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Disturbi dello Spettro Autistico

1.compromissione qualitativa dell’interazione 
sociale

e

2. modalità di comportamento, interessi e 
attività ristretti, ripetitivi e stereotipati

COMPROMISSIONE qualitativa della 

COMUNICAZIONE



Continuum di disturbi comunicativo-linguistici
Profili linguistici nei bambini ASD

• 1.b.ni non verbali che non acquisiscono ling.(20-50%)

«minimally verbal»

• 2.Ritardo di comparsa o di sviluppo ling.e successivo 
disturbo del linguaggio recettivo ed espressivo

• 3. b.ni con prime parole fra i 12-18mesi e successiva 
regressione fino a cessazione della produzione 
verbale

• 4.b.ni con buone competenze formali ma atipie 
nell’uso funzionale (10-15%)



COMUNICAZIONE
Codice condiviso che include elementi sia non verbali che 

verbali utilizzati nella produzione e nella comprensione 
del linguaggio

 LINGUAGGIO

- Linguaggio
- Indicatori non verbali – gestualità
- Espressione mimica
- Postura
- Contatto oculare
- Prossemica
- Indicatori paralinguistici

Tono di voce
Prosodia
ecc.

COMUNICAZIONE



COMUNICAZIONE
Deficit di comportamento non-
verbale nei bambini con ASD

• Contatto oculare

• Indicare

• Mostrare oggetti

• Coordinazione fra gesti e vocalizzazioni 
durante la comunicazione



Febbraio 2015

Studio longitudinale prospettico che ha messo a confronto 9 bambini ad alto 

rischio (HR) più tardi diagnosticati come ASD, 13 bambini HR con ritardo di 

linguaggio, 28 bambini HR senza diagnosi e 30 bambini a basso rischio (LR).

I bambini con ASD lungo il percorso evolutivo esibivano in maniera significativa 

una crescita più lenta nella coordinazione globale e  nei gesti coordinati con le 

vocalizzazioni anche rispetto ai bambini HR con ritardo di linguaggio.

L’alterazione nello sviluppo della coordinazione gesti-

vocalizzi dà luogo ad una serie di effetti negativi a 

cascata che portano al malfunzionamento  del 

successivo sviluppo sociale e linguistico.



Motor development and motor resonance difficulties in 
autism: relevance to early intervention for language and 

communication skills,  Joseph P. McCleery et al., 2013

Ipotesi che maggiore rischio di Autismo sia 
associato ad alterata sincronia della 
coordinazione motoria –vocale  a 4 mesi di 
età… e questo abbia ripercussioni sullo 
sviluppo linguistico e pre-linguistico.



Importanza della coordinazione motoria e 
linguaggio

Un altro step significativo della correlazione fra 
motorio e linguaggio durante lo sviluppo avviene 
durante la seconda metà del primo anno di vita
(Bates et al., 1999; Bates and Dick, 2002). 

Esempi sono rappresentati dall’aumento dei 
movimenti coordinati e ripetitivi delle braccia e 
battimento delle manine che si associano a lallazioni 
duplicative (“baba”) fra i 6 e gli  11 mesi di vita nei 
bambini a sviluppo tipico, (Locke et al., 1995; Iverson et al., 

2007;  Petitto and Marentette, 1991; Petitto et al., 2004). 
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Può il linguaggio rappresentare un   segno 
precoce per rischio di  sviluppo ASD ?

• Rischio familiare (un fratello più grande affetto, sesso 

maschile, età genitori , in particolare il padre)

• Risk Markers ( studi di siblings HR)

Linguaggio: a 12 mesi ritardo nel linguaggio e  scarsità di gesti comunicativi, scarsi 

vocalizzi in stretto legame con  ritardo sviluppo motorio (Iverson e Wozniak, 

2007;Tager- Flusberg,2015)

BRAIN MECHANISM UNDERLYING EARLY LANGUAGE 

Risposta lateralizzata al Linguaggio : presente in emisfero destro 

piuttosto che sinistro (Bambini LR)( Studio Elettrofisiologico)

Early Predictive Biomarker ?                             
(Tager-Flusberg, 2015) 



Comunicazione e Linguaggio  
La Pragmatica

Componente centrale della comunicazione

Abilità di comunicare un messaggio in maniera 
intenzionale all’interlocutore e capacità di 

utilizzare un sistema di significati condivisi
aderenti al contesto



Pragmatica non verbale
(sempre alterata nei B.ni Con ASD)

• Direzione dello sguardo

• Gesti

• Espressione del viso

• Posture del corpo

• L’annuire

 Indici della comprensione/reazione al 
contenuto del messaggio ricevuto



Caratteristiche della pragmatica 
nell’autismo

• Pragmatica non verbale non funzionale

• Difficoltà nella comprensione e nel rispetto dei 
turni della comunicazione

• Prosodia particolare 

• Utilizzo del linguaggio solo per funzioni strumentali

• Difficoltà a comprendere il linguaggio non letterale

• Scarsa rilevanza data all’aggiunta di nuove 
informazioni

• Difficoltà nel linguaggio convenzionale 
(“gentilezza”)

• Problemi con il discorso narrativo







Deficit di linguaggio e comunicazione
e alterata connettività cerebrale

Malgrado ampia variabilità osservata nelle ricerche su 
ASD la teoria sulla disorganizzazione cerebrale 
sembra rivestire ampio consenso.

• I sintomi core ASD sarebbero dovuto a deficit di 
integrazione e sincronizzazione delle regioni cerebrali 

interessanti in maniera preferenziale le vie lunghe. 
(Courchesne et al 2007)

• Funzioni cognitive superiori (Linguaggio e 
Comunicazione) vengono pertanto compromesse 
(Verly et al, 2014)







… Se i soggetti ASD utilizzano un solo canale sensoriale 

uditivo non mostrano differenze rispetto ai soggetti TD in 

età 5-15 aa, in condizioni di differente “rumorosità 

ambientale”, mentre mostrano una minor competenza 

nel leggere il labiale e un minor guadagno 

dall’integrazione di più vie sensoriali associate.  

E la performance di riconoscimento delle parole con 

rumorosità ambientale differente è ancora più 

compromessa nei più piccoli  (< 12 aa di età) [Foxe et 

al., 2015]. 



Questo deficit sebbene osservato nelle età più precoci 

può compromettere significativamente lo sviluppo 

complessivo di questi individui [Stevenson et al., 

2014a]……

Il deficit di comprensione del linguaggio non sembra 

inoltre essere conseguenza del pattern e di modalità 

di sguardo differenti , come verrebbe suggerito dagli 

studi di Eye –traching [Foxe et al., 2015; Irwin et al., 

2011] … invece è  ancora un problema di integrazione 

delle diverse modalità sensoriali  …..



….E  l’intervento ?



Pianificazione dell’intervento

• Identificare i bisogni di 
comunicazione del bambino

• Elementi salienti comunicativi già 
posseduti dal bambino

• Bisogni prioritari su cui lavorare



Osservazione 
multimodale/multicontestuale

• Osservazioni occasionali e sistematiche 
in interazioni quotidiane

• Analisi funzionali e specifiche checklist

• Colloqui con familiari ed insegnanti

• Raccolta di informazioni sulla modalità di 
comunicazione



Esempio di osservazione e analisi delle 
funzioni comunicative

Funzioni 

comunicat.

Contesti 

della 

comunicaz

Forme di 

comunicaz.

motoria

Forme di 

comunicaz. 

gesti

Forme di 

comunicaz. 

vocalizzaz.

Forme di 

comunicaz.

altro 

Richiesta: 

acqua

Casa/

Scuola

Alza il 

bicchiere

Rifiuto: fare 

un’attività

Casa/

Scuola

“mmmm” che 

esprime 

rabbia

Richiesta: 

biscotto

“otto”

Ottenere 

attenzione

Casa (madre, 

padre)

Fa un 

gridolino

Richiesta: 

cibo

Casa 

(madre)

Prende la 

mano 

dell’altro



Sistemi di Comunicazione 
Aumentativa Alternativa

• Immagini

• Gesti –Segni ( importante iniziare ad utilizzare i segni anche se il 

bambino è  molto piccolo.. Per favorire lo sviluppo del linguaggio) 

• Verbale … ed in fase iniziale si può 
accompagnare a segni e gesti  



CAA in Autismo
Non solo dare 

ma anche 

STRUMENTO DI COMUNICAZIONE

INSEGNARE LA COMUNICAZIONE



Attività funzionali e PECS

L’importante è avere qualche cosa da comunicare!

L’uso di materiale ed oggetti privi di 

significato spengono l’attenzione del soggetto…

…e chi è annoiato non ha niente da comunicare.



Consigli pratici Division TEACCH
(Susan Boswell, 2005)

• Limitare il linguaggio e cercare di ripetere le stesse parole 
nelle stesse situazioni

• Usare frasi corte e semplici

• Parlare lentamente e chiaramente, inserire tempi di 
attesa, senza anticipare il bambino

• Nei casi in cui b.no agitato preferire supporti visivi al 
linguaggio

• Imitare quello che dice il bambino ed espandere 
leggermente quanto pronunciato

• Descrivere quello che il bambino sta facendo, mentre si è 
vicini a lui

• Usare gesti o altri stimoli visivi per accompagnare il 
linguaggio verbale



I risultati di diversi studi che hanno 
esaminato I predittori della successiva 
presenza di parole/linguaggio a seguito di 
un intervento comportamentale precoce 
suggeriscono che: 

la produzione anche solo di poche parole 
prima dell’inizio dell’intervento  possa 
giocare un ruolo chiave nella successiva 
acquisizione di parole o linguaggio durante 
l’intervento stesso 
(Gordon et al., 2011; Nahmias et al., 2012)

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC3634796/
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC3634796/


Presentazione clinica R.E.
4aa e 10 m.

Anomalie qualitative dell’interazione sociale e della comunicazione , con alternanza di
estrema passività o eccesso di motricità indifferenziata e afinalistica, ipomimico,
attenzione superficiale agli oggetti.

Assenza complete di linguaggio strutturato, non risponde ai richiami, disattento alle
persone, richiamo madre, pronuncia fonemi e vocalizzi non chiaram intellegibili,
assenza di gesti comunicativi, no pointing, uso strumentale dell’altro, assente
triangolazione e attenzione condivisa.

Iperattivo,scarabocchia con pennarelli che iterativ. apre e chiude.

Valutazione Neurocomportamentale

ADOS: punteggio compatibile con Disturbo autistico

PEP-R: Età di sviluppo funzionale di 7-9 mesi , innalzata a 15-17 mesi dalle abilità in
emergenza

CARS: Punteggio di 39, indicativo di grado di Autismo moderato.

INQUADRAMENTO DIAGNOSTICO

Disturbo Globale grave di Sviluppo e Disturbo dello Spettro Autistico in
soggetto con segni dismorfici



Accertamenti diagnostici eseguiti
• EEG in veglia e sonno (2007): anomalie fronto-temp.di sn.

• Eeg in veglia e sonno (2015): abbondanti attività lente diffuse 

prevalenti reg ant. biemisferiche. Episodi parossistici con non costanti 
alterazioni elettrogenesi. Inizia tp con Depakin a basse dosi

• Rm encefalo : iperintensità puntiformi sost. bianca di non specifico signif. 

patologico

Esami Genetici
Cariotipo: nn; MECP2: neg.; Ricerca inv-dup 15:neg.; test citogenetico-
molecolare regioni subtelomeriche:nn.

Array-CGH- due piccole CNV:

• microdelezione del braccio lungo di un cr.14 regione q12 di 400Kb (presente anche nel 

padre)

• microduplicazione del braccio lungo del cr.15 regione q22.3 di 50Kb (presente anche madre)  



Valutazione genetista (Prof.ssa Gurrieri ) 

…..In conclusione E. presenta una condizione caratterizzata da 

ipotonia, assenza di linguaggio, ritardo cognitivo, anomalie EEG e 
accrescimento ai limiti superiori della norma. 

Questa condizione non è di immediato inquadramento 
diagnostico e non è possibile escludere che vi sia una causa 
genetica. 

Ritengo utile escludere una microdelezione 22q terminale ed 
eventualmente eseguire una indagne citogenetica-molecolare 
con cosmidi specifici per il gene SHANK3. 

Il caso è da rivalutare dopo l’esecuzione degli esami.  



FISH per microdelezioni 22

Assenza di segnale nella zona 22q13.3

Microdelezione parziale del gene SHANK3







…………….il nostro «Gruppetto»



Thanks for your attention
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