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categorical diagnoses poses significant 
challenges in both research and clinical settings 

(e.g., high co-occurrence, arbitrary diagnostic 
boundaries, high within-disorder heterogeneity) 

Taking a transdiagnostic
dimensional approach provides a useful 

alternative for addressing these limitations, 
accounting for shared underpinnings across 

neurodevelopmental conditions, and 
characterizing their common co-occurrence and 

developmental continuity with other psychiatric 
conditions

… an alternative transdiagnostic approach 
that either softens adherence to the 
dominant diagnostic nosology or replaces it 
with a new framework characterising 
disorders in terms of dimensions rather 
than discrete categories 

2022
2024Novità? Rivoluzione?
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Qohelet, 1,9-10

«(…) non c'è niente di nuovo sotto il sole. C'è 
forse qualcosa di cui si possa dire: Guarda, 

questa è una novità? Proprio questa è già stata 
nei secoli che ci hanno preceduto»

~5° secolo a.C.



«Essenzialmente tutti i disturbi definiti sul piano 
comportamentale, inclusa la dislessia, sono disturbi 

continui. La dislessia è definita principalmente come il 
limite inferiore di una distribuzione normale della capacità 

di lettura di parole (Rodgers 1983, Shaywitz et al. 1992)»



Rodgers (1983)

“(…) specific reading retardation is the extreme of a continuum of under-achievement and that any cut-off point on 
this continuum used for its definition is arbitrary. Estimates of the prevalence of specific reading retardation must 
therefore be accompanied by the precise criteria used for its identification”

NON esiste nessuna discontinuità (nessuna sovra-rappresentazione) su nessun 
punto della coda dell’abilità di lettura (8836 bambini ~10 anni) 

→ Cut-off psicometrico è arbitrario (si applica criterio pragmatico)

→ La stima della prevalenza NON ha senso se non associata al cutoff 
psicometrico, perché la categoria NON ESISTE (Esiste il problema, ma non 
esiste la categoria)



Essenzialmente come sopra → Nessuna discontinuità nella 
distribuzione del criterio diagnostico

→ «dislessia è parte dello stesso continuum che include l’abilità di 
lettura normale»

→ La variabilità interna nella dislessia è prevedibile sulla base di 
un modello generale che assume distribuzione normale

Shaywitz et al. (1992)



Levi et al. (1997)

Ereditabilità stimata dell’ADHD 
NON cambia in nessun punto del 
continuum sintomatologico (fino a 
normalità)

→ «(…) cut-off usato come criterio 
diagnostico non è associato ad alcun 
significato fisiologico»

→ «(…) implicazioni per come l’ADHD viene spiegato alle famiglie: il 
problema è di deviazione rispetto a una norma accettabile (…) le 
decisioni riguardo l’intervento dipendono da quando la 
sintomatologia eccede la norma»



DIMENSIONALI
→ polygenicity
(«molti geni influiscono 
sullo stesso tratto»)

TRANSDIAGNOSTICHE
→ pleiotropy
(«stesso gene influisce 
su molti tratti»)

prima evidenza forte 
che condizioni 
neurosviluppo sono

Kovas & Plomin (2006)



in 20 anni…
Confermate in modo schiacciante le ragioni per cui i disturbi definiti sul 
piano comportamentale sono continui e intercorrelati
• Geni generalisti = ogni tratto è influenzato da molti geni (poligenicità > 

continuità), ogni gene influenza molti tratti (pleiotropia > intercorrelazione)
• Rilevazione ormai dettagliata di molte varianti genetiche additive associate 

(SNPs, GWAS)
• Estrema sovrapposizione basi genetiche non solo tra disturbi, ma anche tra 

disturbi e funzionamento cognitivo generale 
• Crescente evidenza su precise cascate gene > cervello > comportamento

(es. Cabana-Dominguez et al., 2024; Crespit et al. 2016; Davis et al. 2009; Haworth et al., 2007, 2009; 
Hindley et al., 2022; Hope et al., 2023; Kovas & Plomin, 2006, 2007; Kovas & Tosto, 2017; Plomin & Deary, 
2015; Plomin et al., 2007; von Stumm et al. 2024)



POLIGENICITÀ: elevata a «legge» → qualsiasi tratto 
comportamentale umano è influenzato almeno in parte 
da somma di moltissime possibili varianti genetiche, 
gran parte delle quali con effetti piccolissimi e 
indipendenti



+ +
++

TRATTO

TEOREMA DEL LIMITE CENTRALE: somma di molte 
variabili indipendenti, comunque distribuite, tende a 
convergere a distribuzione Gaussiana



Basi genetiche comuni… fin troppo comuni
→ Plomin e Deary (2015): stima correlazione genetica di g (intelligenza generale) con 
Reading è 0.88, con Math è 0.86, con Language è 0.91; correlazione genetica Reading-
Math è 0.75 (per g-Reading decoding probabilmente più bassa, attorno a 0.50; es. Tiu et al. 2004)

→Hindley et al. (2022): stima correlazione genetica tra g e ADHD è -0.42. TUTTE le 5600 
varianti genetiche associate all’ADHD sono anche varianti genetiche associate a intelligenza 
generale (con effetti per lo più, ma non sempre!, negativi) 

→Hope et al. (2023): ~90% varianti genetiche comuni tra g e Autismo (11.1k)… 
correlazione genetica stimata positiva! +0.22

g WMVerb Oral Lang Dysl (read) Dysc (math) ADHD ASD
g > 0.6 50-100% ~60-90%

WMVerb +0.7/0.9 0.4/0.6
Oral Lang +0.6/0.9 +0.5/0.7 0.3/0.6
Dysl (read) −0.6/0.8 −0.5/0.7 −0.3/0.6 0.7
Dysc (math) −0.8 ? +0.7/0.8? +0.6/0.8 0.5/0.6
ADHD −0.42 −0.24 −0.3/0.5 +0.3/0.5 +0.2/0.4 0.7/0.8 ~80-90%

ASD +0.22 −0.1/0.3 −0.2/0.4 ~ 0 ? +0.4/0.7 0.8
Diagonale: ereditabilità stimata (da twin studies). Celle: correlazioni genetiche stimate (da twin studies e GWAS, spesso concordi)

References
Davis et al. (2009; 2014); Eising et 
al. (2022); Faraone & Larsson 
(2019); Frei et al. (2019); Greven et 
al. (2011; 2014); Haworth et al. 
(2009); Hayiou-Thomas et al. 
(2012); Hindley et al. (2022); Hope 
et al. (2023); Kovas et al. (2005); 
Kovas & Plomin (2007); Mattheisen
et al. (2022); Plomin & Deary (2015); 
Plomin et al. (2007; 2016); Reiersen
et al. (2008); Sandin et al. (2017); 
Shapland et al. (2021); Willcutt et al. 
(2007); van Bergen et al. (2025)

PLEIOTROPIA

https://doi.org/10.1080/13546800902797106
https://doi.org/10.1038/ncomms5204
https://doi.org/10.1073/pnas.2202764119
https://doi.org/10.1038/s41380-018-0070-0
https://doi.org/10.1038/s41467-019-10310-0
https://doi.org/10.1111/jcpp.12090
https://doi.org/10.1111/j.1469-7610.2011.02445.x
https://doi.org/10.1111/j.1469-7610.2009.02114.x
https://doi.org/10.1111/j.1467-7687.2011.01119.x
https://doi.org/10.1176/appi.ajp.21101051
https://doi.org/10.1038/s41398-023-02563-7
https://doi.org/10.1016/j.intell.2005.05.002
https://doi.org/10.1111/j.1467-8721.2007.00521.x
https://doi.org/10.1038/s41588-022-01171-3
https://doi.org/10.1038/mp.2014.105
https://doi.org/10.1111/j.1751-228X.2007.00002.x
https://doi.org/10.1177/1745691615617439
https://doi.org/10.1375/twin.11.6.579
http://doi.org/10.1001/jama.2017.12141
https://doi.org/10.1038/s41539-021-00101-y
https://doi.org/10.1207/s15326942dn2701_3
https://doi.org/10.1177/09567976241293999


Se basi genetiche tra Reading, Math, e g 
sono così correlate (più che i fenotipi?) 
è l’ambiente / esperienza di vita che fa 
virare il fenotipo verso un disturbo 
dell’apprendimento o l’altro?

L’autismo è davvero un disturbo 
associato a «più intelligenza», come la 
correlazione genetica (+0.22) sembra 
implicare? Ma non era spesso 
associato a disabilità intellettiva?!

g ↔DISTURBI DELL’APPRENDIMENTO

g ↔ SPETTRO AUTISTICO



Se la base genetica dei disturbi è così 
interconnessa al funzionamento 
cognitivo generale, ha davvero senso, 
in linea di principio, indagare «deficit 
specifici» / «core deficit»?
✓ Difficoltà comportamentali più fortemente associate a certe funzioni cognitive che ad altre? MA 

possibile spread profilo limitato da estrema pleiotropia(?)

✓ Particolare profilo cognitivo può essere «forzato» da criteri diagnostici. ES. deficit ML fonologica 
(semplice ripetizione) in Dislessia è quello che resta dopo aver parzializzato «a monte» per g ? 
(es. IQ / IAG ≥ 85)



ADHD

Toffalini et al. 
(2026) in 
preparazione

Meta-review di 39 
meta-analisi su 
difficoltà cognitive 
associate ad ADHD

Profilo cognitivo «diffuso» – nessuna caduta «prevalente»
DISTURBO FORTEMENTE DEFINITO SU PIANO DEL COMPORTAMENTO: NESSUN DEFICIT COGNITIVO È 
PARTICOLARMENTE «NECESSARIO». UNICO DEFICIT FORTE (d > 0.8), MA BANALE, È SUCCESSO SCOLASTICO

Cohen’s d



Cohen’s d

FOCUS SU TIPI DI FUNZIONI ESECUTIVE : DI NUOVO, NIENTE DI SPECIALE…

Toffalini et al. 
(2026) in 
preparazione

Meta-review di 39 
meta-analisi su 
difficoltà cognitive 
associate ad ADHD

ADHD



Dislessia

Toffalini et al. 
(2026) in 
preparazione

Meta-review di 37 
meta-analisi su 
difficoltà cognitive 
associate a 
Dislessia

Cohen’s d

UN PO’ PIÙ DISPERSIONE SU ASPETTI DOMINIO-SPECIFICI
DISTURBO DEFINITO DA UNA PERFORMANCE / ABILITÀ + INTELLIGENZA GENERALE CONTROLLATA 
ARTIFICIALMENTE → EMERGE UN PO’ DI SPREAD 



«i disturbi definiti sul piano comportamentale (…) sono disturbi continui» (Peterson & Pennington, 2015) 

ora possiamo capire meglio, e anche capire perché 
non ci siano veri «core deficit»

non sei iperattivo a causa dell’ADHD (formulazione 
che illude sull’esistenza di un singolo meccanismo)… ma 

hai l’ADHD (cioè hai un’etichetta) a causa 
dell’essere molto iperattivo

essendo un tratto rilevato sul piano del 
comportamento, per forza a valle di 
moltissime concause (cf. poligeniche, 
ambientali), non avremo mai una / poche 
variabili associate molto, ma tante 
variabili associate poco



Come mai il modello categoriale neo-
krapeliniano, medico-diagnostico, ha 
prevalso così a lungo nello spiegare le 
condizioni del neurosviluppo sebbene 
non abbia mai avuto senso secondo la 
genetica comportamentale né secondo la 
psicologia delle differenze individuali?



• Resistenza, da parte di chi si occupa della psicologia dei 
disturbi, ad accettare di non avere un recinto di competenza 
nettamente definito? 

• Potrebbe esistere sottoinsieme di condizioni categoriali legate a 
mutazioni de novo? Con la disabilità intellettiva (medio-grave), e 
in parte con l’Autismo, questo può essere parzialmente vero. Più 
difficile per Dislessia, Discalculia, ADHD: pleiotropia impedisce 
che compromissione grave resti isolata in un solo settore del 
comportamento e non diventi disabilità pervasiva

• Attrattori? - Certi assetti genetico-neurocognitivi potrebbero far 
convergere verso «assetti» di funzionamento comportamentale 
simili, analogamente agli attrattori nei sistemi dinamici?



Russell et al. (2022)

Diagnosi di autismo +800% in 20 anni

❖ Prima: Condizione diagnosticata di 
rado, solo in concomitanza di 
problemi gravi e spesso disabilità 
intellettiva, presumibilmente 
secondaria a mutazioni de novo
(categoriale)?

❖ Oggi: Tratto comportamentale 
largamente conosciuto, 
frequentemente diagnosticato e 
(quindi) poligenico/dimensionale?

Abbiamo fatto diventare l’autismo una cosa diversa nel tempo?



Metodi per indagare «taxa» comportamentali
CLUSTER 
ANALYSIS

LPA, LCA, FINITE 
MIXTURE
MODELS

TAXOMETRIC 
ANALYSIS

es. Burgess et al. (2018); Cleland et al. (2000); Ruscio e Ruscio (2004); Toffalini et al. (2024)

Non assume 
distribuzioni 
(non-parametrico)

Estremamente ingannato da 
gruppi di variabili correlate. 
Fatica con cluster di diversa 
numerosità e densità. Non chiaro 
se sia valido come «test»

Può modellare 
covarianze, stima 
un modello, 
fornisce parametri 

Estremamente ingannato da 
violazioni distribuzione. Non 
sempre modella covarianze

Esplicitamente 
sviluppata per questo 
problema. Robusto a 
diverse distribuzioni

Fatica con variabili molto 
correlate, con effect size medio-
piccoli, con base rate piccoli, con 
campioni non rappresentativi 

Tutti richiedono campioni «grandi» in condizioni tipiche di ricerca psicologica (i.e., N di molte centinaia)

https://link.springer.com/chapter/10.1007/978-3-319-90805-2_11
https://journals.sagepub.com/doi/abs/10.2466/pr0.2000.87.1.37
https://www.sciencedirect.com/science/article/abs/pii/S0005789404800443
http://doi.org/10.1002/ijop.13246


Toffalini et al. (2026) under review
• Limitato utilizzo dell’analisi 

tassometrica nel 
neurosviluppo (solo 14 studi)

• Evidenza mista riguardo 
autismo (ASD) e sottotipi di 
disturbi, tuttavia … quasi tutte 
le analisi che favoriscono 
categorie hanno grave artefatto 
di artificial admixture

• Netta evidenza 
dimensionale per ADHD

• Inesistente letteratura 
tassometrica su taxa per 
disturbi dell’apprendimento o 
disabilità intellettiva 



comunque, il dibattito sull’Autismo è aperto



Ma in pratica, è meglio abbracciare le 
Dimensioni o restare sulle Categorie?

Una volta acclarato che molte o tutte le condizioni di cui ci occupiamo sono meglio intese 
come dimensioni continue e correlate, che le diagnosi rispecchiano cutoff arbitrari, 
che la variabilità interna non è un dilemma ma un fenomeno statisticamente atteso … 

ci sono ragioni, cliniche, sociali o di ricerca, 
per mantenere un’impostazione categoriale?



Dimensioni Categorie
posto che la realtà sia «dimensionale»

Facilitano esaustività descrittiva

Ambito Clinico

Ambito Sociale

Ambito Scientifico

Garantiscono comunicazione rapida
Meno tempo perso a discutere incasellamento, 
più tempo dedicato a discutere il caso reale

Identità personale non vincolata da etichette, 
più consapevolezza della neurodiversità generale

Facilita imposizione «policies» (es. Legge 
170) … ma l’assetto sta cambiando?

Valore epistemico: vicinanza concettuale a «modello generativo» Solo se criteri diagnostici universalmente 
chiari e condivisi: focus di ricerca diretto 
sulla condizione di interesse

In ogni caso, campioni «puri» NON sono 
rappresentativi, campioni rappresentativi 
NON sono «puri», condizioni MAI isolabili 
(e.g., Astle et al., 2022)

Potenza statistica, meno sovrastima effetti: più facile raccogliere 
campioni generali che altamente selezionati

Rappresentatività reale di tutta la variabilità e la covarianza 

Stimolo psicometrico misurazione tratti, non solo diagnosi



Potenza statistica
CATEGORIALE DIMENSIONALE È più facile 

• raccogliere 100 con ADHD + 100 controlli o 
• 200 bambini dalla popolazione generale  ? 

→ nello stimare un effetto la precisione offerta è la 
stessa: es. Cohen’s d = 0.30 [0.02, 0.58] nel primo caso, 
Pearson’s r = 0.15 [0.01, 0.28] nel secondo caso, hanno 
Standard Error analogo su una scala comune

→ Studi su caratteristiche e correlati: sforzo di raccogliere casi INUTILE se ADHD è 
dimensionale (inoltre, campioni rappresentativi + puri sono impossibili per principio)

→ Studi su prevalenza: ricerca categoriale addirittura fuorviante, rifletterebbe solo criteri

→ Studi su trattamento: ricerca categoriale potrebbe essere utile a tenere focus su casi in 
cui l’intervento «serve»



Psicometria: classico strumento per diagnosi
Purtroppo molti punteggi di dimensioni «cliniche» (es. 

Conners 3, SDAI/SDAG) si distribuiscono così, anche 
se i tratti latenti possono essere Normali: a intervalli 
uguali di punteggio osservato NON corrispondono 

intervalli uguali sul tratto latente

Ok per la diagnosi, ma un 
guaio per la ricerca!

Item pensati per coprire la 
fascia «alta» del problema



Buone misure rispecchiano bene l’equivalenza degli 
intervalli sul tratto latente

Item coprono tutta la 
gamma del 
funzionamento

Psicometria: strumento di valutazione dimensione



Sottotipi e Approccio Dimensionale
anche in ottica dimensionale possiamo 
distinguere tipi diversi di difficoltà, es. 
tipo iperattivo vs. impulsivo, ragionando 
per dimensioni 

il guadagno di power qui è enorme

• valutare differenze tra correlazioni su 
dimensioni continue può essere fattibile (a 
spanne) su qualche centinaio di partecipanti

• mettere insieme sottogruppi clinici «puri» è 
difficilissimo (es. con r ≈ 0.70, per soli 20 casi per 
gruppo [pochi!] con perc.<5° in una cosa e 
perc.>25° serve screening di oltre 2500 bambini)

Molto 
vantaggio!



Grazie

ENRICO TOFFALINI
enrico.toffalini@unipd.it

Dipartimento di Psicologia Generale
Università di Padova


	Slide 1
	Slide 2
	Slide 3
	Slide 4
	Slide 5
	Slide 6
	Slide 7
	Slide 8
	Slide 9
	Slide 10
	Slide 11
	Slide 12
	Slide 13
	Slide 14
	Slide 15
	Slide 16
	Slide 17
	Slide 18
	Slide 19
	Slide 20
	Slide 21
	Slide 22: Metodi per indagare «taxa» comportamentali
	Slide 23
	Slide 24: comunque, il dibattito sull’Autismo è aperto
	Slide 25
	Slide 26
	Slide 27: Potenza statistica
	Slide 28: Psicometria: classico strumento per diagnosi
	Slide 29: Psicometria: strumento di valutazione dimensione
	Slide 30: Sottotipi e Approccio Dimensionale
	Slide 31

