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Leo Kanner 1896-1981



La descrizione di Kanner (1)

� Kanner (1943) descrisse 11 bambini con 
“autistic disturbances of affective contact”

� Un disturbo caratterizzato da una mancanza 
profonda di attaccamento sociale fin dalla 
nascita o da poco dopo

� Una gamma di problemi di comunicazione e 
di risposte inusuali agli stimoli ambientali 
inanimati

� 3/11 bambini erano averbali, ma coloro che 
erano in grado di parlare, presentavano 
ecolalia e inversione pronominale



� I bambini in qualche caso potevano essere 
sottoposti a subtest cognitivi e di sviluppo, 
ottenendo buoni risultati

� Pertanto Kanner, tenendo anche conto 
dell’aspetto attraente dei bambini, ipotizzò che 
essi avessero un buon potenziale intellettivo

� Kanner osservò anche che in molti casi i 
genitori (soprattutto i padri) erano persone di 
successo e che le interazioni con i bambini 
apparivano strane

� D’altra parte, l’enfasi di Kanner sulla natura 
apparentemente congenita (“innate”) del 
problema rendeva piuttosto difficile attribuire la 
sua genesi esclusivamente ad un disturbo 
genitore-bambino 

La descrizione di Kanner (2)



� In sintesi, nella visione di Kanner, la 
caratteristica essenziale dell’autismo era 
l’incapacità di relazionarsi del bambino

� L’uso del termine “autismo” coniato da 
Bleuer (1911) per definire il pensiero 
idiosincrasico, centrato sul sé della 
schizofrenia, fu inteso per suggerire la 
nozione di un bambino che vive nel suo 
mondo

� L’uso della parola “autismo” e alcuni 
aspetti del suo lavoro originale si sono, 
purtroppo, rivelate delle false guide per 
la successiva ricerca

La descrizione di Kanner (3)



DSM-V (2012)



DSM-IV (1994) and DSM-IV-TR 
(2000)

299.00 Autistic Disorder

A. A total of six (or more) items from (1), (2), an d (3), with at least two from (1), and one each fro m (2) and (3): 

(1) Qualitative impairment in social interaction, a s manifested by at least two of the following: 
(a) marked impairment in the use of multiple nonver bal behaviors such as eye-to-eye gaze, facial expre ssion, body 

postures, and gestures to regulate social interacti on
(b) failure to develop peer relationships appropria te to developmental level 
(c) lack of spontaneous seeking to share enjoyment,  interests, or achievements with other people (e.g. , by a lack of 

showing, bringing, or pointing out objects of inter est) 
(d) lack of social or emotional reciprocity 

(2) Qualitative impairments in communication as mani fested by at least one of the following: 
(a) delay in, or total lack of, the development of spoken language (not accompanied by an attempt to c ompensate through 

alternative modes of communication such as gesture or mime) 
(b) in individuals with adequate speech, marked imp airment in the ability to initiate or sustain a con versation with others 
(c) stereotyped and repetitive use of language or i diosyncratic language 
(d) lack of varied spontaneous make-believe play or  social imitative play appropriate to developmental  level 

(3) Restricted, repetitive, and stereotyped pattern s of behavior, interests, and activities, as manife sted by at least of one of 
the following: 

(a) encompassing preoccupation with one or more ste reotyped and restricted patterns of interest that i s abnormal either 
in intensity or focus 

(b) apparently inflexible adherence to specific, no nfunctional routines or rituals 
(c) stereotyped and repetitive motor mannerisms (e. g. hand or finger flapping or twisting, or complex whole body 

movements) 
(d) persistent preoccupation with parts of objects

B. Delays or abnormal functioning in at least one o f the following areas, with onset prior to age 3 ye ars: (1) social 
interaction, (2) language as used in social communi cation, or (3) symbolic or imaginative play

C. The disturbance is not better accounted for by R ett's disorder or childhood disintegrative disorder . 



299.80 Pervasive Developmental 
Disorder Not Otherwise Specified 

(including Atypical Autism)

� This category should be used when there is a 
severe and pervasive impairment in the 
development of reciprocal social interaction or 
verbal and nonverbal communication skills, or 
when stereotyped behavior, interests, and 
activities are present, but the criteria are not 
met for a specific Pervasive Developmental 
Disorder, Schizophrenia, Schizotypal 
Personality Disorder or Avoidant Personality 
Disorder. For example, this category includes 
"atypical autism"— presentations that do not 
meet the criteria for Autistic Disorder because 
of late age at onset, atypical symptomatology, 
or subthreshold symptomatology, or all of these 



Disturbo multisistemico di 
sviluppo (Class. Diagn. 0 -3)

� Disturbo significativo, ma non assenza completa, de lla capacità 
di entrare in relazione emotiva e sociale con i gen itori (cioè, pur 
mostrandosi evitanti o senza scopi possono manifest are forme 
sottili di relazione o possono relazionarsi in modo  abbastanza 
affettuoso, ma intermittente)

� Disturbo significativo nella capacità di formare, m antenere e/o 
sviluppare una comunicazione. Con il termine comuni cazione 
si intende ogni forma di comunicazione, sia essa di  tipo 
gestuale o preverbale e non verbale (ad es., figura tiva)

� Disfunzione significativa nell’elaborazione delle i nformazioni 
uditive (cioè, nella percezione e nella comprension e)

� Disfunzione significativa nell’elaborazione di altr e sensazioni: 
sono inclusi l’iper- e l’ipo-reattività (in relazion e all’input visuo-
spaziale, tattile, propriocettivo e vestibolare) e le difficoltà 
nell’elaborazione legata alla pianificazione motori a (ad es., di 
sequenze di movimenti)







Teoria della mente

Soprattutto grazie ai 
contributi di Frith , Baron-
Cohen e Happé, sono stati 
compiuti notevoli passi 
avanti nella comprensione 
delle problematiche 
cognitive dell‘autismo. 
Questa sindrome è stata da 
questi Autori descritta in 
termini di cecità nei 
confronti della mente, ossia 
di incapacità a comprendere 
gli stati mentali altrui 
(emozioni, intenzioni, 
credenze). 



Teoria della coerenza centrale
In base a questo modello 
teorico, le difficoltà delle 
persone con disturbo dello 
spettro autistico sono messe 
in relazione, non tanto alla 
teoria della mente, quanto ad 
una predisposizione cognitiva 
a focalizzare l'attenzione sui 
dettagli piuttosto che sulle 
figure/oggetti nella loro 
interezza. 
Una conseguenza di questo 
stile cognitivo è che il 
cambiamento di un dettaglio 
in una situazione può 
comportare il non 
riconoscimento di una 
situazione come già 
sperimentata. 



Teoria della funzione esecutiva
� Alcuni aspetti del disturbo 

autistico sembrano 
associati ad un 
danneggiamento 
neurologico della corteccia 
prefrontale. Questa area 
del cervello sembra essere 
coinvolta nelle capacità di 
pianificazione, controllo 
dell'impulso, memoria 
procedurale

� L'ingestibilità, soprattutto 
a livello emotivo, che 
deriva da queste 
disfunzioni ostacola una 
elaborazione efficace delle 
situazioni nel corso del 
loro svolgimento





(Baron-Cohen, 2009)

La teoria del “cervello maschile estremo”





Amaral et al., 2008



Diffusion tensor imaging 
MRI

Alterazioni a carico della 
sostanza bianca 
adiacente alla 
corteccia prefrontale 
ventro-mediale, ai giri 
del cingolo anteriore e 
alla giunzione 
temporo-occipitale 
(regioni implicate nel 
“social functioning”)
(Barnea-Goraly et al., 
2004)



Il sonno non -REM è caratterizzato da 
tre diversi livelli di vigilanza:

� Uno stato 
d’attivazione (fase 
A)

� Una stato di 
disattivazione (fase 
B)

� Uno stato stabile 
(non - CAP)





CAP, autismo e lobo frontale
• Il basso valore di CAP rate, 

statisticamente significativo solo in 
SWS, suggerisce una certa immaturità 
del SNC nel gruppo di soggetti con 
autismo presi in esame

• Questo si riflette sulla componente A1, 
caratteristica dei meccanismi protettivi 
del sonno che appaiono nell’autismo 
meno maturi ed efficienti

• Correlazione tra attività ad onde lente 
(CAP) e funzioni cognitive (lobo frontale)





Mirror neurons

(Fadiga L, Fogassi L, Pavesi G, & Rizzolatti G, 199 5)



Azioni intransitive

Azioni transitive

Bocca
Mani

Piedi

(Buccino et al., 2001)



I mirror neurons e l’autismo

• Per giudicare i movimenti di un’altra persona 
occorre forse eseguire una simulazione 
interna virtuale di ciò che l’altro sta facendo

• Tale simulazione interna implica l’attivazione 
dei mirror neurons

• I mirror neurons consentendo una 
simulazione virtuale delle azioni e delle 
intenzioni degli altri, consentono 
probabilmente di elaborare una “teoria della 
mente” (deficitaria nell’autismo)



La genetica dell’autismo: metodi di indagine
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Copy number variation 
(CNV)

� Varianti genomiche strutturali nelle quali invece d i un 
normale assetto diploide si hanno amplificazioni  o  perdite 

� Molte di queste varianti si trovano nella popolazio ne 
generale e riguardano > 15% del genoma umano

� Il microarray è uno dei migliori metodi per identif icarle

� Se la loro frequenza allelica nella popolazione > 1 %  
vengono considerate un polimorfismo

� Rappresentano una delle maggiori fonti di diversità  
fenotipica e un formidabile motore per l’evoluzione

� Possono essere sia benigne che estremamente deleterie





CNV già associate a diverse 
patologie

Fattori di suscettibilità 
* Schizofrenia

*Obesità

* Disordine bipolare

* Malattia delle coronarie

* Diabete

* Morbo di Crohn

* Cancro

* Ipertensione

* Artrite reumatoide

*Diabete

* Psoriasi

* Lupus eritematoso 

sistemico

* HIV

* Parkinson

Fattori di rischio 

ad alta penetranza
* Ritardo Mentale

* Autismo

* Alzheimer

* Infertilità







L’autismo, l’elefante, gli uomini ciechi e le sette  verità…


