Se avete un Sospetto di Autismo in Famiglia …… cosa consigliamo di Fare.

Uno dei più grossi problemi che si incontrano in questi casi è la lentezza della Diagnosi o della presa in carico Medica del problema.

Dal momento in cui la Famiglia si rende conto che il bambino ha qualcosa che non va, la tendenza iniziale della gran parte dei Pediatri è di minimizzare il problema ( questa è una affermazione documentata dalla testimonianza di numerosi genitori, Noi compresi), possono perciò passare anche molti mesi prima che si prendano provvedimenti adeguati.  Il Nostro primo consiglio è di eseguire Voi stessi in Famiglia uno dei Test che sono Pubblicati nella Nostra Finestra “ Test rapidi “, se verificate che il risultato porti a seri dubbi sul fatto che il bambino possa essere Autistico, recatevi immediatamente dal Pediatra e richiedetegli di eseguire immediatamente una CHAT ( è un test inglese (CHAT, checklist for autism in toddlers), che serve per formulare un sospetto sotto i 36 mesi, di solito confermato nel 90% dei casi ad un anno di distanza), se non sa cos’è la CHAT, Vi consigliamo di cambiare Pediatra. 

Se anche la CHAT desse esiti positivi, recatevi immediatamente in un Centro di Riferimento per l’Autismo ( trovate una Lista nella Finestra “Ospedali” e anche in quella “ Indirizzi Utili “, e chiedete di formulare una Diagnosi, che è importante avere prima possibile ( il Nostro consiglio è di recarvi in almeno un paio di Centri, in quanto l’Italia pecca molto di difformità di Diagnosi e quindi è meglio essere visti da diverse strutture Mediche).

Avere una Diagnosi precoce è di fondamentale importanza perché interventi precoci possono arrestare la perdita di molte capacità acquisite come il Linguaggio.

Non sappiamo con certezza perché capiti che un bambino acquisisca comportamenti “ Normali “, come la Vocalizzazione e la comprensione e poi gradualmente perda tutte queste acquisizioni, ma sappiamo che in Spagna, ( nei Paesi Baschi ) dove esiste una Rete di controllo accurata di Diagnosi Precoce, l’intervento Logopedico Precoce ha fatto in modo che la percentuale di bambini non verbali sia diventata bassissima. ( Dobbiamo purtroppo notare che in Italia l’intervento Logopedico non è considerato importante, per questo motivo Vi consigliamo di reperire Documentazioni che trovate su Internet in riferimento al Dottor Fuentes e alle esperienze di Gautena e San Sebastian ( Spagna ) ed utilizzarle per fare pressioni sul Vostro Servizio Sanitario).  

Ricordatevi che uno dei pregi di Internet è che le Informazioni Mediche non sono più esclusivamente in mano agli addetti ai lavori, uno dei difetti invece è che la troppa informazione può portare a confusione, Noi riteniamo comunque che le Nuove Generazioni di Genitori siano nettamente avvantaggiate dall’utilizzo di Internet rispetto a quelli di  5 – 10 anni fa.

Esami di base;  la mia Posizione personale è chiaramente espressa in altri Articoli pubblicati sul Sito, io ritengo che gli esami che vengono fatti al bambino al momento della presa in carico in gran parte delle Strutture Ospedaliere siano insufficienti, comunque esistono dei Protocolli di Esami già operativi in molti Ospedali specializzati sull’Autismo.

Allego due protocolli di esami relativamente al famoso IRCCS Gaslini e all’Ospedale di Fano, teneteli presenti al momento di parlare con il Responsabile del Reparto in cui il bimbo è ricoverato, abbiate la forza di imporvi perché tutti questi esami vengano eseguiti.
Secondo questo protocollo dell'Istituto Gaslini nello studio metabolico e' previsto anche il test 
del glutatione plasmatico ed il test per la omocisteinemia.
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IL BAMBINO CON SPETTRO AUTISTICO OGGI  NELL'ESPERIENZA DEL NOSTRO CENTRO    

Edvige Veneselli    
U.O. e Cattedra di Neuropsichiatria Infantile  
Dipartimento di Neuroscienze, Oftalmologia e Genetica 
Sezione di Neuroscienze dello Sviluppo 
IRCCS G. Gaslini

D. Rett; D. disintegrativo fanciullezza; Dist reattivo e disin LKS  dell'attaccamento inf.; Schizofrenia;   D. Pervasivo dello  sviluppo-NAS;   Sindr O C  Mutismo elettivo;   D. Artistico;  D. Pers. Anancastico basso funzionamento  alto funz;    S. schizotipica; Schizofrenia simplex; Ritardo mentale;   Sindr iperattiva-RM-;stereotipie; Disturbo ipercinetico; S. Asperger. 
Ist. G. Gaslini 


LO SPETTRO AUTISTICO

DSM-IV-TR 
Disturbo Autistico (DA) 
A1 compromissione qualitativa dell'interazione sociale  
A2 compromissione qualitativa  della comunicazione 
A3 pattern ripetitivi e stereotipati di comportamento; interessi e attività ristretti 
B ritardi o abnorme funzionamento nell'interazione   sociale, o nel linguaggio usato per comunicazione   sociale, o nel  gioco  simbolico o immaginativo, ad   esordio prima dei tre anni di età 
C   esclusione di Disturbo Disintegrativo dell'Infanzia e   di Disturbo di Rett 
Ist. G. Gaslini

SPETTRO AUTISTICO 

 vari pattern caratteristici  
 con overlapping   
con difficoltà di inquadramento 

osservazione diagnostico-terapeutica 
Ist. G. Gaslini

SPETTRO AUTISTICO 

splitters 
necessità di conoscere analiticamente il singolo bambino, con i suoi
problemi, le sue difficoltà, le sue risorse per realizzare un progetto 
abilitativo aderente ed efficace 
lumpers 
necessità di recuperare una visione globale dello spettro autistico
nelle sue peculiarità, nelle sue prospettive di ricerca, di formazione,
di organizzazione dei servizi  
 Ist. G. Gaslini

Necessità di azioni congiunte su  
ascolto dei genitori 
riconoscimento precoce  monitoraggio dello       sviluppo

metodiche di screening 
accertamenti diagnostici e diagnostico-differenziali 
per accertare eventuali eziologie definite
rapido avvio all'intervento specifico 
con programmazione mirata su      
comprehensive care 
counselling per i vari problemi in itinere  
bambino 
famiglia
scuola 
Ist. G. Gaslini

GRUPPO AUTISMO IGG 
Valutazione polisettoriale nello spettro autistico con:
neuropsichiatra infantile
E Veneselli, S Rolando, ME Celle, Garbarino E 
psicologo, neuropsicologo

F Battaglia, E Cocchi 
logopedista, psicomotricista
M Traverso, R Follo 
Ist. G. Gaslini

IL DISTURBO AUTISTICO 
Protocollo Diagnostico 
 
Anamnesi familiare   
consanguineità

familiarità per:   
Autismo, difficoltà di interazione sociale
Ritardi o disturbi del linguaggio

Disturbi cognitivi, disturbi di apprendimento
Disturbi dell'Umore, Schizofrenia
Disturbi ossessivo-compulsivo, Sindrome di Tourette

Anamnesi fisiologica:
gravidanza, parto e periodo neonatale
tappe sviluppo psicomotorio, di linguaggio e controllo sfinterico
ritmo sonno-veglia, alimentazione

Anamnesi patologica remota:

otiti ricorrenti
dermatiti
allergie


Anamnesi patologica prossima
con aspetti relativi al disturbo attuale 
Ist. G. Gaslini

LO SPETTRO AUTISTICO 
 
Esame obiettivo segni dismorfici
anomalie cutanee 
Esame neurologico 
Esame psichiatrico
Valutazione neuropsicologica e cognitiva
Griffith, Wppsi, WISC-R 
Valutazione logopedica 
Valutazione psicomotoria 
Valutazione comportamentale (videotape)
osservazione del rapporto madre-bambino
osservazione del comportamento spontaneo e guidato  
i dati che emergono dall'osservazione sono elementi utili per siglare scale opportunamente elaborate (CARS-ABC) 
Ist. G. Gaslini

LO SPETTRO AUTISTICO 


Esami  effettuati nella pratica clinica
esami ematici di routine
esame chimico delle urine
eventuali esami per le intolleranze alimentari

esame del cariotipo
ricerca dell'X-fragile

EEG veglia e sonno
potenziali evocati uditivi
esame oculistico con fundus 

neuroimmagini


Esami effettuati a scopo di ricerca 
Studio genetico laboratoristico
Ricerca anomalie telomeriche
Studio delle regioni 15q, 7q, 16q, del cromosoma 13
Ricerca gene Xq 28 per S. Rett
Studio metabolico
Determinazione omocisteinemia e glutatione plasmatico (basale e dopo carico)
Dosaggio purine e pirimidine urinarie 
Ist. G. Gaslini

Esami genetici :
Esami eseguiti di routine: 
cariotipo 
indagine molecolare per Sindrome dell'X-fragile  
In presenza di un preciso sospetto clinico si svolgono indagini mirate   
Nella nostra casistica: 63 soggetti 
1 pt con Sindrome dell' X-fragile
2 pt con Sindrome di Rett
1 pt con traslocazione reciproca bilanciata 
(braccio corto di un cromosoma 9 e il braccio lungo di un cromosoma 18), presente anche nel cariotipo paterno 
Ist. G. Gaslini

Esami elettroencefalografici 
Frequenza epilessia in bambini con autismo: 7%-14%      (Rapin 1996;Tuchman 1991)
2 picchi di incidenza:primi 3 anni e pubertà
Diversi tipi di crisi 
EEG veglia e sonno
Studio EEG più approfondito  in casi selezionati
(Video-EEG, EEG dinamico) 


La nostra casistica:
2 pt. crisi convulsive
3 pt. alterazioni eeg 
Ist. G. Gaslini

Esami neuroradiologici 
Nella nostra casistica: 
un paziente con displasia corticale focale in sede frontale sinistra 
 

TC Encefalo
RM Encefalo 
Ist. G. Gaslini

Diagnosi  funzionale 
Area motoria 
Area sensoriale 
Area cognitiva 
Area linguistica 
Area neuro-psicologica 
Area affettiva-relazionale 
Area autonomia 
Aree della diagnosi funzionale 
Ist. G. Gaslini


CASISTICA 
Scala Griffiths 
1 Scala locomotoria 
2 Scala personale e sociale 
3 Scala delle abilità verbali
4 Scala di coordinazione manuale e visiva 
5 Scala di performance 
Ist. G. Gaslini

L'osservazione diagnostico-terapeutica  
    L'Assessment prevede non solo la  valutazione del livello di sviluppo raggiunto dal bambino, ma anche un'accurata conoscenza dei diversi ambienti in cui il bambino è inserito (famiglia, scuola).
    Parallelamente all'approfondimento conoscitivo si procede ad una restituzione continua a tipo psicoeducazionale. 
Ist. G. Gaslini

LA VALUTAZIONE COMPORTAMENTALE 
 
Colloqui strutturati con genitori ed insegnanti mirati alla raccolta di dati in relazione ai sistemi di classificazione (DSM-IV).  
Osservazione del comportamento spontaneo del bambino e dell'interazione genitori/bambino (eventualmente con videoregistrazione) modalità privilegiata per raccogliere informazioni. 
Scale di valutazione basate sull'osservazione clinica sensibili ad  aspetti specifici del comportamento. 
Ist. G. Gaslini

OBIETTIVI VALUTAZIONE: 
 
aiutare i genitori e la scuola a conoscere e comprendere le abilità ed i comportamenti disadattivi del bambino ;  
elaborare interventi educativi finalizzati al raggiungimento del maggior grado di autonomia possibile e alla sua crescita come persona;  
incentivare le capacità e potenzialità del bambino (punti di forza );
lavorare sulle aree di maggiore difficoltà del bambino (punti di debolezza). 
Ist. G. Gaslini

 CASISTICA 
 

Stereotipie     77 %
Iperattività     64 %
Ansia Generalizzata e/o Fobie   42 %
Resistenza ai cambiamenti  32 %
Alimentazione selettiva   32 %
Interessi particolari e insoliti  23 %
Auto e eteroaggressività   16 %
Rituali      13 % 
Disturbi del sonno 
Ist. G. Gaslini

LO SPETTRO AUTISTICO 
Farmacoterapia 
Non esistono farmaci specifici per l'autismo. 
Farmaci usati per alcuni aspetti comportamentali (iperattività, deficit di attenzione, compulsioni e rituali, umore depresso, irritabilità, disturbi del sonno, auto e eteroaggressività) 
Risposta al farmaco individuale, dipende da 
età cronologica
funzionamento cognitivo
eventuali componenti neurologiche conclamate 
neurolettici, inibitori selettivi del reuptake della serotonina, clonidina, melatonina 
Ist. G. Gaslini



APPROCCIO COMPLESSO 


Presa in carico globale 
Valutazione polisettoriale 
Trattamento integrato 
Ist. G. Gaslini 


Abilitazione 
Prevenzione secondaria

LO SPETTRO AUTISTICO 
linee guida per la terapia abilitativa: 
 
la terapia deve essere preceduta da una    valutazione  prolungata che esplori tutte le aree di  sviluppo del bambino: affettiva, cognitiva,    comunicativa, interattiva, neuropsicologica 
la valutazione è già terapia 
il progetto terapeutico è fondato sul concetto di   sviluppo 
ogni fase dell'intervento terapeutico deve essere   compreso dai genitori, che condividono fase per   fase il lavoro effettuato in terapia 
Ist. G. Gaslini

TRATTAMENTO INTEGRATO 
Secondo Comprehensive Assessment:

aspetti biologici    
aspetti psicologici
aspetti familiari       
aspetti sociali                                               
fattori rischio    
fattori protettivi 
Ist. G. Gaslini 


famiglia  bambino 
ambiente 
Presa in carico

LAVORO CON    LE FAMIGLIE 
 
COUNSELLING E TRAINING PSICOEDUCAZIONALI 
GRUPPI DI AUTO-AIUTO 
COINVOLGIMENTO NELLA  PRESA IN CARICO 
INFORMAZIONE 
Ist. G. Gaslini
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PROTOCOLLO DIAGNOSTICO PER DISTURBO AUTISTICO                                                              E GENERALIZZATO DELLO SVILUPPO

Emocromo con formula                                              PTT                                                            

Glicemia                                                                       Tasso protrombina 

Azotemia                                                                      Fibrinogeno                                               

Creatininemia                                                              VES

Proteine totali                                                              TAS

Elettroforesi proteica                                                  PCR

Gamma GT                                                                  Ceruloplasmina

GOT-GPT                                                                    AGA

Fosfatasi alcalina                                                         EMA

Bilirubina totale                                                          TSH

Amilasi                                                                         FT3

Sodio                                                                             FT4

Potassio                                                                        IgG

Cloro                                                                            IgM

Calcio                                                                           IgA

Fosforo                                                                         TORCH

Magnesio                                                                     Cariotipo standard

Zinco                                                                            X fragile

Rame                                                                            Prader – Willi/Angelman

Ceruloplasmina                                                          NLGN3/NLGN4 (genetica)

IgE (Prist)                                                                   RMN urine

                                                                                     Purine e pirimidine urine, acidi organici urinari 

EEG sonno

RMN encefalo (decidere)

ESAMI  DA VERIFICARE

Esame completo feci per batteri, parassiti, candida

Ricerca Anticorpi  per :

HSV 1 e HSV 2

Varicella         

CMV

EBV

Morbillo

Parotite

HHV6

Coxakie

Difterite

Tetano

    


