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DISTURBI DEL NEUROSVILUPPO

• Si manifestano tipicamente nelle prime fasi 
dello sviluppo (normalmente prima 
dell’inizio della scuola dell’obbligo)  

• Caratterizzati da deficit dello sviluppo che 
causa una compromissione del 
funzionamento personale, sociale, 
scolastico o lavorativo 

• Frequentemente in associazione



Disturbi del neurosviluppo

● Disabilità intellettive, ritardi globali 
dello sviluppo  

● Disturbi della comunicazione 
● Disturbo dello spettro autistico 
● ADHD 
● Disturbi specifici di apprendimento 
● Disturbi del movimento



DISABILITA’ INTELLETTIVE  
(DISTURBI DELLO SVILUPPO INTELLETTIVO) 

ICD 10 ritardo mentale

• Deficit delle funzioni intellettive (ragionamento, problem 
solving, pianificazione, pensiero astratto, capacità di 
giudizio, apprendimento) confermati da valutazione clinica 
e test di intelligenza 

• Deficit del funzionamento adattivo che porta al mancato 
raggiungimento degli standard di sviluppo e socioculturali di 
autonomia e di responsabilità sociale 

• Esordio durante  il periodo di sviluppo 
• Gravità:      ICD 10 

– Lieve      lieve  QI 50-69 
– Moderata     medio  “  35-49 
– Grave      grave   “   20-34 
– Estrema     profondo “   <20 

• Ritardo globale dello sviluppo



DISTURBI DELLA COMUNICAZIONE 
ICD 10 (F80 disturbi evolutivi specifici dell’eloquio e del linguaggio)

• DISTURBO DEL LINGUAGGIO (F80.2 disturbo della comprensione del 
linguaggio) 
– Difficoltà persistenti nell'acquisizione e nell'uso di doverse forme 

di linguaggio dovute a deficit di comprensione o produzione 
• Lessico ridotto 
• Limitata strutturazione delle frasi 
• Compromissione delle capacità discorsive 

– Capacità di linguaggio al di sotto di quelle attese x età con 
limitazioni funzionali della comunicazione, partecipazione 
sociale, risultati scolastici o professionali 

– Esordio nel periodo precoce di sviluppo 
– Assenza di disturbi sensoriali, motori, disabilità intellettiva 

   



DISTURBI DELLA COMUNICAZIONE 

• DISTURBO FONETICO-FONOLOGICO (F80.0 dist specifico 
dell’articolazione dell’eloquio) 

– Difficoltà nella produzione dei suoni dell'eloquio che 
interferisce con l'intelligibilità e impedisce la 
comunicazione verbale 

– L'alterazione causa limitazioni funzionali della 
comunicazione, partecipazione sociale, risultati 
scolastici o professionali 

– Esordio nel periodo precoce di sviluppo 
– I disturbi non sono riferibili a condizioni congenite o 

acquisite



DISTURBI DELLA COMUNICAZIONE 

• DISTURBO DELLA FLUENZA  (BALBUZIE) (F98.5 F80.81) 
– Alterazioni della normale fluenza e cadenza 

dell'eloquio inappropriato  per l'età  
– L'alterazione causa ansia nel parlare o limitazioni 

dell'efficacia della comunicazione, partecipazione 
sociale, risultati scolastici o professionali 

– Esordio nel periodo precoce di sviluppo 
– I disturbi non sono riferibili a deficit motorio o 

sensoriali o danno neurologico o condizione medica o 
disturbo mentale



DISTURBI DELLA COMUNICAZIONE 

• DISTURBO DELLA COMUNICAZIONE SOCIALE (pragmatica) 
– Persistenti difficoltà nell'uso sociale della comunicazione verbale e 

non verbale  
• Deficit dell'uso della comunicazione per scopi sociali con modalità appropriate al 

contesto sociale 
• Compromissione della capacità di modificare la comunicazione per renderla 

adeguagta al contesto o alle esigenze di chi ascolta 
• Difficoltà nel seguire le regole della conversazione e della narrazione 

• Difficoltà nel capire ciò che non viene dichiarato esplicitamente 

– I deficit causano  limitazioni dell'efficacia della comunicazione, 
partecipazione sociale, risultati scolastici o professionali 

– Esordio nel periodo precoce di sviluppo 
– I disturbi non sono riferibili a danno neurologico o condizione 

medica o disturbo mentale 









 EPIDEMIOLOGIA  ASD

✓ I dati epidemiologici internazionali indicano una prevalenza 
per i disturbi dello spettro autistico da 2,5 su mille (AD) a 25 
su mille (ASD), da 1:400 a 1:40 (Chien IC 2011, Suren P 2012, Cremonte 
M 2013, Zablotsky B 2015, Schendel DE 2018, Xu G 2018-2019) . 

   Diagnosi più tardive sono legate più spesso a sintomatologia 
più lieve (1,3% a 4aa, 1,7% a 8aa) 

✓ I maschi sono più colpiti rispetto alle femmine in proporzione 
di 3-4:1 (Loomes R 2017, Baio J 2018) 

✓ Rischio di ricorrenza (se un figlio affetto) ca 10-20 volte 
quello della popolazione generale (Costantino JN 2010, Palmer N 2017) 

✓ Normalmente si tratta di un disturbo cronico che determina 
condizioni di disabilità 

✓ Dal 9% al 25% dei casi diagnosticati come ASD nel tempo 
“modifica la diagnosi prevalente” (RM, ADHD...) o 
“apparentemente” risolve la disabilità (più probabile che 
questo succeda nei casi trattati precocemente e con buon 
funzionamento cognitivo, comunque mantiene il 
funzionamento mentale dell’ASD)



Rischio di ricorrenza tra fratelli

Cumulativo da 10% sino al 20% 

17% se il bno affetto è femmina e ha un fratello 

13% se il bno affetto è maschio e ha un fratello 

8% se il bno affetto è femmina e ha una sorella 

4% se il bno affetto è maschio e ha una sorella 

> 30% se due o più bni affetti nella stessa famiglia 

I fratelli/sorelle  di un bno con  ASD possono presentare dei 
fenotipi attenuati (o lievi disarmonie del neurosviluppo) 



Rischio di ricorrenza

3% se cugini 

7% se fratellastri da parte di padre 

9% se fratellastri da parte di madre 

13% se fratelli o gemelli dizigoti 

59% se gemelli monozigoti 



Eziopatogenesi
Ancora poco conosciuta, eterogenea 

Consenso nell’affermare che  fattori genetici alterano lo sviluppo 
cerebrale  in special modo le connessioni neuronali determinando 
i sintomi 

Ruolo delle interazioni gene/gene e degli influssi ambientali sul 
genotipo 

Teoria epigenetica in cui un gene viene attivato precocemente 
nello sviluppo fetale e condiziona l’espressione di altri geni senza 
determinare cambiamenti del DNA 
I geni coinvolti possono contribuire a molteplici funzioni 
biologiche che coinvolgono ad es le strutture sinaptiche e la 
trasmissione intracellulare 
  



Aspetti genetici/sindromici 

Dal 33 al 45% dei casi associa disabilità intellettiva 

Ca il 50% dei casi associa ADHD 

Ca il 30% dei casi associa epilessia 

Fino al 25% dei casi associa una sindrome genetica conosciuta 
(normalmente con ID) 

Ca il 20% dei casi ha anomalie/sindromi genetiche non ben 
caratterizzate (normalmente a penetranza incompleta ed espressività 
variabile) 



Altri fattori eziopatogenetici

Età dei genitori avanzata (mutazioni de novo o alterazioni dell’imprinting 
genetico) 

Fattori ambientali quali esposizione a tossici, teratogeni, insulti perinatali e 
infezioni prenatali agiscono prevalentemente modulando i fattori 
genetici predisponenti esistenti e dipendono dal timing, durata, 
concentrazione dei tossici, meccanismi di azione e distribuzione nel SNC 

Prematurità 

Condizioni materne quali diabete, obesità, ipertensione, preeclampsia 

Nessuna associazione con immunizzazione (vaccini) 



Aspetti neuropatologici
Nessuna neuropatologia omogenea è stata trovata 
Connessioni neuronali atipiche si ritiene giochino un ruolo importante per lo 
sviluppo dell’ASD 

Anomalie dello sviluppo del cervello quali displasie, alterazioni della 
neurogenesi, anomalie della migrazione neuronale sono state trovate nella 
neocortex, sistema limbico (amigdala, ippocampo), gangli basali, talamo, 
tronco encefalo e cervelletto. 
Le anomalie corticali si ritiene siano dovute ad una anomala differenziazione 
neuronale in epoca prenatale 

I bni con ASD possono presentare una crescita cranica accelerata 
nell’infanzia (Macrocefalia è presente in più del 16% dei casi) 

Differenze/asimmetrie nella corteccia e nella SB o nel volume del cervello 
rispetto ai soggetti normali alla RMN 



Aspetti neurofisiologici/funzionali
Differenze nell’efficienza dei processi visivi, nelle funzioni 
esecutive, nel linguaggio,  nel processamento di competenze 
sociali complesse, nell’attenzione agli stimoli sociali, nella 
modulazione delle risposte sono state ritrovate alla RM funzionale 
  
Differenze nei processi uditivi, visivi, nelle risposte 
somatosensoriali, nell’integrazione multisensoriale, nell’attenzione 
e nella memoria sono stati rilevate ai test neurofisiologici 

Allo stato attuale non esistono biomarkers 
che siano validati per la diagnosi di ASD



RMN cerebrale 
e ASD

Structural studies demonstrate that, early in the course of disease, one finds 
enlargement of brain areas with cortical thickening predominantly in the 
frontal lobes (superior and middle frontal gyri), STG, and basal ganglia in 
patients with ASD 

As synaptic pruning occurs, there is consequent diminution in brain cortical 
regions, particularly in the temporal lobe (amygdala and hippocampal 
regions). 

White matter volumes are increased in language-associated tracts (right 
arcuate, left inferior frontal-occipital, and uncinate fasciculi), favoring 
subcortical U fibers. 

The functional studies support the structural findings















   
> soggetto autistico è un soggetto 

neuroatipico mentre i c.d. “normali” sono 
soggetti neurotipici 

> neurodiversità e non disabilità del soggetto 
autistico 



DEFINIZIONI

n Disturbi dello spettro autistico (DSM V, APA 2013) 

n Disturbi pervasivi dello sviluppo (DSM IV TR, APA 2000) 

n Disturbi generalizzati dello sviluppo (DSM IV) 

n Sindromi da alterazione globale dello 
sviluppo psicologico (ICD 10, 1992) 

n Sindromi autistiche 
n Autismo della fanciullezza 
n Autismo infantile 
n Disturbo autistico 
n Sindrome di Kanner o autismo classico 





 

DISTURBO DELLO SPETTRO DELL'AUTISMO  
(DSM5, 2013; DSM5-TR 2022) 

 ICD 10 (F84 sindromi da alterazione globale dello sviluppo psicologico)

• Deficit persistenti della comunicazione sociale e dell'interazione 
sociale in molteplici contesti  

• Deficit della rediprocità socio-emotiva uso della comunicazione per scopi 
sociali con modalità appropriate al contesto sociale 

• Deficit dei comporamenti comunicativi non verbali utilizzati per l'interazione 
sociale 

• Deficit dello sviluppo della gestione e della comprensione della relazioni 

• Difficoltà nel capire ciò che non viene dichiarato esplicitamente 

• Pattern di comportamento interessi o attività ristretti, ripetitivi 
• Movimenti uso degli oggetti o eloquio stereotipati e ripetitivi 
• Insistenza nella immodificabilità, aderenza alla routine priva di flessibilità o 

rituali di comportamento verbale o non verbale  
• Interessi molto limitati fissi 
• Iper o iporeattività in risposta a stimolo sensoriali o interessi insoliti verso 

aspetti sensoriali dell'ambiente



DISTURBO DELLO SPETTRO DELL'AUTISMO 
ICD 10 (F84 sindromi da alterazione globale dello sviluppo psicologico)

• I sintomi causano compromissione clinicamente significativi del 
funzionamento in ambito sociale, lavorativo.. 

• Esordio nel periodo precoce di sviluppo 
• I disturbi non sono riferibili a disabilità intellettiva  o ritardo globale di 

sviluppo  

– Con o senza compromissione intellettiva ass 
– Con o senza compromissione del linguaggio ass 
– Associato a condizione medica o genetica o fattore ambientale 

conosciuti 
– Associato ad altro disturbo del neurosviluppo mentale  o 

comportamentale 
– Con catatonia 

livelli di gravità  3-2-1



DSM 5 Autism Spectrum Disorders 

Specificatore di gravità: 
3 livelli di gravità:  
requiring support,  
substantial support,  
very substancial support  
In:  
comunicazione sociale  
comportamenti ripetitivi









ASD è un disturbo della funzione cerebrale 
che si manifesta essenzialmente in tre 

aree:
✓Problemi nell’interazione sociale 
✓Problemi nella comunicazione verbale e non verbale 
✓Attività ed interessi estremamente limitati, insoliti, 

stereotipati 





ASD : caratteristiche 

1) Difficoltà di interagire con l'altro 
sviluppando l'intersoggettività 

l Attenzione congiunta 
l Imitazione 
l Emozione congiunta  
l Intenzione congiunta 
l Scambio di turni (gioco..) 
l Interazione e motivazione sociale



ASD : caratteristiche 

2) Difficoltà cognitive nel conoscere e 
comprendere gli stati  mentali 
propri e altrui e i loro rapporti con i 
comportamenti 

l Deficit di “teoria della mente” 
l Incapacità di “leggere” la mente dell'altro 
l Incapacità di metarappresentazione 

mentale  
l Difficoltà di “simulazione mentale” 

(neuroni a specchio)



ASD : caratteristiche 

3) Difficoltà percettive e cognitive di 
costruire dalle stimolazioni esterne 
un “tutto” coerente e globale 

l Attrazione e ancoramento ai dettagli 
l  Esperienza frammentata 
l Incapacità di sintesi 
l Carenza di “coerenza centrale”  



ASD : caratteristiche 

4) Difficoltà ad organizzare, 
pianificare, autoregolare i 
comportamenti anche  in modo 
flessibile e creativo 

l Difficoltà nelle funzioni esecutive 
(pianificazione e autoregolazione 
metacognitiva) 

l Difficoltà di attenzione 
l Difficoltà di inibizione (impulsività) e di  

flessibilità



ASD : caratteristiche 

5) Difficoltà ad usare i codici 
comunicativi verbali o non verbali 

l Deficit di intento comunicativo 
l Deficit di reciprocità e di interazione 

sociale 
l Deficit di produzione e ricezione verbale 

(ecolalie, gergolalie, stereotipie...), ritmo 
e intonazione 

l Deficit nella postura, sguardo, gestualità, 
mimica



ASD : caratteristiche 

6) Difficoltà di gioco sociale e 
simbolico (“far finta”) 

l Deficit di elaborazione simbolica (=/ da 
interpretazione letterale e percettiva del 
mondo) 



ASD : caratteristiche 

7) Comportamenti ripetitivi, 
stereotipati, ristretti e talvolta 
problematici 

l  Atteggiamenti bizzarri 
l Rituali e abitudini compulsive (controllo 

sull'ambiente e sull'ansia da 
cambiamento) 

l Comportamenti problema (auto ed 
eteroaggressività “comunicativa”)



Disturbi dello spettro autistico  
ALTRI SINTOMI FREQUENTI

�reazioni anomale agli stimoli sensoriali 
�livelli anomali di attività (ipo o iper) 
�comportamenti alimentari anomali  
�disturbi del sonno 
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6A02 Autism spectrum disorder

Parent
Neurodevelopmental disorders

 

Description
Autism spectrum disorder is characterised by persistent deficits in the ability to initiate and to sustain
reciprocal social interaction and social communication, and by a range of restricted, repetitive, and inflexible
patterns of behaviour, interests or activities that are clearly atypical or excessive for the individual’s age and
sociocultural context. The onset of the disorder occurs during the developmental period, typically in early
childhood, but symptoms may not become fully manifest until later, when social demands exceed limited
capacities. Deficits are sufficiently severe to cause impairment in personal, family, social, educational,
occupational or other important areas of functioning and are usually a pervasive feature of the individual’s
functioning observable in all settings, although they may vary according to social, educational, or other
context. Individuals along the spectrum exhibit a full range of intellectual functioning and language abilities.

Inclusions
Autistic disorder

Exclusions
Rett syndrome (LD90.4)

Show all ancestors 

Release Notes

 04 Diseases of the immune system  
 05 Endocrine, nutritional or metabolic diseases  
 06 Mental, behavioural or neurodevelopmental disorders  

  Neurodevelopmental disorders  
 6A00 Disorders of intellectual development  
 6A01 Developmental speech or language disorders  
 6A02 Autism spectrum disorder  

 
6A02.0 Autism spectrum disorder without disorder
of intellectual development and with mild or no
impairment of functional language  

 
6A02.1 Autism spectrum disorder with disorder of
intellectual development and with mild or no
impairment of functional language  

 
6A02.2 Autism spectrum disorder without disorder
of intellectual development and with impaired
functional language  

 
6A02.3 Autism spectrum disorder with disorder of
intellectual development and with impaired
functional language  

 
6A02.5 Autism spectrum disorder with disorder of
intellectual development and with absence of
functional language  

 6A02.Y Other specified autism spectrum disorder  
 6A02.Z Autism spectrum disorder, unspecified  

 6A03 Developmental learning disorder  
 6A04 Developmental motor coordination disorder  
 6A05 Attention deficit hyperactivity disorder  
 6A06 Stereotyped movement disorder  
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Da Gillberg C Biology of the autistic Syndrome, 2000



Fenotipi attenuati
• Modalità atipiche di relazione (sguardo ed altri canali 

non verbali) 
• Scarso interesse per gli altri  
• Scarsa risposta emotiva 
• Difficoltà nelle relazioni intime 
• Scarsa reciprocità nelle relazioni personali 
• Comportamenti sociali bizzarri o atipici 
• Timidezza, diffidenza, “testa tra le nuvole” 
• Deficit sociale meno stereotipato rispetto a quello dei 

soggetti autistici, insieme di tratti atipici in varia 
combinazione.  

    (Dawson et al., 2007; Szatmari et al., 2008)



ASD in adolescenza ed età adulta 

Ampia sovrapposizione di sintomi tra ASD, in particolare 
forme attenuate, high-functioning, in adolescenti/adulti, 
ed alcuni disturbi di personalità (DP), Schizoide, 
Schizotipico, Evitante, Ossessivo-Compulsivo e 
Narcisistico (Lugnegard et al., 2012) 

Maggiore evidenze su sovrapposizione ASD-DP 
Schizoide/Schizotipico sia in età evolutiva (Hurst et al., 
2007; Esterberg et al., 2008), che in adulti (Lugnegard 
et al., 2012). 



Disturbi dello spettro autistico  
COMORBIDITA’ (70-90%)

�ritardo mentale (45-60%) 
�Disturbi di apprendimento 
�Epilessia (10-25%) 
�Anomalie cromosomiche  
�disturbi sensoriali (vista-udito) 
�Disturbi del sonno (50-80%) 
�Disturbi dell’alimentazione (75%) 
�Disturbi d’ansia (40-60%) 
�Disturbi dell’umore (12-33%, dist bipolare 6-21%) >rischio suicidio 
�ADHD (50%) 
�sindrome di Tourette 
�Gravi disturbi del comportamento (aggressività 8-68%, autoaggressività anche temporanea 

40-50%) 
�DOC 
�Psicosi (schizofrenia..)




