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LINEA GUIDA PER LA DIAGNOSI E IL TRATTAMENTO

DEL DISTURBO DELLO SPETTRO AUTISTICO IN BAMBINI E ADOLESCENTI

SCOPE

1. Titolo esteso
Linea guida per la diagnosi e il trattamento del disturbo dello spettro autistico in bambini e adolescenti

2. Mandato

Ministero della Salute.
2.1 Definizione

| disturbi dello spettro autistico (dall’inglese Autism Spectrum Disorders, ASD) sono un insieme
eterogeneo di disturbi del neurosviluppo caratterizzati da deficit persistente nella comunicazione sociale
e nell’interazione sociale in molteplici contesti e pattern di comportamenti, interessi o attivita ristretti,
ripetitivi in cui sono incluse le alterazioni sensoriali (APA, 2013). La diagnosi del disturbo & primariamente
clinica, integrata da una specifica valutazione strutturata. Le caratteristiche della sintomatologia clinica
possono essere estremamente eterogenee sia in termini di complessita che di severita e possono
presentare un’espressione variabile nel tempo. Inoltre, le persone nello spettro autistico molto
frequentemente presentano diverse comorbidita e co-occorrenze neurologiche, psichiatriche e mediche
di cui € fondamentale tenere conto per I'organizzazione degli interventi (Matson & Cervantes, 2014;
Musken et al., 2017; Poon & Sidhu, 2017).

La legge nazionale n. 134/2015 “Disposizioni sulla prevenzione, cura e riabilitazione delle persone con disturbi
dello spettro autistico e assistenza alle famiglie” & intervenuta a livello normativo per indicare gli interventi
necessari a garantire la tutela della salute, il miglioramento delle condizioni di vita e I'inserimento nella vita
sociale e nei contesti lavorativi delle persone nello spettro autistico, valorizzandone le capacita all’interno di
un coordinamento ad ampio raggio. Nel 2016, proprio per consentire I'attuazione della Legge nazionale
n.134/2015, e stato istituito presso il Ministero della Salute, ai sensi dell’art.1 comma 401 della Legge 28
dicembre 2015, n. 208 recante “Disposizioni per la formazione del bilancio annuale e pluriennale dello Stato”,
un “Fondo per la cura dei soggetti con disturbo dello spettro autistico”. Le modalita di utilizzo del fondo sono
state definite nel Decreto interministeriale tra Ministero della Salute e Ministero dell’Economia e delle Finanze
del 30 dicembre 2016. Tramite I’art. 2 del decreto del 30 dicembre 2016, & stato affidato all’'ISS il compito di
aggiornare le LG in tutte le eta della vita sulla base dell’evoluzione delle conoscenze fisiopatologiche e
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terapeutiche derivanti dalla letteratura scientifica e dalle buone pratiche nazionali e internazionali.

3. Le ragioni alla base di questa Linea Guida
3.1 Epidemiologia

II 25 febbraio 2016 hanno preso il via le attivita di un progetto promosso e finanziato dal Ministero della salute
e affidato all’ISS, finalizzato all’istituzione dell’“Osservatorio nazionale per il monitoraggio dei disturbi dello
spettro autistico”. Il progetto aveva il duplice obiettivo di effettuare una stima di prevalenza del disturbo a
livello nazionale e costituire una rete tra la pediatria, impegnata nei controlli sanitari nell’infanzia previsti dal
Sistema Sanitario Nazionale (SSN), e le unita specialistiche di neuropsichiatria dell’infanzia e dell’adolescenza
per l'individuazione precoce. In particolare, la stima di prevalenza a livello nazionale e stata effettuata
attraverso un protocollo di screening condiviso con il progetto europeo Autism Spectrum Disorders in the
European Union (ASDEU) finanziato dalla DG Santé della Commissione Europea. Questo studio, concluso nel
2018, ha indicato che la prevalenza del disturbo dello spettro autistico nei bambini della fascia d’eta 7-9 anni
e circa 1,35% (dati Osservatorio Nazionale Autismo - ISS). Nella regione Piemonte € in vigore, a partire dal
2002, un sistema informativo che raccoglie i dati di tutte le Unita Operative di Neuropsichiatria dell’infanzia e
dell’adolescenza delle ASL. Sulla base di tali dati, la prevalenza di diagnosi di ASD per I'anno 2021 & di 0,7% (1
su 142) nella popolazione target 0-17 anni [0,3% (0-3 anni), 1,2% (4-6 anni), 0,9% (7-11 anni), 0,5% (12-14
anni), 0,5% (15-17 anni)]. Nella regione Emilia-Romagna, dove & operante dal 2010 un sistema per la
registrazione delle prestazioni sugli assistiti, la prevalenza totale nell’anno 2020 ¢ del 0,7% nella popolazione
target 0-17 anni [0,3% (0-2 anni), 1,3% (3-5 anni), 0,8% (6-10 anni), 0,5% (11-13 anni) e 04% (14-17 anni)];
nell’anno 2021 é del 0,8% nella popolazione target 0-17 anni [0,5% (0-2 anni), 1,4% (3-5 anni), 0,97% (6-10
anni), 0,55% (11-13 anni) e 0,46% (14-17 anni)].

Sia i dati longitudinali del Piemonte sia quelli dell’Emilia-Romagna confermano il progressivo abbassamento
dell’eta di prima diagnosi. In Italia, attualmente, la prevalenza nei bambini & quindi di circa 1,35% — mentre
nel resto dell’Europa varia da 0,63% in Danimarca e Svezia, a 1,16% nel Regno Unito. Negli Stati Uniti la
prevalenza é cresciuta significativamente negli ultimi 20 anni, passando da 0,67% nel 2000 (1 su 150), a 2,3%
nel 2018 (uno su 44) a 2,8% bambini di 8 anni (uno su 36) nel 2020 (Maenner et al., 2023). Va ricordato che,
per comprendere la diversita delle stime di prevalenza sopra riportate, &€ necessario considerare anche la
variabilita geografica e le differenze metodologiche degli studi da cui tali stime originano. Fattori da tenere in
considerazione nell’interpretazione di questo incremento sono anche la maggiore formazione dei medici, le
modifiche dei criteri diagnostici e 'aumentata conoscenza del disturbo da parte della popolazione generale,
connessa anche al contesto socioeconomico.

Questi dati assumono particolare rilevanza alla luce del crescente corpo di prove scientifiche, che segnalano
I'importanza della diagnosi e dell’intervento precoce cosi come la necessita di costruire una cornice di
interventi basata sulle prove e adattata ai bisogni della persona nello spettro autistico in tutte le diverse
epoche della vita.

L’ambito di questa LG evidence-based, compresi la sua prospettiva, i suoi obiettivi, la popolazione target e il
suo target di riferimento, & stato definito in base al mandato che & stato assegnato all'lSS dalla Legge
134/2015.

Le raccomandazioni prodotte nell’ambito dello sviluppo della LG sulla diagnosi e sul trattamento di bambini e
adolescenti con ASD sono dirette a tutti i professionisti sanitari e socio-sanitari coinvolti nei processi di
diagnosi e di presa in carico delle persone nello spettro. In ambito professionale specialistico, ci si attende che
le raccomandazioni contenute all’interno delle Linee Guida (LG) siano uno strumento di supporto decisionale
finalizzato a consentire I'adozione di interventi che offrano un migliore bilancio fra benefici ed effetti
indesiderati. Lo sviluppo di LG fornira, inoltre, gli elementi conoscitivi e operativi sulle pratiche evidence-based
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anche ai pediatri e ai medici di medicina generale coinvolti nella presa in carico di bambini e adolescenti con
ASD. Inoltre, la LG puo rappresentare una base su cui costruire specifici Percorsi Diagnostico Terapeutici
Assistenziali. Infine, la produzione aggiornata di raccomandazioni sulla diagnosi e sul trattamento di bambini
e adolescenti con ASD garantira un orientamento aggiornato sulle scelte formative da promuovere tra i
professionisti coinvolti nella diagnosi e nel trattamento degli adulti nello spettro autistico.

3.2 Criticita
| professionisti che operano con persone adulte con diagnosi di disturbo dello spettro autistico necessitano di

raccomandazioni per la pratica clinica utile a fornire una presa in carico della persona autistica, efficace e
adattata ai bisogni della persona nelle diverse fasi di vita. In questa LG sono affrontati i temi di prioritario
interesse per la popolazione di bambini e adolescenti con disturbo dello spettro autistico. In particolare,
guesto capitolo riporta le raccomandazioni inerenti agli interventi farmacologici.

Il Panel della LG sulla diagnosi e trattamento del disturbo dello spettro autistico sottolinea che qualsiasi
intervento farmacologico per bambini e adolescenti con disturbo dello spettro autistico deve essere
considerato in una cornice piu ampia e visto come una possibile componente di un insieme di interventi che
includa anche interventi non farmacologici.

Il Panel della LG sulla diagnosi e trattamento del disturbo dello spettro autistico ritiene che I’eventuale utilizzo
di interventi farmacologici in bambini e adolescenti con ASD dovrebbe essere limitato alla gestione clinica dei
sintomi associati quando gli interventi non farmacologici disponibili e adeguatamente condotti si siano rilevati
insufficienti. Inoltre, dovrebbe essere verificata periodicamente I'opportunita di proseguire la terapia
farmacologica con I'obiettivo di somministrare la terapia per il periodo strettamente necessario ed evitare
somministrazioni prolungate nel tempo. L’eventuale utilizzo di interventi farmacologici in bambini e
adolescenti con ASD dovrebbe essere limitato alla gestione clinica dei sintomi associati, tenendo in
considerazione anche gli altri interventi esaminati nell’lambito dell’intera LG e che potrebbero essere pil
appropriati per il bambino o adolescente con ASD.

4. Popolazione
Bambini e adolescenti con ASD che necessitano di differenti gradi di supporto (necessita di supporto,

necessita di supporto significativo, necessita di supporto molto significativo) e presentano diversi livelli di
abilita intellettive e linguistiche (presenza/assenza di disabilita intellettiva, presenza/assenza di
compromissione linguistica).

Sottogruppi:
Presenza o assenza di sintomi/disturbi associati all’ASD.

5. Setting
Cure erogate dal Servizio Sanitario Nazionale

6. Principali aree tematiche

INTERVENTI FARMACOLOGICI

- D2 bloccanti

- Inibitori del reuptake della serotonina e della noradrenalina
- Stabilizzatori dell’'umore

- Psicostimolanti e/o atomoxetina
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7. Outcome

D2 bloccanti

sintomatologia core ASD (pattern di comportamento, interessi o attivita ristretti, ripetitivi) (critico);
iperattivita, inattenzione, oppositivita, disturbi dirompenti del comportamento (critico);
autoaggressivita (critico);

sintomatologia core ASD (comunicazione sociale, interazione sociale) (critico);

ansia (critico);

funzionamento globale, miglioramento globale (critico);

ossessioni, compulsioni (importante);

eventi avversi gravi (critico);

drop-out (importante).

Inibitori del reuptake della serotina e noradrenalina

sintomi core (pattern di comportamento, interessi o attivita ristretti, ripetitivi) (critico);
sintomi core (comunicazione sociale, interazione sociale) (critico);

funzionamento globale (critico);

iperattivita (critico);

capacita di linguaggio inappropriata (critico);

ansia (critico);

irritabilita (critico);

eventi avversi (critico);

eventi avversi gravi (critico).

Psicostimolanti e/atomoxetina

iperattivita, inattenzione, oppositivita, disturbi del comportamento (critico);
qualita della vita (critico);

funzionamento globale, miglioramento globale (critico);

autoaggressivita (critico);

dis-regolazione emotiva (Irritabilita) (importante);

sintomatologia core ASD (comunicazione sociale, interazione sociale) (importante);
ansia (importante);

sintomatologia core ASD (pattern di comportamento, interessi o attivita ristretti, ripetitivi) (importante);
ossessioni, compulsioni (importante);

eventi avversi gravi (critico);

dropout (importante).

Stabilizzanti dell’'umore

dis-regolazione emotiva (irritabilita) (critico);

iperattivita, inattenzione oppositivita, disturbi del comportamento (critico);

sintomatologia core ASD (pattern di comportamento, interessi o attivita ristretti, ripetitivi) (critico);
sintomatologia core ASD (comunicazione sociale, interazione sociale) (importante);

funzionamento globale, miglioramento globale (importante);

ansia (critico);

autoaggressivita evento avverso (critico);

dropout (importante);

eventi avversi (importante).
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8. Professionalita coinvolte

Psichiatra, Psicologo, Esperto in Management sanitario reti cliniche e PDTA, Metodologo, Epidemiologo
clinico, Educatore, Psicofarmacologo, Neuropsichiatra infantile, Pedagogista, Genitore di persona nello spettro
autistico, Economista sanitario, Medico di medicina generale, Pediatra, Logopedista, Terapista della
neuropsicomotricita dell’eta evolutiva.

9. Tematiche che non saranno oggetto delle presenti Linee Guida
Interventi per la diagnosi e interventi terapeutici riabilitativi abilitativi. Le raccomandazioni per questi
interventi sono attualmente in fase di revisione esterna e saranno pubblicate al termine del processo.
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QUESITI CLINICI

Quesito 12: In bambini e adolescenti con disturbo dello spettro autistico (ASD) bisognerebbe utilizzare i D2
bloccanti?

Quesito 13: In bambini e adolescenti con disturbo dello spettro autistico (ASD) bisognerebbe utilizzare gli
inibitori del reuptake della serotonina (SSRI) e/o inibitori del reuptake della serotonina e della noradrenalina
(SNRI)?

Quesito 14: In bambini e adolescenti con disturbo dello spettro autistico (ASD) bisognerebbe utilizzare gli
psicostimolanti e/o atomoxetina?

Quesito 15: In bambini e adolescenti con disturbo dello spettro autistico (ASD) bisognerebbe utilizzare gli
Stabilizzanti dell’'umore?
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