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EPIDEMIOLOGIA dei ASDEPIDEMIOLOGIA dei ASD

� I dati epidemiologici internazionali indicano 
una prevalenza per i disturbi dello spettro
autistico da 2,5 su mille (AD) a 10 su mille 

(ASD).
� I maschi sono più colpiti rispetto alle femmine 

in proporzione di 4:1
�� Rischio di ricorrenza (se un figlio affetto) Rischio di ricorrenza (se un figlio affetto) caca

1010--20 volte quello della popolazione generale20 volte quello della popolazione generale
�� Normalmente si tratta di un disturbo cronico Normalmente si tratta di un disturbo cronico 

che determina condizioni di disabilitche determina condizioni di disabilitàà
�� Un 25% dei casi diagnosticati come ASD nel Un 25% dei casi diagnosticati come ASD nel 

tempo modifica la tempo modifica la ““diagnosidiagnosi”” (RM, ADHD...) o (RM, ADHD...) o 
““guarisceguarisce”” (apparentemente risolve la (apparentemente risolve la 
disabilitdisabilitàà) ) 





DEFINIZIONIDEFINIZIONI

�� DisturbiDisturbi dellodello spettrospettro autisticoautistico (DSM V, APA 2013)(DSM V, APA 2013)

�� DisturbiDisturbi pervasivipervasivi dellodello svilupposviluppo (DSM IV TR, APA 2000)(DSM IV TR, APA 2000)

�� DisturbiDisturbi generalizzatigeneralizzati dellodello svilupposviluppo (DSM IV)(DSM IV)

�� SindromiSindromi dada alterazionealterazione globaleglobale dellodello
svilupposviluppo psicologicopsicologico (ICD 10, 1992)(ICD 10, 1992)

�� SindromiSindromi autisticheautistiche

�� AutismoAutismo delladella fanciullezzafanciullezza

�� AutismoAutismo infantileinfantile

�� DisturboDisturbo autisticoautistico

�� SindromeSindrome di di KannerKanner o o autismoautismo classicoclassico



DisturbiDisturbi dellodello spettrospettro autistico autistico 
COMORBIDITACOMORBIDITA’’

�� ritardoritardo mentalementale (45(45--60%)60%)

�� EpilessiaEpilessia (10(10--25%)25%)

�� AnomalieAnomalie cromosomichecromosomiche

�� disturbidisturbi sensorialisensoriali (vista(vista--uditoudito))

�� depressionedepressione

�� ADHDADHD

�� sindromesindrome di di TouretteTourette

�� DOCDOC



DisturbiDisturbi dellodello SpettroSpettro autistico autistico 
ANAMNESIANAMNESI

�� A A FamiliareFamiliare
–– consanguineitconsanguineitàà

–– famfam per per malattiemalattie NP (NP (disturbidisturbi di di relazionerelazione, , linguaggiolinguaggio, , 
cognitivicognitivi, , psichiatricipsichiatrici))

–– famfam per per malattiemalattie genetichegenetiche

�� A A FisiologicaFisiologica
–– gravidanzagravidanza

–– partoparto

–– periodoperiodo neonataleneonatale

–– tappetappe di di svilupposviluppo

�� A A PatologicaPatologica
–– storiastoria medicamedica

–– descrizionedescrizione del del disordinedisordine attualeattuale



ADS  screeningADS  screening
CHATCHAT

MM--CHATCHAT

QQ--CHATCHAT

……........



ASD  INDAGINI STRUMENTALI E DI LABORATORIO ASD  INDAGINI STRUMENTALI E DI LABORATORIO 
((poichpoichéé non non esistonoesistono esamiesami specificispecifici per per ilil disturbodisturbo questiquesti devonodevono

essereessere chiestichiesti solo solo susu indicazioneindicazione clinicaclinica specialisticaspecialistica))

�� esamiesami ematologiciematologici e di e di biochimicabiochimica clinicaclinica

–– emocromoemocromo, , funzfunz epaticaepatica e e renalerenale, , ionogrammaionogramma (Ca, Mg), CK (Ca, Mg), CK ammoniemiaammoniemia, , 
uricemiauricemia, pH e ac , pH e ac latticolattico,  ,  ImmunoglobulineImmunoglobuline, screening , screening celiachiaceliachia, , eses urineurine

–– aminoacidemia, aminoacidemia, acidiacidi organiciorganici urinariurinari, , piombemiapiombemia

�� esamiesami geneticigenetici

–– ((cariotipocariotipo evev ad ad altaalta risoluzionerisoluzione))

–– ricercaricerca sitosito fragile X (gene FMR1 gen fragile X (gene FMR1 gen molecolaremolecolare))

–– ArrayArray--CGHCGH

�� AudiometriaAudiometria comportamentalecomportamentale

�� esamiesami elettrofisiologicielettrofisiologici

–– EEG in EEG in vegliaveglia (e (e sonnosonno))

–– ABR con ABR con sogliesoglie

–– (VEP, ERG)(VEP, ERG)

�� neuroimagingneuroimaging

–– TC/RMNTC/RMN

–– RM RM funzionalefunzionale ((ricercaricerca))

–– PET/SPECT (PET/SPECT (ricercaricerca))





MalattieMalattie o o sindromisindromi note con note con disturbidisturbi autisticiautistici
�� SindromiSindromi genetichegenetiche

–– AberrazioniAberrazioni cromosmichecromosmiche ((autosomiautosomi e e crcr sessualisessuali))

–– s. di s. di AngelmanAngelman (15q 11(15q 11--13)13)

–– CHARGECHARGE

–– s. di Cohens. di Cohen

–– s. di De Langes. di De Lange

–– s. di Downs. di Down

–– s. di Ehlers s. di Ehlers DanlosDanlos

–– s. X fragiles. X fragile

–– s.  di s.  di GodenharGodenhar

–– s. di s. di JoubertJoubert (AR)(AR)

–– s. di s. di KleineKleine--LevinLevin

–– s. di Lujans. di Lujan--FrynsFryns ((crcr x)x)

–– s. di s. di MoebiusMoebius

–– s. di Noonan s. di Noonan 

–– s. di s. di RettRett

–– s. di Smiths. di Smith--MagenisMagenis

–– s. di s. di SotosSotos

–– s s velocardiofaccialevelocardiofacciale ““CATCH 22CATCH 22””

–– s. di Williams. di William

–– ipoplasiaipoplasia cerebellarecerebellare



MalattieMalattie o o sindromisindromi note con note con disturbidisturbi autisticiautistici

�� SindromiSindromi neurocutaneeneurocutanee

–– SclerosiSclerosi tuberosatuberosa

–– IpomelanosiIpomelanosi di Itodi Ito

–– NeurofibromatosiNeurofibromatosi tipotipo 11

�� MalattieMalattie neuromuscolarineuromuscolari

–– distrofiadistrofia miotonicamiotonica di di SteinertSteinert

–– distrofiadistrofia muscolaremuscolare di di DuchenneDuchenne (?)(?)

�� MalattieMalattie neurometabolicheneurometaboliche

–– IperuricemiaIperuricemia e e anomalieanomalie ciclociclo purinepurine

–– PKUPKU

–– malattiemalattie perissosomialiperissosomiali

–– malattiemalattie mitocondrialimitocondriali



MalattieMalattie o o sindromisindromi note con note con disturbidisturbi autisticiautistici

�� DisturbiDisturbi endocrinologiciendocrinologici

–– ipotiroidismoipotiroidismo

–– insufficienzainsufficienza ipotalamoipotalamo--ipofisariaipofisaria

�� InfezioniInfezioni

–– RubeoRubeo, CMV, , CMV, ToxoToxo e e sifilidesifilide congenitacongenita

–– encefaliteencefalite dada HSVHSV

–– meningitimeningiti

�� Cause Cause tossichetossiche

–– s. s. alcoolalcool--fetalefetale

–– s. s. fetalefetale dada cocainacocaina

–– s. s. fetalefetale dada VPAVPA

–– saturnismosaturnismo

�� DisturbiDisturbi assorbimentoassorbimento

–– autismo/steatorreaautismo/steatorrea

–– celiachiaceliachia ??

–– intolleranzeintolleranze alimentarialimentari ??

�� DisturbiDisturbi ioniciionici





REGIONE PIEMONTE BU52 29/12/2016

Deliberazione della Giunta Regionale 29 novembre 2016, n. 2-4286

D.G.R. n. 26-1653 del 29.6.2015. Intervento regionale a sostegno 

della cura dei pazienti cronici

con particolare riferimento ai disturbi dello spettro autistico.

�di approvare le Raccomandazioni regionali per l’età evolutiva “Progetto Integrato: Disturbi dello 

Spettro Autistico” allegate al presente provvedimento (Allegato A) quale parte integrante e sostanziale;

�di stabilire che in sede di riparto delle risorse da fondo sanitario 2017, con successivi provvedimenti 

di giunta regionale, si provvederà ad assegnare a ciascuna ASR, le seguenti risorse:



Regione PiemonteRegione Piemonte
Disturbi Spettro AutisticoDisturbi Spettro Autistico

2002  2002  NPI.netNPI.net

2005  Linee Guida per l'Autismo SINPIA2005  Linee Guida per l'Autismo SINPIA

20072007--8  Linee Guida regionali per l'Autismo 8  Linee Guida regionali per l'Autismo 
(raccomandazioni per la costruzione di PDTA e profili (raccomandazioni per la costruzione di PDTA e profili 
integrati di cura nelle aziende sanitarie della Regione integrati di cura nelle aziende sanitarie della Regione 
Piemonte)Piemonte)

2009 Coordinamento Regionale per l'Autismo2009 Coordinamento Regionale per l'Autismo

2011 Linee Guida ISS 2011 Linee Guida ISS ““Il trattamento dei disturbi dello Il trattamento dei disturbi dello 
spettro autistico nei bambini e negli adolescentispettro autistico nei bambini e negli adolescenti””

2012 Accordo Stato Regioni su ASD2012 Accordo Stato Regioni su ASD

2014 DGR 22 e istituzione nuclei DPS 2014 DGR 22 e istituzione nuclei DPS 

20122012--2016 Adeguamento Linee Guida regionali e rinnovo 2016 Adeguamento Linee Guida regionali e rinnovo 
Coordinamento Regionale per l'AutismoCoordinamento Regionale per l'Autismo



Disturbi dello spettro autisticoDisturbi dello spettro autistico
Percorsi Diagnostici Terapeutici AssistenzialiPercorsi Diagnostici Terapeutici Assistenziali

Sospetto diagnostico (pediatra di base, MMG)Sospetto diagnostico (pediatra di base, MMG)

AccoglienzaAccoglienza

Valutazione clinica neuropsichiatricaValutazione clinica neuropsichiatrica

Valutazione psicodiagnosticaValutazione psicodiagnostica

(osservazione/videoregistrazione, (osservazione/videoregistrazione, CARsCARs, ADOS, livello cognitivo....), ADOS, livello cognitivo....)

Restituzione della diagnosi alla famigliaRestituzione della diagnosi alla famiglia

Valutazione (e rivalutazione) funzionaleValutazione (e rivalutazione) funzionale

(PEP, (PEP, VinelandVineland, val , val logopedicalogopedica, val , val neuropsicomotorianeuropsicomotoria, , 
osservazione/videoregistrazione.....)osservazione/videoregistrazione.....)

Programma di trattamento Programma di trattamento -- PEIPEI

Passaggio ai servizi dell'etPassaggio ai servizi dell'etàà adultaadulta



Percorsi Diagnostici Terapeutici AssistenzialiPercorsi Diagnostici Terapeutici Assistenziali
AttoriAttori

Servizi ASL Servizi ASL --nuclei DPSnuclei DPS

Servizi Socio AssistenzialiServizi Socio Assistenziali

ScuolaScuola

FamigliaFamiglia

Associazioni / privato socialeAssociazioni / privato sociale

Privato convenzionato e nonPrivato convenzionato e non

……......



Centro per la diagnosi dei Disturbi Centro per la diagnosi dei Disturbi 
dello Spettro Autisticodello Spettro Autistico

AO AlessandriaAO Alessandria

Numeri crescenti negli anni (da 120 a 180 Numeri crescenti negli anni (da 120 a 180 
pazienti/anno di cui pazienti/anno di cui 

45% nuove diagnosi (prevalentemente et45% nuove diagnosi (prevalentemente etàà <3aa)<3aa)

Equipe:Equipe:

medico NPI, medico NPI, 

psicologo borsista (dr.ssa psicologo borsista (dr.ssa GiriboneGiribone), ), 

TNPM borsista (dr.ssa Parodi), TNPM borsista (dr.ssa Parodi), 

altri specialisti se  richiestialtri specialisti se  richiesti



Centro per la diagnosi dei Disturbi Centro per la diagnosi dei Disturbi 
dello Spettro Autisticodello Spettro Autistico

AO AlessandriaAO Alessandria

AttivitAttivitàà diagnostica di 1 e 2 livellodiagnostica di 1 e 2 livello

Esami Esami sieroematicisieroematici e metabolicie metabolici

Esami elettrofisiologiciEsami elettrofisiologici

Esami geneticiEsami genetici

Esami Esami neuroradiologicineuroradiologici in in sedazionesedazione

Valutazione e osservazione psicodiagnostica (con Valutazione e osservazione psicodiagnostica (con 
videoregistrazione)videoregistrazione)

PossibilitPossibilitàà DH diagnostico e/o ricovero ordinarioDH diagnostico e/o ricovero ordinario



Centro per la diagnosi dei Disturbi Centro per la diagnosi dei Disturbi 
dello Spettro Autisticodello Spettro Autistico

AO AlessandriaAO Alessandria

AttivitAttivitàà di consulenzadi consulenza

-- Pediatri o MMGPediatri o MMG

-- Scuole o altri attoriScuole o altri attori

AttivitAttivitàà di formazionedi formazione



AttivitAttivitàà CentroCentro

2015: 2015: 121 soggetti  (0121 soggetti  (0--17 17 aaaa))

46  soggetti (046  soggetti (0--3 3 aaaa))

2016:2016: 129 soggetti (0129 soggetti (0--17aa)17aa)

49 soggetti (049 soggetti (0--3aa)3aa)



AttivitAttivitàà Centro DSACentro DSA

2017: 2017: 180 soggetti  (0180 soggetti  (0--17 17 aaaa))

60 nuove diagnosi  60 nuove diagnosi  

27 < 3 27 < 3 aaaa

15 < 2 15 < 2 aaaa

491 prestazioni *491 prestazioni *

(media 6(media 6--7 prestazioni/bambino per 7 prestazioni/bambino per 
le nuove diagnosi)le nuove diagnosi)

* comprendono anche 6 rivalutazioni* comprendono anche 6 rivalutazioni



AttivitAttivitàà Centro DSACentro DSA

2018 (al 24.09.18): 2018 (al 24.09.18): 171 soggetti  (0171 soggetti  (0--17 17 aaaa))

69 nuove diagnosi  69 nuove diagnosi  

28 < 3 28 < 3 aaaa

15 < 2 15 < 2 aaaa

450 prestazioni *450 prestazioni *

(media 6(media 6--7 prestazioni/bambino per 7 prestazioni/bambino per 
le nuove diagnosi)le nuove diagnosi)

* comprendono anche 6 rivalutazioni* comprendono anche 6 rivalutazioni



AttivitAttivitàà Centro DSACentro DSA

FORMAZIONEFORMAZIONE

-- maggio 2015 convegno psicopatologia etmaggio 2015 convegno psicopatologia etàà evolutivaevolutiva

-- settembre 2015 incontro di formazione con pediatri del territorisettembre 2015 incontro di formazione con pediatri del territorioo

-- novembre 2016 incontro di formazione con pediatri del territorionovembre 2016 incontro di formazione con pediatri del territorio

-- inverno 2017 percorso di inverno 2017 percorso di parentparent trainingtraining

-- novembre 2017 incontro di formazione con pediatri del territorionovembre 2017 incontro di formazione con pediatri del territorio

-- aprile 2018 convegno autismo per operatori sociali e della aprile 2018 convegno autismo per operatori sociali e della 
scuola (CISSACA)scuola (CISSACA)

-- settembre 2018 incontro di formazione insegnanti ASL Savonesesettembre 2018 incontro di formazione insegnanti ASL Savonese

-- settembre 2018 incontro di formazione per pediatri del territorisettembre 2018 incontro di formazione per pediatri del territorio o 



GRAZIE


