Togliere i veli all’autismo, uno per uno 

24 febbraio 2004

 di ERICA GOODE 

È biondo, ha 3 anni, sedici chili di energia compressa e vestito “Oshkosh”. 

In un aula di valutazione nel Centro Studi del bambino a Yale, ignora il gioco BigBird, si ferma a  guardare le bolle soffiate da un’assistente sociale, salta su e giù. Ma è lo specchio doppio che lo affascina, e torna a guardarlo, toccarlo, leccarlo. 

A 17 mesi, dopo diverse otiti e influenze, il linguaggio cominciò a peggiorare, dicono i genitori. Nella sala giochi, è concentrato sulle proprie attività e indifferente agli adulti nella stanza. Solo quando la terapista si china per fargli il solletico sorride e la guarda. 

Sessanta anni dopo il primo riconoscimento, l’autismo resta uno dei più inquietanti disturbi dell’infanzia. Le sue cause sono ancora sconosciute. Ma negli ultimi anni, i ricercatori hanno cominciato a svelarne alcuni segreti. 

Studi hanno fornito indizi sui meccanismi cerebrali che possono spiegare alcune caratteristiche dell’autismo – le tendenza a concentrarsi sugli oggetti piuttosto che sui visi, per esempio – e i genetisti hanno cominciato a home in sui geni che possono essere coinvolti. Lo scanning ha fornito glimpses sui modi in cui l’autismo può influenzare lo sviluppo del cervello: il cervello di bambini autistici, hanno trovato gli studi, sembra essere più grande del normale per qualche tempo dopo la nascita. 

Nel futuro, dicono gli esperti, questa ricerca potrebbe portare a trattamenti medicinali efficaci per diminuire o anche sostituire la terapia comportamentale intensiva che viene prescritta alla maggioranza dei bambini autistici. 

Studiando l’autismo, un disturbo che in alcune forme colpisce almeno 425 mila americani sotto i 18 anni, gli scienziati possono anche accrescere la conoscenza sullo sviluppo del linguaggio, l’emotività, anche l’amicizia e l’amore. 

"In ultima analisi, la ricerca dell’autismo puo dirci molto su quanto significhi essere sociali," ha detto il dottor Thomas Insel, il direttore dell’Istituto Nazionale per la Salute mentale. 

I bambini autistici erano una volta considerati come affetti da una forma di schizofrenia. Soggetti a comportamenti ripetitivi, talvolta autodistruttivi e guidati da un “profondo desiderio di solitudine e monotonia”, come scritto in un articolo ormai classico del dottor Leo Kanner, spesso passavano la vita in istituti. I genitori guardavano impotenti i loro bambini sparire in un mondo per loro impossibile da raggiungere. 

Tuttavia, molto è cambiato. L'idea che l'autismo fosse causato da madri "frigorifero" e padri assenti, promossa dagli psicanalisti durante gli anni Cinquanta e Sessanta, ha lasciato il passo alla comprensione del fatto che il disordine è fortemente radicato nella componente genetica 
umana e nelle anomalie dello sviluppo e funzionalità cerebrale.
Fattori ambientali esterni, nei primissimi tempi della vita del bambino possono anche rivestire un certo ruolo.

Allo stesso tempo, un forte incremento nell’ultimo decennio di casi di autismo diagnosticati negli Stati Uniti e in altri paesi ha risvegliato l’attenzione pubblica e ha contribuito ad assicurare finanziamenti del governo alla ricerca. 

Nell’anno fiscale 2003, l’Istituto Nazionale di Salute mentale ha speso $ 81.3 millioni per la ricerca sull’autismo, mentre nel 1993 erano stati $ 9.6 millioni. 

Gli ultimi due decenni hanno visto un grande cambiamento nel modo in cui gli scienziati considerano l’autismo e coloro che ne sono affetti. 

I ricercatori ora riconoscono, per esempio, che autismo non è sinonimo di ritardo mentale: più dell’80% di bambini affetti da autismo venivano considerati mentalmente ritardati. 

Stime più recenti valutano questo numero al 70 percento, o meno se vengono inclusi disturbi associati. 

Il dottor  Kanner credeva che l’autismo fosse un prodotto delle famiglie della classe medio-alta, una conclusione basata sui bambini esaminati, che erano figli di dottori, avvocati e scienziati. Ma oggi è chiaro che l’autismo colpisce tutte le classi sociali.

I maschi sono affetti dall’autismo in misura quattro volte superiore rispetto alle femmine. Questo rapporto ha condotto un ricercatore, il dottor Simon Baron-Cohen, direttore del centro di ricerche sull’autismo dell’Università di Cambridge in Inghilterra, a pensare che l’autismo sia una forma di “estrema mascolinità”, ma la teoria non è ancora stata suffragata dalla ricerca. 

Studi più rigorosi hanno permessi ai medici di identificare l’autismo in bambini sempre più giovani. In passato il disturbo non veniva diagnosticato fino al quarto o quinto anni di età. Ma esaminando filmini di festicciole o bagnetti, i ricercatori hanno modo di identificare tratti dell’autismo in bambini di un anno o meno. 

La dottoressa Geraldine Dawson, direttrice del centro sull’autismo dell’Università di Washington, per esempio, ha studiato  bambini di 8-10 mesi che in seguito sono stati identificati come autistici. I bambini, dice, spesso non rispondevano ai loro genitori quando venivano chiamati per nome.

"Anche bambini molto piccoli si girano e guardano quando li chiami per nome," dice il dott. Dawson. 

Quando sono molto piccoli, i bambini autistici mostrano altre differenze. Per esempio, guardano negli occhi meno frequentemente, e, a differenza della maggior parte dei bambini di un anno, non indicano col dito a oggetti o persone. 

I tratti dell’autismo sono un ritardo nello sviluppo del linguaggio, e l’incapacità di interagire con gli altri, e comportamenti sterotipati o rigidi. Ma i ricercatori hanno trovato che i bambini variano molto nella natura e nella gravità dei tratti. 

"Se si mettono 100 persone autistiche in una stanza, le prima cosa che colpisce è quanto differenti esse siano," dice il dottor  Fred Volkmar, un professore di psichiatria infantile a Yale ed esperto sull’autismo. "L’ultima cosa che si nota sono le somiglianze." 

Alcuni bambini frequentano la scuola regolare, altri sono così gravi che richiedono cure in istituti. Alcuni bambini parlano benissimo, altri sono muti. Alcuni sono completamnete rinchiusi nel loro mondo; altri si creano un percorso verso il mondo esterno. 

Infatti, studi mostrano che molti bambini autistici possono migliorare con le cure, e alcuni – 15-20%, dicono gli esperti, guariscono completamente, lavorando e conducendo esistenze indipendenti. 

Eppure il fatto che l’autismo si presenta in molte forme ha reso la sua diagnosi più complicata, Nel 1994, gli psichiatri hanno aggiunto una nuova categoria diagnostica – la sindrome di Asperger, per tener conto dei bambini che mostravano alcune caratteristiche dell’autismo ma non aderivano completamente ai criteri diagnostici. 

Molti ricercatori consoderano la sindrome di Asperger come una forma distinta di autismo. Ma le differenze risultano poco nette nei casi di bambini con QI normale o superiore alla media. In questi casi, dicono gli esperti, la diagnosi di autismo o di sindrome di Asperger è spesso arbitraria. 

"Non penso ci siano prove per una distinzione chiara tra autismo ad alto funzionamento e sindrome di Asperger," dice il dottor Tony Charman, un ricercatore in disturbi dello sviluppo neurologico dell’University College di Londra. 

Calcoli, Sì; guardare negli occhi, No 

Da bambino, Donald Jensen stava sdraiato nel letto di notte, tracciando nell’aria numeri con le dita. Memorizzava numeri della lotteria. Era affascinato dalle pagine del calendario.

Oggi, a 19 anni, la facilità con la quale esegue calcoli sembra magica. Saputa una data qualsiasi può in un istante identificare il giorno della settimana nel quale cadeva. Non sbaglia mai.

Eppure anche nell’infanzia vi erano segni che Donald era eccezionale in altri modi. Era incantato dalla lavatrice, fino ad arrabbiarsi se il bucato era terminato prima che si svegliasse al mattino. Ha iniziato a parlare tardi. Una volta, quando sua nonna scivolò sul ghiaccio in cortile, continuò a parlare di numeri, apparentemente ignaro delle sue difficoltà. 

Problemi scolastici portarono i medici a diagnosticare l’autismo quando Donald aveva 6 anni. Come adulto, il talento di Donald – è nel 1-10% di autistici conosciuti come savants – lo connette al mondo. "In che giorno sei nato?" chiede agli ospiti. 

Ma le cose che Donald non può  fare lo separano dal mondo. Raramente guarda negli occhi. Se gli si chiede come calcola le date o cosa significano i numeri per lui la risposta è il silenzio. La sua capacità di empatia verso le altre persone è cresciuta negli anni -  "John era arrabbiato oggi e ce l’aveva con me," dice - ma  eventi inaspettati lo disturbano, e la sua conversazione talvolta consiste in domande ripetute in continuazione. 

Cos’è l’autismo? Nei decenni, i ricercatori hanno formulato una varietà di teorie. Ma la maggior parte erano basate su quanto veniva osservato dai medici, non da quello che avviene nel cervello. Solo recentemente tecnologie sofisticate hanno permesso ai ricercatoridi iniziare a colmare il vuoto tra la visita medica e il laboratorio. 

Il dottor Ami Klin, un professore associato di psicologia e psichiatria infantile a Yale, e i suoi colleghi hanno cominciato a osservare che spesso i soggetti autistici possiedono una cospicua conoscenza intellettuale, ma mancano di intelligenza pratica, e sono incapaci di utilizzare quello che sanno nelle situazioni sociali. 

"Molti dei nostri pazienti conoscono tutte le monete del mondo, ma non sono capaci di andare da  McDonald's a comprare un hamburger e contare il resto," dice il dottor Klin. "Sanno tutto sulle rampe di un bus ma non riescono a salirci." 

In una serie di esperimenti per capire perché sia così difficile per un autistico funzionare nel mondo, il team di Yale, incluso Warren Jones, un ricercatore associato, ha sviluppato un dispositivo per tracciare i movimenti oculari che poteva esser montato su un berretto da baseball. Poi hanno mostrato ad alcune persone, autistiche e no, un video-clip dal film del 1967  "Chi ha paura di  Virginia Woolf?" e hanno monitorato i loro sguardi. 

I soggetti normali seguivano con attenzione le interazioni sociali tra gli attori nel film, concentrandosi specialmente sugli occhi degli attori. Invece le persone autistiche osservavano oggetti nella stanza, su varie parti del corpo degli attori e sulle bocche. 

In una scena, Richard Burton e Elizabeth Taylor si baciano. I soggetti normali guardano l’abbraccio degli attori; gli occhi dei soggetti autistici guardano altrove: un uomo fissava la maniglia della porta sullo sfondo. 

Tale ricerca suggerisce che dalla nascita il cervello dei bambini autistici è formato in modo differente, nella percezione del mondo e delle altre persone. "Nello sviluppo normale," dice, "essere osservati, essere in presenza di altri, cercare un altro – la maggior parte di quello che la gente considera importante emerge da questa coreografia che si rinforza mutualmente tra adulto e bambino." 

Se questo duetto non ha luogo, dice il dottor Klin, "lo sviluppo finisce per deragliare." 

Studi che usano le tecniche di scanning cerebrale come l’M.R.I. veloce danno credito all’idea che per le persone con autismo la percezione modelli il comportamento.
"C’è una profonda relazione tra quello che vediamo e quello che conosciamo," dice il dottor Robert Schultz, un professore associato al Centro Studi del bambino di Yale.

I ricercatori sanno da tempo, per esempio, che le persone affette da autismo hanno difficoltà nel riconoscere i visi. In soggetti non-autistici, una regione del cervello detta “giro fusiforme” è attivato in risposta al viso umano. Ma quando vengono mostrate foto di sconosciuti a bambini o adulti autistici, mostrano gli studi, la regione è meno attiva. 

Il dottor Schultz dice che sembra che i soggetti autistici identifichino le facce nel modo in cui gli altri identificano gli oggetti, mettendo insieme le parti. Mentre la maggior parte delle persone riconoscono meglio i visi quando sono mostrati al dritto, i soggetti autistici li identificano pi ù velocemente se sono a testa in giù. 

Uno studio recente, presentato al meeting annuale dell’Associazione Americana per il Progresso della Scienza a Seattle questo mese, illustra questo. Il dottor Dawson, dell’Università di Washington, e un collega hanno riferito che quando immagini di facce venivano mostrate ad adulti e adolescenti autistici, veniva attivata un’altra area del cervello coinvolta con il riconoscimento degli oggetti, mentre il “giro fusiforme” non era usato. Invece quando i ricercatori hanno mostrato le immagini alle madri dei soggetti, il cervello fusiforme veniva attivato.

Un lavoro della dottoressa Isabel Gauthier, un’assistente professoressa di psicologia all’Università Vanderbilt, suggerisce che, in effetti, il “giro fusiforme” non è programmato per reagire alle facce per sè ma alle cose a cui le persone tengono e imparano a distinguere in dettaglio. 

La dottoressa Gauthier ha istruito persone in modo che diventassero esperte di  "greebles," una classe di esseri immaginari disegnati semplicemente. Quando i soggetti erano in grado di distinguere un greeble da un altro il giro fusiforme veniva attivato in risposta all’immagine delle creature. Allo stesso modo, quando a esperti di automobili si chiede di identificare differenti modelli di auto, la regione viene attivata, ha riferito la dott. Gauthier lo scorso anno nella rivista Nature. 

La ricerca suggerisce che i bambini con autismo possono essere istruiti a migliorare il riconoscimento dei visi – cosa che scienziati di Yale e di altre università stanno sperimentando. Ma l’apparente indifferenza al viso umano che spesso accompagna l’autismo ha portato i ricercatori di Yale a proporre che il giro fusiforme possa essere una parte del cervello sociale, intimamente legato alle risposte emotive basi, come la paura, l’ansia e l’amore.

Infatti alcuni studi hanno trovato anomalie nell’amigdala, una regione del cervello interessata alla consapevolezza emotiva e sociale. Ma i risultati non sono conclusivi, e differenze nel cervello autistico sono state trovate nella struttura, compresi i lobi temporali e il cervelletto.

Cervello più grande 

Nella sua prima descrizione dell’autismo, il dottor Kanner notava che la testa dei bambini autistici era più grande del normale. I ricercatori moderni hanno confermato questa osservazione, trovando che per un certo periodo di tempo durante l’infanzia, i bambini autistici hanno il cervello più grande dei bambini non autistici. Nel 2001 il dottor Eric Courchesne, un professore di scienza neuronale all’università della California a San Diego, e i suoi colleghi hanno trovato che i bambini autistici di 4 anni mostravano incrementi nel volume nella materia grigia, dove sono localizzate le cellule dei neuroni, e di materia bianca, che contiene le fibre nervose  rivestite con una sostanza isolante detta mielina. 

In uno studio del 2003 nel The Journal of the American Medical Association, il dottor Courchesne ha riferito che alla nascita la testa del bambino autistico era più piccola del normale, ma che poi mostrava “un’improvvisa e eccessiva” crescita da 1-2 mesi fino a 6-14 mesi. Nell’adolescenza, comunque, il cervello dei bambini autistici è della stessa dimensione degli altri o leggermente più piccola. 

La dottoressa Martha Herbert, un’insegnante di neurologia pediatrica ad Harvard, si è concentrata nella ricerca di quando tale crescita ha luogo. Al meeting annuale della Society for Neuroscience in ottobre, ha riferito che nei bambini autistici, le zone esterne della materia bianca incominciano a ingrandirsi rispetto al cervello normale dopo i 6 mesi di età e continuano nel secondo anno di vita. Queste zone esterne vengono isolate più tardi nello sviluppo rispetto alle aree di materia bianca più interne. 

In un altro studio, il dottor Manuel Casanova, un professore di neurologia e neuropatologia all’università di Louisville, ha trovato un aumento nel cervello autistico negli ammassi di neuroni conosciuto come minicolonne che si estende attraverso gli strati della neocorteccia. Il cervello di individui autistici non solo ha più minicolonne, ha trovato il dottor Casanova, ma i neuroni che le compongono sono meno variabili in dimensioni rispetto al cervello normale. 

Questi risultati sono interessanti, ma il loro significato non è chiaro. 

Una possibilità è che l’ingrandimento della materia bianca corrisponda a una sovrabbondanza di mielina, che potrebbe disturbare il timing della comunicazione di segnali attraverso il cervello. Ma questa crescita di volume, dice il dottor Herbert, potrebbe anche rappresentare un aumento di fibre nervose, a migrazione di altri tipi di cellule o un qualche tipo di infiammazione. 

Il dottor Casanova, da parte sua, teorizza che la proliferazione di minicolonne può risultare in un esagerazione di stimolazioni, o come dice, "troppa informazione." 

"Il suono della pioggia sul tetto può suonare come chiodi piantati in un tetto di latta, una luce fluoroscente può diventare estremamente fastidiosa," dice il dottor Casanova. 

La dottoressa Nancy Minshew, una professoressa di psichiatria e neurologia dell’università di Pittsburgh, sostiene che l’autismo risiede nelle aree cerebrali superiori, piuttosto che in strutture più profonde che governano le emozioni. 

"Quando ho iniziato circa 20 anni fa, ho studiato l’autismo e ho detto che il disturbo risiede nella corteccia cerebrale," dice la dottoressa Minshew. "È il classico disturbo cognitivo." 

Genetica  

Non è colpa dell’educazione 

Nel 1964 Bernard Rimland, uno psicologo americano con un figlio autistico, propose l’idea, allora controversa, che i geni, e non un’educazione sbagliata, fosse all’origine del disturbo. 

La maggior parte degli esperti ora è d’accordo che l’autismo è fortemente determinato dell’ereditarietà. Studi indicano, per esempio, che con un figlio autistico, la probabilità di avere un secondo figlio autistico è del 2-6% - circa 100 volte il rischio generale.

Studi sui gemelli anche propendono per una forte componente genetica. Per gemelli identici, suggeriscono gli studi, la probabilità che entrambi siano autistici è del 60-85%. Per gemelli fraterni questa probabilità è del 10%. 

Due forme molto rare di autismo – una associata a una malattia congenita nota come sclerosi a tubero e l’altra come sindrome dell’X fragile – sono note per essere provocate da difetti cromosomici. 

Ma nella maggior parte dei casi, si pensa che l’autismo abbia una causa genetica molto complessa, che coinvolge molti geni che interagiscono tra loro. 

"La maggior parte degli autistici lo sviluppano perché hanno ereditato una particolare predisposizione genetica," dice il dottor Anthony Bailey, un professore di psichiatria a  Cambridge.

Identificare questi geni comunque è molto difficile. Il disturbo è relativamente poco comune, e la maggior parte degli individui autistici non ha bambini, il che rende difficile tracciare le generazioni successive della famiglia. 

Per ovviare a questi ostacoli, alcuni ricercatori stanno studiando le famiglie con due o più membri con autismo e cercando le somiglianze nel genoma che possano fornire il legame cruciale al disturbo. 

Cure Autism Now, un gruppo di pressione con sede a Los Angeles, ha iniziato un programma per raccogliere esemplari di DNA da tali famiglie e per usarli nella ricerca.

Studi su larga scala sono in corso in un numero di istituti negli Stati Uniti e in altri paesi. DeCode Genetics, una compagnia islandese che lo scorso anno ha identificato un gene che può contribuire alla schizofrenia, ha annunciato in gennaio che vorrebbe utilizzare la popolazione islandese per ricercare i geni all’origine dell’autismo e di disturbi simili come la sindrome di Asperger. 

Alcuni ricercatori stanno anche ricercando i geni responsabili di aspetti specifici dell’autismo. 

Il dottor Daniel Geschwind, direttore del programma neurogenetico all’Università di Los Angeles, California, in uno studio di bambini autistici e delle loro famiglie, spera di trovare i geni che contribuiscono allo sviluppo ritardato del linguaggio. 

Non è stato ancora identificato un gene specifico per l’autismo. Ma sono state identificate aree su una varietà di cromosomi, inclusi il 2, 3, 7, 13, 15 e il cromosoma X. 

"La mia sensazione è che siamo vicini al giro di boa per questa malattia," dice il dottor Insel dell’Istituto Nazionale di salute mentale, "e che nel prossimo paio d’anni avremo, non tutti i geni, ma molti dei geni che vi contribuiscono." 

Allo stesso tempo il disturbo non è interamente genetico, dato che alcuni fattori ambientali, sia durante la gravidanza che nei primi anni di vita, possono scatenare la malattia, forse cambiando il modo in cui i geni funzionano senza effettivamente alterare il DNA. 

Nel corso degli anni sono stati proposti diversi fattori candidati, come la rosolia durante la gravidanza; infezione da lieviti; il talidomide; vaccini infantili; la Pitocina usata per indurre il parto; e cambiamenti alimentari, ormonali o del sistema immunitario durante la gravidanza.

Ma finora, dicono i ricercatori, non sono emerse prove per nessuno di questi fattori. Molti gruppi di ricerca stanno cercando di affrontare la questione dei fattori ambientali. Uno studio alla Columbia University, per esempio seguirà 100mila gravidanze in Norvegia, esaminando un numero di fattori ambientali, inclusi infezioni, vaccinazioni, esposizione al mercurio e stress prenatale. 

Gli esperti non sono d’accordo sull’impatto dei fattori ambientali. Ma c’è consenso sul fatto che probabilmente l’autismo abbia più di una causa, essendo i suoi sintomi il punto di arrivo comune a differenti percorsi biologici. 

Eppure potrebbero passare alcuni anni, dicono gli esperti, prima che gli scienziati siano in grado di collegare i risultati della ricerca genetica e cerebrale con i sintomi delle persone con autismo. 

“Per quanto riguarda l’autismo”, dice il dottor David Armal, un professore di psichiatria dell’università della California a Davis, "per molti aspetti siamo ancora al medioevo." 
