
4.1.4 DISTURBI DELLO SPETTRO AUTISTICO
Tra le patologie neuropsichiatriche della prima infanzia i Disturbi dello Spettro Autistico costituiscono la condizione più grave. Si tratta di disturbi del neurosviluppo, con esordio nei primi 3 anni di vita, le cui basi biologiche causano un’alterazione delle abilità di socializzazione e comunicazione che si traducono in uno sviluppo atipico che investe più ambiti e le cui manifestazioni cliniche sono modificabili ma persistenti nel corso dello sviluppo.

Il quadro patognomico è il Disturbo Autistico, caratterizzato dalla compromissione delle aree di (1) sviluppo sociale e affettivo, includendo disturbi nella comunicazione e nel linguaggio e (2) dalla presenza di modalità ripetitive e stereotipate di comportamento. Si delineano così  due domini principali (interazione sociale reciproca  e comunicazione, e interessi ripetitivi e stereotipati), in cui si riconosce una scala ordinale di interessamento, una gerarchia nella compromissione dei vari ambiti, per cui le anomalie dell’interazione sociale costituiscono il nucleo principale e specifico dell’autismo, cui si includono  le alterazioni delle competenze comunicative e la ripetitività di comportamenti ed interessi con ampia variabilità di manifestazione clinica nel tempo e in relazione alle caratteristiche costituzionali dell’individuo. È possibile differenziare le sindromi in base a caratteri distintivi riguardo a evoluzione, componenti sintomatiche e sviluppo generale.

Attualmente con il termine “spettro autistico” si definisce un continuum all’interno del quale diverse tipologie di manifestazione dei sintomi nella dimensione sociale non sono stabili, ma si evolvono nel tempo anche nello stesso individuo. 

Definizione del  Disturbo Autistico

· l’Autismo è una Sindrome comportamentale causata da un disordine dello sviluppo biologicamente determinato, con esordio nei primi tre anni di vita.
· Le aree prevalentemente interessate sono quelle relative all’interazione sociale reciproca, all’abilità di comunicare idee e sentimenti  e alla capacità di stabilire relazioni con gli altri                                       ( E’ compromesso il funzionamento del “Cervello Sociale”
· Il Disturbo   si configura come una disabilità “permanente” che accompagna il soggetto nel suo ciclo vitale, anche se le caratteristiche del deficit sociale assumono un’espressività variabile nel tempo.
I Disturbi dello Spettro Autistico sono  caratterizzati da:  compromissione persistente  della comunicazione sociale reciproca e dell’interazione sociale e hanno  pattern di comportamento, interessi o attività ristretti,  ripetitivi.
Le indicazioni del Ministero della Salute (2015)   puntualizzano che:

· L’autismo va inquadrato come un Disturbo  del Neurosviluppo   e non più come “Psicosi”, essendo ormai superata l’interpretazione psicorelazionale dell’eziologia della patologia autistica. 
· I programmi per la cura e tutela richiedono un cambiamento di paradigma nell’approccio alla disabilità imperniato sulla persona, i suoi diritti, le sue necessità e le sue potenzialità.
· Questo approccio comporta una politica generale dei servizi rispettosa della globalità della persona con autismo, dei suoi progetti di vita e di quelli della sua famiglia e deve svilupparsi su tutto l’arco della vita delle persone con autismo.
· Emerge   l’importanza dei  processi diagnostici precoci  e di una presa in carico globale   per tutto l’arco della vita. 
· I trattamenti cognitivo comportamentali e psicoeducativi sono il nucleo centrale e essenziale degli approcci abilitativi e terapeutici  e vanno attivati il più precocemente possibile.
Vi è l’esigenza di una rete di servizi sanitari specialistici, di diagnosi e trattamento, accessibili e omogeneamente diffusi in tutti i territori regionali. 
Tale rete deve garantire un approccio multiprofessionale e interdisciplinare 

Epidemiologia :
Tra il 1966 e il 1999   il tasso di prevalenza è  di 5,2 su 10.000.  Studi più recenti sono  intorno al 6-10 su 10.000.   Nella più ampia categoria dei Disturbi dello Spettro Autistico (DSA) la stima è di  1 B. su 150.

 Attualmente il DSA  sarebbe quindi 3-4 volte più frequente di 30 anni fa, questo per i  migliori servizi e i più precisi strumenti diagnostici.  
Sistemi di Classificazione 

Inquadramento nosologico  
Faremo riferimento al  DSM 5, coem strumento attualmente più utilizzato per l’inquadramento nosologico.   Nei DSA sono inclusi tutti i quadri precedentemente  classificati come : Autismo Infantile, Autismo infantile precoce, Autismo di Kanner, Autismo ad alto funzionamento , Autismo atipico, Disturbo pervasivo dello sviluppo senza altra specificazione, Disturbo disintegrativo e Disturbo di Asperger.  
  Criteri Diagnostici
A. Deficit persistenti della comunicazione sociale e dell'interazione sociale in molteplici contesti,   presenti attualmente o nel passato  
1. Deficit della reciprocità socio-emotiva,  come    approccio sociale anomalo e  fallimento della normale reciprocità della conversazione;   ridotta condivisione di interessi, emozioni o sentimenti;  incapacità di dare inizio o di rispondere a interazioni sociali.

2.  Deficit dei comportamenti comunicativi non verbali utilizzati per l'interazione sociale:   comunicazione verbale e non verbale scarsamente integrata;   anomalie nel contatto visivo e nel linguaggio del corpo o deficit della comprensione e dell'uso dei gesti; fino a una totale mancanza di espressività facciale e di comunicazione non verbale.

3.  Deficit dello sviluppo, della gestione e della comprensione delle relazioni,   difficoltà di adattare il comportamento per adeguarsi ai diversi contesti sociali;   difficoltà di condividere il gioco di immaginazione o di fare amicizia;  assenza di interesse verso i coetanei.

B - Pattern di comportamento, interessi o attività ristretti, ripetitivi,   almeno 2 dei seguenti presenti attualmente o nel passato    

1. Movimenti, uso degli oggetti o eloquio stereotipati o ripetitivi (per es., stereotipie motorie semplici, mettere in fila giocattoli o capovolgere oggetti, ecolalia, frasi idiosincratiche).

2. Insistenza nella sameness (immodificabilità), aderenza alla routine priva di flessibilità o rituali di comportamento verbale o non verbale (per es., estremo disagio davanti a piccoli cambiamenti, difficoltà nelle fasi di transizione, schemi di pensiero rigidi, saluti rituali, necessità di percorrere la stessa strada o mangiare lo stesso cibo ogni giorno).

3. Interessi molto limitati, fissi che sono anomali per intensità o profondità (per es., forte attaccamento o preoccupazione nei confronti di oggetti insoliti, interessi eccessivamente circoscritti o perseverativi).

4. lper- o iporeattività in risposta a stimoli sensoriali o interessi insoliti verso aspetti sensoriali dell'ambiente (per es., apparente indifferenza a dolore/temperatura, reazione di avversione nei confronti di suoni o consistenze tattili specifici, annusare o toccare oggetti in modo eccessivo, essere affascinati da luci o da movimenti).

C - I sintomi devono essere presenti nel periodo precoce dello sviluppo (ma possono non manifestarsi pienamente prima che le esigenze sociali eccedano le capacità limitate, o possono essere mascherati da strategie apprese in età successiva).

D l sintomi causano compromissione clinicamente significativa del funzionamento in ambito sociale, lavorativo o in altre aree importanti.

E Queste alterazioni non sono meglio spiegate da disabilità intellettiva (disturbo dello sviluppo intellettivo) o da ritardo globale dello sviluppo. La disabilità intellettiva e il disturbo dello spettro dell'autismo spesso sono presenti in concomitanza; per porre diagnosi di comorbilità di disturbo dello spettro dell'autismo e di disabilità intellettiva, il livello di comunicazione sociale deve essere inferiore rispetto a quanto atteso per il livello di sviluppo generale.

Specificare se: Con o senza compromissione intellettiva associata

                         Con o senza compromissione del linguaggio associata

            Associato a una condizione medica o genetica nota o a un fattore ambientale

            Associato a un altro disturbo del neurosviluppo, mentale o comportamentale 

LIVELLI DI GRAVITA’
Livello 3 "È necessario un supporto molto significativo ”

Comunicazione sociale
Gravi deﬁcit delle abilità di comunicazione sociale verbale e non verbale causano gravi compromissioni del funzionamento, avvio molto limitato delle interazioni sociali e reazioni minime alle aperture sociali da parte di altri. Per esempio, una persona con un eloquio caratterizzato da poche parole comprensibili, che raramente avvia interazioni sociali e, quando lo fa, mette in atto approcci insoliti solo per soddisfare esigenze e risponde solo ad approcci sociali molto diretti.

Comportamenti ristretti, ripetitivi
lnflessibilítà di comportamento, estrema difﬁcoltà nell`affrontare il cambiamento, o altri comportamenti ristretti/ ripetitivi interferiscono in modo marcato con tutte le aree del funzionamento. Grande disagio/ difficoltà nel modificare l'oggetto dell'attenzione o l’azione.

Livello 2 “È necessario un supporto significativo”

Comunicazione sociale
Deficit marcati delle abilità di comunicazione sociale verbale e non verbale; compromissioni sociali visibili anche in presenza di supporto; avvio limitato delle interazioni sociali; reazioni ridotte o anomale alle aperture sociali da parte di altri. Per esempio, una persona che parla usando frasi semplici, la cui interazione è limitata a interessi ristretti e particolari e che presenta una comunicazione non verbale decisamente strana.

Comportamenti ristretti, ripetitivi
Inflessibilità di comportamento, difficoltà nell'affrontare i cambiamenti o altri comportamenti ristretti/ ripetitivi sono sufficientemente frequenti da essere evidenti a un osservatore casuale e interferiscono con il funzionamento in diversi contesti. Disagio/ difficoltà nel modificare l'oggetto dell`attenzione o l'azione.

Livello 1 'E necessario un supporto”

Comunicazione sociale
In assenza di supporto, i deficit della comunicazione sociale causano notevoli compromissioni. Difficoltà ad avviare le interazioni sociali, e chiari esempi di risposte atipiche o infruttuose alle aperture sociali da parte di altri. L'individuo può mostrare un interesse ridotto per le interazioni sociali. Per esempio, una persona che è in grado di formulare frasi complete e si impegna nella comunicazione, ma fallisce nella conversazione bidirezionale con gli altri, e i cui tentativi di fare amicizia sono strani e in genere senza successo.

Comportamenti ristretti, ripetitivi
L'inflessibilità di comportamento causa interferenze signiﬁcative con il funzionamento in uno o più contesti. Difﬁcoltà nel passare da un`attività all'altra. I problemi nell`organizzazione e nella pianificazione ostacolano l`indipendenza.

Sintomatologia 
I sintomi in genere vengono riconosciuti nel secondo anno di vita – 12-24 mesi , ma possono essere osservati prima se il  ritardo dello sviluppo è grave o dopo se i sintomi sono attenuati. la modalità d’esordio può comprendere ritardi  nelle acquisizioni o nelle tappe dello sviluppo oppure perdita di abilità sociali, comunicative o linguistiche,  in questo caso può essere riferito un deterioramento graduale oppure uno relativamente rapido, sempre nel periodo 12-24 mesi.  In genere troviamo i Sintomi di Autismo sin dai primi mesi  nel 60-70% e  gli esordi con regressione dopo uno sviluppo iniziale normale nel rimanente 30- 40%.

Dopo il 2° anno  l’esordio con regressione fa porre diagnosi di disturbo disintegrativo ( molto raro)   
La Compromissione qualitativa delle interazioni sociali e della comunicazione  Le alterazioni dello sviluppo sociale possono mostrare una notevole variabilità intersoggettiva: possono andare da una totale mancanza di consapevolezza degli altri a comportamenti di socialità indiscriminata, configurando entrambi  questi estremi una scarsa competenza adattiva al contesto sociale. Nel primo anno di vita, alcuni bambini con autismo non presentano i comportamenti  anticipatori tipici.  L’uso del contatto oculare costituisce un’altra funzione osservabile precocemente nello sviluppo normale, prima del linguaggio verbale e di altre forme di espressione; già nel I anno di vita dei soggetti con DSA si possono osservare difficoltà  nell’agganciare lo sguardo del genitore/caregiver, con sguardo che può risultare evitante o sfuggente. Può  mancare  la capacità di  spostare lo sguardo per indirizzare l’attenzione dell’altro su qualcosa che colpisce l’attenzione del bambino a scopo di condivisione. I soggetti con DSA spesso sono carenti dei principali elementi di condivisione, che implica l’integrare funzioni gestuali e sguardo per indicare qualcosa di interesse ad un interlocutore. Questo comportamento, che emerge normalmente tra 12-24 mesi, si può facilmente esemplificare se si pensa ad un bambino che, guardando un aereo in cielo, attiri attivamente l'attenzione della mamma, la guardi negli occhi e le indichi l'aereo (indicazione proto-dichiarativa); questa dinamica così semplicemente descritta viene definita attenzione congiunta (joint o shered attention) e risulta dall’assemblaggio di funzioni sociali  e comunicative. 

   La capacità di intraprendere e sostenere rapporti sociali appropriati per età può essere variamente compromessa. È possibile che i soggetti dimostrino  mancanza di interesse e/o di consapevolezza nei confronti dei pari; ma anche questo aspetto può assumere diversa espressione sul piano comportamentale. Alcuni soggetti rifiutano attivamente i contatti sociali, hanno partecipazione sociale molto limitata e l’isolamento può essere l’elemento principale del loro modo di stare in mezzo agli altri; altri mostrano un comportamento di osservazione del gruppo di pari senza riuscire a interagire; altri ancora possono provare a proporsi o possono rispondere positivamente agli approcci sociali, ma presentano difficoltà nel dare continuità all’interazione. Nei soggetti più grandi, in età scolare, possono verificarsi cambiamenti positivi nelle competenze comunicative e nell’iniziativa sociale; in generale resta piuttosto carente la presenza di  rapporti sociali significativi con i coetanei;  bambini e adolescenti possono risultare socialmente isolati ed essere oggetto di scherno o subire atti di bullismo in pre ed adolescenza (van Roekel 2010). Tuttavia, essi possono mostrare interesse sociale, riconoscendo la necessità di avere "amici". Ciò che resta fortemente limitata è la comprensione dei principi, delle dinamiche del mondo sociale. Un elemento di notevole difficoltà per l'approccio al mondo dei rapporti sociali è costituito dalle difficoltà pragmatiche e quindi “come fare-cosa con gli altri, quando e dove”. I soggetti con buone capacità espressive e con buon funzionamento cognitivo, ad esempio, possono essere limitati nei rapporti dalla tendenza a proporre nella conversazione propri interessi circoscritti in modo prevalente e scarsamente condivisibile, senza tener conto del reale interesse degli altri. E’importante sottolineare che i soggetti con disturbo dello spettro autistico possiedono un patrimonio emotivo spesso ricco e variato, hanno le loro preferenze, provano simpatie ed antipatie, ma hanno spiccate difficoltà a comprendere la rete di scambio comunicativo, a interpretare le intenzioni e i sentimenti altrui e a comprendere i messaggi non verbali ed impliciti nella comunicazione. Tutto ciò  limita la possibilità di sostenere e approfondire le relazioni umane, impedisce verosimilmente l’accesso a forme più complesse di relazione, ed in definitiva preclude lo sviluppo di capacità mature per la varietà dei rapporti sociali. 
    Anche le anomalie e le difficoltà comunicative nei DSA mostrano variazioni interindividuali. Si possono osservare  problematiche espressive molto diversificate: dal ritardo dello sviluppo, allo sviluppo atipico sia delle componenti formali che strutturali del linguaggio, che spesso esitano in una marcata compromissione delle capacità conversazionali.  Nella maggioranza dei casi la produzione verbale è deficitaria nelle diverse componenti: il ritmo di acquisizione è lento e insoddisfacente, il patrimonio lessicale è limitato e può essere utilizzato in modo imprevedibile, generando un linguaggio bizzarro. Complessivamente circa il 50% (Bryson et al 1988) dei soggetti non acquisiscono mai o molto limitatamente capacità espressive verbali; tuttavia studi longitudinali, più recenti, individuano una percentuale inferiore al 20% (Lord et al. 2004). 

Molti autori hanno riscontrato nei primi 2-3 anni di vita del bambino una  compromissione della intenzionalità comunicativa, (Dawson et al 2004; Wetherby et al. 2004) e quindi delle funzioni comunicative  vocale/verbale e non verbale, sottolineando la carenza  nell’uso dello sguardo e delle funzioni comunicative gestuali (Baron Cohen et al. 1996; Charman et al. 1997; Lord et al 1995; Mundy et al 1987; Swettenham et al. 1998). L’uso dei gesti a significato può essere deficitario e l’assenza del gesto indicativo dichiarativo è considerata un segno patognomonico in epoca molto precoce;  già nel primo anno si riscontra specificamente nei DSA l’assenza da parte del bambino di un’indicazione che abbia il significato di mostrare per condividere qualcosa che sia lontano e che attiri l’attenzione perché provoca interesse, stupore o anche paura. In condizioni di sviluppo normale questo gesto costituisce l’espressione dell’intenzionalità comunicativa ed è considerato in epoca preverbale un precursore del linguaggio espressivo. Alcuni autori hanno descritto nelle prime fasi dello sviluppo la scarsa integrazione tra funzioni comunicative vocali, gestuali, le espressioni del volto ed contatto oculare (Chawrska and Volkmar 2005; Mundy and Burnette 2005).

Alla carenza degli aspetti comunicativi tipici si associa la presenza di modalità comunicative inusuali e caratteristiche dei DSA, come porre la mano di un altro  sull'oggetto  desiderato (uso del corpo dell'altro per comunicare: es usare il braccio del genitore come fosse uno strumento per fargli fare una determinata azione). Alcuni bambini vengono descritti dai familiari come eccessivamente indipendenti, cioè non mettono in atto comportamenti comunicativi o richiestivi e fanno di tutto per raggiungere ciò che desiderano (es: biscotti in cima ad una credenza). Alcuni bambini quando chiamati dai genitori non rispondono al loro nome, e spesso questo aspetto induce a ipotizzare un deficit uditivo. I bambini con DSA, verbali e non verbali, hanno frequentemente una compromissione significativa della comprensione del linguaggio con  diversi livelli di gravità che vanno dalla mancanza di decifrazione delle singole parole e frasi, alla difficoltà di comprensione degli elementi sovrasegmentali del discorso (modi di dire, proverbi, sottintesi, associazioni implicite,).

    Nei soggetti che acquisiscono un livello verbale sufficientemente articolato (frasi con subordinate), nonostante possa essere presente  un’elevata fluenza verbale, spesso si evidenziano atipie pragmatico-semantiche del linguaggio e nel complesso le capacità conversazionali sono limitate. Inoltre sia nei soggetti con buon livello verbale che non, possono essere presenti ecolalie immediate o differite (ripetizioni di frasi ascoltate), inversioni pronominali, neologismi.   

  Le abilità di gioco simbolico e di finzione sono carenti riflettendo la carenza di attività rappresentative mentali; l’uso e l'approccio agli oggetti può essere di tipo meccanico e carente l' utilizzo di oggetti come sostituiti simbolici (es: blocco per costruzione usato come un aereo) . E’ possibile che nelle fasi successive compaiano alcuni elementi di gioco simbolico, ma in generale rimangono frammentari e limitati  consensualmente allo scarso sviluppo del pensiero simbolico.
 Modelli di comportamento, interessi, attività ristretti, ripetitivi e stereotipati. 

In questa categoria è possibile individuare aspetti atipici nell’approccio agli oggetti da parte dei soggetti con DSA. Possono essere presenti sia semplici movimenti ripetitivi ed azioni afinalistiche con oggetti (es imprimere il movimento rotatorio alle ruote delle macchinine, a giochi e oggetti, metterli in fila, aprire e chiudere sportelli)  che comportamenti  ritualistici più o meno complessi, la  presenza di interessi circoscritti di qualità non sociale ( es toccare il muro un certo numero di volte prima di uscire da una stanza, collezionare immagini di orologi). Possono riscontrarsi stereotipie motorie quali sfarfallamento delle mani, deviazione dello sguardo, rocking, andatura sulla punta dei piedi. Tali comportamenti  possono assumere elevata frequenza  ed interferire con la partecipazione ad attività più funzionali. 

    È frequente un’anomala reattività a stimoli sensoriali (uditivi, visivi, tattili) e/o la presenza di peculiarità nelle esplorazioni sensoriali, es. annusare (oggetti, persone), toccare e guardare gli oggetti in modo particolare e pervasivo. I bambini possono essere ipersensibili ai rumori (es. elettrodomestici, rumori di auto), cosa che può generare il comportamento caratteristico di coprirsi le orecchie con le mani. Queste modalità costituiscono un sintomo importante, molto osservato, nonché precocemente descritto (Kanner, 1943; Frith, 1991). 
   Altri aspetti di comune riscontro  sono rappresentati dall’estrema rigidità e resistenza rispetto alle modificazioni della propria routine (cambi di orari,  indumenti, percorsi) e dell’ambiente circostante (es. disposizione dei mobili in casa). Solitamente nei soggetti di funzionamento cognitivo più elevato possono riscontrarsi interessi circoscritti con associate o meno abilità speciali. Il contenuto di questi interessi non è particolarmente insolito, ad esempio alcuni soggetti sono appassionati di treni o orologi,  ma questo hobby non subisce progressi o modifiche nel tempo e soprattutto non è condiviso con altri individui.
Sintomatologia Sintesi  

Primi mesi si vita 

-assenza di dialogo posturale-  bambini “saponetta”

-inadeguatezza delle iniziative di richiamo nella relazione privilegiata

-rarità del pianto

-mancato aggancio di sguardo

-insonnia “calma”
Sintomatologia  successiva: 

-mancato o anomalo  sviluppo del linguaggio



-tendenza all’isolamento (aloneness)   e gioco stereotipato
-stereotipie motorie (sfarfallamento delle mani, battere i pugni, dondolamento/rotazione della testa, ecc)

-mancata ricerca dei coetanei

-gioco povero,  ripetitivo, non condiviso

-indifferenza alla separazione dalle figure privilegiate

-avversione per i cambiamenti di ambiente (sameness) e per gli esseri animati  
-frequente impossibilità di separarsi da un “oggetto” (oggetto feticcio)

-marcata disregolazione emotiva e comportamentale  negli anni successivi 

-linguaggio, se presente, caratterizzato da : ecolalice, inversione pronominale, anomalie della prosodia (specie nella Sindrome di Asperger)

 

   

-marcata disregolazione emotiva e comportamentale: crisi di angoscia, fughe, agìti auto ed-eteroaggressivi ( spesso di difficle interpretazione da parte dell’ambiente)
-estrema labilità attentiva    ( possibile coesistenza di ADHD)
Inoltre si trovano  frequentemente associati:

-iperacusia ( spesso selettiva  solo per alcuni suoni) 
-scarsa sensibilità al dolore

 -pianto senza lacrime  
L’espressione Linguistica nei DSA: 

50 % dei soggetti   sviluppa un linguaggio comunicativo

10-20% poche parole

30-40 % nessuna produzione verbale

Focus su …La Sindrome di Asperger è stata descritta per la prima volta dallo psichiatra e pediatra austriaco, Hans Asperger in lingua tedesca nel 1944 e riscoperta e tradotta in inglese dalla psichiatra britannica, Lorna Wing nel 1981. Questa sindrome ricalca le caratteristiche del disturbo autistico per quanto riguarda la compromissione qualitativa dell’interazione sociale e la modalità di comportamenti, interessi e attività ristretti, ripetitivi e stereotipati; ma si differenzia dall’autismo classico per l’assenza della compromissione qualitativa del linguaggio e del ritardo nello sviluppo cognitivo. Compare per la prima volta, come categoria diagnostica, nel DSM-IV (1994) nei “Disturbi Pervasivi dello Sviluppo” e successivamente inglobata, nel DSM-5 (2013) nella definizione di “Disturbi dello Spettro dell’Autismo” (ASD – Autism Spectrum Disorders). Rimane tuttora come categoria diagnostica a sé stante nel ICD-10. Il bambino Asperger è un bambino con un QI nella norma o al di sopra della media e non ha significativi ritardi nel linguaggio (anche se questo può presentarsi come monotono e monocorde). Presenta difficoltà nell’interazione sociale (incapacità ad interagire con gli altri e scarso interesse nell’instaurare relazioni), impaccio, goffaggine motoria e difficoltà ad adeguarsi ai diversi contesti. Ha interessi tendenzialmente ristretti e comportamenti ripetitivi e stereotipati.  Preferisce la routine e mostra resistenza ad adattarsi ai cambiamenti.
 EZIOLOGIA – Attualmente non esiste una spiegazione univoca in merito alla eziopatogenesi di questi disturbi e  si parla   di meccanismi   patogenetici Multifattoriali. 
Si trovano vari modelli di riferimento,  i più diffusi sono   

· Modelli  neurocognitivi ( interpretativi dei dati clinici) 
· Ipotesi   sui fattori ambientali (vaccinazioni, infezioni, farmaci, ecc)
· Dati biologici : errori del metabolismo,   genetica.  Disfunzioni neurobiologiche. 
Attualmente le Ipotesi psicogenetiche sono state Invalidate dal riconoscimento della natura organica della patologia.   Queste ipotesi sono state centrali  fino alla  seconda metà del secolo scorso- Ma se le ipotesi eziologiche  sono state superate molti di questi Autori,  con le loro sofisticate osservazioni cliniche, ci hanno offerto importanti contributi  e hanno contribuito alla comprensione del funzionamento mentale e alla descrizione dei  comportamenti di  questi soggetti:  
        -  M. Klein, per cui l’autismo è il mantenimento della fase schizzo paranoide presente nello sviluppo fisiologico;   

         - M. Mahler, per cui l’autismo è la permanenza nella fase fisiologica dell’autismo primario e corrisponde ad una  mancata risoluzione della fase di individuazione-separazione
- Per Bettelheim (1967) il ritiro emozionale del bambino autistico rappresentava una difesa nei confronti del congelamento affettivo che sperimentava nel contatto con la madre.

- Per  Tursin (1981) l’autismo si genera da una  separazione troppo precoce dall’oggetto materno.

-Massie (1977): descrive un meccanismo patogenetico a due entrate, al quale concorrevano caratteristiche del bambino e della madre.

·  Modelli  neurocognitivi ( interpretativi dei dati clinici) 
Teoria della mente: Si tratta di un “modulo” cognitivo, che matura progressivamente nel tempo per realizzarsi intorno ai 4 anni. In particolare, nei primi anni di vita il bambino attraverso lo sguardo referenziale, l’attenzione condivisa e il gioco di finzione si approprierebbe della capacità di “leggere” progressivamente le emozioni, i desideri e le credenze, di sistematizzarli in un sistema di conoscenze e di giungere ad ottenere delle rappresentazioni delle rappresentazioni mentali degli altri ( = metarappresentazioni).  nei soggetti con autismo permarrebbe nel tempo la  difficoltà  ad attribuire stati mentali agli altri. Deficit del mentalizzare (Baron-Cohen 1997) - Mindblindness- ( deficit ai 12 mesi nella capacità di indicare oggetti in modo protodichiarativo, deficit nella capacità di attenzione congiunta, nella modalità nel gioco di “far finta”  e  limitazioni della 
capacità di imitazione).  I bambini autistici sarebbero incapaci di immaginare che gli altri esseri hanno una mente, e quindi incapaci di intuirne o anticiparne pensieri, intenzioni, azioni. Test della falsa credenza
Teoria socio-affettiva: innata incapacità, biologicamente determinata, di interagire emozionalmente con l’altro.
Deficit delle funzioni esecutive: Con il termine di Funzioni Esecutive vengono indicate una serie di abilità che risultano determinanti nell’organizzazione e nella pianificazione di comportamenti per la risoluzione dei problemi (Pennington et al., 1996). Tali abilità sono rappresentate da:

· la capacità di attivare e di mantenere attiva, a livello mentale, un’area di lavoro, una sorta di scrivania mentale, sulla quale disporre tutti gli elementi pertinenti al compito in esame;

· la capacità di formulare mentalmente un piano di azione;

· la capacità di non rimanere rigidamente ancorati, nella formulazione della risposta, ai dati percettivi che provengono dal contesto;

· la capacità di inibire risposte “impulsive”;

· la capacità di essere attenti alle informazioni di ritorno, per correggere in base ad esse il piano inizialmente formulato;

· la capacità, infine, di spostare in modo flessibile l’attenzione sui vari aspetti del contesto.

Molti dei comportamenti autistici sarebbero l’espressione di un deficit di tali abilità: per esempio, l’impulsività, per l’incapacità di inibire le risposte inappropriate; l’iperselettività, per l’incapacità di cogliere il tutto senza rimanere ancorato al particolare; la perseverazione, per l’incapacità di ridirezionare in maniera flessibile l’attenzione (Ozonoff, 1997; Pennington et al., 1996). Anche tale modello, così come quello della Coerenza Centrale, individua nell’Autismo un deficit cognitivo di natura “generale” e non limitato all’elaborazione degli stimoli sociali (come ipotizzato, viceversa, dal Deficit della Teoria della Mente).

Deficit della simulazione mentale: nei bambini con autismo il sistema dei neuroni specchio sarebbe ipofunzionante.
Teoria della mente inattiva: sottolinea il ruolo centrale delle predisposizioni a essere motivati a rispondere a stimoli sociali e il processo evolutivo attraverso il quale la cognizione sociale si costruisce partendo dall’azione sociale. Il soggetto con autismo è incapace di cogliere gli aspetti salienti di una situazione sociale.   
Deficit della coerenza centrale: . Il profilo cognitivo dei soggetti con autismo è  caratterizzato da  una serie di elementi quali:

· un’incapacità di cogliere lo stimolo nel suo complesso;

· un’elaborazione segmentata dell’esperienza;

· una difficoltà di accedere dal particolare al generale;

· una polarizzazione esasperata su frammenti di esperienza.

Tali elementi hanno indotto a formulare l’ipotesi di una Debolezza della Coerenza Centrale (Frith et al., 1994; Happé et al., 1996),  intesa come quella capacità di sintetizzare in un “tutto coerente” le molteplici esperienze parcellari che investono i nostri sensi. Una “debolezza” in suddetta capacità porta il bambino a rimanere ancorato a dati esperenziali frammentari, con incapacità di cogliere il significato dello stimolo nel suo complesso. Un tale modello suggerisce che il funzionamento mentale di tipo autistico si caratterizza come uno stile cognitivo che investe non solo l’elaborazione degli stimoli sociali, ma più in generale di tutti i dati esperenziali (Happé, 1999). 
Funzioni cognitive. Lo sviluppo intellettivo è un elemento primario da valutare, anche se non diagnostico, perché influisce in modo importante sull’evoluzione. Studi epidemiologici condotti su  bambini ed adulti con DSA riportano percentuali di Ritardo Mentale tra 25%-70% (Fombonne 2007).  Solitamente nelle valutazioni cognitive si evidenzia una discrepanza significativa tra valori di Quoziente Intellettivo Verbale e di Performance, con valori più elevati delle Performances. Il livello cognitivo pone problematiche molto significative ai fini del tipo di intervento terapeutico e del successivo  funzionamento sociale. Nei casi di buon livello cognitivo è prevedibile un migliore funzionamento sociale e maggiore autonomia; le strategie di compenso sono infatti più efficaci e supportano discreti livelli di autonomia (Frith 1989). Nella fascia di  ritardo grave le componenti cliniche dell’autismo  possono perdere  specificità
TEST della FALSA CREDENZA o di SALLY-ANNE

L'esperimento di Baron-Cohen, Leslie e Frith si basava su un test introdotto da Wimmer e Perner (1983) per studiare i bambini normali.  Funziona così. Ci sono due bambole protagoniste, Sally e Anne. In primo luogo, ci si accerta che i bambini abbiano imparato i nomi delle bambole (la domanda dei nomi). Sally prima mette una biglia nel suo cestino. Poi esce di scena e la biglia viene spostata da Anne, che la nasconde nella sua scatola. Quindi, quando Sally torna, lo sperimentatore fa la domanda della credenza, che è la domanda cruciale: `Dove cercherà la sua biglia Sally?' 

Se il bambino è in grado di attribuire uno stato mentale all’altro dirà che Sally cercherà la biglia dove l’ha lasciata, cioè nel suo cestino (attribuzione di uno stato mentale all’altro), altrimenti si limiterà a ciò che ha visto lui (biglia nella scatola) e che non riesce a capire che Sally non può sapere (incapacità di attribuzione).

La falsa credenza è quella che è presente nella mente dell’altro, cioè di Sally e non del bambino.

Un bambino normale a 4-5 anni esegue correttamente il test.

Ipotesi biologiche

Questi si sono sempre più approfonditi in quanto sono stati  riscontrati   nei DSA  errori congeniti del metabolismo degli amminoacidi carboidrati, purine, peptidi e mitocondri.  Questi Disturbi metabolici si riscontrano nel 5% dei bambini autistici. Da qui l’inserimento nella fase diagnostica degli accertamenti metabolici.

Nel 7-14% (fino al 20-30%) abbiamo una associazione clinica di autismo-epilessia, per cui è sempre indicato effettuare in fase diagnostica indagini elettroencefalografiche. Ancora non sono chiari i motivi di tale associazione. 
  Fattori genetici  - I dati a supporto di una vulnerabilità genetica del DSA sono che ritroviamo il rapporto maschi/femmine del  4:1.  Inoltre il Disturbo Autistico ha familiarità abbastanza elevata, il  2-7% dei fratelli di un soggetto autistico risulta affetto (maggiore per il sesso maschile). Nei gemelli monozigoti è stata documentata una concordanza per autismo superiore al 60%, mentre nei gemelli dizigoti è del 6%. I fratelli di soggetti con autismo presentano frequentemente disturbi del linguaggio, a testimoniare una comune suscettibilità per anomalie delle funzioni complesse.  Nei gemelli monozigoti la concordanza è superiore al 60% mentre nei gemelli dizigoti è del 6%. I genitori dei soggetti con autismo presentano spesso anomalie psicologiche e neuropsicologiche, tra cui deficit delle funzioni esecutive, disturbi del linguaggio, scarse attitudini sociali con tratti di evitamento e di rigidità.
 In generale si   riscontra una ricorrenza  di anomalie genetiche nel 3-7% (Dawson et al, 2002; Filpek et al., 2000)‏
Correlazioni anatomo-cliniche. Sono state descritte anomalie cerebrali tra cui l’ipoplasia del cervelletto e l’aumento di volume del quarto ventricolo che hanno portato alla formulazione di un’ipotesi per cui le anomalie del cervelletto sarebbero responsabili di alcuni dei sintomi dell’autismo, in particolare il deficit dell’attenzione congiunta. Le anomalie del sistema limbico e dell’amigdala sono state largamente studiate per la primaria importanza che questo sistema svolge nella regolazione delle funzioni sociali e delle emozioni, ma non si sono ancora ottenuti risultati conclusivi (Bauman e Kemper 1994, 2004, 2005). In particolare l’amigdala sembra avere un ruolo critico all’interno di un complesso network tra strutture cerebrali (corteccia orbito-frontale, corteccia temporale superiore, giro fusiforme e corteccia parietale del  cingolato anteriore) deputate alla processazione di informazioni di carattere sociale (Adolphs 2001, 2003) Sono stati infine condotti recenti studi con fRMN che hanno mostrato anomalie nel giro fusiforme, l’area cerebrale specificamente deputata al riconoscimento del viso e delle sue diverse espressioni, che potrebbero spiegare la specifica difficoltà nel riconoscere le espressioni del viso, così come nel dirigere lo sguardo verso il volto dell’interlocutore (Schultz e Klin 2003). 

Le difficoltà riscontrate nei soggetti con Autismo nel provare empatia, nel comprendere le azioni e le esperienze degli altri, in generale  nel loro funzionamento socio-cognitivo, potrebbero trovare una base neurobiologica in un deficit del sistema dei neuroni a specchio (Rizzolatti e coll. 2006), come evidenziato in alcuni studi (Dapretto e coll 2006); per questi studiosi una difunzione precoce del Sistema dei neuroni a specchio potrebbe contribuire al nucleo del deficit sociale dell'autismo.  Questi studi sono stati anche avviati dalle ricerche sui Neuroni  a specchio, che pur non avendo confermato specificità di funzionamento nei DSA sono ancora in fase di approfondimento.  Nonostante questi contributi significativi, non è ancora disponibile un modello sufficientemente esauriente che mostri chiaramente il substrato anatomo-funzionale alterato: i dati riportati sono importanti per il loro contributo di conoscenza e perché rappresentano dei validi modelli per le ricerche dirette all’identificazione dei possibili circuiti neuronali  coinvolti. 
Condizioni mediche associate e anomalie  neurologiche

Le  cause dei DSA non sono conosciute nella maggioranza dei casi: gli studi epidemiologici recenti hanno evidenziato associazione  con malattie note in una piccola percentuale (circa il 5-10 %). In questo sottogruppo sono presenti patologie di diversa natura tra cui alcune sindromi genetiche, malattie metaboliche, più raramente malattie infettive. Fra le malattie genetiche la sclerosi tuberosa e la Sindrome dell’X  fragile sono le più frequenti e conosciute (Fombonne 2003). Nella sclerosi tuberosa  la presenza delle lesioni tipiche, i tuberi, nelle regioni temporali ha portato ad avvalorare l’ipotesi che la disfunzione in queste regioni sia rilevante; è stato osservato che la localizzazione delle lesioni in sede temporale associata  alla comparsa di  epilessia in epoca precoce è un fattore di rischio per autismo (Bolton et al. 2002).  

L’epilessia è un problema clinico abbastanza comune: una percentuale consistente che oscilla intorno al 25% dei soggetti con DSA può soffrirne (Tuchman et al.2009). Ci sono due fasce di età a maggiore rischio rappresentate dall’età prescolare e dall’adolescenza, ma il disturbo può comparire a tutte l’età compresa quella adulta. La presenza delle crisi rende individuabili sottogruppi clinici; non c’è chiarezza in merito al ruolo delle anomalie epilettiformi in assenza di episodi critici (Canitano 2007). Non è chiaro se l’epilessia interferisca con l’andamento dei disturbi specifici dei DSA: le correlazioni in questo senso sono ancora imprecise anche se può ipotizzarsi un effetto negativo della convulsività e dell’attività parossistica cerebrale sullo sviluppo neuropsichico. 
AUTISMO SINDROMICO (10%)
· Disabilità  mentale (oltre 70%)< : 1/3 lieve-medio, 2/3 grave-gravissimo 

· Epilessia (20-30%) e Encefalopatie epilettiche
· Sindrome dell’X-Fragile

· Altri quadri genetici sindromici: es. delezione 10q (q22.3-q23.2) 

· Fenilchetonuria non trattata

· Gravi encefalopatie lesionali (es. PCI)

· Sclerosi tuberosa, NF-1

· Disordini del metabolismo

· Rosolia, Cyromegalovirus

Comorbidità Psichiatrica: 

Molti studi riportano che una percentuale variabile di soggetti con DSA presentano in comorbidità altri disturbi psichiatrici. De Bruin (2007) riporta un percentuale intorno all’80% di comorbidità tra DSA e un disturbo psichiatrico, mentre circa la metà dei soggetti avrebbe due o più disturbi in comorbidità. I disturbi depressivi, d’ansia, il DOC sono di maggiore riscontro. I disturbi dell’umore sono di frequente segnalati (Gillberg 1985; Lainhart and Folstein 1994), in particolare relativamente a alcuni correlati sintomatici come perdita dell’appetito, riduzione del livello di attività, disturbi del sonno, comportamenti  etero e autoaggressivi (Clarke et al. 1999; Lainhart and Folstein 1994). Nei soggetti con DSA i disturbi dell’umore spesso hanno componenti atipiche, andamento cronico o rapida ciclicità. Per quanto riguarda i disturbi d’ansia sono segnalati con percentuali variabili, spesso superiori al 50% (Gadow et al 2004; Gillot et al 2001; Muris et al 1998). In alcuni pazienti   i comportamenti ristretti e ripetitivi  possono assumere caratteristiche analoghe e sovrapponibili a sintomi del DOC: per individuare e quantificare queste componenti e l’eventuale comorbidità sono state messe appunto opportune scale cliniche (CY-BOCS PDD, Scahill 2006).  È stata individuata una sovrapposizione tra DSA-Tic/Tourette- DOC (Canitano, Vivanti 2007); l’attuale limitata definizione di questi ambiti è dovuta sia alla molteplicità delle manifestazioni cliniche sia alla mancanza di un approccio sistematico alla loro valutazione.
 Prognosi ed evoluzione 
Un bimbo con diagnosi certa di Autismo cresce con il suo disturbo anche se nuove competenze vengono acquisite con il tempo. Tali competenze, tuttavia, sono “modellate” da e sul disturbo nucleare ed avranno comunque una “qualità” autistica.  La prognosi è fortemente condizionata dal funzionamento cognitivo  (è ad oggi l’indicatore più forte)  che è riassunto nel livello di gravità.    
Al presente dal 60 al 90% di B. autistici divengono adulti non autosufficienti, e avranno bisogno di cure per tutta la vita.
Fattori di prognosi sfavorevole
Fattori organici associati alla psicosi infantile (compromissione  del Sistema Nervoso, prematuranza, parto distocico, ecc)
Assenza del linguaggio comunicativo dopo i 5 anni
Profondità  della Disabilità Intellettiva :  un QI = o > di 70 può   comportare uno scarso adattamento sociale in età adulta
Precocità di comparsa del disturbo
Qualità della famiglia (assenza di sostegno, presenza di patologie psichiatriche)

Fattori di prognosi favorevole
- Assenza di fattori sfavorevoli
- Presenza di fobie o ossessioni che sembra in contrasto   con l’evoluzione deficitaria
- Tipo di trattamento

LA VALUTAZIONE    DIAGNOSTICA
Le  indicazioni  Ministeriali del 2015  definiscono   i  binari del percorso diagnostico e terapeutico;  Recepite anche dal    Piano sanitario regionale toscano  che  mantiene un progetto speciale per i   Disturbi dello spettro Autistico – DSA.     Queste  prevedono  un processo molto articolato e complesso finalizzato a stabilire se i sintomi soddisfano i criteri diagnostici definiti a livello internazionale.  queste  procedure si inscrivono  in una valutazione clinica globale, che ha lo scopo di  conoscere il bambino nel suo complesso, la famiglia e l’intero contesto ambientale. La Valutazione diagnostica così articolata è un processo dinamico da cui scaturisce il progetto d’intervento multidisciplinare.
La diagnosi in base a queste indicazioni deve essere  effettuata presso i Centri di Riferimento Regionali o equivalenti strutture accreditate ( in Toscana previsti per ciascuna Area Vasta). In questi centri opera  un equipe multidisciplinare con formazione specifica che se necessario sarà integrata dai centri specialistici di  3° livello ( strutture ospedaliere o Istituti di ricerca specifici)  che effettueranno tutti  gli approfondimenti diagnostici e terapeutici se indicati. 

 L’equipe specifica definirà il Progetto/Percorso di cura,  attuerà la presa in carico   e  monitorerà nel tempo il percorso di cura e lo sviluppo del soggetto.  Tale equipe si integrerà con l’area scolastica e gli altri referenti dei trattamenti
La valutazione clinica globale ha la finalità di :  Effettuare una diagnosi differenziale con altri tipi di disturbi (Ritardo Mentale, Ipoacusia, Sindr. Landau-Kleffner, D.S. Linguaggio, ecc); Valutare la presenza in comorbilità di altri disturbi,(Epilessia, Sindromi  Disgenetiche, ecc) ; Definire l’inquadramento nell’ambito dei DSA, si parla di funzionamento in base a i livelli di gravità, Individuare eventuali cause, tramite gli accertamenti previsti dai protocolli ; Accertare la presenza di condizioni mediche associate; Approfondire le caratteristiche   socio-ambientali.; Definire prognosi e  piano di trattamento ( con i follow-up) 
Un momento particolarmente delicato del percorso diagnostico è quello della consegna alla famiglia. Si deve tenere ben presente che la consegna della diagnosi è il primo intervento e che la consegna della diagnosi e’ un processo e non un evento. Infatti  la consegna della diagnosi può richiedere anche molto tempo. La famiglia inizialmente può rimanere incredula, opporsi e voler cercare altre conferme o diagnosi. Specie con bimbi molto piccoli, sotto i 24 mesi,  e se non è il genitore che segnala le problematiche di sviluppo, questo può facilmente accadere. L’equipe referente è importante che preveda e supporti simili percorsi, anticipando il bisogno di “altre diagnosi”, di conferme,  di verificare in centri e strutture  ultra specialistiche spesso  “idealizzate”. E’ sempre di fondamentale  importante  che la famiglia abbia  la  relazione diagnostica completa ed esaustiva di tutto il protocollo di valutazione in forma  scritta, in modo da potersela rileggere da portarla nelle varie altre consultazioni ecc. questo può aiutarli molto nel percorso di elaborazione della diagnosi. 

Il percorso diagnostico nel  vissuto genitoriale comporta alti livelli di dolore e frustrazione e l’accettazione della diagnosi è come un processo di lutto che richiede l’attivazione sia di risorse interne (abilità di far fronte allo  stress, di soluzione dei problemi, capacità di mobilitare le risorse) sia di  risorse esterne (coesione della famiglia, reti formali e informali di supporto sociale) .  Non vi sono omogeneità di modelli di risposta al lutto.
Inoltre i Genitori di bambini con DSA soffrono un maggior livello di stress se  paragonati a genitori con figli affetti da altra patologia; ciò è stato attribuito alle caratteristiche tipiche della patologia come : assenza di segni esteriori della gravità della patologia; assente/scarsa condivisione emotiva, reciprocità, contatto visivo; difficoltà comunicativo-relazionali e grado di compromissione adattiva (Tobing,Glenwick,2002); incertezza prognosi e aspettative riguardanti le capacità/potenzialità del bambino (Tunali e Power 2002); difficoltà nel gestire attività di svago ( e in generale i potenziali momenti di recupero e  relax)   come viaggi, gite, feste…. ; Vissuti  negativi dei genitori: incompetenza, inefficacia comunicativa, incapacità nel gestire il bambino; Il genitore spesso si sente respinto, rifiutato, inadeguato prima dal figlio poi dagli  altri  ( e questo  comporta il mantenimento di alti livelli di Stigma) 
 Ma il bimbo anche in queste difficoltà familiari  deve essere trattato precocemente; la cura deve essere  immediata e intensiva, non si può aspettare per iniziare i tempi a volte lunghi di elaborazione della famiglia. (Può servire l’esempio della diagnosi di un tumore dove i tempi di intervento incidono in modo sostanziale sulla prognosi).  E questa è una delle grandi sfide di questa patologia.    

I genitori di bambini con DSA in generale presentano preoccupazioni dall'età dai 12 ai 18 mesi, tuttavia l'età media della diagnosi rimane 4 anni. Gli studi retrospettivi prima (Maestro, Muratori, Cavallaro et al 2002; Maestro, Muratori Cesari et al 2005) e quelli prospettici poi (Rogers 1990, Chawarska et al 2007, 2009) ci hanno dimostrato la possibilità di rilevare i segni emergenti del disturbo già in epoca molto precoce. Sebbene vi sia variabilità nell'insorgenza e nella natura esatta di questi segni, i bambini con DSA mostrano in genere le atipie di sviluppo nei domini cognitivo, linguistico-comunicativo, sociale e senso-motorio già nei primi due anni di età. Lo screening di popolazione con interviste ad alta sensibilità effettuate da parte del pediatra di base (M-CHAT – Kleinman et al 2008) consente di sistematizzare la sorveglianza sui DSA e di massimizzare le opportunità di individuare precocemente i segni. Allo stesso tempo l’adozione delle pratiche di screening pone gli operatori di fronte alla sfida di valutare bambini molto piccoli; perciò una valutazione approfondita dello sviluppo del bambino in più domini è essenziale per la diagnosi differenziale. Anche clinici molto esperti possono rimanere con incertezze diagnostiche sui bambini di età inferiore ai 3 anni e porre diagnosi d’attesa, seguita da un intervento tempestivo e da un follow-up di sorveglianza clinica e di validazione della diagnosi. Le linee guida (Linee guida SINPIA 2005, Del. n.1066/2008 Regione Toscana, AAP 2009, QdM 2015) indicano di integrare l’inquadramento diagnostico con la valutazione dei profili evolutivi, che anche in questa fascia d’età sembrano essere più utili non solo alla progettazione di un trattamento individualizzato ma anche alla definizione di un’ipotesi prognostica.
SCREENING e  DIAGNOSI PRECOCE –
Si attua tramite screening precoci effettuati dal pediatra di base all’interno dei bilanci di salute previsti fino ai 13 anni dei bambini ( 1°anno 3,6,12 mesi ; 2° anno 18, 24 mesi;  3-4anni, 5-6 anni, 12-13 anni)

Nello Screening  per DSA a  18 mesi si valuta la  presenza del gesto indicativo,  decisamente più valida è la somministrazione della  CHAT

L’identificazione del disturbo autistico prevede due livelli di indagine: uno di screening su tutti i bambini e uno di diagnosi solo per i bambini identificati a rischio. La CHAT (Checklist for Autism in Toddlers), messa a punto da Baron-Cohen nel 1992, è lo strumento di screening più conosciuto.

Oggi si parla sempre più spesso, di identificazione precoce dell’autismo e di intervento intensivo precoce. Alcuni studi indicano risultati migliori per bambini che cominciano entro i tre anni di vita (Birnbrauer e Leach,1993; Lovaas,1009; McEachin et al.,1993; Perry et al.,1995; Sheinkopf e Siegel,1996).  
Gli studi sulla plasticità cerebrale che caratterizza la prima infanzia costituiscono una solida base scientifica su cui poggiare l’ipotesi che un trattamento precoce possa modificare lo sviluppo delle connessioni cerebrali.
Il processo di identificazione del disturbo prevede due livelli di indagine: uno di screening che dovrebbe coinvolgere tutti i bambini al fine di individuare fattori di rischio per un disturbo di tipo autistico e un processo di diagnosi che riguarda solo i bambini identificati a rischio nella fase di screening.
Lo screening viene fatto in genere attraverso delle domande rivolte ai genitori e attraverso l’osservazione diretta dei comportamenti rilevanti.  La CHAT (Checklist for Autism in Toddlers), messa a punto da Baron-Cohen nel 1992, è lo strumento di screening più conosciuto e combina le risposte dei genitori ad una breve intervista (sezione A composta da 9 item) con le risposte fornite da un professionista (insegnante, pediatra) sulla base di un osservazione semi-strutturata del comportamento del bambino (sezione B: 5 item). La CHAT indaga il livello del pointing dichiarativo, monitoraggio dello sguardo e del gioco condiviso.
 Inoltre gli autori hanno creato così la M-CHAT (Modified Checklist for Autism Toddlers) che contiene 23 domande rivolte ai genitori e rappresenta un’estensione della CHAT.
La M-CHAT può essere utilizzata con bambini tra i 18 e i 24 mesi.
Un bambino viene definito a rischio se fallisce tre qualsiasi dei 23 item o due degli item critici,
Gli item critici sono quegli item che indagano il rapporto con i pari, il mostrare, il rispondere al nome, l’attenzione condivisa, l’utilizzo del pointing e l’imitazione.

Ecco i testi dei questionari.

Nome e cognome………………………Nato il ………………………
data………………… Pediatra ……………………………………………

CHAT – Check list for autism in toddlers
(Baron-Cohen et al., 1992)

Sezione A. Domande ai genitori
1. Al vostro bambino piace essere cullato, fatto saltellare sulle ginocchia? Sì No
2. Vostro figlio si interessa agli altri bambini? Sì No
3. Gli piace arrampicarsi sui mobili o sulle scale? Sì No
4. Si diverte a fare giochi tipo nascondino? Sì No
5. Ogni tanto gioca a far finta di fare il tè, preparare da mangiare o altro? Sì No
6. Ogni tanto usa il dito indice per chiedere qualcosa? Sì No
7. Ogni tanto usa il dito indice per indicare interesse per qualcosa, cioè
indurvi a guardare qualcosa ? Sì No
8. È in grado di giocare in modo appropriato con giocattoli (es. macchinine o mattoncini) oltre che metterli in bocca o manipolarli o
farli cadere? Sì No
9. Il vostro bambino vi porge ogni tanto oggetti per mostrarveli? Sì No

Sezione B. Osservazione del pediatra
1. Durante l’osservazione il bambino vi fissa mai negli occhi? Sì No
2. È possibile ottenere l’attenzione del bambino, indicare poi un oggetto interessante, segnarlo col dito o nominarlo con un “oh, guarda …” e osservare che il bambino effettivamente si giri a guardare ciò che gli è stato indicato? Sì No
3. È possibile interessare il bambino a un gioco di finzione, ad esempio preparare qualcosa da bere o da mangiare? Sì No
4. Chiedendogli “dov’è la luce” o “mostrami la luce”, ripetendo eventualmente la domanda con un altro oggetto conosciuto (es. l’orsacchiotto), il bambino riesce a indicare con il dito e contemporaneamente a guardarvi in faccia? Sì No
5. Riesce a fare una torre? Sì No
Se sì, con quanti cubi? _____ (n. di cubi)

 M-CHAT
Per favore compili il seguente questionario su come è di solito vostro figlio.
Cerchi per favore di rispondere a ogni domanda.
Se il comportamento è raro (per esempio lo ha visto una o due volte), per favore risponda come se il bambino non lo facesse.

1     Vostro figlio si diverte ad essere dondolato o a saltare sulle vostre ginocchia?    Si     No
2     Vostro figlio si interessa agli altri bambini?     Si     No
3     A vostro figlio piace arrampicarsi sulle cose, come per esempio sulle scale?     Si     No
4     Vostro figlio si diverte a giocare al gioco del CU-CU o a nascondino?     Si     No
5     Vostro figlio gioca mai a far finta? Per esempio fa finta di parlare al telefono o di accudire una bambola o altro?     Si     No
6     Vostro figlio usa mai l’indicare col dito indice per chiedere qualcosa?     Si     No
7     Vostro figlio usa mai l’indicare col dito indice per segnalare interesse in qualcosa?     Si     No
8     Vostro figlio riesce a giocare in modo appropriato con piccoli giocattoli (ad esempio macchinine o cubi) senza soltanto metterli in bocca, o giocherellarci, o farli cadere?     Si     No
9     Vostro figlio vi porta mai degli oggetti per mostrarvi qualcosa?     Si     No
10     Vostro figlio vi guarda negli occhi per più di un secondo o due?     Si     No
11     Vostro figlio sembra mai ipersensibile ai rumori (ad es. si tappa le orecchie)?    Si     No
12     Vostro figlio sorride in risposta alla vostra faccia o al vostro sorriso?     Si     No
13     Vostro figlio vi imita? (Ad esempio se fate una faccia cerca di imitarla?)     Si     No
14     Vostro figlio risponde al suo nome quando lo chiamate?     Si     No
15     Se indicate con il dito indice un giocattolo dalla parte opposta della stanza, vostro figlio lo guarda?     Si   No
16     Vostro figlio cammina?     Si     No
17     Vostro figlio guarda le cose che voi state guardando?     Si     No
18     Vostro figlio fa movimenti insoliti con le dita vicino alla faccia?     Si     No
19     Vostro figlio cerca di attirare la vostra attenzione su una sua attività?     Si     No
20     Vi siete mai chiesti se vostro figlio potesse essere sordo?     Si     No
21     Vostro figlio capisce ciò che dicono le persone?     Si     No
22     Vostro figlio qualche volta fissa lo sguardo nel vuoto o girovaga senza scopo?     Si     No
23     Quando vostro figlio è di fronte a qualcosa di non familiare, vi guarda in faccia per controllare quale è la vostra reazione?     Si     No

  L’inquadramento diagnostico più tardivo in fasce d’età superiori dovrebbe essere basato su una valutazione multidimensionale che, oltre a valutare la presenza e la pervasività dei sintomi cardine, indaghi altri domini del profilo individuale quali il livello cognitivo e le capacità comunicative linguistiche, il funzionamento adattivo e l’integrazione sociale. 

Nel complesso, sia in età precoce che in epoche successive, la valutazione di un individuo con sospetto DSA dovrebbe avere il duplice scopo di tracciare un profilo clinico utile alla definizione della diagnosi ed un profilo funzionale il più dettagliato possibile utile alla stesura di un progetto riabilitativo multidisciplinare e individualizzato. Per far questo l’approccio valutativo dovrebbe prevedere un’indagine approfondita che derivi dall’integrazione di esperienza clinica e formazione specifica di più figure professionali.
La Valutazione  dovrà dare un profilo sul funzionamento globale del bambino e del contesto e delle sue  abilità; per questo saranno valutate le competenze:  del linguaggio e della comunicazione,  del livello di sviluppo cognitivo; dello sviluppo dell’integrazione visuo-motoria; delle funzioni esecutive; della metacognizione; dell’Adattamento Sociale.  
La valutazione comprenderà varie aree che alla fine del percorso diagnostico confluiranno nella diagnosi e progetto di intervento. 
A- Area Neuropsichiatrica

B- Area psicologico/ testistica

C- Area Psicoeducativa

D- area Medico Internistica

A- Area Neuropsichiatrica- Verterà sull’osservazione del bambino nei vari contesti e con le varie figure di riferimento, sull’anamnesi dettagliata, sulla visita  neurologica ( abilità motorie e prassiche,  ecc), e sul programma degli indagini/accertamenti  necessarie per la diagnosi e il progetto di cura. In genere il NPI è il case manager, e coordina gli interventi e i programmi. 
B- Area psicologico/ testistica -  E’  importante che la valutazione sia supportata dall’utilizzo di test validati utili alla raccolta di informazioni, osservazioni e dati relativi a più ambiti, secondo un protocollo il più possibile aderente a ciò che viene proposto  dalle Linee Guida (AAP, 2009):

· Valutazione di Interazione Sociale e Comunicazione, delle Abilità di Gioco e degli Interessi Personali: Autistic Diagnostic Observation Schedule (ADOS-G);  Autistic Diagnostic Interview -Revised (ADI-R) ;  Autistic Behavior Checklist (ABC)
· Valutazione psichiatrica e comorbilità : CD:0-5 , DSM 5 , Children’s Psychiatric Rating Scale 
(CPRS-14)

· Valutazione del Livello Cognitivo: Scale Bayley (Bayley 2006), Scale Griffiths, WIPPSI III, WISC-IV, Leiter-R

· Ove possibile, valutazione specifica del Livello Linguistico

· Valutazione del Livello di Funzionamento Adattivo: Scale Vineland (Sparrow 1984)

· Valutazione del Livello di Integrazione Sociale in ambiente familiare ed extrafamiliare, scolastico e lavorativo

C- Area Psicoeducativa - è di fondamentale importanza per la progettazione del piano globale di intervento, in quanto  si interviene non sono con i trattamenti specifici ma su tutto l’ambiente di vita del soggetto, in questo senso è un intervento teso al miglioramento delle condizioni di vita e di apprendimento nel quotidiano. Tale valutazione psicoeducativa è  intesa come sintesi di ciò che il soggetto è in grado di fare e poter apprendere nella quotidianità; si basa sulle conoscenze relative all’espressione delle caratteristiche di un soggetto all’interno di un determinato ambiente (valutazione ecologica) e sulle  le conoscenze relative al funzionamento del soggetto all’interno di un setting standardizzato (valutazione formale).
D- area Medico Internistica-  il programma di accertamenti sarà guidato dai risultati della visita medica e dai fattori di rischio presenti in anamnesi. Di seguito il protocollo completo degli accertamenti indicati dalla Linee Guida Ministeriali. 
Protocollo Degli Esami Strumentali Ed  Internistici 
Esami ematici di base
Esami Metabolici
Aminoacidemia quantitativa
Aminoaciduria
Acidi organici urinari
Eventualmente:
Mucopolisaccaridi urinari
Oligosaccaridi urinari
Dosaggio purine e pirimidine
Esame audiometrico

Visita oculistica

Esami Genetici

cariotipo ad alta risoluzione

ricerca X-fragile: gene FMR1 in sede Xq27

delezioni telomeriche e subtelomeriche

delezione  22q.11.2 

CGH-array (Comparative Genomic Hybridization)

ElettroEncefaloGramma 
Ecografia addome completo
Ecocardiogramma, ElettroCardioGramma, visita cardiologica 
RisonanzaMagnetica Cranioencefalo
La presa in carico  e gli Interventi  
Nelle Linee Guida  Ministeriali si ribadisce che la risposta assistenziale per i DSA  si inserisce all’interno della rete dei servizi per la salute mentale e  si definiscono  i Livelli di intervento:
1. Rete territoriale per l’individuazione precoce del disturbo, prima dei 3 anni ;
2. Gruppo Interdisciplinare aziendale Adulti e Infanzia/Adolescenza;

3. Ricovero specializzato;

4. Strutture residenziali e semiresidenziali;

5. Centri di riferimento ad alta specializzazione.

Inoltre gli interventi devono essere: Precoci e intensivi; Multidisciplinari; Globali sul paziente e sul contesto, Basati su programmi consolidati e  ben documentati.  Si ribadisce che l’accoglimento della famiglia è  parte integrante dell’intervento nei DSA.
La   presa in carico riguarda tre aspetti: 
1 – formulare  un percorso riabilitativo - assistenziale per tutto l'arco della vita ,

2- scegliere il tipo di trattamento più idoneo per quel Bambino e quel contesto,

3- stabilire la temporalizzazione degli interventi operando per l’integrazione.

Le finalità di un’adeguata presa in carico sono: Formulare una diagnosi precoce e fornire un'adeguata informazione alla famiglia;  Formulare il progetto terapeutico globale (scegliendo le priorità in base ai bisogni emergenti); Fornire un controllo ed una valutazione nel tempo del percorso evolutivo, della fruibilità e responsività degli interventi attuati; Promuovere un intervento educativo; Fornire un sostegno psicologico ed anche pratico alla famiglia;  Effettuare un coordinamento tra tutte le agenzie: scuola, centri riabilitativi, contesti psicoterapici, medici specialisti, servizi psicoeducativi, etc.
Vediamo i principali  Modelli d’intervento terapeutico su cui si esprimono le Linee Guida del Ministero Sanità 2015:   
Interventi mediati dai genitori
In questo gruppo tra i più indagati come efficacia abbiamo : Social communication parent training; Joint attention parent training; Parent training e day care; Pivotal response training; Individual target behaviour training; ABA.
Le conclusioni  a cui si perviene sono che:  “i programmi di intervento mediati dai genitori sono raccomandati nei bambini e negli adolescenti con disturbi dello spettro autistico, poiché sono interventi che possono migliorare la comunicazione sociale e i comportamenti problema, aiutare le famiglie a interagire con i loro figli, promuovere lo sviluppo e l’incremento della soddisfazione dei genitori, del loro empowerment e benessere emotivo”
Interventi comunicativi

Sono gli interventi  focalizzati nel  supportare le abilità comunicative e gli interventi per la comunicazione sociale e l’interazione . In questo gruppo il più indagato è la Comunicazione Aumentativa Alternativa (CAA) e  il Picture exchange communication system (PECS),
Le conclusioni  a cui si perviene sono che: ”L’utilizzo di interventi a supporto della comunicazione nei soggetti con disturbi dello spettro autistico, come quelli che utilizzano un supporto visivo alla comunicazione, è indicato, sebbene le prove di efficacia di questi interventi siano ancora parziali. Il loro utilizzo dovrebbe essere circostanziato e  accompagnato da una specifica valutazione di efficacia.

Interventi per la comunicazione sociale e l’interazione
 Sono interventi volti direttamente a supportare la comunicazione sociale e l’interazione (social stories), interventi che utilizzano nuove tecnologie (video per la proiezione di filmati, computer), interventi

mediati da pari (peer), training in teoria della mente e interventi basati sull’imitazione (training in imitazione reciproca o interazione imitativa). 
Le conclusioni  a cui si perviene sono che “i dati scientifici disponibili delineano una probabile efficacia degli interventi di supporto alla comunicazione sociale e all’interazione nei bambini e negli

adolescenti con disturbi dello spettro autistico, per cui un loro utilizzo è possibile ma non è sostenuto da una raccomandazione forte, per la cui formulazione mancano ancora elementi di prova, che potranno essere forniti in futuro da ulteriori studi”.

Programmi educativi

Fra i  più utilizzato e conosciuto di questo gruppo è il  programma TEACCH ( Schopler, Meisbow, Shigley, Bashford, 1984), è un programma di educazione speciale rivolto a bambini con disturbi dello spettro autistico. Il programma TEACCH ha mostrato, in alcuni studi di coorte, di produrre miglioramenti sulle abilità motorie, le performance cognitive, il funzionamento sociale e la comunicazione in bambini con disturbi dello spettro autistico, per cui è possibile ipotizzare un profilo di efficacia a favore di tale intervento, che merita di essere approfondito in ulteriori studi.
Un altro modello di intervento di questo gruppo, con ancora in corso prove di efficacia ma che cmerita menzione per la sua diffusione anche a livello Italiano, è il  DIR Model (acronimo di Developmental, Individual differences, Relationship based), ovvero un modello di valutazione volto ad analizzare il livello di sviluppo emotivo, le differenze individuali biologicamente determinate e le relazioni significative vissute dal bambino nei suoi ambienti di vita (casa, scuola, terapie, ecc.),  il versante pratico-applicativo del DIR è il Floortime, che letteralmente significa "tempo passato a terra sul pavimento", è una tecnica d’intervento basata sul gioco e sull’interazione spontanea fra adulto e bambino. (Greenspan S.I., Wieder S. (1998),  Mugno D., Mazzone L., Tonnini K. (2004), Floortime)  
Interventi comportamentali e psicologici strutturati

Programmi Intensivi Comportamentali -  La maggioranza dei programmi intensivi comportamentali per i disturbi dello spettro autistico si basano sui principi della modificazione comportamentale utilizzando l’analisi comportamentale applicata; il più indagato e diffuso è l’Applied behaviour intervention, ABA). Questi programmi sono intensivi, di solito da 20 a 40 ore la settimana. L’obiettivo primario è l’intervento precoce rivolto a bambini di età prescolare, solitamente mediato dai genitori, con il supporto di professionisti

specializzati. Gli studi sostengono una sua efficacia nel migliorare le abilità intellettive (QI), il linguaggio e i comportamenti adattativi nei bambini con disturbi dello spettro autistico. Le prove a disposizione, anche se non definitive, consentono di consigliare l’utilizzo del modello ABA nel trattamento dei bambini con disturbi dello spettro autistico.

     Dai pochi studi finora disponibili emerge comunque un trend di efficacia a favore anche di altri programmi intensivi altrettanto strutturati, che la ricerca dovrebbe approfondire con studi randomizzati controllati (RCT) finalizzati ad accertare, attraverso un confronto diretto con il modello ABA, quale tra i vari programmi sia il più efficace.

Interventi per comportamenti specifici

Gli interventi comportamentali dovrebbero essere presi in considerazione in presenza di un ampio numero di comportamenti specifici di bambini e adolescenti con disturbi dello spettro autistico, con la finalità sia di ridurre la frequenza e la gravità del comportamento specifico sia di incrementare lo sviluppo di capacità adattative.

“Secondo il parere degli esperti i professionisti dovrebbero essere a conoscenza del fatto che alcuni comportamenti disfunzionali possono essere causati da una sottostante carenza di abilità, per cui rappresentano una strategia del soggetto per far fronte alla proprie difficoltà individuali e all’ambiente”.

Terapia Cognitivo Comportamentale
 La terapia cognitivo comportamentale (Cognitive behavior therapy, CBT) richiede un certo livello di sviluppo cognitivo e verbale, quantificato in una revisione sistematica come un minimo di QI verbale pari a 69, quindi è rivolta al sottogruppo di soggetti con autismo ad alto funzionamento o sindrome di Asperger.

“È consigliato l’uso della terapia cognitivo comportamentale (Cognitive behavior therapy, CBT) per il

trattamento della comorbidità con i disturbi d’ansia nei bambini con sindrome di Asperger o autismo ad alto funzionamento. La terapia cognitivo comportamentale, rivolta a bambini e genitori, può essere utile nel migliorare le capacità di gestione della rabbia in bambini con sindrome di Asperger”.

Trattamenti farmacologici. 
Sono da considerarsi supportivi in quanto non agiscono sulle componenti nucleari del disturbo. È possibile individuare dei sintomi bersaglio e relativi correlati comportamentali per cui l’efficacia del trattamento farmacologico può ridurre la gravità e la complessità del quadro clinico, migliorando la qualità di vita e la fruizione dell’intervento educativo.     
Una considerazione a parte per il Risperone in quanto   in bambini con disturbi dello spettro autistico ha una specifica indicazione. Infatti prove scientifiche ottenute da vari studi di elevata qualità supportano l’utilizzo del risperidone nel trattamento a breve termine di problemi comportamentali quali irritabilità, ritiro sociale, iperattività, comportamenti stereotipati, agitazione o comportamenti autolesionistici  in bambini con disturbi dello spettro autistico.

Non sono disponibili al momento dati sull’efficacia e sulla sicurezza/tollerabilità del risperidone nel lungo termine.  

Altri psicofarmaci  antipsicotici atipici come Aripriprazolo, Olanzapina,  Quetiapina,  sono utilizzati come seconda scelta in casi molto selezionati e sotto stretta sorveglianza medica 
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Tabella Riassuntiva Trattamento Psicofarmacologico�
�
Comportamenti aggressivi, irritabilità, condotte autoaggressive: Risperidone 


(Aman et al. 2005, Mc Dougle et al. 2005, RUPP Autism network 2002, 2005)�
�
Comportamenti ripetitivi, rigidità cognitivo-comportamentale, sintomi ossessivo-compulsivi: SSRI 


(Buitelaar 2003)�
�
Disturbi del sonno: melatonina, noopron, imipramina�
�
Disturbi d’ansia o depressione in comorbidità: SSRI 


(Buitelaar 2003)�
�
Iperattività, impulsività, inattenzione: metilfenidato 


(RUPP Autism Network 2005)�
�
Trattamento specifico delle condizioni mediche associate (es. epilessia)�
�
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