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Per più di 20 anni da quando è stato descritto da Kanner (1), l’autismo è stato ritenuto una patologia psicogenetica (2) e qualsiasi ipotesi biologica veniva fortemente respinta. Tuttavia varie evidenze hanno progressivamente imposto la presenza di basi biologiche nell’autismo (3), che però faticano ad essere riconosciute come tali nel lavoro assistenziale dei servizi. 
La varietà e la molteplicità dei problemi associati all’autismo richiedono spesso un approccio integrato multidisciplinare al paziente affetto e alla sua famiglia. Tutti i soggetti richiedono uno speciale intervento educativo e alcuni interventi comportamentali (4) e molti traggono beneficio da una terapia farmacologia (5). Manca tuttavia un orientamento terapeutico e riabilitativo universalmente accettato e pertanto l’offerta assistenziale ai soggetti con DGS appare eterogenea e aspecifica. 

Per quanto riguarda le famiglie con soggetti autistici al loro interno, queste vivono delle difficoltà particolari in molti aspetti della loro vita quotidiana: dalle relazioni alle questioni finanziarie, alla vita sociale e ricreativa, che possono, in alcuni casi, intaccare le risorse familiari e rendere complesso il processo di adattamento e il raggiungimento di un nuovo equilibrio (6) (7) (8). 

Scopo del presente lavoro è stato quello di rilevare i vissuti, i bisogni, e i percorsi di vita delle famiglie dei soggetti affetti da Disturbi Generalizzati dello Sviluppo (DGS) e confrontare la realtà delle famiglie con quella percepita dalla rete istituzionale di supporto e assistenza; verificare poi se il punto di vista delle famiglie con un minore con DGS divergesse da quello di famiglie con minori senza disabilità, con disabilità fisiche (motorie e sensoriali) o con altri tipi di disabilità mentale (ritardo mentale).
Il lavoro si è svolto in due fasi in sequenza. La prima fase è consistita nell’inventario delle attività svolte dalla rete dei servizi della Regione Veneto che si occupano di pazienti con DGS, attraverso la compilazione di un questionario, distribuito da ogni azienda sanitaria regionale ad ogni responsabile dei servizi, indagante l’organizzazione interna del servizio, le caratteristiche dei pazienti autistici seguiti, gli strumenti e le classificazioni di diagnosi utilizzate, la tipologia di trattamento terapeutico e riabilitativo utilizzata, le problematiche ritenute prioritarie.

La seconda fase è consistita in un’indagine presso le famiglie. L’indagine si è giovata di un disegno di studio di tipo caso-controllo; i casi sono rappresentati da 14 famiglie con soggetti con DGS e i controlli da 3 coppie di famiglie con soggetti di pari età e sesso e abitanti nelle stesse ASL della Regione senza alcuna disabilità, con disabilità fisiche e con ritardo mentale puro, per un totale di 84 controlli. A ciascuna famiglia contattata è stato somministrato, in un’intervista domiciliare, un questionario indagante le caratteristiche del soggetto affetto congiunto, l’iter diagnostico e il trattamento seguiti, il vissuto della famiglia. 

Per quanto riguarda la prima parte del lavoro, l'inventario dei servizi, si sono ottenute informazioni circa le attività svolte da 52 Servizi rappresentanti tutte le Aziende Sanitarie Locali (ASL) del Veneto. I servizi analizzati sono risultati di dimensioni molto diverse tra loro e con un’ampia variabilità nella dotazione d’organico e nella tipologia delle figure professionali presenti nel servizio. 

Il totale dei pazienti seguiti in regione dai servizi analizzati risulta pari a 1.749 casi. La classe d’età più rappresentata è la 0-14 con 1285 pazienti, pari al 78,4% del totale. I pazienti di età superiore ai 19 anni rappresentano invece solo l’11,3% del totale, con 185 unità. La casistica dei minori è compatibile con le stime di prevalenza che si trovano in letteratura, mentre quella degli adulti è di molto inferiore. La diminuzione del numero dei pazienti autistici all’aumentare dell’età non è ascrivibile ad una reale diminuzione della casistica, in quanto i pazienti autistici presentano un’aspettativa di vita uguale ai soggetti sani e la malattia ha carattere cronico, ma possiamo supporre sia dovuta a dinamiche interne ai servizi, infatti il diciottesimo anno d’età corrisponde al passaggio dai servizi di neuropsichiatria infantile a quelli psichiatrici dell’adulto e rappresenta, in questo modo, un momento critico sul quale agire per fare in modo che i percorsi assistenziali siano omogenei.

Solo il 2,2% dei servizi afferma di comunicare subito la diagnosi ai genitori, mentre il restante 97,7% la comunica con un tempo più o meno differito, fino ad affermare che è “molto frequente non comunicarla affatto” nel 4,3% dei servizi. In più, i
l 68,1% dei servizi afferma che può succedere, anche se molto raramente, che non sia possibile comunicare la diagnosi ai diretti interessati. La comunicazione della diagnosi, dopo la sua definizione, rappresenta un punto critico importante, in quanto una comunicazione chiara e tempestiva è fondamentale per l’instaurarsi di una buona alleanza paziente-famiglia-operatore, riduce i frequenti pellegrinaggi delle famiglie alla ricerca di risposte che non trovano nei servizi vicini e permette di definire il prima possibile un percorso terapeutico-assistenziale condiviso. Dai risultati del nostro studio emerge la presenza di una latenza da parte dei servizi nella comunicazione della diagnosi, fino alla possibilità di non comunicarla affatto. I servizi sembrano mostrare una ritrosia nell’affrontare il carico di problematiche connesse ad una diagnosi di questo tipo, la necessità di una presa in carico completa e continuativa del paziente e della famiglia, la mancanza di un trattamento risolutivo e la caratteristica cronico-invalidante propria di questa patologia. Questo rappresenta una criticità importante in vista di una riorganizzazione dei servizi. 

Per quanto riguarda il percorso diagnostico, i servizi sembrano ancora legati ad un’impostazione eziologica di tipo psicodinamico, oramai superata in tutta la letteratura scientifica più moderna. Infatti, gli accertamenti che vengono eseguiti più frequentemente, comparando tutti i servizi, sono: anamnesi individuale (97,9%) e familiare (100%) ed esame obiettivo neurologico (89,6%), colloqui psicologici (83,3%) e neuropsichiatrici (93,8%) al paziente, colloqui psicologici alla famiglia (95,8%). Vengono eseguiti meno spesso tutte le indagini volte alla ricerca, quando possibile, della causa biologica. Infatti, le valutazioni che vengono eseguite meno spesso dai servizi in fase diagnostica sono: esame obiettivo generale (70,8%), elettroencefalogramma (75%) e profilo ematologico biochimico generale (70,8%), valutazioni strumentali (21%), diagnostiche per immagini (53,1%), test biostrumentali od altro (analisi del liquor: 0%; TORCH e altri test sierologici: 35,4%; profilo biochimico specifico: 50%; cariotipo: 64,6). 

Anche nel versante delle tipologie di trattamento offerte dai servizi ai pazienti autistici, risultano più frequenti le terapie non specifiche per i DGS o rispecchianti ancora l’influenza della teoria psicodinamica. Infatti, i trattamenti più frequentemente offerti dai servizi sono: il supporto psicologico alla famiglia (85,7%) e l’inserimento scolastico con insegnante di sostegno (77,6%); sono invece molto rari: l’inserimento lavorativo (28,6%), terapie di tipo educativo (12,2%) o comportamentali (22,4%), la terapia occupazionale (12,2%) e la terapia farmacologica (10,7%). 

Emerge quindi una straordinaria frammentazione e variabilità dei percorsi diagnostici utilizzati a cui fa seguito, peraltro, un’offerta assistenziale assolutamente stereotipa e generalmente del tutto aspecifica, influenzata soprattutto dall’impostazione culturale e scientifica del servizio, più che alle variabili legate al paziente.

Dalla seconda parte del lavoro, l’indagine sulle famiglie, emerge che le famiglie con DGS presentano delle caratteristiche peculiari rispetto ai controlli. La presenza di disabilità del minore aumenta la probabilità che la famiglia naturale si rompa: ciò infatti avviene nell’11% dei casi con disabilità fisica, nel 14% di quelli con ritardo mentale, contro il 7% delle famiglie che non hanno minori disabili. Questo fenomeno peraltro è estremamente più accentuato nel caso che la disabilità del minore sia data da un DGS: in questa circostanza il 36% delle famiglie si rompe. 

La presenza di un minore con DGS induce notevoli cambiamenti rispetto all’organizzazione della struttura familiare originaria. In particolar modo nel 64% dei casi la madre ha limitato o cambiato o rinunciato alla sua attività lavorativa. Ciò avviene anche per il 22% dei padri. Anche le altre famiglie con minori disabili presentano maggiori cambiamenti nella loro organizzazione rispetto a ciò che avviene nelle altre famiglie con minori senza problemi. Le famiglie di bambini con DGS si differenziano dalle altre soprattutto per due aspetti: il più pesante carico di rinunce riguardo ai progetti futuri (50% di esse lamentano dolorose rinunce contro il 37% delle famiglie con altre disabilità e il 19% dei controlli), e la più rilevante rinuncia dei genitori ad ogni richiesta per se stessi. Pur lamentando nel 22% dei casi un’assoluta assenza di tempo libero, richiedono tempo, vacanze ed altro per sé nella quota più bassa di tutte le altre famiglie.

Tutte le famiglie di ciascuno dei 4 gruppi a confronto lamenta una serie di problemi nei loro rapporti con i servizi. I problemi più ricorrenti attorno ai quali si aggrega una maggior insoddisfazione sono: la mancanza di competenza, organizzazione, informazione e comunicazione. Le famiglie con minori con DGS ricevono molto frequentemente supporti informali (79%), da parte di parenti ed amici, ma spesso anche a pagamento, mentre le famiglie con minori con disabilità fisica nel 61%, quelle con minori con ritardo mentale nel 39% e quelle con minori non disabili nel 36%.

Le famiglie di minori con DGS sono più critiche rispetto alla scuola normale e tendenzialmente più favorevoli ad un approccio educativo “speciale”. Ciò è ribadito anche dalla grande adesione alla prospettiva di una terapia residenziale (50% molto d’accordo, contro 28% di disabili fisici e 25% di quelli mentali). Anche la prospettiva che il bambino stia in futuro in una comunità e non in famiglia (tematica del “dopo di noi”) è più accettata dalle famiglie con minori con DGS (29%) rispetto a quelli con disabilità fisica (14%). In questo caso però è il ritardo mentale a portare alla maggiore adesione a questa prospettiva futura (39%).

Dai risultati del lavoro emergono i seguenti aspetti critici: la dispersione dei pazienti autistici in un alto numero di servizi con disomogeneità delle scelte assistenziali e aspecificità dei trattamenti; frattura tra l’assistenza di questi soggetti fino ai 18 anni e l’età successiva; parzialità dell’assessment diagnostico messo in atto. Da questo, deriva una difficoltà nel predisporre delle offerte globali di servizio capaci di andare incontro ai bisogni molto complessi delle famiglie, che paiono soffrire di pesanti ricadute nella loro salute globale e dei singoli membri, ricadute per le quali non vengono predisposti adeguati interventi di sostegno.

Azioni strategiche per la programmazione regionale futura risultano: l’omogeneizzazione degli strumenti classificatori utilizzati, e la predisposizione di offerte di trattamento più specifiche, efficaci e gradite all’utenza, attraverso la creazione di un gruppo di lavoro, a livello regionale, comune tra i professionisti che operano nel campo e le associazioni d’utenza; la creazione di una scheda individuale che permetta da un lato di raccogliere il flusso dei pazienti nella fase di passaggio attraverso il 18° anno di età dai servizi che si occupano del bambino a quelli che si occupano dell’adulto, e dall’altro di monitorare la globale evoluzione della situazione regionale; infine, la predisposizione di corsi di formazione specifici agli operatori coinvolti riguardanti la comunicazione della diagnosi.
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