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ALBINISMO OCULO-CUTANEO (OCA)

 Dal latino «albus», bianco

 Malattie ereditarie caratterizzate da una riduzione della

pigmentazione di:

 Incidenza: 1 su 17.000

 Diverse varianti da mutazioni in geni differenti, tutti

modulatori della sintesi di melanina

cute

capelliocchi



OCA: SEGNI E SINTOMI

 La riduzione della melanina determina una serie di segni e sintomi

A livello 

cutaneo

Maggiore suscettibilità a 

ustioni solari e tumori cutanei

A livello 

oculare
Ampio spettro di 

problematiche visive



ALBINISMO OCULO-CUTANEO: DISTURBI VISIVI

Fondo dell’occhio: 

normale ipopigmentato

Ipopigmentazione 

dell’iride e della retina

Normale Ipoplasia

Ipoplasia della fovea

Misrouting dei nervi 

ottici

Segni e sintomi visivi

Transilluminazione 

dell’iride; 

Fotofobia

↓Acuità visiva

Scarsa visione notturna

Strabismo

Deficit stereoscopico

Nistagmo

Kruijt C et al 2018, Ather S. et al 2018

Anomalie oculari



Vista come «sintetizzatore dell’esperienza» 

Fraiberg, 1971-77

Canale preferenziale di analisi della realtà: le prime rappresentazioni della vita mentale 

si avvalgono di immagini visive → sviluppo della consapevolezza del mondo esterno 

Influenzata dal contesto ambientale 

(ambiente arricchito, esperienza e 

plasticità neurale) 

Attraverso la vista l’oggetto viene 

percepito nella sua globalità

FUNZIONE VISIVA E SVILUPPO 

NEUROPSICOMOTORIO



 Competenze motorie 

 Relazione madre-bambino

 Ritmo sonno-veglia

 Linguaggio, apprendimento 

 Nozioni di permanenza oggetto, causa-effetto, 
relazione spaziali …(sviluppo cognitivo)

FUNZIONE VISIVA E SVILUPPO 

NEUROPSICOMOTORIO

LA VISTA È COINVOLTA NELLO SVILUPPO 

Rogers 1988; Prechtl 2001; Fazzi 2002

Possibile influenza negativa sullo 

sviluppo globale



Secondo semestre

Primo semestre

Gattonamento

Stazione eretta

Deambulazione

Controllo del capo

Stazione seduta

Afferramento

Sviluppo neuropiscomotorio: profilo peculiare

LIEVE RITARDO POSTURALE

IMMATURITA’ ARTI SUPERIORI

ACCENTUAZIONE DEL RITARDO 

FUNZIONE VISIVA E SVILUPPO 

NEUROPSICOMOTORIO



Non esiste un comportamento di esplorazione

naturale dell’ambiente e la presentazione di

oggetto sonoro non basta ad attribuire

sostanzialità agli oggetti e a provocare

l’avvicinamento della mano ad esso

• Arti superiori all’altezza delle spalle 

• Mani disinvestite della funzione esplorativa-

tattile

• Occasionale convergenza su linea mediana

Rischio:  oltre agli occhi, anche le mani possono divenire «cieche»

FUNZIONE VISIVA E SVILUPPO 

NEUROPSICOMOTORIO



 Questo peculiare profilo di sviluppo sembra essere legato all’assenza di

«incentivo»

 La vista di un oggetto/persona motiva il bambino a muoversi verso di esso/a;

in condizioni di deprivazione visiva, la spinta motivazionale rappresentata dal

suono/altre caratteristiche sensoriali appare meno incisiva.

FUNZIONE VISIVA

INTERVENTO 

ABILITATIVO PRECOCE

Cioni et al 2016

DIAGNOSI                     

PRECOCE



Percorsi che non assumono più la forma di riabilitazioni di una 

funzione mal insediata ma di abilitazione di una funzione emergente

FUNZIONE VISIVA e DIAGNOSI PRECOCE



Perception  
Action

Localization recognition Executive functions
2008

Periodi sensibili 

massima plasticità a 

stimoli esterni

Rimaneggiamento Sistema nervosa 

centrale: massimo alla nascita

FUNZIONE VISIVA e INTERVENTO PRECOCE





VISIONE E CERVELLO: INTERVENTO PRECOCE 

PER LA PROMOZIONE DELLO SVILUPPO 

NEUROPSICHICO IN BAMBINI CON ALBINISMO 

OCULO-CUTANEO

Obiettivo dello studio
Promuovere lo sviluppo delle 

funzioni visive e lo sviluppo 

neuropsicomotorio globale in un 

gruppo di bambini con albinismo 

oculare

Parte 2: 

VERIFICARE L’EFFICACIA 

DELL’INTERVENTO 

ABILITATIVO IN BAMBINI 

CON ALBINISMO

Parte 1: 

DEFINIZIONE DEL 

PROFILO DI SVILUPPO IN 

BAMBINI CON ALBINISMO 



 Albinismo oculare (OA): ipopigmentazione oculare, anomalie

dell’occhio e disfunzioni visive (moderato a severo)

 Pigmentazione cute e capelli generalmente normale

 Prevalenza di 1 su 60.000

Strabismo Nistagmo Scarsa visione notturna

Trasparenza iridea
Fotofobia

PROFILO DEL NEUROSVILUPPO IN 

BAMBINI CON ALBINISMO OCULARE

Riduzione acuità visiva

Ipopigmentazione iride e retina

Ipoplasia foveale

Decussazione atipica delle fibre

Parte 1: 

DEFINIZIONE DEL 

PROFILO DI SVILUPPO IN 

BAMBINI CON ALBINISMO 

Parte 2: 

VERIFICARE L’EFFICACIA 

DELL’INTERVENTO 

ABILITATIVO IN BAMBINI 

CON ALBINISMO



Albinismo oculare di tipo 1 (OA1): trasmissione X-linked recessiva

 Varianti autosomiche recessive

▪ Sindrome di Hermanski-Pudlack: diatesi
emorragica, albinismo, malattia infiammatoria
intestinale, neutropenia, fibrosi polmonare;

▪ Sindrome di Chediak-Higashi: immunodeficienza
grave, tendenza al sanguinamento, albinismo,
disfunzione neurologica progressiva

ALBINISMO E GENETICA

26-90% dei pazienti non diagnosticati 

geneticamente 

Gene GPR143

Parte 1: 

DEFINIZIONE DEL 

PROFILO DI SVILUPPO IN 

BAMBINI CON ALBINISMO 

Parte 2: 

VERIFICARE L’EFFICACIA 

DELL’INTERVENTO 

ABILITATIVO IN BAMBINI 

CON ALBINISMO



Disfunzione connettività 

cerebrale come documentato 

da misdirection nervo ottico

ALBINISMO E 

DISTURBI DEL NEUROSVILUPPO 

Kutzbach (2007); Hesapcioglu (2013); Delong (2007); Neveu (2003)

• Disturbo de deficit di attenzione / 

iperattività → 21.8%

• Disturbo spettro autistico → 3.8%

Fattori genetici: 

vicinanza dei geni 

GABRA5 e OCA2

Parte 1: 

DEFINIZIONE DEL 

PROFILO DI SVILUPPO IN 

BAMBINI CON ALBINISMO 

Parte 2: 

VERIFICARE L’EFFICACIA 

DELL’INTERVENTO 

ABILITATIVO IN BAMBINI 

CON ALBINISMO



Dettagliare il profilo visivo, gli aspetti neurologici e

neuromotori, la funzione cognitiva, le abilità di

comunicazione e di linguaggio, e le caratteristiche

comportamentali in una coorte di bambini con albinismo

oculare.

SCOPI DELLO STUDIO

Raccogliere dati sull’analisi genetica (GPR143) al fine di

indagare quali bambini presentavano un albinismo

oculare di tipo 1 e di dettagliare le loro caratteristiche

cliniche

Parte 1: 

DEFINIZIONE DEL 

PROFILO DI SVILUPPO IN 

BAMBINI CON ALBINISMO 

Parte 2: 

VERIFICARE L’EFFICACIA 

DELL’INTERVENTO 

ABILITATIVO IN BAMBINI 

CON ALBINISMO



 Studio longitudinale retrospettivo

 Approvato dal Comitato Etico: report n. 4077

 13 bambini (12 maschi, 1 femmina) affetti da

albinismo oculare:

❑ Ipopigmentazione del fondo oculare

❑ Transilluminazione iridea e/o ipoplasia foveale

❑ Nistagmo

❑ Deficit dell’acuità visiva

• CRITERI DI 

ESCLUSIONE: Problemi 

gravidanza/parto

• Altre forme di 

albinismo

Centro per la Diagnosi e la 

Riabilitazione funzionale per 

bambini con deficit visivo e/o 

multidisabilità

MATERIALI E METODI
Parte 1: 

DEFINIZIONE DEL 

PROFILO DI SVILUPPO IN 

BAMBINI CON ALBINISMO 

Parte 2: 

VERIFICARE L’EFFICACIA 

DELL’INTERVENTO 

ABILITATIVO IN BAMBINI 

CON ALBINISMO



Età

Sesso

Gravidanza

Parto e periodo perinatale

Profilo neurovisivo

Sviluppo neuromotorio

Profilo neurosviluppo e livello cognitivo

Comunicazione e linguaggio

Profilo comportamentale

Analisi genetiche (GPR143)

Potenziali Evocati Visivi

Valutazioni condotte annualmente per 6 

anni consecutivi da T0 a T6:

- T0: età media: 5.4 mesi, DS: 1.2

- T6: età media: 73.3 mesi, DS: 21.3

Raccolta di dati 

anamnestici

MATERIALI E METODI

Valutazioni 

cliniche annuali

Parte 1: 

DEFINIZIONE DEL 

PROFILO DI SVILUPPO IN 

BAMBINI CON ALBINISMO 

Parte 2: 

VERIFICARE L’EFFICACIA 

DELL’INTERVENTO 

ABILITATIVO IN BAMBINI 

CON ALBINISMO



Profilo visivo

Caratteristiche 

oftalmologiche e 

ortottiche

Funzioni oculomotorie

o Fissazione

o Inseguimento

o Saccadici

Funzione percettiva

o Acuità visiva

o Sensibilità al contrasto

o Campo visivo

MATERIALI E METODI
Parte 1: 

DEFINIZIONE DEL 

PROFILO DI SVILUPPO IN 

BAMBINI CON ALBINISMO 

Parte 2: 

VERIFICARE L’EFFICACIA 

DELL’INTERVENTO 

ABILITATIVO IN BAMBINI 

CON ALBINISMO



Sviluppo 

neuromotorio

Report dei 

genitori

MATERIALI E METODI

Esame 

neurologico

Parte 1: 

DEFINIZIONE DEL 

PROFILO DI SVILUPPO IN 

BAMBINI CON ALBINISMO 

Parte 2: 

VERIFICARE L’EFFICACIA 

DELL’INTERVENTO 

ABILITATIVO IN BAMBINI 

CON ALBINISMO



Profilo 

neurosviluppo

Performance

Linguaggio

Comunicazione

Coordinazione

Occhio-mano

Personale

Sociale

Grosso

Motorio

Griffiths Mental

Developmental Scales-

Revised (GMDS-R)

MATERIALI E METODI
Parte 1: 

DEFINIZIONE DEL 

PROFILO DI SVILUPPO IN 

BAMBINI CON ALBINISMO 

Parte 2: 

VERIFICARE L’EFFICACIA 

DELL’INTERVENTO 

ABILITATIVO IN BAMBINI 

CON ALBINISMO



Livello 

cognitivo

Wechsler Preschool 

and Primary Scale of 

Intelligence (WPPSI)

Quoziente 

intellettivo totale

Quoziente 

intellettivo 

verbale

Quoziente 

intellettivo 

performance

MATERIALI E METODI
Parte 1: 

DEFINIZIONE DEL 

PROFILO DI SVILUPPO IN 

BAMBINI CON ALBINISMO 

Parte 2: 

VERIFICARE L’EFFICACIA 

DELL’INTERVENTO 

ABILITATIVO IN BAMBINI 

CON ALBINISMO



Comunicazione 

linguaggio

Batteria per la valutazione 

del linguaggio in bambini di 

età 4-12 anni (BVL 4-12)

➢Denominazione

➢Comprensione Lessicale

➢Comprensione Sintattica

➢Ripetizione di frasi

Test per la 

comprensione 

orale (TOR 3-8)

MATERIALI E METODI
Parte 1: 

DEFINIZIONE DEL 

PROFILO DI SVILUPPO IN 

BAMBINI CON ALBINISMO 

Parte 2: 

VERIFICARE L’EFFICACIA 

DELL’INTERVENTO 

ABILITATIVO IN BAMBINI 

CON ALBINISMO



Profilo 

comportamentaleVineland

Adaptive

Behaviour Scale

(VABS)

Checklist for Autism

Spectrum Disorder

(CASD)

Autism Diagnostic

Observation

Schedule (ADOS)

MATERIALI E METODI
Parte 1: 

DEFINIZIONE DEL 

PROFILO DI SVILUPPO IN 

BAMBINI CON ALBINISMO 

Parte 2: 

VERIFICARE L’EFFICACIA 

DELL’INTERVENTO 

ABILITATIVO IN BAMBINI 

CON ALBINISMO



GPR143 gene

Potenziali 

Evocati Visivi

MATERIALI E METODI

Indagine 

genetica

Indagine 

strumentale

Parte 1: 

DEFINIZIONE DEL 

PROFILO DI SVILUPPO IN 

BAMBINI CON ALBINISMO 

Parte 2: 

VERIFICARE L’EFFICACIA 

DELL’INTERVENTO 

ABILITATIVO IN BAMBINI 

CON ALBINISMO



N° bambini Età media (mesi) Range Valutazioni effettuate

T0 13 5.4 ± 1.7 3-8 Visivo, neuromotorio

T1 13 11.6 ± 1.2 9-14
Visivo, PEV, 

neuromotorio, GMDS-R

T2 13 23.2 ± 1.1 21-24
Visivo, PEV, 

neuromotorio, GMDS-R

T3 10 36.4 ± 2.2 35-40 Visivo, neuromotorio

T4 9 47.6 ± 1.7 45-50

Visivo, neuromotorio, 

WPPSI, VABS, CASD, 

ADOS, linguaggio

T5 8 57.1 ± 3.2 54-62 Visivo, neuromotorio

T6 8 73.3 ± 2.9 68-78
Visivo, neuromotorio, 

linguaggio

MATERIALI E METODI
Parte 1: 

DEFINIZIONE DEL 

PROFILO DI SVILUPPO IN 

BAMBINI CON ALBINISMO 

Parte 2: 

VERIFICARE L’EFFICACIA 

DELL’INTERVENTO 

ABILITATIVO IN BAMBINI 

CON ALBINISMO



RISULTATI: Profilo visivo

Vizio

refrattivo

Trasl. 

iridea

Ipoplasia 

fovea

Fondo 

dell’occhio

Posizione

capo
Nistagmo Strabismo

Funzioni 

oculomotorie

1 A, I Si No Ipopigm. Normale Scosse No Alterate

2 A, M Si Si Ipopigm. Alterata Pendolare Eso (T0) Alterate

3 A, I Si Si Ipopigm. Normale Scosse No Alterate

4 A Si Si Ipopigm. Alterata Mix No Alterate

5 A, I No Si Ipopigm. Normale Pendolare No Alterate

6 A, I Si No Ipopigm. Normale Pendolare No Alterate

7 A, M Si No Ipopigm. Alterata Mix Exo (T0) Alterate

8 A, I Si No Ipopigm. Alterata Mix Eso (T2) Alterate

9 A, I No Si Ipopigm. Alterata Scosse No Alterate

10 A, I Si No Ipopigm. Normale Mix No Alterate

11 A, I No Si Ipopigm. Normale Mix Eso (T2) Alterate

12 A, M Si Si Ipopigm. Alterata Pendolare Exo (T1) Alterate

13 A No Si Ipopigm. Normale Pendolare No Alterate

Tutti i pazienti: 

- Vizio refrattivo

- Ipoplasia foveale e/o 

transilluminazione iridea

- Ipopigmentazione fondo occhio

- Nistagmo con conseguente 

alterazione funzioni visive di base 

Parte 1: 

DEFINIZIONE DEL 

PROFILO DI SVILUPPO IN 

BAMBINI CON ALBINISMO 

Parte 2: 

VERIFICARE L’EFFICACIA 

DELL’INTERVENTO 

ABILITATIVO IN BAMBINI 

CON ALBINISMO

A: astigmatismo; M: miopia; I: ipermetropia; Exo: exotropia; Eso: esotropia



Tutti i bambini: miglioramento 

acuità visiva e sensibilità al 

contrasto (2 soggetti ipovisione

lieve) 

Profilo visivo: evoluzione nel tempo
Parte 1: 

DEFINIZIONE DEL 

PROFILO DI SVILUPPO IN 

BAMBINI CON ALBINISMO 

Parte 2: 

VERIFICARE L’EFFICACIA 

DELL’INTERVENTO 

ABILITATIVO IN BAMBINI 

CON ALBINISMO



Controllo 

capo

Sedersi Camminare Pollice Mama-

baba

1° parola > 50 parole

1 3 6 11 10 7 12 26

2 2 6 14 13 7 12 24

3 4 6 18 13 7 18 36

4 2.5 6 12 11 7 12 23

5 3 7 15 8 8 12 24

6 3 7 13 9 7 9 24

7 3.5 6 12 10 7 12 24

8 3 6 13 13 8 18 29

9 2 6 12 12 8 11 20

10 3 6 12 11 7 9 24

11 3 6 11 12 8 18 36

12 3 6 12 13 12 24 72

13 3 6 12 12 9 24 70

Media 2.9 (0.5) 6.1 (0.3) 12.9 (1.6) 11.3 (1.6) 7.8 (1.4) 14.6 (5.1) 33.2 (17.4)

Sviluppo neuromotorio e linguaggio

Nessun ritardo di 

competenze grosso-

motorie, 5 bambini 

presentavano ritardo 

del linguaggio

Parte 1: 

DEFINIZIONE DEL 

PROFILO DI SVILUPPO IN 

BAMBINI CON ALBINISMO 

Parte 2: 

VERIFICARE L’EFFICACIA 

DELL’INTERVENTO 

ABILITATIVO IN BAMBINI 

CON ALBINISMO



Profilo di sviluppo e cognitivo

GMDS-R

(Quoziente di 

sviluppo)

T1 T2

1 93 107

2 89 96

3 89 81

4 97 104

5 104 96

6 111 98

7 91 101

8 91 91

9 100 105

10 106 108

11 94 97

12 86 50

13 88 70

WPPSI-III

T4

QIT QIV QIP

3 88 88 100

4 117 90 129

5 111 104 122

7 129 123 123

8 110 118 122

10 122 110 133

11 117 114 116

12 61 64 68

13 83 81 90
Al T2 profilo 

borderline in 1 

soggetto e in 

ritardo in 2

Punteggi 

cognitivi nella 

norma in 7 

bambini, 

P12 mostrava 

deficit in tutte le 

scale cognitive 

(verbale, di 

performance e 

totale), P13 nella 

scala verbale e 

totale

Parte 1: 

DEFINIZIONE DEL 

PROFILO DI SVILUPPO IN 

BAMBINI CON ALBINISMO 

Parte 2: 

VERIFICARE L’EFFICACIA 

DELL’INTERVENTO 

ABILITATIVO IN BAMBINI 

CON ALBINISMO

Al T1 profilo 

evolutivo 

normale in tutti 

i bambini



Funzioni adattive (VABS III)

T4

CASD

T4

Comunicazione Vita quotidiana Socialità Tot

3 16° 40° 53° 3/30

4 36° 33° 76° 1/30

5 66° 60° 63° 1/30

7 94° 98° 92° 1/30

8 92° 90° 93° 2/30

10 66° 98° 93° 1/30

11 66° 77° 34° 3/30

12 <1° <1° <1° 12/30

13 14° 14° <1° 10/30 SPETTRO 

AUTISTICO 

(CASD tra 10-14)

ADOS: negativa

P12: significative difficoltà nella 

comunicazione, nelle abilità di vita 

quotidiana e nella socialità

P13: nella abilità sociali

Parte 1: 

DEFINIZIONE DEL 

PROFILO DI SVILUPPO IN 

BAMBINI CON ALBINISMO 

Parte 2: 

VERIFICARE L’EFFICACIA 

DELL’INTERVENTO 

ABILITATIVO IN BAMBINI 

CON ALBINISMO

Profilo comportamentale



Parte 1: 

DEFINIZIONE DEL 

PROFILO DI SVILUPPO IN 

BAMBINI CON ALBINISMO 

Parte 2: 

VERIFICARE L’EFFICACIA 

DELL’INTERVENTO 

ABILITATIVO IN BAMBINI 

CON ALBINISMO

 Tutti i bambini sono stati sottoposti alle analisi GPR143

 Genetica positiva in 2 casi (15%)

Indagini genetiche e strumentali

P12 P13

I quali mostravano disturbi oftalmologici e oculomotori, ipovisione

persistente, ritardo del neurosviluppo, profilo cognitivo deficitario, 

disturbo misto del linguaggio, tratti autistici.

 9 bambini hanno effettuato accertamenti neurofisiologici con

valutazioni di PEV da pattern

Aumento latenza 

Riduzione ampiezza



 Profilo visivo eterogeneo nei bambini con albinismo oculare

 Segni oftalmologici invariati nei follow-up

 Progressivo miglioramento di acuità visiva e sensibilità al contrasto

DISCUSSIONE: PROFILO VISIVO

✔

Parte 1: 

DEFINIZIONE DEL 

PROFILO DI SVILUPPO IN 

BAMBINI CON ALBINISMO 

Parte 2: 

VERIFICARE L’EFFICACIA 

DELL’INTERVENTO 

ABILITATIVO IN BAMBINI 

CON ALBINISMO

2006

2019

2019



 Adeguate competenze grosso-motorie

PROFILO NEUROMOTORIO

 Normale esame neurologico

 Lievi difficoltà nella coordinazione occhio-mano

Deficit visivo non 

severo nei nostri 

bambini

Presenza di 

nistagmo?

Precoce deficit visivo 

può influire sulla 

motricità del bimbo

Parte 1: 

DEFINIZIONE DEL 

PROFILO DI SVILUPPO IN 

BAMBINI CON ALBINISMO 

Parte 2: 

VERIFICARE L’EFFICACIA 

DELL’INTERVENTO 

ABILITATIVO IN BAMBINI 

CON ALBINISMO

2002



Parte 1: 

DEFINIZIONE DEL 

PROFILO DI SVILUPPO IN 

BAMBINI CON ALBINISMO 

Parte 2: 

VERIFICARE L’EFFICACIA 

DELL’INTERVENTO 

ABILITATIVO IN BAMBINI 

CON ALBINISMO

 Sviluppo psicomotorio:

➢ Fragilità nella maturazione psicomotoria: 1 bambino

➢ Profilo deficitario: 2 bambini

PROFILO DI SVILUPPO E COGNITIVO

Profilo cognitivo borderline/deficit 

confermato anche dalla 

valutazione del funzionamento 

adattivo   

Livello cognitivo 

normale  

1995

1987



 Ritardo del linguaggio durante i primi anni (circa il 50% dei

bambini)

 In età prescolare, 2 bambini un disturbo misto dell’espressione e

della ricezione

LINGUAGGIO E COMUNICAZIONE

Difficoltà linguistiche e 

comunicative in bimbi con 

disabilità visiva

Gli stessi bambini…

✔

Parte 1: 

DEFINIZIONE DEL 

PROFILO DI SVILUPPO IN 

BAMBINI CON ALBINISMO 

Parte 2: 

VERIFICARE L’EFFICACIA 

DELL’INTERVENTO 

ABILITATIVO IN BAMBINI 

CON ALBINISMO

2015



PROFILO COMPORTAMENTALE

Presenza di disturbo dello spettro autistico 

e/o da deficit di attenzione/iperattività in 

soggetti con albinismo

 I due bambini con disturbi cognitivi e di

linguaggio presentavano tratti autistici

Fattori genetici?

Disfunzione 

connettività 

cerebrale?

✔

Parte 1: 

DEFINIZIONE DEL 

PROFILO DI SVILUPPO IN 

BAMBINI CON ALBINISMO 

Parte 2: 

VERIFICARE L’EFFICACIA 

DELL’INTERVENTO 

ABILITATIVO IN BAMBINI 

CON ALBINISMO

2007

2008

2020

2013

2008



PROFILO COMPORTAMENTALE

Tratti autistici 

dipendenti dal grado 

di deficit di acuità 

visiva

I due bambini con ipovisione persistente 

avevano un profilo clinico con caratteristiche 

simil autistiche

✔

Parte 1: 

DEFINIZIONE DEL 

PROFILO DI SVILUPPO IN 

BAMBINI CON ALBINISMO 

Parte 2: 

VERIFICARE L’EFFICACIA 

DELL’INTERVENTO 

ABILITATIVO IN BAMBINI 

CON ALBINISMO

 I comportamenti di tipo autistico osservati potrebbero riflettere
un problema evolutivo specifico nell’acquisizione di abilità socio-
cognitive



PROFILO GENETICO

✔
 2 bambini presentavano mutazioni del gene GPR143 (15%)

Parte 1: 

DEFINIZIONE DEL 

PROFILO DI SVILUPPO IN 

BAMBINI CON ALBINISMO 

Parte 2: 

VERIFICARE L’EFFICACIA 

DELL’INTERVENTO 

ABILITATIVO IN BAMBINI 

CON ALBINISMO

Proposta di criteri clinici che 

guidino il processo 

diagnostico

 Sfida nella diagnosi

1995

2012

2018



 I due bambini con mutazione genetica mostravano disturbi

oftalmologici e oculomotori, ipovisione persistente e una

raccolta di segni e sintomi relativi al neurosviluppo.

 Coinvolgimento del Sistema Nervoso:

CONCLUSIONI
Parte 1: 

DEFINIZIONE DEL 

PROFILO DI SVILUPPO IN 

BAMBINI CON ALBINISMO 

Parte 2: 

VERIFICARE L’EFFICACIA 

DELL’INTERVENTO 

ABILITATIVO IN BAMBINI 

CON ALBINISMO

Indirettamente, come 

conseguenza delle 

problematiche visive

Direttamente, come 

risultato di anomalie 

strutturali

 Maggiore consapevolezza delle problematiche

neurologiche e del neurosviluppo per:

❑ Miglioramento del processo diagnostico

❑ Interventi precoci e personalizzati



Parte 1: 

DEFINIZIONE DEL 

PROFILO DI SVILUPPO IN 

BAMBINI CON ALBINISMO 

Parte 2: 

VERIFICARE L’EFFICACIA 

DELL’INTERVENTO 

ABILITATIVO IN BAMBINI 

CON ALBINISMO

INTERVENTO PRECOCE PER LA PROMOZIONE 

DELLO SVILUPPO NEUROPSICHICO IN BAMBINI 

CON ALBINISMO OCULO-CUTANEO

• Studio caso/controllo longitudinale prospettico (10 casi/10 controlli)

• Comitato etico NP 4434  (approvazione: novembre 2020) 

Criteri di inclusione:

1) Diagnosi clinica e geneticamente confermata di albinismo oculocutaneo

2) Età compresa tra 0-6 anni

Obiettivo dello studio:

Promuovere lo sviluppo delle funzioni visive e neuropsicomotorio globale



Parte 1: 

DEFINIZIONE DEL 

PROFILO DI SVILUPPO IN 

BAMBINI CON ALBINISMO 

MATERIALI E METODI

CONTROLLI (9): 
No sedute abilitative ma 

consigli domiciliari

1. Visita neuropsichiatrica infantile

2. Valutazione neurofunzionale visiva

3. Valutazione del profilo evolutivo (con test

standardizzati in funzione dell’età del bambino)

T0 (prima del trattamento):

EQUIPE MULTIDISCIPLINARE:

• Neuropsichiatra infantile

• Oculista/ortottista

• Psicologo

• Terapista della neuropsicomotricità

• Tecnico della riabilitazione 

psichiatrica

• Data manager

1. Visita neuropsichiatrica infantile

2. Valutazione neurofunzionale visiva;

3. Valutazione del profilo evolutivo (con test

standardizzati in funzione dell’età del bambino)

T1 (a 6 mesi del trattamento):

Parte 2: 

VERIFICARE L’EFFICACIA 

DELL’INTERVENTO 

ABILITATIVO IN BAMBINI 

CON ALBINISMO

CASI (4): 
Trattamento abilitativo  

Training dei genitori



Adele giunge in valutazione all’età di 5 mesi e 26 giorni  su indicazione 

del medico pediatra

LA STORIA DI ADELE

Effettua valutazione neuroftalmologica che documenta:

«Deficit visivo caratterizzato da lieve ipermetropia, aree di transilluminazione iridea

bilateralmente, ipoplasia papillare e marcata ipopigmentazione del fondo, nistagmo

prevalentemente pendolare (che pare di ridursi in lateroversione sinistra) con

conseguente lieve deficit delle funzioni visive di base ed acuità visiva inferiore ai

limiti di norma per l’età in bambina con fenotipo albinoide e restante obiettività

neurologica e nei limiti di norma rispetto a quanto atteso per età»



Alla valutazione del livello di sviluppo psicomotorio (Griffiths-III) emerge un

quoziente globale di sviluppo pari a 6 mesi di età equivalente (106, punti

standard); il profilo di sviluppo appare caratterizzato da performance meno

ottimali nelle prove di coordinazione occhio-mano

LA STORIA DI ADELE

102

110
111

98

108

SCALA 
LOCOMOTORIA

SCALA PERSONALE-
SOCIALE

SCALA UDITO-
LINGUAGGIO

SCALA 
COORDINAZIONE 
OCCHIO-MANO

SCALA 
PERFORMANCE

Punteggio Standard

Proposta presa in carico abilitativa per 

attività di promozione della funzione 

visiva della bambina e della 

coordinazione occhio-mano e

condivisione del progetto abilitativo con 

la famiglia



PRECOCE, INTENSIVO 

ED INDIVIDUALIZZATO

CENTRATO SULLA 

FAMIGLIAECOLOGICO

•As soon as possible

•Intensivo.

•Costruito sulle 

caratteristiche di ogni 

bambino e sulle sue 

specifiche traiettorie 

evolutive.

•Condiviso con i 

caregivers

•Mirato al 

potenziamento delle 

competenze 

genitoriali

•Mirato alla creazione 

di una alleanza con la 

famiglia

•Generalizzato

•Trasferito nei contesti 

familiari e quotidiani 

del bambino

•Focalizzato sulla 

promozione dello 

sviluppo globale

CARATTERISTICHE DEL PROGRAMMA DI INTERVENTO



PRECOCE, INTENSIVO 

ED INDIVIDUALIZZATO

CENTRATO SULLA 

FAMIGLIA
ECOLOGICO

•Before 6 months of 
correct age

•Suited on every single 
child and on his 

personal developmental 
trajectory

•Shared with caregivers

•Focused on the 
empowerment of 

caregivers

•Focused on the 
creation of a 

partnership with 
caregivers

•Generalized

•Tranferred to familiar 
and usual environment

•Focused on the 
promotion of the global 
and harmonoius 
development 

AMBIENTE OGGETTI RELAZIONE

•Illuminazione adattata

•Distanza ottimale

•Organizzazione dello 

spazio (cura posturale, 

contenimento,...)

• Ambiente arricchito

•Percettivamente 

rilevanti

•Pattern strutturati

• Caratteristiche 

mono/multisensoriali

• Caratteristiche di 

prendibilità

• Attenzione ai bisogni, 

agli scopi, agli interessi 

del bambino

della famiglia

dell’operatore

CARATTERISTICHE DEL PROGRAMMA DI INTERVENTO



PRECOCE, INTENSIVO 

ED INDIVIDUALIZZATO

CENTRATO SULLA 

FAMIGLIA
ECOLOGICO

•Before 6 months of 
correct age

•Suited on every single 
child and on his 

personal developmental 
trajectory

•Shared with caregivers

•Focused on the 
empowerment of 

caregivers

•Focused on the 
creation of a 

partnership with 
caregivers

•Generalized

•Tranferred to familiar 
and usual environment

•Focused on the 
promotion of the global 
and harmonoius 
development 

AMBIENTE OGGETTI RELAZIONE

•Illuminazione 

adattata

•Distanza ottimale

•Organizzazione 

dello spazio (cura 

posturale, 

contenimento,...)

• Ambiente arricchito

•Percettivamente 

rilevanti

•Pattern strutturati

• Caratteristiche 

mono/multisensoriali

• Caratteristiche di 

prendibilità

• Attenzione ai 

bisogni, agli scopi, 

agli interessi del 

bambino

della famiglia

dell’operatore

ATTIVITA’

•Personalizzate

•Contestualizzate

•Correlate all’età

• Motivanti

•Piacevoli

CARATTERISTICHE DEL PROGRAMMA DI INTERVENTO



AMBIENTE OGGETTI RELAZIONE 

FUNZIONI ADATTIVE

SVILUPPO GLOBALE

ECOLOGICO
PRECOCE, INTENSIVO, 

INDIVIDUALIZZATO

CENTRATO SULLA 

FAMIGLIA

Stabilità 

neurovegetativa

Cognizione

Visione ed 

oculomozione

Attenzione e 

orientamento

Stabilità e 

controllo 

posturale

Holding

Handling

Integrazione 

multisensoriale

Fissazione

Inseguimento

Saccadi

Esplorazione

Cura posturale; 

passaggi 

posturali,…

Organizzazione 

sulla linea 

mediana

Coordinazione 

occhio-mano

Navigazione 

costiera, Reach

and Sound, …

Permanenza 

dell’oggetto, 

competenze 

visuo-cognitive,…

Attenzione 

sostenuta, 

intersoggettività,

…

CARATTERISTICHE DEL PROGRAMMA DI INTERVENTO

Prensione e 

manipolazione

Spostamento e 

locomozione

ATTIVITA’



Sostegno dell’eventuale residuo/potenziale visivo

Sostegno alla consapevolezza

Promozione delle funzioni visive di base (fissazione, 
inseguimento, saccadici)

Promozione delle competenze imitative

Guida nell’integrazione del suo potenziale visivo con i canali 
sensoriali integrativi

Promuovere e sostenere l’utilizzo dello sguardo 
nell’interazione

OBIETTIVI

1. Promozione della funzione visiva



Promozione della manipolazione

Promozione dell’esplorazione aptica degli oggetti

Promozione dell’integrazione bimanuale

Promozione dell’utilizzo differenziato degli arti superiori

Promozione della motricità fine

Promozione del monitoraggio visivo delle azioni

OBIETTIVI

2. Promozione della coordinazione occhio-mano



Promozione delle competenze posturo-motorie

Promozione dell’interazione e della comunicazione

Ampliamento degli schemi di gioco

Promozione della comprensione dei meccanismi causa-effetto

Promozione della comprensione delle relazioni spaziali

OBIETTIVI

3. Promozione dello sviluppo globale



E poi…

In programma rivalutazione 

neuropsichiatrica infantile e 

bilancio dello sviluppo per 

verificare l’efficacia del 

trattamento proposto e concordare 

con la famiglia le modalità di 

proseguimento della presa in carico



Giulio ha condotto i primi anni di vita in Istituto.

Giunto in Italia all’età di 3 anni, in seguito ad adozione, presentava deambulazione autonoma ma

difficoltà nel salire e scendere le scale, linguaggio assente e difficoltà di orientamento ai suoni.

Dopo l’inserimento in famiglia sono comparse nuove competenze motorie e linguistiche, e migliori

capacità relazionali.

Dall’età di 5 anni Giulio è seguito c/o la UONPIA del territorio di competenza per «ritardo dello sviluppo

psicomotorio e linguistico anche in relazione alla ipostimolazione legata al periodi di permanenza c/o

l’Istituto».

All’età di 5 anni e 4 mesi giunge in valutazione c/o il nostro Centro, dove si documenta:

“Quadro visivo caratterizzato da vizio refrattivo, funzioni visive di base lievemente deficitarie,

inficiate prevalentemente dalla presenza del nistagmo pendolare orizzontale presente in tutte le

posizioni di sguardo, severa ipovisione (VOD 1/20; VOS<1/20), posizione anomala del capo variabile,

marcata fotofobia in bambino con albinismo oculo-cutaneo”.

LA STORIA DI GIULIO



Abilità cognitive non verbali ai limiti di norma per età cronologica

Deficit delle componenti espressive e recettive del linguaggio (componente

fonetico-fonologica del linguaggio espressivo in norma, componente lessicale

e morfosintattica in entrata ed in uscita fragile).

Disturbo visuo-cognitivo (di analisi percettiva e di integrazione visuo-

costruttiva).

VALUTAZIONE NEUROPSICOLOGICA:

Pre-requisiti delle abilità strumentali:

-Competenze metafonologiche per accedere al percorso di alfabetizzazione

parzialmente funzionanti.

-Conoscenza semantica e lessicale del numero e del conteggio in avanti e

regressivo scarsa

-Integrazione visuo-motoria sul versante grafo-motorio difficoltosa.



La possibilità di Giulio di condividere scopi 

per tempi prolungati sembra risentire 

fortemente della sua percezione di 

competenza riducendosi sensibilmente in 

contesti in cui il bambino avverte una 

richiesta di prestazione e aumentando 

invece in contesto di interazione ludica.



1. Minimizzare la confusione, ridurre le distrazioni, i dettagli e la complessità percettiva dei

compiti; concedere a Giulio pause meritate, nel rispetto dei suoi tempi e in uno spazio

calmo, tranquillo senza confusione. È utile considerare il fatto che i soggetti con

disfunzionalità visuo-cognitive sono più sensibili ad un effetto affaticabilità e, di

conseguenza, maggiormente distraibili.

2. Per i compiti che necessitano del canale visuo-percettivo si suggerisce di selezionare target

con caratteristiche visive di elevato contrasto cromatico (bianco-nero). Proporre immagini

fotografiche, cercando di calibrare la scelta di disegni colorati ed in bianco e nero,

utilizzando uno sfondo contrastivo rispetto al target (bianco o nero).

L’INTERVENTO ABILITATIVO

Scuola dell’infanzia

In ambito scolastico, le ricadute di tale quadro possono interessare soprattutto gli

aspetti visuo-cognitivi, pertanto si forniscono di seguito alcuni suggerimenti per la

promozione dello sviluppo delle funzioni adattive di Giulio.

AREA VISUO-COGNITIVA



3. Si consiglia di utilizzare il piano verticale (schermo computer, leggio) in un ambiente

lievemente oscurato consentendo la riduzione degli stimoli presenti, inoltre è importante

che la luce sia sul target e non sul volto del bambino (ad esempio utilizzando il computer).

4. Si consiglia di evitare schede caratterizzate da affollamento visivo (evitare disegni posti

come sfondo o ai margini del testo da leggere);

5. Prevedere una miglior strutturazione del foglio di lavoro (parametrizzazione dello spazio

ovvero delimitazione funzionale degli spazi, marcare i bordi, evidenziare i riquadri delle

tabelle);

6. Utilizzare quaderni con righe/quadretti in rilevo o con delimitazione cromatica delle righe

di scrittura;

7. Utilizzare video ingranditori (programmi sul computer che consentono di ingrandire il

desktop e tutti i file, programmi sul tablet che fungono da lente di ingrandimento per libri

e quaderni);

8. Monitorare le abilità di controllo meta-cognitivo che supportano la comprensione del testo

orale.



Supportare l’area logico-matematica nell’area della rappresentazione lessicale e

semantica del numero e nell’enumerazione progressiva e regressiva:

✓ Supportare il concetto di quantità in compiti dove individuare “dov’è tanto o dov’è

poco”, “dov’è di più o dov’è di meno” e “dov’è il più grande o dov’è il più piccolo”

utilizzando oggetti concreti posti in due contenitori differenti con il corrispettivo

numero scritto.

✓ Riconoscimento e configurazione dei numeri su dita entro il dieci.

Nella seconda metà dell’anno scolastico si suggerisce di avviare il percorso di

alfabetizzazione seguendo il metodo sillabico o fono-sillabico con attività

metafonologiche e di riconoscimento di sillabe a struttura consonante-vocale.

AREA ALFABETIZZAZIONE

AREA LOGICO-MATEMATICA



In ambito riabilitativo, presso il Servizio è stato attivato un intervento terapeutico a

cadenza settimanale, condotto da Terapista della neuro e psicomotricità dell’Età

Evolutiva e Psicologa di formazione neuropsicologica, finalizzato:

1. a promuovere l’uso del linguaggio al servizio dell’integrazione delle conoscenze

semantiche e pragmatiche entro compiti di scambio di informazioni al fine di

risolvere un problema. Tali attività includono la necessità di rappresentarsi le

informazioni di cui il partner sociale dispone (ed esempio, adattamenti del gioco

“Indovina chi?”).

2. ad arricchire le immagini mentali strutturando contesti di gioco semi-strutturato

favorendo la realizzazione di schemi simbolici ed immaginativi in set ad elevata

familiarità (ed esempio il gioco della cucina, del bagnetto, del dottore, gioco con

la casetta), promuovendo la sintonizzazione rispetto alle proposte verbali da

parte dell’adulto.

L’INTERVENTO ABILITATIVO

Ambito riabilitativo



Una volta concluso il percorso abilitativo di Giulio, è stato effettuato un colloquio da

remoto con la famiglia per condividere i contenuti del percorso effettuato, gli

obiettivi definiti ed i risultati raggiunti.

E’ stato effettuato un colloquio con la famiglia e la scuola dell’infanzia, allo scopo

di condividere osservazioni ed indicazioni.

Si è concordata quindi una rivalutazione, che verrà effettuata prima dell’estate in

vista dell’inserimento alla scuola primaria.

E poi…



PER VALUTAZIONE/APPUNTAMENTO

MAIL: neuroftalmologia.pediatrica@asst-
spedalicivili.it

TEL: 0303996934; 
FAX: 0303996182/0303995723


