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Summary 

Introduction
The fact that the National System for the Guidelines (GL) of the 
Italian National Institute for Health (ISS) has decided to dedicate 
the first document of the national research programme on men-
tal health in childhood and adolescence to the treatment of Au-
tism Spectrum Disorders (ASD) is certainly praiseworthy. In fact, 
relational developmental disorders are, along with intellectual 
developmental disorders, an area in which the range of thera-
peutic possibilities is particularly wide, and the cultural, socio-
political and economical implications are exceptionally strong.

Objective
However, these GL include statements that are not supported 
by reliable evidence and omit key scientific references, thereby 
running the risk of not achieving the aim for which they were 

written, namely to represent a point of “reference for profession-
als” and “more generally for all citizens”.

Results
The almost exclusive recourse to scientific evidence has led the 
GL to recommend only cognitive-behavioural interventions. 
Other approaches followed in daily clinical practice for many 
years may have been penalized by their higher complexity in 
outcome evaluation. Person-centred outcome measures, such 
as quality of life, and the life-span approach have not been 
appropriately considered. Other limits in the development of 
sections on epidemiology, aetiology and evolution reduce the 
importance of most recent acquisitions on the nature and the 
prognoses of autism and ASD.
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Il fatto che il Sistema Nazionale per le Linee Guida 
dell’Istituto Superiore di Sanità (ISS) abbia voluto dedicare 
al trattamento dei disturbi dello spettro autistico il primo 
documento del programma nazionale di ricerca sulla sa-
lute mentale nell’infanzia e nell’adolescenza è senz’altro 
meritevole di apprezzamento. Infatti i disturbi dello svi-
luppo relazionale rappresentano, insieme a quelli dello 
sviluppo intellettivo  1, un ambito in cui il panorama di 
offerte terapeutiche è particolarmente ampio e le impli-
cazioni culturali, socio-politiche ed economiche che vi si 
associano sono particolarmente forti.
Pretendendo di rappresentare un punto di “riferimento per i 
professionisti del settore” e “più in generale per tutti i citta-
dini”, le linee guida (LG) sono state messe a punto mediante 
un processo di revisione sistematica della letteratura e del-
le opinioni di esperti, con riferimento prevalente alle prove 
scientifiche di valutazione di efficacia. Effetti validi e utili di 
questo processo comprendono sia la cautela consigliata nei 
riguardi di presunte capacità curative di particolari diete, sia 

la raccomandazione a non affidarsi a terapie con ossigeno 
iperbarico, comunicazione facilitata, secretina o chelazio-
ne, sia una varietà di informazioni relative ad altri metodi di 
intervento, come quelle sulla validità della terapia cognitivo-
comportamentale nei bambini con sindrome di Asperger e 
con autismo ad alto funzionamento.
È proprio la considerazione dei meriti, delle implicazioni 
e dei presupposti di scientificità delle LG ISS che ha moti-
vato la scrittura di questo documento, il cui scopo princi-
pale è fornire un indicatore di necessità di un percorso di 
consistenti revisioni e ampliamenti.
Le LG includono infatti affermazioni non sostenute da evi-
denze univoche e omettono invece altri riferimenti scien-
tifici principali, correndo il rischio di risultare fuorvianti 
sia nell’interpretazione dei disturbi sia nella valutazione 
delle proposte di intervento terapeutico.
I limiti principali individuati dagli estensori del presen-
te documento sono elencati di seguito insieme ad alcuni 
suggerimenti di possibili posizioni alternative.
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differenziale con altri disturbi dello sviluppo, per esem-
pio con una sindrome di Tourette a esordio precoce 22.

Etiopatogenesi
Qui la prima informazione da modificare è che “le cause 
dell’autismo sono a tutt’oggi sconosciute”. Infatti ciò è in 
contrasto con quanto sostenuto da più di trent’anni da 
molti esperti del settore. Dalla metà degli anni settanta 
molti studi hanno rilevato che una percentuale di casi 
di autismo si associa con alta frequenza ad alcune ma-
lattie neurologiche congenite 23. Nella sclerosi tuberosa 
ad esempio l’incidenza di disturbo autistico o di disabi-
lità intellettiva è valutata intorno al 40% 24. La letteratura 
internazionale sull’autismo distingue comunemente casi 
sindromici e non sindromici. Negli ultimi anni è stata an-
che dimostrata la presenza di variazioni nel numero delle 
copie di DNA in percentuali attorno al 5-10% nei casi 
non sindromici e tra il 10 e il 20% in quelli sindromici 25. 
A queste percentuali si aggiungono quelle attribuite a 
mutazioni de novo, come nel caso del gene MECP2 della 
sindrome di Rett 23.
Le linee guida affermano anche che “la natura del distur-
bo, coinvolgendo i complessi rapporti mente-cervello, 
non rende possibile il riferimento al modello sequenzia-
le eziopatogenetico adottato nelle discipline mediche: 
eziologia – anatomia patologica – patogenesi – sintoma-
tologia” e anche che la “conseguenza comune è comun-
que la disabilità … che si manifesta durante tutto l’arco 
della vita …”.
L’autismo viene così ridotto a una “sindrome comporta-
mentale”, di natura sconosciuta, con una prognosi ine-
vitabilmente negativa, valutata unicamente in termini di 
disabilità. Tutto ciò è ancora in contrasto con una larga 
parte della letteratura internazionale che indica una real-
tà molto più complessa e compatibile con un continuum 
comportamentale includente gruppi di malattie diverse, 
alcune con possibile esito benigno 26-31 22 32-44 21.
Inoltre l’inapplicabilità del modello etiopatogenetico 
delle malattie alle sindromi è una caratteristica di tutti 
i disturbi psichiatrici o più generalmente di tutti i distur-
bi a etiologia complessa e rimanda a questioni centrali 
dell’epistemologia medica. Un’espressione riduzionista 
del problema rischia di indurre nei lettori una svaluta-
zione dell’approccio neuropsichiatrico, che è invece di 
primaria importanza.
Sempre nel capitolo sull’etiopatogenesi si legge in segui-
to: “se si è già avuto un figlio affetto, il rischio di avere un 
altro bambino con autismo è 20 volte maggiore rispetto 
alla popolazione generale”. Anche in questo caso, vista 
l’importanza e la delicatezza dell’argomento, sarebbe 
necessario esprimere il rischio in termini più precisi. Gli 
ultimi dati della letteratura indicano per le famiglie che 
hanno un figlio autistico una percentuale di rischio va-

Età di riferimento
Il primo limite consiste nell’aver scelto un riferimento 
esclusivo alla fascia d’età compresa tra 0 e 18 anni. In 
questo settore della salute mentale è infatti necessario, 
ancor più che in altri, mantenere una forte continuità di 
valutazioni e interventi fra neuropsichiatria infantile e 
psichiatria adulta. Anche le misure di esito devono supe-
rare il limite cronologico convenzionale fra età evoluti-
va ed età adulta e seguire un approccio life-span, riferito 
cioè a tutto l’arco di vita 2.

Epidemiologia
Le LG affermano che la prevalenza dei casi di tutti i di-
sturbi dello spettro autistico arriva a 40-50 ogni 10.000 
persone.
La letteratura più recente offre descrizioni epidemiologi-
che diverse, che presuppongono spazi di interpretazione 
dei criteri diagnostici e prognostici 3-5. Alcuni studi, con-
dotti su decine di migliaia di persone, indicano una pre-
valenza molto più alta. Citiamo ad esempio quello con-
dotto dall’Università di Yale sugli oltre 20.000 bambini 
(7-12 anni) di una comunità della Corea del Sud 6, che 
ha rilevato una prevalenza del 2,64%, associata a una 
collocazione prevalente in scuole normali e all’assenza 
di diagnosi e trattamento tempestivi.
Questa crescente prevalenza non può essere spiegata 
semplicemente in termini epidemici, ma rimanda a una 
complessità di fattori, che spaziano dalla crescita d’inte-
resse tra gli operatori della salute mentale alla progres-
siva inclusività dello spettro 7-10. Gli ambiti principali di 
compresenza o di diagnostica differenziale sono rappre-
sentati dai disturbi dello sviluppo intellettivo (DSI) 11-13 e 
dai disturbi psicotici 14 15. Le evidenze di alterazioni ge-
netiche comuni riferite allo sviluppo delle ramificazioni 
neuronali e delle sinapsi 16-19 suggeriscono una possibile 
appartenenza a un unico sovra-raggruppamento di di-
sturbi del neurosviluppo.
Il concetto di spettro deve anche essere confrontato con 
un approccio dimensionale alle funzioni compromesse 
nell’autismo, che fa riferimento a un’ampia variabilità in-
terindividuale compresa fra un minimo e un massimo 20, 
come per l’intelligenza, il peso, l’altezza o altre caratte-
ristiche umane. Si ricordi che per i disturbi psichiatrici i 
sistemi diagnostici hanno risolto il problema della conti-
nuità dimensionale includendo tra i criteri necessari alla 
diagnosi quello di gravità dei sintomi, espresso in termini 
di compromissione del funzionamento o di marcata sof-
ferenza soggettiva.
Tutto ciò acquista ancor più rilievo se si tiene conto 
dell’instabilità diagnostica spesso rilevata nei primi anni 
di vita 21, che corrisponde a una dissoluzione dei sintomi 
nucleari e che rimanda ancora a un problema di diagnosi 
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sia nella cecità congenita 52, in percentuali considerevoli 
(variabili dal 5 al 32%) e in rapporto a trattamenti diversi, 
anche a bassa intensità o in assenza di interventi profes-
sionali 30 22 32-34 36-40 44. Per bambini con comportamento 
autistico reversibile esistono anche indicatori di un asset-
to genico completamente diverso da quello dei bambini 
con alterazioni persistenti 44.
Nella loro raccomandazione a favore dell’ABA le LG 
hanno anche dimenticato di affrontarne il problema dei 
costi, che nel 2002 negli Stati Uniti sono stati stimati in-
torno a 40-50.000 dollari l’anno a bambino 53, almeno 
per le cure intensive. Le implicazioni economiche, di 
grande importanza, visti i profitti che ne possono trarre i 
fornitori di interventi e i costi che devono essere sostenuti 
da enti locali o famiglie, sono state invece adeguatamen-
te considerate in altre raccomandazioni.
Con riferimento più ampio ai metodi intensivi in gene-
rale, le LG non riportano che in alcuni casi non han-
no mostrato vantaggi superiori a quelli non intensivi. 
Ciò “può creare nelle famiglie una speranza di cura 
che non corrisponde alla realtà e generare un notevole 
stress” 54.
Inoltre le LG avrebbero potuto includere una breve nota 
per ribadire che i trattamenti diversi da quelli cognitivo-
comportamentali, come quelli psicodinamici, pur esi-
stendo da molto tempo nella pratica clinica 55 56 e pur 
avendo ricevuto alcune attenzioni di ricerca  57-60, non 
sono supportati da prove scientifiche consistenti d’ef-
ficacia. Nello stesso spazio si sarebbe potuto precisa-
re che questi trattamenti presentano caratteristiche di 
grande complessità metodologica e di valutazione dei 
risultati 61.

Comorbidità

Le LG trascurano anche questo argomento, che ha inve-
ce ricadute molto importanti sia nella riabilitazione che 
nell’integrazione scolastica.
L’autismo e i disturbi dello spettro autistico (DSA) presen-
tano un tasso elevato di comorbidità con altri disturbi psi-
chiatrici, soprattutto con disturbo da deficit di attenzione/
iperattività (ADHD) e disturbi d’ansia, ma anche disturbi 
dell’umore, della coordinazione motoria, disprassie, sin-
drome di Tourette, disturbo ossessivo-compulsivo (DOC) 
ed epilessia  62  63. Nella pratica clinica gran parte degli 
interventi farmacologici hanno come primo obiettivo 
il controllo di questi disturbi comorbidi. Di particolare 
importanza è la già citata associazione con i DSI che ri-
guarda i tre quarti delle persone che hanno un disturbo 
autistico e in cui la probabilità di presentare un altro di-
sturbo psichiatrico sembra ancora più alta che nell’auti-
smo senza DSI 64 65.

riabile fra il 10,9 e il 18,7. C’è poi un 20% di rischio 
aggiuntivo di avere un altro figlio con ritardo del linguag-
gio 45 46. La questione avrebbe meritato comunque di es-
sere affrontata da qualcuno dei molti genetisti italiani di 
riconosciuto valore internazionale, così come sarebbe 
stato utile consigliare alle persone con autismo e ai loro 
familiari una consulenza genetica personalizzata.

Trattamenti
Sebbene nelle LG vengano formulate delle premesse 
sulla difficoltà di stabilire un ordine di merito dei vari 
trattamenti e venga negata l’adozione di alcun schema 
di grading, manca un esplicito riferimento alla letteratura 
scientifica sull’impossibilità di raggiungere conclusioni 
definitive sull’efficacia 47 e sulla conseguente necessità di 
privilegiare la personalizzazione 48.
Nel capitolo sui trattamenti un’attenzione particola-
re viene riservata alla disamina degli articoli dedicati 
all’uso degli interventi basati sull’Applied Behaviour 
Analysis (ABA) e viene indicato che l’effetto è posi-
tivo soprattutto a breve scadenza (12 mesi) mentre a 
distanza di 3-9 anni i vantaggi “non sono confermati”. 
Viene inoltre riferita una variabilità individuale di ri-
sposta, per cui non tutti i bambini e gli adolescenti con 
autismo ne trarrebbero vantaggio. Nonostante ciò la 
sintesi delle raccomandazioni recita: “Tra i program-
mi intensivi … Le prove a disposizione, anche se non 
definitive, consentono di consigliare l’uso del model-
lo ABA nel trattamento dei bambini con disturbi dello 
spettro autistico”.
Questa posizione non sembra considerare tutta l’espe-
rienza scientifica a riguardo 49. Un recente studio svede-
se, condotto su 208 bambini, concorda con l’impressione 
di molti clinici nel mostrare effetti simili a medio termi-
ne sia per un trattamento intensivo con ABA che per un 
trattamento non intensivo ma includente altri interventi 
comportamentali 50. Inoltre come sopra accennato è stata 
esclusa dalle linee guida la possibilità di riduzione dei 
sintomi autistici al di sotto della soglia diagnostica, anche 
rispetto all’esito del trattamento ABA stesso. Ivar Lovaas, 
uno dei pionieri dell’applicazione di questa metodologia 
e più volte citato nelle stesse LG, riporta in uno dei sui 
studi principali che il 47% dei bambini autistici trattati in-
tensivamente diventava “indistinguibile dai bambini nor-
mali”  28. Granpeesheh, anch’egli utilizzatore dell’ABA, 
viene citato per uno studio d’efficacia generica 41, ma non 
per un altro in cui si valutano specificatamente i bambi-
ni che hanno recuperato un funzionamento standard 42. 
Non sono stati citati neanche gli altri follow-up del grup-
po dello stesso Lovaas o di altri autori che abbiano avuto 
risultati simili 29 35, sia in sindromi specifiche, come quella 
di Landau e Kleffner 51 27, sia nelle gravi deprivazioni isti-
tuzionali 31, sia negli esiti autistici di rosolia congenita 26, 
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Misure di esito
L’efficacia dei trattamenti dipende fortemente da come 
viene valutata, cioè dagli indicatori di esito. Il fatto che 
questi presentino una certa variabilità nei diversi studi 
rende più difficile trarre delle conclusioni generali 66.
Le LG non indicano che una misura di esito di crescente 
interesse internazionale è rappresentata dalla Qualità di 
Vita (QdV) 67-73.
In ambito medico si distingue una QdV legata alla salute, 
la più utilizzata, da una QdV generica (QdV-G). Il ter-
mine QdV legata alla salute, dall’inglese health-related, 
che era stato coniato per definire la percezione di salute 
da parte del paziente rispetto a quegli ambiti della vi-
ta specificatamente correlati al benessere e al funziona-
mento  74, ha progressivamente acquisito un riferimento 
esclusivo ad aspetti clinici e all’effetto di questi sull’inte-
grità morfologica e funzionale. La QdV-G valuta invece 
la percezione soggettiva di qualità rispetto a tutti gli am-
biti che hanno mostrato un valore per la vita umana, in-
dipendentemente dalla presenza di patologie particolari 
o condizioni esistenziali peculiari.
L’approccio a tipo QdV-G è particolarmente utile per 
molte delle persone con DSA, in cui è impossibile pen-
sare alla guarigione come a una restituzione di capaci-
tà funzionali simili a quelle della popolazione standard. 
Rispetto al problema specifico dei trattamenti, l’applica-
zione del modello di QdV alla valutazione dell’efficacia 
porterebbe a ritenere migliori quelli in grado di sviluppa-
re non abilità normali, ma abilità utili a essere più soddi-
sfatti della propria vita.
Esistono strumenti di valutazione della QdV-G in italiano 
con provata validità anche per le persone con disabilità 
intellettiva e relazionale 75.
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