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D. Rett; D. disintegrativo fanciullezza; Dist reattivo e disin LKS  dell'attaccamento inf.; Schizofrenia;   D. Pervasivo dello  sviluppo-NAS;   Sindr O C  Mutismo elettivo;   D. Artistico;  D. Pers. Anancastico basso funzionamento  alto funz;    S. schizotipica; Schizofrenia simplex; Ritardo mentale;   Sindr iperattiva-RM-;stereotipie; Disturbo ipercinetico; S. Asperger. 
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LO SPETTRO AUTISTICO

DSM-IV-TR 
Disturbo Autistico (DA) 
A1 compromissione qualitativa dell'interazione sociale  
A2 compromissione qualitativa  della comunicazione 
A3 pattern ripetitivi e stereotipati di comportamento; interessi e attività ristretti 
B ritardi o abnorme funzionamento nell'interazione   sociale, o nel linguaggio usato per comunicazione   sociale, o nel  gioco  simbolico o immaginativo, ad   esordio prima dei tre anni di età 
C   esclusione di Disturbo Disintegrativo dell'Infanzia e   di Disturbo di Rett 
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SPETTRO AUTISTICO 

 vari pattern caratteristici  
 con overlapping   
con difficoltà di inquadramento 

osservazione diagnostico-terapeutica 
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SPETTRO AUTISTICO 

splitters 
necessità di conoscere analiticamente il singolo bambino, con i suoi
problemi, le sue difficoltà, le sue risorse per realizzare un progetto 
abilitativo aderente ed efficace 
lumpers 
necessità di recuperare una visione globale dello spettro autistico
nelle sue peculiarità, nelle sue prospettive di ricerca, di formazione,
di organizzazione dei servizi  
 Ist. G. Gaslini

Necessità di azioni congiunte su  
ascolto dei genitori 
riconoscimento precoce  monitoraggio dello       sviluppo

metodiche di screening 
accertamenti diagnostici e diagnostico-differenziali 
per accertare eventuali eziologie definite
rapido avvio all'intervento specifico 
con programmazione mirata su      
comprehensive care 
counselling per i vari problemi in itinere  
bambino 
famiglia
scuola 
Ist. G. Gaslini

GRUPPO AUTISMO IGG 
Valutazione polisettoriale nello spettro autistico con:
neuropsichiatra infantile
E Veneselli, S Rolando, ME Celle, Garbarino E 
psicologo, neuropsicologo

F Battaglia, E Cocchi 
logopedista, psicomotricista
M Traverso, R Follo 
Ist. G. Gaslini

IL DISTURBO AUTISTICO 
Protocollo Diagnostico 
 
Anamnesi familiare   
consanguineità

familiarità per:   
Autismo, difficoltà di interazione sociale
Ritardi o disturbi del linguaggio

Disturbi cognitivi, disturbi di apprendimento
Disturbi dell'Umore, Schizofrenia
Disturbi ossessivo-compulsivo, Sindrome di Tourette

Anamnesi fisiologica:
gravidanza, parto e periodo neonatale
tappe sviluppo psicomotorio, di linguaggio e controllo sfinterico
ritmo sonno-veglia, alimentazione

Anamnesi patologica remota:

otiti ricorrenti
dermatiti
allergie


Anamnesi patologica prossima
con aspetti relativi al disturbo attuale 
Ist. G. Gaslini

LO SPETTRO AUTISTICO 
 
Esame obiettivo segni dismorfici
anomalie cutanee 
Esame neurologico 
Esame psichiatrico
Valutazione neuropsicologica e cognitiva
Griffith, Wppsi, WISC-R 
Valutazione logopedica 
Valutazione psicomotoria 
Valutazione comportamentale (videotape)
osservazione del rapporto madre-bambino
osservazione del comportamento spontaneo e guidato  
i dati che emergono dall'osservazione sono elementi utili per siglare scale opportunamente elaborate (CARS-ABC) 
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LO SPETTRO AUTISTICO 


Esami  effettuati nella pratica clinica
esami ematici di routine
esame chimico delle urine
eventuali esami per le intolleranze alimentari

esame del cariotipo
ricerca dell'X-fragile

EEG veglia e sonno
potenziali evocati uditivi
esame oculistico con fundus 

neuroimmagini


Esami effettuati a scopo di ricerca 
Studio genetico laboratoristico
Ricerca anomalie telomeriche
Studio delle regioni 15q, 7q, 16q, del cromosoma 13
Ricerca gene Xq 28 per S. Rett
Studio metabolico
Determinazione omocisteinemia e glutatione plasmatico (basale e dopo carico)
Dosaggio purine e pirimidine urinarie 
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Esami genetici :
Esami eseguiti di routine: 
cariotipo 
indagine molecolare per Sindrome dell'X-fragile  
In presenza di un preciso sospetto clinico si svolgono indagini mirate   
Nella nostra casistica: 63 soggetti 
1 pt con Sindrome dell' X-fragile
2 pt con Sindrome di Rett
1 pt con traslocazione reciproca bilanciata 
(braccio corto di un cromosoma 9 e il braccio lungo di un cromosoma 18), presente anche nel cariotipo paterno 
Ist. G. Gaslini

Esami elettroencefalografici 
Frequenza epilessia in bambini con autismo: 7%-14%      (Rapin 1996;Tuchman 1991)
2 picchi di incidenza:primi 3 anni e pubertà
Diversi tipi di crisi 
EEG veglia e sonno
Studio EEG più approfondito  in casi selezionati
(Video-EEG, EEG dinamico) 


La nostra casistica:
2 pt. crisi convulsive
3 pt. alterazioni eeg 
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Esami neuroradiologici 
Nella nostra casistica: 
un paziente con displasia corticale focale in sede frontale sinistra 
 

TC Encefalo
RM Encefalo 
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Diagnosi  funzionale 
Area motoria 
Area sensoriale 
Area cognitiva 
Area linguistica 
Area neuro-psicologica 
Area affettiva-relazionale 
Area autonomia 
Aree della diagnosi funzionale 
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CASISTICA 
Scala Griffiths 
1 Scala locomotoria 
2 Scala personale e sociale 
3 Scala delle abilità verbali
4 Scala di coordinazione manuale e visiva 
5 Scala di performance 
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L'osservazione diagnostico-terapeutica  
    L'Assessment prevede non solo la  valutazione del livello di sviluppo raggiunto dal bambino, ma anche un'accurata conoscenza dei diversi ambienti in cui il bambino è inserito (famiglia, scuola).
    Parallelamente all'approfondimento conoscitivo si procede ad una restituzione continua a tipo psicoeducazionale. 
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LA VALUTAZIONE COMPORTAMENTALE 
 
Colloqui strutturati con genitori ed insegnanti mirati alla raccolta di dati in relazione ai sistemi di classificazione (DSM-IV).  
Osservazione del comportamento spontaneo del bambino e dell'interazione genitori/bambino (eventualmente con videoregistrazione) modalità privilegiata per raccogliere informazioni. 
Scale di valutazione basate sull'osservazione clinica sensibili ad  aspetti specifici del comportamento. 
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OBIETTIVI VALUTAZIONE: 
 
aiutare i genitori e la scuola a conoscere e comprendere le abilità ed i comportamenti disadattivi del bambino ;  
elaborare interventi educativi finalizzati al raggiungimento del maggior grado di autonomia possibile e alla sua crescita come persona;  
incentivare le capacità e potenzialità del bambino (punti di forza );
lavorare sulle aree di maggiore difficoltà del bambino (punti di debolezza). 
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 CASISTICA 
 

Stereotipie     77 %
Iperattività     64 %
Ansia Generalizzata e/o Fobie   42 %
Resistenza ai cambiamenti  32 %
Alimentazione selettiva   32 %
Interessi particolari e insoliti  23 %
Auto e eteroaggressività   16 %
Rituali      13 % 
Disturbi del sonno 
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LO SPETTRO AUTISTICO 
Farmacoterapia 
Non esistono farmaci specifici per l'autismo. 
Farmaci usati per alcuni aspetti comportamentali (iperattività, deficit di attenzione, compulsioni e rituali, umore depresso, irritabilità, disturbi del sonno, auto e eteroaggressività) 
Risposta al farmaco individuale, dipende da 
età cronologica
funzionamento cognitivo
eventuali componenti neurologiche conclamate 
neurolettici, inibitori selettivi del reuptake della serotonina, clonidina, melatonina 
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APPROCCIO COMPLESSO 


Presa in carico globale 
Valutazione polisettoriale 
Trattamento integrato 
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Abilitazione 
Prevenzione secondaria

LO SPETTRO AUTISTICO 
linee guida per la terapia abilitativa: 
 
la terapia deve essere preceduta da una    valutazione  prolungata che esplori tutte le aree di  sviluppo del bambino: affettiva, cognitiva,    comunicativa, interattiva, neuropsicologica 
la valutazione è già terapia 
il progetto terapeutico è fondato sul concetto di   sviluppo 
ogni fase dell'intervento terapeutico deve essere   compreso dai genitori, che condividono fase per   fase il lavoro effettuato in terapia 
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TRATTAMENTO INTEGRATO 
Secondo Comprehensive Assessment:

aspetti biologici    
aspetti psicologici
aspetti familiari       
aspetti sociali                                               
fattori rischio    
fattori protettivi 
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famiglia  bambino 
ambiente 
Presa in carico

LAVORO CON    LE FAMIGLIE 
 
COUNSELLING E TRAINING PSICOEDUCAZIONALI 
GRUPPI DI AUTO-AIUTO 
COINVOLGIMENTO NELLA  PRESA IN CARICO 
INFORMAZIONE 
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NEW THERAPEUTIC APPROACHES TO AUTISM  


Pervasive Developmental Disorders and particularly Autism represent a heavy burden for the child, family and society. 
Important fields of research in this sector aim at the identification of:
genes involved, with an advanced genetic   studies

clinical phenotypes, with homogeneous   subgroups for cognitive-behavioural   profiles  
specific educational strategies for the above  profiles  
pharmacological approaches on target   symptoms   


IMPROVEMENT OF PATIENT'S AND FAMILY'S    QUALITY OF LIFE       





 

 
 

