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L’UNIVERSO X

1. SINDROME DELL’X FRAGILE (FXS): condizione genetica dovuta alla mutazione del gene FMR1 che causa disabilità intellettiva, problemi

comportamentali e di apprendimento e varie caratteristiche fisiche. Sebbene la FXS si manifesti in entrambi i sessi, i maschi ne sono più

frequentemente colpiti rispetto alle femmine, e in genere con maggiore gravità. L'aspettativa di vita non è diversa da quella delle persone senza FXS.

La mutazione del gene FMR1 determina l’aumento del numero di ripetizioni della tripletta CGG. CGG > 200

2. PREMUTAZIONE DEL GENE FMR1 (PM): è una condizione che si osserva quando la tripletta CGG si ripete tra le 55 e le 200 volte (CGG 55-

200). Colpisce in media 1/200 donne e 1/400 uomini. I meccanismi alla base della PM sono diversi da quelli alla base della FXS. In questo caso,

livelli più elevati del normale di m-RNA del gene FMR1 nella fascia della premutazione portano a una "tossicità dell'RNA", tossicità mitocondriale,

ecc che si traduce in una serie di presentazioni cliniche che nel complesso prendono il nome di FXPAC (condizioni associate alla premutazione

del gene FMR1):

a. Sindrome da tremore/atassia associata all’X (FXTAS): si tratta di un disturbo che insorge solitamente intorno ai 60-65 anni e spesso associato ad

una serie di deficit cognitivi. Colpisce maggiormente i maschi.

b. Insufficienza ovarica precoce associata all’X (FXPOI): attenzione!! Non significa menopausa, ma viene diagnosticata in caso di amenorrea prima

dei 40 anni di età.

c. Disturbi neuropsichiatrici associati all’X (FXAND): ansia, depressione, difficoltà socio-relazionali, disturbo ossessivo-compulsivo, disturbi

dell’apprendimento, ADHD, disturbi del comportamento che possono manifestarsi già dall’età evolutiva, quindi durante il periodo scolastico!!

E PERCHE’ NESSUNO NE PARLA????



CIRCOLO 
VIZIOSO

ASSENZA DI 
CONOSCENZA 

SULLA PM

NESSUNA 
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NESSUNA 
PREVENZIONE

NESSUN 
INTERVENTO

Knowledge is power.

Information is liberating.

Education is the premise of 

progress, in every society, 

in every family.

Kofi Annan

Education is the most

powerful weapon which

you can use to change

the world.

Nelson Mandela
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IN PUBBLICAZIONE





FRAGILE X SYNDROME AND FMR1 PREMUTATION: RESULTS FROM A SURVEY ON 

ASSOCIATED CONDITIONS AND TREATMENT PRIORITIES IN ITALY

OBIETTIVO: Investigare le principali ragioni di preoccupazione, la sintomatologia più frequente e le priorità di

trattamento sia nella FXS che nella PM.

METODI: L’indagine è basata sullo studio di Weber et al. [2019] + una nuova sezione solo sulla PM. L’indagine è

stata avviata a Novembre 2022 e sarà interrotta a Giugno 2023.
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INDAGINE SULLE PERSONE CON FXS : RISULTATI PRELIMINARI DELLA NOSTRA INDAGINE 

SULLE PRIORITA’ DI TRATTAMENTO IN ITALIA

Identifica le 5 caratteristiche che hanno il maggiore impatto sulla vita della persona con FXS
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PREMUTAZIONE DEL GENE FMR1: RISULTATI PRELIMINARI DELLA NOSTRA INDAGINE 

SULLE PRIORITA’ DI TRATTAMENTO IN ITALIA

Identifica le 5 caratteristiche che hanno il maggiore impatto sulla tua vita
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PROBLEMATIC SYMPTOMS – WHOLE GROUP
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INDAGINE SULLE PERSONE CON FXS : RISULTATI PRELIMINARI DELLA NOSTRA INDAGINE 

SULLE PRIORITA’ DI TRATTAMENTO IN ITALIA

Identifica le 5 principali aree di vita quotidiana maggiormente compromesse
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PREMUTAZIONE DEL GENE FMR1: RISULTATI PRELIMINARI DELLA NOSTRA INDAGINE SULLE 

PRIORITA’ DI TRATTAMENTO IN ITALIA

Identifica le 5 principali aree di vita quotidiana maggiormente compromesse
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INDAGINE SULLE PERSONE CON FXS : RISULTATI PRELIMINARI DELLA NOSTRA INDAGINE 

SULLE PRIORITA’ DI TRATTAMENTO IN ITALIA

Aspetti più impegnativi della vita quotidiana

3 4 5
3

4.2

4.5

4.4
4.2

4.2 4.4

3.4 3

4 3 4 3

3.8
4.3 4 4.2

4

3.8

3.8
4.1 4.1 4.2

3.9
3.8

3.8

3.7

3.9 4

4.4

FXS - FAMILY IMPACT

SELF MALES WITH PM

FEMALES WITH PM FAIMLY MEMBERS/CARETAKERS

MOTHERS WITH PM PROFESSIONALS

FXS - Family impact. FXS= Fragile X Syndrome. PM=

premutation. THINKING: always thinking – how are things

going; NEEDS: person is unable to communicate what he/she

needs”. ROUTINE: need to make sure that everything is set for

the day”. RELAX= finding respite; MEDICATIONS: getting

prescriptions; DOCTORS= doctor appointments; FOOD =

always hungry; FRIENDS: activities with friends. Values in the

squares = mean rank scores.



PREMUTAZIONE DEL GENE FMR1: RISULTATI PRELIMINARI DELLA NOSTRA INDAGINE SULLE 

PRIORITA’ DI TRATTAMENTO IN ITALIA

Aspetti più impegnativi della vita quotidiana
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INDAGINE SULLE PERSONE CON FXS : RISULTATI PRELIMINARI DELLA NOSTRA 

INDAGINE SULLE PRIORITA’ DI TRATTAMENTO IN ITALIA

Priorità di trattamento
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PREMUTAZIONE DEL GENE FMR1: RISULTATI PRELIMINARI DELLA NOSTRA 

INDAGINE SULLE PRIORITA’ DI TRATTAMENTO IN ITALIA

6. Hai mai ricevuto diagnosi di FXPAC?
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PREMUTAZIONE DEL GENE FMR1: RISULTATI PRELIMINARI DELLA NOSTRA INDAGINE SULLE 

PRIORITA’ DI TRATTAMENTO IN ITALIA

6. Hai ricevuto altre diagnosi o presenti alti sintomi?
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PREMUTAZIONE DEL GENE FMR1: RISULTATI PRELIMINARI DELLA NOSTRA INDAGINE 

SULLE PRIORITA’ DI TRATTAMENTO IN ITALIA
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PREMUTAZIONE DEL GENE FMR1: RISULTATI PRELIMINARI DELLA NOSTRA INDAGINE SULLE 

PRIORITA’ DI TRATTAMENTO IN ITALIA

DISCUSSIONE

URGENTE BISOGNO DI PSICOEDUCAZIONE PER LE FAMIGLIE  E TRAINING PER I CLINICI

Hagerman, R. J., & Hagerman, P. J. (Eds.). (2020). Fragile X Syndrome and Premutation Disorders: New Developments and Treatments. Mac Keith Press.



INFORMAZIONI DA NON DIMENTICARE

• NON tutte le persone con premutazione del gene FMR1 presentano problemi durante l’infanzia o presenteranno

problemi durante la vita adulta. Alcune persone portatrici tuttavia possono presentare delle difficoltà che vanno

riconosciute e trattate (importanza della prevenzione e trattamento precoce).

• I bambini con PM sono in media meno responsivi agli stimoli sensoriali rispetto ai pari senza PM per poi mostrare

una maggiore reattività con la crescita [Wheeler et al., 2016].

• I bambini con PM hanno una maggiore probabilità di presentare difficoltà scolastiche, difficoltà a carico della

working memory e disturbi dell’apprendimento (dislessia, discalculia, disgrafia, ecc.) rispetto ai pari.

• I bambini con PM hanno una maggiore probabilità rispetto ai pari di presentare ADHD e disturbi del comportamento
[Hunter et al., 2012]

• Le persone con PM hanno maggiori probabilità di presentare difficoltà a carico delle funzioni esecutive, difficoltà

pragmatiche del linguaggio e di memoria semantica.



INFORMAZIONI DA NON DIMENTICARE

• Le difficoltà a carico del linguaggio pragmatico nelle madri con PM correlano positivamente con un vocabolario più povero

e difficoltà sintattiche negli figli con FXS [Klusek et al., 2015]

• Disturbi d’ansia o depressivi nelle madri con PM sono associati ad una minore risposta al trattamento nei figli con FXS
[Klusek et al., 2015]

• Necessità di interventi SULLA FAMIGLIA e non solo sul bambino  alcuni bambini potrebbero diventare adulti e poi

genitori con difficoltà.

• Le mamme delle persone con FXS sono più suscettibili a stress rispetto a quelle di bambini con altre sindromi [Lanfranchi et al.,

2012].

• Importanza dello SCREENING ALLA NASCITA La diagnosi di FXS è rilevante non solo per il bambino, ma potrebbe

avere implicazioni su tutta la famiglia allargata!

• Management dei sintomi  psicoterapia, sport, dieta e stile di vita [Sodhi & Hagerman, 2021]



CONDIZIONI CLINICHE ASSOCIATE ALLA PREMUTAZIONE DEL GENE FMR1

UN NUOVO PROGETTO IN PARTENZA

 La dott.ssa Alice Montanaro, sta avviando un progetto finalizzato alla valutazione delle abilità

cognitive e di eventuali difficoltà psicologiche nelle persone con PM. Sarà effettuato uno screening

gratuito di diverse funzioni (es. attenzione, memoria, linguaggio), del profilo adattivo (capacità di

autonomia nella vita quotidiana) e del profilo psicopatologico (es. ansia, depressione, ecc.).

 DOVE: presso il Dipartimento di Scienze delle Relazioni Umane di Università degli studi di Bari

(UNIBA), Bari – ONLINE ed a Roma (sede da valutare)

 PER CHI: lo screening è rivolto a persone con PM che abbiano compiuto almeno 18 anni di età,

provenienti da tutta Italia.

 QUANDO: A partire da marzo 2024. È già possibile mettersi in lista di attesa.

MODALITÀ: La valutazione fa parte di un progetto di ricerca finalizzato allo studio della PM. Lo

screening è gratuito e sarà rilasciata restituzione clinica.

 PRENOTAZIONE: scrivendo ad alicemontanaropsicologa@gmail.com o compilando il form allegato

https://docs.google.com/forms/d/e/1FAIpQLSeU8E0CB6mAdT0rohRESwpZqOznjE293bPQ6wiKj3LRw

x3YQg/viewform?usp=pp_url



... Tutto molto interessante…

Ma qual è la relazione con l’insegnamento e 
con l’apprendimento scolastico?

Screening 

Intervento



SE VOGLIAMO 
ARRIVARE ALLA X 

..PARTIAMO 
DALL’ABC

Non esiste un fenotipo cognitivo-
comportamentale specifico che ci
permetta di distinguere la FXS (e
PM) a priori!

Non agiamo sulla condizione, ma
sui sintomi!

Quando siamo indecisi, chiediamo
al bambino/ragazzo!



Supporto psicoeducativo ai genitori

Infanzia Età scolare Adolescenza Adulti

Supporto agli insegnanti 

Psicoterapia cognitivo-comportamentale

Interventi sulle abilità sociali 

Interventi comportamentali e neuropsicologici

Strategie di intervento

Interventi per l’autonomia



1. Tecniche di modificazione  

del comportamento

24



 Si basano principalmente sul condizionamento operante: la risposta seguita dal rinforzo ha più probabilità di

essere ripetuta.

 Classi di rinforzi: Primari vs Secondari; Simbolici; Materiali; Sociali; ecc.

 Quando la presentazione del rinforzo è variabile, è più probabile che il comportamento desiderato sia emesso.

Alcune tecniche che aumentano la probabilità che un comportamento venga emesso:

1. SHAPING: rinforzamento differenziale di approssimazioni successive progressivamente più vicine al

comportamento meta.

 Va sempre abbinato al rinforzamento.

 Deve definire fin dall’inizio il comportamento meta e tutte le approssimazioni necessarie per il raggiungimento

dell’obiettivo.

 Ogni gradino del programma deve essere rinforzato un numero giusto di volte.

ESEMPI??



TECNICHE DI MODIFICAZIONE DEL COMPORTAMENTO

2. CHAINING: sequenze comportamentali anche molto raffinate attraverso il progressivo apprendimento delle singole

componenti della catena. Molti programmi di riabilitazione per la DI fanno ampio riferimento a questa metodologia.

PROCEDURA:

1. Dividere il comportamento complesso in una sequenza di

comportamenti più semplici.

2. Accertare il possesso delle singole abilità, se non le possiede

insegnargliele.

3. Programmare la sequenza ottimale

4. Definire il disegno sperimentale

5. Identificare i SR+

6. Implementare il programma: dare il SR+ dopo ogni singola

sotto-abilità e dopo l’intera sequenza. Ripetere ciascuna

sotto-abilità in stretta contiguità con le altre.

7. Monitorare l’apprendimento



TECNICHE DI MODIFICAZIONE DEL COMPORTAMENTO

3. PROMPTING: Significa suggerimento, si tratta di stimoli aggiuntivi esterni

che, per le loro caratteristiche rendono più probabile il verificarsi dell’operante

desiderato (per esempio commenti verbali che descrivano l’azione da compiere).

4. FADING: Consiste in un cambiamento graduale di uno stimolo che controlla

una risposta, in modo tale che alla fine la risposta compaia in seguito ad uno

stimolo parzialmente cambiato o completamente nuovo.

PROCEDURA

• Scegliere lo stimolo finale desiderato (guidare in mezzo al traffico)

• Scegliere lo stimolo di partenza (guidare in un parcheggio vuoto)

• Scegliere i passi del fading (cambiamento graduale dello stimolo/situazione

con attenuazione dei possibili prompt come per esempio guidare verbalmente

l’esecuzione di alcune risposte connesse alla guida dapprima in un

parcheggio vuoto e successivamente in mezzo a strade sempre più trafficate)



TECNICHE DI MODIFICAZIONE DEL COMPORTAMENTO

Alcune tecniche che diminuiscono la probabilità che un comportamento venga emesso:

Assenza di qualunque rinforzo su di un operante precedentemente rinforzato

(utilizzata per decrementare comportamenti problematici mantenuti da precisi

rinforzamenti presenti nell’ambiente).

Non è sempre semplice identificare i possibili rinforzi responsabili del mantenimento degli operanti disfunzionali, inoltre

l’estinzione ha efficacia solo se il comportamento problema viene ignorato tutte le volte, in caso contrario si passa da un

rinforzamento continuo ad uno di tipo intermittente, la forma più difficile da scardinare.

Esemplificazioni:

1. Punizione fisica: comprende tutti gli stimoli punitivi che attivano i nocicettori o altri recettori sensoriali che

tipicamente rievocano sensazioni spiacevoli (stimoli punitivi incondizionali)

2. Rimproveri: forti di stimoli verbali negativi che hanno il potere di essere aversivi in virtù dell’associazione

con stimoli punitivi incondizionali (in questo caso si parla stimoli punitivi condizionali)

3. Time-out

4. Costo della risposta

5. Estinzione



NB: Esistono due tipi di
punizione:
1. Far nascere una

situazione
spiacevole

2. Togliere un rinforzo





BRAINSTORMING

DALLA CLINICA AI BANCHI DI SCUOLA:

..DAL DIRE AL FARE..





RAGIONIAMO INSIEME



…TO BE CONTINUED…



Dott.ssa Alice Federica Montanaro

Psicoterapeuta cognitivo-comportamentale – nps integrata
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