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m Presentazione

Caterina D’Ardia e Federica Giovannone

Sono trascorsi ottant’anni dalla pubblicazione di un articolo fondamentale in
cui Leo Kanner (1943) descriveva undici bambini che lo avevano colpito per-
ché avevano caratteristiche simili, quali, per citarne solo alcune, la difficolta
nell’interazione, la tendenza all’isolamento, anomalie della comunicazione,
resistenza al cambiamento e un livello intellettivo adeguato o “isolotti di capa-
cita-abilita”. Kanner sottolineava come queste caratteristiche fossero in qual-
che modo uniche e non riconducibili ad altri disturbi dello sviluppo preceden-
temente descritti e parlo di autistic disturbances of affective contact, prendendo
in prestito il termine utilizzato, in tutt’altro modo, da Eugene Bleuer nei primi
del Novecento.

L’articolo di Kanner rimane ancora oggi una pietra miliare, sebbene vi fosse-
ro diverse criticita che hanno influenzato negativamente, e purtroppo per molti
anni se non decenni, gli specialisti, le famiglie e la societa. Sicuramente una del-
le criticita fu legata alla confusione data dall’utilizzo del termine autismo che,
poiché presente anche tra i sintomi della schizofrenia, portd molti a pensare che
vi fosse una continuita tra i due disturbi e che quindi I'autismo fosse la forma
“precoce” della schizofrenia. L'altra importante criticita fu quella di segnalare
come tutti i bambini avessero delle madri tendenzialmente distaccate da un
punto di vista emotivo (oggi si direbbe poco empatiche) e sin da subito poco par-
tecipi nella vita dei loro figli.

Sebbene Kanner stesso, alcuni anni dopo la pubblicazione dell’articolo, tor-
nasse indietro su questo punto affermando che non vi fosse nessun rapporto
tra autismo e la relazione madre-bambino, questa teoria ebbe purtroppo mol-
to seguito, soprattutto in ambito psicoanalitico, con delle ricadute negative nei
confronti delle madri cui veniva in qualche modo attribuito il fatto di “essere la
causa” del disturbo.
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E importante, per capire meglio il discorso, fare alcune riflessioni a riguardo:
rispetto al periodo storico in cui fu scritto l'articolo (anni quaranta), al contesto
in cui Kanner visitd i bambini (universita) e alla facilita per la ricerca, a quei tem-
pi, diincorrere in errori di valutazione e di inclusione. Negli anni quaranta, negli
Stati Uniti ma non solo, I'idea che la donna facesse altro, oltre ad essere madre
e moglie dedicata full time alla famiglia, secondo I'immaginario ben rappresen-
tato da Norman Rockwell nei suoi quadri, era qualcosa che veniva considerato
come “atipico” e molte delle madri dei bambini descritti da Kanner lavoravano o
comunque avevano interessi al di fuori delle mura domestiche. I bambini erano
figli di colleghi di universita di Kanner o appartenevano a un ambiente socia-
le alto-borghese e culturalmente pitt moderno in cui non era cosi raro trovare
donne coinvolte in attivita diverse dalla famiglia. Un altro aspetto da tenere in
considerazione € che Kanner descrisse undici bambini, un campione clinico ir-
risorio (oggi nessuna rivista accetterebbe un articolo cosi), e quindi il rischio di
compiere errori di selezione del campione era molto elevato.

Egli stesso pit volte, nel corso degli anni, segnalo che non vedesse una con-
tinuita tra autismo e schizofrenia cosi come tra la relazione madre-bambino e
il disturbo ma, nonostante non vi fossero ricerche valide che dimostrassero il
contrario, questi due punti ebbero un seguito significativo nella comunita scien-
tifica, e non solo, per decenni.

L’autismo, piu di altri disturbi, ha colpito e influenzato da subito I'immagina-
rio collettivo, la letteratura e il cinema fornendo delle descrizioni spesso distorte
o parziali basate principalmente sulle peculiarita di questi bambini e, in partico-
lare, sui famosi “isolotti di capacita” che sicuramente sono presenti, ma da soli
non definiscono e descrivono fino in fondo il bambino.

Nei primi anni successivi alla descrizione di Kanner, le ricerche sull’autismo
hanno sicuramente risentito delle poche conoscenze sul disturbo e della scarsa
possibilita di condividere informazioni (in un’epoca in cui la possibilita di acce-
dere a riviste specializzate era decisamente piti complessa di quanto sia oggi,
grazie a internet e ai vari motori di ricerca specializzati), determinando impor-
tanti criticita e frammentarieta negli studi di ricerca.

Le conoscenze che abbiamo acquisito progressivamente, nel corso di ot-
tant’anni, sono enormi (basta vedere la mole esponenziale di lavori pubblicati
su riviste scientifiche) e, indirettamente, raccontano I’evoluzione della neurop-
sichiatria infantile da disciplina che si occupava, in maniera pionieristica, di ca-
pire se i bambini potessero avere disturbi/difficolta simili a quelle degli adulti ad
area di studi che ogni giorno continua a dare contributi fondamentali alla cono-
scenza dell’essere umano da tutti i punti di vista.

A partire dagli anni settanta sono state effettuate scoperte fondamentali sulla
validita dell’autismo come condizione clinica, sulle sue origini neurobiologiche
e genetiche e sul ruolo centrale dell’intervento precoce e nell’arco di vita.
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Tuttavia, si & dovuto aspettare fino al 1980 perché 'autismo venisse ufficial-
mente inserito nella terza edizione del Manuale diagnostico e statistico dei disturbi
mentali (DSM-I1I; American Psychiatric Association, 1980). Nelle edizioni suc-
cessive, ormai come € noto si € arrivati alla quinta edizione riveduta (DSM-5-TR;
American Psychiatric Association, 2022), ci sono stati numerosi cambiamenti
relativi sia al numero e alla tipologia di sintomi necessari per formulare una dia-
gnosi sia alla terminologia (fino al DSM-IV-TR si parlava di autismo mentre con
il DSM-5 ¢ stato introdotto il termine di disturbi dello spettro dell’autismo) sia
al riconoscimento o meno di sottotipi (solo per citarne alcuni, autismo atipico,
disturbi pervasivi dello sviluppo non altrimenti specificati, autismo residuale,
ecc.).

Le rivisitazioni, a livello nosografico, di quello che oggi viene indicato come
disturbo dello spettro dell’autismo (ASD) hanno ricevuto una spinta fondamen-
tale grazie alle numerose ricerche effettuate (soprattutto a partire dagli anni
ottanta), a vari livelli, relative alle manifestazioni precoci dei sintomi, alle ca-
ratteristiche cliniche nell’arco di vita, alle basi neurobiologiche e agli approcci
terapeutici.

Il DSM-5 ha completamente trasformato la categoria diagnostica passando
dall’idea che vi fossero una serie di disturbi (autismo - sindrome di Asperger -
sindrome di Rett - disturbo disintegrativo dell’infanzia - disturbi pervasivi non
altrimenti specificati), che erano tutti sottotipi dello stesso gruppo (i disturbi per-
vasivi dello sviluppo), all’idea che vi fosse un continuum clinico sintomatologico
con livelli di severita differenti, uno spettro appunto. In realta, nella clinica si
parlava da diversi anni di disturbi dello spettro dell’autismo: il primo articolo a
riguardo uscinel 1979 e lo scrissero due importantissime studiose Lorna Wing e
Judith Gould, che sottolineavano 'importanza di tenere conto di variabili quali
la trasformabilita e la diversa severita sia del disturbo sia dei sintomi nei diversi
individui e nelle fasi evolutive.

11 DSM, tuttavia, ha sempre privilegiato un approccio nosografico se voglia-
mo piu semplice e rassicurante (numero di sintomi minimo per ogni area e da
quanto tempo), ma poco applicabile alla realta clinica, con la conseguenza che a
un certo punto i disturbi pervasivi non altrimenti specificati (dove per definizio-
ne il “non altrimenti specificati” indica I'assenza di criteri espliciti e quindi quei
quadri che pur avendo caratteristiche simili non avevano sintomi sufficienti in
termini di numero e severita) erano quelli a prevalenza maggiore. In altre parole,
si era venuto a creare un vero e proprio paradosso, i disturbi pervasivi non altri-
menti specificati erano diagnosticati piu frequentemente dell’autismo classico,
come se in qualche modo i criteri dell’autismo fossero diventati stretti e poco
applicabili.

I DSM-5 ha avuto un impatto notevole sulle diagnosi e, se da un lato molti
clinici lo trovano piu vicino alla realta e meno astratto, dall’altro rimane ancora
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poco chiaro se permetta una diagnosi precoce, soprattutto per i bambini piu abili
dal punto di vista cognitivo che, com’¢ noto, manifestano i primi sintomi o in
forma pit sfumata (e quindi pit difficilmente possono essere osservati) o in fasi
successive del loro sviluppo.

L'importanza della diagnosi precoce in termini prognostici € ormai un dato di
fatto, forse una delle poche cose in cui tuttii clinici sono trasversalmente d’accor-
do. Una diagnosi precoce implica, si spera, un intervento precoce, e gli studi di
follow-up confermano come questo influenzi positivamente 'evoluzione clinica.

Questo volume si pone 'ambizioso progetto, attraverso il contributo dei ri-
cercatori tra i pit importanti in questo ambito, di approfondire quanto oggi sap-
piamo a riguardo. Attraverso una revisione esaustiva della letteratura, il libro si
concentra su aspetti fondamentali per chi si occupa di disturbi dello spettro auti-
stico in eta precoce ma anche per chi, generalmente, lavora con altre fasi evolu-
tive o con le famiglie di persone con ASD.

Vengono descritte, ad esempio, le ricadute importanti che hanno avuto i
massicci studi di screening permettendo di acquisire informazioni sulla diagnosi
precoce e sui metodi di studio dello sviluppo sociale e comunicativo dei bambini
piccoli e con disabilita. Allo stesso tempo pero invita a riflette sul fatto che, se
da un lato sono chiari i possibili benefici di campagne di screening precoci nella
popolazione generale (tra cui 'abbassamento dell’eta media alla prima diagnosi
e la possibilita di individuare casi non identificati da genitori e pediatri, I'identifi-
cazione di disturbi del neurosviluppo diversi dall’ASD e la facilitazione nell’invio
alla valutazione e ai servizi per i bambini a rischio di ASD), dall’altro non sempre
i risultati sono stati quelli sperati, in parte per mancanza di strumenti di scree-
ning efficaci nel differenziare, ad esempio, gli ASD da altri disturbi del neurosvi-
luppo e/o, in parte, a causa di variabili culturali e sociodemografiche.

Gli autori sono riusciti, nei diversi capitoli, a fornire un quadro completo del-
lo stato dell’arte, sulle criticita ancora presenti e su quelle che sono le sfide, in
termini di conoscenze, aperte.

Avere un approccio critico ¢ alla base della ricerca scientifica perché & quel-
lo che le permette di evolversi in modo funzionale non rimanendo ancorata a
preconcetti o a vecchi stereotipi. Allo stesso tempo, cosi come la ricerca € stata,
e continua ad essere, fondamentale nella comprensione del disturbo, nella dia-
gnosi e nell’'intervento, non deve essere dimenticato il contributo dei clinici e
delle famiglie nella gestione quotidiana e a breve e medio termine.

Basti pensare a come interi filoni di ricerca siano partiti da quelle che erano
le frequenti segnalazioni da parte delle famiglie di fenomeni, quali la perdita di
competenze precedentemente acquisite (chiamata in termini tecnici regressione)
oppure I'ipersensibilita sensoriale che per molto tempo € rimasta confinata tra
le atipie e oggi invece € riconosciuta non solo a livello nosografico ma ha portato
anche a interventi mirati e specifici.
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1l contributo delle famiglie alla ricerca e alla clinica ¢ centrale, per non dire
essenziale, perché hanno un contatto costante con i bambini e perché sono i pri-
mi a osservare i cambiamenti in positivo e/o a segnalare le criticita.

La storia di un bambino con ASD non finisce con la diagnosi, anzi € proprio il
contrario, ed € una storia complessa che coinvolge non solo i genitori ma anche
fratelli e sorelle. Per molti anni la ricerca li ha lasciati un po’ in secondo piano,
accontentandosi di aver indicato un’origine neurobiologica del disturbo e di aver
segnalato la familiarita (e quindi 'aumento del rischio per i fratelli), ma grazie
a un costante monitoraggio delle famiglie in cui vi € un figlio con ASD si & svi-
luppato un filone di studi, come ampiamente spiegato nel volume, che si sta ri-
levando di particolare interesse con coinvolgimento dei fratelli minori, alcuni
dei quali iniziati gia durante la gravidanza, poiché possono fornire un’opportu-
nita senza precedenti per studiare 'emergere dell’ASD, dalla fase prodromica a
quella sindromica precoce, con la speranza di identificare marcatori prognostici
molto precoci, nonché fattori di rischio e di protezione. Lo sviluppo di metodi
di screening precoce insieme a studi prospettici tra fratelli puo, infatti, aiutare a
identificare gli strumenti necessari per affrontare ’eterogeneita nell’espressione
della sindrome, per scoprire nuovi obiettivi di trattamento e per sviluppare in-
terventi pitt mirati e individualizzati specifici per le prime fasi dello sviluppo che,
com’e noto, sono caratterizzate da un’elevata plasticita cerebrale.

Ilavori sui fratelli, tra le altre cose, stanno confermando quanto veniva ripor-
tato dai clinici relativamente alla familiarita non solo per ’ASD, ma in generale
per tutti i disturbi del neurosviluppo. L'ipotesi, quindi, che vi sia una vulnerabi-
lita genetica per disturbi del neurosviluppo a diversa espressivita trova riscon-
tri nell’osservazione di sintomi simil-autistici nei fratelli (che non ricevono una
diagnosi di ASD), ma anche di sintomi indicativi di difficolta dell’attenzione, del
linguaggio sociopragmatico e del comportamento.

Tuttavia, ancora poco si conosce rispetto ai collegamenti tra le vulnerabilita
emotive precoci e i successivi problemi affettivi e comportamentali (cosi comuni
tra i bambini con ASD e i loro fratelli non affetti), cosi come non & ancora del
tutto chiara la relazione tra sviluppo sociale ed emotivo nell’autismo. Sarebbe
opportuno, a tale proposito, andare oltre le sole caratteristiche nucleari della sin-
drome verso un approccio allo sviluppo psicologico piti generale, che comprenda
aree come 'attaccamento, il temperamento e I'espressivita emotiva.

Questo discorso ¢ valido sia per i fratelli sia per i bambini con ASD che, esat-
tamente come tutti, hanno emozioni e sentimenti, fragilita e difficolta psicologi-
che, ma che le manifestano in modo atipico o diverso da come ci si attende.

Per chi si occupa di ASD ¢ assolutamente familiare il concetto di deficit di
teoria della mente (ovvero la difficolta per questi bambini a mettersi nei panni
dell’altro e a considerare I'altro come diverso in termini di pensieri, emozioni
e stati d’animo), ma, a volte, 'impressione ¢ che vi sia una difficolta da parte di
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clinici e ricercatori a mettersi nei panni dei bambini con ASD per capire, appun-
to, i loro stati d’animo ma anche il perché di determinati comportamenti nei di-
versi contesti di terapia, scuola, casa, ecc.

Come precedentemente segnalato, una diagnosi precoce implica l'attivazio-
ne di un intervento altrettanto precoce (o almeno dovrebbe), e negli ultimi anni
particolare attenzione ¢é stata data nell’identificare quali fossero le linee d’inter-
vento da adottare di fronte sia a quadri con sintomatologia ASD espressa in epo-
ca precoce sia a quadri pitt sfumati in termini clinici ma indicativi, comunque, di
un rischio evolutivo per ASD e/o per disturbo del neurosviluppo. Diversi autori
hanno evidenziato come I'intervento precoce possa avere risultati sullo svilup-
po delle diverse competenze (cognitive e non solo), ma come e se tali interventi
abbiano effetti a lungo termine sui sintomi core dell’autismo (ad es., interazione
sociale e interessi limitati/comportamenti ripetitivi) non € ancora chiaro. A tale
proposito, &€ fondamentale avere in mente che la tipologia e le modalita d’inter-
vento devono tenere conto della diagnosi, ma & necessaria una personalizzazio-
ne che consideri anche il profilo di sviluppo globale, le strategie, la fase evolutiva
e 'ambiente in cui il bambino vive. Si &€ dimostrato utile, ad esempio, sostenere
e formare le famiglie in modo che possano comprendere eventuali criticita e es-
sere in grado di affrontarle in modo funzionale e condiviso. Non bisogna infatti
dimenticare che i bambini trascorrono alcune ore a settimana con i terapisti, ma
la maggior parte del tempo sono con i genitori e quello che viene “appreso” in
un contesto terapeutico deve essere generalizzato ai diversi ambiti quotidiani,
altrimenti diventa un’abilita che, seppur presente, si dimostra poco funzionale
perché confinata alla stanza di terapia.

Un capitolo specifico del libro viene dedicato a come le nuove tecnologie
(molte ancora in fase sperimentale) possano avere un ruolo importante nel
trattamento, nel rilevamento e nella fenotipizzazione dell’ASD. Sono diversi gli
studi che stanno approfondendo le effettive potenzialita di dispositivi mobili, di
robot e della realta aumentata anche nei primi anni di vita. Ad oggi ¢ possibile
affermare che i diversi dispositivi hanno un uso stabile, perché sperimentato e
valutato in modo approfondito, soprattutto per i bambini piu grandi, in attivita
legate alla quotidianita, all’autonomia e alla comunicazione (ad es., le agende
visive sui tablet e la CAA per i bambini non verbali), ma per le eta pili precoci si
€ ancora in una fase di sperimentazione, nella maggioranza dei casi, e questo &
dovuto in parte a fattori concreti legati all’eta (ad es., la possibilita di indossare/
utilizzare alcuni dispositivi) e in parte alla necessita di valutare le implicazioni
possibili nell’'uso di strumenti, non solo in termini di vantaggi ma anche di limiti,
rispetto sia all’intervento che allo sviluppo delle competenze sia ai fattori clinici.

Appare chiaro da questo volume come le persone con ASD abbiano quadri cli-
nici complessi e proprio per questo motivo necessitino di un approccio che tenga
conto dei diversi aspetti, delle possibili evoluzioni e trasformazioni, ma, cosa pilt
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importante, di una presa in carico che non dimentichi che il centro di tutto € il
bambino con tutte le sue sfaccettature e con tutte le sue variabilita di presenta-
zione. Questo rende sicuramente pitt complessa la ricerca che ha bisogno di pat-
tern chiari e ben definiti per poter avere validita scientifica, ma, come gli autori
sottolineano, la rende ancora piu stimolante e forse invita a non accontentarsi
mai e accettare con curiosita le sfide ancora aperte, quali I'identificazione di bio-
marcatori predittivi, di interventi precoci individualizzati e pit efficaci e, ultimo
ma non ultimo, il riuscire a tradurre i progressi della ricerca in cure di alta qualita
per i bambini affetti da ASD e le loro famiglie, in tutto il mondo.

Roma, 20 giugno 2024

Caterina D’Ardia e Federica Giovannone
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Note alla traduzione

Nel tradurre alcuni termini della lingua inglese, ci siamo trovate di fronte alla necessita
di dover operare alcune scelte di adattamento alla lingua italiana, sia per la mancanza di
termini impersonali in italiano, sia per la presenza di termini inclusivi di maschile e fem-
minile nella lingua inglese che invece in italiano sono connotati dal genere.

Ve ne riportiamo alcune a titolo esemplificativo:

i termini child, infant o toddler, non connotati in inglese rispetto al genere, sono stati
tradotti al maschile: ogni volta che silegge “il bambino” si fa, ovviamente, riferimen-
to alla persona e non al genere, lo stesso vale, se non diversamente specificato, per i
termini “neonato”, “lattante”, “bambino piccolo”;

il termine siblings viene generalmente riferito a fratelli e sorelle, senza distinzione di
genere; per rendere la lettura piti fluida, € stato deciso di tradurre il termine al maschi-
le: ogni volta che troverete il termine fratelli, intendete fratelli e/o sorelle;

purtroppo, vi &€ una mancata corrispondenza precisa tra termini inglesi ed italiani per
definire le diverse fasi ed eta dello sviluppo del bambino. Nel testo vengono riportati
prevalentemente i termini infant e toddler; nella lingua inglese infant &€ generalmen-
te definito un bambino dai 2 ai 12 mesi; toddler, riferito al range di eta del modulo
ADOS-2 Toddler, un bambino trai12 ed i 30 mesi. Nella lingua italiana, generalmen-
te, si utilizza il termine “neonato” alle prime 4 settimane di vita, “lattante” dai 4/6
agli 11/12 mesi ed “infante” fino ai 12 mesi; la “prima infanzia” viene generalmente
riferita ai bambini tra i 12 ed i 24 mesi, mentre la “seconda infanzia” a quelli tra i 24
ed i 72 mesi. In ambito scientifico italiano, contrariamente a quello educativo, i ter-
mini “lattante” ed “infante” vengono poco utilizzati e spesso sostituiti con un’acce-
zione pit ampia in termini temporali di “neonato” o pitt semplicemente di “bambino
piccolo”;

alcuni termini come bias, follow-up, pattern, outcome o evidence, solo per citarne alcu-
ni, sono spesso lasciati in lingua originale, dando per scontato che facciano parte del
linguaggio dei clinici.
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Giacomo Vivanti

Lautismo in una prospettiva evolutiva: sfide e opportunita

Lautismo nei primi anni di vita, finalmente disponibile in lingua italiana, si di-
stingue dai testi che stanno saturando il mercato della divulgazione scientifica
sull’autismo per la sua capacita di coniugare rigore scientifico e rilevanza pratica.
Un compito non semplice, dato il quadro di frustrante complessita e mutevolez-
za che emerge dalle ricerche sul tema. Fred Volkmar e Kasja Chawarska, le voci
pitt autorevoli dello Yale Child Study Center, che da decenni ha assunto una po-
sizione di leadership nello studio dell’autismo, ci fanno strada in questo terreno
accidentato distillando le conoscenze sostenute da evidenze empiriche piu con-
vincenti, e approfondendole magistralmente nelle loro implicazioni cliniche ed
educative.

Queste conoscenze sono inquadrate in una cornice che caratterizza i proces-
si evolutivi all’origine dell’autismo e i meccanismi d’intervento precoce come
una dinamica multidirezionale. Da un lato, le anomalie che predispongono i
bambini con autismo a vivere un’esperienza del mondo diversa da quella dei
coetanei gia nella prima infanzia sono plasmate da vincoli biologici - dall’al-
tro, queste diverse esperienze del mondo hanno ripercussioni sul modo in cui
il cervello e il comportamento si organizzano durante lo sviluppo precoce. In
particolare, diverse “impostazioni di sistema” nei circuiti cerebrali deputati alla
cognizione sociale, alla motivazione sociale e alla percezione sensoriale posso-
no indirizzare lo sviluppo e 'apprendimento lungo pattern di comportamento
piu orientati verso la ripetizione e le proprieta fisiche e sensoriali degli stimoli e
meno orientati verso le interazioni comunicative e sociali - questo, a sua volta,
puo far si che il bambino registri in modo anomalo le stimolazioni provenienti
dal mondo fisico e sociale che lo circonda, andando ad alterare I'acquisizione
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delle abilita che facilitano I'apprendimento sociale e portando a uno sbilan-
ciamento tra i processi neurocognitivi di assimilazione e accomodamento (cft.
Vivanti, Rogers, Dwyer e Rivera, 2022 per una trattazione esaustiva di questo
tema).

Un corollario di questo processo ¢ l'alterazione del modo in cui si costrui-
scono le infrastrutture dell’apprendimento sociale - imitazione, attenzione con-
giunta, comunicazione verbale e non verbale, gioco e condivisione dell’affetto.
Anche se una traiettoria atipica dell’organizzazione cerebrale non & di per sé
problematica (e come illustrato in pit capitoli puo dar luogo a numerosi punti
di forza), la mancata acquisizione di competenze in queste aree pud avere come
esito disabilita che, se non mitigate da servizi, supporti e interventi precoci, pos-
sono esacerbarsi e cronicizzarsi.

Gli autori mettono in chiaro che, come tutti i modelli interpretativi di feno-
meni complessi, anche la lettura dell’autismo in una cornice evolutiva rappre-
senta una semplificazione, evidenziando come le conseguenze e le espressioni
di queste traiettorie atipiche di sviluppo siano diverse in diversi bambini, perché
Pentita e la natura delle anomalie biologiche che danno origine a questi percorsi
evolutivi variano in modo considerevole da persona a persona. Tuttavia, anche
in un quadro di variabilita estrema, il tema centrale che emerge da queste pagi-
ne non perde di rilevanza - i sintomi e le manifestazioni associate dell’autismo
non sono caratteristiche fisse e immutabili, ma sono I’espressione di un percor-
so evolutivo plasmato dall’interazione di fattori biologici ed esperienziali lungo
Iintero arco di vita, che determina profili di punti deboli e punti di forza sui quali
dobbiamo intervenire con umilta e precisione.

Per questo, quando pianifichiamo interventi, servizi e supporti per 'autismo
nei primi anni di vita, dobbiamo considerare il panorama in continua evolu-
zione della ricerca sui fattori malleabili che portano ad esiti positivi (ovvero il
benessere del bambino e della sua famiglia, non la “cancellazione” della dia-
gnosi) aggiornando le nostre conoscenze e superando le posizioni dogmatiche
che spesso si accompagnano all’adozione di specifiche metodologie di inter-
vento (Vivanti e Messinger, 2021). Perché questo sia possibile, &€ fondamentale
adottare l'ottica proposta da questo volume, secondo la quale le conoscenze
scientifiche in continua evoluzione e le conoscenze relative alle esperienze vis-
sute da bambini e famiglie sono le fondamenta per orientare la nostra azione di
intervento, aggiustando il tiro quando nuovi dati mettono in discussione vec-
chie certezze. In questo terreno di profonda umilta e rigore scientifico possia-
mo affrontare le sfide e le opportunita offerte dalle indicazioni di questo testo
senza l'illusione di avere in mano “verita rivelate”, ma con un arsenale di stru-
menti di precisione a nostra disposizione per destreggiarci sui fronti sempre
pit complessi del come, perché e quando intervenire, su come guidare utenti e
servizi alle prese con un’arena sempre piu caotica di nuovi interventi e su come
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riconciliare prospettive e scuole di pensiero diverse in una cornice di cultura
condivisa.

Philadelphia, 28 maggio 2024

Giacomo Vivanti
Professore associato, Direttore dell’Early Detection & Intervention Program
AJ Drexel Autism Institute, Drexel University, Philadelphia
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® Introduzione

Katarzyna Chawarska e Fred R. Volkmar

In pit di tre quarti di secolo dalla classica descrizione dell’autismo di Leo Kanner
(1943), sono stati fatti enormi progressi nella comprensione dello sviluppo del
disturbo dello spettro. Nonostante lenti progressi iniziali, gli anni settanta han-
no segnato 'emergere di scoperte fondamentali sulla validita dell’autismo come
condizione clinica (Kolvin, 1971; Rutter, 1972), le sue forti basi neurobiologi-
che (Ritvo, 1977; Volkmar e Nelson, 1990) e genetiche (Folstein e Rutter, 1977)
e 'importanza di interventi strutturati (Bartak e Rutter, 1973). Come risultato
di tali scoperte, 'autismo ¢& stato ufficialmente riconosciuto nella storica terza
edizione del Manuale diagnostico e statistico dei disturbi mentali (DSM-III) dell’A-
merican Psychiatric Association (1980). Come descritto nei capitoli successivi,
questa classificazione diagnostica ¢ stata “rivista” in numerosi modi nel corso
del tempo, sollevando alcune importanti questioni concettuali e criticita per la
diagnosi precoce. Tuttavia, 'importanza del riconoscimento ufficiale dell’auti-
smo non puo essere sottovalutata. Tra il 1943 e il 1979, il numero di pubblica-
zioni delle ricerche empiriche sull’autismo & gradualmente aumentato, ma dopo
la pubblicazione del DSM-III nel 1980 ¢ letteralmente esploso. Oggi esiste un
significativo numero di lavori sullo sviluppo dell’autismo, sulle sue basi neurolo-
giche e sugli approcci terapeutici (Volkmar, 2019).

Tuttavia, questo lavoro rimane frammentario nella sua trattazione e, fino a
tempi piuttosto recenti, ha posto relativamente poca attenzione allo sviluppo
dell’autismo nelle prime fasi di vita. Fortunatamente, ora la situazione & cam-
biata drasticamente grazie ai progressi nello screening e nella diagnosi precoce
e ai metodi di studio dello sviluppo sociale e comunicativo dei bambini piccoli e
con disabilita. Lo sviluppo di strumenti di screening precoce e di monitoraggio,
nonché il miglioramento della precisione degli strumenti di diagnosi precoce,
ha permesso ai clinici di identificare i casi di autismo gia nel secondo anno di
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vita, facilitando sia 'attuazione di interventi precoci sia la ricerca sull’espressio-
ne precoce della sindrome. Studi prospettici sui fratelli minori di bambini affet-
ti da disturbo dello spettro autistico (ASD), alcuni dei quali iniziano durante la
gravidanza, forniscono un’opportunita senza precedenti per studiare 'emerge-
re dell’autismo nello statu nascendi, dalla fase prodromica a quella sindromica
precoce, con la speranza di identificare marcatori prognostici molto precoci,
nonché fattori di rischio e di protezione. Lo sviluppo di strumenti di screening
precoce insieme a studi prospettici tra fratelli puo aiutare a identificare gli stru-
menti necessari per affrontare I'eterogeneita nell’espressione della sindrome,
per scoprire nuovi obiettivi di trattamento e per sviluppare interventi pitt mirati
e individualizzati specifici per 'epoca precoce dello sviluppo, caratterizzata da
un’elevata plasticita cerebrale. I nuovi strumenti sperimentali relativi a metodi
che si basano sul tracking oculare, sulla fisiologia e sull'imaging cerebrale si sono
rivelati utili per accrescere i marcatori precoci dell’ASD e per tracciare lo svilup-
po dell’ASD nel tempo.

Attualmente, molti gruppi di ricerca in tutto il mondo sono interessati a que-
ste domande e i loro sforzi si riflettono in questo volume. In effetti, in questi ul-
timi anni si € assistito a una vera e propria esplosione di lavori incentrati sulla
comprensione dei meccanismi che contribuiscono allo sviluppo dell’autismo,
sul miglioramento della diagnosi precoce e sulla sperimentazione di nuovi in-
terventi per i bambini affetti da questo disturbo. I capitoli di questo volume for-
niscono una visione dello stato dell’arte della ricerca in corso sui meccanismi,
sui nuovi approcci alla diagnosi, sulla valutazione e sul trattamento dell’autismo.
Quest’ultimo tema ¢& particolarmente importante, dato il significativo impatto
che la diagnosi precoce e I'intervento hanno sul miglioramento degli outcome
(Magiati e Howlin, 2019).

Nel capitolo 1, Volkmar e @ien esaminano le attuali e ricorrenti difficolta nel-
lo screening precoce e nella diagnosi dell’autismo. L'impatto del DSM-5 (Ame-
rican Psychiatric Association, 2013) sulla diagnosi precoce rimane poco chiaro,
inoltre &€ ancora motivo di perplessita, in particolare per i bambini piu abili dal
punto di vista cognitivo (Barton et al., 2013). Come discusso dagli autori, il pas-
saggio al concetto diagnostico di “disturbo dello spettro autistico” ha parados-
salmente portato al ritorno ad un concetto pit ristretto, pitt coerente con i casi
prototipici descritti da Kanner (1943). Gli autori evidenziano anche alcune delle
criticita che altri fattori, come il genere e la cultura, pongono per una diagnosi
precoce.

Nel capitolo 2, Campi, Lord e Grzadzinski forniscono, poi, una sintesi com-
pleta e puntuale degli attuali approcci allo screening, dei suoi usi e dei suoi limiti.
Le autrici sottolineano 'importanza dello screening, ma anche la natura com-
plessa dei sintomi precoci e le numerose difficolta affrontate nell'implementa-
zione di strumenti di screening efficaci. In effetti, queste difficolta hanno portato
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alcuni gruppi, in particolare la US Preventive Services Task Force (USPSTF), a
sollevare dubbi circa I'attuale sostegno a uno screening universale precoce nei
casi in cui non €& presente preoccupazione da parte dei genitori (Siu et al., 2016,
p. 691), dal momento che i bambini con ASD sono solitamente identificati dai
membri della famiglia o dai medici di base, non attraverso processi di screening.
La raccomandazione della task force sottolinea importanti lacune nell’attuale
letteratura sulle evidenze a lungo termine dei risultati degli interventi precoci
e raccomanda la necessita critica di studi ben progettati sull'impatto diretto di
screening precoci universali sugli outcome successivi. Campi e le sue colleghe
forniscono una descrizione articolata del razionale dello screening precoce e
delle crescenti evidenze dei suoi benefici, tra cui ’'abbassamento dell’eta me-
dia alla prima diagnosi e il tasso di casi non identificati da genitori e pediatri,
I'identificazione di disturbi del neurosviluppo diversi dall’ASD e la facilitazione
nell’invio alla valutazione e ai servizi per i bambini a rischio di ASD. Le autrici
sottolineano il ruolo di procedure di screening accessibili e inclusive per ridurre
la disparita di eta della prima diagnosi tra le famiglie di minoranze, con basso
livello diistruzione e di basso livello socioeconomico. Mettono in guardia rispet-
to a uno spostamento della ricerca verso l'utilita dello screening e gli outcome a
lungo termine della diagnosi precoce, che sono difficili da quantificare, a scapito
della ricerca sui marcatori precoci e su nuovi trattamenti e interventi. Le autri-
ci sottolineano la necessita di una ricerca longitudinale, dallo screening iniziale
fino all’eta adulta, cosi come della ricerca su implementazione e fattibilita delle
procedure di screening.

Nel capitolo 3, Macari e colleghe esaminano i progressi negli aspetti della va-
lutazione psicologica dei bambini a rischio di ASD. Evidenziano la necessita di
guardare oltre quelle che di solito sono considerate le caratteristiche fondamen-
tali della sindrome, verso uno sviluppo psicologico pit generale che comprende
aree come l'attaccamento, il temperamento e ’espressivita emotiva. Altre aree
in cui sono stati fatti importanti progressi includono aspetti della comunicazio-
ne, delle capacita adattive e dei potenziali predittori di comorbilita psichiatriche
successive.

Nel capitolo 4, dedicato agli interventi precoci, Pizzano e Kasari esaminano
le evidenze a favore dei benefici degli interventi precoci rivolti ai bambini con
ASD, oltre agli obiettivi per i miglioramenti futuri degli attuali modelli di inter-
vento e dei progetti di ricerca. Questo capitolo riassume una serie di studi clinici
randomizzati condotti su bambini con ASD di etd compresatrai2ei5 anni. Le
autrici dimostrano che i risultati di questi studi tendono a concentrarsi in gran
parte sui progressi cognitivi e molto meno sui sintomi fondamentali dell’autismo
(ad es., I'interazione sociale e gli interessi limitati/comportamenti ripetitivi) e
sull'impatto dei primi interventi sullo sviluppo generale attuale e futuro. Inol-
tre, la mancanza di studi di replicazione coerenti e di ricerche che ci aiutino a
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comprendere i meccanismi alla base degli attuali modelli globali complica I'in-
terpretazione di questi studi. Le autrici sottolineano la necessita di modelli che
possano essere facilmente implementati in contesti comunitari, oltre a migliori
sforzi di sensibilizzazione. Nell’affrontare gli obiettivi per I'intervento fissati dal
National Research Council (2001), sottolineano I'importanza di personalizzare
gli interventi, di sostenere e formare le famiglie e di sviluppare misurazioni pit
precise degli outcome.

Nel capitolo 5, Chawarska e i suoi colleghi forniscono un aggiornamento
puntuale del crescente numero di lavori sullo sviluppo dei fratelli dei bambini
affetti da ASD. Si concentrano principalmente sul loro primo anno di vita, cioé
prima che i sintomi comportamentali inizino ad emergere, e forniscono una sin-
tesi completa del lavoro sui marcatori prodromici dell’ASD nei domini del com-
portamento e dell’attenzione. E importante notare che il capitolo si concentra
non solo sull’emergere delle caratteristiche comportamentali e attentive prin-
cipali del’ASD, ma anche sullo sviluppo di vulnerabilita emotive tra i fratelli piu
piccoli. Gli autori identificano importanti lacune nella letteratura per quanto ri-
guarda i collegamenti tra le vulnerabilita emotive precoci e i successivi proble-
mi affettivi e comportamentali, che sono cosi comuni tra i bambini con ASD e i
loro fratelli non affetti, cosi come la comprensione limitata della relazione tra
sviluppo sociale ed emotivo nell’autismo. Il capitolo evidenzia una serie di limiti
dell’approccio “fratelli ad alto rischio”, che il settore dovra affrontare man mano
che laricerca procede.

Sifre, Piven ed Elison affrontano la complessa questione delle basi neurali
dell’autismo nel capitolo 6, con particolare attenzione alle reti sensomotorie,
attentive e di ricompensa. Gli autori considerano lo sviluppo precoce dei neo-
nati ad alto rischio e il modo in cui lo sviluppo cerebrale nei bambini cui vie-
ne successivamente diagnosticato ’ASD comincia a divergere dalle traiettorie
osservate nei fratelli non affetti nei primi 2 anni di vita. Secondo gli studi sui
marcatori neurali dell’ASD ad emergenza precoce alcuni sono osservabili gia a
6 mesi, mentre altri emergono nei primi 2 anni di vita. I bambini ai quali viene
successivamente diagnosticato ’ASD tendono a divergere sempre pit dai fratelli
non affetti da ASD e dai coetanei a basso rischio, sulla base di marcatori precoci
dello sviluppo cerebrale atipico. Da un punto di vista comportamentale, anche
i bambini cui viene successivamente diagnosticato ’ASD si discostano dai coe-
tanei a basso rischio nel primo anno di vita, in termini di meccanismi attentivi
precoci e di aspetti di coinvolgimento sociale attraverso lo sguardo. Le difficolta
precoci possono avere un impatto su altri aspetti dello sviluppo, tra cui la rilevan-
za semantica, i meccanismi di attenzione e I'elaborazione delle ricompense. Di
conseguenza, € necessario un ulteriore lavoro sulle differenze nell’elaborazione
delle ricompense e nell’attenzione alla salienza in contesti sociali e non sociali
neineonati ASD.
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Miller e Ozonoff, nel capitolo 7, considerano poi la questione cruciale dei ri-
sultati a lungo termine dei neonati a rischio di ASD. Data I'evidenza di tassi ele-
vati delle caratteristiche pitt ampie del fenotipo dell’autismo, del disturbo da de-
ficit di attenzione e iperattivita e di altre atipie nei fratelli dei bambini con ASD,
gli autori sottolineano la necessita di seguire longitudinalmente i fratelli che non
sviluppano ’ASD, ma che possono mostrare uno sviluppo atipico in altri domini.
La loro revisione sottolinea anche I'importanza di concentrarsi su ulteriori aree
per la valutazione degli outcome e di includere misure dei domini funzionali ap-
propriate ai periodi di sviluppo successivi nell’'investigare i processi alla base dei
meccanismi tipici di sviluppo. Allo stesso tempo, sottolineano anche I'importan-
za di utilizzare misure di base tra gli studi per garantire il confronto dei risultati.

Nel capitolo 8, Green affronta 'importante ma complessa questione degli
interventi preventivi durante le fasi prodromiche dell’ASD. Come nota 'autore,
molti interventi possono avere un effetto a breve termine, ma stanno emergen-
do prove di effetti sostenuti e significativi per lo sviluppo, anche se rimangono
elusivi. I futuri studi clinici focalizzati sull'implementazione di interventi prima
che i sintomi definitivi dell’autismo comincino ad emergere, dovranno impie-
gare campioni pitt ampi ed essere pil esplicitamente focalizzati sui meccanismi
dei processi evolutivi emergenti, prestando particolare attenzione ai metodi di
raccolta dati e di analisi. Tutti questi metodi, fino ad oggi, si sono occupati di in-
terventi comportamentali piuttosto che biomedici, e la fattibilita di questi ultimi
rimane un ostacolo significativo per la ricerca futura. Come argomenta Green, il
coinvolgimento di tutte le parti interessate sui risultati desiderati per un interven-
to precoce sull’autismo, compresi i membri della comunita dell’autismo, i suoi
difensori e gli esperti di etica, costituisce una questione di importanza critica.

Nel capitolo 9, Volkmar, @ien e Wiesner riassumono le conoscenze e gli ap-
procci attuali per fornire assistenza sanitaria di alta qualita ai bambini molto
piccoli a rischio di ASD. Sottolineano I'importanza e le complessita inerenti al
fornire un’assistenza completa, oltre ai nuovi modelli di presa in carico che sono
stati sviluppati specificamente per i bambini con bisogni speciali, come il medi-
cal home, che si sforza di coordinare I'assistenza di specialisti e di altri operatori
in una modalita centrata sulla famiglia. Il capitolo sottolinea inoltre 'importan-
za della formazione professionale per consentire ai genitori di partecipare con
cognizione di causa a questo processo.

Shic e i suoi colleghi, nel capitolo 10, forniscono un’ampia rassegna del ruo-
lo della tecnologia nel trattamento, nel rilevamento e nella fenotipizzazione
dell’ASD. Questo capitolo inizia con una discussione dei bisogni e dei vincoli im-
postidalle caratteristiche fisiche, cognitive e di sviluppo dei neonati e dei bambini
con e senza ASD, per poi passare all’analisi della ricerca attuale che coinvolge una
vasta gamma di tecnologie, inclusi i robot, le applicazioni per dispositivi mobili,
quelli indossabili, i giochi e la realta aumentata e virtuale. Come viene osservato,
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la tecnologia ¢ progredita cosi rapidamente che ¢ difficile valutare le sue impli-
cazioni, almeno con i metodi abituali, e che nel nostro entusiasmo € importante
considerare non solo i vantaggi e le promesse della tecnologia, ma anche i suoi
svantaggi e i suoi limiti. Gli autori finiscono con il discutere di come una prospet-
tiva interdisciplinare sia, e continuera ad essere, una componente vitale dello
sviluppo di tecnologie per aiutare gli individui pit1 giovani affetti da autismo.

Nel capitolo finale di questo volume, Abubakar e i suoi colleghi passano in
rassegna i passi necessari per tradurre i risultati di tutto questo lavoro in approc-
ci utilizzabili per i paesi in via di sviluppo, e le difficolta dell’adattamento delle
misure sviluppate in Europa occidentale e in Nord America ai contesti poveri di
risorse. Basandosi su esempi dell’Africa orientale, gli autori si concentrano su
passi concreti e soluzioni pratiche per garantire la validita di scale importate,
sottolineano la necessita di strumenti diagnostici e di screening culturalmente
appropriati e contestualmente rilevanti per quantificare il peso dell’ASD in Affi-
ca e garantire che i bambini ricevano una diagnosi e un intervento precoce. Que-
sto capitolo inoltre sottolinea I'importanza della sensibilita culturale e della buo-
na prassi nello sviluppo di strumenti per 'applicazione dei risultati degli studi ai
paesi a basso e medio reddito.

I contributi di questo libro chiariscono che il campo della ricerca e dell’assi-
stenza clinica per i neonati e i bambini piccoli con autismo, o per i bambini che,
a causa di fattori genetici, sono a rischio di autismo, si € notevolmente ampliato.
Sono state identificate alcune questioni in sospeso, tra cui la necessita di miglio-
rare le pratiche di screening e di diagnosi considerando la vasta eterogeneita fe-
notipica nell’espressione della sindrome presente anche nelle prime eta in cui
’ASD puo essere identificato in modo affidabile. Un’altra questione importante
¢ la necessita di migliori biomarcatori predittivi e di stratificazione, di interven-
ti precoci individualizzati e piu efficaci e di un migliore supporto per tradurre i
progressi della ricerca in cure di alta qualita per i bambini affetti da ASD e le loro
famiglie in tutto il mondo.

In conclusione, vogliamo ringraziare sinceramente i nostri vari collaboratori.
Apprezziamo la loro disponibilita a contribuire con il loro eccellente lavoro e la
loro apertura al feedback editoriale. Riconosciamo anche I'importante assisten-
za di Evelyn Pomichter e Monica Mleczek allo Yale Child Study Center; i nostri
colleghi Kelly Powell, PhD, Suzanne Macari, PhD, e Dustin Scheinost, PhD, che
ci hanno aiutato a rivedere ogni capitolo e hanno fornito un feedback agli autori;
e Ludivine Brunissen, BS, che ha fornito un’assistenza eccezionale nell’editing
del manoscritto. Siamo anche grati alla Fondazione V. e L. Marx e alla Jim Hen-
son Foundation per il loro sostegno alla ricerca clinica sui bambini con autismo.
Alla Guilford Press ringraziamo Carolyn Graham per la sua assistenza editoriale,
Kitty Moore per la gestione complessiva di questo progetto fin dalle fasi iniziali e
Seymour Weingarten per il suo aiuto nella scelta del titolo finale di questo volume.
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Come sempre, siamo grati ai nostri coniugi, Marek e Lisa, cosl come ai nostri
figli, Szymon, Julian, Lucy ed Emily, e ai nostri nipoti, Chloe MacLeod e Henry
Robert. Dedichiamo loro questo volume.
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