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Disturbi dello spettro autistico (DSA) 
Insieme di gravi disturbi a insorgenza in età infantile  

Stime di prevalenza tra 58 e 67/10.000 (Tidmarsh & 
Volkmar, Can J Psychiatry 2003;48:517-525) 

Aree principali di difficoltà: 

• comprensione e riflessione sugli stati mentali propri ed altrui  

• comunicazione di idee e sentimenti  

• capacità di stabilire relazioni con le altre persone 

• focalizzazione dell’attenzione, pianificazione del 
comportamento 

L’interazione sociale, la comunicazione, gli interessi e 
le attività sono tipicamente compromessi 

Frequenza + gravità + disabilità = problema di salute 
pubblica che riguarda molte famiglie 





Obiettivo generale è stato quello di 
utilizzare la metodologia epidemiologica 
per migliorare la conoscenza di alcune 
importanti questioni relative ai DSA 

Il progetto strategico ISS "Un 
approccio epidemiologico ai disturbi 

dello spettro autistico” 



(1) L’ereditarietà dei tratti autistici 
(putativi endofenotipi dei DSA) nella 
popolazione generale e il contributo 
dei fattori ambientali 



http://www.registronazionalegemelli.it/


• Il Registro Nazionale Gemelli (RNG) è un registro su base 
di popolazione contenente informazioni su circa 23.000 
gemelli italiani di diverse età e aree  

• Lo studio è stato condotto su un campione casuale di circa 
1.300 gemelli (età 18-30) estratti dal RNG  

• Autism Spectrum Quotient (Baron-Cohen et al., J Autism Dev 
Disord 2001;31:5–17) 

• Oragene DNA Self-Collection Kit 

• Collaudata e feconda collaborazione tra il reparto saslute 
mentale e il reparto di epidemiologia genetica 







(2) Le evidenze scientifiche di efficacia 
dei trattamenti disponibili per i DSA 



http://www.snlg-iss.it/






(3) Il carico di sofferenza (burden) per le 
famiglie associato alla presenza di DSA in 
un figlio minore o adolescente 



Gravità 
pervasività 

cronicità 

Difficoltà dei 
servizi sanitari nel 
mettere in opera 

gli interventi 
terapeutici 
integrati e 

intensivi necessari  

Variegata offerta 
di trattamenti, 

ben pochi 
sostenuti da 

solide evidenze di 
efficacia  

Considerevole 

stress per 
le famiglie 



Disponibili, sia in Italia che nel panorama 
internazionale, soltanto informazioni limitate e 
frammentarie sul peso che grava sulle famiglie: 

•fatica 

•stress 

•sofferenza emozionale 

•limitazioni nella vita sociale e di relazione 

•costi economici 

Mancano inoltre dati sui fattori 
sociodemografici, clinici e assistenziali 
associati al carico familiare  


