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1. INTRODUZIONE




Art, 1.

( Definizione)

1. L'autismo, quale disturbo che interessa
le funzioni metaboliche e neurologiche del-
I'imdividuo, é nconosciuto come malattia so-

ciale.

2. Il Ministro della salute provvede, con
proprio decreto, in conformiti con gquanto
disposto dal comma 1, entro un mese dalla
data di entrata in vigore della presente
legge, a modificare il decreto del Ministro
della samta 20} dicembre 1961, pubblicato

nella Gazzerra Ulfficiale n. 73 del 20 marzo
1962,

ddl. N.344




DIAGNOSTIC AND STATISTICAL
MANUAL OF

MENTAL DISORDERS

DSM-5

2 | disturbi dello spettro autistico:
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Y Nys \O

@)

e
)
£

ye

Comportamenti

Deficit persistente
e/o interessi e/o

nella
comunicazione
sociale e attivita ristrette e
ripetitive

nell’interazione
sociale in diversi
contesti

Sono un gruppo di condizioni che comprendono: il Disturbo autistico, la Sindrome di
Asperger, il Disturbo Pervasivo dello Sviluppo Non Altrimenti Specificato, e il Disturbo

disintegrativo della fanciullezza.
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Disturbi dello Spettro Autistico

Simple
genetic
disorders:

GENETICS

Intellectual
disability

BEHAVIORAL
COMORBIDITIES

Language |\
impairment | \_

variants:
16p11-p12,
15q11-q13,

B

Grande eterogeneita
dei sintomi

Core autism spectrum disorder symptoms

Impaired social
communication/
interaction (3/3):

Restricted/repetitive
behavior (2/4):

* Repetitive

» Social reciprocity speech/behavior
* Nonverbal * Insistence on
communication sameness
* Relationships . gestncted interests
* Sensory

abnormalities

Severe s Necessita di
e " G terapie
personalizzate

altered brain
~ region size

Seizure
disorder

MEDICAL d A\
COMORBIDITIES Developmental

macrocephaly

Abnormal :

EEG

BIOMARKERS

Neuropsychopharmacology Reviews (2012) 37, 196-212



SR Epidemiologia:
X & I’aumento della prevalenza

1in 88

Diagnosis: rising 1in110
By some counts, autism diagnoses have climbed steadily

since the 1970s. Some research has found explanation
for more than half of the rise (right).

1in150

1in2,500

1in5,000

| | | | I | |
1975 1985 1995 2001 2004 2007 2009 2012
Study publication date

King, M. & Bearman P. P.Int J Epidemiol (2009); King M. & Bearman P. Am. Soc.Rev. (2011)



COSTITUZIONE DEL REGISTRO NAZIONALE

d) promuovere la costituzione di banche
dati coordinate dall istituto superiore di sa-
nita che consentano di monitorare 1 anda-
mento epidemiologico de1 disturb1 dello
spettro autistico e 1 nsultati degh mmterventi
preventivi terapeutici € nabilitativi erogati;

ddl N. 344, 1073

In Italia NON esistono stime di prevalenza a livello nazionale. Nel
nostro Paese vi sono alcuni dati recenti basati su sistemi
informativi regionali, che indicano una prevalenza tra il 2 e |l
3/1000 (Emilia Romagna e Piemonte)




L'eziologia dei disturbi dello spettro autistico e sconosciuta
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Eziologia dei DSA:
le basi genetiche

| \///\/\/g O

Colpisce principalmente i maschi in un rapporto 4:1
Concordanza del 60% nei gemelli monozigoti

Concordanza tra 20-30% nei gemelli dizigoti

YV V Y V

Rischio piu elevato nei fratelli e nei familiari (18%)

Analisi di Linkage indicano molti geni coinvolti tra cui: Engrailed-2,
Synapsin, Neuroligin, Neurexin, SHANK3, WNT2, HOXA1, CHDS, SCN2A,
KATNAL2, GRIN2B, DYRK1A etc.

NON ESISTE UN GENE DELLAUTISMO!




HIOg, Eziologia dei DSA:

5 2
E fattori ambientali

1. Eta dei genitori (Sanders et al., Nature 2012; Reichenberg et al., Arch Gen
Psychiatry 2006)

2. Basso peso alla nascita, complicazioni ostetriche (Eaton 2001)

3. Partiravvicinati (distanza tra le nascite minore di 12 mesi; Cheslack-
Postava et al, 2011)

4. Infezioni materne durante la gravidanza (Virus della rosolia, influenza e
citomegalovirus)

5. Contaminanti chimici ai quali la madre e/o il neonato viene esposto
[alcool etilico, acido valproico (farmaco antiepilettico), talidomide (farmaco
tranquillante ed antiematico; organofosfati |
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e Geni e Ambiente:
I'ipotesi multifattoriale
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COMPONENTE
GENETICA

/

55% 37%

Hallmayer J et al., Arch Gen Psychiatry 2011



2. DIETA E PROBLEMI
GASTROINTESTINALI




Promuovere progetti internazionali di
ricerca con particolare riguardo ai settori
della genomica, della gastroenterologia,
della neuroimmunita, del metabolismo e
della detossificazione

ddl N. 344 e 1073



Finanziamenti

¢ per la ricerca sui DSA

Nello scorso decennio il governo degli STATI
UNITI ha speso circa:

- 1 bilione di dollari negli studi genetici

- 40 milioni di dollari negli studi sui possibili
fattori ambientali

Autism Speaks Awards $770K for Gastrointestinal Research in
Autism Spectrum Disorders over Two Years

...e in ITALIA?




Tabella 3. Principali condizioni mediche associate agli ASD

Condizioni Prevalenza (%)
Epilessia 8-42
Disturbi del sonno 44-83
Problemi nutrizionali (rifiuto del cibo, selettivita) 20-60
|Problemigastrointestinali| > 9-70
roblemi di enuresi (controllo della vescica) 11-25
Problemi dentali 40-50

I sintomi gastrointestinali riportati con maggiore frequenza sono stipsi cronica
(con possibile encopresi), dolore addominale, reflusso gastroesofageo

 |alta selettivita verso la dieta: regimi alimentari con pochi o pochissimi
alimenti, avversione per specifici sapori, colori, consistenze, temperature

 potrebbero essere la conseguenza della loro peculiare iperresponsivita
agli stimoli sensoriali che, comportando un aumento generalizzato dei livelli

di ansia, determinerebbero ripercussioni sul funzionamento gastrointestinale

. un alterato funzionamento del sistema immunitario
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PEDIATRICS

OFFICIAL JOURNAL OF THE AMERICAN ACADEMY OF PEDIATRICS

Gastrointestinal Conditions in Children With Autism Spectrum Disorder: Developing a Research Agenda
Daniel L. Coury, Paul Ashwood, et al., 2012

Definizione di un’agenda specifica per indirizzare la ricerca nell’'obiettivo di chiarire
guanto e in che modo i disturbi gastrointestinali possano essere associati agi ASD:

— identificazione dei fattori di rischio e degli indicatori comportamentali dei
problemi gastrointestinali;

— identificazione di sottopopolazioni all'interno degli ASD che presentino disturbi
gastrointestinali (es. attraverso lo studio del microbioma, del metabolismo della
condizione inflammatoria e immunitaria e della parete intestinale nelle persone
con ASD);

— aumento di studi su modelli animali che possano chiarire meglio gli effetti delle
alterazioni che coinvolgono il tratto gastrointestinale



Tale approccio ha dimostrato che nella
sindrome autistica 1'inquinamento ambien-
tale e alimentare, campagne vaccinali in-
tense € non rispettose della fragile individua-
lita neuro-immunitaria del minore, 1’abuso di

antibiotici, I'applicazione di amalgame al
mercurio, la diffusione di alimenti carichi
di glutine, caseina, soia, zucchero e lieviti
possono avere un impatto significativo nelle
alterazioni comportamentali dei soggetti au-
tisticl.

Alla luce di queste esperienze sono_state

promosse diete specialistiche, integrate con

nutrienti e antiossidanti 1n concentrazioni

farmacologiche, € protocolli di trattamento

per le patologie intestinali € neuro immuni-
tarie, mirate al miglioramento delle condi-
zioni di salute dei soggetti autistici e ad
una loro piu regolare attivita relazionale.

Non ci sono
evidenze
scientifiche al
riguardo

———— - -1

Difficile e il reperimento di alimenti spe-

ciali (privi di glutine, caseina, soia, zuc-

chero, lieviti, conservanti e coloranti) e so-

prattutto di nutrienti € di antiossidanti a do-
saggl farmacologici, che le famiglie acqui-

stano sul mercato nord-americano.

ddl N. 344




Art. 4.

(Erogazione
di prodotii alimentari specifici)

1. Al fine di garantire un alimentazione
equilibrata alle persone affette da autismo
¢ riconosciuto 1l dintto all’erogazione era-
tuita _di_prodotti _dietoterapeutici _specifici.
Con decreto del Ministro della salute, previa
intesa con la Conferenza permanente per 1
rapporti tra lo Stato, le regioni e le province
autonome di Trento e di1 Bolzano, in confor-
mita a quanto disposto dall’articolo 117
della Costituzione, sono fissati 1 limiti mas-

simi di spesa, per singolo paziente, sulla
base del prezzo der prodotti di cui al pre-
sente comma.

2. 1 limit1 di spesa di cui al comma |
sono aggiornatl periodicamente dal Ministro
della salute, sentita la Conferenza delle re-
gioni € delle province autonome, sulla base
della nlevazione del prezzo dei1 prodotu di
cut al citato comma 1 sul libero mercato.
I1 Ministro della salute definisce altresi le
modalita per I'erogazione di tali prodotti.

3. Nelle mense delle strutture scolastiche
e ospedaliere e nelle mense delle strutture
pubbliche devono essere somministrati, pre-
via richiesta contemperata alle condizioni
peculian di disabilita 1in cu1 versano gl nte-
ressatl, anche pasti specifici per le persone
affette da autismo.

4. L’onere denvante dall’attuazione del
comma 3 ¢ valutato m 3.500.000 euro annui
a decorrere dall’anno 2014.

ddl N. 344



LINEA GUIDA

Interventi biomedici e nutrizionali (Iilturattamemo dei disturbi
DIETE DI ELIMINAZIONE DI CASEINA E/O GLUTINE D opetird autistico

e negli adolescenti

Raccomandazioni

i con dlsturbl dallu spettro autlstlm, qumdl
fmcha non saranno dlspumhlll datl ultanun si raommanda cha Ia dlata pnva di caseina afu glutlna

dal sintomi dal disturbi dallu spattru autlﬁtmu

Secondo il parere degli esperti si raccomanda che i sintomi gastrointestinali che si presentano nei
bambini e negli adolescenti con disturbi dello spettro autistico vengano trattati nello stesso modo in
cui sono trattati nei coetanei senza disturbi dello spettro autistico.

Secondo il parere degli esperti si raccomanda di effettuare una consulenza specialistica orientata ad
approfondire € monitorare il quadro clinico nel caso di soggetti con disturbi dello spettro autistico che
manifestano una spiccata selettivita per il cibo e comportamenti alimentari disfunzionali, o sottoposti
a regime alimentare controllato con diete ristrette che possono avere un impatto negativo sulla cre-
scita, o infine che manifestano sintomi fisici attribuibili a deficit nutrizionali o intolleranze.



INTEGRATORI ALIMENTARI
Raccomandazioni
Non sono disponibili prove scientifiche sufficienti a formulare una raccomandazione sull’ utilizzo de-

gli integratori alimentari vitamina B6 € magnesio, e omega-3 nel trattamento dei disturbi dello spet-
tro autistico.

Bibliografia

1. Nye C, Brice A. Combined vitamin B6-magnesium treatment 3. Amminger GP, Berger GE et a. Omega-3 fatty acids sup-

in aufism spectrum disorder. Cochrane Database Syst Rev plementation in children with autism: a double-blind ran-
2005;(4):CD003497. domized, placebo-controlled pilot study. Biol Psychiatry
2. Bent S, Berfoglio K, Hendren RL. Omega-3 fatty acids for au- 2007:61(4):551-3.

tistic spectrum disorder: a systematic review. J Autism Dev
Disord 2009;39(8):1145-54.



3. DIAGNOSI PRECOCE




Diagnosi precoce e coinvolgimento dei pediatri:

Art. 3. a) diffondere la cultura della necessita
di una diagnosi precoce dei disturbi dello

(Diagnosi precoce e prevenzione) o
spettro autistico;

a) definire un programma articolato che
permetta di assicurare la formazione e 1'ag- ddlI N. 1073
giornamento professionali della classe me-
dica sulla conoscenza dell’autismo al fine
di facilitare I'individuazione delle persone
affette da tale malattia, siano esse sintomati-
che o appartenenti a categorie a rischio;

b) prevenire le complicanze € monito-
rare le patologie associate all’autismo;

c) definire 1 fest diagnostici € di con-
trollo per le persone affette da autismo.

2. Le regioni e le province autonome di
Trento e di Bolzano, nell’ambito delle ini-
ziative di cui al comma 1, istituiscono centri
di nfenmento con documentata espenenza di
attiviti diagnostica e terapeutica specifica,
con compitt di coordinamento dei presidi
della rete sanitaria regionale e delle province
autonome, al fine di egarantire la diagnosi
ddI N. 344 tempestiva € mettono a punto percorsi dia-
onosticl terapeutici e assistenziali per la
presa in carico di minori, adolescenti e
adulti con disturbi dello spettro autistico.

ddl N. 1009, 1073

Individuazione precoce del rischio diautismo e un tempestivo intervento, ancor prima
che il disturbo si esprima nella sua pienezza, possano significativamente ridurre la sua

interferenza sullo sviluppo e attenuarne il quadro clinico finale
Palomo R, Belinchén M, Ozonoff S (2006). J Dev Behav Pediatr. 27(2):559-68



Network Italiano per il
riconoscimento precoce dei
Disturbi dello spettro Autistico
(NIDA)

CCM 2012



NIDA: il network

= LAZIO
ISS (ML. Scattoni) - COORDINATORE (ROMA)
ISS (M Puopolo) — Biostatistica (ROMA)
IRCCS Bambino Gesu (S. Vicari) (ROMA)
Universita Campus Bio-Medico (A.M. Persico) (ROMA)

= TOSCANA
IRCCS Stella Maris (F. Apicella) (PISA)
IRCCS Stella Maris (A. Guzzetta) (PISA)

= LOMBARDIA
IRCCS MEDEA (M. Molteni) (BOSISIO PARINI)

=  SICILIA
IFC del CNR (G. Pioggia) (MESSINA)
Policlinico Universitario (G. Tortorella) (MESSINA)
Azienda Sanitaria Provinciale (P. Porrello) (PALERMO)



Validazione e Standardizzazione
di un protocollo di sorveglianza e di
valutazione del neurosviluppo

%y, NETWORK ITALIANO PER IL RICONOSCIMENTO PRECOCE
DEI DISTURBI DELLO SPETTRO-AUTISTICO

‘ @ Chi Siamo Partecipa alla Ricerca Collaborazioni Progetti di Ricerca DSA Notizie Contatti

NETWORK ITALIANO PER IL RICONOSCIMENTO PRECOCE
DEI DISTURBI DELLO SPETTRO AUTISTICO

Il Network Italiano per il Riconoscimento Precoce dei Disturbi dello Spettro Autistico (NIDA) &
una rete di collaborazione sul territorio italiano per lo studio dei bambini a rischio di sviluppare un
Disturbo dello Spettro Autistico (DSA).

L' obiettivo del progetto & quello di monitorare lo sviluppo di bambini con fratelli e sorelle con un DSA,
al fine di individuare segnali precoci del disturbo e provvedere a una tempestiva presa in carico.

COLLABORA CON NOI!

PER SAPERNE DI PIU G

Ly

http://www.progettonida.it/
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SCREENING ITALIANO PER | DISTURBI
DELLA COMUNICAZIONE E RELAZIONE

Partecipa alla Ricerca Equipe

Collaborazioni
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PEDIATRI

Il Progetio TODDLERS coinvolge numerosi pediatri in diverse Regioni d'ltalia,
con lo scopo di monitorare in epoca precoce lo sviluppo della comunicazione e
della relazione in bambini di eta compresa tra 18 e 30 mesi.
Il progetto TODDLERS consentira’ al pediatra di poter contare su uno strumento
di screening precoce, semplice e veloce, che possa fornire un valido supporto
alla spesso difficile scelta di inviare il proprio piccolo assistito per una
consulenza specialistica. - 5
COME PARTECIPARE r_fa S
LETTERA D'INVITO Oy
e




Strumenti per la sorveglianza
e la presa in carico
dei soggetti autistici:
il ruolo dei pediatri

24 - 25 novembre 2011

Aula Marotta

Dal 2011 I'lISS organizza il
corso “Strumenti per |la
sorveglianza e la presa in
carico dei soggetti autistici:
il ruolo dei pediatri”,
evento formativo destinato
ai pediatri di libera scelta e
finalizzato ad apprendere
strumenti per il
riconoscimento precoce dei
disturbi dello spettro
autistico.



4. LE LINEE GUIDA DEL
SISTEMA NAZIONALE DELLE
LINEE GUIDA




SNLG
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LINEA GUIDA

Sistema nazionale
per le linee guida

Il trattamento dei disturbi
dello spettro autistico

nei bambini

e negli adolescenti
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IL MINISTRO

Roma, 30-06-2004

Il MINISTRO
(F.to Sirchia)

Articolo 2

Per le finalita indicate in premessa, & attivato, in via sperimentale, il Sistema
Nazionale Linee Guida articolato in:

1. Comitato Strategico, presso la Direzione Generale della Programmazione

sanitaria, dei livelli essenziali di assistenza e dei principi etici di sistema del

Ministero della salute;




Articolo 5

1. Compiti del Comitato Strategico sono:

d.

o

o o

promuovere |'elaborazione delle linee guida;
individuare le aree tematiche di maggior interesse, anche in merito alla

sicurezza, all'ottimizzazione delle cure e alla loro appropriatezza, sulla base

delle indicazioni programmatorie;

scegliere i temi e precisare gli obiettivi, anche sulla base delle attese deqgli

operatori e delle richieste degli stakeholders;

definire i tempi di elaborazione;

individuare le modalita di diffusione e implementazione;

verificare le modalita di finanziamento;

promuovere le attivita di comunicazione;

promuovere le modalita di certificazione delle linee guida ed identificarne i

criteri;

promuovere modalita di certificazione di strutture sanitarie o di professionisti
che utilizzino le linee guida nella pratica clinica;

elaborare una proposta da sottoporre alla Conferenza Stato-Regioni per la
stipula di un Accordo in cui vengano individuate metodologie condivise per lo
sviluppo e limplementazione delle linee guida, in coerenza con i vigenti
livelli essenziali di assistenza;

promuovere |'attivazione di un portale di aggiornamento professionale
dedicato specificatamente alle linee guida che possa consentire I'acquisizione

di crediti ECM.




SNLG

Sistema Nazionale Linee Guida

SNLG

Chi siamo

Mostra Modifica Struttura

Linee guida nazionali

Il Sistema nazionale linee guida
(SNLG) elabora raccomandazioni di
comportamento clinico basate sugli
studi scientifici pil aggiornati,
secondo il proprio metodo.

Banca dati comparativa

Uno strumento che sempilifica le
ricerche sulle linee guida
internazionali per un primo giudizio
sullaffidabilita in termini di
valutazione comparata.

Ricerca avanzata sul sito

Sito finanziato dal progetto
Percorsi diagnostico-terapeutici

dellistituto Superiore di Sanita

News

03.10.2008 Diagnostica per immagini delle lesione focali epatiche: presentazione della nuova linea

guida

9.2008 Influenza: & disponibile la versione per il pubblico

0
25.08.2008 Antibioticoprofilassi perioperatoria nell'adulto: & disponibile la nuova linea guida

24092008 Antibioticoprofilazsi perioperatoria nell'adulto: presentazione della nuova linea guida

92008 In memeoria di Piero Morosini

Metodo SNLG  MNews  Newsletter Link

Esperienze di implementazione

Qui si accede alla piattaforma
GOA-L, uno strumento per la
condivisione e limplementazione a
livello locale delle raccomandazioni
contenute nelle linee guida.

B Accesso alle fonti RSS del sito

Privacy & Policy
le regole del sito

52008 Estro-progestinici e trombofilia: redatto il documento preliminare di consenso

mostra tutti

Contatti Logout

Altri documenti evidence based

Repertorio di documenti non SNLG
prodotti da altri enti e istituzioni
italiani sui temi del governo clinico e
della evidence based medicine.

Formazione

Programma di formazione a
distanza. Accesso alla piattaforma
ECCE per affrontare i casi clinici
basati sulle raccomandazioni
elaborate dall'SNLG.

Registrati alla newsletter
dell'SNLG

credits 2008

© Copyright Contatti



Sistema Nazionale Linee Guida (SNLG)

SNLG

Nato nel 2006 da una convenzione tra la Direzione generale della
programmazione sanitaria del Ministero della Salute e I'Istituto
Superiore di Sanita

ha il centro operativo
presso il Centro Nazionale di Epidemiologia, Sorveglianza e

Promozione della Salute dell’lSS, reparto di Epidemiologia Clinica

e Linee Guida
collabora con

‘/Settore Documentazione dell’ISS

‘/Azienda giornalistica scientifica Zadig
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Funzione delle linee guida

RICERCA CLINICA

i clinici fanno e pubblicano
gli studi

CLINICA

miglioramento
dell'appropriatezza delle IS
prestazioni produzione di nuovi studi pit
mirati e di migliore qualita

IMPATTO DELLE
RACCOMANDAZIONI

DISSEMINAZIONE
IMPLEMENTAZIONE

REVISIONISISTEMATICHE E
LINEE GUIDA

VALUTAZIONE DELLE
EVIDENZE

RACCOMANDAZIONI:
- CLINICHE
- DI RICERCA




Sistema Nazionale Linee Guida (SNLG) - prodotti

SNLG

-

Elaborazione di documenti evidence-based

v Linee guida

® ricerca sistematica della letteratura
® valutazione e sintesi delle prove
® raccomandazioni basate sulle prove

v’ Documenti di revisione rapida

® ricerca sistematica della letteratura
® valutazione e sintesi delle prove
® raccomandazioni basate sulle prove

v Consensus Conference

® carenza di letteratura
® valutazione della sintesi delle prove da parte di una giuria
® raccomandazioni basate sul parere degli esperti e sulle prove



Ig Differenze tra linee guida e consensus conference
Linee guida

\/Disponibilité di studi sul’argomento

v/ Sistematicita del recupero delle prove
\/Riproducibilita del metodo di elaborazione
v/ Raccomandazioni basate sulle evidenze
\/Grading delle raccomandazioni

Consensus conference

v Scarsita o eterogeneita di studi sul’argomento

v’ Sistematicita del recupero delle prove solo parziale
\/Riproducibilita del metodo solo parziale

v’ Raccomandazioni basate sulle evidenze e sul parere degli esperti
v’ Raccomandazioni non graduate



Sistema Nazionale Linee Guida (SNLG)

SNLG

-

La linea guida Il trattamento dei disturbi dello spettro autistico

nei bambini e negli adolescenti, si sviluppa all’interno del primo
programma nazionale di ricerca sulla salute mentale nell’infanzia e
nell’adolescenza, il Programma strategico Un approccio
epidemiologico ai disturbi dello spettro autistico, parte del
Programma per la Ricerca Sanitaria 2007, Attivita di Ricerca
Finalizzata, del Ministero della Salute e rappresenta il primo
documento di questo tipo prodotto dal SNLG nell’area della salute
mentale dell’infanzia e dell’adolescenza.



I% Caratteristiche delle linee guida del SNLG

Le caratteristiche delle linee guida del SNLG che garantiscono affidabilita e
qgualita delle conclusioni raggiunte e delle raccomandazioni di
comportamento clinico sono:

v sistematicita del recupero delle prove
revisione sistematica della letteratura

v multidisciplinarita
presenza nel gruppo di lavoro di tutte le competenze e i punti di vista del
settore

v riproducibilita del metodo di elaborazione
definizione di un protocollo ed esplicitazione dei criteri di ricerca, di inclusione
ed esclusione, e di valutazione della letteratura

v trasparenza della conduzione
accessibilita ai documenti relativi a tutte le fasi di lavoro della linea guida



SNLG

Metodologia per I’elaborazione di linee guida SNLG

-

Fase preliminare:

v E stata valutata I'esistenza di eventuali linee guida gia esistenti
sull’argomento

v E stato concordato di proporre al panel
I’adattaramento/aggiornamento della sezione relativa ai trattamenti
della linea guida SIGN n.98 “Assessment, diagnosis and clinical
interventions for children and young people with autism spectrum
disorders” (July 2007)

v Sono state identificate le societa scientifiche, le associazioni di
pazienti e/o familiari e gli esperti indipendenti da includere nel panel



Linea guida SIGN

@®SIGN Lok

. - : : Qualit
Scottish Intercollegiate Guidelines Network Impeaveiient

Scotland

Assessment, diagnosis and clinical
interventions for children and young
people with autism spectrum disorders

A national clinical guideline

Introduction
Definitions and concepts

Recognition, assessment and diagnosis
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Fasi di sviluppo 1

SNLG

4 Interrogazione delle banche dati mediante le strategie
di ricerca della linea guida SIGN

v’ Selezione degli studi mediante lettura di titoli/abstract
v Lettura full text degli studi selezionati

v Valutazione di gualita/contenuto

4 Compilazione di check-list metodologiche

v’ Estrazione dati mediante la compilazione di tabelle di
sintesi delle prove

v Descrizione narrativa delle prove

v’ Formulazione e grading delle raccomandazioni
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-

Criteri di inclusione/esclusione della letteratura

SNLG

v’ Studi pubblicati nel range temporale 2005-aprile 2010

4 popolazione: eta 0-18 anni; diagnosi di disturbi dello spettro
autistico

4 per tutti i quesiti, eccetto il quesito 7 sull’efficacia degli
Interventi precoci, sono stati inclusi i seguenti disegni di studio:

® studi clinici randomizzati controllati (randomized controlled
trial, RCT)

® revisioni sistematiche di RCT e di studi osservazionali

® studi osservazionali di coorte, con coorti concorrenti;

® studi osservazionali di prognosi

4 per il quesito 7 sull’efficacia degli interventi precoci, sono stati
Inclusi | seguenti disegni di studio:

® studi clinici randomizzati controllati (randomized controlled
trial, RCT);
® revisioni sistematiche di RCT
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Fasi di sviluppo 2

SNLG

v/ Elaborazione del testo preliminare della linea
guida

v Revisione esterna da parte di due referee esterni

\/Revisione aperta per un mese sul sito del SNLG

v/ Elaborazione del testo definitivo
\/Editing, Impaginazione e stampa
v/ Presentazione pubblica

v/ Diffusione
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Art. 1.

(Linee guida sul trattamento dei disturbi
dello spettro autistico)

1. L'Istituto superiore di sanita pubblica e
aggiorna ogni tre anni, sulla base della do-
cumentazione scientifica nazionale e interna-
zionale disponibile, le Linee guida sul tratta-
mento dei disturbi dello spettro autistico, di
seguito denominate «Linee guidas.

2. Le Linee guida prendono in esame gli
interventi farmacologici ¢ non farmacologici
per il trattamento dei disturbi dello spettro
autistico ¢ formulano raccomandazioni di
comportamento clinico basate sull’evidenza,

# u

3. L'Istituto superiore di saniti pubblica e
aggiorna ogni tre anni U'elenco degli esperti

estermi ¢ dei centn scientifict e clima che
collaborano alla redazione delle Linee guida.

Aggiornamento della Linea Guida

ogni tre anni

4. Prima di ogni approvazione triennale
delle Linee guida I'Istituto superiore di sa-
nita pubblica il relativo progetto nel proprio
sito internet, invitando le istituziom e le fi-
gure professionali coinvolte nell’assistenza
a soggetti con disturbi dello spettro autistico
a fornire suggerimenti e osservazioni. L’ [sti-
tuto superiore di saniti mette a disposizione
degli interessati, nel medesimo sito, stru-
menti informatici in grado di agevolare 'in-
vio delle osservazioni e di raccogliere, valu-
tare ¢ assemblare i relativi contenuti, Una
sintesi dei suggerimenti ¢ delle osservazioni,
anche se non accolte, & allegata alla stesura
finale delle Linee guida.

ddl N. 359, 1009



UNA REVISIONE DELLA
LINEE GUIDA
E PREVISTA GIA NEL 2015



5. LA RETE INTEGRATA DEI
SERVIZI




Art. 2.

(Livelli di assistenza)

l. Con decreto del Presidente del Consi-
elio del ministri, adottato a1 sensi dell arti-
colo 54, comma 2, della legge 27 dicembre
2002, n. 289, sono individuate le prestazioni
riconducibili a1 livelli essenziali di assi-
stenza, erogabili a canco del Servizio sanita-
rio nazionale nei confronti dei soggetti af-
feth da disturb1 dello spettro autistico.

2. Il ricorso a prestazioni e interventi far-
macologici e non farmacologici, realizzati
secondo le Linee guida e le raccomandaziom
di cu1 all’articolo 1, comma 2, non deve
comportare oneri aggiuntivi a carico del Ser-
v1Z10 sanitario nazionale.

ddl N. 1009
Art, 3.

(Esenzioni)

1. I Ministro della salute, entro sel mesi
dalla data di entrata in vigore della presente
legge, provvede, con proprio decreto da

ddI N. 1073

Art. 3.

(Politiche in materia di autismo nei piani
sanitari regionali)

l. Le regioni e le province autonome di
Trento e di Bolzano predispongono nell’am-
bito de1 rispettivi piani sanitari e avvalendosi
delle nsorse del Fondo nazionale per 1'auti-
smo di cui all’articolo 4, progetti-obiettivo,

ddl N. 1009

Art. 4.

{Istituzione del Fondo nazionale
per 'autismo)

1. E istituito il Fondo nazionale per 1’au-
tismo, finanziato con una quota vincolata
nell’ambito dei finanziamenti sanitarl nazio-
nali destinati annualmente alle regioni e
de1 finanziamenti previsti dalla legge 5 feb-
braio 1992, n. 104.

Esempio Regione Sicilia: 1/1000

ddl N. 1009, 1073




Art. 2.

(Competenze regionali)

1. Le regioni e le province autonome di
Trento e di Bolzano. nel rispetto delle pro-
prie competenze, predispongono. nell’ambito
dei rispettivi piani sanitari e nei limiti delle
risorse del Fondo nazionale per 'autismo di
cui all’articolo 6. progetti-obiettivo, azioni
programmatiche e altre idonee iniziative di-
rette alla prevenzione. alla cura e alla riabi-
litazione dell’autismo.

2. Le regioni e le province autonome di
Trento e di Bolzano. nel rispetto delle pro-
pric competenze, nell’ambito delle iniziative
di cui al comma 1. istituiscono centri di ri-
ferimento, con documentata esperienza di at-
tivita diagnostica e terapeutica specifica. con
compiti di coordinamento dei presidi della
rete sanitaria regionale e delle province
autonome., al fine di garantire la diagnosi
tempestiva e mettono a punto percorsi dia-
gnostici terapeutici e assistenziali per la
presa in carico di minori, adolescenti e
adulti con disturbi dello spettro autistico.

3. Gli interventi di cui al comma 1 sono
rivolti, in particolare, al conseguimento dei
seguenti obiettivi:

a) promuovere la realizzazione sul terri-
torio di servizi gestiti da unita funzionali
multidisciplinari, per la cura e la riabilita-
zione delle persone affette da disturbi dello
spettro autistico:

b) promuovere la formazione sugli stru-
menti di valutazione e le metodologie wvali-
dati a livello internazionale, nel rispetto
delle linee guida degli operatori sanitari ope-
ranti neil servizi di neuropsichiatria infantile.
di riabilitazione funzionale e di psichiatria;

c) promuovere la formazione sulle me-
todologie di intervento educative, validate a
livello internazionale, degli insegnanti che

seguono alunni con disturbi dello spettro au-
tistico:

d) incentivare progetti dedicati all’edu-
cazione sanitaria delle famiglie che hanno
in carico persone affette da autismo, allo
scopo di ottimizzare le competenze, le ri-
sorse e la collaborazione con 1 servizi di
curas:

e) garantire la tempestivita e [Tappro-

priatezza degli interventi terapeutici me-
iante un efficace scambio di informazioni
tra operatori sanitari e famiglie:

f) prevedere idonee misure di coordina-
mento tra i servizi di neuropsichiatria infan-
tile e di psichiatria per garantire la presa in

arico e il corretto trasferimento di informa-
ioni nel passaggio all’eta adulta;

g) rendere disponibili sul territorio
strutture diurne e residenziali, con compe-
tenze specifiche sui disturbi dello spettro au-
tisti, in grado di effettuare, insieme ai servizi
territoriali, la presa in carico di soggetti mi-
nori, adolescenti e adulti;

h) promuovere progetti finalizzati al-
I'inserimento lavorativo di soggetti adulti
con disturbi dello spettro autistico, che ne
alorizzino le capacita.

ddI N. 1073
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Accordo, ai sensi dellarticolo B, comma 2, lettera ¢), del decreto legislative 2B agosto 19587, n. 281, tra
il Governo, le Regioni e le Province autonome di Trento e di Bolzano, le Province, | Comuni e le
Comunita montane sulle "Linee di indirizzo per la promozions ed il miglioramento della qualita =

dell'appropriatezza degli interventi assistenziali nel settore dei Disturbi pervasivi dello sviluppo
(DPF3). con particolare riferimento ai disturbi dello spetiro autistico®.

Rep.atin, 4 32 [eu del 2 2)q12e4n

LA CONFEREMZA UMNIFICATA

OBIETTIVI ED AZIONT'

Per garantire ['avvio di questo percorso di condmisione del pnneipl, propedeutico zlla loro
traduzione in operativitd integrata. 51 individuano una sene di obiettivi ed aziom volt a formre
indicaziom omogenee per la programmazione, attuzzione e verifica dell'attniita per 1 minon e adult
affett1 da DPS, per consolidare 1a rete de1 servizi e mugliorame le prestaziom, favorendo ol raccordo
e 1l coordinamento fra fufte le aree operative coinvolte. 31 sottolinea ancora che ['integrazione tra
diverse agenzie pubbliche per 1 servim (samfa, seuolz, sociale e lavoro) e forfemente auspicabile per
lottemimento di un infervento tempestivo & ad alta imnfensita che possa miziare a partire dall'eta
prescolare e garanfire una continuita abilitativa s1a nell'eta della formazione che mn segwito nell'eta
di inclusions Lvorativa,




}) Maghorare s conosesna det bsogm e delloffert parte del Pediatra di Libera Scelt ed ivio tempestivo ale équipe specialisicke per ; DPS
de1 Serviz di newropsichiatma dellEta Evolutiva,

a Ricogmizione azzomata della normativa rezionale e di seftore, con particolare nfermento a1

prant & programm rezionah per 1 DPS (Md5, 155 e ). b. Razonalizzazione de1 percors diagnostico-terapeutic secondo un modello di refe climea e
di approceto mmltiprofessionale, mterdiseiplinare ed efa specifico per 3 dizemosi e la
valutazione funziomale strutturata, @ defimzione di percorsi condivizt fra fizwre samitane,
operatort soctalt, msegnanti ed edueaton per la costruzione e conduzione del progetto
abilitative imdividualizzate.

b. Ricoemzione azzornats dell'offerta samfina e sociosamttana esstente basata su wma
raccolta di da standardizat e convalidat dalle Regiom, fimalizzata alla stabilzzazione di un
momtoraggio epidemologico, cw nsultafl verranno penodicamente diffusy, (Md5, I3SK).

¢. Realizzazione e stabilizzazione di un sistema di momtoragzio epidemuologico, finahzzato o - | o | | o
allz stms i prevalenza a lvello mazionale e regionale, con caratenifiche di base wnformu | ¢ Cosfiuzione @ raccords stabil ta le équipe specialstiche deducate per 1 DPS, gl alin
su tutto 1] temtonio nazionale, 512 per l'efa evolutva che per l'efa adulta, da mtemarn spectalisti, 1 PLS o 1 MMG, gh msegnanhi (valonzzando anche la professionalita degh

anche con 1 i in possesso dagh Uffict Seolastiel Regionali (M3, MIUR, I35 £ ), msegnantl pin espert) e gh operatorn edueatm, secondo le specifieta del caso,
' mdrviduando tra di ess11l case manager.

d. Orzamzzazione 2 rete del serviza per 1 disturhr dello spettro autisheo, dall'efa evolufiva

all'efa adulta, basati sulle mughon evidenze sciemtifiche dispombal con parhicolare
attenzione alle nsorse struttwrall ed umane. Della rete fanno parte anche centn spectalishiel

?) Fromuovere ervenh miat lla erearone éh wna et assisennale regorale megrta (. di nfenmento individuatt con cnten stabiliht dalle Regom, con funzione di supporto

MIR) consulenza e formazione per le equipe specialisiche deducate a1 DPS.
1 Rilievo precoce, sostenuto da adegwats formazione, del sospetto di Autmo entro 1 prmi e Prevismone, allimferno delloffertz remomale, &i 1domee solwziom residenmiali e
due amu di vifa (ad eccezione della Smdrome di Asperger ed aloum cas di DPS-NAS) d&a semiresidenial, anche mediante 2 nqualifieazione det posh esistent, garantendo requist

struttwrall, tecnologicl e orgamizzatvi mpronfatl 2 lopiche non wtituzionalizzantt (ad

esemplo prevedendo che 1l mmero d1 post per struthra s1a hmitato) connderando che =1
fratta di prestazion ad alfz mntegrazione sociosamtana e prestando parficolare atfenzione al
paziente adolescents ed adulto ed alle sifuazioms che presentino mecessita riabilitative-
terapeutiche temporanee mirate.

f Confimmta dell'assistenza, con attenzione particolare alle fasi di passazgio dall'eta evolutiva
all'eta adulta,




3) Formare tutte le fizure professionali cownvolte

a. Collaborazione con le Umversita per rafforzare, mel programmi umiversitarl, contenutn
indirizzati alla conoscenza e competenza nei distwrbi pervaszivi delle sviluppo & nella
pedagogma speciale, anche a1 fini della formazione permanente (MIUE; BMdS).

b. Attivazione a bvelle pazionale, regionale e di Arzienda Sanitana, di progeth formativi,
anche nell'ambito ECM. volt all'aggiornamento, preferibilmente con modalita integrate, di
tutte le figure professionall comvolte, inchust 1 PLS, 1 MMG, gh insegnanti, gh eduwcator,
nonché di familian (ad esempio parent traiming, parent and teacher framing, gruppi di

autommtnoamts) (MMdS, IS5, B e MIUR).

4} Attuare. prodwire ed aggiornare Linee Guida & prommevers 1a neerca

a. Affuarione, produzione ed agglormamento di lines gmda diagnostico-terapeutico aggiornate
per la pratica cliniea e l'organizrazione der percorsi assistenziall, con particolare attenzione
alle aree di maggior enticita, come 1l settore dell'antizmo nell'adulte e guells del

trattamente farmacologico, momtorandone 1'attuazions. (MdS, ISS).

b. Promozione della ricerca scientifica murata alla comprensione dell'sziologia e dei fattonn di ]
rischio nonché alle sviluppe di terapie o medelli di intervento innovativi samitari e di @

6

pedagogia speciale, anche affraverso 1 sostegno di programma di ricerca fimalizzata e

Integrata con 1 programm infernazionall con parficolare nfenmento al
ncerca della UE (MdS, MIUE e ).

ST T

5) Sviluppare una Carta det Servizi ¢ det Dinttt dell'tente promuovere informazione e

sensihilizzazione soctale

2. Redzzone & diffusione &1 wna -Carta der servin’ e i una Carta der Dinttr remonale
sull Autsmo che informno nspettivamente sulla operatmita der servizn e sulle modalita
delltntero percorso azsistenziale, nonche sw dinth det pazient e delle famughe ()

b. Orzanizzazione di eventy murat alla mformazions, alla sensibilizzanone della popolazione
renerale, alla promozione del nspetto dells diznita e della pens mnclusione delle persone
con disturbs pervasm dello swihuppo (MdS, 185, K, MIUR).




CENTRO
INPUT SPECIALISTICO

paziente

in entrata 4[

Scheda di
implementazione
e monitoraggio
delle nuove pratiche

OUTPUT
paziente
in uscita

1 2 Diagnosi completa
(clinica + laboratorio
Con quali Le specifiche di qualita + analisi del rischio
prodotti finali del prodotto “Diagnosi” multifattoriale)
esce il paziente? rispondono agli basata su prove
standard definiti? con stratificazione

DISEGNO DEL

che include:

indicatori di processo e di esito

NUOVO PERCORSO ASSISTENZIALE

« Revisione critica delle performance cliniche
ed organizzative con inserimento delle buone
pratiche condivise attraverso processi di audit

« Costruzione del sistema di monitoraggio attraverso

f

II Registrazione
I I Diagnosi
II Terapia

del rischio e stadiazione
T dei pazienti

in sub-target

II Educazione

H

Quali sono e dove stanno

II Dimissione

le possibili cause delle
criticita rilevate nei
nostri prodotti?

‘_l

ANALISI DI PROCESSO
3 (PRODOTTI, ATTIVITA, ATTORI)
dell'attuale iter
assistenziale

Scheda di f
analisi dell'attuale
processo assistenziale

Figura 10. FASI DELLA COSTRUZIONE DI UN PERCORSO ASSISTENZIALE.




Percorso Assistenziale (1)

Macroprocesso che corrisponde alla intera
gestione di un problema di salute.

I percorsi assistenziali possono essere
definiti come piani multidisciplinari e
interprofessionali relativi ad una specifica
categoria di pazienti in uno specifico
contesto locale e la cui attuazione e
valutata mediante indicatori di processo e
di esito.



Percorso Assistenziale (2)

Hanno lo scopo di:
e eliminare il piu possibile 1 ritardi e gl
sprechi

e contenere le variazioni non necessarie nei
trattamenti

e assicurare la continuita e il coordinamento
dell’assistenza

e ridurre al minimo 1 rischi per I pazienti
e migliorare gli esiti
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Per un buon Percorso .
Assistenziale Ly

- Approccio multidisciplinare, interprofessionale
- Raccomandazioni basate sulle evidenze scientifiche
- Adattamento e condivisione locale del piano
- Percorso suddiviso in fasi di durata definita
- Chi deve fare che cosa quando nelle diverse fasi

- Valutazione attraverso indicatori di processo e di esito

- Coinvolgimento degli utenti (e dei caregiver)

P. Morosini et al. Qualita professionale e percorsi assistenziali - Manuali
di formazione per la valutazione della qualita professionale. 2005




RERIOR,
QUALITA’ %%

Fare solo cio che ¢ utile (efficacia teorica),
nel modo migliore (efficacia pratica)

con il minor costo (efficienza),

a chi (accessibilita),

e soltanto a chi ne ha veramente bisogno

(appropriatezza),

facendo fare le cure a chi ¢ competente per farlo
(competenza),

ottenendo i risultati ritenuti migliori
(soddisfazione).



Prospettive di ricerca in sanita pubblica:
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% § un approccio integrato (Autism-NET)
A Progetto coordinato dall’ISS

Costituzione di un network europeo
Stima di prevalenza e dell’impatto sociale ed economico

Banche biologiche: comprensione della patogenesi e

identificazione di biomarcatori

Diagnosi Precoce: protocolli di screening/valutazione a 18
mesi e in bambini ad alto rischio

Terapie personalizzate

Organizzazione dei servizi per la presa in carico e

l’inclusione sociale



LAUTISMO IN ISS

http://www.iss.it/auti/ o AP

~ £, Disturbi dello spettro autisti

Il gruppo Autismo si costituisce nell’Istituto Superiore di Sanita (ISS) nell’aprile 2009 a seguito
del Convegno "Autismo e sindromi correlate: la realta dei servizi e della ricerca in Italia"
svoltosi il 16 marzo 2009 e organizzato congiuntamente dall’lstituto Superiore di Sanita (ISS) e
dalla Societa Italiana di Neuropsichiatria dell'iInfanzia e dell'Adolescenza (SINPIA). Il gruppo di
lavoro coinvolge ricercatori e tecnici ISS con diverse esperienze professionali nella
consapevolezza che la complessita dei disturbi dello spettro autistico richiede I'impegno di
molteplici competenze al fine di migliorare la vita dei pazienti e dei loro familiari. | principali
obiettivi dell’attivita del gruppo sono I'implementazione della ricerca di base e clinica per la
comprensione delle cause e lindividuazione di terapie efficaci, il riordino normativo e
nosografico per standardizzare e migliorare i criteri di diagnosi, la stesura di linee guida
condivise sulle terapie e infine la predisposizione di una mappa nazionale dei servizi per la
presa in carico degli individui autistici sia da bambini che da adulti.

Il gruppo Autismo dell’ISS si propone di essere un collettore istituzionale delle istanze di chi a
diverso titolo si occupa di questa patologia (operatori sanitari, scolastici, familiari di soggetti
autistici), promuovendo il raccordo tra il Ministero della Salute, il Ministero dell’lstruzione,
dell'Universita e della Ricerca, le Regioni e il loro Sistema Sanitario, affinché I'Autismo e le
sindromi ad esso correlate ricevano dalle autorita di governo nazionali e regionali I'attenzione
dovuta a un cosi rilevante problema di sanita pubblica.



