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ABSTRACT 

Il Disturbo dello Spettro Feto-Alcolico (FASD) rappresenta la principale causa prevenibile di 

disabilità neuroevolutiva, associata all’esposizione prenatale all’alcol. La diagnosi, tuttavia, si 

presenta complessa e spesso tardiva, in assenza di biomarcatori specifici e a causa della 

significativa eterogeneità clinica. In particolare, nei bambini adottati provenienti da contesti ad 

alto rischio, il FASD è frequentemente sottostimato e confuso con altri disturbi del 

neurosviluppo, quali ADHD, DSA o disturbi dello spettro autistico. L’obiettivo di questo 

progetto di tesi sperimentale è stato quello di sviluppare e proporre uno strumento predittivo, 

sotto forma di questionario rivolto ai genitori adottivi, utile all’orientamento diagnostico 

precoce del FASD. 

Lo studio è stato condotto presso l’Unità Operativa di Neuropsichiatria Infantile di Ferrara, 

attraverso l’analisi retrospettiva delle cartelle cliniche di un gruppo selezionato di bambini 

adottati già in carico per disturbi del neurosviluppo e con diagnosi certa o sospetta di FASD. 

Sulla base dei dati clinici ricorrenti, è stato costruito un questionario ad hoc suddiviso in sezioni 

tematiche (anamnestiche, comportamentali, relazionali e cognitive), somministrato in forma 

anonima tramite piattaforma online. 

I risultati preliminari suggeriscono la ricorrenza di alcuni indicatori clinici potenzialmente 

orientativi, quali difficoltà di attenzione, disturbi della regolazione emotiva, ritardo del 

linguaggio e alterazioni nella costruzione del legame affettivo. Il questionario si propone come 

uno strumento di facile utilizzo, adattabile a differenti contesti ad alta vulnerabilità e 

potenzialmente utile nel guidare il sospetto clinico del pediatra. 

In conclusione, il lavoro intende offrire un contributo concreto alla sfida della diagnosi precoce 

del FASD, ponendo attenzione alla centralità del contesto adottivo e alla necessità di strumenti 

clinici di supporto alla valutazione pediatrica. 
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INTRODUZIONE 

I Disordini dello Spettro Feto-Alcolico (Fetal Alcohol Spectrum Disorders, FASD) 

costituiscono un insieme eterogeneo di condizioni neuropsichiatriche e somatiche, causate 

dall’esposizione prenatale all’alcol. L’incidenza, stimata tra l’1% e il 5% della popolazione 

generale nei Paesi occidentali, supera quella di molte patologie genetiche ben più note, ma, 

nonostante ciò, il FASD rimane largamente sotto-riconosciuto nella pratica clinica, in 

particolare per l’assenza di marcatori diagnostici specifici e la sovrapposizione fenotipica con 

altri disturbi del neurosviluppo.  

Il presente elaborato si propone di sviluppare uno strumento orientativo per la diagnosi precoce 

del FASD, fondato sull’analisi retrospettiva dei dati clinici e anamnestici raccolti presso l’Unità 

Operativa di Neuropsichiatria Infantile dell’Azienda Ospedaliero-Universitaria di Ferrara, con 

un focus specifico sui soggetti adottati. 

La scelta di approfondire questo tema nasce da una duplice esigenza. Da un lato, la 

consapevolezza dell’alta prevalenza di esposizione prenatale all’alcol nei bambini adottati, in 

particolare quelli provenienti da contesti ad alto rischio sociale o da adozioni internazionali; 

dall’altro, la necessità clinica di strumenti semplici, sensibili e precoci che possano supportare 

l’identificazione dei soggetti a rischio prima dell’instaurarsi di problematiche secondarie, in 

modo da orientare tempestivamente gli interventi riabilitativi e psicoeducativi.  

L’esperienza clinica sul campo ha evidenziato come la raccolta anamnestica strutturata e 

l’osservazione sistematica di alcuni segni comportamentali e dismorfici, possano offrire 

elementi predittivi preziosi. Tuttavia, la letteratura scientifica attualmente disponibile evidenzia 

una carenza di strumenti orientativi validati per l’identificazione precoce del FASD nelle 

popolazioni non selezionate. In tale contesto, il presente lavoro si configura come un contributo 

originale volto ad arricchire il panorama degli studi esistenti con un approccio clinico 

osservazionale applicabile alla pratica clinica quotidiana.  

Obiettivo principale della ricerca è stato dunque quello di analizzare i tratti clinici e 

comportamentali più ricorrenti nei bambini con diagnosi di FASD già posta, al fine di 

identificare pattern significativi e costruire un questionario orientativo rivolto a genitori 

adottivi, utile come primo filtro per l’invio a valutazione specialistica. L’elaborazione del 

questionario ha preso le mosse da elementi ricorrenti emersi nella popolazione in esame, con lo 

scopo di fornire uno strumento utilizzabile in ambito clinico e psicoeducativo.  

I risultati ottenuti sono stati confrontati con i dati presenti in letteratura, così da evidenziare 

similitudini, peculiarità e implicazioni operative. 
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Dal punto di vista metodologico, è stato adottato un approccio retrospettivo e descrittivo.  

La prima fase dello studio ha previsto la revisione sistematica delle cartelle cliniche di soggetti 

adottati afferenti alla Neuropsichiatria Infantile di Ferrara con diagnosi confermata di FASD. 

Successivamente, è stato elaborato un questionario esplorativo composto da item derivati dai 

tratti clinici più frequentemente constatati, e somministrato a un campione di genitori adottivi, 

al fine di indagare la presenza di pattern effettivamente ricorrenti. I dati sono stati analizzati 

mediante test statistici non parametrici per valutare l’associazione tra item e diagnosi. 

L’elaborato è articolato in sei capitoli principali.  

Il primo capitolo introduce i fondamenti teorici e metodologici della ricerca, soffermandosi 

sulla rilevanza clinica della patologia e sull’impostazione metodologica adottata.  

Il secondo capitolo fornisce un inquadramento scientifico approfondito del FASD, includendo 

classificazione clinica, i dati epidemiologici più rilevanti, la fisiopatologia dell’esposizione 

prenatale all’alcol, e le basi genetiche e fenotipiche dei quadri sintomatologici caratteristici. 

Il terzo capitolo approfondisce le principali manifestazioni cliniche del FASD, tratta le 

anomalie morfologiche e neurologiche, le disfunzioni sensoriali, i tratti dismorfici, i disturbi 

del neurosviluppo e le implicazioni psichiatriche in età adulta. 

Il quarto capitolo è dedicato all’inquadramento diagnostico del FASD, illustrando l’approccio 

multidisciplinare e gli algoritmi internazionali, le complessità della diagnosi differenziale con 

altre sindromi genetiche o neuroevolutive e gli strumenti psicometrici utilizzati nella 

valutazione. 

Il quinto capitolo analizza il management clinico dei pazienti con FASD, evidenziando le 

difficoltà di accesso ai servizi, e presentando gli interventi psicoeducativi evidence-based 

maggiormente validati in letteratura. 

Il sesto capitolo è interamente dedicato alla parte sperimentale e include il disegno dello studio 

condotto presso l’U.O. di Neuropsichiatria Infantile di Ferrara, la raccolta e l’analisi 

retrospettiva dei dati, la descrizione dei casi clinici osservati, la creazione e somministrazione 

del questionario di orientamento diagnostico e, infine, la discussione dei risultati ottenuti alla 

luce della letteratura scientifica esistente. 

In conclusione, il presente lavoro ha permesso di delineare un insieme di indicatori anamnestici 

e comportamentali ricorrenti nei bambini con FASD, utili all’elaborazione di uno strumento 

orientativo a supporto della diagnosi precoce.  
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1. Fondamenti introduttivi della ricerca: rilevanza, finalità e 

impostazione metodologica 

1.1 Rilevanza clinica della patologia 

Il Disturbo dello Spettro Feto-Alcolico (Fetal Alcohol Spectrum Disorder, FASD) rappresenta 

una delle sfide emergenti e spesso sottovalutate nell’ambito della neuropsichiatria infantile. Si 

tratta di una condizione neuroevolutiva permanente, derivante dall’esposizione prenatale 

all’alcol, che può compromettere in modo significativo lo sviluppo cognitivo, 

comportamentale, emotivo e adattivo del bambino.  

La sua rilevanza clinica è accresciuta non solo dalla gravità delle manifestazioni, ma anche 

dalla difficoltà di riconoscimento precoce e dall’assenza di biomarcatori patognomonici 

specifici.(1) 

Nonostante il FASD sia una condizione interamente prevenibile, esso costituisce attualmente 

una delle principali cause non genetiche di disabilità intellettiva e disfunzione comportamentale 

nel mondo occidentale.  

Secondo le stime riportate da May et al. (2018), la prevalenza del FASD nella popolazione 

generale dei paesi ad alto reddito si aggira attorno al 3–5%, ma può superare il 20–30% in 

sottogruppi vulnerabili, come i bambini in affido, adottati o provenienti da istituti. In 

particolare, una meta-analisi ha evidenziato una prevalenza media del 6–16% tra i bambini 

adottati, con punte di oltre il 50% in orfanotrofi dell’Europa dell’Est e del Sudafrica, dove il 

binge drinking in gravidanza è culturalmente più diffuso.(2) 

Le popolazioni maggiormente a rischio comprendono donne in condizioni di marginalità 

sociale, con problematiche legate all’abuso di sostanze, alla salute mentale e alla povertà. I figli 

nati in questi contesti, spesso oggetto di abbandono o allontanamento, vengono inseriti in 

percorsi di adozione o affidamento, dove le difficoltà comportamentali emergono 

precocemente, ma la diagnosi di FASD può essere posticipata di anni. La letteratura sottolinea 

infatti che il FASD viene diagnosticato in media intorno ai 7–9 anni d’età, spesso dopo lunghi 

iter valutativi per quadri clinici eterogenei come: ADHD, disturbo della condotta, disturbi del 

linguaggio o disturbi specifici dell’apprendimento (DSA), che non trovano adeguata risposta 

terapeutica. (3) 

Oltre alla disabilità intellettiva, presente in una percentuale elevata dei soggetti con FASD, sono 

frequentemente riportate difficoltà nella memoria, nel problem-solving, nelle funzioni esecutive 

e nella regolazione emotiva. Queste alterazioni rendono il FASD una condizione ad alta 

complessità gestionale, spesso associata a scarsa adesione ai percorsi scolastici e a un rischio 
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aumentato di marginalizzazione sociale, disturbi psichiatrici e comportamenti devianti in età 

adolescenziale e adulta. 

Inoltre, alcuni studi condotti attraverso il neuroimaging, hanno dimostrato come l’esposizione 

prenatale all’alcol determini alterazioni strutturali e funzionali significative a livello del sistema 

nervoso centrale (SNC), coinvolgendo in particolare la corteccia prefrontale, il corpo calloso, 

l’ippocampo e il cervelletto, regioni critiche per le competenze esecutive, la regolazione del 

comportamento e la memoria.(4) 

Alla luce di queste evidenze, il FASD si configura non solo come un rilevante problema clinico, 

ma anche come una sfida di sanità pubblica che richiede strategie mirate di prevenzione, 

identificazione precoce e presa in carico multidisciplinare. Il mancato riconoscimento del 

disturbo comporta gravi costi in termini umani, educativi e sociosanitari, aggravati dall’assenza 

di percorsi diagnostici strutturati e di strumenti clinici standardizzati per lo screening precoce. 

 

1.2 Obiettivi e originalità della ricerca 

In questo contesto si inserisce il presente elaborato, che si propone di indagare i segnali clinici 

precoci riconducibili ai Disturbi dello Spettro Feto-Alcolico (FASD) in una coorte selezionata 

di minori adottati, attualmente seguiti presso l’Unità Operativa di Neuropsichiatria Infantile 

dell’Azienda Ospedaliero-Universitaria di Ferrara. Questi bambini, già sottoposti a 

osservazione clinica per sospetti disturbi del neurosviluppo, sono stati inclusi in un protocollo 

osservazionale volto a identificare i predittori clinici iniziali più frequentemente correlati a un 

successivo riconoscimento diagnostico di FASD. 

In particolare, l’indagine si articola attorno alla somministrazione di un questionario strutturato, 

sviluppato ad hoc e rivolto ai genitori adottivi, con l’obiettivo di raccogliere sistematicamente 

dati anamnestici, indicatori comportamentali e profili neurocognitivi suggestivi di una possibile 

esposizione prenatale ad alcol. L’intento finale è quello di proporre uno strumento clinico 

pragmatico e replicabile, che possa fungere da supporto ai pediatri nell’orientamento 

diagnostico precoce del FASD, soprattutto in contesti ad alta vulnerabilità, quali l’adozione 

internazionale. 

L’ipotesi di partenza si fonda sull’assunto che il riconoscimento tempestivo di segni e sintomi 

specifici, anche in assenza di fenotipi dismorfici conclamati, possa orientare il sospetto clinico 

e abbreviare il tempo diagnostico, permettendo così un accesso precoce alle risorse terapeutiche 

e riabilitative. La metodologia adottata integra i criteri internazionali di diagnosi del FASD con 
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una visione clinica centrata sull’osservazione longitudinale del bambino e sul coinvolgimento 

diretto della famiglia nella ricostruzione del quadro sintomatologico. 

Un ulteriore ostacolo alla definizione di strumenti diagnostici universalmente validati, e dunque 

all’elaborazione di studi multicentrici in grado di armonizzare i dati disponibili in letteratura, 

risiede nella straordinaria eterogeneità dei quadri clinici osservabili. Ogni individuo affetto da 

FASD, infatti, presenta caratteristiche uniche, influenzate in modo determinante dal periodo 

gestazionale in cui è avvenuta l’esposizione all’alcol, dalla durata di tale esposizione e dalla 

dose assunta. Questa variabilità intrinseca rende complesso il confronto tra casistiche diverse e 

sottolinea la necessità di strumenti flessibili ma clinicamente sensibili per l'identificazione 

precoce del disturbo. 

L’originalità del presente lavoro risiede, dunque, non solo nell’approccio clinico sperimentale, 

ma anche nella volontà di proporre uno strumento pragmatico e replicabile, che possa 

supportare il medico nella valutazione precoce del rischio FASD in contesti ad alta 

vulnerabilità. Il questionario proposto, se validato su campioni più ampi, potrebbe costituire un 

ausilio clinico di grande rilevanza nella pratica quotidiana, ponendo le basi per un modello di 

screening precoce in ambito adottivo. 

La crescente mole di studi neuroscientifici e psicometrici dedicati al FASD ha evidenziato 

l’urgenza di strategie di riconoscimento precoce che non si limitino alla sola morfologia facciale 

o alla diagnosi tardiva in età scolare, ma che considerino anche i disturbi esecutivi, le difficoltà 

di regolazione emotiva, i pattern comportamentali disfunzionali e i ritardi dello sviluppo 

comunicativo come marcatori potenzialmente rivelatori di un danno prenatale da alcol. 

In conclusione, la presente indagine sperimentale si propone di contribuire al dibattito 

scientifico sul FASD fornendo dati osservazionali, strumenti clinici e riflessioni operative che 

possano orientare la pratica medica verso una diagnosi più precoce, accurata e tempestiva, con 

l’obiettivo ultimo di migliorare la prognosi e la qualità di vita dei minori adottati esposti, nel 

silenzio del passato prenatale, a un rischio tanto invisibile quanto devastante. 
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1.3. Impostazione metodologica e razionale della ricerca 

La presente indagine si fonda su un’ipotesi di lavoro di tipo osservazionale e induttivo, che 

assume come punto di partenza la possibilità di identificare precocemente i segni clinici 

suggestivi di Disturbo dello Spettro Feto-Alcolico (FASD) attraverso l’analisi sistematica di 

casi studio e l’impiego di uno strumento strutturato di rilevazione anamnestico-

comportamentale. La ricerca è stata condotta all’interno dell’Unità Operativa di 

Neuropsichiatria Infantile dell’Azienda Ospedaliero-Universitaria di Ferrara e ha coinvolto un 

numero selezionato di minori adottati, già in carico per sospetti disturbi del neurosviluppo. 

Questi bambini presentano profili clinici complessi, spesso caratterizzati da disfunzioni 

cognitive, comportamentali e adattive non specifiche, che si prestano facilmente a diagnosi 

differenziali con altri quadri neuroevolutivi, come il Disturbo da Deficit di Attenzione e 

Iperattività (ADHD) o i Disturbi dello Spettro Autistico (ASD). 

L’impostazione metodologica si articola in due componenti principali: la raccolta di case report 

dettagliati e la costruzione di un questionario diagnostico esplorativo rivolto ai genitori adottivi. 

I casi clinici selezionati sono stati oggetto di un’attenta analisi retrospettiva, basata sulla 

revisione della documentazione sanitaria disponibile, dei referti specialistici, delle valutazioni 

neuropsicologiche e dei colloqui clinici condotti con le famiglie.  

L’obiettivo è quello di individuare pattern sintomatologici ricorrenti e fattori anamnestici 

potenzialmente indicativi di esposizione prenatale ad alcol, anche in assenza di segni dismorfici 

conclamati. Parallelamente, è stato sviluppato un questionario strutturato, ideato ex novo 

secondo i criteri metodologici raccomandati dalla letteratura scientifica internazionale per la 

costruzione di strumenti psicometrici. Il questionario è stato calibrato sulla specificità del 

campione in esame e concepito come mezzo esplorativo per orientare il sospetto diagnostico.  

La raccolta sistematica delle informazioni si è focalizzata su tre principali aree: la storia 

preadozione e prenatale del bambino (ove nota), i comportamenti osservabili in ambito 

familiare e scolastico, e le difficoltà neurocognitive e relazionali rilevate dai caregiver.  

L’ipotesi centrale di questa ricerca è che, attraverso la combinazione di osservazioni cliniche 

qualitative e dati standardizzati derivanti dal questionario, sia possibile delineare un profilo 

precoce di rischio per FASD, utile a indirizzare tempestivamente il bambino verso un 

approfondimento specialistico multidisciplinare. In tal senso, l’approccio metodologico 

adottato ambisce a dare sostegno alle attuali pratiche diagnostiche, spesso tardive e 

frammentarie, offrendo uno strumento clinico che possa essere integrato nella routine 

assistenziale dei servizi di neuropsichiatria infantile. 
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2. Inquadramento scientifico, epidemiologico e fisiopatologico del 

FASD 

2.1. Definizione e caratteristiche dei Disturbi dello Spettro Feto-Alcolico  

Il Fetal Alcohol Spectrum Disorder (FASD) rappresenta un insieme di condizioni 

neuroevolutive causate dall’esposizione fetale all’alcol durante la gravidanza. Si tratta di una 

disabilità permanente, con manifestazioni cliniche eterogenee che includono alterazioni 

cognitive, comportamentali, sensoriali e relazionali. Le difficoltà più frequentemente osservate 

nei bambini con la sindrome, riguardano la regolazione emotiva, l’attenzione, la memoria, 

l’apprendimento, le abilità motorie e le competenze sociali, con un impatto significativo 

sull’autonomia e sulla qualità di vita del soggetto. 

La sindrome feto-alcolica (FAS), identificata per la prima volta nel 1968, rappresenta la 

manifestazione più grave e riconoscibile dei disturbi dello spettro feto-alcolico (FASD). 

Sebbene la prevalenza della FAS sia stata storicamente stimata intorno a 1 caso ogni 1.000 nati 

vivi, studi più recenti suggeriscono che l'intero spettro dei bambini affetti da FASD, cioè 

disturbi dello spettro feto-alcolico, possa interessare una percentuale significativamente 

maggiore della popolazione. Questo dato, infatti, sottostima l'effettiva incidenza dei Disturbi 

dello Spettro Feto-Alcolico (Fetal Alcohol Spectrum Disorders, FASD), che comprendono un 

insieme più ampio di condizioni cliniche meno evidenti, ma altrettanto debilitanti. Studi recenti 

indicano che la prevalenza della FASD potrebbe attestarsi tra l'1% e il 5% nella popolazione 

generale, suggerendo una sottodiagnosi significativa di queste condizioni.(5)  

È importante sottolineare che, sebbene queste stime siano basate su ricerche epidemiologiche 

recenti, esistono ancora limitazioni nelle evidenze cliniche definitive, rendendo necessaria 

ulteriore ricerca per una comprensione più accurata della diffusione della FASD e per lo 

sviluppo di strategie efficaci di prevenzione e intervento. 

Le caratteristiche fenotipiche classiche, come le dismorfie facciali e il ritardo di crescita, sono 

presenti in una minoranza dei casi e si sviluppano esclusivamente in risposta all’esposizione 

all’alcol durante una finestra gestazionale specifica. Tali segni non riflettono precisamente la 

gravità del danno neurologico: nella maggior parte dei casi, infatti, la FASD non si associa ad 

alterazioni somatiche evidenti, configurandosi come una disabilità “invisibile” che può sfuggire 

all’identificazione clinica precoce.  

Ad oggi, non è stata identificata una soglia di consumo di alcol durante la gravidanza che possa 

essere considerata sicura: anche l’assunzione a basse dosi, infatti, può determinare alterazioni 
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irreversibili dello sviluppo fetale, rendendo l’astensione completa l’unica strategia realmente 

protettiva.  

L’alcol agisce come potente agente teratogeno, interferendo con i processi di neurogenesi e 

spesso anche di organogenesi, di migrazione neuronale e maturazione sinaptica. Le 

modificazioni cerebrali sia strutturali che neurochimiche indotte dall’alcol, spesso non si 

manifestano nei primi anni di vita, ma diventano evidenti durante l’età scolare o adolescenziale, 

con l’insorgere di difficoltà comportamentali, scarso adattamento sociale, disturbi 

dell’attenzione e problemi di apprendimento. Questi soggetti presentano inoltre un aumentato 

rischio di sviluppare disturbi psichiatrici in età evolutiva e adulta, come depressione e disturbi 

d’ansia, ma anche tendenza ad abitudini voluttuarie e abuso di sostanze. (6) 

La complessità insita nella conduzione di studi multicentrici volti a consolidare i dati presenti 

in letteratura sul Disturbo dello Spettro Feto-Alcolico è amplificata dall'eterogeneità fenotipica 

osservata nei soggetti affetti. Tale variabilità è influenzata da molteplici fattori, tra cui il periodo 

gestazionale di esposizione all'etanolo, la durata e l'intensità dell'esposizione stessa, nonché le 

caratteristiche genetiche individuali del feto. Uno studio pubblicato su “The Lancet” evidenzia 

come il timing dell'esposizione alcolica possa modulare specifiche manifestazioni cliniche del 

FASD, rendendo la diagnosi particolarmente complessa. Inoltre, ricerche condotte su gemelli 

monozigoti e dizigoti hanno dimostrato che, a parità di esposizione prenatale all'alcol, esiti 

fenotipici divergenti possono emergere, sottolineando il ruolo cruciale della predisposizione 

genetica nella determinazione della vulnerabilità fetale. (7) 

Queste evidenze sottolineano l'importanza di un approccio diagnostico personalizzato e 

multidimensionale nel contesto del FASD. 

La diagnosi di FASD è particolarmente complessa, soprattutto nei primi anni di vita, in assenza 

di segni clinici evidenti. Spesso viene formulata solo in età scolare o adolescenziale, quando le 

difficoltà funzionali emergono con maggiore evidenza rispetto alle aspettative sociali. Il 

percorso diagnostico richiede un approccio multidisciplinare, con il coinvolgimento di figure 

neuropsichiatriche, psicologiche, neuropsicologiche e sociali. Spesso, i servizi specializzati 

sono distribuiti in modo disomogeneo sul territorio e spesso non accessibili nelle aree rurali o 

remote, anche se nella realtà locale i servizi sono di prossimità. A ciò si aggiunge la reticenza 

delle famiglie a intraprendere un percorso valutativo, per il timore dello stigma associato all’uso 

di sostanze in gravidanza.  
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2.2. Epidemiologia di FASD nel mondo 

2.2.1. La prevalenza globale dell’alcol in gravidanza e l’impatto del FASD nella 

popolazione generale 

Un’errata percezione comune è che il FASD sia circoscritto a specifici contesti socioeconomici 

o culturali. In realtà, riguarda trasversalmente tutte le fasce della popolazione. In Canada, dati 

epidemiologici evidenziano che circa il 70% delle donne tra i 15 e i 24 anni e l’80% di quelle 

oltre i 25 anni ha consumato alcol nell’ultimo anno. Considerando che circa la metà delle 

gravidanze è non pianificata, è frequente che l’esposizione fetale si verifichi 

inconsapevolmente, specialmente nelle adolescenti, le quali rappresentano anche il gruppo con 

maggiore incidenza di binge drinking.(8) 

Nel panorama epidemiologico globale, l’assunzione di alcol durante la gestazione costituisce 

una problematica di rilevante impatto sanitario, con una prevalenza media stimata pari al 9,8% 

(IC 95%: 8,9–11,1) tra le donne in gravidanza. Tale abitudine comportamentale, fortemente 

controindicata, si associa a una non trascurabile incidenza della Sindrome Feto-Alcolica (Fetal 

Alcohol Syndrome, FAS), la più grave espressione clinica del più ampio spettro dei disturbi 

feto-alcolici (Fetal Alcohol Spectrum Disorders, FASD), la cui prevalenza nella popolazione 

generale è di circa 14,6 casi ogni 10.000 soggetti (IC 95%: 9,4–23,3). È stato calcolato che una 

gestante su 67, tra coloro che consumano alcol durante la gravidanza, partorirà un neonato 

affetto da FAS, contribuendo così a un’incidenza annua stimata di circa 119.000 nuovi casi su 

scala mondiale.(9) 

Le aree geografiche maggiormente interessate da tale emergenza sanitaria comprendono in 

particolare: 

• La Regione Europea dell’OMS, che detiene i tassi più elevati sia per consumo materno 

di alcol (~25%) sia per prevalenza di FAS, con livelli superiori di circa 2,6 volte rispetto 

alla media globale. Tale fenomeno risulta coerente con la bassa incidenza di astensione 

e l’elevata diffusione del binge drinking. 

• Il Sudafrica, dove, nonostante la bassa percentuale complessiva di donne bevitrici, il 

consumo è fortemente concentrato tra chi beve, con un valore medio pro capite di 19,5 

litri annui, fattore che giustifica l’alta incidenza di FAS nel Paese. 

• Popolazioni indigene e vulnerabili, presso le quali il consumo di alcol in gravidanza e 

la conseguente prevalenza di FAS raggiungono valori allarmanti. Tra le donne Inuit del 

Québec settentrionale, l’assunzione alcolica in gestazione si attesta al 60,5%, mentre in 
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una comunità aborigena australiana la prevalenza di FAS ha raggiunto i 93 casi ogni 

10.000 nati. In contesti istituzionalizzati, come un orfanotrofio brasiliano, è stato 

riportato un valore estremamente elevato di 3191 casi ogni 10.000. 

• Nord America: l’area canadese, una delle più colpite da questo fenomeno, presenta una 

prevalenza stimata del 4%, risultando significativamente più diffusa. Rispetto ad altre 

disabilità comuni, la FASD è: 

− 2,5 volte più frequente rispetto al Disturbo dello Spettro Autistico, la cui prevalenza 

si aggira intorno all’1,5%; 

− 19 volte più comune della Paralisi Cerebrale Infantile, con una prevalenza stimata 

dello 0,21%; 

− 28 volte più diffusa rispetto alla Sindrome di Down, che interessa circa lo 0,14% della 

popolazione; 

− 40 volte più frequente della Sindrome di Tourette, presente nello 0,10% dei casi. (10) 

Questi dati evidenziano come, pur essendo meno riconosciuta e spesso sottodiagnosticata, la 

FASD rappresenti una delle disabilità dello sviluppo più diffuse a livello globale, con un 

impatto potenzialmente maggiore rispetto a molte condizioni ben note in ambito 

neuropsichiatrico infantile. 

Negli Stati Uniti, la FAS presenta una prevalenza paragonabile a quella della trisomia 21 

(Sindrome di Down), e risulta più frequente rispetto ad altre anomalie congenite come 

anencefalia, spina bifida e trisomia 18. (11) 

È noto, inoltre, che l’assunzione cronica o in modalità binge drinking, definita come 

l’ingestione di ≥5-6 unità alcoliche in un’unica occasione, comporta un incremento 

esponenziale del rischio teratogeno, con una probabilità stimata di FAS pari a 1 caso ogni 23 

gravidanze esposte a tali pattern. (12) 

 

2.2.2. Sottopopolazioni ad alto rischio: adozione, istituzionalizzazione e vulnerabilità 

psicosociale 

La FAS, entità nosologica definita e riconoscibile, rappresenta solo la frazione più manifesta 

dell’intero spettro FASD. Secondo le stime più accreditate, per ogni caso di FAS diagnosticato, 

esisterebbero circa 9-10 casi di FASD meno evidenti clinicamente ma altrettanto impattanti. 
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Il FASD si rivela particolarmente diffuso all’interno di sottopopolazioni a rischio, quali minori 

adottati, in affido o istituzionalizzati, in particolare se provenienti da contesti sociali o 

geografici con elevata incidenza di alcolismo femminile. La diagnosi differenziale risulta 

complessa, data la sovrapposizione sintomatologica con altri disturbi del neurosviluppo e la 

frequente coesistenza di sintomi dovuti a esperienze traumatiche precoci. A tal proposito, studi 

condotti in orfanotrofi russi hanno evidenziato una prevalenza di FASD oscillante tra il 30% e 

il 66%. Si stima inoltre che circa il 90% delle donne russe in età fertile consumi alcol, con un 

20% che mantiene tale abitudine anche durante la gravidanza.(13) 

Una ricerca svedese del 2010 su 71 minori adottati da Paesi dell’Europa orientale ha rilevato 

che il 52% presentava un disturbo dello spettro feto-alcolico: il 30% diagnosticato con FAS, il 

14% con pFAS (forma parziale) e il 9% con disturbo neuroevolutivo correlato all’alcol (alcol 

related neurodevelopmental disorder, ARND). (14) 

Il follow-up a lungo termine (durata media: 15,5 anni) su una coorte di 36 soggetti con FASD 

ha mostrato un’elevata vulnerabilità psicosociale: oltre la metà dei pazienti dipendeva da 

supporto sociale, il quoziente intellettivo medio si è ridotto da 86 nell’infanzia a 71 in età adulta, 

e l’88% ha ricevuto una diagnosi psichiatrica, con una predominanza del disturbo da deficit di 

attenzione e iperattività (ADHD). Il 48% presentava almeno tre comorbidità psichiatriche, e il 

21% aveva compiuto almeno un tentativo suicidario.(15) 

La prevalenza del consumo di alcol nella popolazione generale è molto alta, soprattutto tra le 

madri che danno i loro figli in adozione o che ne perdono la custodia. Di solito, hanno un 

ambiente socioeconomico molto depresso in cui il consumo di alcol è ancora più alto. La 

maggior parte di questi bambini sono inseriti nei circuiti di adozione internazionale.(16) 

Questo complesso quadro epidemiologico evidenzia l’urgenza di implementare strategie globali 

di prevenzione, diagnosi precoce e presa in carico multidisciplinare, finalizzate a contrastare 

una delle più gravi e prevenibili condizioni teratogene di origine non genetica dell’età evolutiva. 

 

2.3. Fisiopatologia dell’esposizione prenatale all’alcol  

Numerosi studi sperimentali e clinici hanno evidenziato come l’esposizione prenatale all’alcol 

determini alterazioni profonde e persistenti nella fisiologia del sistema nervoso centrale, 

contribuendo direttamente allo sviluppo dei Disturbi dello Spettro Feto-alcolico.  

Le modificazioni indotte dall’alcol coinvolgono diversi aspetti del neuro-sviluppo, in 

particolare i processi di proliferazione cellulare, di differenziazione, di migrazione neuronale, 

di sinaptogenesi e plasticità sinaptica.  
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Queste alterazioni sono state ampiamente osservate sia in modelli animali sia in studi clinici su 

soggetti esposti, manifestandosi in modo variabile a seconda della dose, della durata e del 

periodo gestazionale di esposizione.  

È stato dimostrato che l’alcol agisce come potente teratogeno, con effetti dose-dipendenti e 

tempo-specifici: ad esempio, l’esposizione durante il secondo trimestre, equivalente ai giorni 

gestazionali 11–21 nei ratti, si associa a una significativa compromissione dell’ippocampo e 

delle sedi fondamentali di memoria e apprendimento, mentre esposizioni limitate al primo o al 

terzo trimestre non inducono le stesse alterazioni funzionali.(17) 

A livello molecolare, l’alcol interferisce principalmente con i due principali sistemi 

neurotrasmettitoriali del cervello in via di sviluppo. In particolare, il sistema glutammatergico 

mostra una riduzione funzionale dei recettori NMDA, normalmente deputati alla trasmissione 

eccitatoria degli impulsi. Contestualmente, si verifica una maggiore espressione dei sottotipi 

recettoriali AMPA, iperpermeabili al calcio, rendendo altamente suscettibile la stabilizzazione 

delle reti neurali. 

Parallelamente, il sistema GABAergico inibitorio sembra subire un marcato indebolimento, 

soprattutto a livello della corteccia prefrontale mediale e dell’ippocampo, con conseguente 

squilibrio dell’attività sinaptica e aumento della suscettibilità all’apoptosi neuronale, cioè alla 

morte cellulare programmata. (18) 

Anche il sistema dopaminergico, cruciale per la regolazione del comportamento motivazionale 

e del controllo cognitivo, risulta particolarmente vulnerabile. In modelli murini, l’esposizione 

prenatale all’alcol ha indotto una riduzione dell’attività elettrica dei neuroni dopaminergici 

dell’area tegmentale ventrale (VTA), accompagnata da una disfunzione dei recettori D1 e D2 

nella via corticostriatale, alterando la regolazione della motivazione e promuovendo 

comportamenti disadattivi.(19) 

Nel complesso, questi dati suggeriscono che l’interferenza alcolica con i circuiti 

neurotrasmettitoriali e i meccanismi di plasticità sinaptica può determinare una 

riorganizzazione persistente delle reti neurali, con ripercussioni a lungo termine sul 

funzionamento cognitivo, affettivo e comportamentale. L’alterazione combinata dei sistemi 

glutammatergico, GABAergico e dopaminergico contribuisce al fenotipo eterogeneo del 

FASD, con implicazioni che si estendono fino all’adolescenza e all’età adulta. 
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2.4. Genetica e variabilità fenotipica  

2.4.1. Differenze di genere e neuroplasticità nella risposta all’esposizione prenatale 

all’alcol 

Il danno neurobiologico associato ai Disturbi dello Spettro Feto-Alcolico si configura come una 

encefalopatia dello sviluppo su base multifattoriale, in cui l’alcol agisce alterando la costruzione 

e il rimodellamento delle reti sinaptiche, interferendo con la regolazione dei neurotrasmettitori 

e attivando precocemente meccanismi di neurodegenerazione.  

Le conseguenze funzionali di questi eventi si traducono in deficit cognitivi, disturbi 

comportamentali, alterazioni dell’umore e difficoltà di regolazione emotiva, che possono 

persistere per tutta la vita e che si associano spesso a comorbidità psichiatriche e neurologiche. 

Tuttavia, la fisiopatologia del fenomeno nella sua interezza non è spiegata solo dal periodo di 

esposizione prenatale, dalla durata, dalla dose e dall’interazione tra etanolo e i sistemi neuronali, 

ma anche dalla predisposizione genetica e suscettibilità individuale di questi bambini che li 

rendono più o meno vulnerabili agli effetti teratogeni dell’alcol. 

Un aspetto di crescente interesse, infatti, è rappresentato dalle differenze di genere nella risposta 

all’esposizione alcolica.  

Nel tentativo di chiarire questa tematica, la ricerca si è focalizzata sul potenziamento a lungo 

termine (LTP, Long-Term Potentiation), un processo neurofisiologico che consiste 

nell'aumento duraturo dell'efficacia sinaptica tra due neuroni in seguito a stimolazioni ad alta 

frequenza. Questo fenomeno è considerato uno dei principali meccanismi cellulari alla base 

dell'apprendimento e della memoria, in particolare nella regione ippocampale, dove l'LTP è 

stato ampiamente studiato. (20) Alcune ricerche sperimentali eseguite su modelli animali, che 

utilizzano l'elettrofisiologia in vitro o in vivo per studiare il potenziamento a lungo termine nella 

formazione dell'ippocampo, suggeriscono che ci sono alterazioni fondamentali nei meccanismi 

neurali rispetto agli animali non esposti.(21)  

Numerosi studi hanno evidenziato, inoltre, come l'esposizione prenatale all'alcol possa alterare 

significativamente l'LTP, con effetti differenziati tra i sessi.  

Uno studio condotto su modelli murini ha mostrato che l'esposizione intrauterina all'etanolo 

riduce l'LTP nella regione del giro dentato dell'ippocampo nei maschi adulti, determinando una 

riduzione nel consolidamento della memoria e nei processi di apprendimento, mentre nelle 

femmine adulte non si osservano deficit simili. (22) 
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Un altro studio ha rilevato che l'esposizione prenatale all'alcol può aumentare l'LTP nelle 

femmine adolescenti, suggerendo la presenza di meccanismi neuroprotettivi legati a fattori 

ormonali sessuali o alla regolazione dell'asse ipotalamo-ipofisi-gonadi. (23) 

Queste differenze di genere nella risposta all'esposizione prenatale all'alcol sono state attribuite 

a vari fattori, tra cui la modulazione ormonale, le differenze nella regolazione dei 

neurotrasmettitori e l'espressione genica sesso-specifica. È stato osservato che l'espressione di 

geni coinvolti nella neuroplasticità può essere influenzata dal sesso, perché le femmine sono in 

grado di attivare meccanismi compensatori per mitigare gli effetti neurotossici dell'alcol durante 

lo sviluppo fetale.  

Sebbene la maggior parte delle evidenze provenga da studi su modelli animali, alcune ricerche 

hanno iniziato a esplorare le implicazioni di queste differenze di genere nell’uomo. Studi clinici 

e di imaging cerebrale hanno suggerito che le femmine con FASD possono presentare profili 

neurocognitivi distinti rispetto ai maschi, con differenze sostanziali nelle funzioni esecutive, 

nella memoria e nel comportamento. Tuttavia, sono necessarie ulteriori ricerche per 

comprendere appieno l'impatto delle differenze di genere sulla neuroplasticità e sulle 

manifestazioni cliniche del FASD negli esseri umani.(21) 

Queste osservazioni rafforzano l’ipotesi che il sesso biologico rappresenti una variabile 

importante nella vulnerabilità ai danni neurologici da alcol. 

 

2.4.2 Ereditarietà come variabile genotipica e fenotipica 

La diagnosi del Disturbo dello Spettro Alcolico Fetale è resa particolarmente complessa 

dall’elevata eterogeneità fenotipica associata all’esposizione prenatale all’alcol (PAE, prenatal 

alcohol exposure).  

Tuttavia, non tutti i feti esposti sviluppano alterazioni cliniche evidenti, ma, tra coloro che le 

manifestano, il quadro semeiologico può variare in modo marcato per gravità, tipologia e 

combinazione di segni. È sempre più evidente da studi scientifici recenti, che tale variabilità 

non dipenda unicamente dal timing o dall’intensità dell’esposizione, bensì anche da fattori 

genetici intrinseci al feto. 

In questo contesto, si colloca uno studio pionieristico condotto da Streissguth e Dehaene nel 

1993, che analizzò 16 coppie di gemelli, sia monozigoti sia dizigoti, esposti a etanolo in 

prenatale. Gli autori riportarono una concordanza diagnostica del 100% per la FASD tra i 

gemelli monozigoti, e solo del 64% nei dizigoti, suggerendo l’esistenza di componenti 

ereditarie nella risposta fetale all’alcol.  
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Benché tale ricerca fosse precedente all’introduzione di criteri diagnostici più specifici, e 

utilizzasse le classificazioni FAS e FAE (effetti fetali dell’alcol), i risultati suggerivano con 

elevata forza statistica l’esistenza di loci genetici in grado di modulare la suscettibilità fetale 

agli effetti teratogeni dell’alcol. 

Il concetto di ereditabilità, inteso come la quota della variabilità fenotipica attribuibile a 

differenze genetiche all’interno di una popolazione, rappresenta un utile strumento per indagare 

il ruolo della genetica nei soggetti con diagnosi di FASD.  

Questo parametro viene spesso studiato mediante studi specifici sui gemelli. Sapendo che i 

monozigoti condividono il 100% del genoma, mentre i dizigoti circa il 50%, quando un tratto 

si manifesta con maggiore concordanza nei monozigoti rispetto ai dizigoti cresciuti nello stesso 

ambiente, si può ipotizzare un’influenza genetica significativa.  

In uno studio multicentrico del 2019 condotto su un ampio campione, la diagnosi di FASD era 

perfettamente concordante nel 100% delle 9 coppie di gemelli monozigoti, mentre scendeva al 

56,4% nelle 39 coppie dizigoti. In questo studio, inoltre, sono stati incluse anche 27 coppie di 

fratelli biologici e 9 coppie di fratellastri ed è stato riscontrato un pattern di concordanza 

diagnostica decrescente in relazione alla percentuale di genoma condiviso: 41,7% tra i fratelli 

biologici e 22,2% nelle coppie di fratellastri.(24) 

Concentrando invece l’attenzione sul fenotipo facciale, i dati hanno evidenziata una crescente 

discordanza all’aumentare della differenza genetica all’interno della coppia di fratelli: 0,0% nei 

monozigoti, 25,6% nei dizigoti, 29,6% nei fratelli biologici e 55,6% nei fratellastri.  

Nonostante esposizioni prenatali virtualmente identiche, i fenotipi erano eterogenei, mostrando 

divergenze marcate in almeno 4 delle 39 coppie dizigoti e con diagnosi che variavano da PFAS 

(partial feto-alcoholic syndrome, sindrome feto alcolica parziale) a ND/AE (disordini 

neurocomportamentali alcol-correlati). (25) 

Simili discrepanze sono emerse anche in coppie di fratelli biologici e fratellastri, confermando 

il ruolo cruciale del genotipo fetale nella modulazione del fenotipo finale. 

Attraverso una stima indiretta basata sui dati di questi studi, i ricercatori hanno attribuito i 

seguenti valori di ereditabilità:  

• Diagnosi FASD: 100% 

• Grado di espressione delle malformazioni facciali: 100% 

• Grado di alterazione della crescita: 74,5% 

• Grado di disturbi del SNC: 74,5%  
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I dati suggeriscono che la componente genetica esercita un’influenza dominante sul fenotipo 

fisico della FASD (in particolare i tratti dismorfici craniofacciali) e un ruolo misto genetico-

ambientale sui domini di crescita e di sviluppo neurofunzionale.  

Tuttavia, le differenze nei punteggi di crescita e nel funzionamento del SNC sono solo 

parzialmente spiegabili da fattori genetici, suggerendo un’interazione complessa tra geni e 

ambiente. In generale, all’aumentare della dissimilarità genetica, stimata dello 0% nei gemelli 

monozigoti, in cui il genoma è totalmente condiviso, fino al 75% nei fratellastri, si osservava 

un incremento progressivo della discordanza diagnostica, che tendeva a crescere linearmente 

fino a circa l’80%. I risultati ottenuti replicano fedelmente quanto osservato da Streissguth e 

Dehaene, e sono avvalorati da numerosi case report presenti in letteratura, nei quali i gemelli 

monozigoti presentano esiti più simili rispetto ai dizigoti, a parità di esposizione. 

 

2.4.3. Interazione gene-ambiente 

Un ulteriore elemento chiave emerso dalla letteratura è rappresentato dall’interazione gene-

ambiente. Studi di genetica condotti da Das et al. hanno evidenziato come la presenza di alcune 

varianti nei geni implicati nel metabolismo dell’alcol (es. ADH1B3, l’aldeide deidrogenasi 

1B3), modulino l’intensità dell’espressione fenotipica della Sindrome Feto-Alcolica.  

In particolare, tra le madri afroamericane, la sola presenza dell’allele ADH1B3 sia nel feto, sia 

nella madre, si associava non solo ad una ridotta incidenza e ad una minore gravità dei 

dismorfismi facciali, ma anche ad un migliore sviluppo neurocognitivo e somatico, a parità di 

consumo alcolico in gravidanza.(26) 

Questi dati sottolineano come il rischio teratogeno non dipenda esclusivamente dalla quantità 

e dal timing dell’esposizione, ma anche dalla vulnerabilità genetica individuale. A parità di 

esposizione, infatti, due feti possono evolvere verso esiti clinici profondamente diversi.  

In considerazione di questa imprevedibilità, la quantità di alcol considerata sicura in gravidanza 

rimane pari a zero, in linea con le raccomandazioni delle principali società scientifiche 

internazionali. 
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2.5 Classificazione clinica di FASD 

Nel 1968, il pediatra francese Paul Lemoine fu il primo a documentare sistematicamente un 

insieme di anomalie ricorrenti in bambini nati da madri affette da alcolismo cronico. Attraverso 

l’analisi clinica di 127 casi, evidenziò una triade sintomatologica costituita da dismorfismi 

cranio-facciali, deficit della crescita e alterazioni neurocomportamentali. Il suo studio, 

pubblicato in lingua francese con il titolo "Les enfants de parents alcooliques: anomalies 

observées à propos de 127 cas", rappresenta la prima documentazione scientifica sistematica 

del quadro clinico che oggi conosciamo come Sindrome Feto-Alcolica. (27) 

Sebbene i suoi risultati fossero pionieristici, la pubblicazione, redatta in lingua francese, non 

ottenne inizialmente la visibilità internazionale necessaria per influenzare le pratiche cliniche.  

Solo alcuni anni più tardi, nel 1973, Kenneth Jones e David Smith, gruppo di ricercatori della 

Dysmorphology Unit dell’Università di Washington coniarono il termine Fetal Alcohol 

Syndrome (FAS), formalizzando e diffondendo la definizione di questa entità nosologica, già 

intuita da Lemoine, come esito diretto dell’esposizione intrauterina all’alcol etilico. (27) 

Successivamente, nel 1978, Clarren e Smith coniarono il termine "Fetal Alcohol Effects" (FAE) 

per designare i quadri clinici incompleti o meno evidenti rispetto alla FAS tipica. Tale 

definizione è stata in seguito superata dalla classificazione più ampia e inclusiva dei Disturbi 

dello Spettro Feto-Alcolico (FASD), oggi ampiamente riconosciuta nella comunità scientifica. 

Le evidenze emerse dagli studi epidemiologici indicano chiaramente che il consumo cronico di 

alcol in gravidanza costituisce la principale causa evitabile di disabilità intellettiva nell’età 

evolutiva.  

Le conseguenze dell’esposizione prenatale all’alcol sono estremamente eterogenee e 

comprendono un ampio spettro di alterazioni cliniche, oggi riunite sotto l'acronimo FASD 

(Fetal Alcohol Spectrum Disorders).  

Con l’aumentare dei dati di letteratura e delle segnalazioni su casi di FAS, si sono delineate 

forme sfumate della sindrome, cosiddette a sintomatologia “parziale” (PFAS), da difetti 

congeniti associati all’alcol (ARBD), da disturbi dello sviluppo neurologico associati all’alcol 

(ARND).(28) 

Pertanto, l’incremento progressivo di segnalazioni cliniche e di dati provenienti dalla letteratura 

ha permesso di individuare questi fenotipi clinici attenuati o parziali, in cui non tutte le 

caratteristiche tipiche della FAS sono presenti.  
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Recentemente è stato introdotto anche il termine ND-PAE (Neurodevelopmental Disorder 

Associated with Prenatal Alcohol Exposure), ovvero disturbi del neurosviluppo associati 

all’esposizione prenatale di alcol, un’entità clinica proposta per descrivere i quadri 

neuropsichiatrici che emergono a seguito dell’esposizione fetale all’alcol, anche in assenza di 

dismorfismi facciali tipici della sindrome feto-alcolica (FAS). Tale categoria diagnostica rientra 

all’interno della FASD insieme alla FAS completa, alla FAS parziale (pFAS) e alla ARBD. 

(29) 

È una categoria che sembra ricalcare quella che è stata precedentemente descritta come ARND, 

ma le due espressioni presentano differenze significative in termini di definizione, criteri 

diagnostici, e utilizzo clinico. 

L’ARND è una definizione storicamente introdotta nei criteri dell’Istituto di Medicina (IOM, 

1996) per descrivere i soggetti con danni neuropsichici da esposizione prenatale all’alcol in 

assenza di caratteristiche fisiche dismorfiche tipiche della FAS. È una categoria descrittiva e 

non riconosciuta come diagnosi autonoma nei manuali classificativi ufficiali (DSM o ICD), 

sebbene sia spesso usata in ambito clinico e nella ricerca. 

La ARND si basa su una diagnosi per esclusione, dove è sufficiente documentare l’esposizione 

prenatale all’alcol e la presenza di alterazioni neurocomportamentali, ma senza disporre di 

criteri quantitativi o domini funzionali specifici. Pertanto, è un termine generico che ha trovato 

applicazione come etichetta descrittiva, ma con bassa utilità clinica in termini di accesso ai 

servizi e di interventi mirati, proprio per la mancanza di criteri standardizzati. 

La ND-PAE, invece, è una proposta diagnostica formale introdotta nel Diagnostic and Statistic 

Manual of Mental Disorders (DSM-5, 2013) sotto la sezione "Conditions for Further Study", 

ovvero condizione sottoposta a ulteriori studi. Sebbene non sia ancora una diagnosi codificata 

in modo definitivo, è destinata a fornire criteri clinici strutturati e specifici per identificare le 

conseguenze neurocomportamentali dell’esposizione prenatale all’alcol nel bambino. (30) 

Il ND-PAE è stato anche classificato tra i disturbi del neurosviluppo specificati in altro modo, 

secondo la codifica F88 dell’ICD-10 (e 315.8 nell’ICD-9). Il riconoscimento di questa nuova 

nosografia risponde all’esigenza clinica di includere, nei criteri diagnostici, i disturbi cognitivi, 

comportamentali e adattivi derivanti dall’effetto teratogeno dell’alcol, indipendentemente dalla 

presenza di anomalie morfologiche. (30) 

La definizione del quadro clinico si fonda su evidenze provenienti da studi neurofunzionali e 

da modelli sperimentali, che hanno documentato alterazioni significative dello sviluppo 

cerebrale in soggetti esposti in utero all’alcol.  
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È una minoranza dei bambini colpiti (circa il 25%) che presenta segni fisici riconoscibili, 

motivo per cui il ND-PAE si propone di intercettare una più ampia popolazione clinica più 

frequentemente sottodiagnosticata. 

La ND-PAE, infatti, richiede: 

❖ conferma di esposizione significativa all’alcol in utero; 

❖ presenza di compromissione documentata in tre domini: 

1. neurocognitivo (es. QI ridotto, problemi di memoria, apprendimento, funzioni 

esecutive); 

2. autoregolazione (es. impulsività, disturbi dell’umore, ADHD-like); 

3. funzionamento adattivo (es. difficoltà nella comunicazione, abilità sociali, 

autonomie quotidiane); 

❖ l’esclusione di altre cause (genetiche, ambientali, mediche o tossicologiche) che 

potrebbero spiegare il quadro clinico.(31) 

Questa entità nosografica nasce con l’intento di fornire un modello diagnostico operativo, 

adatto alla pratica clinica, per migliorare l’identificazione precoce dei soggetti esposti a rischio 

e pianificare interventi terapeutici personalizzati. 
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3. Principali manifestazioni cliniche di FASD 

3.1. Modificazioni biochimiche indotte dall’alcol, primum movens delle 

malformazioni congenite 

Come accennato, la FAS rappresenta il quadro più grave dell’esposizione prenatale all’alcol 

che, con una frequenza variabile a seconda della dose assunta, del periodo e della durata 

dell’esposizione, si po’ presentare con molteplici anomalie fisiche, alcune già individuabili 

durante l’ecografia morfologica trans-addominale ma anche neuroanatomiche. 

L’esposizione prenatale all’alcol, infatti, rappresenta una delle principali cause di alterazione 

dello sviluppo neurologico fetale, agendo attraverso una molteplicità di meccanismi 

patogenetici, sia diretti che indiretti. In quanto sostanza lipofila, l’etanolo attraversa 

agevolmente la barriera emato-placentare, interferendo precocemente con i processi di 

neurogenesi e di migrazione neuronale. Tali alterazioni possono derivare da una soppressione 

della proliferazione delle cellule nervose o dall’attivazione di meccanismi apoptotici, 

responsabili della morte neuronale programmata nelle prime fasi dello sviluppo encefalico. 

Ulteriori disturbi neurobiologici sono riconducibili alla disregolazione del sistema 

glutammatergico fetale: l’alcol provoca un aumento della concentrazione extracellulare di 

glutammato e una contestuale riduzione dell’espressione dei recettori NMDA, con ricadute 

sulla corretta organizzazione delle reti neuronali e sulla migrazione delle cellule gliali.(32) 

A ciò si aggiunge un meccanismo indiretto di notevole rilevanza clinica: la riduzione del flusso 

sanguigno nelle arterie ombelicali, che determina uno stato di ipossia fetale cronica, 

compromettendo la crescita somatica e cerebrale. Questa condizione si associa a una 

diminuzione della sintesi proteica e a un'alterazione del profilo ormonale fetale, aggravando il 

ritardo di accrescimento intrauterino. (33) 

È stato evidenziato, inoltre, che l’alcol incrementa lo stress ossidativo cellulare e interferisce 

con la trasduzione dei segnali dei fattori di crescita, contribuendo ulteriormente alla genesi delle 

anomalie morfo-funzionali osservate nei quadri di sindrome feto-alcolica. 

Le basi molecolari di questi difetti risiedono nell’interferenza esercitata dall’alcol sui gradienti 

morfogenetici e sulla segnalazione dei fattori di crescita. Attraverso analisi biomolecolari 

specifiche, sono risultate compromesse, in particolare, le vie di FGF (Fibroblast Growth 

Factor), essenziali per la proliferazione e differenziazione tissutale, e SHH (Sonic Hedgehog), 

una proteina morfogenetica fondamentale nella determinazione dell'asse ventro-dorsale e 

nell’organogenesi del feto. L’esposizione etanolica, inoltre, altera l’espressione dei geni HOX, 
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geni omeotici, essenziali per la definizione dei segmenti corporei e la regionalizzazione assiale 

dell’embrione, contribuendo così alla genesi delle malformazioni somatiche osservate nei 

disturbi dello spettro feto-alcolico (FASD).(34) 

L’assenza o l’immaturità degli enzimi detossificanti l’etanolo, unita all’accumulo di metaboliti 

tossici come l’acetaldeide, amplifica l’effetto nocivo sullo sviluppo somatico, con implicazioni 

cliniche che vanno ben oltre la sfera neurocomportamentale tipica del FASD. 

Uno dei fattori critici che concorrono alla vulnerabilità del feto è rappresentato dall’immaturità 

del sistema epatico fetale, il quale risulta privo di un corredo enzimatico adeguato al 

metabolismo e alla detossificazione dell’etanolo e dei suoi metaboliti. In particolare, il fegato 

fetale esprime solo in minima parte gli enzimi alcol-deidrogenasi (ADH), aldeide-deidrogenasi 

(ALDH) e citocromo P450 2E1 (CYP2E1), fondamentali nella biotrasformazione dell’etanolo 

in acetaldeide e successivamente in acido acetico.(35) Ne consegue un accumulo intracellulare 

e sistemico di acetaldeide, un composto altamente reattivo e tossico, responsabile di danni 

ossidativi, apoptosi cellulare e stress infiammatorio in diversi distretti d’organo.  

 

3.2 Anomalie specifiche del Sistema Nervoso Centrale  

Le cellule della glia, strutture nervose di sostegno ai neuroni, sono sottoposte a insulti ripetuti 

e costanti da parte di questi metaboliti accumulati, pertanto alcuni studi imputano la perdita 

neuronale riportata in diversi modelli di FASD, ad un ridotto rilascio di fattori trofici e 

antiossidanti da parte degli astrociti o da un aumento del rilascio di molecole 

neuroinfiammatorie da parte di microglia e astrociti.(36) 

Tale condizione biochimica contribuisce allo sviluppo di danni multiorgano, interessando in 

particolare il sistema nervoso centrale, l’apparato cardiovascolare, il fegato stesso e il sistema 

scheletrico. Studi sperimentali hanno dimostrato che l’acetaldeide interferisce con la sintesi del 

DNA, con l’espressione di geni regolatori dello sviluppo e con la funzione mitocondriale, 

configurandosi come uno dei principali mediatori molecolari del danno teratogeno etanolico. 

Inoltre, l’incapacità del feto di smaltire adeguatamente l’etanolo comporta un'esposizione 

prolungata rispetto alla madre, con concentrazioni ematiche fetali che possono eguagliare o 

superare quelle materne, aggravando il rischio di alterazioni neurocomportamentali irreversibili 

tipiche del disturbo. 
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Alcuni studi hanno posto grande impegno nella valutazione dello sviluppo cerebrale nei 

bambini esposti in epoca prenatale all’alcol, focalizzandosi sull’identificazione delle anomalie 

neuroanatomiche per la diagnosi di disturbi dello spettro alcolico fetale.  

Il criterio neuroanatomico basato sullo studio delle dimensioni del cervello e delle sue anomalie 

tramite risonanza magnetica (MRI), è stato utilizzato come indice di danno cerebrale. (37) 

Sono stati identificati: 

❖ Deficit di crescita cerebrale con riduzione della circonferenza cranica inferiore al 

decimo percentile (microcefalia)  

❖ Agenesia del corpo calloso o restringimento dello spessore dell'istmo calloso per le 

dimensioni del cervello  

❖ Altezza del verme cerebellare insufficiente per le dimensioni del cervello o interrotta 

la foliazione del verme superiore. (38) 

Tra i difetti correlati all’esposizione prenatale all’alcol, il ritardo della crescita post-natale 

rappresenta una condizione frequentemente riscontrata nei soggetti affetti da FASD. Tale 

alterazione è attribuibile agli effetti negativi dell’alcol sulla crescita somatica del feto, in 

particolare quando l’esposizione avviene durante il terzo trimestre di gestazione. Tuttavia, è 

stato osservato che alcuni bambini affetti presentano parametri auxologici nella norma alla 

nascita e durante l’infanzia, ma sviluppano in seguito significativi disturbi dell’apprendimento 

e deficit cognitivi. Questo quadro clinico risulta tipico nei soggetti esposti all’alcol in epoca 

intrauterina, ma non durante il terzo trimestre di gravidanza. 

 

3.3. Alterazioni somatiche extracraniche da esposizione prenatale all’alcol  

I disturbi anatomo-funzionali correlati all’esposizione ad alcol durante il primo trimestre 

secondo la letteratura scientifica, sono sicuramente più significativi.  

Durante la gravidanza, infatti, il periodo organogenetico, che si estende approssimativamente 

dalla terza alla ottava/nona settimana di gestazione, rappresenta una fase di intensa attività 

embriogenetica, in cui si avviano i processi di differenziazione cellulare e formazione dei 

principali organi e apparati. In questa finestra temporale, l’embrione è particolarmente 

suscettibile all’azione di agenti teratogeni capaci di attraversare la barriera emato-placentare, 

tra cui l’etanolo si configura come uno dei più potenti. L’esposizione prenatale all’etanolo 

durante la fase organogenetica può determinare un ampio spettro di anomalie morfogenetiche 
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somatiche extra-craniche, secondarie all'interferenza sui delicati meccanismi di 

differenziazione cellulare. (39) 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Le manifestazioni cliniche cardinali della Sindrome Feto-Alcolica (FAS) comprendono il 

deficit di crescita sia prenatale che postnatale, la bassa statura, il ritardo nello sviluppo 

psicomotorio, la microcefalia, la compromissione della motricità fine e la presenza di 

dismorfismi cranio-facciali caratteristici. A queste si possono associare ulteriori anomalie 

congenite, tra cui palatoschisi, malformazioni articolari e cardiopatie strutturali, nonché 

alterazioni delle pliche palmari. 

Tra le malformazioni maggiormente documentate vi sono quelle cardiache, presenti in circa il 

25–50% dei casi, con predominanza di difetti del setto ventricolare e atriale e, nei quadri più 

severi, Tetralogia di Fallot. 

Nel sistema urogenitale, si osservano difetti in circa il 4% dei soggetti esposti, comprendenti 

principalmente agenesia renale, displasie renali, ipospadia e, più raramente, rene a ferro di 

cavallo.  

Le malformazioni dell’apparato gastrointestinale sono meno frequenti, ma includono quadri 

clinicamente rilevanti come atresia esofagea e atresia anale, associati a elevata morbidità 

neonatale. 

A livello scheletrico, sono stati descritti numerosi difetti di segmentazione e ossificazione. Le 

più comuni comprendono la sinostosi radio-ulnare, la fusione delle vertebre cervicali (rilevata 

Figura 1- Tratto da: Tarani L. Embriopatia alcolica: evoluzione e aspetti clinici. Presentazione SITOX 

[online]. Disponibile su: https://sitox-site.s3.amazonaws.com/attachment/file/722/Luigi_Tarani.pdf 

 

https://sitox-site.s3.amazonaws.com/attachment/file/722/Luigi_Tarani.pdf
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nel 50% dei casi), anomalie costali, ipoplasia della mandibola, anchilosi delle grandi 

articolazioni e scoliosi, presente in circa il 15% dei casi esaminati.  

Per quanto riguarda la dentizione, infine, questi bambini sono caratterizzati da palato ogivale, 

labiopalatoschisi, malocclusione di classe III che si sviluppa con la crescita ed una elevata 

prevalenza di carie dentali. (10) 

 

3.4 Disfunzioni della sfera sensoriale: udito e vista nella Sindrome Feto-

Alcolica 

Ad aggravare il quadro malformativo somatico, si inseriscono i deficit neurosensitivi nella sfera 

dell’udito e della vista, che colpiscono frequentemente i bambini con disturbi dello spettro feto-

alcolico.  

Nell’ambito delle alterazioni della funzione uditiva, molti studi hanno rilevato una prevalenza 

di ipoacusia mista (90%), che riguarda sia la via trasmissiva che neurosensoriale, mentre una 

percentuale inferiore manifesta una ipoacusia neurosensoriale pura (30%). (40) 

In associazione a questi deficit uditivi, uno studio ha valutato 22 pazienti con FAS, di cui 16 

(77%) presentavano un'ipoacusia conduttiva intermittente dovuta a otite media sierosa 

ricorrente che persisteva dalla prima infanzia all'età adulta, mentre 6 (27%) avevano 

un'ipoacusia neurosensoriale oltre all'ipoacusia conduttiva. Tra i pazienti testati per la funzione 

uditiva centrale, tutti (100%) erano significativamente compromessi. È stata infine indagata e 

confermata la persistenza della predisposizione all'otite in età adulta, in particolare all’otite 

media sierosa ricorrente, che in alcuni casi, come otiti recidivanti e resistenti a terapia 

farmacologica, richiede miringotomia, cioè l’intervento che prevede l’incisione del timpano per 

consentire il drenaggio del liquido accumulato nell’orecchio medio. (41) 

Al deficit sensitivo uditivo, inoltre, si associano alterazioni morfologiche come microtia e 

anomalie di posizionamento dei padiglioni auricolari con aspetto della cartilagine dell’antelice 

“a binario ferroviario”.(42) 

Per quanto riguarda i difetti della sfera visiva, le anomalie congenite più frequentemente 

riscontrate nei bambini con disturbi dello spettro feto-alcolico sono: microftalmia, strabismo, 

ptosi palpebrale e anomalie vascolari retiniche con difetto visivo associato. (40)  
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3.5. Tratti dismorfici tipici e secondari nei bambini con FAS 

I bambini con diagnosi di Sindrome Feto-Alcolica (FAS) presentano tipicamente tre specifiche 

anomalie facciali dismorfiche: 

❖ Fessure palpebrali corte (inferiori al 10° percentile); 

❖ Filtro nasolabiale lungo e appiattito; 

❖ Labbro superiore sottile.(42) 

A tali segni distintivi si possono associare dismorfismi facciali minori quali:  

• Epicanto,  

• Ipertelorismo, 

• Radice nasale appiattita con naso corto e narici antiverse,  

• Ipoplasia degli zigomi, e micrognazia 

• Elevata distanza interpupillare 

Tra le anomalie malformative minori del corpo, invece, sono state individuate:  

❖ Unghie ipoplasiche,  

❖ Brevità e clinodattilia del quinto dito, curvatura laterale permanente di un dito, causato 

da malformazione delle falangi 

❖ Camptodattilia, flessione fissa (deficit di estensione) dell’articolazione interfalangea 

prossimale di uno o più dita, spesso del quinto dito, causata da accorciamento o 

retrazione dei tendini flessori o delle strutture periarticolari. 

❖ Piega palmare a “mazza da hockey” 

❖ Malformazioni toraciche come pectus excavatum o carinatum.(42) 

Grazie ad uno studio condotto su tre popolazioni di etnia differente, provenienti da Sud-Africa, 

Italia e popolazioni native delle grandi pianure del Nord-America, è stato dimostrato che, 

sebbene esistano variazioni morfologiche tra le diverse etnie, l’utilizzo e l’analisi congiunta di 

questi tratti sindromici, associato al confronto tra soggetti affetti e controlli sani appartenenti 

alla medesima popolazione, consente di formulare un corretto inquadramento diagnostico. (43) 
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3.6. Alterazioni del neurosviluppo e disturbi cognitivo-comportamentali  

Se le anomalie craniofacciali specifiche dei disturbi feto alcolici sono tipiche dell’esposizione 

all’alcol nella fase organogenetica dell’embrione, che equivale al primo trimestre, è stato 

largamente dimostrato che le manifestazioni sul SNC sono causate principalmente 

dall’assunzione di alcol materna durante il secondo e terzo trimestre di gravidanza.   

Molti degli insulti al SNC, infatti, possono verificarsi nel secondo e terzo trimestre di 

gravidanza, quando la maggior parte degli altri organi ha già superato lo stadio di organogenesi 

attiva. In breve, le fasi principali dello sviluppo del SNC umano sono la formazione delle pieghe 

neurali, la loro chiusura per formare il tubo neurale che si chiude completamente verso la fine 

della quarta settimana dopo la fecondazione, la formazione delle principali vescicole cerebrali 

durante le settimane 5 e 6 e il tessuto che circonda il canale centrale che si sviluppa nelle diverse 

vescicole cerebrali. Tuttavia, la placca corticale inizia a svilupparsi principalmente durante le 

settimane 8-9 dopo la fecondazione e la corteccia cerebellare si sviluppa più tardi, 

principalmente durante il secondo e il terzo trimestre di gravidanza.(44) 

I figli esposti all'alcol in utero mostrano sintomi caratterizzati da carenze nella regolazione 

del comportamento, nella flessibilità cognitiva, nell'inibizione della risposta e nella 

pianificazione, nonché un QI più basso.(45)  

La valutazione iniziale è fondamentale nella gestione neonatale e pediatrica, poiché i 

pazienti con FASD manifestano frequentemente ritardo dello sviluppo. Questa espressione 

racchiude cinque aree in cui lo sviluppo può essere influenzato: sviluppo cognitivo, sviluppo 

fisico, compresi la vista e l'udito, sviluppo della comunicazione, sviluppo sociale o emotivo e 

sviluppo adattivo.(46) 

I disturbi neurocomportamentali che sono stati messi in evidenza nella maggior parte dei 

pazienti con disturbi dello spettro feto-alcolico sono molteplici e variabilmente combinati; 

alcuni, infatti, possono essere presenti contestualmente alle anomalie craniofacciali tipiche 

della sindrome, mentre altri si manifestano senza ulteriori segni di malattia.  

Per quanto concerne lo sviluppo cognitivo, si riscontrano: 

❖  Disabilità intellettiva globale, con QI o punteggio di sviluppo globale inferiore a 70 

❖ Compromissione del funzionamento esecutivo, con scarsa capacità di pianificazione e 

organizzazione; difficoltà a cambiare strategie o inflessibilità, con la tendenza a fare 

errori ripetitivi; mostrano deficit nelle prestazioni nei compiti di pianificazione 

progressiva, suggerendo difficoltà nell'incorporare il feedback.(47) 
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❖ Compromissione dell'apprendimento con disabilità specifica dell'apprendimento: quasi 

sempre si osservano risultati accademici inferiori a quelli attesi per il livello intellettivo; 

richiede l’attivazione di percorsi individualizzati per l’integrazione scolastica. 

❖ Compromissione della memoria: frequenti problemi a ricordare le informazioni apprese 

di recente; commettere ripetutamente gli stessi errori; difficoltà a ricordare lunghe 

istruzioni verbali. La memoria di lavoro attiva, che implica la capacità di memorizzare 

ed elaborare unità significative in un dato momento, è risultata carente negli individui 

con esposizione prenatale all’alcol, in particolare per i compiti che coinvolgono 

istruzioni in più fasi.(48) 

❖ Compromissione del ragionamento visivo spaziale: disegni o costruzioni risultano 

disorganizzati o mal pianificati; problemi di differenziazione tra sinistra e destra; 

problemi di allineamento dei numeri nelle colonne. 

Relativamente alla sfera dell’autoregolazione emergono: 

❖ Compromissione dell'umore o della regolazione comportamentale: è comune 

l’irascibilità, elevata suscettibilità e labilità dell'umore; affetto negativo o irritabilità; 

frequenti esplosioni comportamentali.  

Si possono osservare disturbi nei processi fisiologici e nella capacità di regolazione del 

funzionamento diurno e notturno.(49) I bambini con FASD, infatti, hanno 

significativamente più disturbi del sonno rispetto ai bambini con sviluppo tipico, tra cui 

una maggiore resistenza prima di coricarsi, una riduzione della durata del sonno, un 

aumento dell'ansia del sonno e un aumento dei risvegli notturni e delle parasonnie.(50) 

❖  Deficit di attenzione, si esprime con difficoltà a codificare nuove informazioni; 

difficoltà a spostare l'attenzione; difficoltà a sostenere lo sforzo mentale. 

❖ Compromissione del controllo degli impulsi: difficoltà ad aspettare il proprio turno; 

difficoltà a rispettare le regole; confabulare; prendere possesso di altri. 

❖  Deficit di comunicazione spesso a causa della ritardata acquisizione del linguaggio; 

difficoltà a comprendere la lingua parlata; difficoltà a usare il linguaggio per esprimersi 

in modo comprensibile. 
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Considerando il funzionamento adattativo, si possono manifestare: 

❖ Compromissione della comunicazione sociale e dell'interazione: possono mostrarsi 

eccessivamente proni all’amicizia con gli estranei; mostrano difficoltà a leggere i 

segnali sociali e a comprendere le conseguenze sociali delle proprie azioni 

❖ Compromissione della vita quotidiana: ritardo nella toilette, nell'alimentazione o 

incapacità di provvedere alla igiene personale; problemi nel seguire le regole di 

sicurezza; difficoltà a gestire il programma giornaliero. 

❖ Compromissione motoria: scarso sviluppo motorio, ritardo nel raggiungimento delle 

tappe motorie grossolane o deficit continui nella funzione motoria grossolana, problemi 

di coordinazione ed equilibrio.(49) 

Dal punto di vista cognitivo, una delle principali e più comuni comorbilità nella FASD è 

l’ADHD, sindrome da deficit di attenzione e iperattività.(21) A questo si aggiungono in una 

discreta percentuale di casi anche il disturbo oppositivo provocatorio e il disturbo di condotta. 

 

3.7. Sequele psichiatriche e rischio di dipendenza in età adulta  

La transizione dall'adolescenza all'età adulta presenta sfide critiche per gli individui con FASD. 

quando raggiungono l'età adulta, infatti, i supporti educativi e i servizi che potrebbero essere 

stati utili nell'infanzia e nell'adolescenza spesso non sono più disponibili per questi pazienti.(52)  

Negli adulti esposti al binge drinking durante la vita intrauterina è stata riscontrata una elevata 

prevalenza di disturbi psichiatrici come: disturbi somatoformi, dipendenza da sostanze, disturbi 

paranoidi, passivo-aggressivi, antisociali e altri disturbi di personalità. (53) Secondo uno studio 

pubblicato nel 2002 da O’Connor et al., in un campioni di bambini esposti in epoca prenatale 

all’alcol, circa l'87% del campione soddisfaceva i criteri per un disturbo psichiatrico. Alla 

maggior parte dei bambini (61%) è stata assegnata una diagnosi di disturbo dell'umore. Al 26% 

è stato diagnosticato un disturbo depressivo maggiore o un disturbo dell'adattamento con umore 

depresso e il 35% ha soddisfatto i criteri per il disturbo bipolare. 

Oltre alla presenza di numerose patologie psichiatriche e disturbi del comportamento, alcuni 

studi hanno evidenziato una possibile correlazione tra l’esposizione prenatale all’alcol e lo 

sviluppo, in età adulta, di comportamenti di abuso alcolico. A supporto di tale ipotesi, uno 

studio condotto tra il 1996 e il 1998 su un campione di 433 famiglie ha intervistato i figli all’età 
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media di 21 anni, rilevando un’associazione tra l’esposizione prenatale all’alcol e un aumentato 

rischio di sviluppare dipendenza da alcol. Il consumo episodico (ovvero in grandi quantità ma 

non costante) di alcol materno durante la gravidanza, confrontata con un consumo materno di 

alcol inferiore (non episodica), se esaminato con una dicotomizzazione del punteggio ADS 

convenzionale (Alcohol Dependence Scale) superiore o uguale 10 punti, triplica 

approssimativamente le probabilità che una prole di 21 anni indichi almeno una lieve 

dipendenza da alcol (4,5% vs 14,1%) se sottoposta a esposizione episodica prenatale. Questa 

relazione è attenuata quando i punteggi ADS vengono valutati in analisi di regressione 

aggiustate per una serie di altri fattori predittivi, tra cui l'uso di sostanze da parte delle madri 

dopo la nascita, ma rimane comunque statisticamente significativa. (54) 
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4. Inquadramento diagnostico internazionale di FASD 

4.1. Percorso multidisciplinare: criteri, algoritmi e approccio integrato 

Gli individui esposti ad alcol durante la vita prenatale presentano un ampio spettro di outcomes 

clinici, la maggior parte dei quali non risulta essere specificamente riconducibile 

all’esposizione alcolica intrauterina e tende a manifestarsi in modo eterogeneo nelle diverse fasi 

del ciclo di vita. (55) 

Il percorso diagnostico dei Disturbi dello Spettro Feto-Alcolico si configura come un processo 

complesso e articolato, che richiede l'intervento sinergico di un’equipe multidisciplinare 

composta da pediatri, neuropsichiatri infantili, psicologi clinici, logopedisti, terapisti 

occupazionali e assistenti sociali. Tale approccio integrato è fondamentale per garantire una 

valutazione completa delle multiple manifestazioni cliniche associate all' influenza teratogena 

dell’alcol in epoca fetale. 

Nel panorama mondiale, sono stati proposti differenti strategie di assessment dei soggetti con 

sospetta esposizione intrauterina ad etanolo, tra cui si distinguono: il “4-Digit Diagnostic 

Code”, un metodo di valutazione statunitense, sviluppato presso il Fetal Alcohol Syndrome 

Diagnostic and Prevention Network (FAS DPN) dell’Università di Washington a Seattle, dal 

gruppo guidato da Susan Astley.(55)  

Questo sistema diagnostico, introdotto alla fine degli anni '90, si distingue per la sua struttura 

rigorosa e quantitativa, che assegna quattro punteggi separati, ciascuno su una scala da 1 a 4, 

relativi a: 

1. Deficit di crescita 

2. Caratteristiche facciali 

3. Danno al sistema nervoso centrale 

4. Esposizione prenatale all’alcol 

Parallelamente, l’algoritmo proposto nelle Canadian Guidelines for FASD Diagnosis delinea 

un percorso diagnostico strutturato e multidimensionale, che guida il clinico nella valutazione 

dei soggetti potenzialmente affetti. Il punto di partenza imprescindibile è la documentazione 

dell’esposizione prenatale all’alcol, la cui conferma consente l’attivazione del processo 

diagnostico vero e proprio. In presenza di esposizione accertata, l’iter prevede la verifica della 

presenza delle tre caratteristiche facciali sentinella e della compromissione del SNC, criteri 

essenziali per la definizione diagnostica. Nei casi in cui l’esposizione sia ignota, la diagnosi 

può essere comunque presa in considerazione qualora coesistano dismorfismi facciali tipici e 
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alterazioni neurologiche documentate. L’algoritmo include inoltre la possibilità di classificare 

alcuni pazienti come "a rischio", in attesa di una valutazione neuroevolutiva più matura, 

specialmente nei bambini di età inferiore ai sei anni o nei casi clinicamente dubbi. (56) 

 

4.2 Complessità diagnostiche: sovrapposizioni fenotipiche tra FASD e 

sindromi genetiche 

A complicare ulteriormente un quadro clinico già di difficile definizione, si inserisce la 

necessità di un’attenta diagnosi differenziale, resa indispensabile dalla frequente 

sovrapposizione tra le manifestazioni del FASD e altri disturbi del neurosviluppo o sindromi 

genetiche malformative con caratteristiche cliniche simili, che devono essere escluse.  

Tra le sindromi rare con fenotipi clinici sovrapponibili alla FASD, gli effetti della 

fenilchetonuria materna sul feto, ad esempio, includono pieghe epicantali, fessure palpebrali 

corte, filtro nasolabiale lungo, bordo del labbro superiore sottile e microcefalia. (57) 

La sindrome di Noonan, invece, presenta un ponte nasale basso, pieghe epicantali, occhi 

ampiamente distanziati e filtro nasolabiale lungo. Altri segni includono fessure palpebrali 

oblique verso il basso, bocca ampia con filtro ben formato e labbro superiore sporgente. 

L'embriopatia da toluene si manifesta con fessure palpebrali corte, ipoplasia della metà del viso, 

filtro nasolabiale liscio, bordo del labbro superiore sottile e microcefalia. Questa condizione è 

associata all'abuso materno di solventi inalanti (toluene) durante la gravidanza. 

La sindrome di Williams è caratterizzata da fessure palpebrali corte, naso rivolto all'insù, filtro 

nasolabiale ampio e lungo, ipoplasia mascellare, ponte nasale depresso, pieghe epicantali e 

microcefalia.(58) 

La sindrome di Aarskog-Scott, ad esempio, si manifesta con ipertelorismo, ovvero occhi 

ampiamente distanziati, naso piccolo con narici anteverse, filtro nasolabiale ampio e ipoplasia 

della metà del viso.(59)  

La sindrome di Cornelia de Lange presenta un filtro nasolabiale lungo e liscio, un bordo del 

labbro superiore sottile, ponte nasale depresso, narici anteverse e microcefalia. (60) 

La sindrome di Dubowitz è caratterizzata da fessure palpebrali corte, occhi ampiamente 

distanziati, pieghe epicantali, ptosi variabile, blefarofimosi e microcefalia. Altri segni 

includono creste sopraorbitali poco sviluppate, punta nasale ampia e clinodattilia. 

Nella valutazione dei singoli casi clinici, risulta pertanto imprescindibile avvalersi di indagini 

genetiche mirate, quali l’analisi del cariotipo e lo studio delle mutazioni mediante tecniche 

biomolecolari, al fine di identificare o escludere con precisione la presenza di sindromi 
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malformative ereditarie, che potrebbero mimare o sovrapporsi al quadro dismorfico e 

neuroevolutivo del FASD. 

 

4.3 Diagnosi differenziale tra FASD e i disturbi del neurosviluppo 

È importante notare come i sintomi neurocognitivi del Disturbo dello Spettro Feto-Alcolico 

possano sovrapporsi a quelli di altri disturbi del neurosviluppo, come l'ADHD, i disturbi dello 

spettro autistico (ASD) e i disturbi specifici dell'apprendimento (DSA). Tuttavia, mentre 

l'ADHD si caratterizza principalmente per deficit di attenzione e iperattività, e l'ASD per 

difficoltà nella comunicazione sociale e comportamenti ripetitivi, il FASD presenta un profilo 

più ampio di compromissioni neurocognitive e comportamentali, talvolta in assenza di 

anomalie facciali tipiche. 

Non solo i sintomi del FASD presentano significative sovrapposizioni cliniche con ADHD, 

ASD e DSA, ma è ormai ampiamente riconosciuto che tali condizioni possano coesistere in una 

medesima traiettoria evolutiva. In quanto esito teratogeno dell’esposizione prenatale all’alcol, 

infatti, la sindrome feto-alcolica configura un quadro di vulnerabilità neuroevolutiva che non 

solo mima le manifestazioni di altri disturbi del neurosviluppo, ma ne accresce concretamente 

il rischio di insorgenza. La letteratura scientifica documenta una frequente comorbidità tra 

FASD e ADHD, con una prevalenza che supera il 50%, e segnala una marcata ricorrenza di 

tratti autistici e compromissioni nelle funzioni adattive nei soggetti con FASD. (61) 

Analogamente, l’incidenza di difficoltà scolastiche e di apprendimento in questi pazienti è 

elevata, a riprova di una predisposizione organica anche allo sviluppo di DSA.  

Posto che l'esposizione prenatale all'alcol possa comportare una compromissione cerebrale, 

influenzando ogni singola fase del neurosviluppo, è possibile che alti livelli di esposizione 

all'alcol in utero possano essere collegati non solo alla FASD, ma anche ad un aumento del 

rischio di ASD.(62)  

Di particolare rilievo, i risultati emersi dall’indagine realizzata nel 2021 da Lussier e altri, 

suggeriscono l’esistenza di un possibile legame tra i meccanismi epigenomici alla base dei 

Disturbi dello Spettro Feto-Alcolico e quelli implicati nei Disturbi dello Spettro Autistico. In 

questo studio condotto su larga scala su soggetti con diagnosi di FASD, è stato rilevato un 

arricchimento significativo di geni associati all’autismo, suggerendo un potenziale punto di 

convergenza tra i due fenotipi e le relative traiettorie neurobiologiche.  
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In particolare, è stata osservata una parziale sovrapposizione genica tra FASD e ASD, 

rafforzando l’ipotesi di una condivisione di vie molecolari comuni. (63) 

La diagnosi differenziale, quindi, si basa su una valutazione approfondita che include colloqui 

clinici dettagliati per raccogliere informazioni anamnestiche complete, osservazioni 

comportamentali in diversi contesti e test neuropsicologici per valutare le funzioni cognitive e 

adattive. 

 

4.4 Scale di valutazione diagnostica 

La valutazione delle disfunzioni del SNC richiede l'utilizzo di strumenti standardizzati per 

identificare compromissioni in diversi domini cerebrali, tra cui cognizione, funzioni esecutive, 

memoria, linguaggio, abilità motorie e comportamento adattivo. Queste aree possono essere 

indagate attraverso test specifici come: la WISC-V, la Leiter-3 e il C-GAS, le matrici di Raven 

e il CBCL. 

 

4.4.1. Wechsler Intelligence Scales for Children 

Le Wechsler Intelligence Scales for Children (WISC) sono le scale più utilizzate per l’analisi 

del profilo cognitivo globale nella popolazione pediatrica.(64)  

Tra le diverse versioni disponibili, la più aggiornata è la quinta edizione (WISC-V), progettata 

per indagare il funzionamento intellettivo in soggetti di età compresa tra i 6 e i 16 anni. Questo 

test si fonda su un modello a tre livelli concettuali di interpretazione, per un’analisi 

progressivamente più approfondita delle competenze cognitive. 

Il primo livello interpretativo corrisponde al Quoziente Intellettivo Totale (QIT), ottenuto dalla 

combinazione di subtest primari, e fornisce una stima globale dell’efficienza intellettiva. 

Questo valore, sebbene utile, spesso non è sufficiente a cogliere le specificità del profilo 

cognitivo, per cui il secondo livello si articola attraverso cinque indici primari:  

❖ L’Indice di Comprensione Verbale (ICV), che valuta le abilità linguistiche e la 

conoscenza acquisita;  

❖ L’Indice Visuo-Spaziale (IVS), utile per esaminare la percezione e la costruzione 

spaziale;  

❖ L’Indice di Ragionamento Fluido (IRF), che indaga il pensiero logico-astratto; 

❖ L’Indice di Memoria di Lavoro (IML), focalizzato sulla capacità di mantenere e 

manipolare informazioni temporanee; 
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❖ L’Indice di Velocità di Elaborazione (IVE), che misura l’efficienza nell’esecuzione di 

compiti semplici in tempi ridotti.(65) 

Il terzo livello prevede invece cinque indici ausiliari, ciascuno dei quali consente di raffinare 

ulteriormente il profilo cognitivo del bambino. Tra questi:  

❖ L’Indice di Ragionamento Quantitativo (IRQ) valuta le capacità matematiche;  

❖ L’Indice di Memoria di Lavoro Uditiva (IMLU) si concentra sulla componente 

fonologica della memoria a breve termine;  

❖ L’Indice Non Verbale (INV) permette di ottenere una stima del QI minimizzando 

l’influenza del linguaggio;  

❖ L’Indice di Abilità Generale (IAG) 

❖ L’Indice di Competenza Cognitiva (ICC) (65) 

Questa architettura multilivello consente una lettura flessibile e personalizzata del 

funzionamento intellettivo globale, risultando particolarmente utile in ambito clinico per 

l’identificazione di disarmonie specifiche, in cui il profilo cognitivo può mostrare una 

dissociazione tra abilità verbali e non verbali, oppure una marcata debolezza nei domini della 

memoria di lavoro e della velocità di elaborazione. 

 

4.4.2 Leiter International Performance Scale 

La Leiter International Performance Scale – Third Edition (Leiter-3) rappresenta una risorsa 

nel panorama della valutazione neuropsicologica dell’età evolutiva, soprattutto nei casi in cui 

le capacità verbali del soggetto siano compromesse o significativamente ridotte. Si tratta, infatti, 

di una batteria completamente non verbale, concepita per permettere l’esecuzione dei compiti 

e l’interazione con l’esaminatore senza l’uso del linguaggio. 

Questo test è strutturato per valutare tre principali dimensioni delle abilità cognitive: 

l’intelligenza non verbale (non-verbal IQ), la memoria non verbale e il controllo attentivo, 

inclusa la capacità di inibizione delle interferenze. Ciascuna di queste aree è esplorata tramite 

specifici subtest: quattro per la misurazione del quoziente intellettivo non verbale, due per la 

memoria visuo-spaziale e due per le funzioni esecutive legate all’attenzione selettiva e al 

controllo dell’interferenza. 

Il razionale alla base dello sviluppo della Leiter-3, come sottolineato da Roid et al. nello studio 

condotto nel 2013, risiede nella necessità di uno strumento valutativo universalmente 
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accessibile, che consenta di misurare le abilità cognitive anche in bambini che non possono 

essere adeguatamente valutati attraverso le classiche scale verbali, come la WISC.(66) 

 

4.4.3. Children’s Global Assessment Scale 

La Children’s Global Assessment Scale (CGAS) è uno strumento clinico sviluppato da Shaffer 

e collaboratori nel 1983 presso la Columbia University, con l'obiettivo di fornire una 

valutazione globale del funzionamento psicosociale in soggetti di età compresa tra i 6 e i 14 

anni.  

Questa scala consente al clinico di attribuire un punteggio unico, compreso tra 1 e 100, che 

riflette il livello di funzionamento del minore in vari ambiti della vita quotidiana, 

indipendentemente dalla diagnosi specifica o dal trattamento in corso. La valutazione si basa 

sull'osservazione clinica e su informazioni raccolte attraverso colloqui e strumenti 

complementari. 

I range di punteggio della CGAS per l’identificazione del livello di sviluppo intellettivo sono: 

❖ 100–91: funzionamento ottimale in tutte le aree (casa, scuola, relazioni con i coetanei); 

il coinvolgimento attivo in una vasta gamma di attività e interessi e assenza di sintomi 

psicopatologici. 

❖ 90–81: buon funzionamento in tutte le aree; eventuali difficoltà quotidiane sono 

transitorie e gestibili. 

❖ 80–71: lieve compromissione del funzionamento in risposta a stress della vita, con 

interferenze transitorie e minime. 

❖ 70–61: difficoltà in un'area specifica, ma funzionamento generalmente adeguato; 

presenza di relazioni interpersonali significative. 

❖ 60–51: funzionamento variabile con difficoltà o sintomi sporadici in diverse aree 

sociali; le difficoltà sono evidenti in contesti disfunzionali.  

❖ 50–41: interferenza moderata nel funzionamento nella maggior parte delle aree sociali 

o grave compromissione in una singola area.  

❖ 40–31: grave compromissione del funzionamento in diverse aree e incapacità di 

funzionare adeguatamente in una di esse; comportamento disturbato a casa, a scuola o 

con i coetanei. 
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❖ 30–21: incapacità di funzionare nella maggior parte delle aree; isolamento sociale 

marcato o gravi disturbi nella comunicazione. 

❖ 20–11: necessità di supervisione considerevole per prevenire autolesionismo o 

comportamenti aggressivi; gravi anomalie nella comunicazione verbale e gestuale. 

❖ 10–1: necessità di supervisione costante (24 ore su 24) a causa di comportamenti 

gravemente aggressivi o autodistruttivi o gravi compromissioni nella realtà, 

comunicazione, cognizione, affetto o igiene personale. 

La CGAS si è dimostrata uno strumento affidabile e valido per la valutazione del funzionamento 

globale nei minori, utile sia in ambito clinico che di ricerca. La sua applicazione consente una 

comprensione più completa delle esigenze del bambino o adolescente, facilitando la 

pianificazione di interventi terapeutici mirati e il monitoraggio dell'efficacia degli stessi nel 

tempo.(67) 

 

4.4.4. Matrici progressive di Raven 

Le matrici progressive di Raven (RPM) sono formulate come un test di intelligenza non verbale, 

progettato dallo psicologo britannico John C. Raven e considerate uno strumento efficace per 

misurare il fattore g di Spearman.  

Il fattore g di Spearman, o intelligenza generale, è un concetto introdotto dall’omonimo 

psicologo britannico all'inizio del XX secolo, per spiegare l'osservazione secondo cui le 

prestazioni di un individuo, in diversi compiti cognitivi, tendono a essere correlate tra loro. Egli 

ipotizzò che dietro a ogni abilità mentale vi fosse un fattore generale di intelligenza, che chiamò 

“g”, rappresentativo di un’abilità mentale di base che contribuisce in misura diversa a tutte le 

attività intellettive, come: il ragionamento logico, la comprensione verbale, la memoria e la 

velocità di elaborazione.  

In associazione a questo, si inserisce il fattore s, cioè quella variabile necessaria a compiere un 

particolare compito cognitivo e fondamentale per la creazione di una abilità specifica.(68) 

Sulla base di questa teoria dell’intelligenza bifattoriale, è stato introdotto l'RPM, capace di 

misurare la capacità di ragionamento di un individuo attraverso delle prove non verbali.  

Si compone di 60 elementi, suddivisi in cinque set: A, B, C, D ed E. Ogni set contiene 12 

oggetti, disposti in ordine crescente di difficoltà. Ogni elemento è costituito da un'immagine 

grande con una parte mancante nell'angolo in basso a destra, e il compito per l'esaminato è 
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quello di scoprire il modello o la regola in base alle relazioni all'interno dell'immagine grande 

e determinare quale immagine piccola lo completa meglio.  

Essendo un test di intelligenza non verbale, è meno suscettibile alle interferenze di variabili 

come il livello di istruzione e le differenze culturali ed è considerato un valido indicatore delle 

capacità cognitive generali in tutto il mondo. (69) 

 

4.4.5. Child Behaviour Checklist 

Uno degli strumenti di valutazione psicopatologica più utilizzati nella pratica clinica è il Child 

Behaviour Checklist (CBCL), un questionario di facile somministrazione, empiricamente 

validato e a basso costo. Esso consente di raccogliere informazioni dettagliate sia su domini 

generali sia su aree specifiche del funzionamento emotivo e comportamentale attraverso due 

versioni distinte, calibrate per specifiche fasce d’età: la CBCL/1½–5 destinata ai bambini tra 

18 mesi e 5 anni, la CBCL/6-18 rivolta a soggetti di età compresa tra 6 e 18 anni.  

La versione destinata alla prima infanzia è composta da 99 item che il genitore o il tutore 

compila sulla base dell’osservazione del comportamento del bambino negli ultimi sei mesi. 

Essa consente di identificare precocemente difficoltà emotive e relazionali quali 

ansia/depressione, ritiro sociale, disturbi del sonno, sintomi somatici e comportamenti 

aggressivi. 

La seconda versione, invece, include 113 item e presenta una struttura più complessa che si 

attraverso tre scale di valutazione.  

Le scale sindromiche consentono di analizzare specifici domini psicopatologici, tra cui 

ansia/depressione, problemi somatici e deficit di attenzione.  

Le scale orientate al DSM permettono invece un’analisi più aderente ai criteri diagnostici 

ufficiali, valutando, ad esempio, il disturbo da deficit di attenzione/iperattività (ADHD) e il 

disturbo della condotta. (70) 

Le scale aggregate, infine, sintetizzano i risultati in tre grandi categorie cliniche: 

- Problemi internalizzanti, che comprendono sintomi come ansia, depressione e isolamento 

sociale; 

- Problemi esternalizzanti, relativi a comportamenti disfunzionali rivolti verso l’esterno, 

come l’aggressività, l’oppositività o l’impulsività; 

- Problemi totali, che rappresentano una misura complessiva del disagio emotivo e 

comportamentale, sommando l’insieme dei punteggi clinicamente significativi emersi. 
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Questo strumento, articolato su più livelli di analisi, rappresenta una risorsa preziosa per il 

clinico, in quanto fornisce una visione complessiva della natura e della severità della 

sintomatologia presentata dal paziente e facilita l’individuazione delle priorità di intervento 

terapeutico. 

Le risposte, ottenute attraverso una scala Likert a tre punti (0 = non vero, 1 = qualche volta 

vero, 2 = spesso vero), vengono elaborate tramite un software dedicato che genera dei T score, 

cioè punteggi standardizzati che consentono di confrontare il profilo del bambino con i dati 

normativi di coetanei dello stesso sesso e fascia d’età. Il T score consente una valutazione 

oggettiva del grado di scostamento dalla norma e permette di quantificare la gravità dei sintomi 

nei diversi domini clinici, evidenziando le aree di maggiore criticità sia a livello globale che 

specifico. 

I risultati evidenziano come le scale cliniche del CBCL siano efficaci nel discriminare specifici 

quadri psicopatologici, ciascuno caratterizzato da peculiari esigenze cliniche, fornendo così ai 

professionisti informazioni fondamentali per orientare interventi terapeutici mirati e 

personalizzati.(71) 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

  



40 

 

  



41 

 

5. Management clinico e presa in carico dei pazienti con FASD 

5.1 Difficoltà di accesso ai servizi  

Un fattore determinante che ostacola l’accesso delle madri ai servizi di supporto per bambini 

con Disturbi dello Spettro Feto-Alcolico (FASD) è l’elevata prevalenza di tali minori all’interno 

del sistema di affidamento familiare. Studi recenti evidenziano che circa il 30,5% dei bambini 

diagnosticati con FASD viene collocato in case-famiglia, con una prevalenza stimata del 18,8% 

tra i bambini in affidamento, valori significativamente superiori rispetto alla popolazione 

generale. (72) 

Questa sovra-rappresentazione è attribuibile a molteplici fattori, tra cui la difficoltà nel 

riconoscere precocemente i segni clinici del FASD, frequentemente sovrapposti con altri 

disturbi del neurosviluppo come ADHD o autismo, e la persistente stigmatizzazione sociale 

associata all'uso di alcol durante la gravidanza. (73) 

Una volta inseriti in affidamento, i bambini con FASD si trovano ad affrontare ulteriori sfide 

legate alle loro peculiari difficoltà comportamentali e cognitive, come impulsività, 

disattenzione e instabilità emotiva. Tali problematiche possono mettere a dura prova le risorse 

e le competenze educative dei genitori affidatari e generare instabilità nelle collocazioni, con 

frequenti cambiamenti di famiglia che compromettono ulteriormente lo sviluppo affettivo e 

sociale del minore.  

Inoltre, uno studio ha inoltre evidenziato come i bambini con disturbo dello Spettro Feto-

Alcolico presentino un rischio aumentato di essere inseriti in strutture residenziali assistenziali 

e, successivamente, di entrare in contatto con il sistema giudiziario minorile. Tali evidenze 

suggeriscono che questi esiti, pur gravi, sono in larga misura prevedibili e, pertanto, dovrebbero 

essere tenuti in considerazione nella pianificazione individualizzata degli interventi di cura e 

tutela del bambino.(74) 

Il sistema di affidamento, pur svolgendo una funzione essenziale di protezione del minore, 

spesso non è adeguatamente strutturato per affrontare la complessità dei bisogni 

neuropsichiatrici di questi pazienti. La mancanza di formazione specifica per i professionisti 

del settore e la carenza di servizi dedicati contribuiscono a un supporto insufficiente, che si 

traduce in un rischio incrementato di esiti negativi a lungo termine, quali difficoltà scolastiche, 

disturbi del comportamento, rischio di marginalizzazione e disturbi psichiatrici. (75) 

Nel contesto della tutela minorile, si assiste oggi ad un’attenzione crescente verso la 

preservazione del nucleo familiare biologico. Questa prospettiva pone in luce la complessità 

delle dinamiche che conducono alla separazione tra bambini e genitori, specialmente nei casi 
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in cui il minore presenti una diagnosi di FASD. Le linee guida internazionali in materia di 

protezione dell’infanzia riconoscono l’importanza di intervenire precocemente con servizi di 

supporto che rafforzino le capacità genitoriali prima che si renda necessario l’allontanamento 

del bambino. 

Numerose evidenze suggeriscono che gli stessi interventi tipicamente impiegati nei programmi 

di riunificazione familiare, come il supporto psicopedagogico, la consulenza educativa e 

l’accesso a servizi terapeutici, potrebbero risultare efficaci anche nel prevenire il ricorso 

all’affidamento, se attivati in fase precoce, quando la famiglia è ancora integra. Questo riveste 

un’importanza peculiare nei casi di FASD, poiché la stabilità del contesto familiare, e 

l’instaurazione di un attaccamento sicuro sono elementi cruciali per il contenimento delle 

manifestazioni cliniche e per la promozione dello sviluppo neuropsicologico armonico. 

Alla luce di tali considerazioni, appare imprescindibile implementare strategie basate sulla 

diagnosi precoce, su approcci terapeutici multidisciplinari e su programmi individualizzati, 

calibrati sulle specifiche esigenze neurocognitive dei bambini con FASD. (76) 

Inoltre, è essenziale garantire una formazione continua e specialistica per il personale sanitario 

e socioeducativo così da costruire una rete di supporto competente e integrata. 

L’obiettivo primario è quello di assicurare un’assistenza personalizzata e sostenibile, che 

favorisca la creazione di un ambiente di crescita stabile e favorevole allo sviluppo globale del 

bambino con FASD. 

 

5.2 Interventi psicoeducativi basati sull’evidenza nei bambini con FASD 

Studi comportamentali hanno evidenziato, nei bambini in età scolare esposti ad alcol in epoca 

prenatale, compromissioni nei processi di apprendimento e richiamo verbale, attribuibili a un 

utilizzo inefficace delle strategie di codifica o a deficit nei processi di recupero lessicale. Tali 

difficoltà si sono dimostrate persistenti anche tenendo conto dell’influenza delle abilità 

intellettive generali, suggerendo che i disturbi della memoria verbale siano una caratteristica 

specifica del profilo neurocognitivo associato all’esposizione fetale all’alcol.(77) 

In risposta a tali bisogni, sono stati sviluppati interventi psicoeducativi strutturati, finalizzati al 

potenziamento delle funzioni adattive e sociali. Uno studio clinico randomizzato controllato, 

condotto nel 2012 da Wells et al., ha evidenziato l’efficacia di un protocollo di abilitazione 

neurocognitiva, volto a fornire ai bambini strumenti compensatori e adattivi per affrontare le 

fragilità individuali e valorizzare le risorse già presenti.  
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Nel corso del programma di abilitazione neurocognitiva, i caregiver hanno partecipato a gruppi 

psicoeducativi in cui sono state fornite informazioni sulla patologia.(78) L’iter terapeutico, 

infatti, include un percorso formativo rivolto ai caregiver, volto a: promuovere una maggiore 

consapevolezza delle dinamiche comportamentali del bambino, modulare le proprie risposte in 

modo da favorire reazioni emotive e comportamentali adeguate, e mettere in atto strategie 

finalizzate a coinvolgere il bambino in attività significative.  

 

5.2.1. Parent-Child Interaction Therapy 

La Parent-Child Interaction Therapy (PCIT) è un intervento psicoterapeutico strutturato, 

sviluppato per la prima volta negli anni ’70 dalla psicologa statunitense Sheila Eyberg e validato 

empiricamente a partire dalla fine degli anni ’80 attraverso studi clinici controllati. Il modello 

teorico su cui si fonda integra i principi della terapia comportamentale con quelli della teoria 

dell’attaccamento, delineando un approccio di intervento rivolto principalmente ai genitori di 

bambini in età prescolare con disturbi della condotta e comportamenti oppositivi. Il PCIT si 

configura come un training comportamentale centrato sulla relazione genitore-figlio, il cui 

obiettivo primario è il miglioramento della relazione affettiva e comunicativa, come leva per 

indurre modificazioni significative nel comportamento del bambino e promuovere competenze 

relazionali adattive, andando ad agire direttamente sulla qualità del rapporto familiare. [59]  

L’obiettivo del PCIT, infatti, è quello di rafforzare la relazione genitore-figlio, promuovere 

abilità sociali adeguate, ridurre i comportamenti disfunzionali e introdurre un programma di 

disciplina positiva. (79)  

Si configura come un intervento a breve termine, generalmente articolato in un ciclo terapeutico 

di 12–16 sedute, suddivise in due fasi principali: la Child-Directed Interaction (CDI), finalizzata 

alla promozione dell'interazione positiva, e la Parent-Directed Interaction (PDI), incentrata 

sull’acquisizione di tecniche di gestione comportamentale efficaci. L’efficacia del trattamento 

è stata documentata negli studi condotti nel 1993 da Eisenstadt et al., i quali hanno evidenziato 

una significativa riduzione dei comportamenti disadattativi e oppositivi nei bambini che 

completano il percorso, accompagnata da un incremento dell’autostima e del controllo emotivo. 

Sebbene il fulcro dell’intervento sia rappresentato dalla diade genitore-figlio, numerosi studi 

hanno osservato una generalizzazione degli esiti positivi anche nei contesti extrascolastici, in 

particolare negli ambienti educativi della prima infanzia e nelle scuole primarie, suggerendo un 

impatto esteso sulle capacità adattive e relazionali del bambino. (80) 
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Va tuttavia sottolineato che i programmi di parent training comportamentale come il PCIT si 

basano sull’assunto che i comportamenti dirompenti del bambino derivino principalmente da 

schemi disfunzionali tra genitori e figli, che inavvertitamente rinforzano tali condotte e 

alimentano una relazione negativa. Nel caso dei bambini con FASD, invece, l’origine dei 

problemi comportamentali risiede molto più verosimilmente nel danno cerebrale provocato 

dall’esposizione prenatale all’alcol. Di conseguenza, l’intervento PCIT standard necessita di 

adattamenti specifici, al fine di fornire ai genitori strumenti educativi coerenti con le peculiari 

capacità cognitive e comportamentali di bambini affetti da FASD e con danni del SNC.(81) 

Nel territorio ferrarese viene principalmente adottato questo percorso terapeutico. Accanto ad 

esso gli studi in letteratura hanno evidenziato l’efficacia dei seguenti interventi. 

 

5.2.2. Children’s Friendship Training 

Tra gli interventi evidence-based orientati al miglioramento delle abilità sociali nei bambini con 

FASD, merita particolare attenzione il Children’s Friendship Training (CFT). Si tratta di un 

programma strutturato e manualizzato, valutato attraverso studi controllati randomizzati, 

sviluppato da Fred Frankel e Robert Myatt. (82)  

Elemento distintivo della metodologia è il coinvolgimento attivo dei genitori nel percorso 

terapeutico, in qualità di mediatori del comportamento sociale dei figli, attraverso un supporto 

continuativo sia durante le sessioni che nei contesti domestici e relazionali, tale da garantire la 

stabilità delle abilità apprese. 

Il protocollo è stato specificamente adattato per bambini con FASD, tenendo conto delle 

difficoltà neurocognitive tipiche del disturbo. 

Il programma ha previsto 12 sessioni della durata di 90 minuti ciascuna, distribuite nell’arco di 

12 settimane e, parallelamente, anche i genitori hanno preso parte a incontri separati e 

simultanei. Sia i bambini sia i genitori sono stati valutati in tre momenti: prima dell’inizio 

dell’intervento (baseline), dopo 12 settimane e al follow-up di 3 mesi.(83)  

Durante le sedute, i bambini apprendono regole comportamentali basilari, strategie di 

comunicazione e tecniche per l’inserimento efficace nei gruppi di pari, mentre i genitori 

vengono formati affinché possano agire come facilitatori attivi nelle interazioni sociali 

quotidiane del figlio.  

Le abilità sociali oggetto di insegnamento comprendevano: l’attivazione e il consolidamento di 

legami amicali con i coetanei, lo scambio comunicativo finalizzato alla condivisione di interessi 

e attività comuni, l’inserimento efficace all’interno di gruppi di gioco già costituiti, la 
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promozione di momenti ludici strutturati in ambiente familiare, e le strategie di gestione dei 

conflitti e negoziazione da parte dei genitori.  

La comprensione da parte dei bambini delle regole sociali è stata misurata mediante il TSSK 

cioè Test of Social Skills Knowledge, uno strumento a 17 item a scelta forzata basato su criteri 

prestabiliti, validato e utilizzato con successo in precedenti studi sull’efficacia degli interventi 

di training sociale. Il punteggio finale varia da 0 a 17, con valori più alti indicativi di una 

maggiore conoscenza delle abilità sociali.(84)  

La performance sociale, invece, è stata valutata tramite il Social Skills Rating System (SSRS), 

contenente tre moduli di valutazione per insegnante, genitore e bambino, ognuno volto ad 

analizzare la cooperazione, l'affermazione, la responsabilità, l'empatia e l'autocontrollo.(85) 

I risultati emersi hanno evidenziato che, al follow-up di tre mesi dalla conclusione del 

trattamento, i bambini mantenevano le conoscenze acquisite in ambito socio-relazionale, con 

una persistente riduzione dei comportamenti disadattivi e un miglioramento stabile delle 

competenze sociali. In particolare, si è osservato un incremento significativo delle abilità sociali 

tra la fase post-trattamento e il controllo a distanza di tre mesi, indicando un effetto positivo 

progressivo dell’intervento nel tempo. (83) Inoltre, i genitori di entrambi i gruppi hanno 

riportato un aumento delle conoscenze riguardo all’esposizione prenatale all’alcol e un elevato 

grado di soddisfazione rispetto al percorso terapeutico seguito. 

 

5.2.3. Riabilitazione Socio-cognitiva e Potenziamento delle Competenze Matematiche: il 

Programma MILE 

Le istituzioni scolastiche rivestono un ruolo cruciale nel percorso terapeutico dei bambini affetti 

da FASD. Non di rado, infatti, questi bambini rischiano di passare inosservati all'interno di 

contesti scolastici non adeguatamente strutturati e preparati a supportare alunni con bisogni 

educativi speciali. L’assenza di interventi didattici mirati sin dalle prime fasi del percorso 

scolastico espone questi minori a un maggiore rischio di insuccesso formativo e di esclusione, 

compromettendo ulteriormente il loro sviluppo cognitivo ed emotivo (19).  

A questo, si aggiungono anche le difficoltà nella codifica visuo-spaziale, frequentemente 

osservate nei bambini esposti ad alcol nella vita intrauterina, che non compromettono 

unicamente il rendimento scolastico, ma incidono anche sulla capacità di orientarsi negli 

ambienti scolastici, di organizzare il materiale necessario, di interpretare correttamente le 

distanze interpersonali e di adattarsi alle dinamiche quotidiane del contesto scuola. Tali 
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limitazioni contribuiscono a ridurre l’autonomia e la partecipazione attiva del bambino nel 

contesto educativo. (86) 

La compromissione delle abilità matematiche rappresenta una delle difficoltà cognitive più 

frequentemente descritte in questa popolazione, ed è stata documentata in modo ricorrente 

lungo l’intero arco di vita.(83) 

Nel tentativo di correggere queste alterazioni, inizialmente, era stato sviluppato un programma 

psicoeducativo specificamente rivolto a bambini con esposizione prenatale all’alcol tra i 3 e 10 

anni. Il programma prevedeva un intervento individualizzato a breve termine per ciascun 

bambino e, in parallelo, un percorso formativo rivolto ai caregiver e agli insegnanti, al fine di 

garantire una coerenza metodologica nell’insegnamento dei concetti matematici tra contesto 

terapeutico, familiare e scolastico.  

I bambini, assegnati in modo randomizzato al programma abilitativo focalizzato sul 

potenziamento delle abilità matematiche, hanno mostrato miglioramenti significativamente 

superiori rispetto ai coetanei inseriti in percorsi psicoeducativi standard. Tuttavia, nel follow-

up a lungo termine, è emerso che le strategie didattiche basate prevalentemente sulla 

memorizzazione meccanica o sull’addestramento orientato alla performance, pur producendo 

effetti positivi transitori, risultavano scarsamente efficaci nel sostenere un apprendimento 

stabile e duraturo, in quanto esposte alla fragilità dei processi di recupero mnemonico, 

frequentemente compromessi nei soggetti con FASD. 

Alla luce di tali evidenze, come documentato dallo studio di Kable et al. del 2007, è stata 

sviluppata una versione ottimizzata dell’intervento, con l’introduzione del programma MILE 

(Math Interactive Learning Experience): un approccio abilitativo a matrice socioeducativa, 

progettato per rispondere in modo specifico alle vulnerabilità neurocognitive associate 

all’esposizione prenatale all’alcol. Il MILE, attraverso l’impiego di metodologie attive e 

altamente strutturate, si propone di promuovere l’acquisizione di concetti matematici mediante 

esperienze interattive, compensando in modo mirato le disfunzioni neuroevolutive tipiche della 

popolazione con FASD. 

Il programma si fonda sull’assunto che esistano funzioni cognitive di base, che sostengono le 

competenze matematiche e che influenzano sia il rendimento scolastico sia le abilità adattive. 

Il MILE adotta un metodo di apprendimento attivo, ispirato alla metodologia “plan-do-review”, 

sviluppata nell’ambito del progetto HighScope Perry Preschool, che si è dimostrata efficace nel 

migliorare a lungo termine il rendimento scolastico nei bambini con danni cerebrali acquisiti, 

coinvolti in programmi di riabilitazione cognitiva. (87) 
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Elemento cardine del programma è un ritmo di insegnamento rallentato e basato su esperienze 

interattive, per favorire l’elaborazione e l’integrazione di concetti matematici. Questo approccio 

risulta essenziale per compensare i tempi prolungati di elaborazione dei concetti e le alterazioni 

dello sviluppo della mielina, caratteristiche spesso associate all’esposizione alcolica. 

Per supportare le aree compromesse, come la memoria di lavoro e l’elaborazione visuo-

spaziale, a titolo d’esempio, sono stati utilizzati oggetti concreti e strumenti visivi, come linee 

numeriche verticali per visualizzare l’andamento delle operazioni.  

L’insegnamento prevedeva, inoltre, esperienze ripetitive in cui i partecipanti dovevano 

verbalizzare le loro percezioni visuo-spaziali, favorendo così il trasferimento interemisferico 

dell’informazione, spesso alterato nei soggetti esposti all’alcol in utero per via di anomalie 

strutturali e microstrutturali del corpo calloso. (88) 

In conclusione, i dati emersi da questo studio supportano l’efficacia dell’intervento 

socioeducativo MILE come risorsa terapeutica promettente per mitigare le difficoltà adattative 

e cognitive conseguenti all’esposizione prenatale all’alcol, offrendo prospettive di 

miglioramento nelle traiettorie evolutive dei bambini affetti da FASD. 
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6. Studio sperimentale per l’orientamento diagnostico della FASD 

presso la Neuropsichiatria Infantile di Ferrara 

6.1 Disegno dello studio 

Il presente lavoro adotta un disegno retrospettivo e osservazionale di tipo qualitativo, finalizzato 

all’individuazione di indicatori ricorrenti utili all’orientamento diagnostico precoce del 

Disturbo dello Spettro Alcolico Fetale in età evolutiva.  

La ricerca si è basata sull’analisi sistematica di un numero selezionato di casi clinici in carico 

presso l’Unità Operativa di Neuropsichiatria Infantile dell’Azienda Ospedaliero-Universitaria 

di Ferrara. 

L’osservazione non ha previsto interventi clinici sperimentali, ma si è sviluppata a partire da 

documentazione già disponibile in cartella clinica e da una successiva raccolta di informazioni 

attraverso interviste non strutturate rivolte ai caregiver. 

L’analisi approfondita delle storie cliniche e dei test diagnostici, orientati all’individuazione di 

pattern ricorrenti e all’identificazione il livello di funzionamento globale, ha consentito di 

delineare una serie di indicatori clinicamente rilevanti, di natura anamnestica, comportamentale 

e neuroevolutiva, che possono essere direttamente correlati all’esposizione alcolica prenatale.  

Il questionario, infatti, è stato strutturato a partire dalla storia personale e familiare, dalle 

modalità di espressione clinica e dei profili di sviluppo neurofunzionale emersi dal campione 

osservato e concepito per agevolare l’identificazione precoce di indicatori suggestivi di FASD. 

L’insieme degli elementi ricavati dall’analisi dei casi clinici ha costituito il fondamento 

concettuale per l’elaborazione di uno strumento osservazionale originale, ideato con l’intento 

di supportare l’attività clinica dei pediatri e degli operatori sanitari nella fase di primo 

inquadramento diagnostico.  

L’obiettivo sotteso a questo studio, infatti, è quello di offrire un ausilio clinico nella 

formulazione del sospetto diagnostico, orientando il professionista verso un approfondimento 

specialistico tempestivo, in un’ottica di prevenzione secondaria e di presa in carico precoce. 
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6.2. Modalità di raccolta dei dati clinici e qualitativi 

6.2.1. Analisi della documentazione clinica e colloqui con i caregiver 

La raccolta dei dati si è articolata attraverso due modalità complementari: l'analisi della 

documentazione clinica preesistente e la conduzione di interviste con i genitori dei pazienti. 

L'analisi delle cartelle cliniche ha riguardato in particolare relazioni anamnestiche fornite da 

precedenti incontri nell’ambito della neuropsichiatria infantile, esiti di valutazioni 

neuropsicologiche ottenute attraverso i test cognitivo-comportamentali come la scala WISC, la 

scala Leiter-3, le matrici progressive di Raven, il C-GAS e la CBCL, ma anche osservazioni 

multidisciplinari, relazioni scolastiche e consulti specialistici ove presenti. 

Parallelamente, sono state condotte interviste informali con i genitori adottivi o affidatari, con 

l'obiettivo di integrare e chiarire dati mancanti, verificare la presenza di esposizione prenatale 

ad alcol (ove documentata o fortemente sospettata) e raccogliere elementi qualitativi relativi 

alla traiettoria evolutiva del minore. Tali colloqui hanno inoltre offerto spunti fondamentali per 

la costruzione del questionario osservazionale, permettendo di rilevare tematiche ricorrenti, 

aree di fragilità comuni e segnali clinici precoci spesso sottovalutati o non adeguatamente 

enfatizzati nella pratica clinica. 

 

6.2.2 Approfondimento qualitativo attraverso la partecipazione a gruppi di sostegno 

familiare  

A integrazione delle strategie di raccolta dati, un ruolo significativo all’interno del processo 

analitico è stato ricoperto dalla partecipazione attiva e continuativa a iniziative promosse 

dall’Associazione Italiana Disordini da Esposizione Fetale ad Alcol e/o Droghe (AIDEFAD), 

realtà di riferimento a livello nazionale e internazionale per la sensibilizzazione, la formazione 

e il supporto alle famiglie coinvolte nella gestione quotidiana di bambini e ragazzi con FASD. 

Fondata con l’intento di colmare il vuoto informativo e assistenziale ancora esistente nel 

panorama italiano, AIDEFAD rappresenta oggi una rete di confronto tra genitori, professionisti 

e operatori socio-sanitari impegnati nella diffusione di conoscenze aggiornate e nell’attuazione 

di buone pratiche a favore di una presa in carico precoce, multidimensionale e competente, ma 

anche di un supporto continuo a questi pazienti. 

La partecipazione a webinar formativi, percorsi di sostegno psicopedagogico alla genitorialità 

e gruppi di auto-mutuo aiuto, ha rappresentato un’occasione preziosa per stabilire un contatto 

diretto e continuativo con famiglie adottive e affidatarie impegnate nella gestione quotidiana 
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delle implicazioni cliniche, relazionali e educative associate al Disturbo dello Spettro Alcolico 

Fetale.  

Gli incontri rivolti ai genitori non solo di bambini in età evolutiva, ma anche di adolescenti con 

FASD, hanno consentito di raccogliere testimonianze significative e condivise, utili a far 

emergere i bisogni concreti delle famiglie e i temi più ricorrenti nella fase evolutiva e 

adolescenziale, con particolare attenzione ai casi già oltre l’età pediatrica. 

Tra le tematiche discusse in modo approfondito, è emersa con particolare frequenza la difficoltà 

nella gestione del rapporto con la verità, spesso compromesso dalla tendenza alla distorsione, 

all’omissione o all’invenzione di informazioni. Questo comportamento, frequentemente 

interpretato come “bugia”, risulta invece connesso a disfunzioni nelle aree cognitive deputate 

al controllo inibitorio, alla pianificazione, alla flessibilità mentale e alla previsione delle 

conseguenze delle proprie azioni, tutte funzioni comunemente alterate nei soggetti affetti da 

FASD. I genitori hanno espresso il proprio disorientamento rispetto a tali manifestazioni, 

segnalando la difficoltà nel discernere la componente intenzionale da quella neurocognitiva 

sottostante, con inevitabili ricadute sul piano educativo, affettivo e relazionale. 

Argomenti di profonda rilevanza emersi nel corso degli incontri, hanno riguardato la complessa 

integrazione tra vissuto adottivo e condizione disabilitante, che nei figli si traduce spesso in un 

senso di identità frammentata, difficilmente riconciliabile con la quotidianità della disabilità. 

Particolarmente delicato è apparso il tema delle rappresentazioni interiori relative alla madre 

biologica, che, nei ragazzi con FASD, assumono forme di idealizzazione, ambivalenza emotiva, 

o rifiuto, generando vissuti profondi di confusione, rabbia o sensi di colpa.  

Un ulteriore nodo critico emerso riguarda la progressiva consapevolezza della propria 

condizione patologica, spesso tardiva e priva di strumenti comunicativi adeguati, che ostacola 

nei ragazzi la possibilità di elaborare e verbalizzare ai coetanei la propria disabilità, con 

ripercussioni significative sul piano dell’autostima e dell’inclusione sociale.  

I genitori hanno sottolineato anche le difficoltà ricorrenti nella gestione degli incontri con i 

professionisti della salute, descrivendo visite mediche spesso vissute dai figli come esperienze 

ansiogene o frustranti. In diversi casi, tali situazioni hanno determinato, infatti, reazioni 

comportamentali intense, culminate in crisi di rabbia, oppositività e disregolazione emotiva tali 

da compromettere lo svolgimento dell'appuntamento sanitario stesso.  

È stato spesso riferito che, a causa della marcata difficoltà nel mantenere l'autocontrollo in 

ambienti percepiti come stressogeni, numerose visite sono state interrotte e continuamente 

posticipate, impedendo una continuità assistenziale efficace e contribuendo alla crescente 

demotivazione sia del minore sia della famiglia.  
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Tutti questi contributi, emersi in un clima di confronto autentico e partecipato, hanno 

rappresentato una risorsa fondamentale nella costruzione dello strumento osservazionale, 

poiché hanno permesso di integrare la dimensione clinica con quella esperienziale, conferendo 

maggiore aderenza e sensibilità alle reali difficoltà vissute dalle famiglie nel quotidiano. 

 

6.3. Criteri di selezione  

I soggetti selezionati, la maggior parte appartenenti a contesti adottivi, sono stati individuati 

sulla base di una diagnosi formale di FASD formulata secondo i criteri attualmente condivisi a 

livello internazionale e in linea con le più recenti linee guida diagnostiche. In numerosi casi, 

l’iter diagnostico si è rivelato lungo e complesso, protraendosi per diversi mesi o per anni.  

Le prime manifestazioni cliniche, spesso aspecifiche o attribuite a disturbi del comportamento, 

difficoltà attentive o problematiche relazionali, hanno portato a diagnosi iniziali parziali o non 

corrette quali ADHD, disturbo oppositivo-provocatorio, disturbo della condotta, contribuendo 

a un ritardo nella corretta identificazione del quadro sottostante di FASD.  

Tale dato riflette la natura insidiosa, multifattoriale e fenotipicamente eterogenea della 

sindrome, nonché la necessità di un processo valutativo accurato e multidimensionale, che 

consideri anche gli aspetti anamnestici prenatali e perinatali, unitamente a una attenta 

valutazione pediatrica fondata, in assenza di documentazione medica diretta, sulla ricostruzione 

narrativa fornita dai genitori adottivi. 

Per ciascun caso è stata condotta una meticolosa raccolta retrospettiva dei dati clinici, mediante 

revisione della documentazione sanitaria disponibile e l’analisi dei referti specialistici, 

comprendenti valutazioni neuropsichiatriche, esami strumentali, profili cognitivi e 

neurocomportamentali. L’indagine si è avvalsa altresì di informazioni derivanti da colloqui 

clinici con i genitori adottivi, con l’intento di integrare la prospettiva anamnestica con elementi 

qualitativi utili a ricostruire il decorso evolutivo del disturbo, le manifestazioni 

sintomatologiche più frequenti e i fattori ambientali contestuali. 

Questo approccio metodologico si è posto l’obiettivo di identificare eventuali costanti 

fenomenologiche all’interno della variabilità individuale, evidenziando pattern sintomatici 

ricorrenti e potenziali marker clinici precoci suscettibili di assumere valore predittivo 

nell’ambito della diagnosi tempestiva del FASD. Un ruolo centrale è stato riconosciuto alla 

valutazione della storia prenatale e perinatale, ove disponibile, e alla relazione tra il quadro 

clinico attuale e la pregressa esposizione ad alcol, al fine di contribuire alla comprensione dei 

meccanismi patogenetici e delle traiettorie evolutive una condizione così complessa. 



53 

 

Seguirà la disamina dei casi clinici selezionati, organizzata attraverso una tabella che ne 

consentirà il confronto. 

6.3.1. Caso clinico 1 

Identificativo del caso M. A. 

Età attuale 10 anni 

Sesso F 

Origine / Contesto Adottivo 

UCRAINA: ORFANA DI ENTRAMBI I GENITORI DOPO I 

PRIMI 2 MESI DI VITA; 

ISTITUZIONALIZZATA FINO ALL’ADOZIONE 

INTERNAZIONALE A 5 ANNI 

Esposizione prenatale sospetta NON NOTA 

Condizioni perinatali e indicatori di 

sofferenza neonatale 

• NASCITA PRETERMINE: 35 settimane gestazionali 

• BASSO PESO PER ETA’ GESTAZIONALE: 1830 g (SGA) 

• DANNO IPOSSICO-ISCHEMICO 

• SINDROME D'ECCITABILITÀ 

• SINDROME DEI DISTURBI VEGETO-VISCERALI 

Segni dismorfici e condizioni mediche 

associate 

• RIGIDITA’ DELL’ARTICOLAZIONE COXOFEMORALE 

• ACALASIA ESOFAGEA CON LASSITA’ CARDIALE, 

PREDISPONENTE ALLA MALATTIA DA REFLUSSO 

GASTROESOFAGEO (MRGE) 

• INSUFFICIENZA PROTEINO-ENERGETICA 

ALIMENTARE DI 2° GRADO 

• STRABISMO DIVERGENTE - CONVERGENTE 

Disturbi del 

comportamento 

• COMPORTAMENTO IPERCINETICO e ATTIVITÀ 

MOTORIA CONTINUA; 

• DIFFICOLTÀ DI REGOLAZIONE EMOTIVA CON 

SCARSA TOLLERANZA ALLA FRUSTRAZIONE; 

• GIOCO SIMBOLICO POVERO E RIPETITIVO; 

• DIFFICOLTÀ DI ADATTAMENTO AI CONTESTI 

STRUTTURATI. 

Profilo Funzionale Globale 

• AREA MOTORIA: FUNZIONALITÀ CONSERVATA; 

MUSCOLATURA IPOTROFICA; ASSENZA DI IPOTONO 

O RIGIDITÀ ARTICOLARE. 

• AREA SENSORIALE: DATI NON DISPONIBILI. 

• AREA COGNITIVA: SOSPETTO DEFICIT 

GENERALIZZATO, IN VALUTAZIONE 
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• AREA APPRENDIMENTI: RISCHIO EVOLUTIVO 

PRESENTE. 

• AREA LINGUISTICO-COMUNICATIVA: 

COMPROMISSIONE MEDIO-LIEVE; LESSICO POVERO; 

COMPRENSIONE RIDOTTA; MORFOSINTASSI 

SEMPLIFICATA; PROCESSI FONOLOGICI ALTERATI; 

INVENTARIO FONETICO INCOMPLETO. 

• AREA AFFETTIVO-RELAZIONALE: DISPONIBILE 

AL CONTATTO; AFFETTUOSA; BUON CONTATTO 

OCULARE. 

• AREA AUTONOMIA PERSONALE E SOCIALE: 

LIEVEMENTE COMPROMESSE PER DIFFICOLTÀ 

LINGUISTICHE. 

Test psicometrici • CGAS: 51 

Diagnosi attuale con  

Codici ICD-10 

•  F80–F89: DISTURBI DELLO SVILUPPO PSICOLOGICO 

•  F83: DISTURBI EVOLUTIVI SPECIFICI MISTI 

(PRESENZA COMBINATA DI DISTURBI DELLO SVILUPPO 

DEL LINGUAGGIO, DELLA COORDINAZIONE MOTORIA E 

DELLE FUNZIONI SCOLASTICHE, SENZA 

PREDOMINANZA DI UNO SU ALTRI) 

•  Q86: SINDROMI MALFORMATIVE CONGENITE DA 

CAUSE ESOGENE CONOSCIUTE, NON CLASSIFICATE 

ALTROVE 

•  Q86.0: SINDROME FETO-ALCOLICA (FORMA 

DISMORFICA CON CARATTERISTICHE 

CRANIOFACCIALI, DEFICIT DELLA CRESCITA E 

DISFUNZIONI DEL SNC) 

Trattamenti in corso 

• TRATTAMENTO DI INTEGRAZIONE SCOLASTICA AI 

SENSI DELLA L. 104/92, CON REDAZIONE DI 

VERBALE GLO E DEFINIZIONE DI PEI 

INDIVIDUALIZZATO. 

DATA DI INIZIO: 10/2021 

• TRATTAMENTO CLINICO-NEUROPSICHIATRICO 

DATA DI INIZIO: 10/2021  
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6.3.2. Caso clinico 2 

Identificativo del caso M. D. 

Età attuale 11 anni 

Sesso M 

Origine / Contesto Adottivo 

RUSSIA: ISTITUZIONALIZZATO DALL’ETA’ DI  

8 MESI FINO ALL’ADOZIONE INTERNAZIONALE  

A 3 ANNI  

Esposizione prenatale sospetta DIPENDENZA GRAVE DA NICOTINA E ALCOL 

Condizioni perinatali e indicatori di 

sofferenza neonatale 

• NATO A TERMINE CON BASSO PESO PER ETA’ 

DESTAZIONALE: 2215 g 

• INDICE APGAR: 6-7 

• IPOSSIA INTRAUTERINA 

• INSUFFICIENZA PLACENTARE CRONICA 

• IPOACUSIA BILATERALE CONGENITA 

• DISABILITÀ INTELLETTIVA 

Segni dismorfici 

• LABIOGNATOPALATOSCHISI DESTRA 

• SINOSTOSI RADIO-ULNARE SINISTRA 

• INSUFFICIENZA VELOFARINGEA RESIDUA IN 

ESITI DI LABIO-GNATO-PALATOSCHISI DX 

• PIEDI PIATTO-VALGHI 

Disturbi del  

comportamento 

• PECULIARITÀ EMOTIVO-RELAZIONALI CON 

PROFILO AFFETTIVO ATIPICO: MARCATA 

INSTABILITÀ DELL’UMORE CON RAPIDE 

FLUTTUAZIONI, RIGIDITÀ COGNITIVA E 

TRATTI OSSESSIVI. 

• DIFFICOLTÀ DI AUTOREGOLAZIONE 

EMOTIVA E GESTIONE DELLA RABBIA: 

REATTIVITÀ EMOTIVA ELEVATA, SCARSA 

TOLLERANZA ALLA FRUSTRAZIONE. 

• INTERESSI ASSORBENTI E INTRUSIVI: CON 

TENDENZA ALLA PERSEVERAZIONE E ALLA 

CENTRATURA SU TEMI SPECIFICI. 

• COMPETENZE SOCIALI RIDOTTE: SCARSA 

INIZIATIVA NELLA RELAZIONE, DIFFICOLTÀ 

NELLA SOCIALIZZAZIONE E 

NELL’ADATTAMENTO AI CONTESTI DI 

GRUPPO. 
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• LIMITATO CONTROLLO IMPULSIVO IN 

SITUAZIONI DI FRUSTRAZIONE O NOVITÀ 

AMBIENTALI. 

 

Profilo funzionale globale 

• AREA MOTORIA: LIEVE IMPACCIO MOTORIO 

GLOBALE, CON MAGGIORE 

COMPROMISSIONE NELLA MOTRICITÀ FINE E 

NELLA COORDINAZIONE OCULO-MANUALE 

• AREA SENSORIALE: LIEVE 

COMPROMISSIONE UDITIVA. 

• AREA COGNITIVA: FUNZIONAMENTO 

COGNITIVO BORDERLINE-DEFICITARIO, CON 

COMPROMISSIONE NELLE ABILITÀ DI 

ASTRAZIONE, MEMORIA DI LAVORO, 

ACCESSO LESSICALE E COMPRENSIONE 

SOCIALE. 

• AREA APPRENDIMENTI: COMPROMISSIONE 

GRAVE; LETTURA STENTATA CON ERRORI 

FONOLOGICI, DIFFICOLTÀ ORTOGRAFICHE E 

LINGUISTICHE, LENTEZZA NEL RECUPERO DI 

FATTI ARITMETICI E NEL CALCOLO SCRITTO 

E MENTALE. 

• AREA LINGUISTICO-COMUNICATIVA: 

COMPROMISSIONE GRAVE; DIFFICOLTÀ 

NELLA COMPRENSIONE MORFOSINTATTICA 

E ORALE, DENOMINAZIONE DEFICITARIA, 

COMPETENZE NARRATIVE RIDOTTE, 

ALTERAZIONI FONOARTICOLATORIE E 

INVENTARIO FONETICO INCOMPLETO. 

• AREA AFFETTIVO-RELAZIONALE: 

INTERAZIONE SOCIALE PRESENTE MA 

QUALITATIVAMENTE ATIPICA; DIFFICOLTÀ 

NELLA REGOLAZIONE EMOTIVA E RIGIDITÀ 

COGNITIVA. 

• AREA AUTONOMIA PERSONALE: 

COMPROMISSIONE MEDIO-LIEVE; RICHIEDE 

SUPERVISIONE NELLE ATTIVITÀ 

QUOTIDIANE, CON MANCATO 

AUTOMATISMO NEI GESTI ROUTINARI. 

• AREA AUTONOMIA SOCIALE: 

COMPROMISSIONE GRAVE; DIFFICOLTÀ 

NELLA COMUNICAZIONE FUNZIONALE, 

NELLA SOCIALIZZAZIONE E NEL 

FUNZIONAMENTO IN CONTESTI COMUNITARI  
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Test psicometrici  

• C-GAS: 35 

• SCALA WISC-IV 

QIT (quoziente intellettivo totale): 62 → 

FUNZIONAMENTO INTELLETTIVO GLOBALE 

SIGNIFICATIVAMENTE AL DI SOTTO DELLA 

NORMA 

IAG: 72 / ICV: 72 → BASSO LIVELLO DI 

COMPRENSIONE VERBALE E 

RAGIONAMENTO GENERALE 

IRP: 78 → COMPROMISSIONE VISUO-

PERCETTIVA LIEVE 

IML: 52 → GRAVE DIFFICOLTÀ NELLA 

MEMORIA DI LAVORO (FORTE IMPATTO SU 

APPRENDIMENTO E ATTENZIONE) 

VE: 79 → VELOCITÀ DI ELABORAZIONE 

LENTA, SPESSO ASSOCIATA A DIFFICOLTÀ 

SCOLASTICHE 

Diagnosi attuale con  

Codici ICD-10 

• F70.1: RITARDO MENTALE LIEVE, 

SIGNIFICATIVA COMPROMISSIONE DEL 

COMPORTAMENTO RICHIEDENTE 

ATTENZIONE O TRATTAMENTO  

• F83: DISTURBO EVOLUTIVO SPECIFICO MISTO 

• Q86: SINDROMI MALFORMATIVE CONGENITE 

DA CAUSE ESOGENE CONOSCIUTE, NON 

CLASSIFICATE ALTROVE  

• Q86.0: SINDROME FETO-ALCOLICA 

(DISMORFICA) 

• H90.3: IPOACUSIA LIEVE BILATERALE 

• Q74.0: ALTRE MALFORMAZIONI CONGENITE 

DI ARTO(I) SUPERIORE(I), COMPRESO IL 

CINGOLO SCAPOLARE  

• Q35.1: SCHISI DEL PALATO DURO  

Trattamenti eseguiti 

e/o in corso 

• TRATTAMENTO PSICOEDUCATIVO 

INDIVIDUALE E DI SUPPORTO AI GENITORI 

DATA di INIZIO: 04/2024 

• TRATTAMENTO CLINICO-PSICOLOGICO 

DATA di INIZIO: 05/2020  

• TRATTAMENTO LOGOPEDICO 

DATA di INIZIO: 09/2017 

• TRATTAMENTO CLINICO-

NEUROPSICHIATRICO 

DATA di INIZIO: 09/2017  

• TRATTAMENTO DI INTEGRAZIONE 

SCOLASTICA - LEGGE 104/92 

DATA di INIZIO: 09/2017  

• ADENOIDECTOMIA: 10/2016 
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6.3.3. Caso clinico 3 

Identificativo del caso C. A. 

Età attuale 16 anni 

Sesso M 

Origine / Contesto Adottivo 
RUSSIA: ADOTTATO NEL 2016  

ALL’ETA’DI 8 ANNI 

Esposizione prenatale sospetta NON NOTA 

Condizioni perinatali e indicatori di  

sofferenza neonatale 
NON NOTI 

Segni dismorfici  NON PRESENTI 

Disturbi del 

comportamento 

• DIFFICOLTÀ NELLA GESTIONE DELLE 

EMOZIONI CON REAZIONI IMPULSIVE E 

DISREGOLATE DI FRONTE A EVENTI 

FRUSTRANTI O SITUAZIONI 

PROBLEMATICHE. 

• EPISODI DI DISREGOLAZIONE 

COMPORTAMENTALE CARATTERIZZATI DA 

CRISI DI RABBIA E ANGOSCIA, IN PARTE 

CONNESSI A VISSUTI TRAUMATICI RECENTI 

(ES. LUTTO). 

• PERSISTENTE BISOGNO DI ATTENZIONE 

INDIVIDUALIZZATA DA PARTE 

DELL’ADULTO, CON FATICA A TOLLERARE 

LA DISTRIBUZIONE DELL’ATTENZIONE 

VERSO ALTRI. 

• RIGIDITÀ COGNITIVA CON TENDENZA AD 

APPLICARE IN MODO MECCANICO SCHEMI 

APPRESI, ANCHE QUANDO NON PIÙ 

ADEGUATI AL COMPITO. 

• BASSA AUTOSTIMA, SCARSA FIDUCIA NELLE 

PROPRIE CAPACITÀ, NECESSITÀ DI RINFORZI 

POSITIVI E CONFERME COSTANTI. 

• DIFFICOLTÀ A RISPETTARE LE REGOLE E I 

TEMPI SCOLASTICI, SOPRATTUTTO IN 

SITUAZIONI NON STRUTTURATE O DI 

GRUPPO. 

• INTERESSE PER I PARI PRESENTE, MA CON 

RELAZIONI SOCIALI SPESSO MEDIATE 
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DALL’ADULTO; INTERAZIONE PIÙ 

ADEGUATA NEI RAPPORTI DIADICI. 

• MOTRICITÀ TALVOLTA IMPULSIVA E POCO 

FINALIZZATA NEI MOMENTI DI AGITAZIONE; 

PIÙ COORDINATA QUANDO DIREZIONATA 

DA COMPITI STRUTTURATI. 

• COMPORTAMENTO INFLUENZATO DALLO 

STATO EMOTIVO E MOTIVAZIONALE, CON 

PRESTAZIONI VARIABILI IN BASE AL 

LIVELLO DI ATTIVAZIONE. 

Profilo Funzionale Globale 

• AREA COGNITIVA: FUNZIONAMENTO AI 

LIMITI INFERIORI DELLA NORMA, CON 

DIFFICOLTÀ MARCATE NELLA MEMORIA DI 

LAVORO E NELLA FLESSIBILITÀ MENTALE; 

PRESTAZIONI INSTABILI E INFLUENZATE DA 

ATTENZIONE E STATO EMOTIVO. 

• AREA DEGLI APPRENDIMENTI: 

COMPROMISSIONE SIGNIFICATIVA IN 

LETTURA, SCRITTURA E CALCOLO. 

DECODIFICA LENTA E SILLABATA, 

SCRITTURA POCO AUTONOMA E 

DISOMOGENEA, ABILITÀ DI CALCOLO 

LIMITATE A OPERAZIONI SEMPLICI  

• AREA LINGUISTICO-COMUNICATIVA: 

LINGUAGGIO FUNZIONALE NEI CONTESTI 

QUOTIDIANI, MA CARENTE SUL PIANO 

COGNITIVO E SCOLASTICO; DIFFICOLTÀ 

NELLA COMPRENSIONE MORFOSINTATTICA 

E NELLA PRODUZIONE LESSICALE FLUENTE, 

NARRAZIONE SEMPLICE MA COERENTE. 

• AREA AFFETTIVO-RELAZIONALE: 

RICERCA DI RELAZIONI INDIVIDUALIZZATE, 

DIFFICOLTÀ A STARE NEL GRUPPO, 

BISOGNO COSTANTE DI ATTENZIONE E 

CONFERMA, CON DIFFICOLTÀ NELLA 

REGOLAZIONE EMOTIVA E TENDENZA A 

RISPOSTE DISFUNZIONALI. 

• AREA DELL’AUTONOMIA PERSONALE: 

SUFFICIENTE NELLA CURA DI SÉ, MA 

LIMITATA NELLE RICHIESTE SCOLASTICHE 

E NELLA GESTIONE DELLE ROUTINE. 

• AREA DELL’AUTONOMIA SOCIALE: 

COMPROMESSA; DIFFICOLTÀ NEL RISPETTO 

DELLE REGOLE, DEI TEMPI E NEL 

FUNZIONAMENTO IN CONTESTI 

COMUNITARI. 
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• AREA SENSORIALE: NON DOCUMENTATE 

ALTERAZIONI SIGNIFICATIVE. 

Test psicometrici 

• C-GAS: 40  

MALFUNZIONAMENTO SEVERO NELL’AREA 

DI ADATTAMENTO SOCIALE 

• SCALA WISC IV: 

QIT (quoziente intellettivo globale) = 81  

ICV (indice comprensione verbale) = 76 

RP (ragionamento visuo-percettivo) = 78 

ML (memoria di lavoro) = 52 

VE velocità di elaborazione = 76 

• CPM (MATRICI COLORE RAVEN) = 25° 

CENTILE 

• SCALA LEITER-3: 

QI = 79: FUNZIONAMENTO AI LIMITI 

INFERIORI DI NORMA 

 

Diagnosi attuale con  

Codici ICD-10 

• Q86.0: SINDROME FETO-ALCOLICA 

• F92.8: DISTURBO MISTO DELLA CONDOTTA E 

DELLA SFERA EMOZIONALE  

F43.1: DISTURBO POST-TRAUMATICO DA 

STRESS   

• Z61.7: PROBLEMI LEGATI AD EVENTO 

NEGATIVO DELLA VITA (ESPERIENZE 

TERRIFICANTI)  

Trattamenti eseguiti 

e/o in corso 

• TRATTAMENTO CLINICO-PSICOLOGICO 

INDIVIDUALE 

DATA di INIZIO: 11/2018 

• TRATTAMENTO LOGOPEDICO 

DATA di INIZIO: 2018 

• TRATTAMENTO DI INTEGRAZIONE 

SCOLASTICA - LEGGE 104/92 

DATA di INIZIO: 11/2018  

• TRATTAMENTO PSICOEDUCATIVO IN 

PICCOLO GRUPPO ED INDIVIDUALE 

DATA di INIZIO: 09/2016 
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6.3.4. Caso clinico 4 

Identificativo del caso A. M. 

Età attuale 17 anni 

Sesso M 

Origine / Contesto Adottivo 
RUSSIA: ISTITUZIONALIZZATO FINO 

ALL’ADOZIONE INTERNAZIONALE NEL 2010 

ALL’ETA’ DI 3 ANNI 

Esposizione prenatale sospetta DIPENDENZA DA ALCOL 

Condizioni perinatali e indicatori di  

sofferenza neonatale 

• NATO A TERMINE: 37 S.G. 

• IPOSSIA INTRAUTERINA CON NECESSITA’ 

DI VENTILAZIONE ASSISTITA ALLA 

NASCITA 

• ESPOSIZIONE A EPATITA C  

E CITOMEGALOVIRUS, OSPEDALIZZAZIONE 

PER I PRIMI 4 MESI  

• SORDITA’ NEUROSENSORIALE CONGENITA 

DESTRA 

• IPOACUSIA TRASMISSIVA SINISTRA 

Segni dismorfici  

• CIRCONFERENZA CRANICA A 13 ANNI:  

51 CM (3°CENTILE),  

• ANOMALIE MORFOLOGICHE MINORI A 

CARICO DEL VOLTO  

• MICROFTALMIA CON FESSURE 

PALPEBRALI STRETTE 

• NASO CORTO E PIATTO  

• RITARDO DI ACCRESCIMENTO PONDERALE 

Disturbi del 

comportamento 

• DIFFICOLTÀ MARCATE NELLA 

AUTOREGOLAZIONE EMOTIVA, CON 

EPISODI DI DISREGOLAZIONE 

COMPORTAMENTALE ESPRESSI 

ATTRAVERSO CRISI DI RABBIA, GESTI 

AUTOLESIVI, AGGRESSIVITÀ VERSO I 

FAMILIARI E POSTURE REGRESSIVO-

DIFENSIVE. 

• REAZIONI IMPULSIVE IMPREVEDIBILI 

ANCHE IN ASSENZA DI STIMOLI 

APPARENTI, CON SCARSA 

CONSAPEVOLEZZA DELL’INTENSITÀ E 

DELLE CONSEGUENZE DEI PROPRI ATTI. 
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• BASSA TOLLERANZA ALLA FRUSTRAZIONE 

E ALLE REGOLE, CON MAGGIORE 

OPPOSITIVITÀ IN AMBITO FAMILIARE E 

MIGLIOR CONTROLLO NEI CONTESTI 

SCOLASTICI E SOCIALI STRUTTURATI. 

• TENDENZA ALLA CHIUSURA RELAZIONALE 

IN ASSENZA DI SUPPORTO, CON RIGIDITÀ 

NELLA COMPRENSIONE DEL PUNTO DI 

VISTA ALTRUI, ASSOCIATA A STATI DI 

AGITAZIONE MOTORIA. 

• COMPORTAMENTI REGRESSIVI AD ALTO 

CONTENUTO EMOTIVO, TALVOLTA 

ESPRESSI TRAMITE NARRAZIONI 

FANTASTICHE PERSONALIZZATE E 

SIMBOLIZZAZIONI RIFERITE UNICAMENTE 

ALL’AMBIENTE FAMILIARE. 

• RELAZIONI CON I COETANEI FRAGILI, CON 

VISSUTO SOCIALE COMPROMESSO E 

FATICA NELLA COSTRUZIONE DI LEGAMI 

AMICALI STABILI. 

• INADEGUATA CAPACITÀ CRITICA 

RISPETTO AL PROPRIO RUOLO NELLE 

INTERAZIONI SOCIALI 

• NECESSITÀ DI FREQUENTE 

RASSICURAZIONE E RINFORZO, CON BASSA 

AUTOSTIMA E VISSUTI DI 

INADEGUATEZZA. 

Profilo Funzionale Globale 

• AREA MOTORIA: SVILUPPO MOTORIO 

ADEGUATO, CON BUONA COORDINAZIONE 

OCULO-MANUALE E PRASSIE GLOBALI E 

FINI NELLA NORMA; IMPULSIVITÀ 

MOTORIA IN CONDIZIONI DI AGITAZIONE 

EMOTIVA. 

• AREA SENSORIALE: SORDITÀ 

NEUROSENSORIALE MONOLATERALE 

DESTRA NON COMPENSATA CON AUSILI; 

ACUITÀ UDITIVA CONSERVATA DAL LATO 

CONTROLATERALE; LA CONDIZIONE 

INFLUISCE SULLA PERCEZIONE UDITIVA 

AMBIENTALE E SULLA QUALITÀ DELLA 

VOCE, ASSENZA DI PROSODIA E 

INTONAZIONE. 

• AREA COGNITIVA: FUNZIONAMENTO 

GLOBALE AI LIMITI INFERIORI DELLA 

NORMA, CON PROFILO DISARMONICO E 

SIGNIFICATIVA DISCREPANZA TRA 

ABILITÀ VISUO-PERCETTIVE E VERBALI; 
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DIFFICOLTÀ NEI PROCESSI ESECUTIVI 

(PIANIFICAZIONE, FLESSIBILITÀ, PROBLEM 

SOLVING), NELLA MEMORIA DI LAVORO E 

NELLA VELOCITÀ DI ELABORAZIONE; 

PRESTAZIONI SOGGETTE A FLUTTUAZIONI 

IN BASE ALLO STATO EMOTIVO, 

MOTIVAZIONALE E ATTENTIVO. 

• AREA DEGLI APPRENDIMENTI: 

COMPROMISSIONE MEDIO-GRAVE. 

LETTURA: FLUENTE CON PAROLE BREVI, 

RALLENTATA CON PAROLE LUNGHE; 

COMPRENSIONE MIGLIORABILE TRAMITE 

SUPPORTI VISIVI 

GRAFIA ORDINATA CON USO EFFICACE 

DELLO STAMPATO MAIUSCOLO; PRESENTI 

ERRORI FONOLOGICI E NON FONOLOGICI. 

DIFFICOLTÀ CON MOLTIPLICAZIONI E 

DIVISIONI, ESEGUITE SOLO CON SUPPORTI 

COMPENSATIVI; DIFFICOLTÀ 

NELL’AUTOMATIZZAZIONE 

• AREA LINGUISTICO-COMUNICATIVA: 

LINGUAGGIO FUNZIONALE, FRASI 

CORRETTAMENTE STRUTTURATE MA NON 

RICCHE; DISTURBO DEL LINGUAGGIO 

ESPRESSIVO CON FRAGILITÀ NELLA 

PIANIFICAZIONE VERBALE, NELLA 

PRODUZIONE MORFOSINTATTICA E NELLA 

COESIONE NARRATIVA. 

PRODUZIONE VERBALE MIGLIORABILE 

CON L’USO DI STIMOLI VISIVI; ERRORI 

FONETICI LIEVI E DIFFICOLTÀ 

ARTICOLATORIE SELETTIVE 

(INTERDENTALE, DESONORIZZAZIONI). 

LESSICO POVERO, CON ERRORI DI 

DENOMINAZIONE E GENERALIZZAZIONI 

SEMANTICHE; COMPRENSIONE VERBALE 

BUONA NEL QUOTIDIANO 

• AREA AFFETTIVO-RELAZIONALE: 

SIGNIFICATIVA FRAGILITÀ AFFETTIVA ED 

EMOTIVA, CON RIGIDITÀ NELLE 

DINAMICHE INTERPERSONALI. 

FATICA NELL’INTERPRETAZIONE DELLE 

REGOLE SOCIALI E NELLA 

MENTALIZZAZIONE DEL PUNTO DI VISTA 

ALTRUI; NECESSITÀ DI MEDIAZIONE 

COSTANTE. 
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CAPACITÀ EMPATICHE PRESENTI IN 

CONTESTI PROTETTI, BUONA ADESIONE IN 

CONTESTI GUIDATI (SCUOLA, MANEGGIO). 

DISCRETA INTEGRAZIONE IN AMBITO 

SCOLASTICO CON SUPPORTI E 

FACILITAZIONI. 

• AREA AUTONOMIA PERSONALE: BUONE 

COMPETENZE NELLA CURA DI SÉ; ABILITÀ 

FUNZIONALI IN EVOLUZIONE, MA DA 

SOSTENERE CON STIMOLI ADEGUATI. 

• AREA AUTONOMIA SOCIALE: RELAZIONI 

CON I PARI DA SOSTENERE E MEDIARE; 

DIFFICOLTÀ NELLA COMPRENSIONE DELLE 

REGOLE IMPLICITE DELL’INTERAZIONE E 

DELLA RECIPROCITÀ; BUON 

ADATTAMENTO SCOLASTICO SE 

ACCOMPAGNATO DA STRATEGIE 

FACILITANTI. 

Test psicometrici 

• C-GAS: 50 

• SCALA WISC-IV 

QIT (al di sotto della norma) = 64 

ICV (comprensione verbale) = 66 

IRP (ragionamento visuo-percettivo) = 100  

IML (memoria di lavoro) = 88  

VE (velocità di elaborazione) = 68 

• CBCL 

PROBLEMI SOCIALI T= 79 

PROBLEMI DI RUMINAZIONE DI PENSIERO 

T= 72 

PROBLEMI ATTENTIVI T= 70 

COMPORTAMENTI CHE INFRANGONO LE 

REGOLE T= 67 (fascia borderline) 

ANSIA/DEPRESSIONE T= 66 (fascia borderline) 

Diagnosi attuale con 

Codici ICD-10 

• Q86: SINDROMI MALFORMATIVE 

CONGENITE DA CAUSE ESOGENE 

CONOSCIUTE, NON CLASSIFICATE 

ALTROVE  

• Q86.0: SINDROME FETO-ALCOLICA - 

DISMORFICA (diagnosi stabilita nel 2021) 

• F80: DISTURBI EVOLUTIVI SPECIFICI 

DELL'ELOQUIO E DEL LINGUAGGIO  

• F80.1: DISTURBO DEL LINGUAGGIO 

ESPRESSIVO  

• H90.4: SORDITÀ NEUROSENSORIALE 

MONOLATERALE CON MANTENIMENTO 

DELLA FUNZIONE UDITIVA 

CONTROLATERALE  
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Trattamenti eseguiti 

e/o in corso 

• INTERVENTO EDUCATIVO DI GRUPPO 

DATA di INIZIO: 06/2023 

• TRATTAMENTO PSICOEDUCATIVO CON TRP 

DATA di INIZIO: 07/2021 

• MUSICOTERAPIA 

DATA di INIZIO: 2021 

• TRATTAMENTO CLINICO-

NEUROPSICHIATRICO 

DATA di INIZIO: 12/2020  

• TRATTAMENTO DI INTEGRAZIONE 

SCOLASTICA - LEGGE 104/92 CON 

REDAZIONE DI VERBALE GLO E 

DEFINIZIONE DI PEI INDIVIDUALIZZATO 

DATA di INIZIO: 12/2020  

• TRATTAMENTO CLINICO-PSICOLOGICO IN 

SETTING FAMILIARE 

DATA di INIZIO: 06/2020  

• TRATTAMENTO LOGOPEDICO 
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6.3.5. Caso clinico 5 

Identificativo del caso T. R. 

Età attuale 19 anni 

Sesso F 

Origine / Contesto Adottivo 
SASSARI: ADOTTATA NEL 2010  

ALL’ETA’ DI 4 ANNI 

Esposizione prenatale sospetta DIPENDENZA DA ALCOL 

Segni dismorfici  NON PRESENTI 

Condizioni perinatali e indicatori di  

sofferenza neonatale 
NON NOTI 

Disturbi del 

comportamento 

• IMPULSIVITÀ MARCATA, CHE 

INTERFERISCE CON 

L’AUTOREGOLAZIONE E L’EFFICACIA 

DELL’ESECUZIONE DEI COMPITI. 

• DIFFICOLTÀ A UTILIZZARE STRATEGIE 

FUNZIONALI PER LA RISOLUZIONE DEI 

COMPITI;  

• FRAGILITÀ NELLA MODULAZIONE DEL 

COMPORTAMENTO IN FUNZIONE DEL 

CONTESTO, MAGGIORI CAPACITÀ DI 

CONTROLLO NEL RAPPORTO DIADICO O 

NEL PICCOLO GRUPPO. 

• IN SITUAZIONI AFFOLLATE O CAOTICHE 

PERDITA DI CONTROLLO E AUMENTO 

DELLA DISPERSIONE ATTENTIVA. 

• COMPORTAMENTI OPPOSITIVI LEGATI 

ALLA FRUSTRAZIONE O AL DISAGIO 

EMOTIVO, CON OCCASIONALI PERDITE 

DI CONTROLLO. 

• ECCESSIVA DISPONIBILITÀ AFFETTIVA E 

DIFFICOLTÀ A MODULARE. 

• RIDOTTA CAPACITÀ CRITICA NEL 

VALUTARE SITUAZIONI 

POTENZIALMENTE PERICOLOSE E NEL 

PREVEDERE LE CONSEGUENZE DELLE 

PROPRIE AZIONI 

• IMPULSIVITÀ RIDOTTA RISPETTO AL 

PASSATO, CON NECESSITÀ DI PAUSE 
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PROGRAMMATE PER SOSTENERE 

L’ATTENZIONE. 

Profilo Funzionale Globale 

• AREA MOTORIA 

IPERATTIVITÀ SIGNIFICATIVAMENTE 

RIDOTTA RISPETTO AL PASSATO. 

MIGLIORATA CAPACITÀ DI FINALIZZARE 

IL MOVIMENTO. 

• AREA SENSORIALE 

NESSUNA ANOMALIA DOCUMENTATA. 

• AREA COGNITIVA 

PROFILO COGNITIVO OMOGENEO, CON 

DIFFICOLTÀ SPECIFICHE 

NELL’ASTRAZIONE, NELLA 

PIANIFICAZIONE E NELLA MESSA IN 

RELAZIONE TRA CONCETTI. 

DEFICIT MARCATO NELLA MEMORIA DI 

LAVORO E NELLA CAPACITÀ DI 

MANTENERE L’ATTENZIONE NEL 

TEMPO. 

DIFFICOLTÀ NELL’ORGANIZZARE 

COMPITI COMPLESSI CON PIÙ PASSAGGI. 

NECESSITÀ DI SOSTEGNO PER 

MANTENERE LA CONCENTRAZIONE  

MIGLIORAMENTI NELLE CAPACITÀ 

ATTENTIVE  

• AREA DEGLI APPRENDIMENTI 

COMPROMISSIONE MEDIO-GRAVE. 

LETTURA SILLABATA E FATICOSA; 

COMPRENSIONE LIMITATA A TESTI 

MOLTO SEMPLICI  

SCRITTURA CON NUMEROSI ERRORI 

ORTOGRAFICI E DIFFICOLTÀ NELLA 

PIANIFICAZIONE E NELLA COSTRUZIONE 

DEL TESTO. 

FRAGILITÀ GENERALE NELLE 

COMPETENZE SCOLASTICHE, CON 

NECESSITÀ DI SUPPORTI E 

SEMPLIFICAZIONI. 

• AREA LINGUISTICO-COMUNICATIVA 

LINGUAGGIO ESPRESSIVO SEMPLICE, 

CON FRASI BREVI, MA COORDINATE. 

DIFFICOLTÀ NELLA PRODUZIONE 

NARRATIVA E NELLA STRUTTURAZIONE 

DI EVENTI IN SEQUENZA LOGICA E 

TEMPORALE. 

ERRORI FONOLOGICI RESIDUI E 

POVERTÀ LESSICALE  
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COMPRENSIONE ADEGUATA NEL 

CONTESTO COMUNICATIVO 

QUOTIDIANO; MOTIVAZIONE 

COMUNICATIVA BUONA. 

NECESSITÀ DI GUIDA PER PRODURRE 

NARRAZIONI COERENTI E COMPLETE. 

• AREA AFFETTIVO-RELAZIONALE 

TENDENZA ALL’AUTOCENTRATURA, 

DIFFICOLTÀ A ADATTARE IL 

COMPORTAMENTO AL CONTESTO. 

BUONA DISPONIBILITÀ RELAZIONALE 

CON ADULTI E PICCOLI GRUPPI; FATICA 

NEL CONTESTO PIÙ ALLARGATO. 

AFFETTUOSA MA CON DIFFICOLTÀ A 

DIFFERENZIARE LA QUALITÀ DELLE 

RELAZIONI. 

FRAGILITÀ EMOTIVA LEGATA A LUTTI E 

CRITICITÀ FAMILIARI 

BISOGNO DI SUPPORTO PER SVILUPPARE 

SENSO CRITICO E VALUTAZIONE DEL 

RISCHIO RELAZIONALE. 

BUONA INTEGRAZIONE SCOLASTICA E 

MIGLIOR ADATTAMENTO SOCIALE. 

• AREA AUTONOMIA PERSONALE 

CAPACITÀ DI BASE NELLA CURA DI SÉ 

PRESENTI, MA NECESSITA DI 

STIMOLAZIONE PER MIGLIORARE LA 

PIANIFICAZIONE DELLE ATTIVITÀ. 

DIFFICOLTÀ NELL’ESECUZIONE DI 

ATTIVITÀ QUOTIDIANE SENZA GUIDA. 

• AREA AUTONOMIA SOCIALE: 

AUTONOMIE SOCIALI COMPATIBILI 

FRAGILI. 

BUON ADATTAMENTO NEI CONTESTI 

EDUCATIVI, ACQUISITA AUTONOMIA NEI 

MEZZI PUBBLICI. 

DIFFICOLTÀ NELLA GESTIONE DEL 

DENARO E NELLA PIANIFICAZIONE 

AUTONOMA DI IMPEGNI E RELAZIONI. 

NECESSARIO IL CONSOLIDAMENTO 

DELLE COMPETENZE RELATIVE ALLA 

GESTIONE DELLE RELAZIONI, DEI 

COMPORTAMENTI IN CONTESTO 

PUBBLICO E DELLE SITUAZIONI 

PRATICHE QUOTIDIANE. 

Test psicometrici 
• C-GAS: 45 

• SCALA WAIS-IV 



69 

 

 

 

 

 

ICV (Comprensione Verbale) = 55 

IRP (Ragionamento Visuo-percettivo) = 65 

IML (Memoria di Lavoro) = 57 

VE (Velocità di elaborazione) = 78 

• SCALA LEITER-3  

QI NON VERBALE = 76 (borderline) 

FG (attenzione visiva selettiva) = 7 (lievemente 

sotto la media);  

FC (percezione visiva e capacità di integrazione 

globale) = 8 (ai limiti inferiori di norma);  

CA (capacità di ragionamento astratto) = 4 

(significativamente sotto la media) 

SO (memoria di lavoro e attenzione visuo-

spaziale) = 6 (sotto la media) 

Diagnosi attuale con 

Codici ICD-10 

• F70.0: RITARDO MENTALE LIEVE 

• F90.0: DISTURBO DELL’ATTENZIONE ED 

IPERATTIVITÀ  

• Z62.8: ALTRI PROBLEMI CONNESSI 

ALL'EDUCAZIONE 

• Q86.0: SINDROME FETO-ALCOLICA 

Trattamenti eseguiti  

e/o in corso 

• COLLOQUI PSICOLOGICI FAMILIARI 

DATA di INIZIO: 2020 

• TRATTAMENTO PSICOLOGICO 

INDIVIDUALE 

• DATA di INIZIO: 08/2023 

• TRATTAMENTO CLINICO-

NEUROPSICHIATRICO 

DATA di INIZIO: 01/2013 

• PERCORSO L.104/92 DIAGNOSTICO 

INTEGRATO CON REDAZIONE DI 

VERBALE GLO E DEFINIZIONE DI PEI 

INDIVIDUALIZZATO 

DATA di INIZIO: 06/2012  

• TRATTAMENTO LOGOPEDICO  

DATA di INIZIO: 07/2011  

• TRATTAMENTO PSICOLOGICO 

DATA di INIZIO: 07/2011 
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6.3.6. Caso clinico 6 

Identificativo del caso R. A. 

Età attuale 20 anni 

Sesso M 

Origine / Contesto Adottivo 

UNGHERIA: ALL’ETA’ DI 2 ANNI PASSA IN 

FAMIGLIA AFFIDATARIA 

E VIENE DEFINITIVAMENTE ADOTTATO 

ALL’ETA’ DI 4 ANNI 

Esposizione prenatale sospetta 

DALL’ANAMNESI FAMILIARE RISULTA CHE IL 

PADRE BIOLOGICO DI ETNIA ROM FOSSE 

ALCOLIZZATO E ABBIA UCCISO LA MADRE 

BIOLOGICA, ANCH’ESSA DIPENDENDE DA ALCOL 

Condizioni perinatali e indicatori di  

sofferenza neonatale 
NON NOTE 

Segni dismorfici  NON PRESENTI 

Disturbi del 

comportamento 

• CONDOTTE AUTOLESIVE: EPISODI 

RIPETUTI DI TAGLI AGLI AVAMBRACCI, IN 

AMBIENTE SCOLASTICO E DOMESTICO, 

CON FUNZIONE RIFERITA DI 

AUTOALLEVIAMENTO DELLA TENSIONE 

EMOTIVA. 

• IDEAZIONE SUICIDARIA: DUE EPISODI DI 

IDEAZIONE ANTICONSERVATIVA NON 

AGITA. 

• COMPORTAMENTI ANTISOCIALI E 

OPPOSITIVI: ATTEGGIAMENTI 

ANTICONFORMISTI, DISINIBITI, 

INAFFIDABILITÀ, SCARSA MODULAZIONE 

DEGLI IMPULSI, RIFIUTO DELLE NORME. 

• COMPORTAMENTO PANTOCLASTICO: 

DOCUMENTATO DANNEGGIAMENTO DI 

OGGETTI COME MODALITÀ IMPULSIVA DI 

ESPRESSIONE EMOTIVA. 

• CRAVING E USO DI SOSTANZE: RIFERITO 

USO ECCESSIVO DI PSICOFARMACI (ES. 

XANAX), ALCOL, CANNABINOIDI E 

COCAINA, CON CRAVING ATTIVO E 

FENOMENI DI DISCONTROLLO. 
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• COMPORTAMENTI DISSOCIATIVI: 

RIFERISCE MOMENTI DI PERDITA DI 

CONTATTO CON LA REALTÀ. 

• EPISODI DI AGITAZIONE PSICOMOTORIA: 

GRAVE CRISI ANSIOSA CON 

IPERVENTILAZIONE, PARESTESIE, 

TREMORI, PERDITA DI COSCIENZA 

TRANSITORIA. 

• DIFFICOLTÀ RELAZIONALI: RITIRO 

SOCIALE, DISAGIO NELLE INTERAZIONI SIA 

DI GRUPPO CHE INDIVIDUALI. 

• IMPULSIVITÀ AGGRESSIVA: DIFFICOLTÀ A 

CONTENERE EMOZIONI OSTILI E RABBIA, 

CON BASSA TOLLERANZA ALLA 

FRUSTRAZIONE. 

Profilo Funzionale Globale 

• AREA MOTORIA 

PRESENZA DI TENSIONE PSICOMOTORIA 

COSTANTE, CON COMPARSA DI TIC 

MOTORI ATTRIBUITI AL CONSUMO E AL 

CRAVING DA SOSTANZE. DURANTE LE 

CRISI D'ANSIA ACUTE SI OSSERVANO 

IPERVENTILAZIONE, TREMORI, PARESTESIE 

E PERDITA TRANSITORIA DI COSCIENZA, 

INDICE DI UNA MARCATA 

DISREGOLAZIONE DEL SISTEMA NERVOSO 

AUTONOMO. EPISODI DI AGITAZIONE 

PSICOMOTORIA SONO STATI CAUSA DI 

ACCESSO URGENTE AI SERVIZI. 

• AREA SENSORIALE 

• RIFERISCE LA COMPARSA DI FENOMENI 

SENSORIALI INUSUALI, IN PARTICOLARE 

PERCEZIONI ATIPICHE E SENSAZIONI 

CORPOREE ANOMALE IN CONTESTI DI 

DISAGIO ACUTO. TALI EPISODI SI 

ASSOCIANO A MANIFESTAZIONI 

DISSOCIATIVE, CON PARZIALE PERDITA DI 

CONTATTO CON LA REALTÀ. 

• AREA COGNITIVA 

• PROFILO NEUROCOGNITIVO 

COMPROMESSO, CON DOCUMENTATA 

INTELLIGENZA LIMITE E DISTURBO DEL 

NEUROSVILUPPO SECONDARIO A 

ESPOSIZIONE PRENATALE AD ALCOL. 

DIFFICOLTÀ SIGNIFICATIVE NEI PROCESSI 

DI RAGIONAMENTO ASTRATTO, 

ORGANIZZAZIONE DEL PENSIERO E 

REGOLAZIONE DEGLI IMPULSI. SI 
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RILEVA DISORGANIZZAZIONE IDEATIVA, 

CON PENSIERI ATIPICI, INTRUSIVI E A 

TRATTI DI TIPO PSICOTICO. PRESENTE 

SCARSA CAPACITÀ DI METACOGNIZIONE, 

DIFFICOLTÀ A DEFINIRE E COMPRENDERE 

LE PROPRIE EMOZIONI. 

• AREA APPRENDIMENTO 

• COMPROMISSIONE DELLA CAPACITÀ DI 

COMPRENSIONE E DI GESTIONE DELLE 

INFORMAZIONI SCRITTE; SI LAMENTANO 

DIFFICOLTÀ NELLA MEMORIA 

OPERATIVA, NELLA CONCENTRAZIONE E 

NEL GIUDIZIO, CHE INTERFERISCONO CON 

LE ATTIVITÀ DI VITA QUOTIDIANA E 

L’INSERIMENTO SCOLASTICO O 

LAVORATIVO. BASSA CAPACITÀ DI 

MANTENERE IMPEGNO E COSTANZA 

RISPETTO A COMPITI COGNITIVI 

COMPLESSI. 

• AREA LINGUISTICO-COMUNICATIVA 

• LA COMUNICAZIONE RAPPRESENTA UN 

PUNTO DI FORZA RELATIVO, 

SOPRATTUTTO IN CONTESTI FAMILIARI O 

SCOLASTICI. TUTTAVIA, I CONTENUTI 

ESPRESSI APPAIONO TALVOLTA 

INFLUENZATI DA PENSIERI IDIOSINCRATICI 

E MODALITÀ DI PENSIERO NON CONDIVISE 

DAL GRUPPO DEI PARI. IL SOGGETTO 

AMMETTE APERTAMENTE VISSUTI 

INTERIORI ANCHE SE SOCIALMENTE 

INACCETTABILI, CON RIDOTTA INIBIZIONE 

E LIMITATO CONTROLLO DEL CONTENUTO 

ESPRESSIVO. 

• AREA AFFETTIVO-RELAZIONALE 

• IL TONO DELL’UMORE APPARE DEFLESSO, 

CON VISSUTI DI BASSA AUTOSTIMA, 

ANGOSCIA, DISPERAZIONE E COLPA. È 

PRESENTE UNA MODESTA IDEAZIONE 

SUICIDARIA NON AGITA, ASSOCIATA AD 

AUTOLESIONISMO RIPETUTO CON 

FUNZIONE DI AUTOALLEVIAMENTO 

EMOTIVO. RITIRO SOCIALE MARCATO, 

EVITAMENTO DELLE SITUAZIONI 

RELAZIONALI, SENSO DI INADEGUATEZZA 

E ISOLAMENTO. RIFERITA RECENTE 

ROTTURA SENTIMENTALE CON IMPATTO 

NEGATIVO SUL QUADRO EMOTIVO. 

• AREA AUTONOMIA PERSONALE 
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1 ABAS-II è uno strumento standardizzato utilizzato per valutare il comportamento adattivo, ovvero l’insieme delle competenze 

pratiche, sociali e concettuali che un individuo mette in atto per affrontare efficacemente le richieste della vita quotidiana in 

modo autonomo. L’ABAS-II indaga dieci aree adattive suddivise in tre 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.  
I punteggi ottenuti vengono convertiti in indici compositi per ciascun dominio (DAC, DAS, DAP) e in un punteggio globale 

(GAC), che consente di stimare il livello generale di funzionamento adattivo dell’individuo. 

• COMPROMISSIONE DELL’AUTONOMIA 

NELLA CURA DI SÉ, NELLA GESTIONE 

DELL’AMBIENTE DOMESTICO E 

NELL’ASSUNZIONE DI RESPONSABILITÀ 

PERSONALI. PRESENTE TENDENZA A 

DELEGARE O EVITARE COMPITI DELLA 

VITA QUOTIDIANA. L’AUTOGESTIONE 

FARMACOLOGICA AVVIENE IN MODO 

DISFUNZIONALE E RISCHIOSO (USO 

AUTONOMO DI XANAX). COMPROMISSIONE 

SIGNIFICATIVA ANCHE DEL 

FUNZIONAMENTO LAVORATIVO. 

• AREA AUTONOMIA SOCIALE 

• GRAVI DIFFICOLTÀ NELLA GESTIONE 

DELLE INTERAZIONI SOCIALI, CON TRATTI 

DI COMPORTAMENTO ANTISOCIALE, 

RIFIUTO DELLE NORME E CONFLITTI 

CON L’AUTORITÀ. TENDENZA MARCATA 

ALL’IMPULSIVITÀ, ALLA RICERCA DI 

SENSAZIONI FORTI, ALLA DISINIBIZIONE 

COMPORTAMENTALE. L’USO DI 

SOSTANZE E I COMPORTAMENTI 

OPPOSITIVI SI CONFIGURANO COME 

MODALITÀ DISFUNZIONALI DI RELAZIONE 

E ADATTAMENTO. TUTTAVIA, È PRESENTE 

UNA RETE AMICALE DI RIFERIMENTO E 

PARTECIPAZIONE AD ATTIVITÀ 

ESPRESSIVE (TEATRO), CHE 

RAPPRESENTANO FATTORI DI PARZIALE 

PROTEZIONE. 

 

Test psicometrici 

• C-GAS: 40 (malfunzionamento severo) 

• SCALA WAIS-IV  

QIT = 77 AL LIMITE INFERIORE DI NORMA 

CV (comprensione verbale) = 73 

RP (ragionamento visuo-percettivo) = 92 

ML (memoria di lavoro) = 83 

VE (velocità di elaborazione) = 81 

• ABAS-II1 (ADAPTIVE BEHAVIOR 

ASSESSMENT SYSTEM) 
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DAC (dominio adattativo concettuale) = 84  

POCO SOTTO LA MEDIA; DIFFICOLTÀ LIEVI 

IN COMUNICAZIONE, AUTOCONTROLLO E 

COMPETENZE SCOLASTICHE 

DAS (dominio adattativo sociale) = 55 

FUNZIONAMENTO MOLTO COMPROMESSO; 

GRAVISSIMA DIFFICOLTÀ NELLE 

INTERAZIONI SOCIALI E NEL TEMPO 

LIBERO 

DAP (dominio adattativo pratico) = 52 

FUNZIONAMENTO ADATTIVO MOLTO 

BASSO; SEVERE LIMITAZIONI NELLE 

ATTIVITÀ QUOTIDIANE E NELLA CURA DI 

SÉ 

GAC (non utilizzabile in questo caso) 

Diagnosi attuale con 

Codici ICD-10 

• F19.1: DISTURBI PSICHICI E 

COMPORTAMENTALI DOVUTI ALL'USO DI 

SOSTANZE PSICOATTIVE MULTIPLE E 

ALL'USO DI ALTRE SOSTANZE 

PSICOATTIVE, USO DANNOSO  

• F14.1: DISTURBI PSICHICI E 

COMPORTAMENTALI DOVUTI ALL'USO DI 

COCAINA, USO DANNOSO  

• F71.8: RITARDO MENTALE DI MEDIA 

GRAVITÀ, ALTRE COMPROMISSIONI DEL 

COMPORTAMENTO  

• Q83.0: SINDROME FETO-ALCOLICA 

• P04.3: ESPOSIZIONE PRENATALE A 

SOSTANZE (ALCOL) →SUCCESSIVA 

DIAGNOSI DI ARND (Disturbi del neurosviluppo 

alcol-relati) privo di codice ICD-10. 

Trattamenti eseguiti  

e/o in corso 

• TRATTAMENTI FARMACOLOGICI ASSUNTI 

IN PASSATO/ATTUALMENTE: 

- ALPRAZOLAM 

- PROCLORPERAZINA 

- AMITRIPTILINA 

- VALPROATO 

- ZUCLOPENTIXOLO 

- ARIPIPRAZOLO 

• TRATTAMENTO CLINICO-PSICOLOGICO 

DATA di INIZIO: 09/2024  

• TRATTAMENTO PSICOTERAPEUTICO 

DATA di INIZIO: 2020 

• TRATTAMENTO LOGOPEDICO 
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6.3.7. Caso clinico 7 

Identificativo del caso R. A. 

Età attuale 22 anni 

Sesso M 

Origine / Contesto Adottivo 

UNGHERIA: GRAVE TRAUMA ALL'ETÀ DI 4 ANNI: 

ASSIEME AL FRATELLO ASSISTONO 

ALL'UCCISIONE DELLA MADRE DA PARTE DEL 

PADRE; VIVE PER 2 ANNI CON IL FRATELLO IN 

UNA FAMIGLIA AFFIDATARIA;  

NEL 2008, ALL'ETÀ DI 6 ANNI, VIENE ADOTTATO 

CON IL FRATELLO  

Esposizione prenatale sospetta PROBABILE 

Segni dismorfici  NON PRESENTI 

Condizioni perinatali e indicatori di  

sofferenza neonatale 
NON NOTI 

Disturbi del 

comportamento 

• IN ASSENZA DI ABUSO ALCOLICO:  

BUONA PROPENSIONE ALLA RELAZIONE, 

CON PARTECIPAZIONE ATTIVA A 

COLLOQUI INDIVIDUALI E DI GRUPPO IN 

CONDIZIONI DI EQUILIBRIO. 

• MANTENIMENTO DI CONTATTI CON FIGURE 

DI RIFERIMENTO ANCHE IN AUTONOMIA. 

• IMPEGNO PERSONALE E PROGRESSIVA 

APERTURA VERSO NUOVE ESPERIENZE. 

• BUON FUNZIONAMENTO SOCIALE IN 

CONTESTI STRUTTURATI E RELAZIONALI 

NON STRESSOGENI. 

• COMPORTAMENTO ADEGUATO IN 

SITUAZIONI NON CRITICHE, CON RISPETTO 

DELLE REGOLE 

• IMPULSIVITÀ MARCATA E 

DISREGOLAZIONE EMOTIVA, CON 

TENDENZA ALLA REAZIONE IMMEDIATA E 

DISORGANIZZATA, SOPRATTUTTO IN 

RISPOSTA A FRUSTRAZIONI MINIME. 

• AGITI AGGRESSIVI ETERO-DIRETTI, COME 

ROTTURA DI OGGETTI E MINACCE VERBALI 

IN AMBITO FAMILIARE E SCOLASTICO. 

• MINIMIZZAZIONE DEI COMPORTAMENTI 

PROBLEMATICI E SCARSO INSIGHT SULLE 

CONSEGUENZE DELLE PROPRIE AZIONI. 
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• TENDENZA ALL’EVITAMENTO DI 

SITUAZIONI PERCEPITE COME STRESSANTI. 

• PRESENZA DI PENSIERI INTRUSIVI E ANSIA 

INTENSA CON RICORSO A STRATEGIE 

DISFUNZIONALI PER TROVARE SOLLIEVO. 

• DIFFICOLTÀ RELAZIONALI, IN 

PARTICOLARE IN CONTESTI DI 

CONVIVENZA FAMILIARE, CON 

OSCILLAZIONI TRA CHIUSURA E 

CONFLITTUALITÀ. 

• FREQUENTE AUTOSVALUTAZIONE E SENSO 

DI INADEGUATEZZA 

Profilo Funzionale Globale 

• AREA MOTORIA 

NESSUNA EVIDENZA DI DIFFICOLTÀ 

MOTORIE GROSSOLANE O FINI. 

AUTONOMIA NELLA GESTIONE DELLE 

ATTIVITÀ MOTORIE QUOTIDIANE  

• AREA SENSITIVA 

PRESENTE SENSIBILITÀ ELEVATA A 

SITUAZIONI STRESSANTI CON REAZIONI 

EMOTIVE INTENSE. 

MOSTRA UNA CERTA ANSIA DA 

PRESTAZIONE 

• AREA COGNITIVA 

TENDENZA ALLA DISORGANIZZAZIONE NEI 

COMPITI COMPLESSI. 

FATICA A UTILIZZARE STRATEGIE 

FUNZIONALI IN MODO COSTANTE. 

REATTIVITÀ IMPULSIVA CHE 

INTERFERISCE CON L’ELABORAZIONE 

COGNITIVA E IL CONTROLLO ATTENTIVO. 

DIFFICOLTÀ NELLA CONCENTRAZIONE, 

IMPULSIVITÀ, RISPOSTE AFFRETTATE E 

SCARSA CAPACITÀ DI PIANIFICAZIONE. 

• AREA DEGLI APPRENDIMENTI 

PRESTAZIONI AL LIMITE DELLA NORMA 

NELLE PROVE SCOLASTICHE, CON 

INCERTEZZE NELLE COMPETENZE 

ORTOGRAFICHE E GRAMMATICALI. 

NECESSITÀ DI FARE RICORSO A IMMAGINI 

E SUPPORTI VISIVI PER COMPRENDERE 

CONCETTI ASTRATTI. 

• AREA LINGUISTICA 

COMPETENZE LINGUISTICHE E 

METALINGUISTICHE NON PIENAMENTE 

CONSOLIDATE. 
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ERRORI NELLA CONCORDANZA DI GENERE, 

USO DEL LESSICO E NELLE STRUTTURE 

GRAMMATICALI. 

PRESENZA DI BALBUZIE LIEVE, 

ACCENTUATA IN SITUAZIONI STRESSANTI. 

PRODUZIONE ORALE A VOLTE POVERA. 

• AREA DELL’AUTONOMIA PERSONALE 

BUONA INIZIATIVA PERSONALE: HA 

INTRAPRESO TIROCINI, TROVATO UN 

IMPIEGO, INIZIATO PERCORSI DI SERVIZIO 

CIVILE. 

DIMOSTRA CAPACITÀ DI GESTIRE COMPITI 

DELLA VITA QUOTIDIANA (LAVORO, 

STUDIO, RELAZIONI). 

MANTIENE CONTATTI ATTIVI CON FIGURE 

DI RIFERIMENTO CON APERTURA VERSO 

PROGETTI DI AUTONOMIA PROGRESSIVA. 

Test psicometrici 

• SCALA LEITER-3 

QI COMPLETO= 98 

• SCALA WAIS-IV (Scala di Intelligenza Wechsler 

per Adulti) 

QI (quoziente intellettivo totale) = 70  

SOTTO LA MEDIA 

CV (comprensione verbale) = 73 LIEVEMENTE 

SOTTO LA MEDIA 

RP (ragionamento visuo-percettivo) = 85 NELLA 

MEDIA 

ML (memoria di lavoro) = 69 

SOTTO LA MEDIA 

VE (velocità di elaborazione) = 78  

SOTTO LA MEDIA 

• ABAS-II – sistema di valutazione del 

funzionamento adattivo 

DAC (dominio concettuale) = 78 

FUNZIONAMENTO BORDERLINE 

DAS (dominio sociale) = 70 FUNZIONAMENTO 

SIGNIFICATIVAMENTE BASSO 

DAP (dominio pratico) = 64 FUNZIONAMENTO 

MOLTO COMPROMESSO 

GAC (punteggio composito dell’adattamento 

generale) = 68: prestazione intorno al 7° percentile 

→ SOTTO LA MEDIA 

• MMPI-A (Self report di personalità) 

Diagnosi attuale con 

Codici ICD-10 

• F10.2: DISTURBI PSICHICI E 

COMPORTAMENTALI DOVUTI ALL'USO DI 

ALCOL, SINDROME DI DIPENDENZA  
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• F43.1: PTSD - DISTURBO DA STRESS POST-

TRAUMATICO  

• F43.25: SINDROME DA DISADATTAMENTO 

• Q86.0: SINDROME FETO-ALCOLICA 

(DISMORFICA) DIAGNOSTICATA NEL 2024 

• F98.5: BALBUZIE 

• F93.8: DISTURBO EMOZIONALE 

DELL’INFANZIA CON ESORDIO SPECIFICO 

Trattamenti eseguiti  

e/o in corso 

• ATTUALMENTE SEGUITO AL SERDP 

• TRATTAMENTI FARMACOLOGICI ASSUNTI 

IN PASSATO/ATTUALMENTE: 

- CARBOLITHIUM 

- MIRTAZAPINA 

- QUETIAPINA 

- GABAPENTIN 

- TRAZODONE 

• PROGRAMMA PEDAGOGICO RIABILITATIVO 

IN REGIME RESIDENZIALE 

DATA di INIZIO: 08/2024 

• MOLTEPLICI INGRESSI IN COMUNITA’ 

TERMINATI PER ABBANDONO VOLONTARIO  

• PLURIMI TSO E ACCESSI VOLONTARI 

PRESSO SPDC dal 2020 

• TRATTAMENTO PSICHIATRICO 

DATA di INIZIO: 2019 

• TRATTAMENTO NEUROPSICHIATRICO  

• TRATTAMENTO PSICOLOGICO 

INDIVIDUALE 

DATA di INIZIO: 12/2017 
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6.4. Il questionario 

6.4.1. Creazione e validazione di un questionario 

Il questionario è uno strumento di rilevazione universale, comunemente utilizzato dai 

ricercatori per raccogliere informazioni pertinenti e utili da parte dei rispondenti, con l’obiettivo 

di misurare le variabili e gli elementi che caratterizzano i domini di interesse della ricerca. (89) 

Secondo la letteratura scientifica, la costruzione di un questionario valido e affidabile si articola 

in diverse fasi distinte e complementari. 

Il primo passaggio consiste nella definizione chiara degli obiettivi del questionario, che implica 

l’identificazione precisa delle informazioni da raccogliere, del contesto di utilizzo e dei domini 

o costrutti che si intendono indagare. (90) 

Una volta delineato il dominio concettuale, si procede con l’identificazione del pool di item, 

ovvero la generazione delle domande. Questa fase si basa su una revisione sistematica della 

letteratura per individuare strumenti già validati che possano fungere da riferimento per la 

costruzione di nuovi quesiti. 

Segue la fase di redazione degli item, durante la quale vengono formulate le domande, 

assicurandosi che siano coerenti con gli obiettivi prefissati, chiaramente comprensibili e prive 

di ambiguità. Successivamente si effettua la valutazione del contenuto: esperti del settore 

esaminano il questionario per verificarne la pertinenza, la chiarezza e la completezza rispetto 

al costrutto indagato. 

Per sviluppare e validare un questionario medico universalmente riconosciuto, è fondamentale 

attenersi a linee guida internazionali condivise. Tra queste, spiccano le raccomandazioni del 

gruppo COSMIN (Consensus-based Standards for the selection of health Measurement 

Instruments), che offrono un quadro metodologico dettagliato volto a garantire la qualità degli 

strumenti di misurazione della salute. (91) 

Come evidenziato dallo studio Delphi condotto dal gruppo COSMIN, finalizzato alla 

definizione di una checklist per la valutazione dello stato di salute dei soggetti intervistati, i 

principali criteri per la costruzione di un questionario universalmente accettato comprendono: 

consistenza interna, affidabilità, errori di misurazione, validità di contenuto, validità strutturale, 

verifica di ipotesi, validità cross-culturale, validità di criterio e reattività, intesa come sensibilità 

al cambiamento. (92) 
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6.4.2. Protocollo teorico-operativo per la realizzazione di uno strumento standardizzato 

Secondo le linee guida internazionali, le fasi standard per la creazione e validazione di un 

questionario sono le seguenti: 

1. Definizione del Costrutto e Sviluppo degli Item 

• Identificare in modo chiaro il costrutto da misurare e il contesto di utilizzo. 

• Sviluppare gli item a partire da una revisione della letteratura e da modelli teorici 

consolidati. 

• Assicurarsi che gli item siano comprensibili e pertinenti per la popolazione target. 

2. Validità di Contenuto 

• Valutare la rilevanza, la completezza e la comprensibilità degli item tramite interviste 

cognitive con pazienti e consultazioni con esperti. 

• Il gruppo COSMIN considera la validità di contenuto come la proprietà di misurazione 

più importante per gli strumenti di esito riferiti dai pazienti (Patient-Reported Outcome 

Measures, PROMs). 

3. Traduzione e Adattamento Culturale (se necessario) 

• Seguire procedure standardizzate per garantire l’equivalenza concettuale e culturale 

dello strumento, come quelle proposte da Beaton et al. 

4. Test Pilota 

• Somministrare il questionario a un campione rappresentativo della popolazione target 

per valutarne la chiarezza, la comprensibilità e la rilevanza. 

• Apportare modifiche basate sui feedback raccolti. 

5. Valutazione delle Proprietà Psicometrica 

• Validità di Costrutto: Utilizzare analisi fattoriali esplorative e confermative per 

verificare la struttura del questionario e accertare che misuri i costrutti teorici previsti. 

• Affidabilità: Calcolare il coefficiente alfa di Cronbach per determinare la coerenza 

interna; valori superiori a 0.7 sono generalmente considerati accettabili. 
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• Validità dei criteri: Confrontare i risultati ottenuti con quelli di strumenti già validati o 

con criteri esterni. 

• Responsività: Valutare la capacità dello strumento di rilevare cambiamenti nel tempo. 

6. Interpretabilità e Generalizzabilità 

• Fornire indicazioni su come interpretare i punteggi ottenuti e verificare la possibilità di 

generalizzare i risultati a diverse popolazioni e contesti. 

Generalmente, la scelta di utilizzare un questionario esistente già validato, invece di svilupparne 

uno ex novo che misuri la stessa variabile latente, ovvero un costrutto teorico che non può 

essere misurato direttamente, ma che può essere inferito attraverso un insieme di indicatori 

osservabili, come le risposte a domande specifiche (item) del questionario, si basa sul fatto che 

la versione originale di uno strumento preesistente presenta un livello adeguatamente elevato 

di affidabilità e validità, è stata ampiamente impiegata in ambito scientifico e si è dimostrata 

pertinente per l’applicazione attuale o adeguata ai requisiti specifici dello studio. (89) 

 

6.4.3. Questionario di orientamento alla diagnosi 

Nel contesto della presente tesi, è stato impiegato un questionario di orientamento alla diagnosi 

dei Disturbi dello Spettro Feto-Alcolico (FASD) come strumento preliminare di screening, 

finalizzato a individuare soggetti a rischio all’interno della popolazione pediatrica.  

Il questionario è stato progettato con l’obiettivo di raccogliere, in modo sistematico, 

informazioni anamnestiche, comportamentali e fisiche potenzialmente indicative di esposizione 

prenatale all’alcol, secondo criteri riconosciuti dalla letteratura scientifica. La sua 

somministrazione è avvenuta mediante interviste a caregiver coinvolti nella presa in carico dei 

pazienti, fungendo da guida per l’eventuale invio a valutazione specialistica multidisciplinare. 

La fase successiva è la somministrazione pilota (pre-test), volta a individuare eventuali criticità 

nella comprensione o nella struttura del questionario. A questa segue l’analisi statistica della 

validità e dell’affidabilità, che comprende misure come la validità di contenuto, di costrutto e 

di criterio, nonché l’affidabilità interna e la riproducibilità nel tempo (test-retest). Solo al 

termine di questi passaggi è possibile disporre di uno strumento scientificamente solido, idoneo 

a essere utilizzato in ambito clinico o di ricerca per l’orientamento alla diagnosi e l’invio alla 

presa in carico nel contesto della neuropsichiatria infantile.  
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6.4.4. APPENDICE A – QUESTIONARIO DI ORIENTAMENTO FASD 

In riferimento al presente studio, la progettazione del questionario si è ispirata a principi 

metodologici precedentemente descritti, pur tenendo conto delle specificità del contesto 

operativo e delle limitazioni strutturali del progetto. 

Si riporta di seguito la versione integrale del questionario in formato PDF. Il questionario è 

stato somministrato tramite Google Moduli.  
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6.4.4.1 Questionario – Sezione 1 
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6.4.4.2. Questionario – Sezione 2 
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6.4.4.2. Questionario – Sezione 2 
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6.4.4.2. Questionario – Sezione 2 
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6.4.4.3. Questionario – Sezione 3 

 

 



88 

 

6.4.4.3. Questionario – Sezione 3 
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6.4.4.3. Questionario – Sezione 3 
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6.4.4.3. Questionario – Sezione 3 
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6.4.4.3. Questionario – Sezione 3 
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6.4.4.3. Questionario – Sezione 3 
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6.4.4.3. Questionario – Sezione 3 
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6.4.4.3. Questionario – Sezione 3 
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6.4.4.4. Questionario – Sezione 4 
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6.4.4.4. Questionario – Sezione 4 
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6.4.4.4. Questionario – Sezione 4 
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6.5. Discussione 

La presente sezione si propone di analizzare criticamente i dati emersi dalla somministrazione 

del questionario predittivo di FASD ai genitori dei soggetti valutati, alla luce della letteratura 

scientifica disponibile. A seguito della diffusione tra le famiglie del questionario proposto, sono 

state raccolte sette risposte complete. 

I risultati sono stati organizzati in quattro aree tematiche distinte: storia prenatale e anomalie 

morfologiche, alterazioni neurocognitive, aspetti comportamentali e relazionali e la storia dei 

trattamenti effettuati. Per ciascuna area è stato prodotto un grafico che sintetizza la frequenza 

delle risposte relative agli item corrispondenti, con l'obiettivo di individuare i predittori clinici 

più ricorrenti e potenzialmente discriminanti. Tale impostazione consente un confronto diretto 

tra i dati raccolti nel contesto della sperimentazione e i principali riferimenti epidemiologici e 

nosografici presenti in letteratura, al fine di valutare l'affidabilità dello strumento utilizzato e la 

sua utilità nella pratica clinica. 

 

6.5.1 Analisi della storia prenatale e delle anomalie morfologiche: item 1 - 14 

Il primo grafico sintetizza le risposte 1–14 del questionario, focalizzate su fattori anamnestici, 

perinatali e morfologici ritenuti predittivi di FASD. L'analisi di ciascun item ha evidenziato una 

ricorrenza significativa di fattori compatibili con un'esposizione prenatale ad alcol e con i 

Disturbi ello Spettro Feto-Alcolico.  

L’esposizione prenatale all’alcol (item 1) è stata riportata come "sì" nel 57,1% dei casi (4 su 7), 

mentre nel restante 42,9% (3 su 7) l’informazione non era nota. Questa mancata disponibilità 

di dati, particolarmente frequente nei bambini adottati, conferma quanto già evidenziato da 

Popova et al. (2016) in merito alla difficoltà di ricostruire la storia prenatale nei contesti non 

familiari, e sottolinea la necessità di strumenti di screening che si basino anche su indicatori 

osservabili. 

Anche l’abuso di altre sostanze in gravidanza (item 2) è stato confermato nel 42,9% dei casi, 

mentre la nascita pretermine (item 3) è emersa con una frequenza del 57,1%.  

Le diagnosi mediche ricevute alla nascita (item 4), come disabilità intellettiva o encefalopatia 

ipossico-ischemica, segni evidenti di sofferenza perinatale, sono state riferite anch’esse nel 

57,1% del campione. 

Tra gli aspetti morfologici, la microcefalia (item 11) è risultata il predittore più ricorrente con 

una frequenza del 100% (7 su 7). Le altre anomalie craniofacciali più frequenti includono il 
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labbro superiore assottigliato, evidenziato nel 71,4% delle risposte (item 8) e le malformazioni 

oculari nel 57,1% (item 10).  

Le cardiopatie congenite (item 14) sono presenti nel 42,9% dei casi selezionati dal campione, 

con particolare attenzione alla presenza del Forame Ovale Pervio (FOP). 

I segni come l’aumento del raggio interpupillare (item 6), l’ipoplasia del terzo medio del volto 

(item 7), il filtrum naso-labiale liscio (item 9), le malformazioni oro-buccali (item 13) e degli 

arti (item 12) risultano meno frequenti o più difficilmente valutabili nel contesto del 

questionario. 

Nel confronto con la letteratura, i dati ottenuti risultano coerenti con quanto descritto da May 

et al. (2018), secondo cui le anomalie craniofacciali, la microcefalia e le alterazioni viscerali 

costituiscono elementi fortemente associati a FASD.  

Inoltre, la frequenza elevata di microcefalia nel presente campione (100%) si colloca nella 

fascia più alta riportata in letteratura (35–50%), come suggerito da Autti-Rämö et al. (2002), 

ma, in questo caso, è probabile che la selezione di un campione ridotto, giochi un ruolo 

nell’influenzare la ricorrenza del fenotipo. 

In sintesi, i predittori più frequenti emersi nel grafico 1 sono: 

❖ Item 11 (microcefalia): 100% 

❖ Item 8 (labbro superiore assottigliato): 71,4% 

❖ Item 1 (esposizione prenatale all’alcol): 57,1% (non noto nel restante 42,9%) 

❖ Item 3 (nascita pretermine): 57,1% 

❖ Item 4 (altre diagnosi mediche alla nascita): 57,1% 

❖ Item 10 (malformazioni oculari): 57,1% 

❖ Item 2 (abuso di altre sostanze): 42,9% 

❖ Item 5 (dismorfismi facciali): 42,9% 

❖ Item 14 (cardiopatie congenite): 42,9% 

❖ Item 12 (malformazioni degli arti): 28,6% 

❖ Item 13 (malformazioni oro-buccali): 28,6% 

❖ Item 7 (ipoplasia del terzo medio del volto): 28,6% 

Questi elementi confermano la validità del blocco anamnestico-morfologico come primo snodo 

di orientamento per il sospetto diagnostico precoce, coerentemente con le linee guida 

internazionali (Cook et al., 2016; Hoyme et al., 2016), sottolineano l'importanza di un'anamnesi 

retrospettiva dettagliata come primo livello di screening e confermano la validità di strumenti 

osservazionali che integrano dati fenotipici e storici.  
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Figura 2- Distribuzione delle risposte agli item 1-14 del questionario predittivo FASD. 
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6.5.2. Analisi del funzionamento neurologico, cognitivo e comportamentale: item 19 - 33 

Il secondo grafico ha consentito di analizzare in dettaglio gli item 19–33, relativi all'area 

cognitiva, esecutiva e degli apprendimenti. Dall’elaborazione delle frequenze è emersa con 

forza la presenza di difficoltà cognitive pervasive in buona parte del campione, con pattern ben 

riconoscibili e coerenti con il profilo neuropsicologico tipico di bambini con diagnosi di FASD. 

La difficoltà a concentrarsi (item 19) è risultata la più ricorrente, segnalata con risposta 

"sempre" nel 85,7% dei casi (6 su 7). Gli altri tre item con elevata frequenze di risposte positive 

sono: difficoltà a ricordare anche dopo molte ripetizioni (item 28), tappe di sviluppo ritardate 

(item 31), e difficoltà scolastiche (item 33), ciascuno con il 71,4% di risposte "sempre" (5 su 

7). Questa concentrazione di risposte conferma l’impatto significativo che la patologia ha sul 

neurosviluppo, sulla capacità di mantenere l’attenzione sostenuta nel tempo e sulla capacità di 

acquisire e stabilizzare nuove informazioni, mettendo in luce una marcata fragilità nei processi 

di consolidamento della memoria di lavoro. 

A questi si aggiungono tre item valutati con alta frequenza di risposte "spesso", ovvero: 

difficoltà nel regolare le emozioni (item 20), ricordare sequenze (item 24) e memorizzare 

informazioni acquisite di recente (item 27), ciascuno con 5 risposte positive su 7 (71,4%).  

Tali dati riflettono l’instabilità del controllo esecutivo e l’inefficienza nei processi di codifica e 

recupero dell’informazione, frequentemente documentati nella letteratura neuropsicologica sul 

FASD da Mattson et al., nel 2019 e dallo studio di Kodituwakku condotto nel 2007. 

Di particolare rilievo clinico appare la tendenza generalizzata del campione a privilegiare la 

codifica e il richiamo mnesico di contenuti visivi rispetto a quelli verbali (item 30): 3 soggetti 

(42,9%) hanno risposto "sempre" e i restanti 4 (57,1%) "spesso", segnalando che l’intero 

campione tende a ricordare più facilmente contenuti visivi. Tale riscontro, raramente 

evidenziato in modo sistematico all'interno dei questionari clinici standard, potrebbe 

configurarsi come un indicatore funzionale di rilievo, in grado di orientare la scelta di approcci 

didattici e riabilitativi maggiormente calibrati sulle specificità del profilo cognitivo visuo-

dominante. In linea con quanto suggerito da Kerns et al., l'impiego di strategie visive nei 

processi di memorizzazione e materiali iconografici potrebbe risultare efficace nel facilitare i 

processi di apprendimento in questa popolazione. La difficoltà a usare concetti astratti (item 

32), riscontrata "spesso" nel 57,1% del campione, aggiunge un ulteriore elemento a supporto 

della compromissione delle funzioni di ordine superiore, quali il pensiero simbolico e la 

generalizzazione.  
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Nel confronto con la letteratura, i dati emersi risultano sovrapponibili con quanto evidenziato 

da Mattson et al. (2019), che identificano le difficoltà attentive, le compromissioni della 

memoria di lavoro e i disturbi specifici dell’apprendimento come componenti cardine del 

profilo cognitivo nei bambini affetti da FASD. Le medesime aree di vulnerabilità trovano 

ulteriore conferma negli studi di neuroimaging condotti da Jacobson et al. nel 2011, che 

documentano alterazioni funzionali nei circuiti fronto-parietali, con particolare coinvolgimento 

delle regioni deputate alla pianificazione esecutiva e alla memoria a breve termine.  

Similmente, Cook et al. (2016), nell’ambito delle linee guida canadesi per la diagnosi di FASD, 

identificano le difficoltà scolastiche persistenti come uno dei criteri secondari rilevanti. Queste 

difficoltà, che comprendono prestazioni scolastiche significativamente inferiori rispetto all'età 

o al livello intellettivo atteso, sono considerate manifestazioni di difetti neurocognitivi centrali 

e, il loro rilievo, contribuisce a rafforzare il sospetto diagnostico, sottolineando l’importanza di 

un’osservazione longitudinale delle prestazioni accademiche dei soggetti a rischio.  

Rispetto a tali riferimenti, i dati del presente studio si distinguono per la coerenza di risposte tra 

le aree cognitive compromesse e lo sviluppo specifico della sfera visuo-percettiva come via 

preferenziale di consolidamento mnesico, aspetto meno approfondito in letteratura ma che, nel 

nostro campione, emerge come universalmente condiviso.  

Nel complesso, i risultati del secondo grafico confermano che le difficoltà cognitive, esecutive 

e scolastiche costituiscono uno dei nuclei clinici centrali nella popolazione con sospetto FASD, 

rafforzando la necessità di una valutazione neuropsicologica approfondita anche nei contesti 

privi di storia prenatale certa.  
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Figura 3- Distribuzione delle risposte agli item 19–33 del questionario predittivo FASD 
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6.5.3. Analisi del funzionamento neurologico, cognitivo e comportamentale: item 34 – 45 

Il terzo grafico ha analizzato la distribuzione delle risposte agli item 34–45, volti a indagare il 

dominio cognitivo-comportamentale, con particolare attenzione a pattern ricorrenti di 

disfunzione, tipici dei disturbi dello spettro feto-alcolico.  

Le frequenze raccolte hanno evidenziato la presenza di alterazioni funzionali diffuse, 

riscontrabili in aree critiche quali la pianificazione, la regolazione delle emozioni, l’adattamento 

ai cambiamenti di routine che richiedono flessibilità cognitiva e la comprensione delle 

conseguenze delle proprie azioni. Tali manifestazioni si configurano come indicatori rilevanti 

ai fini dell’orientamento diagnostico, coerenti con i principali quadri clinici descritti in 

letteratura. 

In particolare, la pianificazione autonoma delle attività (item 34), quali vestirsi in autonomia, 

curare la propria igiene personale e organizzare il materiale scolastico è risultata compromessa 

in tutto il campione, con un tasso di concordanza del 100% tra le risposte positive "sempre" e 

"spesso" (rispettivamente 4 e 3 soggetti), configurando un marcato deficit nella pianificazione 

e nell’organizzazione autonoma, indicatori chiave di deficit delle funzioni esecutive.  

In modo analogo, si rilevano punteggi elevati anche per l'incapacità di prevedere le conseguenze 

delle proprie azioni (item 38), per le difficoltà nella gestione dei cambiamenti di routine (item 

37) e per la capacità di distinguere tra realtà e fantasia (item 41). L'item 38 presenta una 

distribuzione significativa con 3 risposte "sempre" e 3 "spesso" (pari all'85,7%), delineando un 

pattern di scarsa consapevolezza metacognitiva. L'item 37, invece, mostra 5 risposte "spesso" 

e 2 "raramente", confermando una difficoltà ricorrente nell'adattamento a variazioni ambientali 

o comportamentali, compatibile con rigidità cognitiva e intolleranza al cambiamento, aspetti 

frequentemente descritti nella popolazione con FASD. 

Anche i dati relativi alla sensibilità alterata agli stimoli sensoriali (item 40) evidenziano una 

compromissione percettiva con 2 risposte "sempre" e 5 "spesso", coerentemente con quadri 

clinici di iper- o iporeattività sensoriale riscontrati nei disturbi del neurosviluppo. 

Parallelamente, l'item relativo alla difficoltà nella comprensione di nuove informazioni (item 

39) suggerisce la presenza di una fragilità nei processi di elaborazione e integrazione cognitiva, 

che può interferire significativamente con l'apprendimento e l'autonomia funzionale, in linea 

con quanto descritto in letteratura relativamente al FASD. 

Alcuni item risultano invece distribuiti in modo più variabile, come il disorientamento in 

contesti nuovi (item 36), i comportamenti ripetitivi (item 42), il linguaggio povero (item 35) e 

la difficoltà di coordinamento motorio (item 43). 
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Questa maggiore dispersione potrebbe riflettere una reale eterogeneità clinica interindividuale, 

ma non si può escludere l’influenza di un bias metodologico legato alla dimensione ridotta del 

campione, che limita la potenza statistica e aumenta il rischio di variabilità casuale nella 

distribuzione delle risposte. 

Nel confronto con la letteratura, questi dati sono coerenti con quanto descritto da Pei et al. nel 

2011 e Streissguth et al. nel 1996, che evidenziano la presenza di pattern comportamentali 

ricorrenti, quali rigidità cognitiva, impulsività, disregolazione affettiva e scarsa consapevolezza 

delle conseguenze delle proprie azioni, associati a disfunzioni delle strutture frontali e limbiche.  

In conclusione, la concordanza tra i punteggi "sempre" e "spesso" in molti degli item proposti 

suggerisce l'esistenza di un profilo funzionale ricorrente nel FASD, osservabile anche in 

assenza di esposizione prenatale certa.  

 

 

 

 

Figura 4-Distribuzione delle risposte agli item 34-45 del questionario predittivo FASD 
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6.5.4. Distribuzione percentuale delle risposte clinicamente rilevanti per l’orientamento 

diagnostico al FASD 

La valutazione complessiva della ricerca, condotta attraverso la somministrazione del 

questionario ai genitori adottivi di bambini con diagnosi di FASD nel territorio ferrarese, si 

avvale del grafico sottostante, che sintetizza la distribuzione percentuale delle risposte con 

valore predittivo positivo all’interno del campione indagato.  

In particolare, le risposte "Sì" agli item 1–14, riguardanti la storia prenatale e le anomalie 

morfologiche, e le risposte "Sempre" e "Spesso" agli item 19–45, relativi alle caratteristiche 

neuropsicologiche, cognitive, comportamentali e sociali, sono state aggregate per fornire una 

panoramica chiara e immediata dei dati emersi.  

Tra gli indicatori somatici, i dati ottenuti evidenziano una frequenza particolarmente elevata di 

microcefalia (item 11), presente nel 100% dei casi, e di labbro superiore assottigliato (item 8), 

riscontrato nel 71,4% dei bambini esaminati. Questi dati sono coerenti con la letteratura 

scientifica recente, che conferma la rilevanza di tali caratteristiche nel FASD.  

Al contrario, l’assenza del filtrum naso-labiale, pur essendo un segno distintivo nei casi 

tradizionalmente descritti, non appare così prevalente nel nostro campione, suggerendo una 

possibile variazione nei segni somatici tra diverse popolazioni e studi. 

L’analisi dei dati successivi ha evidenziato, inoltre, che i principali predittori osservati nel 

campione sono rappresentati dalle difficoltà di attenzione (item 19), dalla compromissione della 

regolazione emotiva (item 20), dalla difficoltà nell’eseguire istruzioni complesse (item 28), 

dalla preferenza mnemonica per immagini (item 30), dalla difficoltà nella comprensione e 

nell’utilizzo di concetti astratti e simbolici (item 32), dalla scarsa autonomia nella 

pianificazione delle attività o nella organizzazione del materiale (item 34) e dall’alterata 

sensibilità agli stimoli sensoriali (item 40). In tutti questi casi, le risposte "Sempre" o "Spesso" 

sono state attribuite nel 100% dei soggetti, a testimonianza della persistenza di queste 

caratteristiche nel profilo neuropsicologico dei bambini esaminati. 

L’analisi dei dati emersi nel campione indagato si inserisce in un contesto più ampio di studi 

internazionali che hanno esplorato le correlazioni tra le caratteristiche neuropsichiche, cognitive 

e somatiche nel FASD. I risultati ottenuti nella nostra ricerca, che evidenziano difficoltà di 

attenzione (item 19), ritardi nelle tappe evolutive (item 31), difficoltà scolastiche (item 33) e 

compromissioni mnemoniche (item 28), trovano conferma in diversi studi recenti. 

A titolo d’esempio, un ampio studio di Coles et al. (2022) ha dimostrato che i bambini con 

FASD presentano significativi deficit nelle funzioni esecutive, con particolare riferimento alla 

memoria di lavoro e all'attenzione sostenuta, simile a quanto riscontrato nel nostro campione. 
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Tuttavia, il nostro studio evidenzia una maggior capacità di memorizzazione associata alla 

presentazione di immagini (item 30), che non è sempre stato messo in evidenza in ricerche 

precedenti, come quella di Stevens et al. (2021), che si è concentrata prevalentemente sulle 

difficoltà di attenzione e non ha trattato in modo esplicito le preferenze mnemoniche per 

immagini. 

Un altro aspetto interessante riguarda i risultati legati alle malformazioni somatiche, in linea 

con quanto documentato da Fryer et al. nel 2020, che ha riportato una forte correlazione tra 

l'esposizione prenatale all'alcol e la comparsa di difetti somatici, come la microcefalia e le 

dismorfie facciali. 

Inoltre, uno studio recente di Jones et al. (2021) ha identificato una relazione tra le difficoltà 

emotive e comportamentali nei bambini con FASD e il ritardo nel raggiungimento delle tappe 

evolutive, una conclusione che si allinea con i risultati del nostro campione, in cui l'alterata 

regolazione emotiva (item 20) si è rivelata un indicatore significativamente presente.  

In conclusione, sebbene i dati del nostro studio confermino molte delle tendenze emerse nella 

letteratura recente, come la correlazione tra FASD e difficoltà neuropsichiche e somatiche, 

emergono alcune differenze significative, in particolare nella frequenza e nella natura delle 

compromissioni della memoria visiva e dei dismorfismi facciali. 

Queste divergenze suggeriscono la necessità di approfondire ulteriormente gli aspetti clinici e 

diagnostici del FASD, dal momento che i risultati emersi dal presente questionario, pur nella 

limitatezza del campione, si pongono in linea con quanto già evidenziato dalla letteratura 

scientifica, contribuendo a rafforzarne le evidenze e offrendo, al contempo, ulteriori spunti di 

riflessione sul profilo neuropsicologico e somatico associato al FASD. 
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Figura 5- Distribuzione percentuale delle risposte con valore predittivo positivo al questionario di orientamento alla 

diagnosi di FASD 
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6.5.5. Definizione di una soglia percentuale orientativa per l’identificazione precoce di 

FASD 

Ai fini dell’individuazione di una soglia operativa in grado di orientare il sospetto clinico di 

Fetal Alcohol Spectrum Disorder (FASD) a partire dalle risposte al questionario somministrato, 

è stata condotta un’analisi retrospettiva della percentuale delle risposte positive per soggetto. 

L’obiettivo era determinare, all’interno di un campione costituito esclusivamente da bambini 

con diagnosi già posta, il livello minimo di ricorrenza delle caratteristiche cliniche al di sopra 

del quale potesse configurarsi un profilo sufficientemente rappresentativo da poter giustificare 

un sospetto fondato e potenzialmente applicabile nei contesti di screening precoce. 

Per ciascun soggetto incluso nello studio, è stato calcolato il rapporto percentuale tra il numero 

di item codificati come “positivi”, ovvero indicativi della presenza della caratteristica indagata 

e il numero totale di item compilati, al fine di standardizzare i risultati e rendere i profili 

confrontabili. La distribuzione risultante è stata analizzata mediante indicatori descrittivi 

centrali quali media, mediana e intervallo interquartilico, allo scopo di individuare una soglia 

empirica non arbitraria, ma fondata sulla consistenza interna del campione stesso. 

In assenza di un gruppo di controllo, si è optato per la definizione di una soglia orientativa 

corrispondente al 75° percentile della distribuzione delle percentuali osservate: tale valore 

rappresenta la fascia superiore del campione, in cui si concentra la maggior parte dei soggetti 

con elevata densità di caratteristiche compatibili con FASD. L’identificazione di questa soglia 

non ha finalità diagnostiche, ma assume un potenziale valore orientativo, proponendosi come 

possibile strumento preliminare da applicare a popolazioni pediatriche ad alto rischio.  

La coerenza tra il superamento di tale soglia e la presenza di un quadro clinico riconducibile a 

FASD nel campione analizzato, conferisce credibilità esplorativa a questo approccio, che potrà 

costituire la base per future ricerche di validazione su coorti più ampie e in studi prospettici. 
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Tabella 1- Distribuzione delle percentuali di risposte positive per soggetto nel campione con diagnosi confermata di FASD 

Soggetto Risposte positive Item compilati % risposte positive 

Soggetto 1 25 41 61,0% 

Soggetto 2 28 41 68,3% 

Soggetto 3 28 41 68,3% 

Soggetto 4 30 41 73,2% 

Soggetto 5 29 41 70,7% 

Soggetto 6 27 41 65,9% 

Soggetto 7 26 41 63,4% 

 

Indicatori sintetici della distribuzione: 

❖ Media: 65,9% 

❖ Mediana: 68,3% 

❖ 75° percentile: 73,2% 

Sebbene il valore medio osservato nel campione sia pari al 65,9%, una soglia fissata su tale 

valore risulterebbe eccessivamente sensibile, con il rischio di includere soggetti con profili 

clinici parziali o aspecifici. D’altro canto, l’adozione del 75° percentile (pari al 73,2%) come 

soglia univoca potrebbe rivelarsi troppo restrittiva, escludendo bambini che presentano 

caratteristiche riconducibili al FASD in forma più sfumata. 

Alla luce di questi dati, si è optato per l’individuazione di un cut-off intermedio, pari al 70% di 

risposte positive, che rappresenta un punto di equilibrio tra sensibilità e specificità, risultando 

superiore alla media del campione e prossimo alla mediana. Tale soglia appare clinicamente 

adeguata a orientare il sospetto diagnostico precoce, soprattutto in contesti di sorveglianza 

pediatrica o di valutazione anamnestica in popolazioni a rischio, come quella adottiva. 
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CONCLUSIONI 

Nel presente elaborato è stata esplorata la possibilità di sviluppare uno strumento predittivo 

orientato all’identificazione precoce del Disturbo dello Spettro Feto-Alcolico (FASD), 

mediante la costruzione e l’applicazione di un questionario strutturato, somministrato ai 

genitori adottivi di bambini con diagnosi clinica già posta. L’analisi delle risposte, ricodificate 

in forma dicotomica e convertite in valori percentuali per soggetto, ha permesso di osservare 

una distribuzione con valori medio-alti e di individuare una soglia empirica del 70% di item 

positivi, proposta come valore orientativo in fase di screening. 

L’elaborazione dei dati ha inoltre consentito di identificare le manifestazioni cliniche più 

ricorrenti tra quelle indagate, fornendo indicazioni preliminari sui possibili predittori più 

sensibili del disturbo all’interno del campione analizzato. Questa osservazione, pur non 

assumendo valore diagnostico, rappresenta un ulteriore elemento di interesse clinico nell’ottica 

di affinare l’individuazione precoce del FASD nei contesti ad alto rischio. 

L’obiettivo del lavoro, dunque, non è stato quello di proporre uno strumento diagnostico né di 

validare una scala esistente, bensì di fornire un ausilio pratico per l’orientamento clinico, in 

particolare in contesti ad alta complessità anamnestica come l’ambito adottivo. L’elaborazione 

di una soglia percentuale, ricavata da un campione omogeneo per diagnosi, ha consentito di 

ipotizzare un possibile criterio operativo utile per rafforzare il sospetto clinico, laddove i dati 

anamnestici siano frammentari o la presentazione clinica sia sfumata. 

Sebbene i risultati debbano essere interpretati alla luce di alcune limitazioni metodologiche e 

strutturali come la dimensione contenuta del campione, l’assenza di un gruppo di controllo e il 

questionario necessiti di ulteriori validazioni su scala più ampia, i dati raccolti confermano 

l’importanza di una valutazione sistematica e mirata nei contesti clinici ad alto rischio, ponendo 

le basi per future ricerche e sviluppi diagnostici. L’uniformità del campione, l’aderenza clinica 

degli item indagati e l’applicabilità del metodo rappresentano elementi di coerenza interna che 

conferiscono solidità al lavoro nella sua fase esplorativa. 

Nel contesto di una condizione neuroevolutiva ancora scarsamente riconosciuta nella pratica 

clinica, l’approccio proposto si configura come un contributo sperimentale alla strutturazione 

di percorsi di identificazione precoce.  

Le prospettive future si orientano verso una validazione prospettica dello strumento su 

campioni più ampi e diversificati, includendo soggetti con profili clinici incerti o non 

diagnosticati, al fine di valutarne la sensibilità e specificità.  
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Ulteriori sviluppi potranno riguardare la replicabilità del cut-off, valutandolo anche in contesti 

differenti da quello adottivo, nonché l’integrazione del questionario con strumenti clinici 

standardizzati, per supportare in modo complementare la valutazione multidisciplinare. 

Tracciare l’invisibile non significa ridurre la complessità diagnostica ai soli parametri numerici, 

ma individuare strumenti capaci di supportare il sospetto clinico, orientare precocemente 

l’osservazione specialistica e promuovere una presa in carico tempestiva e mirata.  

Il presente lavoro si colloca in questa direzione, offrendo un contributo operativo alla letteratura 

scientifica per l’elaborazione di approcci sistematici, integrabili nella pratica clinica della 

Neuropsichiatria Infantile. 
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