ambiente lavorativo e comunità. 
· C- Esordio dei deficit intellettivi e adattivi durante il periodo di sviluppo 
· Deve essere specificata la gravità: Lieve ,Moderata, Grave, Estrema. 
Quadri clinici e profili di funzionamento 
Il  pervenire a individuare il profilo di funzionamento globale del soggetto  (Diagnosi funzionale o qualitativa) è fondamentale  per  poter impostare un corretto progetto di  intervento.  
   Per ogni livello di gravità  si descrivono i seguenti 3 ambiti: concettuale, sociale  e pratico.  E’ importante sottolineare che è  il funzionamento adattivo che determina il livello di assistenza richiesto e i 4 livelli di gravità (non più il QI).
 D.I. LIEVE 
Ambito concettuale 
Nei bambini in età prescolare possono non esserci anomalie concettuali evidenti. Nei bambini in età scolare e negli adulti, sono presenti difﬁcoltà nell`apprendimento di abilità scolastiche quali lettura, scrittura, capacità di calcolo, concetto del tempo o del denaro, che rendono necessaria qualche forma di supporto in una o più aree di apprendimento per poter soddisfare le aspettative correlate all'età. Negli adulti, sono compromessi il pensiero astratto, la funzione esecutiva (per es., pianiﬁcazione, elaborazione di strategie, deﬁnizione delle priorità e flessibilità cognitiva), e la memoria a breve termine, così come l`uso funzionale delle abilità scolastiche (per es., lettura, gestione del denaro). E’ presente un approccio a problemi e soluzioni in qualche modo concreto rispetto ai coetanei.

  Ambito sociale
Rispetto ai coetanei con sviluppo regolare, l’individuo è immaturo nelle interazioni sociali. Per es. vi possono essere difficoltà nel percepire accuratamente gli stimoli sociali provenienti dai coetanei. La comunicazione la conversazione e il linguaggio sono più concreti o immaturi rispetto a quanto atteso in base all’età. Vi possono essere difficoltà nel controllare emozioni  e comportamento in modi  adeguati  all’età; tali difficoltà vengono notate dai coetanei nelle situazioni sociali. E’ presente una limitata comprensione del rischio nelle situazioni sociali; la capacità di giudizio sociale è immatura rispetto all’età, e la persona è a rischio di essere manipolata dagli altri ( credulità) 

Ambito pratico
L`individuo può funzionare in maniera adeguata all'età per quanto concerne la cura personale. Gli individui possono avere maggiormente bisogno di supporto nelle attività complesse della vita quotidiana rispetto ai coetanei. Nell'età adulta, il supporto riguarda generalmente il fare acquisti di alimenti, l'utilizzo dei trasporti, la gestione della casa o dei bambini, la preparazione dei pasti, la gestione delle ﬁnanze. Le capacità di svago sono simili a quelle dei coetanei, sebbene la capacità di giudizio relativa al proprio stato di benessere e all'organizzazione del tempo libero richieda sostegno. Nell'età adulta, un impegno competitivo è spesso osservato in quei lavori che non enfatizzano abilità concettuali. Gli individui hanno generalmente bisogno di un supporto nel prendere decisioni che concernono la salute e l'ambito legale, e nell`apprendere adeguatamente lo svolgimento di una professione adeguata. Tipicamente il supporto è necessario per riuscire a formare una famiglia.

D.I. MODERATO 
 Ambito concettuale 
Per tutto il periodo dello sviluppo, le abilità concettuali dell'individuo restano marcatamente inferiori a quelle dei coetanei. Nei bambini in età prescolare, il linguaggio e le abilità prescolastiche si sviluppano lentamente. Nei bambini in età scolare, i progressi nella lettura, nella scrittura, nel calcolo e nella comprensione dei concetti di tempo e di denaro si veriﬁcano lentamente nel corso degli anni scolastici e sono notevolmente limitati rispetto a quelli dei coetanei. 

Negli adulti, lo sviluppo delle abilità scolastiche è tipicamente fermo a un livello elementare, ed è necessario un supporto per l'uso completo delle abilità scolastiche nel mondo del lavoro e nella vita quotidiana. Per portare a termine le attività concettuali nella vita di ogni giorno è richiesta un`assistenza continua su base quotidiana, e altri al posto dell`individuo possono occuparsi completamente di queste responsabilità. 

Ambito sociale
L`individuo mostra marcate differenze rispetto ai coetanei nel comportamento sociale e comunicativo durante lo sviluppo. Il linguaggio parlato è tipicamente uno strumento primario per la comunicazione sociale ma risulta essere molto meno complesso rispetto a quello dei coetanei. La capacità di relazione è evidente nei legami stretti con i membri della famiglia e con gli amici, e l`individuo può sviluppare amicizie solide nel corso della vita e a volte relazioni amorose in età adulta. Tuttavia, gli individui possono non percepire o non interpretare in modo corretto gli stimoli sociali. La capacità di giudizio sociale e di prendere decisioni è limitata, e il personale di supporto deve assistere la persona nelle decisioni della vita. Le relazioni di amicizia con coetanei con sviluppo regolare sono spesso influenzate dalle limitazioni sociali e comunicative. E necessario un sostegno sociale e comunicativo significativo per avere successo nel campo lavorativo. 

 Ambito pratico
L`individuo può prendersi cura dei propri bisogni personali, compresi il mangiare, il vestirsi, l'evacuazione e l'igiene, allo stesso livello di un adulto, sebbene siano richiesti un ampio periodo di insegnamento e molto tempo affinché l'individuo diventi indipendente nella gestione di tali bisogni, e può esserci bisogno di sollecitazioni. Allo stesso modo, nell`età adulta può essere raggiunta la partecipazione a tutte le attività domestiche, sebbene sia necessario un esteso periodo di insegnamento e tipicamente abbiano luogo forme di sostegno continuo per garantire delle prestazioni adeguate all'età adulta. L`indipendenza lavorativa può essere raggiunta in lavori che richiedono limitate abilità concettuali e comunicative, ma è necessario un notevole sostegno da parte di colleghi, supervisori e altri nella gestione delle aspettative sociali, delle difficoltà lavorative e delle responsabilità ausiliarie quali pianificazione, trasporto, salute e gestione del denaro. Possono essere sviluppate svariate capacità ricreative. Queste tipicamente richiedono sostegno supplementare e opportunità di apprendimento per un periodo prolungato. In una minoranza significativa di individui è presente un comportamento disadattivo che causa problemi sociali.

D.I. GRAVE 
Ambito concettuale 
ll raggiungimento di abilita concettuali è limitato. L’individuo in genere comprende poco il linguaggio scritto o i concetti che comportano numeri, quantità, tempo e denaro. Il personale di supporto fornisce un sostegno esteso nella risoluzione dei problemi durante tutta la vita.

Ambito sociale
ll linguaggio parlato è abbastanza limitato per quanto riguarda il vocabolario e la grammatica. L`eloquio può essere composto da singole parole o frasi e può essere facilitato con l'aiuto di strumenti aumentativi. L'eloquio e la comunicazione sono incentrati sul “qui e ora” degli eventi quotidiani. Il linguaggio è usato per la comunicazione sociale più che per dare spiegazioni. Gli individui comprendono i discorsi semplici e la comunicazione gestuale. Le relazioni con i membri della famiglia e con altri familiari sono fonte di piacere e aiuto.

Ambito pratico
L`individuo richiede un sostegno in tutte le attività della vita quotidiana, compresi i pasti, il vestirsi, il lavarsi e l’evacuazione. L`individuo ha bisogno di supervisione in ogni momento. L'individuo non può prendere decisioni responsabili riguardanti il proprio benessere o il benessere di altri. Nell'età adulta, la partecipazione a compiti domestici, attività ricreazionali e lavoro richiede assistenza e supporto continuativi. Un comportamento disadattivo, compreso l'autolesionismo, è presente in una minoranza significativa di individui.

D.I. ESTREMO 
Ambito concettuale 
Le abilità concettuali in genere si riferiscono al mondo fisico piuttosto che ai processi simbolici. L’individuo può usare gli oggetti in modo ﬁnalizzato per la cura personale, il lavoro e lo svago. Possono essere acquisite determinate abilità viso-spaziali, come il confronto e la classificazione basati su caratteristiche fisiche. Tuttavia, concomitanti compromissioni motorie e sensoriali possono impedire l'uso funzionale degli oggetti.

  Ambito sociale 
L'individuo ha una comprensione molto limitata della comunicazione simbolica nell`eloquio o nella gestualità. Può comprendere alcuni gesti o istruzioni semplici. L'individuo esprime i propri desideri ed emozioni principalmente attraverso la comunicazione non verbale, non simbolica. L`individuo gradisce i rapporti con i membri della famiglia, con il personale di supporto e con altri familiari ben conosciuti, e partecipa e risponde alle interazioni sociali attraverso segnali gestuali ed emozionali. Concomitanti compromissioni sensoriali e fisiche possono impedire molte attività sociali.

  Ambito pratico
L`individuo è dipendente dagli altri in ogni aspetto della cura fisica, della salute e della sicurezza quotidiane, sebbene possa essere in grado di partecipare ad alcune di queste attività. Gli individui senza gravi compromissioni fisiche possono collaborare ad alcune attività domestiche quotidiane, come portare i piatti a tavola. Le azioni semplici con alcuni oggetti possono rappresentare la base per la partecipazione ad alcune attività professionali in presenza di alti livelli di sostegno continuativo. Le attività ricreative possono comportare, per esempio, ascoltare musica, guardare film, uscire per una passeggiata o partecipare ad attività in acqua, tutto con il supporto di altre persone. Compromissioni fisiche e sensoriali concomitanti rappresentano ostacoli frequenti alla partecipazione (al di là della semplice osservazione) ad attività domestiche, ricreative e professionali. E presente comportamento disadattivo in una minoranza significativa di individui.                      

LA VALUTAZIONE 
La valutazione del FUNZIONAMENTO INTELLETTIVO

Non sempre vi è stato né vi è accordo su che cosa sia l’intelligenza; anzi, il concetto di intelligenza ha subito nel tempo continue revisioni, che hanno necessariamente richiesto – anche nei tempi più recenti – un adattamento degli strumenti di valutazione cognitiva. 

Le recenti concettualizzazioni dell’intelligenza fanno riferimento al modello Cattell-Horn-Carroll (CHC) Theory of Cognitive Abilities, 1997 (nato dall’unione del modello di Cattell-Horn e dal modello gerarchico di Carroll); per questo modello, l’intelligenza è l'insieme di una serie di abilità molteplici, cioè di abilità ampie (Intelligenza cristallizzata, l'Elaborazione visiva, Conoscenze quantitative, Abilità di lettura e di scrittura, Memoria a breve termine, Intelligenza fluida, Velocità di elaborazione, Immagazzinamento a lungo termine e rievocazione, Elaborazione uditiva e Velocità nel prendere decisioni/Tempo di reazione). Le abilità cognitive ristrette sottostanti a ogni abilità ampia sono molto numerose. 

Questa nuova concezione dell’Intelligenza sta portando ad un sempre maggiore adattamento dei test standardizzati che vengono utilizzati per la misurazione di questo parametro. 

Il Quoziente Intellettivo (QI) E’ definito in maniera arbitraria sulla base delle capacità del soggetto di risolvere dei problemi rispetto alla capacità di risoluzione di soggetti della stessa età.

Si usano dei TESTS di INTELLIGENZA e si calcola l’età mentale del soggetto che viene confrontata con l’età cronologica
.Va però tenuto presente che:

· Il calcolo del QI si basa sulle risposte date dal bambino a quello specifico test, in quelle precise condizioni di esame, in una situazione artificiosa creata in ambulatorio che poco  ha a che fare con la vita di tutti i giorni del bambino.

· Il QI non resta costante nel tempo ma varia con l’età, con il tipo di test, con la situazione del test, con le condizioni di vita del bambino.

· Nella valutazione di solito hanno troppo peso le acquisizioni scolastiche, le capacità linguistiche (bambini disagiati sul piano socio-psico-affettivo o adottati rischiano di essere considerati ritardati mentre possono essere perfettamente adattati nelle loro società e avere sviluppato comportamenti estremamente intelligenti per il loro contesto.

· I tests devono essere utilizzati da persone che ne conoscono molto bene sia i pregi che i limiti ma che conoscano molto bene anche i bambini e i loro problemi. Bisogna conoscere le caratteristiche culturali, religiose e linguistiche del sistema sociale di appartenenza e le capacità di interazione del soggetto nella comunità dei coetanei. Bisogna considerare le variabili interindividuali comunicative, espressive, motorie e comportamentali. 

	TEST COGNITIVI utilizzati in ETA’ EVOLUTIVA

Scale Wechsler: 

· Scala WPPSI-III (Wechsler Intelligence Scale for the Preschool Period): per i bambini dai 2 anni e 6 mesi ai 3 anni e 11 mesi e dai 4 anni ai 7 anni e 3 mesi.

· Scala WISC-IV (Wechsler Intelligence Scale for Children): utilizzabile dai 6 anni ai 16 anni e 11 mesi.

Le Scale Wechsler rappresentano di sicuro lo strumento di valutazione delle competenze intellettive più utilizzato; il Quoziente Intellettivo Totale (QIT) deriva dalla somma dei punti ponderati ottenuti nelle prove verbali e in quelle di performance della scala. 

Il Quoziente Intellettivo Verbale (QIV) è una misura complessiva delle abilità di recepire, elaborare e immagazzinare informazioni di tipo uditivo-verbale e riflette le acquisizioni ricavate dal soggetto dall’ambiente educativo e scolastico in cui è cresciuto.

Il Quoziente Intellettivo di Performance (QIP) è una misura complessiva dell’abilità di operare mentalmente con dati, immagini e configurazioni visive per risolvere problemi di tipo spaziale, meccanico e pratico.

Tali scale subiscono una continua revisione proprio per la necessità di adattarsi alle nuove esigenze e conoscenze in ambito di Intelligenza e  DI. Infatti, la concezione dell'intelligenza come insieme di abilità molteplici modifica l'importanza attribuita al Quoziente Intellettivo Totale, accresce il numero dei punteggi compositi e ne aumenta la specificità (Rivolta, Lang, Michelotti ...) 

Uno dei più utilizzati è la Scala WISC IV (Wechsler Intelligence Scale for Children - Fourth Edition) (Wechsler, 2003) La WISC-IV è lo strumento clinico per eccellenza somministrato individualmente, per valutare le capacità cognitive dei bambini di età compresa tra i 6 anni e 0 mesi e i 16 anni e 11 mesi. La struttura della scala è stata aggiornata per riflettere la teoria e la pratica della valutazione dei bambini, che implica un'attenzione crescente alla memoria di lavoro e alla velocità di elaborazione.
Con la WISC-IV si possono calcolare 5 punteggi compositi: un quoziente intellettivo totale (QIT) per rappresentare le capacità cognitive complesse del bambino, e 4 punteggi aggiuntivi: l'indice di Comprensione verbale (ICV), l'Indice di Ragionamento percettivo (IPR), l'Indice di Memoria di lavoro (IML), l'Indice di Velocità di elaborazione (IVE).
La WPPSI-III è uno strumento clinico di somministrazione individuale che valuta l’intelligenza di bambini dai 2,6 ai 7,3 anni.  Fornisce dati su :QI Totale (QIT); QI Verbale (QIV); QI di Performance (QIP); Quoziente di velocità di processamento (QVP) per bambini dai 4,0 ai 7,3 anni; Punteggio totale di Linguaggio generale (LG). Ha 14 subtest: 7 verbali, 5 di performance e 2 di velocità di processamento ed è divisa in due fasce di età, 2,6-3,11 anni e 4-7,3 anni, con differenti batterie di subtest per ogni fascia d’età.  
Leiter International Performance Scale –Revised: è un test non verbale, a somministrazione individuale, realizzato per la valutazione delle funzioni cognitive di bambini e adolescenti di età compresa fra 2 anni e 0 mesi e 20 anni e 11 mesi; è stata sviluppata con l’obiettivo di costruire una misura delle abilità cognitive valida e affidabile orientata ai gruppi speciali. Appartengono ai gruppi speciali persone, tra i 2 e i 20 anni che, per ragioni documentate, non possono essere valutate con un test cognitivo tradizionale e verbale (pr Difficoltà di Comunicazione, Ritardo cognitivo, Danni all’udito, Danni motori, Lesioni cerebrali di origine traumatica, Disturbi da deficit d’attenzione, Particolari difficoltà d’apprendimento, Madrelingua non italiana, Competenze superiori alla media). La Scala misura il Quoziente Intellettivo Totale) e una serie di componenti specifiche. Si presenta piuttosto semplice dal punto di vista prassico-costruttivo, mentre piuttosto complessa dal punto di vista visuo-percettivo e visuo-spaziale. 

Matrici Progressive di Raven disponibili in due versioni: per bambini + adulti (PM 38) e per bambini di 6-9 anni (PM 47, colorate); forniscono dei punteggi che collocano il soggetto all’interno dei percentili della curva di normalità e, attraverso delle tabelle di conversione, consentono di ottenere un Quoziente Intellettivo generale, misurando abilità di analisi, confronto e ragionamento per analogia. Possono essere somministrate anche collettivamente. È consigliabile comunque associare un altro test cognitivo più articolato.
Esistono inoltre delle Scale utilizzate nella prima infanzia che permettono di identificare un’età di sviluppo; sono rappresentate dalle Scale Griffith’s e Bayley.




La valutazione del   FUNZIONAMENTO ADATTIVO
Il comportamento adattivo può essere inteso come un “insieme delle attività che l’individuo deve svolgere per rispondere alle richieste di autonomia personale e responsabilità sociale per individui di pari età e contesto culturale” . Dunque, il funzionamento adattivo si riferisce all'efficacia con cui i soggetti fanno fronte alle esigenze della vita quotidiana e alla capacità di adeguamento alle richieste di autonomia personale previste per la loro fascia di età, per il retroterra socioculturale e per il contesto ambientale; può essere influenzato da altri fattori, quali l'istruzione, la motivazione, le caratteristiche di personalità, le prospettive sociali e professionali, i disturbi mentali e le condizioni mediche generali che si possono associare alla DI. La compromissione del funzionamento adattivo rappresenta una condizione - di rilevanza sempre maggiore - senza la quale non è possibile formulare diagnosi di DI, anche di fronte ad un QI significativamente al di sotto della media. 
Dal punto di vista riabilitativo, le difficoltà di adattamento sono più suscettibili di miglioramento di quanto non lo sia il QI cognitivo, che tende a rimanere più stabile nel tempo.

Data l’importanza che il funzionamento adattivo sta andando a rivestire, sia dal punto di vista diagnostico, sia dal punto di vista riabilitativo nell’ambito della DI, risulta evidente quanto diviene fondamentale l’approccio ICF, che con la sua valutazione delle attività (i comportamenti messi in atto dagli individui per svolgere compiti, mansioni e azioni e che riguardano attività di apprendimento, comunicative, motorie, relative agli spostamenti nell’ambiente, relative alla cura della propria persona, attività domestiche e interpersonali) e della partecipazione (il livello di coinvolgimento nella situazioni di vita in relazione alla propria condizione e che si esplica nella partecipazione alle cure personali, alla motilità, allo scambio di informazioni, alle relazioni sociali, alla vita domestica e all’assistenza degli altri, all’istruzione, al lavoro, alla vita economica, sociale e di comunità)  permette di formulare un quadro completo delle capacità adattive del soggetto in relazione alla propria disabilità e di verificarne i limiti e le restrizioni, nonché le loro possibilità di superamento. 

STRUMNETI DI VALUTAZIONE DEL FUNZIONAMENTO ADATTIVO
In Italia attualmente gli strumenti diagnostici utilizzati per la valutazione del funzionamento adattivo sono rappresentati da:

Vineland Adaptive Behaviour Scales II (Sparrow, Bolla, Cecchetti, 1984).

  ABAS II Adaptive Behavior Assessment System - Second Edition (ABAS-II) (Patti Harrison,   Thomas Oakland, 2000.) 
 Le Vineland-II valutano il comportamento adattivo (CA), ossia le attività che l’individuo abitualmente svolge per rispondere alle attese di autonomia personale e responsabilità sociale proprie di persone di pari età e contesto culturale.  Nello specifico, hanno l’obiettivo di misurare il CA nei domini Comunicazione, Abilità del vivere quotidiano, Socializzazione (in individui da 0 a 90 anni di età) e Abilità motorie (in individui da 0 a 7 anni e da 56 a 90 anni). La valutazione del CA è necessaria per la diagnosi del disturbo di disabilità intellettiva e, in accordo con il DSM-5, per la valutazione del livello di gravità del disturbo.Le Vineland-II sono costituite da 4 scale suddivise in 11 subscale. Forniscono inoltre un indice complessivo di 
 L'Adaptive Behavior Assessment System - Second Edition (ABAS-II) è una scala di valutazione globale e normativa del comportamento che misura le abilità di vita quotidiana, vale a dire ciò che le persone effettivamente sono capaci di fare, senza l'aiuto degli altri. 
Il test è in grado di rilevare tali abilità in soggetti di età compresa tra 0 e 89 anni, che presentano disturbi pervasivi dello sviluppo, DI , problemi neuropsicologici, demenze, difficoltà di apprendimento, fattori di rischio biologici e menomazioni sensoriali o fisiche.
L'ABAS-II risulta strutturata in 5 questionari (con un numero variabile di item da 193 a 241) che devono essere compilati dal soggetto stesso o da alcune figure di riferimento (insegnanti, genitori, familiari, caregiver o altre persone che partecipano alle attività quotidiane dell'esaminato), che sono in grado di verificare la presenza e la frequenza dei comportamenti. 
 Lo strumento indaga 10 aree adattive, riconducibili a 3 domini: Concettuale: Comunicazione, Competenze prescolari/scolastiche, Autocontrollo; Sociale: Gioco/Tempo libero, Socializzazione; Pratico: Cura di sé, Vita a casa/scuola, Uso dell'ambiente, Salute e sicurezza, Lavoro. A questi 3 domini si aggiunge l'area Motricità, che è limitata alla valutazione di bambini da 0 a 5 anni.
 
EZIOPATOGENESI

La DI non è una condizione unica ma variegata per l’estrema varietà delle cause, l’età di esordio (o di manifestazione), il tipo di manifestazioni, il  grado del ritardo mentale e le ripercussioni sociali e assistenziali La  DI  può essere considerata come la via finale comune di vari processi patologici che agiscono sul funzionamento del SNC.  Tra le cause conosciute si distinguono (percentuali dell’American Psychiatric Association, 1994):

· Cause Genetiche:   Aberrazioni  Cromosomiche,  Forme  Familiari  ad  Eredità Poligenica,   Forme Ereditarie Monogeniche, Forme X-linked, Forme sindromiche associate a Ritardo Mentale, Malattie ereditarie del metabolismo.  (5% dei casi).

· Cause Esogene Prenatali: Anomalie dello Sviluppo cerebrale, Infezioni (es.rosolia), Insulti Metabolici o Tossici (es.: alcool, farmaci), Malnutrizione materna. (30% dei casi)

· Cause Esogene Perinatali: Anossia Perinatale, Traumi, Prematurità. (10% dei casi)

· Cause Esogene Postnatali: Endocrine, Infettive (es. meningoencefalite), Traumi ed Agenti Fisici Nocivi, Anomalie Metaboliche, Disturbi della Nutrizione, Agenti Tossici. (5% dei casi).

· Fattori psicosociali o altri disturbi psicopatologici: Condizioni socio-culturali sfavorevoli, Deprivazione o privazione ambientale (mancanza di accudimento e di stimoli sociali, verbali, etc), Turbe affettive e relazionali precoci. (15-20%).

É importante sottolineare che nel 30-40% dei soggetti non si determina un’etiologia definita anche se in genere   la causa genetica si considera  la più probabile  sino a schiacciante prova contraria. Di solito i casi di disagio socio-psico-ambientale si situano più facilmente nell’ambito dei DM lievi mente i casi con co-morbidità (presenza concomitante di altre patologie) sono invece i casi organici. Gli individui con DI  hanno spesso delle malformazioni associate ed altre anomalie strutturali più comunemente degli individui senza DI e in molti casi queste anomalie associate portano alla diagnosi di Sindromi riconoscibili, causate da cause genetiche o da fattori ambientali. Da un punto di visto eziopatogenetico la DI può manifestarsi come forma Isolata o associata con altri sintomi per formare una Sindrome
. Esistono più di 1300 malattie legate a DI. 
  COMORBIDITÀ

La prevalenza dei disturbi psichiatrici nella popolazione con DI varia considerevolmente nei diversi studi.   Studi condotti negli anni ’80, riportano che i soggetti con DI  hanno una prevalenza di Disturbi Psichiatrici da tre a quattro volte maggiore rispetto alla popolazione generale e hanno una più elevata predisposizione allo sviluppo di alcune malattie psichiatriche rispetto alla popolazione generale.  La diagnosi psichiatrica, già complessa nella popolazione generale, diviene ancor più di difficile attuazione nella persona con DI, soprattutto nelle situazioni più gravi, dove le normali capacità comunicative sono fortemente limitate o assenti. 

I Fattori di rischio che possono maggiormente predisporre allo sviluppo di patologie psichiatriche sono rappresentati da Fattori Biologici (cause genetiche che predispongono ad una maggiore vulnerabilità per certi tipi di disturbo: es. Disturbo Ossessivo Compulsivo nella Sindrome di Prader Willi), Fattori Psicologici (per ridotta capacità di affrontare i cambiamenti con flessibilità), Fattori Socio-Ambientali (Situazioni di svantaggio e povertà, spesso associate con le condizioni di DI) (S. Einfeld, E. Emerson, 2008).

 Nei oggetti con  DI  abbiamo inoltre   Disturbi psichici gravi nell’ 8-15%   e Disturbi psichici lievi nel 50%.  
In genere si rilevano con maggior frequenza nella  DI lieve e media: Disturbi della condotta, Disturbi depressivi e depressivo-ansiosi, Disturbi da deficit dell’attenzione, Disturbi ossessivo-compulsivi; 

mentre nella DI Grave ed Estrema ritroviamo :  Disturbi dello spettro  autistico , Disturbi da movimenti Stereotipiati,  Condotte auto aggressive, Sintomi di tipo delirante e/o allucinatori. 
In generale hanno maggior rischi di presentare un disturbo psichiatrico i soggetti che presentano danni neurologici e quelli con carenze psicosociali o comunque comportamenti inadeguati nell’ambiente (famiglia, scuola, comunità, ecc..)

       I Disturbi depressivi che si presentano comunemente  in comorbilità si manifestano con tratti di  umore depresso reattivo, bassa autostima, ansia, condotte di dipendenza ma anche con condotte di prestanza con cui viene negato il senso d’inferiorità (per esempio negli ambienti altamente richiestivo che negano, totalmente o parzialmente,  le difficoltà del soggetto e lo espongono ad alti livelli di stress). Nelle forme depressive maggiori troviamo espressi in  prevalenza sintomi indiretti, in quanto  non  c’è consapevolezza dell’esperienza né possibilità di verbalizzare il vissuto; abbiamo così    irritabilità, disturbi comportamentali, rallentamento psico-motorio, apatia, perdita degli interessi, disturbo del sonno o dell’alimentazione (rari o assenti sensi di colpa ed idee suicidarie). Spesso il quadro sintomatico è dominato dalle somatizzazioni: disturbi del sonno,  dell’alimentazione, incontinenza, stipsi, astenia. Ma  anche da sintomi psicomotori : instabilità, crisi auto-etero-aggressività e/o apatia, rallentamento. L’Espressività mimica è ridotta ( ipomimia) o/e delegata al  pianto. Ci possono essere comportamenti di Regressione a fasi evolutive  precedenti con riduzione o perdita dell’autonomia personale (possibile e già acquisita precedentemente ). Ci possono essere disinteresse sociale o comportamenti infantili.
     A volte specie nell’età adolescenziale possiamo individuare dei tratti di  Disturbi  Bipolari con alternanza di manifestazioni depressive e maniacali sono spesso mal riconoscibili.  La maniacalità è segnata di solito da comportamenti di perdita dei freni inibitori nei vari ambiti: sessualità, aggressività, iperfagia, insonnia ecc..
      I Disturbi D’ansia sono frequenti  perché spesso i soggetti con DI  sono in difficoltà nel controllare l’ambiente circostante e nell’adattarsi alle richieste. L’ansia e i suoi precursori non sono  verbalizzati, ma vengono rapidamente agiti con improvvisi comportamenti di rifiuto, fuga, aggressività ( spesso “a corto circuito”)

      Frequenti sono anche  i Disturbi fobico-ossessivi: le paure sono spesso bizzarre, l’ossessività si manifesta con atteggiamenti compulsivi e ritualizzati, raramente con idee ossessive.

      I Comportamenti Problematici (costituiti da aggressività verbale e/o fisica, distruttività, autolesionismo, comportamenti sessuali inappropriati, oppositività, comportamenti di fuga) meritano un’attenzione particolare, in quanto rappresentano spesso motivo di intervento (Deb, 2001) e causa di esclusione da scuole, centri ricreativi e riabilitativi e dai servizi di comunità e possono implicare anche una precoce istituzionalizzazione; nella maggior parte dei casi è possibile comprendere il significato funzionale del Comportamento Problematico e determinarne una riduzione apportando modifiche ambientali; nei pochi casi rimanenti il Comportamento Problematico potrebbe rappresentare il sintomo di un Disturbo Psichiatrico che richiede una terapia medica, anche farmacologica. 
 I comportamenti  problematici sono prevalentemente di tipi  dimostrativo  e/o provocatorio , legati alla scarsa capacità di elaborare le esperienze interne ed esterne a livello di rappresentazioni mentali, questo infatti  comporta la tendenza a scaricare le emozioni in comportamenti. La frequenza aumenta con l’abbassarsi del QI.

Sono rappresentati da auto-eteroaggressività, disturbi alimentari (tipo vomito, selezione di cibi ecc.), comportamenti provocatori di vario genere, trasgressioni di regole e dispetti, e altre manifestazioni che si strutturano in base  al livello di funzionamento psichico globale del soggetto con DI. 
  Possono esse collegati a contesti e/o interazioni   iperstimolanti o ipostimolanti, là dove il soggetto ha poca consapevolezza dei suoi stati interni e “segnala” tramite i canali comportamentali che ha disposizione. Tali comportamenti possono poi essere una modalità per ottenere gratificazioni (dall’attenzione -   può essere ricercata anche quella negativa-  a vantaggi concreti come cibo, deroga a regole, ecc).  Possono inoltre essere una reazione a pregresse esperienze d’abuso (il maltrattamento fisico in soggetti con DI  è molto più frequente che nella popolazione normo dotata).  I comportamenti dimostrativi possono poi essere una risposta ad un dolore fisico o una malattia o l’assunzione di sostanze (caffeina, alcolici anche in modeste quantità ecc..)

     Condizioni mediche associate a DI- Frequentemente i soggetti con DI presentano in associazione problemi di tipo organico, internistico, neurologico e disturbi di tipo sensoriale, che possono interferire ulteriormente con le capacità di base del soggetto. Ritroviamo epilessia nel 15-30% dei casi, disturbi motori (incluse le PCI) nel 20-30%, disturbi sensoriali nel 10-20% dei casi. 
Altri Quadri in Comorbilita’
Psicosi e schizofrenia  sono frequentemente associati a DI grave. Negli adolescenti possono esserci rotture psicotiche acute con confusione mentale, deliri, allucinazioni non strutturate. Sono a prognosi peggiore rispetto a soggetti senza DI  con gli stessi disturbi.

Inoltre nei bambini piccoli spesso la DI grave  è associata ad un Disturbo dello Spettro Autistico.
IL FUNZIONAMENTO PSICOPATOLOGICO 

Pur sottolineando che ogni individuo presenta caratteristiche uniche e peculiari (per il suo patrimonio genetico e le sue interazioni con l’ambiente), tuttavia possiamo tracciare sinteticamente alcuni tratti neuropsicologici comuni alle situazioni di DI, che poi si esplicano clinicamente in una minore o maggiore gravità a seconda del grado di compromissione del funzionamento cognitivo e adattivo. Vedremo poi, in quest’ottica, come sia possibile delineare dei quadri di funzionamento comuni ad alcune condizioni sindromiche, utili ai fini del progetto riabilitativo.

Nella DI, il pensiero risulta caratterizzato da difficoltà di astrazione e di ragionamento logico e dalla difficoltà ad estendere e generalizzare una conoscenza appresa a situazioni diverse; vi è una scarsa capacità di pianificare e prevedere, di utilizzare attività immaginative e creative e soprattutto una carente consapevolezza dei propri processi di pensiero. 

Il linguaggio può emergere in ritardo rispetto alle normali tappe dello sviluppo, e può presentare deficit di comprensione e di espressione; la comprensione verbale, se compromessa, lo è in genere in misura minore rispetto alla produzione. A livello produttivo, si possono evidenziare vari gradi di compromissione: nei casi più gravi il linguaggio è limitato all’emissione di suoni o di singole parole, mentre in altri casi è possibile evidenziare un linguaggio più evoluto, anche se semplificato. Possono essere presenti deficit fonologici, difficoltà di articolazione, riduzione del lessico, difficoltà morfologiche e sintattiche. Le competenze pragmatiche e l’intenzionalità comunicativa sono in genere preservate, tranne nei casi in comorbidità. 

La memoria può risultare carente, sia nell’immagazzinamento di informazioni a breve termine, sia nel richiamo e riconoscimento intenzionale di esperienze e operazioni automatiche (Memoria  a lungo termine). Non è infrequente riscontrare buone capacità mnemoniche, che tuttavia restano selettive e limitate per argomenti di particolare interesse per il soggetto.

Si riscontrano carenze nell’acquisizione del concetto di tempo e spazio e carente potere di analisi, integrazione, comparazione e categorizzazione; l’attenzione risulta labile e ridotta nei tempi e tende ad essere focalizzata spesso su dettagli irrilevanti. 

Spesso gli individui con DI manifestano atteggiamenti negativi a livello motivazionale, con poca aspettativa di successo e bassa autostima; risultano spesso fortemente dipendenti dagli adulti conosciuti e attribuiscono un’importanza più rilevante alla motivazione estrinseca piuttosto che intrinseca. Tutto questo può portare ad una minore disponibilità all’impegno, ad uno scarso senso di efficacia e quindi ad un minore utilizzo delle proprie potenzialità e ad un deficit aggiuntivo rispetto all’età mentale (effetto opposto rispetto al cosiddetto “surplus cognitivo”, vedi in seguito). 

Altro aspetto importante è la presenza, abbastanza comune, di un ritardo dell’acquisizione delle tappe dello sviluppo neuromotorio, con successiva presenza di goffaggine, in assenza di pattern neurologici patologici. A questo si associa frequentemente un quadro di impaccio a livello di motricità fine e un disturbo nell’acquisizione dello schema corporeo, fino a configurare in alcuni casi un quadro di disprassia, disturbo della coordinazione e dell’organizzazione motoria. 

     La Simbolizzazione, nello sviluppo di un soggetto normale,  per poter essere acquisita  presuppone l’acquisizione  della differenziazione tra realtà psichica vissuta e realtà esterna percepita (“me”  è diverso dal “non-me”); questa acquisizione renderà necessario nominare e attribuire significato al simbolo, che indica, è connesso, all’oggetto da simboleggiare senza esserlo.  
Il soggetto con DI non perviene  alle funzioni di simbolizzazione per cui può  essere preponderante un funzionamento   dominato dall’Equazione simbolica, caratterizzata dalla semplice equazione tra simbolo e oggetto originario (cioè l’incapacità di distinguere i simboli dagli oggetti concreti che dovrebbero appunto simbolizzare- H.Segal). 
       I processi di mentalizzazione rimangono agli stati  precoci di sviluppo, ( Fonagy 2006)  le cosi dette   modalità di pre-mentalizzazione : 
Equivalenza psichica -  Il mondo interno è equiparato a quello esterno: il mondo è come la mente lo rappresenta, le rappresentazioni mentali non sono distinte dalla realtà che rappresentano,   gli stati mentali sono vissuti come reali,   non possono essere generati punti di vista alternativi, ( il bambino la supera dopo i 4 anni). 
Finzione Gli stati mentali sono separati dalla realtà ma mantengono  un senso di irrealtà tale che non  sono legati o ancorati alla realtà
Teleologica Gli stati mentali come i bisogni e le emozioni sono espressi in azioni; solo le azioni e i loro effetti tangibili,  non le parole  contano.
      I meccanismi difensivi dell’IO, che si attivano nei contesti richiestivi e promuovo i meccanismi adattivi risultano  poveri, stereotipati, rigidi, poco efficaci, arcaici.   Maggiore è la DI più dominano i meccanismi di scissione, negazione, disconoscimento, identificazione proiettiva.

Maggiore è la DI meno sono presenti: formazioni reattive di controinvestimento, isolamento, uso difensivo dei processi di ragionamento e di intellettualizzazione, e rimozione. 

Pur sottolineando che ogni individuo presenta caratteristiche uniche e peculiari (per il suo patrimonio genetico e le sue interazioni con l’ambiente), tuttavia possiamo tracciare sinteticamente alcuni tratti neuropsicologici comuni alle situazioni di DI, che poi si esplicano clinicamente in una minore o maggiore gravità a seconda del grado di compromissione del funzionamento cognitivo e adattivo. Vedremo poi, in quest’ottica, come sia possibile delineare dei quadri di funzionamento comuni ad alcune condizioni sindromiche, utili ai fini del progetto riabilitativo.

“PRESA IN CARICO” DELLA D.I. 

Aspetti Affettivo-Relazionali
Lo sviluppo affettivo è il risultato di una continua interazione tra individuo e ambiente e dipende certamente dai limiti e dalle risorse dell’individuo, ma anche dalla capacità dell’ambiente di fornire risposte adeguate. Possiamo infatti trovarci di fronte a bambini con DI che mostrano buone capacità relazionali, con conseguente facilitazione per l’accudimento e l’attaccamento da parte della madre o del caregiver, oppure bambini che mostrano una chiusura relazionale che rende più faticoso l’accudimento stesso e che può peggiorare la prognosi sul piano intellettivo. D’altra parte, il contesto familiare e ambientale (che può di per sé già costituire un rischio aggiuntivo nello sviluppo del bambino), può presentare reazioni diverse di fronte alla diagnosi di DI, con, talvolta, meccanismi di “negazione”, che possono esplicitarsi in un atteggiamento di rifiuto o di sopravalutazione del quadro, oppure atteggiamenti “iperprotettivi”, talvolta limitanti lo sviluppo e le autonomie del soggetto. L’équipe medico-riabilitativa, da parte sua, deve necessariamente includere nel progetto di presa in carico la specifica competenza genitoriale, affinché sia possibile per tutti giungere a riconoscere la persona nei suoi reali limiti e nelle sue potenzialità, in un rapporto di collaborazione stretta e di reciproca fiducia.

       Sarà importante fare  riferimento a  Linee Guida accreditate come  le AIRM 2010- Associazione Italiana per lo Studio delle Disabilità Intellettive e Evolutive- per la definizione degli Standard di Qualità nella costruzione del Progetto di vita per le persone con Disabilità Intellettiva –
La presa in carico,  deve  coinvolge gli aspetti sanitari e sociali e, come tale deve essere  integrata  tra varie figure professionali dei Servizi Territoriali e Riabilitativi, multiprofessionale.   
Tuttavia, bambini che presentano una condizione di  DI  associata a problematiche mediche (epilessie gravi, problemi motori, difficoltà di alimentazione di origine neurologica, problemi ortopedici), necessiterà  in più dell’attivazione di  risposte in ambito più strettamente sanitario e quindi di risorse ospedaliere ad alta frequenza, parallele a quelle territoriali.
   Le   Linee Guida AIRM   nella  SEZIONE 4  tracciano i caposaldi del   Programma di intervento 

 La programmazione (o programma) dei sostegni è l’esposizione gerarchica, ordinata, particolareggiata e articolata dei sostegni necessari per la persona disabile e il suo ambiente, al fine del raggiungimento delle diverse mete definite nel “Progetto di Vita”. 
Vediamo adesso le RACCOMANDAZIONI che emergono: 
Raccomandazione 1 - Il programma deve: 
• essere allineato al Progetto di vita; 

• comprendere obiettivi diversificati per le diverse mete :  a) cliniche; b) funzionali;  c) personali. 

Il programma di intervento traduce in modo operazionale le mete contenute nel progetto di vita mediante obiettivi espressi in modo chiaro e operazionale. 

La tipologia degli obiettivi è la seguente: 

1. Obiettivi costruttivi: costruzione/incremento di risposte precedentemente non possedute. 

2. Obiettivi di decremento: riduzione parametri di una risposta (disfunzionante e/o disadattiva) . 

3. Obiettivi di implementazione: Azioni verso classi di risposte già presenti, suddivise in livelli: a) Semplice (esercitare classi di risposta). b) Mantenimento (esercitare e monitorare classi di risposta). c) Incidentale (esercitare classi di risposta apprese incidentalmente). 

4. Obiettivi di modificazione ambientale: azioni rivolte verso gli ecosistemi ambientali per sostenere le classi di risposte già possedute, suddivise in livelli: a) Fisica; b) Normativa; c) Culturali; d) Relazionale. 

5. Obiettivi clinici si configurano come il risultato di azioni dirette a: 

a) prevenire il rischio di disturbi fisici e psichici a cui le persone con disabilità intellettiva sono esposte per stile di vita, fascia di età e vulnerabilità legata alla condizione stessa di disabilità intellettiva; 

b) curare e guarire i disturbi fisici e psichici in comorbidità con la disabilità intellettiva;  

c) ridurre e/o controllare la sintomatologia fisica e psichica di disturbi e malattie in comorbidità con la disabilità intellettiva per le quali non è possibile la guarigione; 

d) recuperare, abilitare, riabilitare e mantenere funzioni corporee menomate/compromesse per effetto della condizione stessa di disabilità intellettiva e/ o disturbi o malattie in comorbidità; 

e) rendere salubri e sicuri gli ecosistemi ambientali della persona con disabilità intellettiva.

Raccomandazione 2  - Nella definizione degli “obiettivi” e degli “esiti” previsti dal programma deve essere prevista la valutazione della credibilità e sostenibilità degli stessi in relazione alle risorse e alle caratteristiche della persona disabile.  (Progetto fatto per la persona e la sua famiglia da loro sostenibile)
Raccomandazione 4: Il programma deve essere steso in modo da prevedere la specificazione di quei sostegni che garantiscano un appropriato livello di efficacia. L’efficacia dei sostegni deve soggiacere al principio di evidenza. ( trattamenti con garanzia di efficacia) 
Raccomandazione 5: Il programma deve essere definito in modo da garantire una valutazione degli esiti basata sulle evidenze. Per questa ragione il principio della operazionalizzazione degli obiettivi deve stare alla base del sistema di formulazione del programma di intervento. ( il progetto deve prevedere degli obiettivi a cui si vuole pervenire e in che tempi e come si verificano) 
Raccomandazione 6: Il programma deve specificare la strutturazione dettagliata dei sostegni. Il programma deve essere definito in termini di tipologia, frequenza e durata di tutti i sostegni che devono essere erogati alla persona disabile, specificando qualitativamente e quantitativamente le modalità di erogazione dei sostegni (es. chi, come, dove e quando).

 Raccomandazione 7: Considerando che il funzionamento esistenziale di ogni persona disabile, con sostegni personalizzati appropriati e forniti per un adeguato periodo, tende a migliorare, l’intervento in ottica di promozione del comportamento positivo, dovrà prevedere una progressiva e contestuale riduzione dei sostegni, in funzione del raggiungimento progressivo del massimo livello di autonomia e autodeterminazione possibile. 

 Raccomandazione 8: Il programma deve essere aggiornato almeno ogni anno e comunque ogni qualvolta subentrino situazioni che modifichino significativamente lo stato di benessere della persona disabile
� Quoziente Intellettivo = ___Età Mentale___ x 100


                                              Età Cronologica





� Si distinguono: 


Sindromi a diagnosi clinica Sono le forme che siamo in grado di riconoscere ma in cui non è stato ancora scoperto il gene alterato: è possibile comunque fare una diagnosi clinica (non supportata dai dati di laboratorio) sulla base dei segni e sintomi clinici.


Sindromi multifattoriali  Sono quelle patologie congenite che si manifestano a causa della cooperazione di più fattori, in particolare tra fattori genetici e ambientali.
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