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LA SINDROME X FRAGILE (FXS)

FENOTIPO COGNITIVO -COMPORTAMENTALE

-4

Condizione genetica rara causata dalla mutazione :

* Seizures . Impulsivity | | » Moce

delgene FMR1 sul braccio lungo detromosoma X - + Hyperacivy |+ Ao smoresion
¢ Language delays * Autism * Anxiety * Episodic

* Reflux * Emergence of anxiety symptoms * Impulsivity dyscontrol Parkinsonism

* Emesis * Semsory hyperarousal * Poor eye contact * Hyperactivity * Poor attention | | symptoms and

* Hypotondy | == | ¢ Recurrent otitis * Tantrums * Poor attention * Anxiety cognitive decline

N / * Poor suck Mild motor delays ‘ media | | * Anxiety | [* Perseveration * Perseveration in some
| | | | {

Infancy Crawling Walking Early childhood Adolescence Adulthood Ageing

Principale causamonogenica ereditaria di disabilita
intellettiva (D1) e disturbo dello spettro autistico [Kaufmannetal, 2017 Conradet al..202]

Deficit scientificamente, | '\© linee guida

validati

< 7 No modelli di
j1> intervento

funzionamento funzioni
adattivo esecutive (FE

sociarelazionali

e pragmatici comunicazione




SINDROME: X FRAGILE: DIAGN OS]

Colpisce circa 1/4000 maschi ed 1/7000 femmine
1/150-1/250 donne e portatrice; 1/400 maschi € portatore

Analisimolecolaradel geneFMR1 e diventataoramaiil test geneticodi elezioneper la confermadellasindromee
dello statodi portatore

x  Personali entrambii sessicondisabilitaintellettiva, ritardo di sviluppoo autismo

x  Personechehannostoria familiaredi sindromeX fragile

X Donne con una storia familiare di disturbi associatiad FMR1, incluso FXPOI, donne con problemi di
fertilita/ menopausa@recoce

X Personeconesordioin tardaetadi tremoreo atassiadi sconosciutarigine

X potenzialidonatoridi gametidatala relativaaltafrequenzali premutazioninellapopolaziongenerale

ANCORA OGGI LO SCREENING
PRENATALE/NEONATALE NON E
OBBLIGATORIO



X chromosome Fragile
(normal) X-syndrome

SINDROME X FRAGILE:
CARATTERISTICHE/CLINICHI

A Le mutazioni relative @ene FMR$i manifestano sia @ B B @ @ @ @@ s
RdzN> yuS t QAYFlLFYI Al YI | yOKS seitaeie Aeodie e ol
(neurodegenerazione). Normalmente n. di triplette CGG
contenute nel tratto di DNA € compreso tra le 6 e le 50
copie; sono riconosciute due tipologie di mutazioni: la

premutaziones lamutazione completa:

CGG ' CGG)(CGG) (CGG ) (COG) Mntermediate (45-54)

©6G) (066) (C6G) Normal (<48)

CGG repoats (FMR1, q27)

A PREMUTAZIONEKuando il trinucleotide si ripete triz SOTId siasencs £S5 Bymposme. snd pieict
55 e 200 volte Mutazione non completa, la proteina Fragile X premutation (number of carriers) Long face, Large jaw
FMRP non e totalmente assente, quindi non vi e More common in men Lare, promineet sers
manifestazione conclamata della sindrome. Possono bttt ok ochad okt
tuttavia essere presenti altre condizioni cliniche Fragile X full mutation (number of carriers) Moo e scEeshaly
comeinsufficienza ovarica precoesindrome Soorcac 1 1n 4000 a1 ks 8000 Woren R e
tremore/atassia.
Intellectual disability
Autism
A MUTAZIONE COMPLEG#&ando ci son@it di 200 ADHOD
ripetizioni del trinucleotide Prader-Willi phenotype
= |
e



@ SINDROME: X FRAGILEE BZIOPATOGENESHE] l')
al

X

; @spansionedel trinucleotide CGG (citosinaguanina
guanina) nella porzione 5 del gene FMR1, tende a
modificarsiin ampiezzanel passaggiala unagenerazione
[ x x € Nokinz20Q3

La trasmissione pud avvenire in maniera asintomatica
(relativamente!!) oppure puo innescare - z & - X =
espansiondino a raggiungerela mutazionecompleta,che
associandosa una metilazione del promotore del gene
determina il silenziamentodel gene e x é [ © @dlla
proteinaFMRP

Proteina in grado di instaurare legami regolatori con x €
MRNA di altre proteine, soprattutto nei testicoli e nel
cervello[SalcedeArellanoet al., 2019

X
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{eept] 'DENTIKIT DELLA PERSONA CON)F S

Abilita verbali > Abilita non verbali (Ql verbale > QI performance)

Il linguaggio e atipico: tangenziale, perseverante e ripetitivo Buone capacita imitative
Difficolta di integrazione di piu canali sensoriali

Contatto oculare discontinuoA ansia

Difficolta nellosviluppo motorio fine e grossolano

o o To o o Do

Scarso controllo deinuscoli delle dita e della mano: scrivere diventa, quindi, un meccanismo lento, laborioso e

disordinato.

To

Difficolta nelregolarex Eé h ddp -[ , p| z h

o

Presenza di
A Deficit a carico dellearie componenti attentive (selettiva, sostenuta, divisa e alternata)

Per approfondire: De Vries et al., 20BBpedutoet al. 2016



Difficolta nelle abilita diastrazione e ragionamento

Difficolta di problem solving e nelfunzionamento esecutivo

Deficit a carico dellanemoria di lavoro

Predilezione per & h x [ ¢ | probesspZionekiriultanea A attenzione al globale piuttosto che ai singoli dettagli
Difficolta di generalizzazione

Deficit diaccesso e di recuperdaelle informazioni

Buoni la ed ilvocabolario

Femmine > Maschi: linguaggio piu evoluto

A
A
A
A
A
A
A
A
A

Alta incidenza diansia e depressionesoprattutto nelle femmine

Per approfondire: De Vries et al., 20BBpedutoet al. 2016



Vocabolario
Etichettatura
Abilita verbali
Memoria verbale a lungo termine
Processamento Simultaneo
Elaborazione globale
Intenzionalita comunicativa
Imitazione

Abilita pratiche

Abilita visuo -spazial
Coordinazione motoria
Abilita fino -motorie
Elaborazione sequenziale
Memoria di lavoro

Accesso e recupero delle
informazioni

Generalizzazione

Attenzione



IL FENOTIPO DELLA FXS

C Fenotipo = insiemedi caratteristicheo tratti osservabilidi un individuo che derivano dall'influenzadella
geneticae dell'ambiente

C Chi lavora nel Pianeta X dovrebbe avere consapevolezzalei fenotipi comportamentali,socicemotivi e
cognitivi dellaFXS.

C Esempio Dato chela maggior parte dei maschie un‘altapercentualedi femminepresentandl, I'eta mentale
della personasarasostanzialmentenferiore alla suaeta cronologica Per esempioun ragazzodi 18 anni con
FXS conun QI (quozientedi intelligenza)di circa40, puo avereun'eta mentale di 3 anni, il chesignificacheil
suofunzionamentaognitivo complessive simile aquellodi un bambinodi 3 anniconsviluppotipico.

C Allo stessotempo, esisteuna profonda variabilita tra gli individui con FXS nel profilo cognitivo, nella
gravita e tipologia dei disturbi del linguaggio, nelle capacitaadattive,ecc, éer questoche unavalutazione
approfonditadiventafondamentalger pianificarel'intervento a casaa scuolae nellasocieta



A In generale, non esistono test specifici per la FXS.
A Inoltre molti test mostrano «effetti pavimento o tetto» quando applicati alla FXS.
A Nella maggior parte dei test, gli individui con FXS sono confrontati a persone con pari eta cronologica e non mentale

FUNZIONAMENTO FUNZIONAMENTO PROFILO
COGNITIVO ADATTIVO PSICOPATOLOGICO
ScaleWechsler ScaleVineland(VABS) KSADSPL

StanfordBinet Intelligence Scale AdaptiveBehaviorAssessment CBCL, CPRSRBS, MASC, ecc.
(SBS) System (ABAS)
Scalaleiter Scales of Independent Behavior Aberrant Behavior ChecklisY
Revised (SIBR) Community, Second Edition (ABC

C-2) /| ABC-Fragile X (ABGCFX)

Per approfondire: https://fragilex.org/understandirggile-x/fragile-x-syndrome/assessmeirs/



SINDROMIE: X FRAGILEE {LITRARTAMBNTOIO

Il trattamento e orientato al miglioramento dei sintomi ed e multi-modale include in genere
iInterventi comportamentalieducazionalie trattamenti psicofarmacologianon-FXS specifici

State-of-the-art therapies for fragile X syndrome

Dragana Protic'*© | Randi Hagerman™'¢

A CorpOsaMente project

State-of-the-art therapies for fragile X syndrome

Di Dragana Protic? & Randi Hagerman3#

1 Department of Pharmacology, Clinical Pharmacology and Toxicology, Faculty of Medicine University of Belgrade, Belgrade, Serbia
2 Fragile X Clinic, Special Hospital for Cerebral Palsy and Developmental Neurology, Belgrade, Serbia

3 Medical Investigation of Neurodevelopmental Disorders Institute, University of California, Davis, CA, USA

4 Department of Pediatrics, University of California, Davis School of Medicine, Sacramento, CA, USA

email contacts: dragana.protic@med.bgacrs / rihagerman@ucdavise

Link al lavoro in lingua originale: DOI: 10.1111/dmcn.15885

Adattamento Italiano*:
Traduzione a cura di Chiara Caruso c.caruso97@outlook.it
Revisione a cura di F. Alice Montanaro alicemontanaropsicologa@gmail.com

*La traduzione é stata approvata dalle autrici




SINDROME ;X FRAGILE: )
TRATTAMENTOFFARMACOLOGICO e

A Attualmente non vi & cura per la FXS ed il suo trattamento mira al
miglioramentodellasintomatologiaad essaassociata

A Le terapie farmacologiche piu efficaciincludano farmaciinibitori della,
ricaptazionedella serotoninaper controllare gli stati f é [ = @gpressivi
ecc

A | farmaci SNGstimolanti comeil Ritalin (Metilfenidato) e/o antipsicotici

(risperidone o aripiprazolo) sembrano essere particolarmente utili nel = Longitudinal follow-up of
trattamento dei sintomicomportamentaldei ragazziconFXS metformin treatment in Fragile X
tric Researcl! h Academy Syn d ro m e

A & K¥ h d pwa pepdrta xegponseate of 70Y75% in attention,academic Panhaneath Seng!, Federica Alice Maria Montanaro?,
performancand arousategulationa high concordaneerossultiplemeasures, Masis Jerist SalcasoArallavesis, Kycurgrl iimio%
and a significantgain in° performanceas treatmentoutcomesf stimulant nited Kingdom A DR R PRI ERSTsistaty. :
medicatiom our sampl@f boysyith FXS. In thecasef FXS, we hypothesize Andrea Schneider*, Leonard Abbeduto®®,
that the FMR1 genedysfunctioleadsto FMRP reductionand abnormal Anasia dohm Thdrmoeng s David He Francsls  Bplaliet,
dendriticpruningassociatedith abnormafunctioningof the prefrontalcortex Rancl ] Hagernartiee. | renap

resultingn poorattentiorandhyperarousé[Roberts et al., 201

)24

‘AM, Biag HMB,
). Kim K, Ponzini MD,
r A, Abbeduto L,

A La metformina si & dimostrata un_buon farmaco nella protezione del
decadimenta@ognitivo associat@lla FXS [erosldearsi-u

105597.
024.1305597

anaro, Biaa,

13



SINDROME X FRAGILE:
IL TRATTAMENTO NON
FARMACOLOGICO



Sindromi
genetiche (rare)

@. .

A\ 4
Svantaggio
socioculturale

Comorbidita
psichiatriche

Comorbidita
fisiche

Deficit intellettivo

QN

Deficit cognitivi

Problemi nella
vita quotidiana

|||||||||||||||||

QUALE
INTERVENTO PER
FAVORIRE IL
MRATTONARNNTD
DELLA QUALI T
DI VITA NELLA
PERSONA CON DI?



Strategie di intervento

Infanzia Eta scolare Adolescenza Adulti
L |
\ Interventi comportamentali e neuropsicologici J
| Interventi sulle abilita sociali |
I ntervent | per | 6aut,onomi

| Psicoterapia cognitivo -comportamentale |

Supporto agli insegnanti [

Supporto psicoeducativo ai genitori |




WHEN THORNDIKE PUTS YOU IN
o=1—> IABOK-AT -

Tecniche di modificazione
del comportamento
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AND YOU MANAGE TO ESCAPE




C Sibasan@rincipalmentesul condizionamentooperante la rispostaseguitadal rinforzo hapiu probabllltadl
essergipetuta A

C Classidi rinforzi : Primarivs SecondatiSimbolici; Materiali; Socialt ecc

C Quandda presentaziondelrinforzo e variabile e piu probabilecheil comportamentadesideratsiaemesso

Alcune tecnichecheaumentanola probabilita cheun comportamentovengaemesso

1. SHAPING: rinforzamento differenziale di approssimazioni successive progressivamentepiu vicine al
comportamentoneta

U Vasempreabbinataal rinforzamento

U Deve definire fin d a | | 6ili comppriamentaneta e tutte le approssimazionnecessariger il raggiungimento
del | 6abi ettivo

U Ognigradinodel programmaleveessereinforzatoun numerogiustodi volte.

ESEMPI??




TECNICHE DI MODIFICAZIONE DEL COMPORTAMENTO

2. CHAINING : sequenzecomportamentalanchemolto raffinate attraversoil progressivoapprendimentalelle singole
componentdellacatenaMolti programmidi riabilitazioneperla DI fannoampioriferimentoa questanetodologia
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PROCEDURA:
Dividere il comportamentacomplessoin una sequenzadi
comportamentpiu semplici
Accertarell possessdellesingoleabilita, senonle possiede
iInsegnargliele
Programmardéa sequenzattimale
Definire il disegnosperimentale
|dentificarei SR+
Implementaral programmadareil SR+ dopoogni singola
sottcabilita e dopo | 6 i nsegeienza Ripetere ciascuna
sotteabilita in strettacontiguitaconle altre.
Monitorarel 6 appr endi ment o



TECNICHE DI MODIFICAZIONE DEL COMPORTAMENTO

3. PROMPTING: Significa suggerimentosi trattadi stimoli aggiuntivi esterni

che, per le loro caratteristichaendonopiu probabileil verificarsid el | 6 o p
desideratdperesempiccommentiverbalichedescrivand 0 a zdacompeere)

4. FADING : Consistein un cambiamentayradualedi uno stimolo che controlla
una risposta,in modo tale che alla fine la rispostacompaiain seguitoad uno

stimolo parzialmenteeambiatoo completamentauova

A Sceglierdo stimolofinale desideratgguidarein mezzoal traffico)

A Sceglierdo stimolodi partenzgguidarein un parcheggio/uoto)

A Sceglierei passidel fading (cambiamentayradualedello stimolo/situazione
conattenuazionelei possibilipromptcomeperesempiayuidareverbalmente
| 6 e s ecd alcunenrsposte connessealla guida dapprima in un

parcheggio/uotoe successivamenia mezzoa stradesemprepiu trafficate)

Gerarchia dei prompts

ambientali/indipendenza

visuali/immagini

gestuali

md e ouowt ¥

verbale

o
=
b
=
P
] _
)
® Py
Q
o
-.c _




Alcune tecnichechediminuiscono la probabilita cheun comportamentovengaemesso

Assenzali qualunqueinforzo sudi un operantgrecedentementinforzato

(utilizzataperdecrementareomportamentproblematicimantenutidaprecisi
rinforzamentipresentn e | | 6 ambi ent e)

Non e sempresempliceidentificare i possibili rinforzi responsabilidel mantenimentadegli operanti disfunzionali, inoltre
| 6 e st ihaefficacianselo se il comportamentgroblemaviene ignorato tutte le volte, in casocontrariosi passada un
rinforzamentccontinuoadunodi tipo intermittente Ja formapiu difficile dascardinare

Esemplificazioni:

1.

ok ow

Punizionefisica: comprendedutti gli stimoli punitivi cheattivanoi nocicettorio altri recettorisensorialiche
tipicamenterievocanasensazionspiacevoli(stimoli punitivi incondizional)

Rimproveri forti di stimoli verbali negativiche hannoil poteredi essereaversiviinvirtud el | 6 associ az
constimoli punitivi incondizionali(in questocasosi parlastimoli punitivi condizionali)
Time-out

Costodellarisposta
Estinzione



Effettuare
I’ assessment
Definire
gli obiettivi

Il comportamento
e OK

E da modificare NO Modificare
la frequenza durata o intensita

SI

NO
La frequenza deve La frequenza deve
essere aumentats essere diminuita

SI Si

Possiede il comport. *Controllo dello stimolo
da incrementare *Modellamento

*Rinforzo differenziale
Sl *Estinzione
*Controllo dello stimolo ) *Costo della risposta
«Modellamento *Controllo dello stimolo «Time-out
+Shaping *Modellamento «Saziazione
+Chaining *Tecniche di rinforzo *Pratica negativa
*Ecc. *Ecc. *Ecc.




Parent eTeacher
Training

BEAT ME p
BEAT ME up

BEAT ME UP A Rp
BEAT MEUP A B

BEAT ME UP
BEAT ME UP

BEAT ME UP
BEAT ME UP

A BABY BEAT
A BABY BEAT ME BE
@ZHAT ME Up
thAgAT ME Up
71 ME UP

XX
K




A La gestiongyuotidianadei comportamentdisfunzionalipuorisultaredifficile sianeicontestifamiliari che
in contestipiu ampiqualiquellodel gruppoclasse

A A cosaservonoquindi il parent training eil teacher training?

- DEFINIZIONE : percorso dformazione/informazione (trainingpsu tematiche specifiche, rivolto ali
genitori (pareni o insegnanti eachel

OBIETTIVI GENERALI:
Alnformare i genitori e gl l nsegnant i tramite | 6accesso
AFormarei genitori e gli insegnanti in maniera che possano acquisire competenze educative

AAiutare i genitori e gli insegnanti a trovare un nuovo equilibrio nella gestione delle eventuali problematiche insorte



PARENT e TEACHER TRAINING

METODOLOGIE UTILIZZATE:

ASchede informative T Perent naiig;
didattico personalizzato )
PDP Colloqui di sostegno

alla genitorialitd’;

ASchede di lavoro

Training di
potenziamento
. . I dell ione;
AROleplaylng, fllmatl ell'attenzione
Sostegno
psicologico

‘//_//_‘.))(Iﬂl lﬁld
AHomework(esercitazioni da svolgere a casa) ,, oo
DELLINTERVENTO Teacher training;

ADiscussioni e riflessioni Colloai cadenza

Corsi di formazione



PARENT e TEACHER TRAINING : ESEMPLIFICAZIONI
DOI NTERVENTO

A L 6 a mb deweassemerde caratteristichali uno spazio«supportive> e «contenitivo» ambienteche si adattail pit possibileai
bisognie alle necessitalel bambino

s Marten Mot Corvea Ve Sptrar Dorvenscs

IMPORTANZA DI s

Programmare: - TIME MANAGEMENT
Aguandoe comefarei compiti (e anchealtre attivita) o
Aguandoe per guantotempopotervederda TV o giocareai videogiochi o
Aguandoe comeoccuparstli riordinarele propriecose

Organizzare;

Alo spaziodi vita del bambino La stanzadel bambino deve avere un bassonumerodi stimolazioni (pochi giochi, niente TV o
videogiochi) il bancodel bambinodeveaverepochielementi

Agli spazicomunidel bambino La casae la classedevonoessereonosciutiedesploratiadeguatamente

Agli spazidi giocoe tempolibero. E utile accompagnar# bambinon e | | 6 a pgochesmuttizati(semplicie chiari) chelo aiutinoa
svilupparestrategiedi pianificazionee ainibire gli stimoli distraenti



PARENT e TEACHER TRAI NI NG : ESEMPLI

PUNI CIRN/AY S ATrTTRAVIERSO LS IIIMYVASGTN 13
COMPORIAMENTI DA ADOTTIARE

Ottieni attenzione prima di fare una richiesta

Cerca il contatto visivo

Dai messaggi chiari

Usa la lode

Fai in modo che il tuo bambino ti copi
(immagine specchio)
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 Cartellans meno clisxsate W agiCarlone pin cfficace ()
x DEFINIRE DELLE REGOLE: poche(3 o , | vLJL} o
. ) . . 1. Mon si deve parlare senza aver alzato 1. Quandovuoi parlare, ricordati
4), chiare, non in forma di divieto. Usare la meno per ciedere 2 parla. = daarelanom
disegni Es Ir_1vece di «non correre per la - &%ﬁ, e
classe»dire «in classecamminiamo» T e
3. Preparatiinfilaalsuono della
- campana.
X GESTlRE | COMPORTAMENT| '|' 3 zeruscire sidevﬁessgrginfilapgr
PROBLEMA : ignorare quelli meno gravi o b Bl e e 4. Usamo i lpr e
Evitare di correggeretroppi comportamenti (e ke paede | T
contemporaneamentdBmpariamoad accettare caselIes *5*% 5. Ricordatcibagnarele piante
alcunitratti.
LA TABELLA DELLE SCELTE N s _'EOU.TINE?FLL/:T.T_T%’
x FORNIRE STRUMENTI ADEGUATI: , N oo e o o
. . < . SIOCHI CiBO j :‘c “ '/:/d‘. \v:: Q ;A B |
percepireil tempo puo esseremolto difficile, - . 1 W
. . . . . . o ‘ ™ s povm %L'.s- ‘..:..- ' . Om I
quindi usiamo cronometri, timer, orologi, ’{‘0 tﬁJ = [|[% .a;% | i #gurmspemw ST
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PARENT e

Con il passaredel tempo, nella relazione adultacbambino si

sviluppano spesso abitudini relazionali e comportamentali
automatichee quindi poco efficaci. Questeabitudini si basano
Su pensieriche innescanocomportamentiautomaticie ripetuti

neltempa

Spessoil comportamentodel bambino viene vissuto come
inaccettabilges urla ogni volta chesi va a farela spesalancia
gli oggetti in classe) sollecitando un forte senso di

inadeguatezza

Copioni relazionali:

A Lo faappostaMuoleattirarel 6 at t enzi one

A E éuttacolpamiasesi comportamale

A Ho giaprovatodi tutto

A Non é poi cosiagitato,sonogli insegnantchesonoincapaci

TEACHER TRAI NI NG

PIANETA GENITORI

COGNIZIONI

RELAZIONI

Competenze nella
| relazione con il bambino |

\. e nella relazione di
> coppia

genitoriali e nel conseguente rapporto con il figlio.

; EMOZIONI
y ’,' Rappresentazioni \ / Vissuti relativi alla
| e interpretazioni del | | propria genitorialitae |
[\ bambino. Conoscenze / \ alle caratteristiche /
COMPORTAMENTO < sull’ADHD .. del bambino
DEL BAMBINO — =

ESEMPI

ATTEGGIAMENTO
E RISPOSTE
EDUCATIVE VERSO
IL BAMBINO

Fig. 2.1 Interazione delle componenti cognitive, emotive e relazionali nella generazione di vissuti e rappresentazioni

Accettiamo che il bambino possaavere dei comportamenti diversi da quelli che noi vogliamo osservare,proviamo a non
giudicarli. Non esistonogenitori ed insegnanti perfetti e neanchebambini perfetti. Impariamo ad allearci con i bambini,
perchéil bambino non eil problema, manifestail problemaé .. che e diverso!



PARENT e TEACHER TRAINING : ESEMPLIFICAZIONI
DOI NTERVENTO

_ ANALIS| RELAZIONALE T EMOTIVA DI UNA SITUAZIONE (ABC)
Data e ora A: SITUAZIONE B: PENSIERIAUTOMATICI | C:CONSEGUENZE EMOTIVE |
E COMPORTAMENTALI
COSA HO OSSERVATO, COSA STA COSA PENSO
ACCADENDO COSA PROVO, COSA FACCIO §
(FOTOGRAFI A DI |Cl 06 CHE COSADICO
OSSERVIAMO)

Sono proprio sicuro che tutte le criticita che osservo nel bambino siano realmente parte di lui 0 alcune
volte io come genitore/insegnante (/terapeuta), nel mio modo di comportarmi, ne facilito la comparsa?



ABC A Accrescere la consapevolezza

Analizzare leaspettative
e un punto nodale per una buona riuscita del percorso

A Ristrutturazione realistica

CREDENZE E ASPETTATIVE SU SE STESSI E SULLA PROPRIA FAMIGLIA
Non posso compiere errori nel |l 6educ
ASPETTATI VE CI RCA LO6I NTERVENTDO

Mio figlio ~ | dunico obiettivo dell
ATTRIBUZIONI RELATIVE AL BAMBINO/RAGAZZO

Mi o figlio si comporta cos?® solo pe
ATTRIBUZIONI RELATIVE A SE STESSI E AGLIALTRI

E colpa mia se mio figlio si comporta in questo modo

azi
Ol n
r a

t ervento

ttirare

one di mi o f

| 6 at



PARENT e TEACHER TRAI NI NG : ESEMPLI F

T T T T T T T T T T T T T T T T T T A T T I T AT T T T Ry
...............................................................................................................................
..............................................................................................................
..................................................
--------------------------------------------------------------------------------------------
R |

Per POTER EFFETTUAREANANSI AUNZIGNAAH A indispensabile
identificare questi 3 elementi:

(A-B-C)

(da non confondere con gli ABC cognitivi)

A (ANTECEDENTI). Situazioni che controllano un comportamento, facilitandone
| 0 e mi :gigdhayianeprimadel comportamento

B (COMPORTAMENTO) Cio cheil bambinofa

C (CONSEGUENZE)Cio cheaccadalopoil manifestarsdel comportamentalel bambino



1. Hanno uno SCOPO/ hannouna
FUNZIONESPECIFICA

2. Hannoun intentocomunicativo

3. Non accadono casualmentema
possono servire a controllare
| 6 amhi ellnt eomportamento
problematicce correlatoad eventiche
precedono e che seguono |l

comportamentstesso

4. Possonoservire a scopi diversi e
multipli

Possibili FUNZIONI dei comportamenti
problematici

OTTENERE O EVITARE QUALCOSA

A ATTENZI ONE
gnsegnante/compagni/genitori/terapeuta)
RI SA

ToToT>o [ JoT0To0T0 T T



PARENT e TEACHER TRAI NI NG : ESEMPLI F

MODIFICARE IL COMPORTAMENTO

N\ N\

A B C

I Interventos ul | 6an(®ecedent e

I Interventosulle conseguenzgC)



Durante attivita noiose, viaggio in macchina, dal dottore, al ristorante

Gl OCARE DOANTI CI PO:
Prevenirei comportamenti negativi caostrategie pianificatecome

A preparare giochi/attivita che possano impegnare il bambino/ragazzo durante una
situazione noiosa

NON LASCIARE CHE IL BAMBINO/RAGAZZO GESTICA O IMPROVVISI!

modificare i1l comportamento

SV



| comportamenti negativi si possono distinguere in:
LIEVEMENTE NEGATIVI. comportamenti solo disturbanti

GRAVEMENTE NEGATIVI: azioni che possono causare un danno fisico o morale a
persone e cose

Gerarchia di comportamenti negativi.

DalievementenegativiA marcatamentaegativi

modificare 1l comportamento

N\

A B

DatrascurabilihA intollerabili



Ignorare i comportamenti lievemente negativi

Spesso assunti per ottenere una cosa specifica o con il semplice scopo di
attirare |'attenzione , anche se puo voler dire subire una sgridata o una
punizione

Ignorarli SEMPRE del tutto, facendo finta di non sentire, né vedere

Inizialmente potrebbero crescere di frequenza, per poi scomparire

modificare 1l comportamento

N\

A B



E QUANDO
NON
POSSIAMO
IGNORARLI?




PARENT e TEACHER TRAI NI NG : ESEMPLI I

COSTO DELLA RISPOSTA: E unamodalitache, precedentementspiegatae condivisaconil bambino,prevede
chegli vengatolta la possibilitadi usufruiredi un privilegio e di un premiocheé solito poterricevere Es Non far
vederda TV sela maestrasi e lamentatadi un datocomportamento

PUNIZIONE : deveesserdempestivaproporzionataaverea chefareconil comportamentdes riparareun oggetto
rotto), evitarediscussioneccessive

TIME OUT: o «metododella pausasulla sedia»,viene usatosoprattuttoper i comportamentpiu dirompentidel
bambinoe di fronte alle crisi di colleraconseguentad altri tipi di «punizioni» (attivita spiacevoleo costodella
risposta) Questometodoe molto utile ancheperinsegnard 6 a ut o r esqgativaailzconteniraentali rabbiae
aggressivitan untempo(tempodi permanenzareve)e spazio(la sedia)limitato

STIPULARE CONTRATTI : Es «Serestisedutgper 15 minuti (timer), svolgenda compitirichiesti,alloraavraiil
premiox» (evitaresepossibilerinforzi conil cibo) T usaremmagini



PARENT e TEACHER TRAINING : ESEMPLIFICAZIONI
DOI NTERVENTO

x TOKEN ECONOMY

A Un 6 ul stetegia@onesciutapercomportamentproblematici

A Vero eproprio contrattoeducativotra GenitordinsegnaNtee bambino




La TOKEN ECONOMY e @n programma comportamentalein cui un bambino,a seguitod e | | 0 e mi
di comportamentiadeguat] guadagnalei gettoni(tokeng chepoi puoscambiareonaltri rinforzatori

In altre parolesi trattadi un contrattocon il qualel 6 a dpatiuiscecon il bambinochel 60 a c aeeHis o
rinforzatori avverrapreviopagamental un certonumerodi gettonio altri oggettisimbolici

| gettonisi guadagnanmettendan attodeterminatcomportamentprevistidal contratto

Il bimbo emettei comportamentdesiderabiliA, B, C, e D. Pertantoriceve, per esempio 4 gettoniche al
momento giusto (stabilito d a | | 0 palra dcambiarecon un i p r e nmfoxzaiofte che vale/costa,per
esempio4 gettoni

Quindi consiste nella sistematicaconsegnadi rinforzatori simbolici (gettoni) in modo contingente a
comportamentidesiderabilispecificichel 601 n s ehgsgedtan t e



| TOKENS T GETTONI

| gettoni sonorelativamentandipendentida qualsiasistatoparticolaredi privazioneed abbinatiad unagrande
varietadi rinforzatori

Questistimoli (tokeng, inizialmentei n e u acquisiecona N p o t (eropiietadinamiche)di un rinforzatore
perchésonostati abbinatiprecedentementa stimoli motivantiperil bimba | gettoni sonostati condizionatiin
seguitoa | | 0 a b bripetuhonveaitri somoli rinforzanti

Peresempio 3 gettonisonoabbinatiadunacaramellap gettonisonoabbinatia 5 figurine, etc.

Il vantaggio dei tokens e che si possonoconsegnarein modo contingente (subito dopo) al comportamento
adeguatanchequandoil rinforzatorenon e immediatamentalisponibile ma che verrariscossoin un secondo

momentg
Sonodeiin t a p p apbrdempireildempolungocheavolte la vita di tutti i giorni costringeafar trascorrerdra

Il comportamente il rinforzatore

E ai rilevante importanzache il rinforzatore sia contingente (consegnatosubito dopo) al comportamento
altrimenti non e efficace



COME STRUTTURARE IL PROGRAMMA

1. Individuare il i c 0 mp o r tnaenteanot o

La prima cosada fare per iniziare un programmadi Token Economye individuarei comportamentbersaglio
desiderabiliche si vogliono incrementardacendoun elencoin ordinedi priorita al fine di deciderecon quale
comportamentmiziare

E omportantericordarsidi iniziare con pochi comportamentialla volta e con quelli che si possonarealizzare
rapidamente

| comportamentisceltidevonoesserealefiniti in modooperazionaleevitareetichettegeneralie specificarecosa
devefareil bimbo. Quindi devonoesserdacilmenteosservabilie quantificabili.

Ad esempio,ii f ai thoe@ a puio averediverse e soggettiveinterpretazioni occorre esplicitare una serie di
comportamentosservabilcomeadesempiostareseduto,non picchiareil compagnonon parlare ad alta voce
mentrela maestraspieganon ridere durantela lezione,etc

Poioccorrefareunabaselingprimad e | | 0 i nre¢lagvaaglespetifwi fomportamentbersagliosceltial fine
di confrontare dopocheil programmae statoavviato,i daticonquelli del puntodi partenzae determinarejuindi
| 60 e f fdelpragramnaa



weenee | @D [} @ D
ezl VA AR A
uietie D D
L R : N . i | MR AR
Sceglierdal tipodi i s i mldaukare &pessai utilizzanole fichesdel
poker, segni,timbrini, degli stikerso piccole immagini coloratecome  grimm
gli smile daincollare su un foglio. | tokensdevonoesserefacilmente
conteggiabili
Obbiettivo
Bisogna stabilire anche chi somministrerai rinforzatori e per quali -
comportamenti
Obbiettivi: ) D )
Il Token viene consegnatoal bimbo subito dopo | 6 e mi Slal | | fi e TR AR MR
comportamentappropriata e ihoprads »

accettare wn canbio di
routineg

Bisognaassicurarssemprechei gettonivenganaodistribuiti in maniera
positiva e visibile immediatamentedopo una rispostadesideratalLa

consegnadel gettone dovrebbeessereaccompagnatasempreda un

rinforzatore socialecomeun sorriso,unii b r a @ 0 ,

/

(5-\{,,
Premio




Fareun elencoinsiemeal bambino/aibambinidei premi (rinforzatori di sostegnd che potrascambiareconi
gettoniaccumulati

L élenco dei premi puo esserescritto o0 supportato con immagini visive a secondadel profilo di
funzionamentodel bimbao

L élencodei rinforzatori seguiraun ordine specifico dal premio che richiede pochi gettoni (ad esempio,un
paccodi figurine dei personaggpreferiti del bimbo) al premio che richiede un numerodi gettoni piu alto
(qualcosacheperil bambinchau n 6 i mp maggiamentaignificativa)

| premidevonoperiodicament@sseresostituitio modificati in baseagli interessidel bambinoin modochenon
si annol E mecessariguindiun periodicoriassortimento



4. Stabilire il numero di gettoni per ogni comportamento

E @ltresiimportantedeciderequanti gettoniil bambinopuo guadagnar@er (
ciascun comportamentaoscelta A volte, ma non semprea | | 6 o i e NOMPENSE
gettonisi associd 6 i m plél eostarlella rispostaper renderesensibileil ér"‘

bimbo alle conseguenzeegativedei suoi comportamentiSi tratta di una RO L
sortadi multa perpunire il comportamentanadeguato ' ‘

Esempio se per il comportamentctare sedutoal bancosi attribuiscono :
duepunti, alzarsiimplicherebbda sottrazionedei duepunti. % =

5. Stabilire quando e possibilescambiarei gettoni

Definire i momentiin cui effettuarela conversionedei token in premi
Al | 0 isircongigliaxchela conversionesia fatta frequentementeper poi
posticiparlanelle fasi successivell programmadi token economycessa
guando i comportamenti desiderati scelti diventano abitudinari e
autorinforzantperil bambino https://www.erickson.it/it/la-valigettadelle-
Una token economydeve essereprogettatain modo che gradualmenteil ricompense?defauigroup=strument
rinforzo sociale si sostituiscaquello a gettoni (generalizzazionedegli

apprendimentia | | 0 a nmaturadeh t e



® . . " Check for updates
AACAP OFFICIAL ACTION J Am Acad Child Adolesc Psychiatry 2020;59(4):468-496. ® o

Practice Parameter for the Assessment and Treatment
of Psychiatric Disorders in Children and Adolescents

With Intellectual Disability (Intellectual Developmental
Disorder)

Matthew Siegel, MD, Kelly McGuire, MD, MPA, Jeremy Veenstra-VanderWeele, MD, Katharine Stratigos, MD,

Bryan King, MD, and the American Academy of Child and Adolescent Psychiatry (AACAP) Committee on Quality
Issues (CQlI)

Supporto alla famiglia e psicoeducazione

Per tutta la vital

A diminuzione dello stress genitoriale, di comportamenti genitoriali

inadeguati e di problemi comportamentali dei bambini/ragazzi.



Comunicazione
Aumentativa
Altermativa




Altensdikisa
usa modalita di
comunicazione

diverse dal
linguaggio verbale

@

NONe la tecnica
del simboli
NONe solo scegliere
NONe lettura libri
NONe Si e No
NONe il tablet




Comumoazione Admerdatiy s \Altérmnativativa

la CAOMA

\/ Sostiene lo sviluppo
cognitivo

\/ Sostiene lo sviluppo
linguistico

\/ Sostiene e sviluppa la
comprensione

\ Migliora i problemi di
comportamento




SOCIAL SKIULSS
TRAINING:




(8) SOCIAL SKILLS TRAINING

Si tratta di un intervento psicosocialedi natura cognitivo-comportamentale perguidarel 6 appr eondi me
miglioramentodelle abilita necessariperaffrontarela vita quotidianaconle altre personenelle situazionidi deficit di
funzionament®ociale

Obiettivo e il miglioramentodella qualita della vita attraversolo sviluppo delle abilita necessariger vivere e
prenderscuradi sénelmodopiu autonomaoossibile

Romina Castaido

Il metodosi avvaledi varietecniche G e

- Schemi DI SOCIAL SKILLS
- Role-playing L AN
- Modeling

Le abilita socialisonoscomposte piu livelli A interventoaltamentestrutturato

E dinatecnicabasatesullateoriad e | | 6 a p p r (ednBandunad 969. o



Psicoterapia di gruppo
cognitivo -
comportamentale
neuropsicologico
integrata (NCBT) per
giovani adulti con FXS

~
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Effects of a combined neuropsychological and cognitive
behavioral group therapy on young adults with Fragile X
Syndrome: An explorative study
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Giuseppina Spano *, Andrea Bosco ”, Stefano Vicari ™
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Un passoindietro per un salto in avanti

La disabilita intellettiva nel DSM-5-TR

l

x Defidt nelle funzioni intellettive cone ragionamento, problem solving, pianificazione, pensiero
astrato, capacita di giudizio, apprendimento scolastico e ddlé&sperienza, confermato sia da una
valutazione clinica, sia da test di intellig enzaindividualizzati, standardizzati.

x Defidt del funzZionament adttivo che porta al mancato raggiungimento degli standard di
sviluppo sodoculturai di auonomia e di responsabilita sodale. Sena un suppato cogante, i
deficit adattivi limitano il funzionamento in unao piu attivita della vita quotidia na.

l

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

/1 & un progressivo peggioramento delle funzioni intellettive, Dopo la prima infanzia,
I disturbo dura in genere tutta la vita, sebbene i livelli di gravitd possano cambiare nel
empo. Il decorso pud essere influenzato da condizioni mediche o genetiche sottostan-
ie da condizioni concomitanti {per es., compromissione dell’ udito o della vista, epi-
essia). Interventi precoci e continuativi possono migliorare il funzionamento adattivo
der tuttd ['infanzia ¢ | €td aduita. 10 AlCunl casi, qUesto COmMpPOTta Uh Mighoramento
iignificativo del funzionamento intellettivo, tale che la diagnosi di disabilita intelletti-
ra pud risultare non piti appropriata. E quindi pratica comune, nel valutare neonati e
»ambini piccoli, ritardare la diagnosi di disabilita intellettiva a dopo che sia stato effet-
uato un adepuato percorso di intervento. Nei bambini pit grandi e negli adulti I'en-
itd del sostegno fornito pud consentire la piena partecipazione a tutte le attivita della
rita quotidiand’e il miglioramento della funzione adattiva. Le valutazioni diagnostiche




Corp-OsaMente 2020

1 Psicologa
Psicoterapeuta

Educatori
Progetto
Provi

10 ragazzi
Associazione X
Fragile Puglia

DALLA CLINICA
ALLA RICERCA

DALLA RICERCA CLINICA
ALLE LINEE GUIDA
INTERNAZIONALI




CORP-OSA-MENTE Il (CoM 1I): METODI

RAFFORZARE GESTIONE EMOZIONI J EDU(%\ZA 'FPC')\'RETERAAZE'SPAAL'—EE (géﬂBC%)TIVA
N L
4 4
G?M, =Y4 J. "4 4M B K?
RELAZIONAL| }5 PSICOEDUCAZIONE
N L
( N\ 4
FAVORIRE COMUNICAZIONE
(PRAGMATICA) MODIFICAZIONE DEL COMPORTAMENTO

STIMOLARE FUNZIONAMENTO
ADATTIVO TERAPIA OCCUPAZIONALE

POTENZIARE FUNZIONAMENTO
COGNITIVO INTERVENTO NEUROPSICOLOGICO




CoMIl: ; ed4=M, JS, =M?

12 INCONTRI : 10 DA 6 ORE + 2 ONLINE SOLOCON I CAREGIVER (INIZIO/FINE)

‘ HOMEWORK: CARTA E MATITA + VIDEOCHIAMATE CON EDUCATORI \

[ ESEMPLIFICAZIONE DI UN INCONTRO ]
Sessione Attivita Homework
3 A Circletime: supportopsicologicadi gruppa A Videochiamatan gruppi di 4 persone+ 2
A Awviare una telefonata correttamente + role educatori per gruppo sulla capacitadi
playing raccontare comprenderebarzellette/modi

< . . . . di dire.
A Psicoeducazionela comprensionedi metafore. . . . . ,
P ‘ Parte3 dellibroe Kmjp™. = h é

S A
, l?arzelletteemodldl dire. _ A Esercizi di pontenziamentodelle abilita
A e ( | pogsofare quandonon riescoa comprendere sociopragmatiche & m[ ‘inferenze a

~illinguaggio[ © =" [ = = | Oé partire daimmaginid | y ¥ x (cré&a® hd
A Roleplaying+e d|[ fdapE®@] dp] khé hog.

(D~




CoM Il: | DESTINATARI DEL PROGETTO

# Sesso

Femmina
Femmina
Femmina
Maschio
Maschio
Maschio
Maschio

Maschio

© o0 N o o~ W IN P

Maschio
10 Maschio
M °DS -

Ql Eta cronologica
(EC)
41 29,4
49 23,4
52 27,4
41 32,8
45 20,4
44 19
41 24,2
41 30,4
54 23,1
56 30,8
46° 6 26,1°4,7

Eta mentale
(EM)

12
11,4
14,2
13,4
9,2
8,4
9,9
12,4
12,4
17,3

12,09°2,6

Legenda.QI= quoziente intellettivo non verbale misurato con la
Leiter 3; EM= eta cronologica x QI /100; M=media; DS=deviazione

standard.

DI grado moderato

S

EC A giovani adultivs
EM A prima adolescenza

NS

Qualistrumenti utilizzare per la
valutazione?

NS

Utilizzare test tarati su
EMo EC?




CoM lI: LA VALUTAZIONE (questionari per il caregiver)

ADAPTIVE BEHAVIOR, x Misura delfunzionamento adattivo
aSsiESSE TSI SR x 4 domini: ConcettualeSocialePratico,Generale
(ABAS II)
CHILD BEHAVIOR CHECKLIST x Valutadiversiproblemi comportamentali ed emotivi ANALISI
(CBCL) 6-18 x 20 Scaledifferenti STATISTICHE

Test di Wilcoxon:
BEHAVIOR RATING INVENTORY

OF EXECUTIVE EUNCTION YII X M?su_rq delle di\{erséunzioni esecutive confronto tra i punteggi
(BRIEF II) x 4 indici generali pre-post intervento
(TOVS T1)
ok = @ ? = . 2 =.. . .
(3457 Jo S, (7= N=4idhlk Adilinguaggio e della pragmatica significativita statistica
(CCC2) x Diverse sottescale e indici fissata ¢ .05

PEDIATRIC QUALITY OF LIFE - -
INVENTORY x Modulo di impatto sulla famiglia

(PEDSQL) x Indaga laqualita della vita in diversi sottodomini



CoM Il: RISULTATI

TO_ Ansia/Depressione 59 5 59
T1 Ansia Depressione 54 4 51 0.02

M“BG" | cxhypoe2f é[ zOp B 61
0.05

M¥%RBG" | cxhypsgf é[ zOpf 59

TO_Problemi somatici 54 6 50
. . 0.08

T1_Problemi somatici 50 1 50

TO_ Sintassi 7 4 7
. . 0.03

T1 Sintassi 12 3 12

TO_Semantica 7 2 7
0.03

T1 Semantica 10 3 10

TO LS 7 3 6
0.01

T2 LS 11 4 10
TO_Com. Non Verbale 7 2 7 0.0l

T1 Com. Non Verbale 10 3 10 ’

TO _GCC pc 20 24 9
0.04

Tl GCC pc 34 32 23

T1_GAC
TO_DAC T1 _DAC 0.01
TO_DAS T1_DAS 0.08
TO_DAP T1_DAP 0.06

TO_ Attivita Quotidiane

T1 Attivita Quotidiane

69

15 67

87

0.03
13 88

Legenda M=media; DS=deviazione standard ME= mediana TO= pre-

intervento, T 1=post-interventc;

CompositoGeneraleAdattivo, DAC= Dominio Concettuale DAS= Dominio
Sociale DAP= Dominio Pratico, LS= linguaggio stereotipatg GCC=

Punteggioglobalecomunicazione

P¢0.05= differenza significativa GAC=




CoM i

DISCUSSIONE LIMITI
CoM I MATERIALE TARATO SULLA DI
N7
RIDUZIONE ANSIA | MIGLIORAMENTO | NUOVE ABILITA
E SINTOMI FUNZIONI SOCIO-

DEPRESSIVI ESECUTIVE RELAZIONALI ‘

N\

MIGLIORAMENTO FUNZIONAMENTO
ADATTIVO

..UN PUNTO DI FORZA..

FUNZIONAMENTO Ql o
u]
ADATTIVO < >
S

23 *? *4 *4K '"4;4M e 4=M,,;;, MM4S a*4a



Fragile X CoM:¥ " py| ©--fp| ¥-ccxprBFrih [©-
International giovani adulti con FXS
Congress

Barcelona, Spain
November 7-8, 2024

A unique opportunity for global

sl sl bl s La combinazione di tecniche cognitive, comportamentali e
neuropsicologiche e efficace nel miglioramento del funzionamento
Diagnosis and newborn screening adattlvo e quallta de”a Vlta

Holistic care for infants, teens and adults

Medical therapies and outcome
measures

FXPAC: FXTAS, FXPOI and other FMR1
premutation-associated issues

Mossicism andbomarkers Necessita dellaresa in carico globale della persona con

in FXS and FXPAC

S — condizione rara e della sua famiglia

Qx FRAGILE x In collaboration with:
s NTERATONL e BV ¢ s o




2021-2025: |l progetto presso OPBG

In convenzionecor € O©O©| dp[ , p|l zh 4-[ xp[ z] K

NATIONAL FRAGILE X UNDERSTANDING
<\ FOUNDATION FRAGILEX ~

1. Attivazione di unnuovoAmbulatorio [ x x € pdel BHi di Rigabilita Intellettive
e Sindromi Genetichef h x x & ? ®ediatficp Bambino Gesu dedicato alle
persone con Sindrome X Fragile in eta pediatrica, in grado di garantire un PR
attento seguimentadelle problematichecliniche collegatealla SindromeX Fragile. UOC Neuropsichiatria delfinfanzia e dellAdolescenza

Viale Ferdinando Baldelli 41,00146, Roma, Italy

Links: Website

Medical Director: Prof. Stefano Vicari

2. Creazione di reti di collaborazioni e scambio di conoscenzetra x € ? Gei 2 ke Pryicloginke Aen Monfararn
servizi sociesanitaricheseguonde personecon FXS e condizionidaespansione N
. . - . . Clinic Coordinator: Dr. Paolo Alfieri
del g eneFM R 1 S UI d IVerSI te rrlt0r| . Email: paolo.alfieri@opbg.net
Phone: +39 066 859 4721 or +39 066 959 2735
3. Formazione- in presenzgressox ¢ © ©| d gafemaqidY daparte dei Medici e tebete
e dagli Operatori SocieSanitari f h x&G Neuropsichiatriaf h x x € 2@¥ hf [ x h
favoredi insegnantigenitori e operatoridellariabilitazionecheverrannocoinvolti  seemi=s< ()
Sindrome X Froglle FORMAZIONE X INCLUSIONE EDIZIONE 2023-24
f[ xxé ©O| dp[, p]| zh
::9“*“‘””9“* .I;IMVIAGGIO SULLA STRADA X - LA SINDROME X FRAGILE E | SUOI
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X X é p delenattivitd in OPBG...

Cognitive behavioral therapy in adolescents with Fragile X Syndrome:
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1. FEASIBILITY STUDY
COOPERATIVE GROUP THERAPY (CGT) WITH ADOLESCENTS WITH FXS
(n° NCT06677866)

T First RCT study - FXS group- Professionalsnvolved
= Group CBT in 2difterentsamples: —L& xBlindedneuropsychiatris{Dr. Alfieri)
; == x 10 Adolescentsvith FXS (No ASD) _ = x Blinded evaluators (Dr Mongiovi & Dr
x 10 Adolescentsvith ASD (No FXS) Caciolg
=g x CBT therapist(Dr. Montanaro)
0, L~

Secondary

Two comparative arms:
A CGT-FXS (gr 1): 5 adolescents
g 8 performingthe CBT at the beginning
i e A WL-FXS (gr 2): 5 adolescents
Y.  ala performingthe CBT aftergroup 1.

Primary outcome
Reductionof the meanscore on
the Global Clinical ImpressiolY
SeverityScale (CGIS




THE INTERVENTION

ADOLESCENTS GROUP INTRODUCTION/SOCIAL COGNITION
ADOLESCENTS EMOTION RECOGNITION
EMOTION RECOGNITION
ADOLESCENTS / EXECUTIVE FUNCTIONS
SOCIORELATIONAL SKILLS/ EMOTION -
ADOLESCENTS FOCUSED COPING
PSYCHOEDUCATION: EMOTIONAL
PARENTS AWARENESS
ADOLESCENTS EXECUTIVE FUNCTIONS/PRAGMATICS
ADOLESCENTS PRAGMATICS/ SOCIAL AWARENESS
ADOLESCENTS PRAGMATICS/SOCIAL COGNITION
PRAGMATICS/ SOCIAL
ADOLESCENTS COGNITION/EXECUTIVE FUNCTIONS
PARENTS PSYCHOEDUCATION: PREMUTATION AND
FXS
SOCIORELATIONAL SKILLS/SOCIAL
ADOLESCENTS PROBLEM SOLVING
SOCIORELATIONAL SKILLS/EXECUTIVE
ADOLESCENTS FUNCTIONS
ADOLESCENTS PRAGMATICS/ SOCIAL COGNITION
ADOLESCENTS CLOSING PARTY/ SOCIAL COGNITION
PARENTS PSYCHOEDUCATION: TOWARD THE FUTURE




1. FEASIBILITY STUDY
COOPERATIVE GROUP THERAPY WITH ADOLESCENTS WITH FXS
(n° NCT06677866)

PILOT STUDY : : : : Socialabilities
TO FXS-CGT VS T1 FXS-CGT SOME llinessseverity Emotions& behaviors (Raw_LeisureVABS Il
T1 FXS-CGT VS T1 FXS-WL OUTCOMES (CGI-S) (CBCL & MASCGII) & rép_ behavSRS)

P=0.02 P=0.02 P=0.02

e < pidlio staveniziandoa diventargiu
socievalBobbiam@roprianterromperié
trattamentO &

EFFETTIA
LUNGO
TERMINE?

E NELLA VITA
«VERA»?
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o Continuaasvolgersil vit/mesepressoUNIBA

olnseriti 5 nuovi giovaniadulti

o Coinvolge5 educatoristablli, di cuiunaextesistaStefania_uggers

olnclusi studenti (UniVerso), grazie ad Isabella Laterza, che sara
coinvolta come educatricenel progetto Pro.VI A dalla teoria alla
pratica

Obiettivo: INSERIMENTO LAVORATIVO E SOCIALE



4 2437

A Grazieai nostri giovani cheosanogiorno
dopogiornoe[ x x é h @ Yita hphanno
Imparatoadessere

Ax & ©O0©]| ditplipnapX| Erégile Sez
Calabria mi ha chiesto di replicare |l
progetto

A Partecipanti Ragazzicon FXS, ASD, DI
adulti

A Team di lavoro: dott. G. Foti, dott.ssaC.
Caruso+ altri 4 educatoridi supporto

G




\‘6‘?0%

BECAU

PSY(

==BkC

2 M4
OLOGIST

AUSE =—

ILIKEIT

=

nclude parent
psychoeducation

|

A valid intervention

( Combinedifferent

L techniques

{ Encompasgroup sections

Toward an unified approach CoM asintervention model

—> CHILD NEUROPSYCHIATRIST PSYCHIATRIST/NEUROLOGIST

CHILDHOOD ADOLESCENCE ADULTHOOD

LATE
ADULTHOOD

‘ PARENT MANAGEMENT TRAINING

Should

[ Be #flexible, #adapted

L #creative

{ Be «lifelong»

|
|
|

_—SPEECH/MOTOR COMBINED NEUROPSYCHOLOGICAL AND
\'THER Aoy | COGNITIVE BEHAVIORAL THERAPY (_nCBT)

‘ EDUCATION/OCCUPATIONAL THERAPY
HOME -SCHOOL TUTORING ,

l EMPLOYMENT CENTRES ,
RETIREMENT ’

CBT
THERAPIST

Montanaro, 2024
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LA PREMUTAZIONE DEL GENE FMRI
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UNA CONDIZIONE POCO STUDIATA (MA ANCORA PER POCOQ!)

- cells MbPy

Review

Insight and Recommendations for Fragile
X-Premutation-Associated Conditions from the Fifth
International Conference on FMR1 Premutation

Flora Tassone 12*(, Dragana Protic 34, Emily Graves Allen %, Alison D. Archibald 57-8(), Anna Baud ?,

Ted W. Brown 101112 Dejan B. Budimirovic BUE Jonathan Cohen 150 Brett Dufour 216, Rachel Eiges 17

Nicola Elvassore 1819, Lidia V. Gabis 202!, Samantha J. Grudzien 22,23,24 Deborah A. Hall 25, David Hessl 2260,
Abigail Hogan 27 Jessica Ezzell Hunter 28 Peng Jin 52, Poonnada Jiraanont 2 Jessica Klusek 27(2, R. Frank Kooy 303,
Claudine M. Kraan 73100, Cecilia Laterza 1819, Andrea Lee 32, Karen Lipworth 1 Molly Losh 33 Danuta Loesch 340,
Reymundo Lozano 35(0, Marsha R. Mailick 36, Apostolos Manolopoulos 3702, Veronica Martinez-Cerdeno 16,
Yingratana McLennan 16 Robert M. Miller 38, Federica Alice Maria Montanaro 34, Matthew W. Mosconi 414243,
Sarah Nelson Potter 2200, Melissa Raspa 2800 Susan M. Rivera %, Katharine Shelly 5, Peter K. Todd 22450,
Katarzyna Tutak 0, Jun Yi Wang 46 Anne Wheeler 2, Tri Indah Winarni ¥/, Marwa Zafarullah !

and Randi J. Hagerman 2-48-*

SINTESI

Sindrome X Efagile
& Condizioni
associate
e-workshop

documento che segue € una traduzione accurata e fedele

dell'originale intitolato “Fragile X syndrome & associated

€onditions™. La traduzione e stata ufficialmente approvata
dall'associazione Fragile X France.

Traduzione a cura di: Chiara Caruso,
Isabella Laterza, Manuela
Ferrarese ed Alice F. Montanaro
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Childhood/ Young
lnfancy Adolescence Adulthood Adulthood

E L I M * Visual motion processing  « Leaming disabilities, social * FXPOI e EXAND: Anvcety o FXTAS: Teemoc atada.
I I z A deficits impairments, anxiety, depression, sleep

- » < 03
seizures, ASD. ADHD Hypothy xm«hsx_n. - problems, psychosis: parkinsonism,
fbromyalgia, chronic autonomic dysfunction,

fat * Newropathy, migrame, >
‘ e memory problems, Te.'l::m‘ s
2 N\ hypertension, erectile oo

dysfunction

Elderly

Additional medical
problexns (Invasive surgenes)

Environmental effects
(toxdc, insult,
psychosocial @,

trauma)

Additional genetic factors
(CNV, mutations)

PREMUTAZIONE DEL GENE FMR1 (PM): e unacondizionechesi osservaquandola tripletta CGG si ripetetra le 55 e le 200 volte (CGG 55
200. Colpiscein medial/200donnee 1/400uomini. | meccanismalla basedellaPM sonodiversidaquelli alla basedellaFXS. In questocasolivelli
piu elevatidel normaledi m-RNA delgeneFMRL1 nellafasciadellapremutaziongortanoa una“tossicitadel’lRNA", tossicitamitocondriale gccchesi

traducein unaseriedi presentazioncliniche che nel complessgorendonoil nomedi FXPAC (condizioni associatealla premutazione del gene
FMR1):

a. Sindrome da tremore/atassiaassociataa | |(FOXXAS): si trattadi un disturbocheinsorgesolitamentdntornoai 60-65 annie spess@ssociato
adunaseriedi deficit cognitivi. Colpiscemaggiormenté maschi

b. Insufficienza ovarica precoceassociataa | | (EXROI): attenzione!'Non significa menopausama viene diagnosticatan casodi amenorrea
primadei40annidi eta

c. Disturbi neuropsichiatrici associatia | | (BXAND): ansia,depressionedifficolta sociorelazionali,disturbo ossessiva&ompulsivo,disturbi
del | 6 ap p rAPHDddistrbidetcamportamentd, chepossongnanifestarsgiad a | levlativa;quindidurantel periodoscolastico!!

PERCHEY NESSUNO NE PARLA??7?7?



Knowledgeis power.
Information is liberating.
Educationis the premise of
progress, ireverysociety,
in everyfamily.

Kofi Annan

Circolo vizioso

ASSENZA DI
CONOSCENZA
SULLA PM

NESSUNA
SPIEGAZIONE DEI
SINTOMI

Educationis the most

powerfulweapornwhich

you can use tahange
the world.

Nelson Mandela
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Premutazione: distusiii dell neurosviluppoO.hnozsplz ©| x |

Ritardo di sviluppo(32%); Disturbof é [ - - 145%); ASDZ1800); aggressivita(19%)
Ql in generenellanormain chinon presentaFXTAS

Funzioni esecutivecompromessécontrollo inibitorio e Working memory) rispetto ai controlli seppure
lievementee in pazientianchesenza-XTAS

Non e chiaro sela compromissionalelle funzioni esecutivesia un sintomo precocedi FXTAS o invece
compatibileconla presenzali ADHD neicasiconpremutazione

Problemi neuropsichiatricipossonoinsorgere ancheprima di avere un bimbo con FXS, peggiorano
progressivamenteon x é p difp-XTA3 nelle donnecomparatea uomini (problemimotori peggiorano
progressivament@iu neimaschichenellefemminenelle FXTAS)

Depressionepiu frequentementeassociataa personecon 70-110 ripetizioni e legata ad altri fattori
ambientali Ansiamolto frequente ALMENO il 70% di bambiniadolescente giovani adulti mostranoun
disturbof é [ g@ppldziongenerale8%).

| livelli di mRNA nella premutazionesonoelevaticircada?2 a 8 volte di piu rispetto al normaledovuto

allaincrementatarascrizionedi FMR 1 non seguitadaun processdraslazionaleefficiented pdorgporta
la produzionedi FMRpolyG cheetossicaperle cellule




PREMUTAZIONEUAETRERPROBLEMATICHEAASSOCIATE

Disturbi del sonnofino a 3-4 volte piu frequentirispetto ai controlli A portanoa affaticamento
cronicoe ipossiemiahepossonorelocizzarda comparsali tremore atassia

Cefaleapiu frequentenelledonneportatrici (56%vs 26.8%)

Disturbi tiroidei , mialgie e ipertensione sono riportati soprattutto nelle donne (20%
16.4%25%) A questaprevalenzaaumentan presenzali sindromedaatassiatremore

Crisi_convulsive frequenti nelle donne portatrici (si stima circa un 20% e nei maschicon
autismd disturbi del neurosviluppo

In alcuni casiviso allungatq orecchieprominenti e iperlassitain particolarealle dita delle mani

comez h xfraglé
Tassanakijpaniclet al.,2021
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PREMUTAZIONEE

La prevalenzanellapopolazionegeneralee 1.1% nelle donnesotto i 40 anni e 0.1% nelle donnesottoi 30
(10-20% tra le portatrici di premutazione); Associazionesolo con premutazioneno full mutation né
grey zone

Puo esseredi origine iatrogena, autoimmune e genetica (ad es anomalie del cromosomaxX, la
premutazionee la piu frequentecausddentificatatra le «singlegenemutation»):

Ciclo irregolare perpiudi 4 mesedelevatlivelli di gonadotropirfeéSH livelli tipici dellamenopausa
Menopausaprecoce(in mediab anniprima).

Infertifita nel50%di casdi insufficienzavaricgprimaria

Correlazione genotipo-fenotipo (piufrequentia chihatra 80 e100ripetizioni)

Incrementdi rischio di osteoporosi e disturbi cardiovascolari

Rischigiu elevatali ridotte aspettative di vita rispett@ chivain menopausa etamaggiori

Screening raccomandatoperpremutaziona gravidanzaconstoriafamiliaredi disturbiX fragilecorrelatein
casali insufficienzavaricanonaltrimentispiegata elevatlivelli di FSH primadei40anni

Tassanakijpanich et al.,2021



PREMUTAZQNEE: SINDROME DA TRENMOREAPASSH ARXTAS)

C Descritta per la prima volta nel 2001, caratterizzatada tremorentenzionale atassigprogressivdeclinaognitivo,
compromissidiinzioniesecutiveeuropatialisfunzionautonomicaparkinsonismo

C Piu comunmm portatoriconrmaggiomumeradali ripetizionienegliuomini(50% vs 16%), tassodel 17% nei maschia 50
annie del 75% nei maschiover 80

C SegniallaRMN encefalan T 2 si evidenzianaidotto volume cerebrale/ cerebelllare, lesionisostanzaiancae
iper-intensitanei peduncolicerebellarimedie nello spleniodel corpocalloso

C In particolare le iper-intensita nei peduncolicerebellarimedi sono altamentespecifichee associateondeficit
cognitivimaggiorie unastoriapiu lungadi sintomi anchese d édh dire che possonoesserepresentianchein
portatori di mutazionesenzaFXTAS

C Sebbenguestacondizionesianota da piu di 20 anni A ipoteschesiaancorasottodiagnosticaial momentohe
sintomiclinicimimanaltrecondizionneurologiclequenticomeil Parkinsone Alzheimer

(Tassanakijpaniclet al.,2021)



PREMUTAZONE:E PROBLHEMATICHE NEURQOOGNNIVEVASSOCIATE

Le persone con PMpotrebbero manifestarey mmp d ) x = zhxxé [ ycp -/ [ hxxh

A Memoria di lavoro: quandovienerichiestoloro di ripeteread esempidnformazionidi tipo verbale Ja quantitadi
info cheriesconoa trattenere € minore rispetto ad altre personeA maggiori difficolta a seguirele istruzioni e

Zhxxeél[ - ~dpprgndimpenti, [ ~ h

A Pianificazione, problem solving: difficolta nelle situazioniin cui & importanteanalizzaree selezionarde attivita
necessari@er un obiettivo,decidernex & | “efrpvardacreareun pianoperla soluzionedi un problema

possonaon riuscire a preveniredeliberatamentain atto, un comportamentao unarispostaquando
guesteazioninon sonodesideratepossonmon esserecapacidi concentrarssu attivita rilevanti venendadistratti
dastimoli di disturba La capacitadi inibire unaforte inclinazionecomportamentaleéendepossibilila flessibilitae
il cambiamentogosicomex & h @@radotdi comportarsin modoappropriatoin contestisociali

svolgerepiu attivita contemporaneamente



PREMUTAZONE: PROBLUEMATICHE NEURQOOGNN IVEASSOCIATE!]

A Disturbi della pragmatica del linguaggio: le madri con premutazione possono manifestare disturbi della
pragmatica come perseverazionefangenzialita, logorrea, difficolta di intonazione e prosodia Disturbi della
pragmatica nelle madri sonoassociatia vocabolariorecettivo maggiormenteridotto, difficolta espressivenaggiori e
maggioresintomatologiaautisticanei bambini

A Difficolta numeriche, di fluenza verbale e di integrazione visuomotoria: le persone con premutazione
manifestanadifficolta di calcolo,enumerazionee di coordinazioneocchiemano maggiori rispetto alla popolazione
generale

Tali difficolta aumentana@onx € im modopiu repentinorispetto alle personesenzgpremutazione

Bangertet al.,2021



A Longitudinal Study of Executive Function in Daily Life in
Male Fragile X Premutation Carriers and Association with
FXTAS Conversion

David Hessl "**, Karina Mandujano Rojas ', Emilio Ferrer % Glenda Espinal '?, Jessica Famula ¥, Andrea
Schneider 4, Randi Hagerman !4, Flora Tassone 15, and Susan M. Rivera 1368

TMIND Institute, University of California Davis Health, Sacramento, CA, USA
* Department of Psychiatry and Behavioral Sciences, University of Calfornia Davis School of Med ke Sacramento, CA, USA
? Department of Psychology, University of California Davis, Davis, CA, USA
‘ Department of Pediatrics, University of Calfornia Davis School of Medicine, Sacramento, CA, USA
* Department of Bioc hemistry and Molecular Medicme, University of Califomia Davis School of Medicine, Davis, California, USA
* Center for Mind and Brain, University of California Davis, Davis, California, USA
 Family Caregjving Inst i ute, Betty Irene Maore School of Nursing, University of CaEfornia Davis, Sacramento, California, USA
f Department of Psychology, University of Maryland, College Fark, Maryland, USA
Correspondence: drhess Bucdavisedu; Tel: 916-703-0249

Background: Men with fragile X-associated tremor/fataxia syndrome [FXTAS) often develop executive dysfunction. charactenzed
by disinhibition, frontal dyscontrol of movement, and working memory and attention changes. Although cross-sectional studies
have suggested that earlier executive function changes may precede FXTAS, the lack of longitudinal studies have made it difficult
to address this hy pothesis. Methods: This study included 66 FMRI premutation carriers (PC) ranging from 40-78 years (Mean=37.5)
and 31 well-matched healthy controls (HC) ages 40-75 (Mean 57.7) at baseline . Eighty four participants returned for 2-5 follow up
visits over a duration of | to 9 yvears (Mean=4.0); 28 of the PC developed FXTAS. The Behavior Rating Inventory of Executive
Function-Adult Version [BRIEF-A) was completed by participants and their spouses/partners at each visit. Results: Longitudinal
mixed model regression analyses showed a greater decline withage in PC compared to HC on the Metamgnition Index (MI; self-
inifiation, working memory, organization, task monitoring). Conversion to FXTAS was associated with worsening MI and
Behavioral Regulation Index (BRI; & tion, flexibility, emotion mod ulation). For spouse fpartner report, FXTAS conversion was
associated with worsening ML Finally, BRIEF-A executive function problems at baseline significantly predicted later development
of FXTAS. Conclusions: These findings suggest that executive function changes represent a prodrome of the later movement
disorder.

Keywords: FMRI gene; fragile x-associated tremorfataxia syndrome; neurodegeneration; fragile X; CCG-repeat; trinucleotide

repeat; executive dysfunction; working memory; attention; inhibitory control

RESEARCH ARTICLE

FMR1 Carriers Report Executive Function Changes Prior to Fragile
X-Associated Tremor/Ataxia Syndrome: A Longitudinal Study

David Hessl, PhD,"** & Karina Mandujano Rojas, BS,"* & Emilio Ferrer, PhD,” & Glenda Espinal, BS,"?

Jessica Famula, MS,"#°© Andrea Schneider, PhD,"®

Randi Hagerman, MD,"¢ © Flora Tassone, PhD,"” © and

Susan M. Rivera, PhD'>"#

'MIND Institute, University of California Davis Health, Sacramento, California, USA
Department of Psychiatry and Behavioral Sciences, University of California Davis School of Medicine, Sacramento, California, USA

“Center for Mind and Brain, University of California Davis, Davis, California, USA

1Department of Psychology, University of California Davis, Davis, California, USA

*Family Caregiving Institute, Betty Irene Moore School of Nursing, University of California Davis, Sacramento, California, USA
®Department of Pediatrics, University of California Davis School of Medicine, Sacramento, California, USA
7 Department of Biochemistry and Molecular Medicine, University of California Dawvis School of Medicine, Davis, California, USA

®Department of Psychology, University of Maryland, College Park, Maryland, USA

ABSTRACT: Background: Men with fragile
X-associated tremor/ataxia syndrome (FXTAS) often
develop executive dysfunction, characterized by disinhibi-
tion, frontal dyscontrol of movement, and working memory
and attention changes. Although cross-sectional studies
have suggested that earlier executive function changes
may precede FXTAS, the lack of longitudinal studies has
made it difficult to address this hypothesis.

Objective: To determine whether executive function
deterioration experienced by premutation carriers (PC) in
daily life precedes and predicts FXTAS.

Methods: This study included 66 FMR1 PC ranging
from 40 to 78 years (mean, 59.5) and 31 well-matched
healthy controls (HC) ages 40 to 75 (mean, 57.7)
at baseline. Eighty-four participants returned for 2 to
5 follow up visits over a duration of 1 to 9years
(mean, 4.6); 28 of the PC developed FXTAS. The Behav-

8 octicn-Ad

‘\‘

Results: Longitudinal mixed model regression analyses
showed a greater decline with age in PC compared to HC
on the Metacognition Index (MI; self-initiation, working mem-
ory, organization, task monitoring). Conversion to FXTAS
was associated with worsening Ml and Behavioral Regula-
tion Index (BRI; inhibition, flexibility, emotion modulation).
For spouse/partner report, FXTAS conversion was associ-
ated with worsening MI. Finally, increased self-report execu-
tive function problems at baseline significantly predicted
later development of FXTAS.

Conclusions: Executive function changes experienced
by male PC represent a prodrome of the later movement
disorder. © 2023 The Authors. Movement Disorders pub-
lished by Wiley Periodicals LLC on behalf of International
Parkinson and Movement Disorder Society.

Key Words: FMRT gene; fragile x-associated tremor/
3 .a 1 ene j - il -
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...Gran parte di queste informazioni e stata
raccolta in paesi anglofoni....
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Orphanet journal of Rare Diseases  (2024) 19:264
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Fragile X Syndrome and FMR1 premutation:
results from a survey on associated conditions
and treatment priorities in Italy

Federica Alice Maria Montanaro'~, Paolo Alfieri' ®, Cristina Caciolo, Alessia Brunetti®, Alessandra Airoldi,
Anna de Florio®, Luigi Tinella®, Andrea Bosco® and Stefano Vicari™*

Abstract

Background and objectives Fragile X Syndrome (FX5) is the most common cause of inherited intellectual disabil-
ity, caused by CGG-repeat expansions (> 200) in the FMRT gene leading to lack of expression. Espansion betwesn 55
and 200 triplets fall within the premutation range (PM) and can lead to different clinical conditions, including fragile
¥- primary ovarian insufficiency (FXPOI), fragile X-associated neuropsychiatric disorders (FXAND) and fragile ¥-asso-
ciated tremaor/ataxia syndrome (FXTAS). Although there is not a current cure for FXS and for the Fragile X-PM assodi-
ated conditions (FXPAC), timely diagnosis as well as the implementation of treatment strategies, psychoeducation
and behavioral intervention may improve the quality of life (QoL) of people with FXS or FXPAC With the aim to inves-
tigate the main areas of concerns and the priorities of treatment in these populations, the Italian Mational Fragile X
Association in collaboration with Bambino Gesis Children's Hospital, conducted a survey among Italian participants.
Method Here, we present a survey based on the previous study that Weber and colleagues conducted in 2019

and that aimed to investigate the main symptoms and challenges in American individuals with FX5. The survey

has been translated into Italian language to explore FXS needs of treatment also among Italian individuals affected
by Fx5, family members, caretakers, and professicnals. Furthermore, we added a section designated only to people
with PM, to investigate the main symptoms, daily living challenges and treatment priorities.

Results Anxiety, challenging behaviars, language difficulties and learning disabilities were considered the major
areas of concern in FXS, while PM was reported as strongly associated to cognitive problems, social anxiety, and over-
thinking. Arxiety was reported as a treatment priority in both FXS and PM.

Conclusion FX5 and PM can be assodiated with a range of cognitive, affective, and physical health complicatians.
Taking a patient-first perspective may help clinicians to better characterize the cognitive-behavioral phenotype asso-
ciated to these conditions, and eventually to implement tailored therapeutic approaches.

Keywords FMRI gene, Developmental disorders, Fragile X syndrome, FMRT premutation, Vioice of the patient,
Cognitive phenotype, Intellectual disability




PREMUTAZIONE DEL GENE FMR1: RISULTATI PRELIMINARI DELLA NOSTRA INDAGINE

SULLE PRI

TAG DI

TRATTAMENTO | N

|dentificale 5 caratteristichechehannoil maggioreimpattosullatuavita

PROBLEMATIC SYMPTQMW$HOLE GROUP

Long term memory
Short term memory
Hyperactivity

Social Anxiety
Anticipatory Anxiety

0 0.5 1 15 2 245 3 3.5

FIRST FIVE ITEMS IN RANKING

PROBLEMATIC SYMPTOMGE GROUP 45
Long term Memory .
Hyperactivity (I
Short term Memory I

Social Anxiety [

Anticipatory Anxiety (I

0 0.5 1 15 2 2.5 3 3.5 4

FIRST FIVE ITEMS IN RANKING

4

Aufitory processing difficulties

PROBLEMATIC SYMPTOMGE GROUP 25

Social Anxiety
Autism

Hyperctivity m—
Communication D elay s —
Anticipatory Anxiety

0 0.5 1 15 2 2.5 3 3.5

FIRST FIVE ITEMS IN RANKING

PROBLEMATIC SYMPTOMGE GROUP 66+

Motor Stereotypies
Long term Memory
Social Anxiety
Short term Memory

Anticipatory Anxiety

0 0.5 18 15 2 215 3 3.5

FIRST FIVE ITEMS IN RANKING

TALI

A



PREMUTAZIONE DEL GENE FMR1: RISULTATI PRELIMINARI DELLA NOSTRA INDAGINE
TAOG DI

SULLE PRI

ORI

TRATTAMENTO |

Identificale 5 principali areedi vita quotidianamaggiormenteompromesse

DAILY LIVING SKILLSMOST AFFECTEIg,
WHOLESROUP

Travel
Visit new places
Friendship
Behavioral outbursts
Academic

0 0.2 0.4 0.6 0.8 1 1.2 14
FIVE FIRST ITEMS IN RANKING

DAILY LIVING SKILLS MOST AFFEGTED
GROUP 465

Find/maintain job I
Friendship
Visit new places I
Behavioral outbursts I —

Academic I
0 02 04 06 08 1 12 14 16 18

FIRST TOP FIVE ITEMS IN RANKING

DAILY LIVING SKILLS MOST AFFEGGED
GROUP 225

Communication I
Self- care skills m———
B ehavioral o uthu st
/ACaLClEM |1

SCeSglfeg — |

114 115 116 117 118 119 1.2

FIRST FIVE ITEMS IN RANKING

DAILY LIVING SKILLS MOST AFFERGED
GROUP 66+

Self-care skills
Lot of people/noise
Visit new places
Travel
Communication

0 0.1 0.2 0.3 0.4 0.5 0.6 0.7
FIRST TOP FIVE ITEMS IN RANKING

N

121 122 1.23

0.8

TAL
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FRAGILE X SYNDROME AND FMR1 PREMUTATION: RESULTS FROM A SURVEY ON ASSOCIATED CONDITIONS
AND TREATMENT PRIORITIES IN ITALY
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2) Ricerca piu sistematica




LO STUDIO ATTUALE, IL «<NOSTRO» STUDIO

_ d]partlmento di

UNIVERSITA scienze della formazione, psicologia,
. . : : comunicazione
Screenlng persone con pl'eml.ltaZ|0ne del PO REEL[')%”%%‘;‘{B Sominicarone

gene FMR1

La dott.ssa Alice Montanaro, psicoterapeuta e dottoranda di ricerca presso il Dipartimento di Scienze della
Formazione, Psicologia, Comunicazione, insieme ad altri ricercatori dello stesso Dipartimento dell'Universita
degli studi di Bari, ed in collaborazione con Associazione taliana Sindrome X Fragile, ha avviato un progetto di
ricerca destinato alle persone con premutazione (PM) del gene FMRT, ovvero a tutti i maschi e le femmine che
presentano tra le 55 e le 200 ripetizioni della tripletta CGG su tale gene.

Nello specifico, la ricerca & finalizzata alla valutazione delle abilita cognitive e di eventuali difficolta
psicologiche. Sara effettuato uno screening di diverse funzioni (es. attenzione, memaoria, linguaggio), del
profilo adattivo (capacita di autonomia nella vita quotidiana) e del profilo psicopatologico (es. ansia,
depressione, ecc.).

Lo studio prevedra tre diverse fasi:

- la compilazione di questionari mediante Google Moduli in autonomia

- la somministrazione di test neuropsicologici da remoto con le dott.sse Isabella Laterza ed Eleonora Varone
- la conduzione di un colloquio psicodiagnoestico da remoto con la dott.ssa Alice Montanaro

Al fine di evitare tempi di lavoro eccessivamente lunghi, le tre fasi saranno eseguite in momenti distinti. Potra
inoltre richiedere una pausa se necessario.

E' possibile che Lei abbia gid compilato la domanda di partecipazione. Le chiediamo gentilmente di compilare
nuovamente il presente modulo, al fine di permetterci di ottenere tutte le informazioni necessarie.

Se dovesse avere dubbi o necessita di confronto, puo contattare la dott.ssa Alice Montanaro al seguente
indirizzo email:
alicemontanaropsicologa@gmail.com

Ethics Committee

Bari, 10.10.23

Title of the study: “Caratterizzazione del fenotipo cognitivo-comportamentale delle persone con
premutazione del gene FMR1"

Ethics reference code: ET-23-15

Dear Dr. Alice Montanaro

Thank you for submitting the above study for review by the Ethics Committee at the Department of
Education, Psychology and Communication.

Confirmation of ethical opinion

On behalf of the Committee, | am pleased to confirm a favorable ethical opinion for the above
research on the basis described in the application form and supporting documentation. As your
proposal has been found to comply with the ethical requirements for research with human
participants, the Committee is able to grant you approval to commence the study, according to the
current Department rules on the Ethics Committee guidelines and within the provided conditions.

STUDIO NO PROFIT, MONOCENTRICO
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C Supervisor: prof. Andrea Bosco
C Partecipazione attiva di due studentesse: Isabella Laterza ed Eleonora Varone

C Collaborazione con Mind Institute
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