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“Mi domando, — disse,
— se le stelle sono illuminate perché ognuno
possa un giorno trovare la sua”.

Antoine de Saint-Exupéry. 1l Piccolo Principe.

Ai bimbi del Centro Tice,
ai quali auguro di incontrare la propria stella.



RIASSUNTO

I Disturbi del Sonno rappresentano una comorbidita piuttosto comune nei bambini con
Disturbo dello Spettro Autistico (ASD). Si stima, infatti, che i bambini con ASD manifestino
almeno una problematica relativa al sonno nel 50-80% dei casi. In particolare, I’insonnia
rappresenta il disturbo piu frequentemente riscontrato da questi soggetti e riportato dai genitori.
Seguono le parasonnie, i disturbi respiratori del sonno, i disturbi del movimento in sonno e la
sonnolenza diurna. Il presente elaborato riporta, in primo luogo, una descrizione teorica
riguardante i due fenomeni di interesse: ASD e Disturbi del Sonno. Di questi, oltre ad una breve
introduzione, vengono presentati i criteri diagnostici, nonché i trattamenti e le strategie piu
efficaci in ambito psicologico e medico. Nei capitoli successivi, viene proposta una revisione
della letteratura di APA Psyclnfo incentrata sull’eta prescolare, sull’associazione tra disturbi
del sonno e le manifestazioni cliniche dell’autismo. Infine, 1’ultima parte introduce un progetto
di psicoeducazione familiare basato sull’igiene del sonno, rivolto alle famiglie e avente

I’obiettivo di promuovere un sonno piu fisiologico nel bambino con ASD.



ABSTRACT

Sleep disorders represent a rather common comorbidity in children with Autism Spectrum
Disorder (ASD). In fact, it is estimated that children with ASD experience sleep problems in
50-80% of cases. Specifically, insomnia is the most frequent, followed by parasomnia, sleep
breathing disorders, sleep movement disorders and daytime sleepiness. Firstly, this work
reports on a theoretical description of the two analyzed phenomena: Autism Spectrum Disorder
and Sleep Disorders. After a short introduction to these topics, diagnostic criteria as well as the
most effective psychological and medical treatment strategies will be presented. In the
following chapters, an APA PsyclInfo’s literature review is also proposed, with a focus on the
association between sleep problems and clinical manifestations of autism in preschool children.
Finally, the last part introduces a family psychoeducation project based on sleep hygiene, aimed

at families, with the aim of promoting physiological sleep in the child with ASD.
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INTRODUZIONE

L’autismo (ASD) rappresenta un disturbo del neurosviluppo caratterizzato da deficit persistenti
nell’ambito della comunicazione e dell’interazione sociale in molteplici contesti, oltre che da
un pattern di comportamento, interessi o attivita ristretti e ripetuti nel tempo, ad esordio
precoce. Spesso le manifestazioni cliniche di questo disturbo si accompagnano ad alcune
problematiche relative al sonno. Si stima, infatti, che i bambini con ASD manifestino almeno
un Disturbo del Sonno con una prevalenza compresa tra il 50 e I’80%. In particolare, I’insonnia
rappresenta il disturbo piu frequentemente riscontrato da questi soggetti e riportato dai genitori.
Seguono le parasonnie, i disturbi respiratori del sonno, i disturbi del movimento in sonno e la

sonnolenza diurna.

Il presente elaborato si propone di inserire, inizialmente, una descrizione teorica riguardante i
due fenomeni di interesse: il Disturbo dello Spettro Autistico e i Disturbi del Sonno. Di questi,
vengono presentati i criteri diagnostici necessari per porre diagnosi dei disturbi e proposti i
trattamenti e le strategie piu efficaci in campo psicologico e medico. Successivamente, viene
riportata una revisione della letteratura di riferimento, la quale prende in considerazione studi
che indagano I’associazione tra le problematiche relative al sonno e le manifestazioni cliniche
dell’ASD in bambini di eta prescolare. Infine, viene introdotto un progetto individuale di
psicoeducazione familiare basato sull’igiene del sonno, avente I’intenzionalita di promuovere

un sonno efficiente e di qualita nel bambino con autismo.

Il primo capitolo approfondisce il tema dell’autismo, un disordine del neurosviluppo associato

ad un’ampia varieta di sintomi che differiscono per entita e gravita, i quali hanno portato, nella



letteratura internazionale, a propendere per 1’esistenza di un continuum all’interno dello spettro
fenotipico e a parlare di Disturbi dello Spettro Autistico (ASD), ossia di un insieme di disordini
del neurosviluppo determinati da traiettorie di sviluppo cerebrale atipiche (su duplice base
genetica ed ambientale/epigenetica) che segnano il proprio esordio fin dall’epoca fetale. Dopo
aver descritto la sintomatologia tipica del disturbo, viene introdotta una panoramica sullo studio
dell’autismo a partire dal Novecento fino ai giorni nostri. Successivamente, vengono descritti
I’eziopatogenesi e i fattori di rischio, i quali incrementano la possibilita che il Disturbo dello
Spettro Autistico si possa manifestare negli individui. A questo scopo, vengono introdotti i
principali modelli teorici che sono stati proposti per spiegare i meccanismi neurocognitivi e
neuropsicologici sottostanti. Infine, dopo la descrizione dei criteri diagnostici proposti dal
DSM-5 e la considerazione dell’importanza di un intervento tempestivo sulle manifestazioni
cliniche grazie alla diagnosi precoce, vengono descritte le metodiche di trattamento di maggior

rilievo, sia di tipo comportamentale che di tipo farmacologico.

Il secondo capitolo indaga il fenomeno dei Disturbi del Sonno. Dopo avere sottolineato
I’importanza di mantenere un sonno di qualita, stanti le molteplici funzioni fisiologiche svolte
dal sonno sui versanti cognitivo, psichiatrico, psicologico e neuroendocrino, viene affrontata
la distinzione fra le diverse fasi del sonno. Prima di passare alle difficolta e ai Disturbi del
Sonno, vengono delineate le caratteristiche del sonno normotipico durante 1’infanzia, alle quali
segue la descrizione dei principali disturbi del sonno, sia nell’infanzia che nel caso specifico
dei soggetti con Disturbo dello Spettro Autistico. Anche in questo capitolo vengono presentati
1 principali strumenti diagnostici disponibili per tali disturbi, con particolare riferimento
all’American Academy of Sleep Medicine, nonché le principali tecniche di intervento, le quali,
nel caso di bambini con ASD, spesso prevedono una combinazione di strategie di tipo

comportamentale e di tipo medico.



Il terzo capitolo compie una revisione dettagliata della letteratura relativa all’associazione tra
I’ASD e i Disturbi del Sonno in eta prescolare. Dopo aver chiarito i criteri di inclusione,
vengono presentate una sintesi dei risultati principali e alcune considerazioni in merito agli
esiti ottenuti. In ultimo, vengono delineate alcune proposte di sviluppo che permettono di
sopperire ad alcuni limiti riscontrati nella letteratura di riferimento, come la fascia di eta
considerata o il mancato impiego di alcuni strumenti e interventi utili per diagnosticare e agire

su tali disturbi.

Il quarto capitolo, infine, propone un intervento di psicoeducazione familiare e igiene del
sonno, nell’ottica di promuovere un sonno il piu possibile di qualita nei bambini con Disturbo
dello Spettro Autistico. Si tratta di un progetto individuale rivolto alle singole famiglie, nelle
quali ¢ presente un bambino con ASD. Dopo un’attenta definizione e analisi del problema,
vengono delineati i principali destinatari dell’intervento, diretti e indiretti. Successivamente,
vengono introdotti gli obiettivi generali e specifici del progetto e le metodologie di intervento.
A seguire, vengono identificate le fasi specifiche e i tempi di realizzazione del trattamento. E
la volta sia delle risorse, sia umane che materiali, che dei costi necessari per sopperire alla
realizzazione del progetto. Dopo una breve digressione sui rischi plausibili, viene descritta la
fase fondamentale di valutazione. A questo scopo, vengono illustrate le modalita di esame ex

ante, in itinere e post ante.



CAPITOLO 1. I DISTURBI DELLO SPETTRO AUTISTICO

1.1 Introduzione e definizione

La parola autismo deriva dal greco autos (“sé stesso”) e indica I’autoreferenzialita, la negazione
dell’altro e, di conseguenza, la mancanza del senso della realta tipici della disfunzione
(Treccani, 2010). Difatti, I’autismo rappresenta un disturbo del neurosviluppo principalmente
caratterizzato da deficit persistenti nell’ambito della comunicazione e dell’interazione sociale
in molteplici contesti. Oltre a questi aspetti, 1 soggetti autistici sono coloro che sperimentano
un pattern di comportamento, interessi o attivita ristretti e ripetuti nel tempo (DSM-5, 2013).
Si tratta, a tutti gli effetti, di un disturbo del neurosviluppo; difatti, i primi sintomi caratteristici
della patologia compaiono gia prima dei 2 anni di eta (Masi et al., 2017).

I1 Disturbo dello Spettro Autistico ¢ caratterizzato da una moltitudine di sintomi che si
manifestano negli individui con un’ampia variabilita in termini sia di entita che di gravita. Di
conseguenza, ¢ possibile che i soggetti presentino sintomi differenti pur presentando lo stesso
deficit (Masi et al., 2017). Rientrano tra i primi segnali tipici della comparsa del disturbo
autistico 1 seguenti: ritardo nello sviluppo del linguaggio, ripetizione di parole o frasi,
monotonia nel suono della voce e mancanza di espressioni facciali, movimenti stereotipati e
ripetuti, ipersensibilita a luci intense e a suoni acuti, disinteresse verso qualsiasi forma di
interazione sociale, mancanza di emotivita, tendenza all’isolamento, aggressivita improvvisa,
mancanza di coordinazione motoria e sviluppo sopra la media di memoria, capacita di calcolo,
abilita musicali e matematiche (Masi et al., 2017).

Rispetto alla gravita della sintomatologia, il DSM-5 individua tre diversi livelli di autismo
(Kandola, 2020):
1. 1I primo livello ¢ rappresentativo di una sintomatologia quasi impercettibile; per questo

motivo viene definito autismo lieve. Quest’ultimo ¢ caratterizzato da minore interesse e



difficolta ad avviare e a mantenere le interazioni e le relazioni sociali, oltre che da un

comportamento rigido, routinario e disorganizzato;

2. 1l livello 2, invece, ¢ tipico di quei soggetti che presentano marcati deficit nella
comunicazione verbale e non verbale e che emettono comportamenti problema di fronte a
cambiamenti della loro routine;

3. L’ultimo livello, ossia il piu grave, infine, ¢ caratterizzato da gravi deficit nella
comunicazione sociale, verbale e non verbale, i quali possono portare 1’individuo
all’averbalita. Inoltre, sempre nell’ultimo livello di gravita, i soggetti autistici mettono in
atto comportamenti limitati e ripetitivi che, a differenza di quello che accade per gli altri
due livelli, interferiscono significativamente con il loro funzionamento in tutti gli ambiti,
divenendo una causa di forte frustrazione e angoscia.

Data I’ampia variabilita della sintomatologia e i diversi livelli di gravita che 1’autismo puo
presentare, grazie alle evidenze scientifiche, ¢ stato abbandonato 1’approccio categoriale, il
quale si basava sulla presenza di un determinato numero di sintomi per poter diagnosticare
I’autismo, a favore di una visione basata sull’esistenza di un continuum all’interno dello spettro
fenotipico. Per questo motivo, oggi si preferisce parlare di Disturbi dello Spettro Autistico.
Oltre all’autismo, con le modifiche apportate nell’aggiornamento che segna il passaggio dal
DSM-IV al DSM-5, vi rientrano anche la sindrome di Asperger, la sindrome di Rett, il disturbo
disintegrativo dell’infanzia e il disturbo pervasivo dello sviluppo non altrimenti specificato. Si
tratta, in generale, di disordini del neurosviluppo determinati da un’anomala maturazione
cerebrale che segna il suo esordio in epoca fetale, quindi molto prima della nascita del bambino
(Masi et al., 2017).

Le ultime ricerche, pubblicate nel 2020 dal Centers of Disease Control and Prevention
(CDC) di Atlanta, hanno riportato che, negli Stati Uniti, 1 bambino su 36 ha ricevuto una

diagnosi di autismo (Maenner et al., 2020). In Italia, invece, nel 2019 ¢ stata osservata una
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prevalenza di 1 bambino autistico ogni 77. Tuttavia, ¢ bene ricordare che la prevalenza si
riferisce alle diagnosi che sono state fatte, non al fenomeno in sé. In generale, si tratta

indubbiamente di un fenomeno in crescita su scala mondiale.

1.2 Cenni storici: dal Novecento ai giorni nostri

La parola autismo ¢ stata utilizzata per la prima volta dallo psichiatra svizzero Eugen Bleuler,
nel 1911, per descrivere uno dei sintomi della schizofrenia, ossia 1’evasione dalla realta (Evans,
2013). L’isolamento, tuttavia, non costituisce 1’unico deficit di questi soggetti, cosi come non
¢ corretto considerare 1’autismo come sintomo secondario della schizofrenia, trattandosi,
invece, di un disturbo specifico ed indipendente.

Nel 1943, grazie al pediatra tedesco Leo Kanner, il termine ha iniziato ad essere
utilizzato anche nella diagnosi. Egli osservo un gruppo di 11 bambini, di eta compresa trai2 e
1 10 anni, e cio gli permise di descrivere, per la prima volta, le caratteristiche peculiari del
Disturbo dello Spettro Autistico. Il comportamento sociale ed emotivo di questi soggetti era
molto lontano dalla normalita; questi ultimi, infatti, presentavano una sorta di isolamento
autistico che comprometteva la loro capacitd di mettersi in contatto con gli altri. Questa
condizione viene definita da Kanner autismo infantile precoce (Kanner, 1943). A Kanner si
deve il merito di aver formulato la diagnosi del primo soggetto al mondo riconosciuto come
autistico, Donald Triplett (Cuppini, 2023).

Durante gli anni successivi, Hans Asperger introduce il concetto di sindrome di
Asperger, la quale si riferisce a quei bambini che, seppur autistici, non presentano una disabilita
del funzionamento intellettivo (Asperger, 1944).

Sei anni dopo, Milton Hyland Erickson afferma, nel volume Childhood and Society
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(Norton, 1993), che in tutti i soggetti autistici ¢ possibile trovare una “storia di estraniamento
materno” (Erickson, 1950).

L’anno successivo, ¢ la volta di due importanti contributi: non solo il medico francese
Gilbert Lelord inizia a studiare la neurofisiologia dell’autismo avvalendosi degli studi condotti
in precedenza da Pavlov, ma Anne Freud e Sophie Dann dimostrano che I’esperienza estrema
dei campi di concentramento vissuta dai bambini nazisti non induce in loro la patologia
autistica (Freud & Dann, 1951).

Quattro anni dopo, nel 1955, la psicanalista Beata Rank individua nella privazione
emotiva precoce del bambino una possibile causa scatenante della patologia autistica e afferma
che, tanto piu il bambino ¢ piccolo, tanto piu ¢ importante agire modificando la personalita
della madre (Caplan, 1955).

Secondo lo psicologo tedesco Bruno Bettelheim, invece, la causa dell’autismo sarebbe
da ricercare nel rifiuto da parte dei genitori (Bettelheim, 1959). A questo proposito, qualche
anno dopo, egli propone la parentectomia, ossia una forma di terapia basata
sull’allontanamento dei figli dai genitori.

Nello stesso periodo, lo psicologo americano Eric Schopler fonda il metodo TEACCH
(Teaching and Education of Autistic and Related Communication Handicapped Children), un
programma di Stato che propone valutazioni e programmi educativi personalizzati ai soggetti
autistici, oltre che assistenza e formazione ai professionisti della salute mentale e ai genitori.
Questo perché i genitori, secondo Schopler, rivestirebbero il ruolo di coterapeuti (Ghezzo,
2010), attivamente coinvolti nel trattamento della patologia autistica dei loro figli.

Alla fine degli anni Sessanta, la ricerca ha abbandonato 1’ipotesi genitoriale come
possibile causa del deficit, concentrandosi sui precursori di natura neurobiologica, ambientale
e sociale del disturbo. In questo senso, Leo Kanner ¢ stato il primo ad attribuire al disturbo

autistico una causa innata, indipendente dal ruolo genitoriale.
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Negli anni Ottanta, nasce in Italia I’ANGSA (Associazione Nazionale Genitori
Autistici), che riesce a divulgare in poco tempo informazioni inerenti al Disturbo dello Spettro
Autistico, fino ad allora poco conosciuto dalla gente comune. In poco tempo, questa
associazione diventa un punto di riferimento non solo per i genitori, ma anche per i
professionisti (Ghezzo, 2010).

Durante gli anni Novanta, sempre piu studiosi riconoscono la base neurobiologica della
patologia autistica: lo studio di Bailey et al., condotto su gemelli monozigoti e dizigoti,
dimostra la presenza di un importante contributo di componenti genetiche (Bailey et al., 1995).

E durante i primi anni Duemila che I’U.S. Department of Education propone come
modello esemplare di presa in carico dei soggetti autistici I’approccio psicoeducativo (National
Research Council, 2001).

Nel 2005, vengono pubblicate le linee guida SINPIA (Societa Italiana di
Neuropsichiatria dell’Infanzia e dell’Adolescenza) sull’autismo; nel 2008, viene fissata al 2
aprile la giornata mondiale dell’autismo; nel 2009, 1’Onu riconosce i diritti delle persone con
disabilita, prendendo in considerazione anche i soggetti autistici.

I1 DSM-1V, pubblicato la prima volta nel 1994 e rivisto durante gli anni Duemila,
rappresenta la prima edizione del Manuale Diagnostico e Statistico dei Disturbi Mentali a
classificare 1’autismo come spettro; oltre all’autismo classico, vengono introdotte altre quattro
condizioni clinicamente distinte: il disturbo pervasivo dello sviluppo non altrimenti specificato,
la sindrome di Asperger, il disturbo disintegrativo dell’infanzia e la sindrome di Rett. Poco
dopo, sono emersi due problemi: la necessita di individuare le basi genetiche dell’autismo e la
difficolta nel porre diagnosi del disturbo fra i diversi Stati. A fronte di queste preoccupazioni,
il DSM-5 ha introdotto il termine Disturbo dello Spettro Autistico, caratterizzato da “un
disturbo persistente nella reciproca comunicazione sociale e interazione sociale” oltre che da

“schemi di comportamento limitati e ripetitivi” (DSM-5, 2012). Inoltre, sono stati eliminati
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dalla categoria del disturbo il disturbo disintegrativo dell’infanzia e la sindrome di Rett, mentre
sono stati introdotti la disabilita intellettiva e il disturbo della comunicazione. Inoltre, ¢ stata
proposta una valutazione suddivisa in 3 livelli di gravita della patologia (Masi et al., 2017).
Oggi, non si parla piu di autismo per descrivere una patologia specifica e definita

nosograficamente, ma piuttosto di autismi, con caratteristiche differenti e sintomi diversificati
le cui cause, al momento, rimangono ancora sconosciute. Inoltre, se un tempo 1’attenzione era
principalmente rivolta verso I’isolamento sociale, ora risulta essere importante considerare un
insieme di fattori e caratteristiche riguardanti il comportamento del soggetto. Nonostante
questo, ¢ bene ricordare che, attualmente, 1’autismo non presenta un’eziologia biologico-
organica precisa. Per questo motivo, per poterlo diagnosticare & possibile basarsi
esclusivamente sugli aspetti comportamentali, 1 quali, tuttavia, risultano essere molto sensibili
all’osservazione e rappresentano, quindi, misure poco oggettive nello studio dell’handicap
(Geschwind & Levitt, 2007). Per ovviare alla possibile presenza di elementi di soggettivita, la
diagnosi ¢ basata sul ricorso a strumenti di valutazione validati e standardizzati come 1’ADOS,

che verra descritta successivamente.

1.3 Eziologia e fattori di rischio

In termini eziologici, si puo dire che le cause dell’autismo siano ancora ad oggi sconosciute,
anche se la maggioranza dei ricercatori ¢ concorde nell’affermare che si tratti di fattori
prevalentemente genetici. E possibile individuare tre principali categorie di rischio: la
familiarita; la presenza di mutazioni a livello di geni associati allo sviluppo encefalico; I’essere
portatori di malattie genetiche come la sindrome di Rett, di disturbi del neurosviluppo quali
I’ADHD o di patologie neurologiche come I’epilessia. Nello specifico, ¢ perd importante

considerare (ad incrementare ulteriormente la complessita delle interrelazioni fra queste
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patologie) che la sindrome di Rett rappresenta una malattia monogenica, che esistono per
I’ADHD dei fattori di suscettibilita neurobiologica anche su base genetica e che 1’epilessia puo
essere associata a molteplici cause, non esclusivamente di tipo genetico. Inoltre, gli studi di
linkage hanno evidenziato, sui cromosomi 15, il 16, il 22 e I’X, alcune variazioni del numero
di copie che rappresentano fattori di suscettibilita genetica all’autismo, comportando un
incrementato rischio di svilupparlo. Queste variazioni sono presenti in circa il 5-10% dei casi
e si differenziano dall’”’autismo sindromico”, ossia una forma di autismo percentualmente piu
rara (circa il 5% del totale) in cui I’autismo si presenta all’interno di specifiche sindromi
genetiche. Sono 1 polimorfismi di singolo nucleotide, associati ad una genesi multifattoriale,
ma con significativa componente di ereditabilita, infine, a rappresentare verosimilmente la
categoria numericamente piu frequente. Questi ultimi fattori non determinano un effetto
causativo, bensi incrementano il rischio di sviluppare I’autismo. Infine, piu recentemente ¢
stato possibile evidenziare il ruolo di fattori epigenetici (metilazione del DNA, alterazioni dei
micro-RNA). Pertanto, la patogenesi dell’ASD ¢ da considerarsi multifattoriale (Masini et al.,
2020). Proprio per questi motivi, va sottolineato come nella maggior parte dei casi non sia
possibile dimostrare il coinvolgimento di un singolo gene associato all’autismo, poiché si tratta
di una patologia neuropsichiatrica complessa a genesi multifattoriale.

Oltre a questi aspetti, infatti, ¢ importante considerare la dimensione neurobiologica
dell’autismo. Infatti, I’ASD si manifesta come espressione di una connettivita neurale atipica,
la quale comporterebbe un eccesso di connessioni locali e un difetto di connessioni tra diverse
regioni funzionali del cervello in questi soggetti (Masi et al., 2017).

Svolgono un ruolo importante anche i fattori di rischio ambientale, quali il parto
prematuro, I’abuso di alcool, I’inquinamento, le infezioni materne contratte durante la
gravidanza e I’eta avanzata dei genitori. I genere, 1’etnia e lo status socioeconomico incidono

sull’insorgenza del Disturbo dello Spettro Autistico. I dati, infatti, hanno indicato che i ragazzi
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erano 4 volte piu a rischio delle ragazze di sviluppare il disturbo, cosi come la prevalenza era
maggiore per gli individui di etnia nera e per quelli socialmente svantaggiati (Roman et al.,
2021). Per spiegare tali osservazioni, ¢ stato introdotto il concetto di soglia protettiva.
Quest’ultima sarebbe, infatti, piu elevata nella popolazione femminile: cid significa che ¢
necessario un numero maggiore di mutazioni genetiche per la manifestazione dell’autismo
nelle femmine (Jacquemont et al., 2014). Il bias a sfavore dei soggetti di genere maschile
nell’ASD ¢ stato messo in relazione a fattori di tipo ormonale, cognitivo e genetico e fra le
teorie proposte, ricordiamo (in prospettiva storica), la teoria alternativa chiamata anche teoria
del “cervello maschile estremo”, la cui base teorica risiede nel ritenere che il profilo cognitivo
maschile tipico sia migliore nella sistematizzazione che nei processi empatici e, di
conseguenza, l’autismo sia interpretabile come un’estremizzazione delle caratteristiche
fenotipiche maschili (Baron-Cohen, 2002). Va, comunque, sottolineato che una linea di ricerca
alternativa ipotizza come alla base della minore prevalenza di casi di ASD nel genere
femminile possa esservi un bias di selezione, collegato alle differenze fenotipiche tipicamente
riscontrate nei due generi: 1 soggetti femminili con diagnosi di ASD tendono a presentare
maggiori livelli di gravita, a presentare piu alti livelli di impairment nella comunicazione
sociale e nell’interazione, livelli di funzionamento cognitivo e linguistico inferiori e una
maggiore incidenza di comportamenti esternalizzanti, suggerendo che, per formulare la
diagnosi nei soggetti femminili, siano richiesti maggiori livelli di gravita (Frazier et al., 2014).
E stato dimostrato, inoltre, che esiste una relazione fra autismo ed epilessia, anche se non ¢
detto che tutti i soggetti autistici manifestino, almeno una volta nella vita, un episodio epilettico
(Wass, 2011).

Questi risultati suggeriscono la necessita di approfondire le problematiche relative
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all’eziologia dei Disturbi dello Spettro Autistico. Nonostante 1’attenzione nei confronti
dell’autismo sia notevolmente aumentata negli ultimi decenni, infatti, ancora molti aspetti

eziopatogenetici devono essere chiariti.

1.4 I principali modelli teorici

Quando si parla di autismo, ¢ opportuno delineare i principali modelli esplicativi che
permettono di individuare quelli che sono i meccanismi sottostanti a questo disturbo. A tal fine,
emblematici risultano essere stati gli ultimi decenni di ricerca, che hanno chiarito ’idea
secondo la quale alla base dell’autismo vi sarebbe un disordine riguardante 1’organizzazione
del sistema nervoso che genererebbe, a sua volta, un effetto a cascata sulla vita dell’individuo
(Muhle et al., 2004). Nonostante questo, ancora oggi sono presenti differenti punti di vista
sull’argomento, che considerano molteplici cause, evoluzioni del fenomeno, livelli di gravita e
sintomatologie. Ancora, se alcuni studiosi parlano di autismo utilizzando il termine spettro,
altri preferiscono parlare di autismi, enfatizzando 1’idea che il disturbo sia composto da un
insieme di sindromi diverse, con diverse eziopatogenesi e sintomatologie (Geschwind & Levitt,
2007).

Tra i principali modelli di riferimento, rivestono particolare importanza le teorie relative
al deficit della teoria della mente (Leslie 1986; Baron-Cohen 1989; Surian 2004), che
ipotizzano la presenza di una disfunzione a carico dell’acquisizione di quest’ultima. La teoria
della mente, in particolare, fa riferimento alla capacita di comprendere e di interpretare gli stati
mentali propri e degli altri (Premack & Woodruff, 1978). Un mancato sviluppo della stessa
determina, negli individui, diverse limitazioni sul piano sociale e relazionale. Emblematico, in
questo filone di ricerca, risulta essere il compito della falsa credenza (Wimmer e Perner, 1983)

che, in generale, prevede la presentazione di una scena nella quale due personaggi giocano con
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un oggetto: il primo personaggio colloca I'oggetto in un contenitore ed esce; in sua assenza, il
secondo personaggio lo sposta in un altro contenitore presente nella stanza; a questo punto, si
chiede al bambino sottoposto al compito di prevedere dove il personaggio andra a cercare
I’oggetto. Il bambino dovrebbe rendersi conto che il protagonista della storia possiede una
rappresentazione della realta differente rispetto alla situazione effettiva, dunque dovrebbe
affermare che egli lo cerchera dove crede che sia (dove I’aveva collocato) e non dove si trova
attualmente (Frith, 2009). Questo compito € conosciuto anche come il test di Sally-Anne. Perner
e collaboratori (1983), in particolare, hanno studiato la falsa credenza mediante due tipologie
di compiti sperimentali: la falsa credenza di primo ordine e quella di secondo ordine. Mentre
il primo compito presuppone la capacita di pensare cosa pensano le altre persone (“cosa pensa
Sally?”’) e richiede che il bambino disponga di un’eta mentale di 3-4 anni, il secondo implica
anche una capacita metacognitiva, cio¢ la comprensione delle credenze sulle credenze (“cosa
Billy pensa che Sally pensi?”) (Trasatti, 2022). Nel caso specifico del Disturbo dello Spettro
Autistico, quello che succede ¢ che il bambino autistico non riesce a completare il compito
della falsa credenza, credendo che il protagonista andra a cercare il giocattolo nel posto reale
in cui adesso si trova. Questo perché i bambini autistici, cosi come quelli di eta inferiore ai
quattro anni, non sono in grado di attribuire al soggetto una falsa credenza (Baron-Cohen et al.,
1985).

Un altro paradigma esistente ¢ quello riguardante 1’ipotesi del deficit primario nella
relazione interpersonale, che sostiene ’idea secondo la quale, fin dalla nascita, 1 soggetti
sarebbero inseriti in una serie di relazioni reciproche con altre persone; il bambino, inoltre,
sarebbe capace fin da subito di percepire le emozioni di chi si prende cura di lui. Inoltre, sarebbe
proprio la possibilita di osservare gli stati emotivi degli adulti e di condividerli a costituire la

base per lo sviluppo della capacita del soggetto di manifestare le proprie emozioni. Quindi, i
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soggetti autistici, non essendo direttamente coinvolti nelle relazioni sociali, non sono in grado
di rispondere ai sentimenti altrui proprio perché sono incapaci di comprenderli (Hobson, 1990).

La prospettiva del deficit delle funzioni esecutive programmatorie riduce la discrepanza
esistente tra 1’autismo e le sindromi del lobo frontale. Secondo questo punto di vista, in
particolare, alla base del disturbo vi sarebbe una disfunzione neuropsicologica prefrontale di
base (dalla quale deriva anche il deficit di teoria della mente) in grado di intaccare in maniera
determinante 1’organizzazione e la percezione dell’esperienza come insieme strutturato e
coerente di comportamenti finalizzati ad uno scopo (Ozonoff et al., 1991; Russell, 1997; Zalla
& Sperduti, 2013). Quando parliamo di funzioni esecutive, in particolare, facciamo riferimento
ai processi automatici e a quelli di controllo volontario: mentre i primi si attivano in situazioni
conosciute e abituali, mediante la messa in atto di comportamenti (a volte contemporanei)
elicitati da condizioni esterne, i processi volontari vengono innescati da condizioni del tutto
nuove, mediante la messa in atto di sequenze d’azione intenzionali e in linea con gli obiettivi
personali (non con gli stimoli esterni) (Sanfey & Cohen, 2004). L’attivita di questi due processi
¢ in gran parte controllata dai lobi frontali; il fatto che il comportamento delle persone autistiche
spesso si presenti come rigido e inflessibile sottolinea una certa analogia, a livello
comportamentale, tra i deficit prefrontali e il Disturbo dello Spettro Autistico.

L’ipotesi del deficit di coerenza centrale, d’altro canto, presuppone la presenza di una
difficolta relativa alle operazioni di sintesi e di integrazione dell’informazione e delle sue
componenti cognitive ed affettive. Questi processi, inoltre, rappresentano un prerequisito dello
sviluppo della teoria della mente. Ne deriva che i soggetti autistici non siano in grado di
costruire una certa coerenza interna tra gli elementi e di integrare ed elaborare 1’informazione.
L’individuo con Disturbo dello Spettro Autistico, di conseguenza, percepisce le informazioni

in maniera frammentata e segmentata, piuttosto che unitaria. Questi meccanismi sono
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riscontrabili sia nei pensieri che nelle azioni di tali soggetti, che tendono a focalizzarsi sui
dettagli piuttosto che sull’interezza del contesto (Frith & Happé, 1994; Happé et al., 2001).
Un altro punto di vista viene proposto dalla feoria della simulazione mentale, che

considera, alla base dell’incapacita sperimentata dai bambini autistici nel porsi in relazione con
gli altri, la presenza di un’alterazione del funzionamento dei neuroni-specchio, ossia i circuiti
nervosi, situati a livello frontale e parietale, alla base della capacita umana di comprendere e di
riprodurre le azioni altrui (Rizzolatti et al., 2004). Questi ultimi vengono chiamati in questo
modo proprio perché funzionano come uno specchio e riproducono nel cervello azioni o stati
d’animo osservati nelle altre persone: I’osservazione di un agente che mette in atto una
determinata azione comporta 1’attivazione delle aree cerebrali che si attivano quando si mette
in atto in prima persona quella determinata azione. Questo sistema rende il soggetto capace di
comprendere ’altro da un punto di vista motorio, incrementando anche la sua capacita
empatica (Keysers & Gazzola, 2006). Questa capacita ¢ deficitaria nei soggetti autistici, in
quanto ¢ ridotta la funzione di sintonizzazione del loro cervello con quello delle persone attorno
a loro (Ozonoff 1992, 2000; Russell 1997, 1998; Pennington 1997; Zalla 2003).

Infine, secondo la prospettiva della mente inattiva, le difficolta sociali presenti nei bambini
con Disturbo dello Spettro Autistico sarebbero evidenti, in particolar modo, nella direzione del
loro sguardo. Infatti, gli occhi di un bambino autistico tendono spesso a concentrarsi su aspetti
poco rilevanti del mondo sociale. Come suggeriscono le ricerche di Klin et al. (2004), effettuate
attraverso la metodologia dell’eye tracking, 1 soggetti autistici ad Alto Funzionamento si
concentrano sugli aspetti poco importanti dello stimolo, come la regione piu periferica di un

volto, rispetto agli individui con sviluppo tipico.
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1.5 I criteri diagnostici e ’importanza della diagnosi precoce

Come visto in precedenza, dato che le manifestazioni del disturbo variano in termini di
sintomatologia e gravita, oggigiorno si preferisce parlare di Disturbi dello Spettro Autistico
(ASD). Questo concetto fa riferimento ad un insieme (spettro) di disturbi.

La diagnosi di ASD, solitamente, viene posta quando i1 genitori (ma anche persone
appartenenti all’ambiente extra familiare, quali gli insegnanti) notano, durante la crescita del
bambino, caratteristiche preoccupanti inerenti al suo comportamento. Questo li porta a chiedere
un consulto al pediatra, il quale puo richiedere una visita specialistica in modo che venga
effettuata una diagnosi.

Fondamentale, in questi termini, ¢ che quest’ultima venga redatta da strutture
specializzate riconosciute dal Sistema Sanitario Nazionale (SSN) in possesso di strumenti
adeguati e standardizzati (Istituto Superiore di Sanita, 2020). Inoltre, il DSM-5 sostiene la
necessita di eseguire una diagnosi funzionale eseguita dall’équipe multifunzionale, contenente
una valutazione clinica globale e la definizione del progetto terapeutico riabilitativo. L’équipe
multiprofessionale deve obbligatoriamente essere composta dalle seguenti figure professionali:
neuropsichiatra, psicologo, neuropsicomotricista, logopedista e educatore (DSM-5, 2013).
Inoltre, sono consigliati gli incontri per i genitori, in modo tale che essi possano entrare in
relazione diretta con I’équipe e viceversa, cosicché si possa raggiungere un quadro il piu
completo possibile del comportamento del bambino nei diversi contesti (casa, scuola, ecc.).
Ci0 consentirebbe ai familiari, inoltre, di assumere i curanti come punto di riferimento.

Prima di formulare una diagnosi, devono essere eseguite due tipologie di esami: 1’esame
obiettivo e neurologico e I’esame comportamentale. Il primo ha come scopo ’esclusione della
presenza di eventuali segni di patologia neurologica, genetica o neurometabolica e, ove

indicato, richiede una valutazione globale dello stato di salute del bambino, comprendente la
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verifica dei parametri auxologici (quali peso, altezza, circonferenza cranica e BMI),
audiometrici e, in alcuni casi, di indagini di approfondimento genetiche, metaboliche o
strumentali (EEG, RMN encefalo). Il secondo esame, invece, ¢ volto a fornire una valutazione
complessa del bambino su piu fronti (comportamentale, cognitivo e linguistico, emotivo,
funzionale) mediante [’utilizzo dell’osservazione, del colloquio clinico e di strumenti di
valutazione standardizzati (Istituto Superiore di Sanita, 2020). Rientrano tra questi ultimi la M-
CHAT (Modified-Checklist for Autism in Toddlers), 1’ADOS-2 (Autism Diagnostic
Observation Schedule-Second Edition) e I’ ADI-R (Autism Diagnostic Interview-Revised). La
prima rappresenta una checklist che permette ai pediatri di individuare precocemente, entro i
primi 18 mesi di vita del bambino, possibili campanelli d’allarme che possono suggerire la
presenza di una patologia autistica (Masi et al., 2017). E la volta dell’ADOS, il quale, d’altro
canto, prevede un’osservazione standardizzata delle competenze sociocomunicative,
relazionali e di gioco del bambino autistico (Langmann et al., 2017). Infine, I’ADI-R si serve
di un’intervista ai genitori volta a diagnosticare il disturbo sulla base della raccolta di
informazioni quali linguaggio e comunicazione, interazione sociale reciproca, comportamenti
stereotipati e interessi ristretti (Frigaux et al., 2019).

La diagnosi di autismo descritta dal DSM-5 ¢ di tipo dimensionale. Questo significa
che, anziché considerarlo esclusivamente in relazione alla presenza di un determinato numero
di sintomi all’interno di una specifica categoria (diagnosi categoriale), viene considerato anche
il livello di gravita degli stessi (Masi et al., 2017).

Di seguito, i criteri diagnostici proposti dal DSM-5 (DSM-5, 2013):

A. Deficit persistenti nella comunicazione sociale e nell’interazione sociale in differenti

contesti, come manifestato dai seguenti fattori, presenti attualmente o nel passato (gli esempi

sono esplicativi, non esaustivi, si veda testo):
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1. Deficit nella reciprocita socio-emotiva, che vanno, per esempio, da un approccio

sociale anomalo e dal fallimento della normale reciprocita della conversazione; a una ridotta
condivisione di interessi, emozioni o sentimenti; all’incapacita di dare inizio o di rispondere a
interazioni sociali.

2. Deficit nei comportamenti comunicativi non verbali utilizzati per 1’interazione sociale, che
vanno, per esempio, dalla comunicazione verbale e non verbale scarsamente integrata; ad
anomalie del contatto visivo e del linguaggio del corpo o deficit della comprensione e dell’uso
dei gesti; a una totale mancanza di espressivita facciale e di comunicazione non verbale.

3. Deficit nello sviluppo, nella gestione e nella comprensione delle relazioni, che vanno, per
esempio, dalle difficolta di adattare il comportamento per adeguarsi ai diversi contesti sociali;
alle difficolta di condividere il gioco di immaginazione o di fare amicizia; all’assenza di
interesse verso i coetanei.

Inoltre, viene richiesto di specificare la gravita attuale in funzione della compromissione della
comunicazione sociale e dei pattern di comportamento ristretti, ripetitivi (si veda Tabella 1).
B. Pattern di comportamento, interessi o attivita ristretti, ripetitivi, come manifestato da almeno
due dei seguenti fattori, presenti attualmente o nel passato (gli esempi sono esplicativi, non
esaustivi, si veda testo):

1. Movimenti, uso degli oggetti o eloquio stereotipati o ripetitivi (per esempio, stereotipie
motorie semplici, mettere in fila giocattoli o capovolgere oggetti, ecolalia, frasi
idiosincratiche).

2. Insistenza nella sameness (immodificabilitd), aderenza alla routine priva di flessibilita

o rituali di comportamento verbale o non verbale (per esempio, estremo disagio davanti a
piccoli cambiamenti, difficolta nelle fasi di transizione, schemi di pensiero rigidi, saluti rituali,

necessita di percorrere la stessa strada o mangiare lo stesso cibo ogni giorno).
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3. Interessi molto limitati, fissi che sono anomali per intensita o profondita (per esempio, forte
attaccamento o preoccupazione nei confronti di oggetti insoliti, interessi eccessivamente
circoscritti o perseverativi).

4. Iper- o iporeattivita in risposta a stimoli sensoriali o interessi insoliti verso aspetti sensoriali
dell’ambiente (per es., apparente indifferenza a dolore/temperatura, reazione di avversione nei
confronti di suoni o consistenze tattili specifici, annusare o toccare oggetti in modo eccessivo,
essere affascinati da luci o da movimenti).

Inoltre, viene richiesto di specificare la gravita attuale in funzione della comunicazione sociale
e dei pattern di comportamento ristretti e ripetitivi (si veda Tabella 1).

C. I sintomi devono essere presenti nel periodo precoce dello sviluppo (ma possono non
manifestarsi pienamente prima che le esigenze sociali eccedano le capacita limitate, o possono
essere mascherati da strategie apprese in eta successiva).

D. I sintomi causano una compromissione clinicamente significativa del funzionamento in
ambito sociale, lavorativo o in altre aree importanti.

E. Queste alterazioni non sono meglio spiegate da disabilita intellettiva (disturbo dello sviluppo
intellettivo) o da ritardo globale dello sviluppo. La disabilita intellettiva e il disturbo dello
spettro dell’autismo spesso sono presenti in concomitanza; per porre diagnosi di comorbidita
di disturbo dello spettro dell’autismo e di disabilita intellettiva, il livello di comunicazione
sociale deve essere inferiore rispetto a quanto atteso per il livello di sviluppo generale.

Nota: gli individui con una diagnosi consolidata DSM-IV di disturbo autistico, disturbo di
Asperger o disturbo pervasivo dello sviluppo senza specificazione dovrebbero ricevere la
diagnosi di disturbo dello spettro dell’autismo. Gli individui che presentano marcati deficit
della comunicazione sociale, ma i cui sintomi non soddisfano i criteri per il disturbo dello
spettro dell’autismo, dovrebbero essere valutati per la diagnosi di disturbo della comunicazione

sociale (pragmatica).
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Inoltre, viene richiesto di specificare se il disturbo si presenta:

- Con o senza compromissione intellettiva associata.

- Con o senza compromissione del linguaggio associata.

- Associato a una condizione medica o genetica nota o a un fattore ambientale (Nota di codifica:

Utilizzare un codice aggiuntivo per identificare la condizione medica o genetica associata).

- Associato a un altro disturbo del neurosviluppo, mentale o comportamentale (Nota di

codifica: Utilizzare codice/i aggiuntivo/i per identificare il/i disturbo/i del neurosviluppo,

mentale/i o0 comportamentale/i associato/i).

- Con catatonia (per la definizione, fare riferimento ai criteri per la catatonia associata a un
altro disturbo mentale). (Nota di codifica: Utilizzare il codice aggiuntivo 293.89 [F06.1]

catatonia associata a disturbo dello spettro dell’autismo per indicare la presenza di una

concomitante catatonia).

Tabella 1. Livelli di gravita del disturbo dello spettro dell'autismo. Ripresa dal DSM, quinta edizione (2013).

Livello Comunicazione sociple Com portnmenti ristrett, ripetitivi
i gravitin
Livello 3 CGreavi dehat delle abiliti di comunicazione soaale verbale ¢ Inflessibilita di comportamento, estrema

“E necessario
LN SU PRt
il 1o
significativo”

non verbale causano gravi compromissiont del funaonamento,
avvio molto limite delle interaioni sodali e renzioni minime
alle aperture sociali da parte di aleei, Per esempio, una persona
con un eloquis caratterizzato da poche parole comprensibili, che
ririmentes ivvin interadoni sociali e, quando Lo fa, mette inoano
approce insoliti solo per soddisfare esigense e risponde solo ad
approcel sociali molto diverd.

dithoolta nell'attrontare il cambiamento,
ovaliri comportment tistretti/ v petitivi
interferiscono in modo marcato con
tutte ke aree del unzionamento. Grande
dizagio/ditheolta nel modibcare | ogpetto
dell amenzione o azione,

Livello 2

"E necessario
1N SUPPorto
significativo”

Deficit marcati delle abilii di comunicazione sociale verbale e

non verbale; compromissioni sociali visibili anche in presenza di
supporto; avvio limitato delle interazioni sociali; reaziomn ridotte
aanoimiale alle aperture sociali da parte di aliwi, Per esempio, una
persona che parla wsando frasi semplici, la cul interazione & limitata
a nteressi ristrett ¢ particolar « che presenta una comunicazions
non verbale decisamente strana.

Inflessibiliti di comportamento, difficol
nell'affrontare i cambiament o alori
compaortamenti ristret i/ ripetitivi sono
sufficientements frequent da essere
evidenti a un osservatore casuale e
interferiscono con il funzionamento in
diversi contesti. Disagio/difficolti nel
modificare 'oggetto dell anenzione o
I"azione.

Livello 1

"E necessario
un supporto”

In assenza di supporto, i deficit della comunicazione sodale causano
notevoli compromissioni, Difficolta ad avviare le interazioni sociali,
e chian esempd di risposte atipiche o infrottuose alle aperture sociali
da parre dialid, Lindividuo pudmostrare un interesse ridoro per
le interazioni =ociali. Per esempio, una persona che & in grado di
formulare frasi complete e st imperna nella comunicazione, ma
Fallisce nella conversazione bidirezionale con ghi alirl, e i cui tentativi
i Fare amidzia mmo steani e in genere semea suocesso,

25

Linflessibiliti i comportamento
causa interferenze significative con i
funzionamento in uno o pit contest,
Difficalta nel passare da un'ardvic
all"altra. I problemi nell' organizzazione
enella planihiezione cstacolano
l'indipend enza.



Quando si parla di diagnosi precoce si fa riferimento ad una diagnosi effettuata prima dei 2
anni di vita del bambino (Barbaro & Dissanayake, 2009). Oggi, si rende necessario cercare di
diagnosticare il piu precocemente possibile questo disturbo, servendosi di particolari strumenti
che permettono all’équipe di individuare i sintomi precoci e di effettuare una diagnosi
tempestiva durante lo sviluppo del bambino (Istituto Superiore di Sanita, 2020). Individuare
una patologia precocemente consente di evitare I’aggravamento della sintomatologia autistica.
Esiste, infatti, un accordo sul fatto che la diagnosi precoce e il relativo intervento possano
migliorare notevolmente la prognosi dei bambini con ASD e la qualita di vita delle rispettive
famiglie (Robins et al., 2001). Nella Regione Emilia-Romagna, nello specifico, ¢ stato da poco
approvato il Programma Regionale Integrato 2023-2027 (PRIA), il quale prevede percorsi
personalizzati in grado di intercettare precocemente, gia dal nido, i primi segnali di una
sintomatologia autistica e di definire un percorso di presa in carico per gli adulti (Regione

Emilia-Romagna, 2023).

1.6 Terapia: ¢ corretto parlare di cura?

Come per tutti i disturbi, ¢ necessario valutare quali approcci di trattamento possano
determinare 1 maggiori benefici nella patologia in oggetto. In generale, I’importanza di una
diagnosi precoce di cui abbiamo appena parlato richiama la necessita di instaurare una terapia
per ’autismo nel piu breve tempo possibile. Inoltre, data la grande varieta attraverso cui la
sintomatologia autistica pud manifestarsi, occorre ricordare che non esiste un intervento
comune ed esclusivo per tutti i soggetti con Disturbo dello Spettro Autistico, bensi interventi
differenziati sulla base del quadro clinico del paziente e del suo decorso (Linee Guida
Internazionali, 2011). Fondamentale, per iniziare, ¢ la considerazione che, non trattandosi di

una malattia, quanto piuttosto di un disturbo neurodivergente caratterizzato da una molteplicita
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di quadri e di funzionamenti, non esiste alcuna cura farmacologica in grado di guarire
I’autismo, bensi trattamenti di stampo educativo e comportamentale che migliorano la
sintomatologia e la qualita della vita dei pazienti e delle loro famiglie (Randi, 2020).

Le principali metodiche di trattamento sono, quindi, rappresentate dalla psicoterapia
cognitivo-comportamentale (la quale prevede interventi come 1’Analisi Comportamentale
Applicata o ABA, ’Early Start Denver Model o ESDM e il parent training) e dalla terapia
farmacologica.

Indagando piu nello specifico 1’aspetto psicologico, ’ABA ¢ un metodo che svolge
un’analisi applicata del comportamento mediante pratiche di osservazione e di registrazione
che costituiscono la base per la progettazione di interventi adeguati e I’apprendimento di nuove
abilita (Lovaas, 1987; Twyman & Heward, 2018). All’interno di questo metodo, sono presenti
tecniche comportamentali come il rinforzo, lo shaping (modificazione del comportamento), il
chaining (insegnamento di comportamenti complessi), il fading (progressiva riduzione degli
aiuti), ecc. che possono essere utilizzati per ridurre determinati comportamenti o per
consolidarne di nuovi. Nello specifico, il metodo ABA suddivide ogni comportamento in
singoli compiti da apprendere in forma sequenziale A-B-C (Antecedent, Behaviour,
Consequence). In questo modo, il soggetto acquisisce singole competenze e risulta possibile
monitorare costantemente i1 miglioramenti (Greer & Ross, 2007). Studi recenti hanno
dimostrato la sua efficacia nel migliorare le abilita cognitive, il linguaggio e i comportamenti
adattativi nei bambini con patologia autistica (Mossali, 2023). L’Early Start Denver Model
(ESDM), d’altro canto, rappresenta un trattamento molto precoce, rivolto a bambini di eta
prescolare. Si tratta di un intervento naturalistico, poiché basato sull’iniziativa spontanea del
bambino; evolutivo, poiché promuove I’apprendimento delle diverse tappe di sviluppo,
deficitarie nei bambini con ASD; comportamentale, perché si serve dei metodi descritti

dall’ABA (Arnaldi, 2022).
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I programmi di intervento mediati dai genitori (parent training), invece, sono volti al
miglioramento dell’interazione sociale e della comunicazione, oltre che della soddisfazione e
del benessere dei genitori. Questi ultimi, infatti, vengono inseriti nel programma educativo e
possono apprendere strategie che consentono loro di prevenire o di rispondere adeguatamente
ai comportamenti problema dei figli (Dei, 2021). Alcuni studi hanno dimostrato I’efficacia di
questa tecnica rispetto al trattamento dei comportamenti anomali tipici della patologia autistica:
insegnare ai genitori queste tecniche comportamentali serve a facilitare il mantenimento e la
generalizzazione delle abilita che vengono insegnate al bambino (Buschbacher et al., 2004;
Horner et al., 2002; Ingersoll & Dvortcsak, 2006; Dretzke et al., 2009). In generale, da
un’attenta analisi delle linee guida, emerge che, ad oggi, la terapia cognitivo-comportamentale
rappresenta il trattamento di riferimento per molti disturbi psichiatrici, non solo per I’ASD
(Linee Guida Internazionali; Linea Guida Italiana: SNLG, 2011).

Per quanto riguarda la terapia farmacologica, invece, occorre ricordare che non esiste,
ad oggi, un farmaco in grado di curare il Disturbo dello Spettro Autistico. L attuale approccio
farmacologico ¢, pertanto e necessariamente, di tipo sintomatico, andando ad agire su alcuni
sintomi o manifestazioni cliniche associate all’ASD (Negri, 2023). In ogni caso, la terapia
farmacologica non ¢ mai da considerarsi un sostituto degli interventi di stampo psicologico e
comportamentale, i quali hanno obiettivi e strategie diversi ed eventualmente complementari.
Il trattamento farmacologico ¢ utile nel trattamento di potenziali patologie che si possono
presentare congiuntamente all’ASD o di sintomi significativi e invalidanti correlati al disturbo
autistico, quali iperattivitd, aggressivita o irritabilitd. Solo in questi casi, la terapia da
prediligere ¢ quella multimodale, ovvero sia psicologica che farmacologica. Un esempio ¢ la
prescrizione di melatonina per i disturbi del sonno, di antidepressivi per la depressione, di
antiepilettici anticonvulsivanti per 'epilessia, di metilfenidato per I'ADHD e di antipsicotici

per 'eccessiva aggressivita (Masi et al., 2017; McCraken et al., 2002).
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«L'autismo non si cura, si capiscey. (Autismo Avila)
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CAPITOLO 2. IL SONNO

2.1 Introduzione al sonno

Il sonno ¢ un processo fisiologico attivo e dinamico, che presenta un significativo impatto su
numerosi aspetti della salute umana, sul funzionamento diurno e sullo sviluppo (Roffwarg et
al., 1966). E uno stato attivo di incoscienza, nel corso del quale il cervello si trova in uno stato
di relativo “riposo” ed appare reattivo primariamente a stimoli interni. Il suo preciso scopo non
¢ stato ancora completamente dimostrato (Brinkman et al., 2023). Fra le diverse teorie che sono
state elaborate, ricordiamo: la teoria dell’inattivita, la teoria della conservazione dell’energia,
la teoria del ripristino, la teoria della neuroplasticita. La prima ¢ basata sul concetto della
pressione evolutiva: 1 soggetti inattivi in orario notturno erano meno soggetti ad un rischio di
predazione. Secondo la teoria della conservazione, la funzione principale del sonno ¢ di ridurre
le richieste energetiche in orario notturno, quando I’efficienza delle attivita umane (ad esempio
di caccia) sarebbe stata in ogni caso ridotta. La teoria del ripristino considera invece che il
sonno consente all’organismo di mettere in atto processi di riparazione cellulare necessari per
le funzioni biologiche che vengono “consumate” durante la veglia. A supporto di questa teoria,
la riparazione muscolare, la crescita tissutale, la sintesi proteica e il rilascio di svariati ormoni
avvengono prevalentemente durante il sonno. Infine, la teoria della neuroplasticita afferma che
il sonno ¢ necessario per la riorganizzazione e la crescita encefalica sia in termini di struttura
che di funzione (Brinkman et al., 2023). A ci0 si ricollega la teoria dell’omeostasi sinaptica
(Tononi & Cirelli, 2006), secondo la quale i1 processi di plasticita neuronale che avvengono
durante la veglia causano un incremento netto del numero e della forza delle sinapsi in
numerosi circuiti neurali. Il ruolo del sonno ¢ quindi la riduzione della forza sinaptica ad un

livello basale, che sia sostenibile da un punto di vista energetico, consenta un impiego efficiente
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della sostanza grigia e sia di supporto ai processi di apprendimento e memoria (Tononi &
Cirelli, 2006).

L’uomo trascorre, in media, un terzo della sua vita dormendo. Da questo dato si evince
quanto il sonno sia fondamentale all’interno della vita di ciascun individuo (Eide et al., 2021).

Al contrario di cio che si possa pensare, dormire non rappresenta un fenomeno
passivo, bensi un processo attivo che regola tutta una serie di meccanismi, primo fra tutti il
sogno. Parlare di sogno ci porta a introdurre una distinzione tra le diverse fasi del sonno.
Quest’ultimo, infatti, non ¢ omogeneo, bensi ¢ costituito da diversi cicli, ognuno dei quali ¢
composto da una fase NREM (o non REM) e da una fase REM. Mentre la prima ¢ tipica dei
primi momenti del sonno e rende il cervello meno sensibile agli stimoli esterni, la seconda ¢
caratterizzata da una serie di movimenti oculari molto rapidi che si verificano quando si sogna.
Durante il periodo neonatale, tuttavia, il sonno inizia direttamente in sonno attivo, per poi
evolversi nel sonno REM. La fase REM non ¢ importante solamente per favorire I’emergere
del sogno, ma anche per la regolazione di tutta una serie di funzioni corporee quali la
temperatura, la respirazione, la frequenza cardiaca, la pressione arteriosa e 1’attivita cerebrale.
Difatti, quando dormiamo, la temperatura corporea si abbassa di circa 2 gradi, mentre la
respirazione, la frequenza cardiaca e la pressione arteriosa si abbassano (Maki et al., 2020).

Tornando alla distinzione iniziale, il sonno NREM occupa il 75% del sonno totale ed ¢
composto da tre stadi differenti: il primo stadio, che corrisponde a circa il 5% del sonno totale,
sottosta alla transizione tra la veglia ed il sonno e, proprio per questo motivo, viene denominato
stadio di semicoscienza. E tipico di questo stadio sperimentare le allucinazioni ipnagogiche,
ossia percezioni vivide che si manifestano durante I’addormentamento e che fanno si che
I’individuo che le vive abbia I’impressione di essere sveglio. Queste ultime interessano i diversi
canali sensoriali e, dunque, possono essere visive, uditive o tattili, oppure possono coinvolgere

direttamente la motricita dell’individuo in alcuni casi. Successivamente, si passa al secondo
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stadio, anche denominato stadio del sonno leggero, che occupa circa il 50% della quantita
totale di sonno e durante il quale si manifestano i fusi del sonno e i complessi k. Mentre i1 primi
sono onde oscillatorie coinvolte nel consolidamento del sonno, nell’apprendimento e nella
memoria (Sanchez et al., 2020), i complessi k rappresentano onde bifasiche che variano
continuamente verso ’alto e verso il basso alla velocita di una variazione al minuto e servono
per sopprimere il consolidamento mnesico (Gorgoni et al., 2019). Infine, il terzo ed ultimo
stadio occupa circa il 20% del sonno totale ed ¢ caratterizzato da onde molto lente ed ampie,
tipiche dei primi 20-30 minuti successivi all’addormentamento.

Il sonno REM (Rapid Eye Movement), invece, come gia anticipato in precedenza, ¢
caratterizzato da movimento oculari rapidi e atonia muscolare, la quale descrive I’assenza di
attivita muscolare e presenta un tracciato desincronizzato simile a quello di veglia. Per questo
motivo, si definisce sonno paradosso. 1l primo periodo REM si presenta 90 minuti dopo

I’addormentamento e compare per altre 4-5 volte durante la notte (Peever et al., 2016).

2.2 1l sonno normotipico nell’infanzia

Se il sonno ¢ importante nella vita di un individuo adulto, lo diventa ancora di piu nella
quotidianita di un bambino. Si basti pensare che, da appena nato e durante i primi mesi di vita,
il piccolo passa quasi 1’80% del tempo dormendo. Piu nello specifico, durante 1’arco della
giornata, i neonati trascorrono, in media, ben 15-20 ore a dormire. Il ritmo del sonno cambia,
successivamente, con la crescita dell’individuo, comportando una riduzione delle ore di riposo
necessarie a conferire allo stesso uno stato di benessere da cui trarre giovamento (Tapia et al.,
2023).

Perché un bambino dorme di piu rispetto ad un adulto? Perché il sonno, in questi casi,
oltre alle classiche funzioni che assolve viste in precedenza, quali il consolidamento della

memoria e dell’apprendimento, il rafforzamento del sistema immunitario e 1’eliminazione delle
9
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tossine prodotte durante la veglia, il mantenimento di una condizione di normopeso, serve a
favorire un corretto sviluppo dell’encefalo e la secrezione dell’ormone della crescita (Leproult
etal., 2010). Occorre altresi considerare che la regolarita del sonno in eta pediatrica rappresenta
un segnale di adattamento alle abitudini familiari, oltre a costituire un importante segno
distintivo del benessere fisico e psicologico del bambino (Roccella et al., 2023).

E interessante notare che il sonno di un bambino, inoltre, & organizzato in maniera
differente da cio che si osserva negli adulti. Questo perché il sonno ¢ sempre ripartito in sonno
REM e NREM, ma i cicli hanno una minore durata e la ripartizione non ¢ cosi omogenea come
accade nei soggetti piu grandi. Il sonno REM, che assolve 1I’importante funzione di sviluppo
cerebrale, infatti, ¢ quello prevalente fra i due (Brazelton & Sparrow, 2003). Inoltre, quello che
si osserva ¢ che tra un ciclo di sonno e quello successivo sono presenti alcuni microrisvegli, i
quali sono molto piu frequenti rispetto a quelli che presentano gli adulti. Si parla di sleep
regression quando questi ultimi diventano costanti e si presentano ripetutamente mentre il
piccolo dorme (De Bellefonds, 2022). Quello che accade, nella maggioranza dei casi, ¢ che il
bambino non riesce a riaddormentarsi e, quindi, ricerca la vicinanza di un adulto di riferimento.
Nello specifico, i risvegli notturni possono essere causati da una serie di fattori, tra i quali
rivestono una certa importanza la dentizione, la mancata digestione, la sensibilita ai rumori,
I’inserimento alla scuola dell’infanzia, potenziali tensioni presenti in famiglia o proprie del
piccolo, il cambiamento della routine, 1’esposizione agli schermi di dispositivi elettronici e alle
onde elettromagnetiche (Fadzil, 2021). Rispetto a quest’ultimo elemento, una ricerca condotta
I’anno scorso da Cabré-Riera e collaboratori ha dimostrato ’esistenza di un collegamento tra i
campi elettromagnetici emessi dai dispositivi mobili e la qualita del sonno dei bambini. Questi
risultati sono emersi in maniera molto meno significativa quando, invece, lo smartphone veniva
utilizzato prima di andare a dormire (Cabré-Riera et al., 2022).

In generale, un individuo in eta pediatrica, al fine di seguire una corretta traiettoria di
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sviluppo e crescita, dovrebbe dormire una sufficiente quantita di ore seguendo il proprio ritmo
biologico interno. Cio significa che il sonno deve essere naturale e deve prevedere un numero
definito di sonnellini in base all’eta del soggetto in questione. Generalmente, ¢ previsto un
intervallo di tempo che va dalle 11 alle 14 ore dormite per un bambino di due o tre anni e un
massimo di 13 ore per un bambino che frequenta la scuola dell’infanzia (Kelly et al., 2013).
Da queste righe si evince come il sonno sia fondamentale per il corretto sviluppo del
bambino. Alcune ricerche hanno, inoltre, dimostrato che un’adeguata quantita di ore dormite e
la presenza di una routine regolare del sonno sono utili nell’inibire la goffaggine dei movimenti,

le manifestazioni di iperattivita e disattenzione e I’impulsivita dei bambini (Dawkins, 2018).

2.3 Difficolta e disturbi del sonno

Non sempre il sonno ¢ fisiologico; infatti, a volte presenta delle manifestazioni atipiche che,
anziché giovare al benessere dell’individuo, determinano delle conseguenze negative di ordine
sanitario, psicologico e sociale.
In questo senso, diventa importante distinguere tra difficolta e disturbi del sonno.

Infatti, non sempre ¢ corretto parlare di disturbo; a volte, si tratta semplicemente di episodi
occasionali che compromettono il verificarsi di un sonno ristoratore per 1’individuo. Tra le
cause che determinano queste difficolta rientrano, per esempio, I’assunzione di caffeina,
alcolici o nicotina, una scarsa digestione e I’attivita sportiva se praticata nelle 3-4 ore precedenti
al momento in cui ci si corica (Fadzil, 2021; Halal & Nunes, 2014). Anche lo stress, I’ansia, il
jet-lag, I’esposizione ad un’eccessiva illuminazione durante la notte, la mancata esposizione
alla luce naturale durante il giorno e I’invecchiamento influiscono su un’alterata o ridotta
produzione di melatonina con conseguente difficolta all’addormentamento o al mantenimento
del sonno durante la notte (Fadzil, 2021). Diverso, invece, € il caso in cui si tratti di un disturbo

del sonno. Possiamo intendere i disturbi del sonno come disturbi che causano una
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compromissione sia quantitativa che qualitativa del sonno determinando ricadute, anche
importanti, sulla salute e sul benessere generale dell’individuo. Questa distinzione riguarda il
sonno “adulto”, ma puo essere utile per introdurre le caratteristiche del sonno nell’infanzia che
verranno approfondite successivamente.

In termini di classificazione, I’American Academy of Sleep Medicine (2014) individua
sei principali classi diagnostiche: insonnia, disturbi respiratori nel sonno, ipersonnia di origine
centrale, disturbi del ritmo circadiano, parasonnie e disturbi del movimento in sonno (American
Academy of Sleep Medicine, 2023).

Partendo dalla prima, I’insonnia rappresenta un disturbo caratterizzato dalla difficolta
ad addormentarsi e ad iniziare il sonno, dall’incapacita di mantenere il sonno in maniera
prolungata e dal risveglio precoce al mattino con conseguente difficolta a riaddormentarsi. In
merito all’eziologia, riconosciamo tre diverse categorie di insonnia: legata ad un altro disturbo
mentale, legata ad un fattore organico, primaria (Hauri & Esther, 1990). Mentre, nel primo
caso, I’insonnia si manifesta nel contesto di una patologia psichiatrica come ansia, stress o
depressione, nel secondo caso 1’insonnia puo riconoscere cause di tipo respiratorio, endocrino,
cerebrovascolare o neuromuscolare. Infine, si parla di insonnia primaria quando quest’ultima
non ¢ conseguenza di una patologia psichiatrica o organica.

Da un punto di vista clinico, I’insonnia si presenta assieme a sintomi tipici, quali le
preoccupazioni relative al sonno, la faticabilita, un tono dell’umore alterato e una maggiore
irritabilita, la diminuzione della capacita di concentrazione e sintomi fisici come cefalea o
disturbi gastrointestinali. Tutto cio causa un disagio significativo nella vita dell’individuo che
ne soffre (Haynes et al., 2011). Le possibilita d’azione e, quindi, di miglioramento, sono fornite
prevalentemente dalla terapia cognitivo-comportamentale, la quale permette di migliorare
I’igiene del sonno, di modificare i pensieri disfunzionali legati a quest’ultimo e di introdurre

alcune tecniche comportamentali in grado di migliorare I’efficienza del sonno (Associazione
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Italiana di Medicina del Sonno). Ne costituisce un esempio la tecnica di restrizione del sonno,
la quale prevede una temporanea riduzione del tempo passato a letto al servizio di un migliore
addormentamento (Abrams, 2015).

I disturbi respiratori del sonno, invece, consistono in alterazioni della normale
respirazione che si verificano, tipicamente, durante il sonno (Rosen et al, 2023). Tra i piu
diffusi, la Sindrome delle Apnee Ostruttive nel Sonno (OSAS) ¢ associata al rilassamento
muscolare con conseguente restringimento delle vie aeree superiori, fino al loro collabimento,
che rende difficoltoso il passaggio dell’aria attraverso la faringe. Le sue pareti, a questo punto,
entrano in vibrazione e producono il russamento. La ripresa del normale respiro, al termine di
ciascun episodio, viene garantita da un microrisveglio in grado di sbloccare le vie respiratorie.
Si tratta di una malattia molto frequente in grado di aumentare il rischio di infarto, ictus,
ipertensione arteriosa e diabete. L’utilizzo di ventilatori CPAP, di apparecchi odontoiatrici o
di terapie chirurgiche e otorinolaringoiatriche pud essere utile per ristabilire una corretta
respirazione (Rosen et al, 2023).

Ancora, le ipersonnie centrali rappresentano una classe di disturbi caratterizzati da
una eccessiva sonnolenza diurna senza che vi sia un problema inerente la qualita o la quantita
del sonno. Quest’ultima pud manifestarsi attraverso un sonno prolungato durante un arco
temporale di 24 ore, mediante I’incapacita di rimanere svegli durante il giorno, con
addormentamenti improvvisi che si presentano in situazioni e contesti inappropriati
(Associazione Italiana di Medicina del Sonno, 2019). I diversi tipi di ipersonnia centrale e, in
particolare, la narcolessia, vengono gestiti prevalentemente con una terapia medica di tipo
farmacologico e a base di psicostimolanti (Dye et al., 2015). In altre forme di ipersonnia diurna,
invece, la gestione farmacologica ¢ orientata in base alla diagnosi, ma con livelli di evidenza
scientifica di qualita inferiore (Trotti & Arnulf, 2021).

Diverso ¢ il caso dei disturbi del ritmo circadiano, i quali sono rappresentati da un
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sonno disturbato o di durata ridotta scatenato da un disallineamento del programma interno
sonno-veglia dell’individuo con il ciclo terrestre di buio e luce (Vitaterna et al., 2001).
Quest’ultimo puo essere provocato, per esempio, dal fuso orario, dai turni di lavoro o da cattive
abitudini legate al sonno o, piu raramente, presentarsi all’interno di sindromi genetiche
specifiche, quali a titolo di esempio la sindrome di Smith-Magenis, che si caratterizzano per
un’alterazione primitiva dei sistemi di regolazione neurobiologica dei ritmi circadiani e della
secrezione endogena di melatonina (De Leersnyder, 2013). Possibili soluzioni a questi disturbi
sono fornite sia dalla terapia psicologica che da quella farmacologica, essendo di piu difficile
gestione nelle forme su base genetica (Schwab, 2022).

Le parasonnie sono caratterizzate da comportamenti anomali e inusuali che il soggetto
mette in atto durante la fase dell’addormentamento, mentre dorme o in prossimita del risveglio
(Bertelli, 2021). Ne costituisce un esempio il sonnambulismo, un disturbo del sonno che si
verifica soprattutto nelle prime due ore dall’addormentamento e che porta ’individuo a
compiere, mentre dorme, movimenti, a volte anche complessi e finalistici, senza averne
coscienza (Harris & Grunstein, 2009). Come per il sonnambulismo, in generale per tutte le
parasonnie non ¢ presente una cura specifica, potendo in ogni caso beneficiare della
somministrazione di melatonina.

I disturbi del movimento in sonno, quali le mioclonie, rappresentano delle brevi
contrazioni muscolari a tipo “scossa”, improvvise e intense che possono essere definite ipniche
se si verificano durante il sonno o ipnagogiche se si presentano durante 1’addormentamento
(Gonzalez-Usigli, 2022).

Infine, il bruxismo, anche noto come digrignamento dei denti, ¢ un fenomeno
abbastanza diffuso, cosi come la sindrome delle gambe senza riposo, la quale costituisce un

disturbo neurologico caratterizzato da una sensazione di irrequietezza alle gambe e dal bisogno
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urgente di muoverle (Bulanda et al., 2021; Rosen et al., 2023). Anche in questo caso, la terapia

farmacologica agisce prevalentemente sulla riduzione dei sintomi.

2.4 1 disturbi del sonno nell’infanzia

Partendo dalle considerazioni riportate sul funzionamento del sonno per 1’individuo adulto,
considerazioni simili possono essere fatte sul funzionamento del sonno nell’infanzia.

Dormire poco e male puo significare, per il bambino, compromettere significativamente
il suo sviluppo. Nei casi piu gravi, i1 disturbi del sonno possono determinare problematiche
importanti che verranno descritte di seguito. Circa la meta dei bambini manifesta almeno un
problema di sonno e circa il 4% degli stessi riceve una diagnosi di disturbo del sonno (American
Academy of Sleep Medicine, 2005).

In generale, occorre specificare che i disturbi del sonno riscontrati durante I’infanzia non
sono gli stessi per tutti i bambini: 1’eta, per esempio, incide sulla tipologia di manifestazioni
cliniche. A tal proposito, una ricerca pubblicata nel 2016 dall’American Academy of Sleep
Medicine ha fornito ai genitori le linee guida riguardo le ore che ciascun bambino dovrebbe
dormire, in base all’eta del soggetto, al fine di godere di una salute ottimale. Nello specifico,
gli autori prevedono le seguenti ore di sonno:

- Dalle 12 alle 16 ore di sonno al giorno per i bambini dai 4 ai 12 mesi di eta;

- Dalle 11 alle 14 ore di sonno al giorno per i bambini di eta compresa tra 1 e 2 anni;

- Dalle 10 alle 13 ore di sonno al giorno per i bambini di eta compresa tra 3 e 5 anni;

- Dalle 9 alle 12 ore di sonno al giorno per i bambini di eta compresa tra 6 e 12 anni;

- Dalle 8 alle 10 ore di sonno al giorno per gli adolescenti di eta compresa tra 13 e 18

anni.
Il mancato rispetto delle ore di sonno ottimali potrebbe compromettere un adeguato sviluppo

dei processi di memoria e apprendimento del bambino, oltre a causare problemi emotivi e
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comportamentali, uno scarso rendimento scolastico e, in casi gravi, un incremento del rischio
cardiovascolare (Paruthi et al., 2016). Gli stessi autori hanno, inoltre, sottolineato come questi
disturbi possano incrementare il rischio di autolesionismo e ideazione suicidaria (Blake &
Allen, 2020). Da questi dati si evince quanto sia importante per il bambino e 1’adolescente
garantirsi un corretto riposo.

Nello specifico, i disturbi del sonno piu frequentemente riscontrati durante I’infanzia
sono rappresentati dalle parasonnie, dall’insonnia comportamentale infantile e dall’apnea
ostruttiva del sonno (OSAS pediatrico) (Marcus et al., 2012).

Partendo dalle parasonnie, queste ultime fanno riferimento a fenomeni motori e
comportamenti complessi che il bambino mette in atto durante il sonno e che possono, talvolta,
essere accompagnati a imponenti manifestazioni affettivo-vegetative quali agitazione, pianto e
inconsolabilita (“pavor nocturnus” o terrore notturno). Le parasonnie possono riguardare sia il
sonno REM che quello NREM. Mentre gli incubi e le paralisi del sonno costituiscono un
esempio di parasonnia del sonno REM, il sonnambulismo rappresenta una parasonnia del sonno
NREM. Fortunatamente, in entrambi i casi si tratta di disturbi associati prevalentemente ad una
prognosi benigna, che tendono a diminuire in intensita e frequenza spontaneamente durante la
crescita e che riconoscono tipicamente una significativa ricorrenza familiare.

Ancora, I’insonnia comportamentale infantile ¢ caratterizzata dalla difficolta ad
addormentarsi e a mantenere il sonno, la quale spesso si manifesta mediante il rifiuto, da parte
del bambino, di andare a dormire e la difficolta di riaddormentarsi in maniera autonoma durante
i risvegli notturni (Bruni & Angriman, 2015). Secondo gli autori, I’insonnia comportamentale
si manifesta mediante il disturbo da inizio del sonno per associazione o il disturbo da
inadeguata definizione del limite. Intendiamo con il primo i problemi dell’addormentamento
tipici dei piu piccoli che sono soliti prendere sonno solo in presenza di determinate circostanze,

per esempio con i genitori o con 1’ausilio di un biberon. Il secondo disturbo, invece, ¢ tipico

39



dell’eta prescolare, nella quale il bambino si rifiuta di andare a dormire all’orario stabilito dai
genitori, causando un ritardo nell’addormentamento con conseguente riduzione della durata
totale del sonno. L’ applicazione dei principi di igiene del sonno, che consistono nello stabilire
delle regole da adottare per combattere I’insonnia (Halal & Nunes, 2014), rappresenta
un’ottima tecnica in grado di aiutare il bambino a modificare le proprie abitudini in questo
senso. Inoltre, ¢ consigliabile evitare 1’utilizzo di dispositivi elettronici prima di andare a
dormire, cosi come ¢ preferibile cercare di mantenere una propria routine del sonno (American
Academy of Sleep Medicine, 2005).

Infine, I’apnea ostruttiva del sonno (OSAS pediatrico) si verifica, come visto in
precedenza, quando ¢ presente un’ostruzione delle vie aeree in grado di determinare un disturbo
della respirazione. L’adenotonsillectomia, ossia la rimozione chirurgica delle tonsille e delle
adenoidi, rappresenta il trattamento di prima scelta per i bambini che manifestano un’OSAS
(Meltzer & Mindell, 2006).

Fra gli strumenti utilizzabili per la valutazione dei disturbi del sonno nell’infanzia
rientrano il Children’s Sleep Habits Questionnaire (CSHQ) e la Sleep Disturbance Scale for
Children (SDSC). 1l primo, sviluppato da Owens e collaboratori (2000), si compone di 45 item
attraverso cui i genitori valutano la presenza e la frequenza di anomalie del sonno sperimentate
dai propri figli. In generale, il questionario si serve di otto sottoscale, ognuna delle quali ¢
associata ad uno specifico disturbo del sonno, ovvero: resistenza all’andare a dormire, ritardo
nell’addormentamento, disturbi nella durata del sonno, ansia del sonno, risvegli notturni,
parasonnie, disturbi respiratori nel sonno e sonnolenza diurna (Markovich et al., 2015). La
seconda scala, invece, rappresenta una misura standardizzata in grado di individuare
tempestivamente la presenza dei disturbi del sonno durante i primi sei mesi di vita
dell’individuo ed ¢ suddivisa in due sezioni: la prima indaga i dati demografici,

comportamentali e clinici, oltre allo stato di salute passato e attuale; la seconda, invece, ¢
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costituita da 26 item che indagano la gravita clinica dei sintomi sulla base di una scala Likert a
5 punti, dove un punteggio uguale a 1 indica I’assenza di sintomi e un punteggio pari a 5
suggerisce la quotidiana presenza del disturbo (Bruni et al., 1996). Gli item, in generale,
riguardano la resistenza ad andare a dormire e la difficoltd ad addormentarsi la sera e a
risvegliarsi al mattino, I’ansia, le parasonnie, I’enuresi notturna, i risvegli notturni, 1’insonnia,
1 disturbi del movimento durante il sonno, i disturbi riguardanti la respirazione, il bruxismo e
la sonnolenza diurna (Romeo et al., 2021).
Concludendo, ¢ importante sottolineare come 1’identificazione precoce dei problemi

del sonno possa aiutare a prevenire molto efficacemente le conseguenze negative che

potrebbero manifestarsi in futuro.

2.5 I disturbi del sonno nei soggetti con Disturbo dello Spettro dell’Autismo

Tra il 50% e 1’80% dei soggetti con disturbo autistico presentano anomalie del sonno, prima
fra tutte I’insonnia. Seguono le parasonnie, i disturbi respiratori del sonno, i disturbi del
movimento in sonno, i disturbi del ritmo circadiano e I’ipersonnia di origine centrale (Souders
et al.,, 2017). Nello specifico, il riposo degli individui autistici sembrerebbe essere
caratterizzato da frequenti interruzioni e da una durata del sonno piu breve. Questi aspetti, non
solo accompagnerebbero il disturbo, ma addirittura, secondo alcuni autori, ne peggiorerebbero
i sintomi (Carmassi et al., 2019).

Partendo dalla prima, si puo dire che I’insonnia rappresenti la problematica piu
comunemente riscontrata dai soggetti con ASD. Una delle problematiche piti comuni riguarda
I’aumento della latenza di addormentamento. Le persone autistiche, infatti, impiegano circa 11
minuti in piu, rispetto ai soggetti sani, per addormentarsi (Goldman et al., 2017).

Passando ai disturbi respiratori durante il sonno, ¢ noto come alcune persone
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autistiche presentino le apnee del sonno, fenomeni che fanno si che il ritmo respiratorio venga
temporaneamente interrotto mentre dormono.

Anche le ipersonnie di origine centrale e i disturbi del movimento in sonno sono
problematiche frequentemente riscontrate dai soggetti con Disturbo dello Spettro dell’ Autismo.

In ultimo, gli individui autistici possono presentare qualche difficolta nella regolazione
del ritmo circadiano, il quale consente, in condizioni normali, di controllare i parametri del
ritmo sonno-veglia, oltre a quelli della pressione arteriosa, della temperatura corporea, della
frequenza cardiaca e del tono muscolare, ma sono anche implicati nella regolazione del peso
corporeo, della massa grassa e della regolazione del sistema endocrino (Ruan et al., 2021).
Studi recenti hanno dimostrato che, non di rado, i soggetti con ASD sono incapaci di mantenere
un sonno di qualita (Goldman et al., 2009).

Tre ipotesi sono state individuate, in letteratura, per spiegare le cause dei disturbi del

sonno riscontrabili in associazione al disturbo autistico:

- La prima spiegazione suggerisce la presenza di un’alterazione dei livelli di serotonina
(Veatch et al., 2015), melatonina (Tordjman et al., 2005; Bruni e collaboratori, 2015) e
acido gamma-aminobutirrico (GABA) (Nelson et al., 2001). Nei soggetti con Disturbo
dello Spettro dell’Autismo ¢ stata osservata una diversa distribuzione delle fasi del
sonno: questi individui, infatti, presentano una maggiore densita REM, una minore
durata del sonno REM e un’aumentata latenza del sonno (Humphreys et al., 2014;
Limoges et al., 2005; Bruni e collaboratori, 2007; Giannotti e collaboratori, 2007).
Queste alterazioni dell’architettura del sonno sarebbero fortemente coinvolte nel ciclo
sonno-veglia e determinerebbero la comparsa dei disturbi del sonno (Mazzone et al.,
2018);

- La seconda ipotesi, d’altra parte, indica che gli interessi ristretti e stereotipati tipici del

disturbo e la presenza di stereotipie motorie, in particolare se si manifestano prima di
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andare a dormire (classicamente, ad esempio, la jactatio capitis), possono contribuire al

determinarsi dell’insonnia in questi soggetti (Harvey et al., 2002; Harvey et al., 2005);

- Secondo la terza ed ultima ipotesi, infine, i disturbi del sonno non costituirebbero

unicamente un sintomo dell’ASD, quanto piuttosto contribuirebbero ad incentivare un

peggioramento dei sintomi psichiatrici potenzialmente presenti negli individui autistici.

In questi casi, si fa riferimento a manifestazioni psichiatriche come i comportamenti

aggressivi o distruttivi o a vere e proprie patologie, quali il disturbo da deficit di

attenzione e iperattivita (ADHD) (Simonoff et al., 2008), i disturbi d’ansia (Van

Steensel et al., 2011) e i1 disturbi dell’umore (Simonoff et al., 2008; Simonoff et al.,

2012).

In conclusione, quindi, i disturbi del sonno nell’ASD hanno una genesi multifattoriale, in
cui elementi di tipo genetico, neurobiologico e relativi all’architettura del sonno concorrono a
determinare il loro frequente riscontro nella pratica clinica. Inoltre, ¢ importante considerare il
ruolo delle comorbidita mediche, come I’epilessia o i disturbi gastro-intestinali, piuttosto
frequenti in questi pazienti e in grado di influire negativamente sulla qualita del sonno di questi
bambini.

In generale, ¢ possibile concludere che sicuramente il sonno di un soggetto autistico
non assolve alle proprie funzioni fisiologiche come, invece, quello sperimentato da un
individuo sano.

Si tratta di disturbi che necessitano di essere considerati attentamente, dal momento
che tutte queste problematiche potrebbero aggravare i sintomi tipici dell’autismo (Favarin,
2023). Ne deriva la necessita di individuare dei trattamenti che possano, in un qualche modo,
aiutare 1 soggetti autistici a dormire meglio. Anche in questi casi, il trattamento non
farmacologico costituisce la prima opzione. Nello specifico, viene posta in rilievo la

collaborazione dei genitori, i quali vengono istruiti all’utilizzo e all’applicazione delle tecniche
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di igiene del sonno (“parent training”), le quali possono essere utili per salvaguardare lo

sviluppo di abitudini sane e positive legate al riposo dei loro figli (Esposito et al., 2020).

2.6 Diagnosi e trattamento

L’American Academy of Sleep Medicine ha pubblicato le linee guida necessarie per porre
diagnosi dei diversi disturbi del sonno, le quali includono altresi alcune raccomandazioni utili
che sollecitano I’impiego di trattamenti ottimali volti a migliorare la qualita di vita dei pazienti.
Queste ultime sono state redatte da un gruppo di esperti tenendo in considerazione i valori
individuali, le risorse e il rapporto costo-beneficio. Nello specifico, la terza edizione
dell’ International Classification of Sleep Disorders (ICSD), pubblicata dalla medesima societa
nel 2014, ¢ diventata la principale fonte di riferimento per i medici e i ricercatori di tutto il
mondo (American Academy of Sleep Medicine, 2014). Quest’ultima, pur non fornendo una
definizione strutturata di disturbi del sonno, ne individua sei principali categorie, sulla base
delle caratteristiche cliniche e fisiologiche:

- Insonnia;

- Disturbi respiratori legati al sonno;

- Ipersonnie di origine centrale;

- Disturbi del ritmo circadiano del sonno;

- Parasonnie;

- Disturbi del movimento legati al sonno.

Mentre per alcuni disturbi, quali I’insonnia e la sindrome delle gambe senza riposo, la
diagnosi si basa esclusivamente sui sintomi soggettivi riportati dall’individuo che ne soffre, per
altri, come la sindrome delle apnee ostruttive del sonno (OSAS), la diagnosi puo essere redatta

solamente a seguito di specifiche indagini. In generale, I’ICSD utilizza un approccio ibrido che
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si avvale di alcuni criteri utili per I’individuazione della tipologia di disturbo presente (Fisher
et al., 2005; Wakefield, 1992):

- La manifestazione clinica associata al disturbo del sonno;

- Gli indicatori obiettivi, i quali forniscono una misura oggettiva del disturbo;

- Il distress, che fariferimento ad uno stato di sofferenza fisica o mentale talvolta in grado
di provocare un disagio clinicamente significativo a chi sperimenta un disturbo del
sonno;

- La disabilita, in termini di incapacita di agire all’interno dei contesti sociali,
professionali e familiari,

- La durata del disturbo;

- La frequenza di comparsa dei sintomi;

- L’eta del soggetto;

- Il criterio di esclusione, che fa riferimento al fatto che il disturbo del sonno non possa
essere meglio spiegato dall’uso di sostanze o dalla presenza di un’altra condizione
medica;

- Infine, le condizioni associate che possono presentarsi simultaneamente al disturbo del
sonno.

Occorre, inoltre, specificare il sottotipo, il livello di certezza della diagnosi e il livello di

severita del quadro (Gauld et al., 2021).

In merito al trattamento, prima di procedere all’individuazione della terapia piu
efficace, occorre diagnosticare lo specifico disturbo manifestato dal soggetto. Non esiste,
infatti, una cura univoca in grado di porre rimedio a tutte le tipologie di disturbi del sonno.
Nello specifico, esistono sia accorgimenti da adottare in caso di anomalie del sonno che si
presentano in maniera del tutto occasionale, che trattamenti veri e propri da preferire qualora

il disturbo divenisse cronico. Rientrano fra i primi tutte le strategie volte a garantire una buona
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igiene del sonno, come stabilire e seguire una propria routine di addormentamento e di
risveglio, evitare di impegnarsi in attivita fisiche o di esporsi agli apparecchi elettronici, ridurre
alcool e caffeina e, infine, favorire un corretto ritmo circadiano esponendosi con regolarita alla
luce solare (Fadzil, 2021; Halal & Nunes, 2014). Qualora si instaurasse un vero € proprio
disturbo del sonno, invece, oltre a proporre le indicazioni sulla corretta igiene del sonno,
occorrerebbe individuare il trattamento pit opportuno. Spesso, nei bambini con Disturbo dello
Spettro Autistico e con disturbi del sonno si utilizza una combinazione di strategie sia di tipo
comportamentale che di tipo medico, potendosi determinare la necessita di ricorrere a
integratori quali la melatonina o a terapie farmacologiche, quali, ad esempio, la niaprazina
(Ottaviano et al., 1991).

La terapia cognitivo comportamentale per 1’insonnia consente al paziente di
apprendere una serie di tecniche che, se applicate correttamente, determinano un
miglioramento significativo dei sintomi o, addirittura, la risoluzione del problema (Trauer et
al., 2015). Oltre alle pratiche di igiene del sonno, uno psicologo puod educare I’individuo
rispetto al sonno, insegnare alcune procedure di rilassamento, mettere in atto tecniche cognitive
per controllare i pensieri disfunzionali del paziente o applicare la tecnica della restrizione del
sonno (TSR). Quest’ultima, nello specifico, fa riferimento ad una metodica comportamentale
utilizzata nella cura dell’insonnia e riguardante la diminuzione delle ore passate a letto in
maniera tale da favorire un sonno efficiente (Miller et al., 2014). Sempre rispetto all’insonnia,
anche la tecnica del controllo degli stimoli (TCS) permette, rinforzando 1’associazione esistente
tra camera-letto-sonno, di sopperire alle difficolta di addormentamento e di mantenimento del
sonno (Baglioni e collaboratori, 2014). In ultimo, ma non meno importante, la valutazione
funzionale del comportamento o FBA (Functional Behavioral Assessment) permette
I’identificazione di alcuni comportamenti disfunzionali che interferiscono con lo sviluppo del

bambino e che possono essere sostituiti da alternative funzionali che consentono il
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raggiungimento dello stesso scopo (Ingram et al., 2005). Le tre principali tipologie di FBA
sono ’analisi funzionale, la valutazione descrittiva e la valutazione indiretta. Mentre la prima
prevede, a seguito dell’osservazione diretta del comportamento, la manipolazione degli eventi
per comprenderne le cause, la valutazione indiretta viene principalmente eseguita mediante
interviste o questionari somministrati ai genitori. Infine, la valutazione descrittiva non
determina alcuna manipolazione delle condizioni ambientali e si basa sul modello ABC, il
quale indaga I’antecedente, il comportamento e cio che esso comporta, secondo 1’idea che la
maggior parte dei comportamenti, quindi anche quelli problematici, sono appresi (Samudre et
al., 2021).

Dr’altra parte, come gia anticipato, non sempre ¢ sufficiente ricorrere ad un approccio
comportamentale. Talvolta, infatti, ¢ necessario ricorrere ad un supporto di tipo medico. Si
parla, in questi casi, di medicina del sonno, la quale prevede la conduzione di specifici esami
(in primis la polisonnografia ed approfondimenti laboratoristici) volti a stabilire il corretto
inquadramento diagnostico e, di conseguenza, la terapia piu adeguata al singolo caso (Bollu &
Kaur, 2019). La melatonina, per esempio, agisce sui meccanismi cronobiologici alla base della
latenza dell’addormentamento e dei risvegli notturni e, per questo motivo, rappresenta la prima
scelta soprattutto in eta pediatrica (Ballester et al., 2020). Le benzodiazepine, d’altra parte, per
quanto ampiamente utilizzate nella pratica clinica, soprattutto nei soggetti adulti e negli
anziani, presentano alcune problematiche di assuefazione e di habituation che fanno si che
queste ultime non costituiscano una strategia di prima scelta per un disturbo del sonno di tipo
cronico (Riemann & Perlis, 2009). Infatti, in eta pediatrica altre categorie farmacologiche con
effetto sedativo, quali, ad esempio, gli anti-istaminici (in primis la niaprazina) possono
rappresentare una valida alternativa, la quale viene utilizzata frequentemente soprattutto nei
pazienti clinicamente complessi quali, ad esempio, i pazienti con ASD (Ottaviano et al., 1991).

Nel tentativo di curare disturbi come 1’insonnia, € altresi possibile ricorrere ai rimedi
9
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naturali, principalmente quelli composti da valeriana e melissa. Questi integratori vengono
ampiamente prescritti ed utilizzati in quanto spesso percepiti dal caregiver come “piu sicuri”
rispetto alla terapia farmacologica sul versante potenziali effetti collaterali e presentano
un’azione sedativa che viene implementata se assunti in associazione (Kennedy et al., 2006).

Tuttavia, ad oggi la loro efficacia ¢ scarsamente dimostrata (Esposito et al., 2020).
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CAPITOLO 3. LA REVISIONE DELLA LETTERATURA

3.1 Obiettivi e metodi

La revisione della letteratura (o scoping review) rappresenta una revisione sistematica della
letteratura che consente di mettere in luce le evidenze gia presenti su un dato argomento,
individuare potenziali limiti o risultati contrastanti tra i diversi articoli e gettare le basi per
ricerche future (Mak & Thomas, 2022). Infatti, la scoping review consente ai ricercatori di dare
forma a ricerche future partendo dai contributi precedentemente pubblicati sull’argomento (De
Abreu, 2023).

La domanda che ha guidato la revisione ¢ caratterizzata dal voler indagare la relazione
tra due fenomeni sempre piu frequenti nella societa odierna: il Disturbo dello Spettro Autistico
e 1 Disturbi del Sonno. Nello specifico, I’attenzione ¢ stata posta sui soggetti di eta prescolare
(0-6 anni).

Lo scopo del presente lavoro di ricerca ¢ quello di concentrarsi su analisi condotte su
soggetti autistici di etd prescolare che presentassero difficolta o disturbi del sonno, con la
finalita di analizzare ’associazione fra i due disturbi nella clinica. Nonostante la finalita
primaria del presente lavoro non fosse la correlazione fra I’insorgenza dei disturbi del sonno
con eventuali fattori clinici o demografici, considerando le potenziali implicazioni terapeutiche
di tali informazioni, ove riportate, ne verra fornita una breve descrizione qualitativa. Essendo
lo scopo del lavoro quello di analizzare 1’associazione esistente tra il Disturbo dello Spettro
Autistico e i Disturbi del Sonno in eta prescolare, ma stante la scarsita dei lavori focalizzati
esclusivamente sulla fascia di eta di nostro interesse, in questa ricerca sono stati considerati
anche studi che comprendono, all’interno del range di eta dell’intero campione, la fascia di eta
desiderata. Relativamente a questi studi, riporteremo la numerosita campionaria e la frequenza

di presentazione dei disturbi del sonno esclusivamente relative alla fascia di eta di nostro
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interesse. Per gli studi che si sono occupati dell’analisi degli elementi clinici correlati
all’insorgenza dei disturbi del sonno, non essendo stata effettuata una stratificazione per eta,
ricorreremo alla sola descrizione qualitativa, tenendo in considerazione il potenziale bias legato
all’inclusione anche di soggetti di eta superiore a 6 anni.

La ricerca bibliografica finale ¢ stata effettuata in data 15/06/23 inserendo la migliore
combinazione di parole chiave nella barra di ricerca di APA PsycInfo: ASD, preschool
children, sleep disorders, sleep difficulties. Nello specifico, la combinazione che ¢ stata
utilizzata ¢ la seguente: “autism or ASD, preschool children or neonatal or, infancy or 0-6
years children, sleep disorders, sleep difficulties, or poor sleep quality or sleep deprivation or

sleep deprived or sleep disturbance or reduced sleep or sleep loss or lack of sleep”.

PRISMA 2020 flow diagram for new systematic reviews which included searches of databases and registers only
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3.2 Sintesi dei risultati

La ricerca ha inizialmente restituito 24.315 articoli. Successivamente, sono stati impostati
alcuni filtri che hanno permesso di scremarli. Nello specifico, si ¢ passato a 913 articoli
selezionando il filtro partecipanti (periodo neonatale, infanzia ed eta prescolare); a 492 studi
impostando I’intervallo di pubblicazione (2013-2023); a 483 ricerche impostando la lingua
inglese; a 463 articoli selezionando la tipologia di articolo scelto (riviste accademiche, libri ed
enciclopedie); infine, a 22 rassegne inserendo il filtro dell’oggetto dei diversi articoli (sonno,
disturbi del sonno e disturbo dello spettro autistico).

Dopo un’attenta analisi di abstract e testo degli articoli, in data in data 07/07/23 ne sono
stati eliminati due, poiché di carattere prettamente medico e biologico. Inoltre, un articolo ¢
stato eliminato poiché costituiva un doppione di un altro articolo preso in analisi. Un altro
studio, infine, ¢ stato rimosso perché ¢ stato ritirato. Il numero finale di studi raccolti e sui quali
¢ stata impostata la ricerca, dunque, ¢ diciotto.

Di seguito, in questa sezione, sintetizzeremo 1 principali risultati dei vari articoli che
sono stati individuati mediante il processo di scoping review. Sono emersi importanti riscontri
che verranno descritti nel corso del capitolo.

Il contenuto dei 18 articoli presi come riferimento, nello specifico, ¢ stata valutata
qualitativamente mediante la creazione di una tabella (Tabella 2; appendice) contenente le
informazioni riassuntive dei vari articoli, nella quale ¢ stato riportato, per ciascuno di essi,

titolo, autore, numero di partecipanti, eta, tipologia di indagine condotta e risultati ottenuti.

3.2.1 Numerosita del campione

In merito alla numerosita del campione, sono gli articoli numero 4, 5, 10, 13, 16 e 18 ad aver

reclutato il maggior numero di bambini. Nello specifico, tali studi hanno condotto le loro
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indagini su 548, 461, 475, 437, 310, 234 e 1201 bambini. Tuttavia, ¢ lo studio numero 14 ad
essere quello piu esteso, con un numero totale di 5151 individui coinvolti. Piu ridotti, invece,
sono i campioni di soggetti presi come riferimento dagli articoli numero 1, 2, 3,6, 7, 8,9, 11,
15 e 17, i quali variano da un numero minimo di 15 individui ad un massimo di 219 bambini

reclutati. L articolo 12, infine, ha rivolto ’analisi ad un solo caso clinico.

3.2.2 Eta dei partecipanti

Rispetto all’eta dei partecipanti presa come riferimento sulla base dello scopo della ricerca,
mentre gli studi 6, 11, 14, 15 e 18 hanno reclutato soggetti con un’eta molto variabile (4-12;
5.02-12.87; 1.5-9; 2-10; 2-17), gli studi numero 1, 4, 5, 7, 9, 16 e 17 presentano un range di eta
piu ristretto (3-5, 2-5, 3-6, 3-6, 2-6, 3-7 e 3-5 anni d’etd). L eta media dei soggetti analizzati
dagli articoli numero 2, 3, 10 e 13 ¢, rispettivamente, di: 3.04, 4.7, 3.8 e 4.7 anni di eta. Infine,

gli articoli numero 8 e 12 hanno reclutato bambini di eta pari a 5 e 3 anni rispettivamente.

3.2.3 Disegno degli studi

Per quanto riguarda, invece, il tipo di indagine e i metodi utilizzati, la maggior parte degli studi
sono studi clinici di tipo osservazionale.

Nello specifico, mentre gli articoli numero 1, 3,4, 5,6, 8,9, 13, 15, 16 e 17 adottano un
approccio di tipo trasversale, gli studi numero 2, 7, 10, 11, 14 e 18 hanno un disegno di ricerca
di tipo longitudinale, che, quindi, analizza ed osserva, nel corso del tempo, I’evoluzione o la
trasformazione del fenomeno preso in considerazione. In alcuni studi ¢ presente un gruppo di
controllo, rappresentato da soggetti normotipici (articoli numero 1, 5, 8, 14, 16 ¢ 17) o da
soggetti con ASD ma senza disturbi del sonno (articoli numero 2, 3, 4, 6, 9, 10, 11, 13 e 18).

Negli studi numero 1, 5, 8, 14, 16 e 17, il confronto viene attuato non solo rispetto
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all’insorgenza dei disturbi del sonno, ma anche di altre problematiche cliniche associate, quali
le difficolta nell’elaborazione sensoriale, i deficit emotivi e comportamentali, I’ansia, i
disordini alimentari e i deficit di attenzione e iperattivita. Inoltre, 1’articolo 12 ¢ un caso clinico.
Infine, mentre gli articoli numero 1, 2, 3,4, 5, 6, 8,9, 10, 11, 13, 14, 16, 17 e 18 presentano
studi osservazionali, negli articoli numero 7, 12 e 15 viene valutato, nel tempo, ’esito di un
trattamento:

- L’articolo 7 (Escalona et al., 2001) studia i miglioramenti nella sintomatologia tipica
dell’ASD (tra cui figurano i deficit di attenzione e i comportamenti stereotipati) dovuti
all’applicazione della massoterapia per un mese;

- L’articolo 12 (McLay et al.,, 2017) prevede I’applicazione, per 79 giorni, della
valutazione del comportamento funzionale (FBA) in ottica di determinare un
miglioramento delle problematiche relative al sonno. Quest’ultima rappresenta un
processo volto ad individuare e a cercare di eliminare i comportamenti problematici
presenti nei bambini (McLay et al., 2019);

- L’articolo 15 (Veatch et al., 2016), infine, indaga i disturbi del sonno presenti nei
bambini con ASD a seguito dell’applicazione, durata quattro settimane,

dell’educazione all’igiene del sonno, di cui si parlera successivamente.

3.2.4 Strumenti diagnostici per la caratterizzazione del sonno

In riferimento ai disturbi del sonno, dei venti articoli individuati, sono quattordici quelli che
somministrano il CSHQ, ovvero i seguenti: articoli 2, 4, 5, 6, 8,9, 10, 11, 12, 13, 15, 16, 18.
Solo un articolo (I’articolo numero 17), invece, ha somministrato la SDSC. I restanti articoli,
infine, non si sono avvalsi di uno strumento standardizzato.

Inoltre, I’eventuale presenza di comorbidita psicopatologiche o comportamentali
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associate, viene valutata tramite la somministrazione del questionario CBCL nell’articolo/negli

articoli numero 1, 4, 8, 10, 11, 14 ¢ 18.

3.2.5 Caratteristiche dei disturbi del sonno nei pazienti con ASD

Infine, riguardo alla prevalenza dei disturbi del sonno all’interno degli studi analizzati, ¢
possibile evidenziare:

- Nell’articolo 1 (Tyagi et al., 2018), il 60.2% dei soggetti autistici e il 34.9% dei soggetti
di controllo manifestavano almeno un disturbo del sonno. Nei soggetti con ASD, quelli
piu frequentemente riscontrati erano le parasonnie (61.6%) e il disturbo
nell’addormentamento e nel mantenimento del sonno (57.5%). Nei soggetti di
controllo, invece, i disturbi respiratori durante il sonno costituivano il 69% dei casi e
I’iperidrosi nel sonno era presente nel 30.8% dei bambini;

- Nell’articolo 4 (Mazurek & Petroski, 2015), la resistenza all’andare a dormire
rappresentava il disturbo piu frequente nel campione (mean = 9.08, sd = 3.36).
Seguivano I’ansia (mean = 6.32, sd = 2.14), i risvegli notturni (mean = 4.57, sd = 1.70),
i disturbi della durata del sonno (mean = 4.02, sd = 1.54) ¢ il ritardo
nell’addormentamento (mean = 1.60, sd = 0.75).

- Nell’articolo 5 (Kang et al., 2020), i disturbi maggiormente riscontrati dai soggetti con
ASD erano I’ansia (91.7%) e la resistenza all’andare a dormire (90.9%), mentre nei
soggetti di controllo erano piu frequenti la resistenza all’andare a dormire (62.8%) e la
sonnolenza diurna (59.6%);

- Nell’articolo 6 (Kirkpatrick et al., 2019), la scala CSHQ ha riportato che 1’86% dei
bambini presentava risvegli notturni, 1’80% mostrava insonnia, il 73% manifestava
ansia durante il sonno, il 67% presentava sonnolenza diurna e il 60% mostrava una

resistenza nell’andare a dormire;
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Nell’articolo 8 (Kelmanson, 2018), i disturbi del sonno, valutati con la scala CSHQ e
piu frequentemente riscontrati dai soggetti autistici e dal gruppo di controllo erano la
sonnolenza diurna (median = 14.5 vs. 13.9), la resistenza all’andare a dormire (median
= 10.7 vs. 10.5) e le parasonnie (median = 8.4 vs. 7.5);

Nell’articolo 9 (Priyadarsini et al., 2019), il 93% dei bambini con ASD presentava
almeno un disturbo del sonno e quelli prevalenti, nello specifico, erano la resistenza ad
andare a dormire (95%), I’ansia (85%) e ’alterazione della durata del sonno (81%);
Nell’articolo 10 (Mazurek et al., 2019), il 70% dei bambini presentava disturbi del
sonno. In particolare, nei soggetti di 2-3 anni di eta e di etd compresatrai4 ei 10 anni
si manifestavano in misura maggiore la sonnolenza diurna (median = 9.97 vs. 10.62),
le parasonnie (median = 9.89 vs. 9.50) e la resistenza all’andare a dormire (median =
9.64 vs. 8.83);

Nell’articolo 11 (Lindor et al., 2019), il 79% dei soggetti presentava disturbi del sonno
e i piu frequentemente riscontrati erano le parasonnie, i risvegli notturni, il ritardo
nell’addormentamento e I’ansia. Anche questi dati sono specifici della scala CSHQ;
Nell’articolo 12 (McLay et al., 2017), I’unico soggetto testato presentava soprattutto
insonnia e risvegli notturni;

Nell’articolo 13 (Johnson et al., 2016), il 91% del campione manifestava parasonnie e
1’89% ansia;

Nell’articolo 15 (Veatch et al., 2015), il disturbo del sonno piu frequentemente
riscontrato dai bambini era il ritardo nell’addormentamento, presente nell’81% dei casi,
Nell’articolo 16 (Wang et al., 2019), la sonnolenza diurna e la resistenza all’andare a
dormire erano i disturbi presenti nella maggior parte dei bambini, sia autistici che sani;
Nell’articolo 17 (Romeo et al., 2021), la difficoltd nell’addormentamento e nel

mantenimento del sonno costituiva il disturbo del sonno piu tipico nei soggetti con ASD
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e sani (mean = 60.5 vs. 54.8, sd = 16.3 vs. 11.2), mentre quelli meno frequenti erano i
disturbi respiratori durante il sonno (mean = 50.3, sd = 10.6) per i soggetti ASD e
I’iperidrosi del sonno nei soggetti di controllo (mean = 48.9, sd = 7.3);

- QGliarticoli numero 2 (Manelis-Baram et al., 2021), 3 (Johnson et al., 2018), 7 (Escalona
et al., 2021), 14 (Verhoeff et al., 2017) e 18 (Shui et al., 2018) non contengono
informazioni dettagliate circa la frequenza dei vari disturbi del sonno all’interno del
campione. Si tratta, in generale, di studi che indagano 1’associazione tra i disturbi del
sonno e diversi aspetti, quali la sensibilita sensoriale (Manelis-Baram et al., 2021) e i
problemi comportamentali (Johnson et al., 2018; Shui et al., 2018) o di articoli che
analizzano 1 miglioramenti relativi al sonno associati alla massoterapia (Escalona et al.,

2021).

3.2.6 Fattori correlati all’insorgenza dei Disturbi del Sonno nei pazienti con ASD

In merito ai fattori correlati all’insorgenza dei Disturbi del Sonno nei bambini con ASD, una
buona parte degli studi ha rilevato la presenza di una correlazione tra le problematiche relative
al sonno e alcune delle caratteristiche tipiche dell’ASD, come lo stress emotivo, I’ansia (articoli
numero 4 e 6), i comportamenti problematici, come 1’iperattivita, le difficolta di attenzione e
le stereotipie (articoli numero 1, 2, 4, 6, 11, 13 e 18) e l’iper-reattivita sensoriale (articoli
numero 2, 4 ¢ 18). Anche ’eta del bambino (articoli numero 2 e 9), I’eta della madre (articolo
numero 9), la tempestivita con la quale viene eseguita la valutazione (articolo numero 2),
I’attivita fisica eseguita prima di andare a dormire (articolo numero 9), i disturbi
gastrointestinali (articolo numero 6) e un cattivo funzionamento familiare (articolo numero 6)
possono determinare la comparsa dei Disturbi del Sonno. Questi ultimi, d’altra parte, non
sembrano essere associati al livello di severita dell’autismo e al livello di funzionamento

cognitivo, come riportano gli articoli numero 2, 10, 11, 17 e 18.
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3.3 Discussione e sviluppi

Questo ultimo paragrafo si occupera di presentare alcune considerazioni in merito ai risultati
ottenuti.

In termini operativi, la maggior parte degli studi analizzati ha indagato, nei soggetti,
trasversalmente e nel corso di un unico incontro, la relazione tra il Disturbo dello Spettro
Autistico e 1 Disturbi del Sonno. Pochi sono gli studi che, invece, hanno adottato un approccio
di tipo longitudinale, monitorando questa associazione nel corso di un periodo di tempo
compreso tra uno e quattro anni. Solo lo studio di Verhoeff e collaboratori (2018) ha seguito i
soggetti nel corso di nove anni. Inoltre, il questionario principale attraverso il quale sono state
indagate le abitudini del sonno nei bambini con ASD ¢ il CSHQ (Children’s Sleep Habits
Questionnaire), mentre altri studi si sono serviti della SDSC (Sleep Disturbance Scale for
Children). Ancora, mentre per valutare la presenza e la gravita delle manifestazioni cliniche
tipiche del Disturbo dello Spettro Autistico ¢ stata principalmente utilizzata I’ADOS-2 (Autism
Diagnostic Observation Schedule-2nd), alcuni articoli hanno utilizzato la CBCL (Child
Behavior Checklist) per analizzare la componente emotiva e comportamentale. Nonostante sia
stata validata per la popolazione di interesse, nessun articolo ha, invece, utilizzato I’ADI-R
(Autism Diagnostic Interview-Revised) nello studio della sintomatologia autistica.

In linea generale, cio che ¢ emerso ¢ che i Disturbi del Sonno sono frequenti
nell’autismo (Tyagi et al., 2019; Manelis-Baram et al., 2022; Johnson et al., 2018; Mazurek &
Petroski, 2015; Kang et al., 2020; Kirkpatrick et al., 2019; Escalona et al., 2001; Kelmanson,
2020; Priyadarsini et al., 2020; Mazurek et al., 2019; Lindor et al., 2019; McLay et al., 2017;
Johnson et al., 2016; Verhoeff et al., 2018; Veatch et al., 2016; Wang et al., 2019; Romeo et
al., 2021; Shui et al., 2018), soprattutto se confrontati con quelli riscontrabili all’interno della
popolazione normotipica (Tyagi et al., 2019; Kang et al., 2020; Kelmanson, 2020; Verhoeff et

al., 2018; Wang et al., 2019; Romeo et al., 2021).
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Oltre ad essere piu abituali nel bambino con ASD, i Disturbi del Sonno si manifestano
in modo diverso rispetto a cio che accade nel bambino normotipico (Tyagi et al., 2019; Kang
et al., 2020; Kelmanson, 2020; Verhoeff et al., 2018; Wang et al., 2019; Romeo et al., 2021).
Difatti, le problematiche relative al sonno piu frequentemente osservate nei bambini con ASD
sono rappresentate dalle parasonnie (Tyagi et al., 2019), dall’insonnia (Tyagi et al., 2019;
Romeo et al., 2021; Verhoeff et al., 2018) e dalla resistenza all’andare a dormire (Kang et al.,
2020; Kelmanson, 2020; Wang et al.,2019), mentre quelle maggiormente manifestate dai
bambini normotipici sono costituite dai disturbi respiratori durante il sonno (Tyagi et al., 2019;
Wang et al., 2019; Romeo et al., 2021), dall’iperidrosi notturna (Tyagi et al., 2019) e da
un’aumentata latenza dell’addormentamento (Kang et al., 2020).

Un altro aspetto interessante ¢ associato alla dimostrazione che, mentre le
problematiche relative al sonno tendono a risolversi nei soggetti a sviluppo normotipico, cid
non succede nei soggetti con Disturbo dello Spettro Autistico, le cui problematiche si
mantengono stabilmente nel corso del tempo, portando gli studiosi a considerare i Disturbi del
Sonno come parte della sintomatologia autistica e suggerendo la necessita di introdurre un
trattamento precoce per le problematiche relative al sonno nei bambini con ASD (Johnson et
al., 2018; Verhoeff et al., 2018)

Differentemente da cio che ci si puo aspettare, non tutti i bambini con ASD manifestano
problematiche relative al sonno durante il corso della propria vita. Infatti, come sottolineato da
alcuni studi, la gravita dei Disturbi del Sonno ¢ correlata ai comportamenti problematici, quali
I’aggressivita, I’iperattivita e le stereotipie tipiche del disturbo autistico (Tyagi et al., 2019;
Manelis-Baram et al., 2022; Mazurek & Petroski, 2015; Lindor et al., 2019; Johnson et al.,
2018; Kirkpatrick et al., 2019; Shui et al., 2018), all’ansia (Mazurek & Petroski, 2015;
Kirkpatrick et al., 2019), all’iper-reattivita sensoriale presente in questi soggetti (Manelis-

Baram et al., 2022; Mazurek & Petroski, 2015; Mazurek et al., 2019; Shui et al., 2018), all’eta
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del bambino (Manelis-Baram et al., 2022; Priyadarsini et al., 2020) e della madre (Priyadarsini
et al., 2020), alla tempestivitd con cui viene eseguita la valutazione (Manelis-Baram et al.,
2022), all’attivita fisica eseguita prima di andare a dormire (Priyadarsini et al., 2020), ai
disturbi gastrointestinali (Kirkpatrick et al., 2019) e al cattivo funzionamento familiare
(Kirkpatrick et al., 2019), mentre sembra non associarsi al livello di severita dell’ASD e al
cognitivo (Manelis-Baram et al., 2022; Mazurek et al., 2019; Lindor et al., 2019; Romeo e
collaboratori, 2021; Shui et al., 2018). Sarebbero questi fattori ad aumentare il rischio, nel
bambino con ASD, di manifestare almeno una problematica relativa al sonno nel corso della
sua vita. Infatti, diversamente da quanto si potrebbe pensare, i sintomi dell’ASD, in s¢ non
determinano I’insorgenza di Disturbi del Sonno e non ¢ presente un’associazione di causa-
effetto tra i due fenomeni (Verhoeff et al., 2018). Questi dati suggeriscono la necessita di
individuare approcci differenti alla gestione delle problematiche relative al sonno a seconda
dei fattori scatenanti, i quali possono essere racchiusi in sei categorie di riferimento:
aggressivita, iperattivita, stereotipie, ansia, iper-reattivita sensoriale e disturbi somatici
(Mazurek et al., 2019).

Rispetto agli interventi somministrati dai vari studi, ¢ possibile riconoscerne tre:
I’educazione al sonno, la massoterapia e la valutazione del comportamento funzionale o FBA
(Functional Behavioral Assessment). L’educazione al sonno prevede I’introduzione di semplici
regole che consentono di curare ’insonnia e di favorire un riposo notturno di qualita (Randji,
2023). In uno studio, quest’ultima ha determinato, dopo quattro settimane di intervento, un
miglioramento di tutte le problematiche associate al sonno, come il ritardo
nell’addormentamento, il disturbo della durata e del mantenimento del sonno e i risvegli
notturni nel 74% dei bambini con ASD (Veatch et al., 2016), visibile confrontando i punteggi
ottenuti nel CSHQ prima e dopo il trattamento. Tra le tecniche introdotte rientrano

I’instaurazione di una routine del sonno, I’impostazione di una durata del sonno adeguata,
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I’introduzione di programmi visivi che promuovono il sonno e le interazioni “sane” dei genitori
con i propri figli quando questi ultimi si svegliano durante la notte. La massoterapia, d’altra
parte, ¢ riuscita, seppur in un singolo studio, dopo un mese di applicazione, a ridurre
notevolmente i comportamenti stereotipati dei soggetti autistici e a potenziare la loro attenzione
a scuola attraverso il massaggio, per quindici minuti al giorno prima di andare a dormire, di
cinque regioni corporee: braccia, mani, gambe, fronte e schiena (Escalona et al., 2001).
Tuttavia, dato che miglioramenti sono stati rilevati principalmente mediante I’osservazione del
comportamento e la scrittura di un diario durante tutta la durata del progetto, si ritiene che tale
risultato andrebbe rivalutato mediante la replica dello studio con un campione piu grande di
partecipanti e con la somministrazione, ai genitori, di un questionario validato clinicamente e
standardizzato come il CSHQ. Infine, la FBA, mediante la raccolta di un diario sulle abitudini
del sonno del bambino per dodici settimane, quali 1’ora e la durata dei sonnellini diurni, la
qualita del sonno notturno, I’ora di coricamento, la frequenza delle chiamate al genitore, I’ora
dell’addormentamento, I’ora e la durata dei risvegli notturni e 1’ora del risveglio al mattino
(Lee, 2019), ha permesso agli studiosi di modificare la routine di addormentamento del
soggetto (McLay et al., 2017). Gli stessi autori hanno proposto la tecnica dell’estinzione
graduale, la quale prevede una riduzione progressiva della risposta genitoriale ai bisogni del
bambino, in modo da favorire una riduzione dell’allattamento notturno e della frequenza delle
chiamate e dei risvegli notturni. Anche qui i miglioramenti sono stati riscontrati confrontando
1 punteggi ottenuti alla scala CSHQ prima e dopo I’intervento. Questi interventi si sono rivelati
altrettanto efficaci nel trattamento dei disturbi emotivi e comportamentali presenti nei soggetti
con Disturbo dello Spettro Autistico (Kang et al., 2020). Dati piu utili potrebbero essere ottenuti
aumentando la durata del follow-up, soprattutto negli studi che indagano 1’andamento dei
Disturbi del Sonno per un lasso di tempo piuttosto breve.

Oltre a quelli descritti finora, altri interventi possono essere utilizzati nella cura
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dell’insonnia nei bambini con ASD. In generale, occorre ricordare che esistono strategie sia di
tipo comportamentale che di tipo medico e che la scelta viene effettuata per il singolo soggetto
sulla base della cronicita del disturbo, preferendo, di norma, una combinazione delle due.
Alcune strategie comportamentali che potrebbero essere utilizzate sono le tecniche di
rilassamento e la tecnica di restrizione del sonno o TSR (Timed Sleep Restriction), la quale
prevede una diminuzione delle ore passate a letto in maniera tale da favorire un sonno di qualita
(Miller et al., 2014). Oppure, la tecnica del controllo degli stimoli o SCT (Stimulus Control
Therapy) permette, mediante il rinforzo dell’associazione presente tra la camera, il letto e il
sonno di promuovere un miglior mantenimento del sonno (Baglioni e collaboratori, 2014).
Qualora il disturbo si cronicizzasse, sarebbe possibile optare per 1’utilizzo di integratori quali
la melatonina o di terapie farmacologiche come la niaprazina. Mentre la prima rappresenta
I’approccio di prima scelta nella cura dell’insonnia, soprattutto in eta pediatrica (Ballester et
al., 2020), la niaprazina viene somministrata nei pazienti clinicamente piu complessi o
resistenti, quali i bambini affetti da autismo (Ottaviano e collaboratori, 1991).
Concludendo, un limite attualmente presente in letteratura potrebbe essere quello di

aver considerato, nella maggior parte dei casi, un campione di soggetti con eta superiore a
quella clinicamente preferibile per porre tempestivamente diagnosi di autismo. Come afferma
la letteratura, nonostante sia possibile riconoscere i primi segnali di rischio di un disturbo
autistico fin dai primi 18-24 mesi di vita, normalmente la diagnosi non viene formalizzata
prima dei 3-4 anni di eta (Robins et al., 2001). Tuttavia, oggi si rende necessario individuare
precocemente i primi campanelli d’allarme, al fine di evitare I’aggravamento della prognosi.
Si parla, in questo senso, di diagnosi precoce quando quest’ultima viene formulata prima dei
2 anni di vita del bambino (Santo Stefano Riabilitazione, 2017). In questo senso, ¢ possibile
notare che solo sette studi su diciotto, ovvero i numero 2, 3, 8, 10, 12, 13 e 17, hanno preso in

considerazione pazienti piccoli che hanno ricevuto diagnosi di autismo entro i tempi ottimali e
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che nessun articolo ha, invece, reclutato bambini che hanno ricevuto una diagnosi precoce di
autismo. La maggior parte degli articoli, d’altra parte, ha preso come riferimento soggetti con
un range di eta molto variabile, dove I’eta media ¢ superiore a quella nella quale normalmente
viene eseguita una diagnosi di Disturbo dello Spettro Autistico. Concentrarsi sulle
caratteristiche del disturbo nei gruppi di minore eta migliorerebbe la prognosi dei bambini con
ASD e la qualita di vita delle rispettive famiglie, consentendone una presa in carico tempestiva
(Robins et al., 2001). In questo senso, sarebbe preferibile reclutare, negli studi clinici, bambini
di eta pari o inferiore ai due anni, in modo da riuscire ad intervenire precocemente sulle
manifestazioni cliniche dell’autismo ed evitarne il peggioramento dei sintomi durante il
decorso, oltre che ad agire tempestivamente su eventuali problematiche relative al sonno che
potrebbero insorgere in questi soggetti. Oltre alle scale e agli strumenti visti in precedenza, in
questi casi sarebbe possibile avvalersi (anziché¢ dell’ADOS) della M-CHAT (Modified-
Checklist for Autism in Toddlers), la quale rappresenta una checklist che permette ai pediatri
di individuare i principali campanelli di allarme di una patologia autistica entro i primi 18 mesi
di vita del bambino (Cocco, 2022) e viene utilizzata nella pratica clinica per selezionare i
bambini a rischio, da inviare a valutazione diagnostica con il Neuropsichiatra Infantile. Un
altro limite € rappresentato dal fatto di non aver sufficientemente approfondito, se non in pochi
articoli, il decisivo ruolo dell’ansia e delle comorbidita psichiatriche nel determinare
I’insorgenza di un Disturbo del Sonno nel bambino con Disturbo dello Spettro Autistico.
Quest’ultima viene solitamente rilevata mediante la CBCL (Child Behavior Checklist), di cui
si auspica un maggiore utilizzo negli studi clinici futuri. Infine, nessuno studio ha utilizzato
strumenti utili per misurare, da un punto di vista oggettivo, la comparsa dei Disturbi del Sonno
in questi soggetti. La polisonnografia, per esempio, rappresenta un test diagnostico utilizzato
per registrare I’andamento e le variazioni dei parametri fisiologici durante le diverse fasi del

sonno, in modo da diagnosticare la natura del disturbo e pianificare una terapia opportuna in
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base al caso preso in esame (Rundo & Downey, 2019). In alternativa, considerando le
prevedibili difficolta di compliance alla polisonnografia per i bambini affetti da autismo (come,
peraltro, sottolineato nel lavoro di Veatch et al., 2015), I’actigrafia ¢ stata proposta come
strumento di registrazione di parametri oggettivi da correlarsi ai dati emergenti dai questionari
per il monitoraggio delle condizioni basali dei partecipanti agli studi e per la raccolta di dati

longitudinali per la valutazione della storia naturale o degli esiti di interventi terapeuti specifici.
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CAPITOLO 4. IL PROGETTO: UNA PROPOSTA DI INTERVENTO DI
PSICOEDUCAZIONE FAMILIARE E IGIENE DEL SONNO PER GENITORI DI
BAMBINI CON DISTURBO DELLO SPETTRO AUTISTICO.

L’ultimo capitolo si propone di presentare una proposta di intervento individuale, rivolto ad
una singola famiglia, con ’obiettivo di contrastare le problematiche relative al sonno nel
bambino con Disturbo dello Spettro Autistico. Dopo una breve introduzione teorica, verra
presentata un’analisi degli obiettivi generali e specifici del progetto, dei destinatari diretti e
indiretti, delle metodologie e delle tecniche d’intervento, delle attivita e dei tempi di
realizzazione, oltre che delle risorse, dei costi, dei rischi e della valutazione finale.

In linea generale, si tratta di un progetto di tipo comportamentale, considerando che gli
interventi di questo tipo sono tra i piu largamente efficaci in questi casi e che consentono una
diversa gestione del Disturbo del Sonno nel bambino con ASD sulla base dell’analisi dei fattori

ad esso associati, come ampiamente dimostrato dalla letteratura.

4.1 Definizione e analisi del problema

Come discusso nei capitoli precedenti, un grande numero di bambini con ASD sperimenta,
assieme ai sintomi tipici del disturbo autistico, alcuni disturbi del sonno. Basti pensare che tra
il 50 e 1’80% dei soggetti con autismo fatica ad addormentarsi e dorme un numero ridotto di
ore rispetto a quelle consigliate per fascia d’eta (Lai et al., 2014). Tra i disturbi pit comuni
emergono 1’insonnia, i disturbi regolatori durante il sonno, le ipersonnie di origine centrale, i
disturbi del movimento in sonno e i disturbi del ritmo circadiano. Quindi, non solo i bambini
con ASD riescono con fatica ad addormentarsi (Goldman et al., 2017), ma presentano altresi
risvegli notturni, un’aumentata latenza di addormentamento e ansia relativa al sonno. Ancora,
1 soggetti autistici possono presentare un’eccessiva sonnolenza diurna o contrazioni muscolari

involontarie durante il sonno. In generale, ¢ evidente come la maggior parte dei bambini con
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Disturbo dello Spettro Autistico non sia in grado di mantenere un sonno di qualita (Goldman
et al., 2009).

Ad oggi, 1 fattori che determinano I’insorgenza dei disturbi del sonno nei soggetti
autistici non sono ancora noti. Tuttavia, una ricerca del 2018 ha provato a delineare I’eziologia
di questo fenomeno (Mazzone e collaboratori, 2018). Se da un lato le basi eziopatogenetiche
dei Disturbi del Sonno nell’ASD sono da ricercare nelle anomalie presenti nei livelli endogeni
di serotonina (Veatch et al., 2015), melatonina (Tordjman et al., 2005; Bruni e collaboratori,
2015) e acido gamma-aminobutirrico (Nelson et al., 2001), dall’altro i soggetti con ASD
presentano alterazioni dell’architettura del sonno, quali una minore durata del sonno REM e
un’aumentata latenza del sonno (Humphreys et al., 2014; Limoges et al., 2005; Bruni e
collaboratori, 2007; Giannotti e collaboratori, 2007), che potrebbero determinare i disturbi del
sonno in questi bambini. Un’altra ipotesi, invece, propone che la matrice del problema sia da
ricercare negli interessi ristretti e stereotipati che accompagnano la vita di questi individui e,
molto frequentemente, il momento dell’addormentamento (Harvey et al., 2002; Harvey et al.,
2005). Infine, si pensa che i disturbi del sonno non costituiscano unicamente un sintomo
dell’ASD, quanto piuttosto che contribuiscano all’aggravamento dei sintomi psichiatrici
potenzialmente presenti nei bambini con Disturbo dello Spettro dell’Autismo, quali, per
esempio, quelli associati al disturbo da deficit di attenzione e iperattivita (Simonoff et al.,
2008), ai disturbi d’ansia (Van Steensel et al., 2011) e ai disturbi dell’'umore (Simonoff et al.,
2008; Simonoff et al., 2012).

Dato che ¢ irrealistico pensare che un individuo autistico possa sperimentare un sonno
ristoratore come, invece, accade in condizioni tipiche, ¢ importante prestare attenzione ad
alcune strategie che possano, quantomeno, aiutare questi soggetti a ripristinare un sonno il piu

fisiologico possibile.
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4.2 Destinatari

I destinatari diretti di questo intervento sono i genitori di un bambino con Disturbo dello Spettro
dell’ Autismo, in linea con I’ottica secondo la quale la consapevolezza e la corretta conoscenza
del fenomeno da parte dei curanti sono fondamentali per ristabilire il sonno del piccolo che,

pertanto, riveste il ruolo di destinatario indiretto del progetto.

4.3 Obiettivi generali e specifici

L’obiettivo generale ¢ quello di promuovere le condizioni ottimali che possono favorire
I’emergere di un buon sonno nel bambino. Cio puo essere possibile tramite un potenziamento
delle regole di igiene del sonno che ¢ importante seguire al fine di favorire un riposo notturno
di qualita. In generale, ¢ bene incrementare le attivita di sostegno e di psicoeducazione rivolte

ai genitori, in modo che essi siano consapevoli delle strategie da adottare in caso di necessita.

4.4 Metodologie e tecniche di intervento

La metodologia di intervento presa in considerazione fa riferimento alla terapia cognitivo
comportamentale per I’insonnia e consiste in un intervento di psicoeducazione familiare e di
igiene del sonno. Quest’ultima prevede il coinvolgimento attivo dei genitori all’interno del
progetto riabilitativo e include 1’introduzione di alcune semplici regole da seguire per favorire,
nel bambino, un sonno notturno di qualita. E necessario, dunque, favorire I’introduzione di
alcune indicazioni, le famose “regole di igiene del sonno”, le quali possono permettere la
riduzione delle problematiche relative al sonno nel bambino con ASD. Tra queste, rientrano le

seguenti (Richdale & Schreck, 2019; Fadzil, 2021; Halal & Nunes, 2014):
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- Ignorare i comportamenti indesiderati del bambino che possono ostacolarne il sonno,
come, per esempio, il pianto dello stesso una volta che quest’ultimo viene messo a
letto. Rappresenta la strategia piu studiata;

- Fare coricare a letto il bambino solo se ha veramente sonno ed evitare di metterlo a
letto molto prima del momento dell’addormentamento;

- Ridurre il co-sleeping, ovvero I'atto del dormire insieme al bambino;

- Mantenere una corretta routine del sonno, con orari di addormentamento e di
risveglio regolari;

- Creare momenti piacevoli, di coccola e di contatto con i genitori prima del momento
dell’laddormentamento;

- Evitare che il bambino si impegni in attivita fisiche o che si esponga agli apparecchi
elettronici prima di dormire;

- Esporre con regolarita il bambino alla luce solare.

Altre strategie utili per garantire una buona igiene del sonno possono essere le procedure
di rilassamento o la tecnica della restrizione del sonno (TSR). Quest’ultima, in particolare, fa
riferimento alla diminuzione delle ore passate a letto in modo tale da favorire un sonno di

qualita (Miller et al., 2014).

4.5 Attivita e tempi di realizzazione

Il progetto prevede la realizzazione di quattro fasi:

- La fase uno include la presentazione del progetto ai genitori. Oltre alla raccolta dei
dati anamnestici del bambino e alla costruzione di una tabella di monitoraggio
contenente le abitudini dello stesso durante una giornata tipo, vengono somministrati

i seguenti test ai curanti: I’Autism Diagnostic Interview-Revised (ADI-R) per valutare la
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presenza e la gravita dei sintomi del Disturbo dello Spettro Autistico, il Children’s Sleep
Habits Questionnaire (CSHQ) per analizzare la qualita del sonno dei bambini e, non
meno importante, un questionario creato ad hoc per indagare le aspettative dei
genitori ed eventuali bisogni circa i risultati dell’intervento. Dopo aver effettuato lo
scoring dei risultati e I'analisi della tabella di monitoraggio, lo psicologo presenta ai
curanti alcune proposte per affrontare le difficolta emerse. Alla presentazione del
progetto segue la firma del consenso informato. Questa fase prevede due incontri
della durata di un’ora e mezza ciascuno;

La fase due prevede un incontro di informazione e divulgazione rivolto ai destinatari
diretti dell’intervento, della durata di 2 ore. Vengono fornite informazioni inerenti ai
Disturbi del Sonno piu frequentemente riscontrabili nel Disturbo dello Spettro
Autistico e alle modalita di intervento. In ultimo, vengono altresi predisposti gli spazi
e le tempistiche in funzione dei dati raccolti;

La fase tre riguarda la messa in atto del progetto vero e proprio, dunque I'avvio delle
sedute psicologiche rivolte ai genitori del bambino con Disturbo dello Spettro
Autistico. Il numero minimo di incontri proposti inizialmente e quattro dato I'ampio
monitoraggio del training psicoeducativo. A seconda dei miglioramenti riscontrati
tramite I'analisi funzionale del comportamento del bambino e dell’intenzione, da
parte dei genitori, di voler proseguire il percorso al termine delle quattro sedute,
possono essere predisposti ulteriori incontri. In generale, viene concordato una
seduta a settimana, della durata di 50 minuti. Si stima, nel giro di quattro, massimo
otto incontri, che vengano ristabilite le regole di igiene del sonno, le quali possono

aiutare nella regolarizzazione del sonno nel bambino con ASD;
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- La fase quattro, infine, prevede una valutazione dei bambini mediante Ia
somministrazione degli stessi questionari visti in precedenza: I’ADI-R e il CSHQ. Inoltre,
viene somministrato un questionario per valutare il livello di gradimento dei genitori.
Questa fase conclusiva include altresi la comunicazione dei risultati. La durata di
guesto incontro e di 2 ore, mentre la durata complessiva del progetto € di uno o due

mesi.

4.6 Risorse

Rispetto alle risorse umane, per un intervento di questo tipo, ¢ richiesta la presenza di uno
psicologo individuale a stampo cognitivo-comportamentale, esperto in disturbi del sonno.
All’occorrenza, si rende, inoltre, necessaria la collaborazione con il neuropsichiatra infantile
di riferimento per la valutazione e la condivisione dei dati clinici del paziente.

Rispetto alle risorse materiali, invece, ¢ fondamentale disporre dei questionari sopracitati e

degli opportuni spazi professionali.

4.7 Costi

Come da tariffario ordinistico, si stima, indicativamente, una spesa di 50 euro a seduta, per un
totale di circa euro 200 in caso di partecipazione al numero minimo di sedute previste dal
progetto. Ai genitori, viene proposta una forma di rimborso spese per cui, se I’importo viene

saldato in anticipo, la tariffa si riduce a euro 180.
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4.8 Rischi

Il principale ostacolo che pud presentarsi ¢ la scarsa collaborazione da parte dei partecipanti al
progetto. Una perdita di motivazione da parte dei curanti pud avvenire quando i genitori si
aspettano di osservare dei cambiamenti che tardano ad arrivare oppure quando percepiscono,
da parte dello psicologo, richieste troppo elevate rispetto ai loro standard. E importante cercare
di evitare che questi aspetti si manifestino perché, qualora si presentassero, potrebbero
sopraggiungere alcuni imprevisti di tipo organizzativo e, nei casi peggiori, la perdita dei

miglioramenti conquistati da parte del bambino.

4.9 Valutazione

La fase fondamentale del progetto ¢ sicuramente quella della valutazione dei miglioramenti
inerenti alla qualita del sonno nel bambino con Disturbo dello Spettro dell’ Autismo. A questo
scopo, ¢ utile proporre una valutazione ex ante, una in itinere e una post ante.

La valutazione ex ante, come visto in precedenza, oltre alla raccolta dei dati anamnestici
e la creazione di una tabella di monitoraggio che analizza le abitudini del bambino durante una
giornata tipo, prevede la somministrazione di un questionario creato ad hoc per indagare le
aspettative e i bisogni dei genitori, ossia i destinatari diretti dell’intervento. Inoltre, vengono
proposti due test, ovvero I’ADI-R e il CSHQ, che analizzano, rispettivamente, la gravita dei
sintomi autistici e la presenza di problematiche relative al sonno.

Dr’altra parte, mediante incontri di osservazione e momenti di confronto con i genitori
al termine di ogni seduta, ¢ possibile valutare in itinere I’andamento del progetto.

La valutazione post ante, infine, rappresenta un incontro conclusivo che si propone di
cogliere i veri e propri miglioramenti rilevati nel bambino con ASD. Nello specifico, vengono

proposti due questionari: uno mediante il quale i genitori valutano il progetto e 1’altro attraverso
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cui gli stessi manifestano il livello di gradimento e I’utilita dell’intervento. Gli stessi test
somministrati durante la prima valutazione, ossia ’ADI-R e il CSHQ, vengono proposti anche

in questa fase per confrontare i risultati e rilevare i miglioramenti attesi.
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CONCLUSIONI

Nel presente elaborato, ¢ stata analizzata (sulla scorta di una revisione della letteratura)
I’associazione esistente tra due entita cliniche rilevanti: il Disturbo dello Spettro dell’ Autismo
e 1 Disturbi del Sonno.

Sulla base dei lavori analizzati, abbiamo identificato: un’alta frequenza dei disturbi del
sonno nei bambini con ASD e differenze nella tipologia di disturbi del sonno e nella loro
evoluzione fra bambini con ASD e a sviluppo tipico. La maggiore tendenza alla
cronicizzazione nei bambini con ASD e il potenziale effetto negativo dei disturbi del sonno su
altre manifestazioni cliniche tipiche dell’ASD rendono prioritari gli obiettivi di diagnosi
precoce e di tempestivita degli interventi terapeutici, sia rispetto alla prognosi dell’ASD che
dei disturbi del sonno. La differente distribuzione dei vari disturbi e la potenziale associazione
con alcune caratteristiche specifiche dell’ASD, quali I’iper-reattivita sensoriale o i
comportamenti stereotipati, potrebbero suggerire 1’utilita di strategie e strumenti di studio
specifici per questa popolazione di pazienti. Inoltre, sulla base della letteratura analizzata, ¢
evidente la necessita di ulteriori studi con campioni numericamente adeguati, un’eta inferiore
al momento del reclutamento, con una valutazione il piu possibile oggettiva e replicabile dei
risultati, tramite un pitt ampio ricorso a questionari standardizzati e validati che analizzino le
caratteristiche del sonno, le comorbidita comportamentali ed emotive e le manifestazioni
cliniche correlate all’ASD. Inoltre, apparirebbe clinicamente prioritario valutare, in studi
longitudinali, I’efficacia delle strategie di gestione dei disturbi del sonno proposti alle famiglie.
Il progetto proposto a conclusione del lavoro di tesi si inserisce in questo filone, fornendo un
possibile esempio di trattamento psicoeducativo familiare, in cui gli obiettivi e i risultati siano

chiaramente definiti e valutati.
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