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Une altre vision dai rapuarts fra
compuartament, curviel e gjens’

JEAN A. RONDAL®

1. Introduzion. De ultime part dal XIX secul inca (lis osservazions di
Paul Broca) o savin che il funzionament dal lenga¢ al dipent di parti-
colars struturis cerebrals.

In chescj ultins 25 agns o sin rivats a capi che particolars gjens a an ce
fa cul disvilup linguistic. Par esempli, inte rassegne al moment plui com-
plete di ricercjis su chest argoment (plui di un centenar di studis gjene-
tics dal lengac — studis sui zimuli, su lis adozions e lis parintats di grat di-
ferent) Stromswold (2001) al mostre che i fatdrs gjenetics a spieghin ce-
tant de variabilitat fra lis personis cun disturps dal lenga¢ e ancje cualchi
variazion tes abilitats linguistichis intes personis normals. Culi al salte fir
che dongje dai fators eriditariis che a influencin lis abilitats verbals e no
verbals, a son i fators gjenetics che a influencin in mt specific lis abilitats
linguistichis. Cundiplui, cualchi studi al fas pensa che fators gjenetics di-
ferents a cjapin part in aspiets diferents dal lengag (par es. abilitats se-
mantichis vs. abilitats sintatichis). Stromswold (2001) al conclit:
“Cjapats insiemit, i risultats dai studis sui individuis adotats e sui zimui
a dan fuarce ae ipotesi che il lengac al ¢ in part il risultat di predisposi-
zions nativis e di struturis specifichis dal lengac” (p. 705).

La rassegne di Stromswold e je stade impegnade in gjeneral a mostra
che e esist une fonde empiriche pal nativisim proponiit de scuele Chom-
skyane in linguistiche e in psicologjie (cf. Pinker 1994, 1999), ven a stai,
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chel che al ¢ clamat nativisim rapresentatif, che al ipotize che un numar
di concets che si pensin universai tant che il 7oz, il sintagme, il verp, il
sogjet gramatical, Voget, la trasformazion move-alpha e v.i. a son codi-
ficats gjenetichementri e a contribuissin in maniere significative al pro-
gram specific uman pal disvilup dal lengac. Par vér, intai dats metiits adun
di Stromswold, parimentri che in altris voris de leterature, nuie nol ga-
rantis che cheste e sei la interpretazion corete. Al & probabil (par gno cont
plui probabil) che i efiets gjenetics discuvierts tai studis citats a operin in
maniere indirete, ven a stai cu la mediazion di struturis cerebrals parti-
colars che po a son responsabilis dai fenotips comportamentals. Dit cun al-
tris peraulis, il rapuart cause-efiet al pues no sei diret dai gjens linguistics
a une cierte cognossince linguistiche particolar o a une s6 mancjance in
cierts disturps, ma al pues 14 di particolars gjens a lis struturis cerebrals che
a organizin il lenga¢ e daspo interessa la cognossince linguistiche, il disvi-
lup e il compuartament (normal o anormal). Intal prin cis no si a acuisi-
zion linguistiche in sens propri. La vore dal curviel e je “semplicementri”
ché di seleziona une gramatiche particolar (ché compagne dal input lin-
guistic riceviit) dentri tal numar di chés pussibilis e normalmentri codifi-
cadis intai gjens. Intal secont cas teoric, si a une costruzion dal lengag¢ par
mie¢ di operazions particolars di ciertis struturis dal ¢urviel (predisponu-
dis congjenitementri a fa chel tant) che a operin sul input linguistic riceviit
intun ciert numar di agns, fintremai che il sisteme che indi risulte si cum-
bine ad implen cun chel dai adults de comunitat verbal.

2. Nivéi di rapresentazion dal lengag. Al ¢ clar, alore, che un dai pro-
blemis plui interessants des neurosiencis in di di vué al a ce fa cu la de-
scrizion de relazion a tré fra: (1) 2/ funzionament linguistic (e il disvilup
linguistic tai fruts), o ben i compuartaments linguistics; (2) /s struturis
cerebrdls avodadis al funzionament dal lenga¢ (e al 16r madressi intai
fruts); e (3) 7/ gienotip dal lengac, tal sens de condizion particolar dal gjen
e dai siei efiets che a determinin lis condizions des struturis cerebrals che
a permetin il disvilup e il funzionament dal lengac; almancul fintremai
che si pues prova che e je une part dal gjenotip che puarte la informa-
zion linguistiche. Une robe che fintremai cumo no je stade dimostrade e
che, par gno cont, e je une vore improbabil (viot ancje Elman et al. 1997,
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e altris par une vision ancjetant setiche sul nativisim rapresentazional dal
disvilup linguistic).

Par contribui a sclari cheste relazion a tré, al covente di vé precisis
informazions a rivuart di ognidun dai nivei interessats e ancje de manie-
re particolar di interagji di un cun I’altri. Un limit cetant grant intai stu-
dis des lenghis (il funzionament) al & che no si pues permetisi esperi-
ments provocats par verifica ipotesis particolars rivuardantis lis struturis
interessadis (par esempli, ridusi o elimina dut o parts dal input linguistic
viers il frutin, gjava vie zonis particolars dal curviel linguistic, favori mu-
tazions gjenetichis o meti a tasé gjens specifics, e v.i.). Lis patologjiis lin-
guistichis, ancje se une vore mareosis, a an judat cetant (di Broca inca),
stant che intun ciert mt a son esperiments “naturai” (ven a stai no pro-
vocats). Sburtat di Ribot, professor al College de France, inte ultime part
dal XIX secul, il metodi cussi clamat patologjic al & stat un grum valevul
e nol a ancjemo no esaurit dutis lis sos risorsis.

Di Broca fintremai ai agns cincuante, massime lis afasiis a an contribuit
a fanus cognossi lis fondis organichis dal lengac. Dai agns sessante inde-
vant, i disvilups de psicolinguistiche e de gramatiche gjenerative a an viit
une grande influence su la ricercje de acuisizion e sui studis des patologjiis
linguistichis, furnint modei dal disvilup e de organizazion de funzion lin-
guistiche. I studis des fondis cerebrals dal bilinguisim e dal plurilinguisim
a an procurat gnovis prospetivis a rivuart di cemtit che il curviel si organi-
ze e di cemtit che al ¢ disorganizat intai cas patologjics. Di ricuarda ancje
tai ultins timps, i studis des disfasiis evolutivis tai fruts (ven a stai lis difi-
coltats specifichis di lengac tai fruts cun abilitats cognitivis normals). In
cualchi cas, lis analisis retrospietivis intes fameis a an mostrat la esistence
di predisposizions patologjichis ereditariis dal lengag. Al ¢ stat identificat
cualchi gjen in comun cul suspiet che al sei il responsabil dal probleme.
Ancjemo une volte la cuestion e je se chescj gjens patologjics a influencin
diretementri il disvilup parce che a puartin informazions linguistichis in-
dispensabilis pal disvilup normal dal lengac, o ben (e par me al & plui pro-
babil) a influissin su cualchi aspiet critic dal disvilup dal ¢urviel.

Une diferente prospetive di ricercje che mi a un grum interessat in
chescj ultins dis agns e je ché des diferencis intersindromichis tal disvi-
lup e funzionament dal lengag in personis cun formis moderadis o seve-
ris di ritart mental di origjin gjenetiche.
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La plui part de int e cognos la sindrome di Down (trisome 21), o
“mongolisim” come che al ¢ stat clamat a dilunc, lant dafir dal sugjeri-
ment falat di Langdon Down (il miedi inglés che a la fin dal 1800 al a pu-
blicat la prime descrizion sistematiche de condizion). La eziologjie cro-
mosomiche (presince di tré cromosomis 21 invezit di doi) e je state mo-
strade dal gjenetist francés Jerome Lejeune e dai siei coleghis, tai prins
agns sessante. Di in ché volte (e bielza prime), a son stats publicats plu-
sors studis ator dal disvilup e des sos dificoltats intes personis cun la sin-
drome di Down. Daiir dai grancj progres testemoneats tal cjamp de gje-
netiche molecolar tal ultin cuart di secul, a son stadis identificadis un
grant numar di sindromis gjenetichis (plui di 400; Moser 1992, Shprint-
zen 1997) che a compuartin un grat moderat o sevér di ritart mental; do-
me par un numar limitat di dutis chestis si 2 scomencat a scrutina lis abi-
litats linguistichis e cognitivis. Fra chestis:

e sindrome di Williams (cromosome 7 abnormal)
e X-Fragjil (comosome X)

¢ Cri-du-chat (cromosome 5)

e Prader-Willi (cromosome 15)

* Noonan (cromosome 12)

* Angelman (cromosome 15)

e Neurofibrimatosi di tip 1 (cromosome 17)
e Turner (cromosome X)

 Klinefelter (cromosome X)

e Rett (cromosome X)

» Rubinstein-Taybi (cromosome 16).

Un aspiet significatif, come che al & stat scuviert in agns resints, al &
che intes sindromis il profil linguistic al & diferent; val a di che se si cja-
lin lis abilitats tipichis des personis cu lis sindromis nomenadis, butant
un voli a lis componentis linguistichis principals (fonologjie, vocabolari,
morfosintassi, pragmatiche e discors), si cjate che i profii (fuarce e de-
bolece relative), a nivei cognitifs corispondents, a son diferents di une
sindrome a ché altre. Chest fat al sburte a pensa che lis solis abilitats co-
gnitivis no son variabilis determinantis a rivuart de variabilitat intersin-
dromiche dal lengac.

Viodin di discuti la afermazion a pene fate cun cualchi indicazion
schematiche che e rivuarde tré sindromis (Tabele 1).
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Tabele 1. Diferencis intersindromichis tal funzionament dal lenga¢ in tré sindromis gje-
netichis dal ritart mental (Rondal 2004).

Components Sindrome Sindrome Sindrome X-Fragjil
dal lengag * di Down di Williams (subiets masclis)
Fonetiche-fonologjie - ++ -

Lessic - + +
Morfosintassi - + +
Pragmatiche + —_— ——
Discors - + -

* Lei: + (+) fuarce relative; —(—) debolece relative.

3. Prospetivis di ricercje

Indula lino di culi? Al somee, ancje se la ricercje in cheste prospetive si &
a pene inviade, che al esisti un leam fra lis dificoltats linguistichis riscon-
tradis intal ritart mental moderat e sevér e une vore di malatiis gjenoti-
pichis. Chestis anormalitats a son (intun sens) no specifichis. O intint di
che nol par che e sei une associazion direte ma dome une relazion tra ché
tal limitazion dal lengag inte persone ritardade (par esempli un particolar
probleme fonologjic, semantic, sintatic o pragmatic) e chés tals carateri-
stichis patologjichis gjenetichis discretis (par esempli particolars abera-
zions a nivel gjenetic o cromosomic).

Une ipotesi resonevul e podares sei che dut un numar di influencis
gjenetichis patologjichis a puedin savolta la neurogjenesi, ma che chestis
a operin in manieris diferentis e rilevantis par spiega particolars deficits
di funzionament. Se lis robis a son cussi o varessin di podé ricognossi di-
ferencis sindromichis tai aspiets neuroanatomics (e neurofisiologjics) che
a puedin sei leats a particolars profii dal lengac.

La ricercje intersindromiche sui aspiets neuroanatomics e su la neu-
rogjenesi dal ritart mental e a a pene movdt i prins pas e a’nd ¢ ancjemo
tante strade di fa. Dut cas lis informazions disponibilis a fasin pensi che
lis personis ritardadis cun putropis sindromis gjenetichis si diferenziin
pai diviers aspiets de organizazion dal curviel. Par esempli, une direzion
di studi inviade di Bellugi e coleghis al Salk Institute di San Diego, USA,
cul obietif di confronta la anatomie dal ¢urviel in frutats cu la sindrome
di Down e cu la sindrome di Williams, cumbinats par etat cronologjiche
e cuozient inteletif, e 2 mostrat che ancje se ducj i doi grups a an i stes
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grats di microencefalopatie, ipoplasie cerebral, riduzion dal volum cere-
bral e diminuzion de mielinizazion, I’aspiet gjeneral dal curviel al ¢ dife-
rent e carateristic in ognidun dai doi grups. I curviei dai Down a pre-
sentin impuartants grats di ipofrontalitat, intant che i individuis cu la sin-
drome di Williams a mostrin la relative conservazion des areis corticals
anteridrs ma a an la largjece posterior diminuide cuntune riduzion dal
diencefali posterior, val a di la riduzion des regjons parietal posterior,
temporal (ma cuntune relative conservazion di temporal-messial) e oci-
pital. T individuis cun sindrome di Williams a confront dai g¢urviei
normai a an la lungjece posterior plui lungje di ché anteridr, une plui
grande cuantitat di tiesstit frontal rispiet al posterior (parietal-ocipital) e
une riduzion sproporzionade dal volum dal tronc encefalic. La ipofron-
talitat de neoscuarce intai subiets cun sindrome di Down, intune cu la ri-
duzion intes proiezions frontals dal cuarp cal6s, e je dimostrade ancje in
studis des imagjins di risonance magnetiche. Lis osservazions a puedin
sei metudis in relazion a un profil di disfunzion dal lobi frontal te sin-
drome di Down, che e corispont a tindincis conservativis, dificoltats tai
compits che a domandin strategjiis flessibilis di soluzion dai problemis,
fluence verbal puare, e dificoltats particolars tai aspiets formai dal lengag
(viodi Rondal 2004, par vé plui detais).

Intai subiets cu la sindrome di Down il volum dal curvielut al & st par
ju il 77 par cent di chel ecuivalent dai zovins normai, a confront dal 99
par cent de sindrome di Williams. Une particolar proporzion dai volums
di curviel/curvielut (ven a stai, marcade di une misure ridusude dal dien-
cefali, intun contest di neogurvielut in gran part conservat) e pues servi
par distingui la sindrome di Williams. La conservazion plui buine des zo-
nis frontals posteridrs dal curviel e dal neocurvielut inte sindrome di
Williams e pues spiega la mior abilitat, in particolar a rivuart des regulis
fonologjichis e morfosintatichis (viodi, par esempli, Fabbro et al. 2000,
rivuart al pussibil compit des struturis neocerebrals umanis intes fun-
zions linguistichis).

Lis diferencis neurologjichis in altris sindromis gjenetichis dal ritart
mental a son stadis ancjemo di mancul studiadis. In tancj masclis cu la
sindrome X-Fragjil, a son stadis rilevadis anormalitats cerebrals. Cuan-
titats plui bassis di proteine-FMR (la proteine leade al gjen mudat, cara-
teristic de condizion) a fasin dam al disvilup des celulis di Purkinje tal
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curvielut e a altris tiess(its neuronai (materie grise, specialmentri) che di
regule a an une alte concentrazion di proteine-FMR. Chescj dats a pue-
din cumbinasi cun perseverazions, stereotips, iperativitat, disturps de
atenzion e altris problemis te regolazion de ativitit motorie che si rivo-
che cun dificoltats te sfere dal lengag (in particolar a rivuart dai aspiets
de produzion) (cf. Hagerman 1996, e lavors plui resints). Si puedin pro-
viodi ancjemo altris indicazions neuroanatomichis par altris sindromis
gjenetichis di ritart mental (par esempli la sindrome di Rett, ché di Kli-
nefelter, ché di Turner) (Rondal 2004).

4. Conclusions

Duld nus puartial dut chest? O invidi a fa cas che no stoi disint che lis pe-
culiaritats neuroanatomichis (e neuropsicologjichis) scuviertis (e chés
che a vegnin scuviertis in chest cjamp de ricercje) a bastin par spiega lis
carateristichis linguistichis des personis che a an la sindrome studiade.
No stoi nancje disint che chestis a son spiegazions in sens strent, che a
puedin sei part di circuits causals plui larcs e di subsistemis intal curviel.

Ce che o crot che al vebi particolar interés e je la prospetive di ricercje
sotliniade, ven a stai la organizazion sistematiche intun rapuart strent dai
tré nivei determinants da lis funzions linguistichis: compuartaments,
struturis avodadis al curviel, e fondaments gjenetics.

O crot che al sei un grum probabil che lis struturis dal ¢urviel no se-
din dai sempligs dipuesits di cognossince linguistiche formal predefinide
(ancje se di une sorte une vore gjeneral, magari universal) ma che lis stru-
turis avodadis a fasedin st pardabon cheste cognossince analizant I'input
linguistic particolar intai agns dal disvilup. Ogni volte che lis struturis dal
curviel no si disvilupin inte maniere juste (intes tantis manieris che a pue-
din 14 far di strade — par esempli, ma siglir no nome, par resons gjeneti-
chis) la acuisizion linguistiche no pues davuelzisi e a intervegnin pato-
logjiis linguistichis. La indevant pe strade indicade sore vie, al sara per-
met(it nome dai sfuargs di colaborazion fra neurosienziats comporta-
mental e gjenetiscj comportamentai.

Lis indicazions empirichis bielza disponibilis (e chés a vigni) a an (e a
varan) implicazions impuartantis pe pratiche cliniche e riabilitative al-
mancul in dos formis: 1) i profii particolars des fuarcis e des debolecis
relativis tes sindromis dal ritart mental (chi chés des funzions linguisti-
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chis) si tradusin tal imediat cun particolars programs di intervent e prio-
ritats riabilitativis (par esempli, lis dificoltats plui grandis tai aspiets
formai dal lengag intun contest di disposizions pragmatichis miér con-
servadis inte sindrome di Down; il profil contrari inte sindrome di Wil-
liams; la dibisugne particolar di esercitazion sistematiche dal fevela e di
control des disfluencis intal contest dal disvilup lessical favorevul intai
masclis cun sindrome X-Fragjil, e v.i.); 2) une cognossince plui profon-
dide de relazion fra compuartament linguistic e disvilup, di une bande,
e i doi nivei di regolazion, ¢urviel e gjenotip, di ché altre, a permetaran
in fin di specifica mior il grat di libertat che si a in ogni tentatif di riabi-
litazion cuntune persone cun ritart mental, a parti di une cognossince
plui buine de plasticitat neurocomportamental restade in ché condizion
patogjenetiche.

Chest nol limitara in nissun m{it o nol scancelara la impuartance de
vore comportamental cliniche cun chestis personis. Ma al & cetant im-
puartant di juda e di instrada il progjet clinic cuntun salt cuadri neu-
rogjenetic.
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