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(professionisti e rappresentanti delle famiglie) 
sull’inquadramento dell’autismo come disabilità 
e non come psicosi e disturbo relazionale. 

Per le associazioni di advocacy impegnate 
nelle politiche sanitarie a livello nazionale e in­
ternazionale le raccomandazioni espresse nelle 
Linea Guida non costituiscono dunque una no­
vità né materia di possibili contestazioni. Se 
una critica può essere fatta, è che alcuni dei 
trattamenti inseriti fra quelli non raccomandati 
perché privi di prove di efficacia alcuni non 
sono in auge nel nostro paese, mentre di altri, 
altrettanto poco raccomandabili ma tuttora dif­
fusi, come, ad esempio, il metodo Delacato, 
nulla si dice, probabilmente perché nessuno 
studio sulla sua efficacia è reperibile in lettera­
tura. Un accenno a questa totale mancanza di 
prove sarebbe comunque stata utile per orien­
tare le famiglie. 

Nel complesso riteniamo comunque che la 
Linea Guida rappresenti una tappa fondamen­
tale verso una definizione di livelli essenziali di 
assistenza e di criteri di accreditamento dei 
servizi rispondenti alle necessità delle persone 
con disturbo dello spettro autistico e delle loro 
famiglie.
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Raccolgo volentieri l’invito a partecipare al 
dibattito sulle linee guida (LG) sul trattamento 
dei bambini e adolescenti con autismo presen­
tate dall’Istituto Superiore della Sanità. Inizio 
dalla questione n. 4 che chiede se «vi sono nel 
documento delle analisi o delle raccomanda­
zioni specifiche che appaiono problematiche e 
criticabili» e le elenco di seguito.

In primo luogo la definizione e la etiopa­
togenesi. La definizione, in contrasto col titolo 
che è al plurale (disturbi dello spettro autistico), 
incomincia al singolare con: «L’autismo è una 
sindrome comportamentale causata da un di­
sordine dello sviluppo biologicamente determi­
nato...» e si conclude alla fine del paragrafo, 
sostenendo che «conseguenza comune è 
comunque la disabilità che ne deriva e che si 
manifesta durante tutto l’arco della vita». Quindi 
una sindrome inguaribile: qualcosa di compa­
rabile alla sindrome di Rett o alla sindrome di 
Down, due condizioni nelle quali si sa benissimo 
che nessuno guarisce. 

La inguaribilità dell’autismo è un’afferma­
zione in contrasto con una ricca letteratura in­
ternazionale che non viene in alcun modo presa 
in esame. Non vengono citate le guarigioni di 
bambini che avevano sofferto di sindrome di 
Landau-Kleffner associata ad Autismo (Deonna 
et al., 1993, 1995, 2010), quelle successive 
a gravi deprivazioni istituzionali gestite con l’in­
serimento in famiglia (Rutter et al., 1999), sia 
gli esiti autistici della rosolia congenita (Chess, 
1977), le evoluzioni benigne nella cecità conge­
nita e, in percentuali considerevoli comprese tra 
il 5 e il 32%, la scomparsa del comportamento 
autistico ottenuta con terapie di diverso tipo 
e intensità (Sigman e Ruskin, 1999; Zappella, 
2002; Moore e Goodson, 2003; Eaves e Ho, 
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2004; Fein et al., 2005; Turner et al., 2006; 
Turner e Stone, 2007; Helt et al., 2008; Klein­
man et al., 2008; Zappella, 2010). Paradossal­
mente proprio queste LG che raccomandano 
successivamente l’intervento intensivo di tipo 
comportamentale (Applied Behavioral Analy-
ses – ABA) e citano in proposito I. Lovaas, che 
ne è stato l’iniziatore nei DSA, non menzionano 
neppure che Lovaas in uno dei suoi studi prin­
cipali (1987) riferiva che il 47% dei bambini 
autistici trattati intensivamente diventavano «in­
distinguibili dai bambini normali». Noto è il suo 
follow up, pubblicato pochi anni dopo (1993) e 
un altro studio attuato da altri studiosi dell’ABA 
nel Wisconsin (Sallows e Graupner, 2005) che 
confermano i dati del suo primo studio: articoli 
dei quali nelle LG non c’è traccia. Granpeesheh, 
altro professionista che fa uso dell’ABA, viene 
citato per uno studio di efficacia generica (Gran­
peesheh et al., 2009a) ma non per un altro, 
pubblicato lo stesso anno in cui si valutano spe­
cificamente i bambini guariti, in numero di 38 
(Granpeesheh et al., 2009b). Questi dati docu­
mentano in maniera precisa la recuperabilità del 
comportamento autistico in una varietà di diffe­
renti disturbi dello sviluppo e situazioni. La ra­
gione di questa evoluzione benigna è da riferirsi 
al fatto che la base genetica di questi casi è 
completamente diversa da quella di coloro che 
rimangono autistici (Zappella, 2010). Altri studi, 
comparsi nel 2012 (Close et al., 2012; Zap­
pella, 2012) dopo la presentazione delle LG, li 
confermano ulteriormente per cui l’espressione 
PBNP (Past But Not Present) Autistic Behaviour, 
riferita recentemente su Pediatrics (Close et al., 
2012) appartiene ormai al comune gergo spe­
cialistico per indicare situazioni, tutt’altro che 
rare, nelle quali il comportamento autistico si 
dissolve.

Gli autori delle LG notano in seguito che 
«le caratteristiche di spiccata disomogeneità 
fenomenica suggeriscono che il quadro clinico 
osservabile sia riconducibile a una «famiglia» 
di disturbi...». Non tengono presente né discu­
tono, l’attuale evidenza di modalità di trasmis­
sione sinaptica nettamente diversa in almeno 
due grandi gruppi di casi (Bourgeron, 2009) 
che, insieme a tanti altri argomenti (quadri cli­
nici totalmente diversi tra loro, ecc), è in com­
pleto contrasto con questa loro ipotesi. 

Nel successivo paragrafo sulla «Etiopato­
genesi» si afferma che «le cause dell’autismo 
sono a tutt’oggi sconosciute». Ciò è in contra­
sto con quanto dimostrato da oltre trentacinque 
anni da numerosi specialisti di questo campo. 
È sin dalla metà degli anni settanta (Coleman, 
1976) che molti studi hanno dimostrato che 
numerosi casi di autismo si associano con 
alta frequenza ad alcune malattie neurologiche 
congenite (Coleman e Gillberg, 2012) in una 
percentuale oggi valutabile attorno al 10% Un 
esempio in proposito è la sclerosi tuberosa 
dove l’incidenza del comportamento autistico è 
del 40% (Numis et al., 2011): a questo riguardo 
va notato che la letteratura internazionale di­
stingue comunemente casi sindromici dai casi 
non sindromici. Negli ultimi anni è stata anche 
dimostrata la presenza di variazioni nel numero 
delle copie di DNA (CNVs) in percentuali attorno 
al 5-10% nei casi non sindromici e tra il 10 e il 
20% in quelli sindromici (Hochstembach et al., 
2011). È, dunque, evidente che sotto l’ombrello 
di espressioni come comportamento autistico 
o di autismo, o, più correttamente se si segue 
la letteratura, di disturbi dello spettro autistico, 
sono comprese consistenti percentuali sia di 
bambini che perdono questa caratteristica in 
seguito a vari tipi di interventi, relazionali o far­
macologici, sia di bambini che presentano un 
autismo sindromico sia di bambini che hanno 
anomalie nel numero delle copie del DNA. Di 
tutto ciò le LG in questione non fanno menzione 
e la relativa letteratura internazionale è comple­
tamente ignorata. 

La terapia è strettamente collegata alla 
definizione e alla eziopatogenesi: sia sul ver­
sante riabilitazione che su quello farmacolo­
gico vengono presi in esame più tecniche e 
farmaci, valutando quale funziona meglio. Tutto 
ciò andrebbe benissimo se il campione fosse 
omogeneo, come lo sarebbe nel caso della sin­
drome di Rett o della sindrome di Down, con­
dizioni nelle quali spesso il progetto riabilitativo 
è simile, ma nel caso dei DSA il campione è 
estremamente eterogeneo e si possono avere, 
per esempio, con la stessa diagnosi di DSA un 
bambino con agnosia verbale (che non capisce 
il significato delle parole) e grave disabilità intel­
lettiva o uno della stessa età di normale intelli­
genza e con un ADHD. 
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Citiamo solo due esempi delle terapie 
prese in esame nelle LG. Per quello che ri­
guarda la riabilitazione un’attenzione particolare 
viene riservata all’uso dell’ABA e nel testo viene 
correttamente indicato che l’effetto è positivo 
soprattutto a breve scadenza (12 mesi) men­
tre a distanza di 3-9 mesi i vantaggi «non sono 
confermati». Tuttavia, nelle raccomandazioni 
viene scritto: «Tra i programmi intensivi (...) Le 
prove a disposizione, anche se non definitive, 
consentono di consigliare l’uso del modello ABA 
nel trattamento dei bambini con disturbi dello 
spettro autistico». Peraltro, uno studio sve­
dese, anch’esso non citato dalle LG, condotto 
su 208 bambini dimostra, invece, effetti simili 
sia per un trattamento intensivo con ABA che 
per un trattamento non intensivo (Fernell et al., 
2011). Va aggiunto che sull’uso dell’ABA non ci­
tano quanto scritto nelle LG spagnole le quali 
scrivono che «può creare una speranza di cura 
nelle famiglie che non corrisponde alla realtà e 
generare un notevole stress familiare» (Fuentes-
Biggi et al., 2006). A questo proposito va sot­
tolineato che le LG devono servire innanzitutto 
a professionisti che siano poco aggiornati sulla 
letteratura internazionale e in molti casi anche 
a genitori i quali, leggendo questi «consigli», 
possono pensare che l’ABA intensivo è la cura 
migliore per il figlio in tutti i casi e non manche­
ranno dei politici che per avere voti correranno 
dietro a queste prospettive. 

Gli interventi farmacologici riguardano solo 
«l’autismo», quasi fossero un cura ad hoc per 
questa «enigmatica» sindrome. Il fatto che per­
sone con DSA molto più spesso della popola­
zione generale abbiano altri disturbi psichiatrici 
associati non fa parte del panorama di queste 
LG: la comorbidità psichiatrica per sindrome 
di Tourette, disturbi dell’umore, d’ansia, ADHD, 
epilessia, ecc. non è presa in esame. Poteva 
essere utile a vari livelli ed è un peccato, per 
esempio, che non si parli nemmeno della ca­
tatonia, disturbo che con varia intensità si può 
riscontrare in adolescenti e adulti con DSA che 
può assumere una notevole gravità in percen­
tuali attorno al 6% (Wing e Shah, 2000) e che 
si può risolvere con l’uso del lorazepam (Fink 
et al., 2006) uno dei pochi esempi di intervento 
farmacologico con esito brillante nel campo 
delle comorbidità da DSA senza gli effetti col­

laterali sgradevoli che si possono avere, abba­
stanza spesso, con gli antipsicotici atipici.

Cerco sinteticamente di rispondere alle al­
tre questioni: 1) l’alternativa ha il suo punto di 
riferimento in una diversa lettura dei DSA, intesi 
come una serie di gruppi con una base gene­
tica in parte distinta e in parte sovrapposta con 
una comorbidità che di volta può riguardare la 
disabilità intellettiva, l’epilessia, la sindrome di 
Tourette, l’ADHD, i disturbi specifici del linguag­
gio: gran parte dei disturbi dello sviluppo. Di 
qui deriva la necessità di un’analisi completa 
del bambino che ne valuti il comportamento au­
tistico e la sua gravità, la possibile disabilità in­
tellettiva, le possibili comorbidità e la possibile 
appartenenza a una malattia neurologica nota e 
su questa base faccia un programma educativo 
e curativo completo. 2) e 3) Gli studi condotti 
applicando un metodo di cura a un gruppo di 
bambini con DSA hanno spesso il significato di 
essere dei suggerimenti generali per la sem­
plice ragione che il campione è fortemente ete­
rogeneo: indicano che questo è uno strumento 
che può essere utile, ma non oltre. 4) Ci sono 
sicuramente degli aspetti interessanti e ben 
trattati nelle LG sia a riguardo di vari metodi 
sia nelle raccomandazioni, per esempio, di non 
usare l’ossigeno iperbarico, la comunicazione 
facilitata, la secretina e le cure di chelazione. 
Tuttavia, rimane uno squilibrio con quanto se­
gnalato in precedenza.
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