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1. INTRODUZIONE 
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DISTURBI 
DELLO 

SPETTRO 
AUTISTICO 

Deficit persistente 
nella 

comunicazione 
sociale e 

nell´interazione 
sociale in diversi 

contesti 

Comportamenti 
e/o interessi e/o 
attività ristrette e 

ripetitive 

I disturbi dello spettro autistico: 
classificazione  

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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Neuropsychopharmacology Reviews (2012) 37, 196-212 

Disturbi dello Spettro Autistico 

Grande eterogeneità  
dei sintomi 

Necessità di 
terapie 

personalizzate 



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

     Epidemiologia:  
l’aumento della prevalenza 

1 in 88 

2012 



ddl N. 344, 1073 

COSTITUZIONE DEL REGISTRO NAZIONALE 

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 il 
3/1000 (Emilia Romagna e Piemonte)  



Special Issue November 2011 

L’eziologia dei disturbi dello spettro autistico è sconosciuta  



Eziologia dei DSA:  
le basi genetiche 

 

 Colpisce principalmente i maschi in un rapporto 4:1 

 Concordanza del 60%  nei gemelli monozigoti 

 Concordanza tra 20-30% nei gemelli dizigoti 

 Rischio più elevato nei fratelli e nei familiari (18%) 

 Analisi di Linkage indicano molti geni coinvolti tra cui: Engrailed-2, 

Synapsin, Neuroligin, Neurexin, SHANK3, WNT2, HOXA1, CHD8, SCN2A, 
KATNAL2, GRIN2B, DYRK1A etc. 

 

           NON ESISTE UN GENE DELL’AUTISMO! 



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

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

3. Parti ravvicinati (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 ] 

  
 

Eziologia dei DSA:  
fattori ambientali 



     Geni e Ambiente:  
l’ipotesi multifattoriale 

COMPONENTE 

AMBIENTALE  

COMPONENTE 

GENETICA  

DISTURBI  

DELLO 

SPETTRO 

AUTISTICO 

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 neuroimmunità, 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 

...e in ITALIA? 

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



I sintomi gastrointestinali riportati con maggiore frequenza sono stipsi cronica 
(con possibile encopresi), dolore addominale, reflusso gastroesofageo  
 
•  l’alta selettività verso la dieta: regimi alimentari con pochi o pochissimi 
 alimenti, avversione per specifici sapori, colori, consistenze, temperature  
 

•  potrebbero essere la conseguenza della loro peculiare iperresponsività 
 agli stimoli sensoriali che, comportando un aumento generalizzato dei  livelli 
di ansia, determinerebbero ripercussioni sul funzionamento gastrointestinale 
 

•  un alterato funzionamento del sistema immunitario 
 





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 
quanto 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 infiammatoria 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 
 
 



Non ci sono 
evidenze 

scientifiche al 
riguardo 

ddl N. 344 



ddl N. 344 



Interventi biomedici e nutrizionali 

DIETE DI ELIMINAZIONE DI CASEINA E/O GLUTINE 



INTEGRATORI ALIMENTARI 



3. DIAGNOSI PRECOCE  



Diagnosi precoce e coinvolgimento dei pediatri: 

ddl N. 344 

ddl N. 1009, 1073 

ddl N. 1073 

Individuazione  precoce  del  rischio  di autismo  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, Belinchón M, Ozonoff S (2006). J Dev Behav Pediatr. 27(2):S59-68 



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 Gesù (S. Vicari) (ROMA) 
Università 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 

http://www.progettonida.it/ 





Dal 2011 l’ISS 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 









Sistema Nazionale Linee Guida 



Sistema Nazionale Linee Guida (SNLG)  

Presentazione LG “Il trattamento dei disturbi dello spettro autistico nei bambini e negli adolescenti” – 10 marzo 2012 

Nato nel 2006 da una convenzione tra la Direzione generale della 
programmazione sanitaria del Ministero della Salute e l’Istituto 
Superiore di Sanità 

ha il centro operativo 
 

presso il Centro Nazionale di Epidemiologia, Sorveglianza e 
Promozione della Salute dell’ISS, reparto di Epidemiologia Clinica  
e Linee Guida 

collabora con 
 

 

Settore Documentazione dell’ISS 

Azienda giornalistica scientifica Zadig 



Funzione delle linee guida 



Sistema Nazionale Linee Guida (SNLG) - prodotti 

Elaborazione di documenti evidence-based 

Linee guida 

documenti su condizioni cliniche, caratterizzati da: 

 ricerca sistematica della letteratura 

 valutazione e sintesi delle prove 

 raccomandazioni basate sulle prove 

 

Documenti di revisione rapida 

documenti su interventi o espedienti medici molto specifici, 
caratterizzati da: 

 ricerca sistematica della letteratura 

 valutazione e sintesi delle prove 

 raccomandazioni basate sulle prove 

 

Consensus Conference 

documenti su condizioni cliniche, caratterizzati da: 

 carenza di letteratura 

 valutazione della sintesi delle prove da parte di una giuria 

 raccomandazioni basate sul parere degli esperti e sulle prove 
 



Differenze tra linee guida e consensus conference 

    Linee guida 

Disponibilità di studi sull’argomento 

Sistematicità del recupero delle prove  

Riproducibilità del metodo di elaborazione 

Raccomandazioni basate sulle evidenze 

Grading delle raccomandazioni 

Consensus conference 

Scarsità o eterogeneità di studi sull’argomento 

Sistematicità del recupero delle prove solo parziale 

Riproducibilità del metodo solo parziale  

Raccomandazioni basate sulle evidenze e sul parere degli esperti 

Raccomandazioni non graduate 



Sistema Nazionale Linee Guida (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, Attività 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. 

 



 

Caratteristiche delle linee guida del SNLG 
 

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

 

 sistematicità del recupero delle prove  
 revisione sistematica della letteratura 

 multidisciplinarità 
 presenza nel gruppo di lavoro di tutte le competenze e i punti di vista del 

settore 

 riproducibilità del metodo di elaborazione 
 definizione di un protocollo ed esplicitazione dei criteri di ricerca, di inclusione 

ed esclusione, e di valutazione della letteratura 

 trasparenza della conduzione 
 accessibilità ai documenti relativi a tutte le fasi di lavoro della linea guida 

 



Metodologia per l’elaborazione di linee guida SNLG 

Fase preliminare: 
 

 È stata valutata l’esistenza di eventuali linee guida già esistenti 
 sull’argomento 

 

 È stato concordato di proporre al panel 
l’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) 

 

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



Linea guida SIGN 

Presentazione LG “Il trattamento dei disturbi dello spettro autistico nei bambini e negli adolescenti” –  10 marzo 2012 



Fasi di sviluppo 1 

 

 Interrogazione delle banche dati mediante le strategie 

di ricerca della linea guida SIGN  

 Selezione degli studi mediante lettura di titoli/abstract 

 Lettura full text degli studi selezionati 

 Valutazione di qualità/contenuto 

 Compilazione di check-list metodologiche 

 Estrazione dati mediante la compilazione  di tabelle di 

sintesi delle prove 

 Descrizione narrativa delle prove 

 Formulazione e grading delle raccomandazioni 

 

 Presentazione LG “Il trattamento dei disturbi dello spettro autistico nei bambini e negli adolescenti” –  10 marzo 2012 



Criteri di inclusione/esclusione della letteratura 

 

 Studi pubblicati nel range temporale 2005-aprile 2010 

 popolazione: età 0-18 anni; diagnosi di disturbi dello spettro 

autistico 

 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 

 per 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 

 
Presentazione LG “Il trattamento dei disturbi dello spettro autistico nei bambini e negli adolescenti” –  10 marzo 2012 



Fasi di sviluppo 2 

Presentazione LG “Il trattamento dei disturbi dello spettro autistico nei bambini e negli adolescenti” –  10 marzo 2012 

 

Elaborazione del testo preliminare della linea 

guida 

Revisione esterna da parte di due referee esterni 

Revisione aperta per un mese sul sito del SNLG 

Elaborazione del testo definitivo 

Editing, impaginazione e stampa 

Presentazione pubblica 

Diffusione 

 



  GRUPPO DI LAVORO (1) 



GRUPPO DI LAVORO (2) 

Società scientifiche: 
Società Italiana di Epidemiologia Psichiatrica (SIEP) 

Società Italiana di Psicopatologia (SOPSI) 

Società Italiana di Psichiatria (SIP) 

Società Italiana di Neuropsichiatria dell’Infanzia e dell’Adolescenza (SINPIA) 

Società Italiana di Medicina Generale (SIMG) 

Federazione Italiana Medici di Famiglia (FIMMG) 

Federazione Italiana Medici Pediatri (FIMP) 

Società Italiana di Pediatria (SIP) 

Società Italiana Terapisti della Neuro e Psicomotricità dell’Età Evolutiva (AITNE) 

Associazione Nazionale Unitaria Psicomotricisti e Terapisti della Neuro e Psicomotricità dell’Età Evolutiva 

(ANUPI) 

Federazione Logopedisti Italiani (FLI) 

 

Associazioni delle persone con Autismo e delle famiglie: 
Federazione delle Associazioni Nazionali a Tutela delle Persone con Autismo e Sindrome di Asperger 

(FANTASiA) 



GRUPPO DI LAVORO (3) 



GRUPPO DI LAVORO (4) 



Linea guida NICE 



Aggiornamento della Linea Guida 
 ogni tre anni 

ddl N. 359, 1009 



 UNA REVISIONE DELLA  

LINEE GUIDA  

È PREVISTA GIÀ NEL 2015 
 



5. LA RETE INTEGRATA DEI 
SERVIZI 



Esempio Regione Sicilia: 1/1000 

ddl N.  1009, 1073 
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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 è 

valutata mediante indicatori di processo e 
di esito.  

Percorso Assistenziale (1) 



• eliminare il più possibile i ritardi e gli 

sprechi 

• contenere le variazioni non necessarie nei 
trattamenti 

• assicurare la continuità e il coordinamento 
dell’assistenza 

• ridurre al minimo i rischi per i pazienti 

• migliorare gli esiti 

Percorso Assistenziale (2) 
Hanno lo scopo di: 

 



 
- 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. Qualità professionale e percorsi assistenziali - Manuali 
di formazione per la valutazione della qualità professionale. 2005 

Per un buon Percorso 
Assistenziale 



QUALITA’ 

 Fare solo ciò che è utile (efficacia teorica),  

nel modo migliore (efficacia pratica)  

con il minor costo (efficienza),  

a chi (accessibilità),  

e soltanto a chi ne ha veramente bisogno 

 (appropriatezza), 

facendo fare le cure a chi è competente per farlo 

(competenza),  

ottenendo i risultati ritenuti migliori 

 (soddisfazione).  



Prospettive di ricerca in sanità pubblica: 
 un approccio integrato (Autism-NET) 

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 



L’AUTISMO IN ISS  
http://www.iss.it/auti/ 

Il gruppo Autismo si costituisce nell’Istituto Superiore di Sanità (ISS) nell’aprile 2009 a seguito 
del Convegno "Autismo e sindromi correlate: la realtà dei servizi e della ricerca in Italia" 
svoltosi il 16 marzo 2009 e organizzato congiuntamente dall’Istituto Superiore di Sanità (ISS) e 
dalla Società Italiana di Neuropsichiatria dell'Infanzia e dell'Adolescenza (SINPIA). Il gruppo di 
lavoro coinvolge ricercatori e tecnici ISS con diverse esperienze professionali nella 
consapevolezza che la complessità dei disturbi dello spettro autistico richiede l’impegno di 
molteplici competenze al fine di migliorare la vita dei pazienti e dei loro familiari. I principali 
obiettivi dell’attività del gruppo sono l’implementazione della ricerca di base e clinica per la 
comprensione delle cause e l’individuazione 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’Istruzione, 
dell'Università e della Ricerca, le Regioni e il loro Sistema Sanitario, affinché l’Autismo e le 
sindromi ad esso correlate ricevano dalle autorità di governo nazionali e regionali l’attenzione 
dovuta a un così rilevante problema di sanità pubblica.  

Disturbi dello spettro autistico 

 


