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INTRODUZIONE

11 disturbo dello spettro autistico (Autism Spectrum Disorder, ASD) viene definito come un
insieme di disturbi del neurosviluppo caratterizzati da deficit persistenti nella comunicazione
sociale e da pattern di comportamenti e interessi ristretti e ripetitivi. In questa tesi vorrei
esplorare la storia del disturbo dello spettro autistico e I’evoluzione dei suoi criteri diagnostici
analizzando il fenomeno delle diagnosi femminile in eta adulta, specificatamente in soggetti
privi di compromissioni cognitive e del linguaggio. I rapporti di prevalenza maschi-femmine
stimati a 3:1 (APA, 2022) e I’eta media della diagnosi evidenziando un chiaro bias di genere
che rende le ragazze meno inclini a ricevere precocemente la diagnosi o, in alcuni casi, a non

riceverla affatto per tutto I’arco della vita.

L’obiettivo del mio elaborato ¢ quello di fornire una base di conoscenza aggiornata su tale
condizione cercando di esplorare le caratteristiche femminile dell’autismo per comprendere le
possibili motivazioni del ritardo diagnostico. A tale scopo sono stati analizzati la storia del
disturbo del disturbo dello spettro autistico e la letteratura scientifica che ha analizzato il

fenomeno della diagnosi tardiva e delle caratteristiche che differiscono a seconda del genere.

Nel primo Capitolo sara data una definizione del disturbo dello spettro autistico, fornendone
una descrizione ed evidenziandone le caratteristiche principali. Saranno poi trattati i criteri
diagnostici aggiornati all’ultima versione del DSM-5-TR e i diversi strumenti specifici
impiegati nella valutazione del ASD. Infine, sara fatta una panoramica generale sul fenomeno
della diagnosi tardiva con un focus successivo sulle teorie del fenotipo femminile
dell’autismo, nello specifico le teorie neurobiologiche dell’effetto protettivo femminile (FPE)
e le teorie psicosociali del profilo femminile dell’autismo (FAP). Tali teorie non sono in
contrasto tra loro ed entrambe cercano di spiegare le motivazioni del ritardo e del

sottodimensionamento riscontrati nella diagnosi femminile di ASD. Tale Capitolo ha lo scopo



di fornire una base di conoscenza aggiornata sul disturbo dello spettro autistico ponendo le

basi per la successiva esplorazione delle sue diverse sfaccettature ed implicazioni.

Nel secondo Capitolo, esplorero la storia e I’evoluzione dell’ASD. Il disturbo dello spettro
autistico rappresenta una realtd nosografica complessa la cui definizione si ¢ consolidata solo
in epoca relativamente recente. In questo capitolo, ci si propone di delineare un excursus
storico volto ad esplorare le radici storiche e I'evoluzione del concetto di ASD. Prima della
formale identificazione dell’ASD, diversi studiosi hanno descritto casi che, alla luce delle
attuali conoscenze, possono essere ricondotti a tale disturbo. Verranno analizzate le intuizioni
pionieristiche di figure quali Bleuler che ha introdotto per la prima volta il termine autismo,
Kanner a cui si afferisce la prima descrizione della “sindrome autistica infantile” e Hans
Asperger il quale ha delineato la "psicopatia autistica" caratterizzata da difficolta relazionali e
interessi ristretti. Esamineremo in seguito le teorie psicoanalitiche degli anni '60, che hanno
attribuito ai genitori la responsabilitd dell'autismo dei figli attraverso il contributo di
Bettelheim. Successivamente, approfondiremo le teorie neurobiologiche successive, che
hanno introdotto concetti fondamentali per la comprensione di tale disturbo. Infine,
condurremo un'analisi sull'evoluzione dei criteri diagnostici nel corso degli anni, secondo
quanto definito dal DSM. Ritengo importante indagare la storia e lo sviluppo della
concezione dello spettro autistico negli anni cosi da poter avere un inquadramento storico in
cui inserire le riflessioni presenti. Questa analisi consentira di comprendere come le nostre
conoscenze sul DSA siano maturate nel tempo e di individuare gli elementi che hanno

contribuito a rendere piu difficile la diagnosi nel profilo femminile.

Il terzo Capitolo rappresenta il nucleo centrale di questa tesi e verranno analizzati numerosi
studi scientifici che hanno apportato nuove conoscenze nel profilo femminile dell’autismo. In
particolare saranno analizzati la rappresentazione femminile nelle ricerche sul disturbo dello

spettro autistico mettendo in luce il canale “perdente” di selezione dei campione di molti



studi, spesso non rappresentativi del fenotipo femminile, oltre all’analisi dell’accuratezza di
alcuni strumenti diagnostici. Passero poi all’esame delle caratteristiche cliniche dell’autismo,
i quali possono differire in base al genere, nello specifico analizzerd i comportamenti ed
interessi ristretti e ripetitivi (Restricted and Repetitive Behaviours and Interests, RRBI), il
linguaggio e le abilita di sviluppo con un focus sulle funzioni esecutive. Infine verra
analizzato il fenomeno del camouflaging, le sue implicazioni nel processo diagnostico e gli
strumenti creati al fine di valutarlo. Per concludere verranno analizzati degli studi che hanno
preso in considerazione I’effetto della diagnosi in eta adulta su campioni femminili e sulle
possibili implicazioni sul benessere psico-sociale di questa popolazione. Brevemente saranno

poi riportate le possibili comorbidita riscontrate nella popolazione autistica.

L'obiettivo di questa tesi ¢ contribuire a colmare la lacuna delle conoscenze sul profilo
femminile dello spettro autistico cercando di analizzare le cause del ritardo diagnostico e

proponendo degli spunti per una diagnosi piu precoce ed accurata.

Prima di addentrarci nella lettura di questa tesi, desidero soffermarmi su alcune precisazioni
terminologiche che ritengo fondamentali per una corretta comprensione e un approccio
rispettoso all'argomento trattato. In particolare, ho optato per l'utilizzo del linguaggio
dell’identita, “persona autistica” rispetto al linguaggio della persona, “persona con autismo”.
Tale scelta ¢ motivata da diverse considerazioni: il linguaggio dell'identita pone l'accento
sull'essere autistico come parte fondamentale della persona, non come una caratteristica
accessoria; questo approccio ¢ in linea con la preferenza di molte persone autistiche e con le
recenti linee guida stilate da associazioni e organizzazioni di riferimento; inoltre, il
linguaggio dell'identita evita di connotare l'autismo come una condizione negativa o una

mancanza, favorendo una visione piu inclusiva e rispettosa.



Inoltre, in linea con la versione aggiornata del DSM, cerchero di evitare 1’utilizzo di termini
non piu riconosciuti come “Sindrome di Asperger" o “autismo ad alto o basso
funzionamento” in quanto sono concetti passati € non piu riconosciuti da una parte della

comunita scientifica ed autistica.

Oltre alle precisazioni gia illustrate, desidero sottolineare l'adesione, in questa tesi, alla
versione aggiornata del Manuale Diagnostico e Statistico dei Disturbi Mentali (DSM-5-TR;
APA, 2022). In linea con tale revisione, mi impegnero ad evitare 'utilizzo di termini obsoleti
e non piu riconosciuti da una parte significativa della comunita scientifica e autistica come
Sindrome di Asperger, eliminata dal 2013; autismo “ad alto o basso funzionamento” in
quanto oltre a non essere piu ufficialmente utilizzata risulta discriminatoria e non rispecchia
la complessita e l'eterogeneita del disturbo dello spettro autistico. Verranno invece utilizzati i
livelli di compromissione, che variano da 1 a 3, riportati dal DSM. I termini sopra citati
verranno utilizzati invece nei contesti storici in cui sono stati formulati e negli studi scientifici

precedenti alle date dal loro dismissione per una accuratezza nella trattazione.

Verranno invece utilizzati in maniera intercambiabile i termini condizione dello spettro
autistico (Autism Spectrum Condition, ASC) e disturbo dello spettro autistico (ASD). Tale
scelta ¢ dettata dal fatto che anche se considerato stigmatizzante il termine “disturbo” ¢
ancora prevalentemente utilizzato nella letteratura scientifica e dal DSM. L'aggiornamento
terminologico adottato in questa tesi rappresenta un impegno per una comunicazione
rispettosa e inclusiva, in linea con le piu recenti evidenze scientifiche e le sensibilita della
comunita autistica, oltre che essere un segno di attenzione e riconoscimento della dignita e

individualita di ogni essere umano.






CAPITOLO 1 - IL DISTURBO DELLO SPETTRO AUTISTICO

1. Definizione del Disturbo dello Spettro Autistico (ASD)

Il concetto di “autismo” affonda le sue radici nel campo della psichiatria e ha attraversato un
percorso evolutivo significativo nel corso del tempo. La parola “autismo” trae la sua
etimologia dal greco antico “avt6c¢”, che si traduce come “stesso” o “di sé”. La sua
attribuzione ¢ comunemente associata a Eugen Bleuler, illustre psichiatra svizzero, il quale lo
introdusse nel panorama scientifico nel 1911, contestualizzandolo all'interno del quadro
clinico della schizofrenia. L'uso di questo termine da parte di Bleuler sottolineava la
propensione dei pazienti schizofrenici a chiudersi in se stessi, manifestando un marcato

distacco dalla realta esterna e dalla comunicazione sociale.

L’introduzione del termine “autismo” ha segnato una pietra miliare nella comprensione delle
condizioni mentali, dando inizio a una serie di sviluppi e studi che avrebbero plasmato il
modo in cui comprendiamo i disturbi del neurosviluppo, in particolare quelli all'interno dello
spettro autistico. L'evoluzione del concetto di autismo non si ¢ fermata pero alla sua prima
definizione da parte di Bleuler, piuttosto, ¢ un continuum di progresso, guidato da
osservazioni cliniche, ricerca scientifica e una crescente consapevolezza delle sfaccettature di

queste condizioni complesse.

Secondo le indicazioni fornite dal Ministero della Salute italiano 1 disturbi dello spettro
autistico (Autism Spectrum Disorders, ASD) costituiscono un gruppo eterogeneo di disturbi
legati allo sviluppo del sistema nervoso, chiamati anche disturbi del neurosviluppo (Ministero
della Salute, 2023). Essi sono caratterizzati dalla presenza persistente di difficolta nella
comunicazione sociale e nell'interazione sociale, che si manifesta in vari contesti. Inoltre, si

osservano comportamenti, interessi e attivita limitati e ripetitivi oltre a una percezione



sensoriale alterata. La sintomatologia clinica di tali disturbi pud variare notevolmente in
complessita e gravita, con manifestazioni che possono evolvere nel tempo. Le persone
appartenenti allo spettro autistico, inoltre, spesso presentano concomitanze con altre

condizioni neurologiche, psichiatriche e mediche.

Gli studi epidemiologici internazionali hanno riportato un incremento generalizzato della
diagnosi di ASD, passando da 4,5 casi su 10.000 nella relazione di Victor Lotter del 1966 ad
1 bambino su 36 per il 2020 negli Stati Uniti (Maenner, 2023). I fattori che possono aver
influito su tale incremento possono essere la maggiore formazione dei medici, le modifiche
dei criteri diagnostici e 1’aumentata conoscenza del disturbo da parte della popolazione

generale, connessa anche al contesto socio-economico (Istituto Superiore di Sanita, 2023).

L'autismo rappresenta, secondo definizione, un disturbo del neurosviluppo. Non ¢ possibile,
quindi, manifestare l'autismo in eta avanzata, ma tale disturbo pud essere ufficialmente
identificato e diagnosticato anche nel contesto dell'eta adulta. L'autismo in eta adulta ¢ piu
frequentemente diagnosticato in caso di forme lievi o, come vedremo successivamente, nelle

donne (D1 Pasquale, 2023).

L'introduzione del concetto di “spettro” per parlare di autismo ¢ attribuita a Lorna Wing, una
psichiatra inglese che ha lavorato con bambini affetti da autismo per molti anni. Nel 1981,
Wing ha pubblicato un articolo intitolato “Asperger's syndrome: a clinical account” in cui ha
proposto l'idea che I'autismo non sia una singola condizione, ma piuttosto un continuum di
disturbi dello sviluppo che condividono alcuni tratti comuni. Ha introdotto cosi il termine
“spettro” per sottolineare le diverse manifestazioni che puo avere l'autismo, le caratteristiche
riportate dai soggetti infatti possono variare molto da un caso all’altro. L'idea di Wing ¢ stata
poi ripresa da altri ricercatori e professionisti del settore e nel 1994 ¢ stata formalmente

riconosciuta dal Manuale Diagnostico e Statistico dei Disturbi Mentali (DSM-1V), che ha
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introdotto la categoria di “disturbi pervasivi dello sviluppo”. Nel 2013, con l'introduzione del
DSM-5 (APA, 2013), la categoria ¢ stata sostituita da quella di “disturbi dello spettro

autistico”.

2. Criteri diagnostici

Il disturbo dello spettro autistico ¢ diagnosticato in base ai criteri dell'ultima edizione del
Manuale diagnostico e statistico dei disturbi mentali (DSM-5-TR, Diagnostic and Statistical
Manual of Mental Disorders), pubblicato nel 2022 dall'American Psychiatric Association

(APA).

Le espressioni precedentemente utilizzate come ‘“autismo di Kanner”, “sindrome di
Asperger” o “autismo ad alto funzionamento”, in riferimento sia agli adulti che ai bambini,
sono attualmente state sostituite dall'ampia terminologia di “disturbi dello spettro autistico”

secondo 1'edizione piu recente del DSM.

Nel DSM-5-TR vengono riportati i cinque criteri diagnostici che devono essere soddisfatti

per poter effettuare una diagnosi:

A. Deficit persistenti nella comunicazione sociale e nell'interazione sociale in molteplici

contesti, come manifestato da tutti i seguenti elementi, attualmente o in passato:

1. Deficit nella reciprocita socio-emotiva, che vanno, ad esempio, da un
approccio sociale anormale e dal fallimento della normale conversazione
avanti e indietro, alla ridotta condivisione di interessi, emozioni o affetti o alla

mancata iniziativa o risposta nelle interazioni sociali.

2. Deficit nei comportamenti comunicativi non verbali utilizzati per 1'interazione
sociale, che vanno, ad esempio, dalla comunicazione verbale e non verbale

scarsamente integrata, ad anomalie nel contatto visivo e nel linguaggio del

11



corpo o deficit nella comprensione e nell'uso dei gesti, ad una totale mancanza

di espressioni facciali e di comunicazione non verbale.

Deficit nello sviluppo, nel mantenimento e nella comprensione delle relazioni,
che vanno, ad esempio, dalle difficolta ad adattare il comportamento ai vari
contesti sociali, alle difficolta nel condividere giochi fantasiosi o nel fare

amicizia, alla mancanza di interesse per i coetanei.

B. Modelli di comportamento, interessi o attivita ristretti e ripetitivi, come manifestati da

almeno due dei seguenti elementi, attualmente o in passato:

1.

Movimenti motori stereotipati o ripetitivi, uso di oggetti o discorsi (es.,
semplici stereotipie motorie, allineare giocattoli o lanciare oggetti, ecolalia,

frasi idiosincratiche).

Insistenza sull'uguaglianza, aderenza inflessibile alle routine o modelli
ritualizzati di comportamento verbale o non verbale (es. estremo disagio per
piccoli cambiamenti, difficolta con le transizioni, schemi di pensiero rigidi,
rituali di saluto, bisogno di prendere lo stesso percorso o mangiare lo stesso

cibo ogni giorno).

Interessi altamente ristretti e fissi, anomali nell'intensita o nella focalizzazione
(per es., forte attaccamento o preoccupazione per oggetti insoliti, interessi

eccessivamente circoscritti o perseveranti).

Iper- o ipo-reattivita agli input sensoriali o interesse insolito per gli aspetti
sensoriali dell'ambiente (es. apparente indifferenza al dolore o alla
temperatura, risposta avversa a suoni o texture specifici, odori eccessivi o

tocco di oggetti, fascinazione visiva per luci o movimento).

12



C. I sintomi devono essere presenti nel primo periodo di sviluppo ma potrebbero non
manifestarsi pienamente fino a quando le richieste sociali non superano le capacita del
soggetto, o possono essere mascherate da strategie apprese in eta avanzata

(camouflage o masking).

D. I sintomi causano una compromissione clinicamente significativa del funzionamento

sociale, lavorativo o di altre aree importanti.

E. Questi disturbi non sono meglio spiegati da un disturbo dello sviluppo intellettivo
(disabilita intellettiva) o da un ritardo dello sviluppo globale. Il disturbo dello
sviluppo intellettuale e il disturbo dello spettro autistico, perd, spesso coesistono

(APA, 2022).

La diagnosi, inoltre, deve specificare la gravita attuale in base ai disturbi della comunicazione
sociale e ai modelli di comportamento limitati e ripetitivi. Esistono tre livelli di necessita di
supporto nello spettro autistico: Livello 1, Livello 2 e Livello 3, i quali aiutano a identificare
la gravita dei sintomi e il livello di supporto necessario (APA, 2022). Il livello di gravita
viene valutato dal medico o neuropsichiatra in riferimento alle due aree della diagnosi: la
comunicazione ¢ l’interazione sociale e gli interessi limitati ed 1 comportamenti ripetitivi

(Kandola, 2024).

Gli specificatori di gravita possono essere utilizzati per descrivere la sintomatologia attuale
ma possono variare nel tempo in base al contesto. La gravita delle difficolta di
comunicazione sociale e dei comportamenti limitati e ripetitivi dovrebbe essere valutata
separatamente. Le categorie descrittive di gravita non dovrebbero essere utilizzate per
determinare 'ammissibilita e la fornitura di servizi. In quanto gli individui con competenze

complessivamente migliori possono sperimentare sfide psicosociali diverse o addirittura
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maggiori. Pertanto, 1 bisogni di servizio possono essere sviluppati solo a livello individuale e

attraverso la discussione delle priorita e degli obiettivi personali (APA, 2022).

3. Diagnosi in eta adulta

Sebbene il disturbo dello spettro autistico tradizionalmente venga diagnosticata durante
I’infanzia, quando le differenze rispetto ai coetanei neurotipici diventano evidenti,
recentemente si ¢ verificata una crescita nella diagnosi negli adulti dovuta, in parte,
all’ampliamento dei criteri diagnostici e alla maggior formazione dei medici (Happé, 2016).
A causa dell'assenza di biomarcatori affidabili, 1'autismo viene diagnosticato in modo
comportamentale e per eseguire una diagnosi bisogna che siano presenti le caratteristiche
fondamentali sopra riportate. E importante notare che la diagnosi puo essere difficile, poiché
il grado di compromissione dipende non solo dall'individuo, ma anche dall'ambiente
circostante. I sintomi possono essere meno evidenti in contesti di supporto, ma piu marcati in

situazioni stressanti (Rujeedawa, 2022).

Lo stadio in cui il danno funzionale diventa evidente variera a seconda delle caratteristiche
dell'individuo, della sua salute del suo ambiente. Le caratteristiche diagnostiche fondamentali
sono evidenti nel periodo dello sviluppo, ma I’intervento, la compensazione e i supporti
attuali possono mascherare le difficolta in alcuni contesti. Le manifestazioni del disturbo
variano notevolmente anche a seconda della gravita della condizione autistica, del livello di
sviluppo, dell'eta cronologica e dal sesso; da qui il termine spettro. Gli individui senza deficit
cognitivo o linguistico possono avere manifestazioni di deficit piu sottili rispetto agli
individui con concomitanti disturbi intellettivi o linguistici e potrebbero fare grandi sforzi per

mascherare questi deficit (APA, 2022).

14



Negli adulti senza disturbi intellettivi o ritardi nel linguaggio il deficit nella reciprocita
socio-emotiva pud essere piu evidente nell’elaborazione e nella risposta a segnali sociali
complessi (come ad esempio, quando e come partecipare a una conversazione o cosa dire).
Gli individui che hanno sviluppato strategie di compensazione per alcune sfide sociali lottano
ancora in situazioni nuove o non supportate e soffrono dello sforzo e dell’ansia di calcolare
consapevolmente cio che ¢ socialmente intuitivo per la maggior parte degli individui. Questo
comportamento puo contribuire a ridurre 1’accertamento del disturbo dello spettro autistico in
questi individui, soprattutto nelle donne adulte. Se interrogati sui costi dell’interazione
sociale, ad esempio, questi individui potrebbero rispondere che le interazioni sociali sono
estenuanti per loro, che non sono in grado di concentrarsi a causa dello sforzo mentale nel
monitorare le convenzioni sociali, che la loro autostima ¢ influenzata negativamente

dall’essere incapaci di essere se stessi (APA, 2022).

Gli individui con livelli piu bassi di compromissione potrebbero essere maggiormente in
grado di funzionare in modo indipendente. Tuttavia, anche questi individui possono rimanere
socialmente ingenui e vulnerabili, avere difficolta a organizzare richieste pratiche senza aiuto
e sono inclini all’ansia e alla depressione. L’educazione sessuale, per tali ragioni, ¢ una
questione importante soprattutto per le donne autistiche non diagnosticate. Vi ¢, infatti,

un’alta incidenza di abusi in questo gruppo demografico (Bargiela, 2016).

4. Strumenti diagnostici

La diagnosi di spettro autistico negli adulti viene effettuata in centri specializzati, sia pubblici
che privati. I professionisti abilitati alla diagnosi si avvalgono di test diagnostici oltre alle
proprie osservazioni sullo sviluppo e sui comportamenti del paziente. Tra 1 test pit comuni si
possono citare 1'Autism Quotient (AQ) sviluppato da Baron-Cohen e colleghi nel 2001,

'Aspie-Quiz di Ekblad del 2013, I'Adult Autism Assessment (AAA) di Baron-Cohen del 2005
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e la Ritvo Autism and Asperger Diagnostic Scale Revised (RAADS-R) di Ritvo e colleghi del
2011. Questi test diagnostici sono stati concepiti come questionari che possono essere
autosomministrati € molto spesso sono utilizzati per valutare se procedere alla ricerca di una
diagnosi formale. Essi perd non sostituiscono la valutazione di un professionista il quale ¢

I’unico che puo fare una diagnosi ufficiale.

Un altro test diagnostico utilizzato per la valutazione dell’autismo ¢ 1'ADOS (Autism
Diagnostic Observation Schedule). 11 test ¢ stato rivisto piu volte nel corso degli anni per
migliorare la sua accuratezza ed efficacia. Le revisioni hanno tenuto conto dei cambiamenti
nei criteri diagnostici dell’autismo, come definiti nelle diverse edizioni del DSM. Questo
strumento diagnostico, a differenza di quelli citati precedentemente, € un test somministrato
da un professionista della salute mentale che osserva il comportamento del bambino o
dell'adulto durante l'esecuzione di attivita specifiche e a differenza dei test precedenti esso
non puo essere autosomministrato. Studi effettuati su questo metodo diagnostico perd hanno
evidenziato la maggior possibilita di non rilevare le ragazze autistiche come vedremo piu

approfonditamente nel Capitolo 3 (Mandy, 2017).

Un’ulteriore strumento diagnostico ¢ il Camouflage Autistic Traits Questionnaire (CAT-Q),
sviluppato da Laura Hull e i suoi collaboratori nel 2018, questo test cerca di misurare i
comportamenti mimetizzati negli adulti utilizzando misure di autovalutazione. Il questionario
ha dimostrato di avere successo e, poiché non ¢ richiesta una diagnosi autistica ufficiale,
sfugge ai pregiudizi maschili centrici degli attuali criteri diagnostici. Sebbene sembri essere
promettente, il CAT-Q richiede ulteriori ricerche prima di diventare uno strumento clinico

(Hull, 2018).

16



5. 1l fenotipo femminile

A livello globale, il rapporto maschi:femmine in campioni epidemiologici ben accertati
sembra essere 3:1, con preoccupazioni circa il sotto riconoscimento del disturbo dello spettro
autistico nelle donne e nelle ragazze (APA, 2022). Il rapporto ¢ influenzato anche dalla
presenza di disabilita intellettiva, arrivando a 2:1 quando si considerano gli individui con
deficit cognitivi. Questo potrebbe potenzialmente essere spiegato dalla riduzione del
camuffamento (camouflaging) nelle donne con compromissioni cognitive. Nei campioni
clinici, le donne tendono infatti ad avere maggiori probabilita di mostrare disturbi dello
sviluppo intellettivo ed epilessia, suggerendo che le ragazze senza disabilita intellettiva o
ritardi linguistici potrebbero non essere riconosciute, forse a causa di manifestazioni piu

sottili di difficolta sociali e di comunicazione (APA, 2022).

Oltre alla differenza di prevalenza c'¢ anche una differenza nell'eta della diagnosi tra i sessi,
essendo il disturbo diagnosticato generalmente piu tardi nelle donne. L'eta media della

diagnosi negli uomini ¢ di 22 anni rispetto a 26 anni nelle donne (Rujeedawa, 2022).

Una diagnosi di autismo nelle ragazze e nelle donne ¢ inoltre influenzata da influenze legate
allo sviluppo, psicologiche, sociali e culturali (Parish-Morris, 2017). Piu recentemente il
concetto di fenotipo unico delle donne con autismo ¢ stato ampiamente discusso (Kirkovski,
2013). Questo fenotipo unico ¢ particolarmente rilevante nelle ragazze e nelle donne ad alto
funzionamento che sono abili nel camuffarsi, mascherarsi e compensare le difficolta che
derivano dalle loro caratteristiche autistiche (Tierney, 2016). Le ragazze e le donne con
autismo, al contrario dei ragazzi e degli uomini con autismo, hanno un desiderio piu forte di
avere relazioni sociali, di avere amicizie, di stare tra i loro coetanei. Le femmine autistiche di
Livello 1 hanno un comportamento meno compromesso nel gioco, hanno talvolta anche

capacita immaginative superiori ¢ un mondo fantastico molto ricco rispetto ai maschi con
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questa condizione, sono piu abili nell'osservare e imitare i tipici coetanei in via di sviluppo e
nell'imitare i loro comportamenti. Le ragazze e le donne autistiche hanno comportamenti
meno stereotipati, restrittivi e ripetitivi € 1 loro particolari argomenti di interesse non sono
tradizionalmente legati all'ASC nel contesto culturale, sociale e di sviluppo (APA, 2022).
Allo stesso tempo i criteri diagnostici sono tradizionalmente costruiti su uno stereotipo
maschile e non prendono in considerazione questo modello unico di comportamento delle
donne con autismo (Rynkiewicz, 2019). Anche il tentativo di nascondere o mascherare il

comportamento autistico puo rendere piu difficile la diagnosi in alcune donne.

Esistono due teorie principali che spiegano la differenza sessuale osservata nell’autismo: in
particolare, la teoria dell’effetto protettivo femminile (FPE) e la teoria del profilo autistico

femminile (FAP).

5.1 Teoria dell effetto protettivo femminile (FPE)

La teoria dell’effetto protettivo femminile (FPE) sostiene che le donne sono intrinsecamente
protette dallo sviluppo dell’autismo ed ¢ necessario un maggiore rischio ambientale e/o

genetico per sviluppare e manifestare lo stesso grado di autismo dei maschi.

La principale spiegazione di questi concetti ¢ la "teoria del cervello maschile estremo"
(Extreme Male Brain, EMB; Baron-Cohen, 2002), che suggerisce che l'autismo e le sue
caratteristiche, come la compromissione dell'empatia cognitiva, siano correlate agli androgeni
e ad altri ormoni tipicamente maschili. Queste caratteristiche sono considerate
prevalentemente maschili. Gli individui autistici, quindi, hanno una presentazione “maschile
estrema”. Ne consegue che le donne che hanno livelli piu bassi di questi ormoni sono protette
dallo sviluppo di queste caratteristiche associate all'autismo. Le prove a sostegno di questa

teoria sono pero contrastanti (Rujeedawa, 2022).
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Un'altra teoria correlata alle FPE ¢ la "teoria dell'empatia-sistematizzazione" (E-S;
Baron-Cohen, 2009), che propone la classificazione individuale basata su due dimensioni:
I'empatia, comprendente sia I'aspetto cognitivo che affettivo, e la sistematizzazione, ossia la
tendenza all'analisi sistematica di un sistema basato su regole. Entrambe queste dimensioni
sono presenti in modo variegato nella popolazione generale, con fattori biologici come il
testosterone e le varianti genetiche che contribuiscono a spiegare parte della variazione

osservata (Salvati, 2018).

Secondo la teoria avanzata da Baron-Cohen, vi € un'osservabile differenziazione tra i sessi
riguardante le capacitd cognitive e comportamentali, con le donne che mostrano tendenze
maggiormente empatiche e abilita piu accentuate nel rilevare e rispondere agli stati emotivi
altrui, mentre gli uomini sembrano manifestare un interesse prevalente verso modelli e
processi meccanici, con una spiccata inclinazione verso il pensiero matematico. Tuttavia, €
importante notare che tale distinzione non ¢ assoluta, poiché non tutti gli individui di un
determinato sesso possiedono un profilo cerebrale strettamente conforme a tali stereotipi di

genere. Secondo l'autore di questa teoria, le radici di tali differenze risiedono principalmente

in determinanti biologici anziché culturali (Baron Cohen, 2009).

E imprescindibile considerare che le teorie riguardanti le differenze di genere nello spettro
autistico (FPE) presentano delle limitazioni significative. In particolare, se si accetta 1'ipotesi
secondo cui le donne autistiche richiedono un carico genetico piu elevato per manifestare il
disturbo dello spettro autistico (ASD), ci si potrebbe attendere che i parenti delle donne
autistiche mostrino una maggior incidenza di ASD rispetto ai parenti dei maschi nello spettro.
Tuttavia, le evidenze a sostegno di questa ipotesi risultano contrastanti, con alcuni studi che

ne confermano la validita, mentre altri la contraddicono (Rujeedawa, 2022).
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Recentemente, uno studio condotto da Greenberg nel 2018 ha mirato a convalidare le teorie
dell'E-S e della EMB attraverso un'ampia popolazione di campione. I risultati hanno
confermato le previsioni ipotizzate: i maschi hanno ottenuto punteggi piu elevati nelle
misurazioni della sistematizzazione, mentre le donne hanno ottenuto punteggi piu alti nelle
misurazioni dell'empatia. 1 soggetti con autismo hanno mostrato punteggi di
sistematizzazione superiori alla media maschile, indipendentemente dal loro genere. Inoltre,
lo studio ha evidenziato che i partecipanti impiegati nei settori dell'ingegneria, della
matematica, della tecnologia e della scienza hanno ottenuto punteggi simili a quelli dei
partecipanti con autismo, evidenziando una predominanza delle capacita di sistematizzazione.
Le differenze medie osservate tra i sessi riflettono un'interazione complessa tra fattori
biologici e culturali. Questa ricerca ha anche confermato la validita scientifica delle due
teorie, evidenziando come 1 fattori legati al genere possano influenzare lo sviluppo cerebrale.
Sia gli uomini che le donne con autismo mostrano un orientamento verso un tipo di cervello
piu "maschile" (Salvati, 2018). Inoltre, la teoria EMB ¢ supportata da studi di imaging
cerebrale che hanno evidenziato una mascolinizzazione nella struttura e nella funzione

cerebrale delle persone con autismo (Lai, 2013).

5.2 Teoria del profilo autistico femminile (FAP)

La teoria del profilo autistico femminile propone invece che le donne sviluppino I’autismo a
un tasso piu elevato di quanto attualmente stimato, ma che i criteri e i metodi diagnostici non
sono in grado di individuare adeguatamente le donne autistiche. Le donne con autismo
possono manifestare le stesse caratteristiche autistiche degli uomini, ma spesso devono
dimostrare maggiori difficoltd per ricevere una diagnosi. Questa disparita di genere ¢
particolarmente diffusa nelle donne senza disabilita intellettiva (Russell, 2010). La ragione
dell’inefficienza degli attuali metodi diagnostici nell’identificazione delle donne autistiche ¢

che 1 criteri utilizzati ancora oggi si basano su concezioni prestabilite di quali siano le
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caratteristiche autistiche. Queste concezioni si basano principalmente su studi fatti sulla
popolazione maschili autistica. Le femmine all’interno dello spettro autistico, invece,
possono presentarsi con caratteristiche diverse da quelle maschili e, come tali, potrebbero non
essere riconosciute secondo i criteri attuali. Ad esempio le disabilita sociali tendono ad essere
minori nelle donne, che, in generale, tendono anche a mostrare una maggiore motivazione
sociale. Questa differenza nelle abilita sociali rende piu difficile diagnosticare le donne
autistiche (Rujeedawa, 2022). Anche i comportamenti limitati e ripetitivi (RRBI, Restricted
and Repetitive Behaviour and Interes) si presentano in modo diverso nei due sessi. Le
femmine sembrano avere livelli piu bassi di tali comportamenti e interessi ristretti, e gli RRBI
sembrano essere meno predittivi della diagnosi di autismo nelle femmine rispetto ai maschi

(Duvekot, 2016).

Una teoria alternativa sostiene che le donne con autismo possono manifestare RRBI, ma che
questi si manifestano in modo diverso rispetto agli uomini (Mandy, 2011). Ad esempio, gli
uomini con autismo possono essere interessati a meccanismi € oggetti, mentre le donne con
autismo possono essere interessate a relazioni e persone. Questo tipo di interesse, sebbene
possa essere intenso, ¢ considerato socialmente piu accettabile rispetto agli interessi degli
uomini con autismo. Come risultato di questi fattori, le donne con autismo hanno meno

probabilita di essere identificate.

Ulteriori teorie sostengono che le donne, grazie alle loro caratteristiche, camuffano,
consciamente o inconsciamente, le loro caratteristiche autistiche all’interno dei contesti
sociali attraverso delle strategie chiamate camouflaging o masking (Hill, 2017). Queste
strategie includono 1’imitazione delle espressioni facciali, la forzatura del contatto visivo,
I’'uso di risposte programmate e la soppressione di azioni ripetitive ed auto calmanti

(stimming) come il battere le mani o il manipolare oggetti (Kreiser, 2014). Il camuffamento,
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essendo piu diffuso nelle donne, ¢ una delle ragioni dietro la difficolta di diagnosticare

['autismo femminile.

Il masking, tuttavia, non produce risultati puramente positivi, essendo un processo faticoso
che puo portare ad alti livelli di ansia e stress (Lai, 2011). E anche collegato a problemi di
salute mentale ed & un noto indicatore di rischio di suicidio (Cassidy, 2018). E stato suggerito
che maggiore capacita di camuffare o compensare le difficolta autistiche sia dovuta all'abilita

femminile attraverso la genetica collegando cosi le teorie FAP e FPE (Kirkovski, 2013).
5.3 Diagnosi tardiva femminile

Come vedremo approfonditamente nel Capitolo 3, la letteratura fino ad oggi ¢ sbilanciata
verso una comprensione del profilo maschile dell’autismo, ed ¢ disponibile una conoscenza
estremamente limitata del profilo femminile, il che ha portato ad un ritardo nella diagnosi e

gestione dei sintomi inappropriata per questo gruppo (Kirkovski, 2013).

A causa dei criteri diagnostici incentrati sul maschio, della maggiore prevalenza dell'autismo
nei maschi e della mancanza di informazioni sull'autismo femminile, 1'autismo & percepito
ancora oggi come un disturbo maschile e questo ¢ un motivo per la diagnosi errata o tardiva
di autismo nelle donne (Navot, 2017). A consolidare cio ¢ il fatto che i ragazzi hanno 10 volte
piu probabilita di essere sottoposti a diagnosi rispetto alle ragazze (Estrin, 2020). Questa
nozione di autismo come disturbo maschile puo portare a un ciclo di auto-rafforzamento, che

porta a una ridotta identificazione dell’autismo femminile.

La diagnosi di disturbo dello spettro autistico ¢ un processo complesso che pud essere
ostacolato da diversi fattori, tra cui la mancanza di consapevolezza da parte degli operatori

sanitari, la presenza di sintomi atipici o la presenza di comorbidita.
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Nel caso del profilo femminile, tali fattori sono ulteriormente amplificati da una serie di
caratteristiche che rendono piu difficile la diagnosi. In particolare, le donne con ASD tendono
a presentare: un'intelligenza normale o superiore alla media, un'elevata capacita di
adattamento, un'abilita di mascheramento dei sintomi, un'inclinazione alla socializzazione,
anche se caratterizzata da difficolta. Queste caratteristiche possono portare a una
sottodiagnosi del ASD, che pud avere conseguenze negative per le persone affette, sia in

termini di accesso alle cure adeguate che di inclusione sociale.
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CAPITOLO 2 - STORIA E SVILUPPO DEL CONCETTO
DI SPETTRO AUTISTICO

Questo capitolo offre una panoramica sulla storia dell'autismo, ripercorrendo le tappe salienti
che hanno portato alla sua definizione attuale come “disturbo dello spettro autistico”.
L'obiettivo non ¢ fornire un'analisi esaustiva, ma piuttosto accompagnare il lettore in un

viaggio conoscitivo che illustri I'evoluzione del concetto di autismo nel corso del tempo.

1. L’autismo prima dell’autismo

La storia della condizione che oggi ¢ conosciuta come "disturbo dello spettro autistico" ¢
relativamente breve. Nel 1911, Eugen Bleuler, direttore dell'ospedale di Zurigo, conio il
termine “autistico” per la prima volta, utilizzandolo per descrivere un sintomo associato alla
schizofrenia. Attualmente classificato tra i disturbi del neurosviluppo, questo disturbo
rappresenta un insieme di condizioni che influenzano il processo di sviluppo e il
funzionamento del cervello. Nonostante la mancanza di un'origine scientifica definitiva per il
disturbo dello spettro autistico, la ricerca ha evidenziato una componente genetica ed
ambientale che contribuisce alle sue manifestazioni. L’autismo come condizione, quindi, ha
cause biologiche, I’idea di autismo invece ¢ un costrutto sociale abbastanza recente (Tornvall,

2023).

Considerando queste premesse, possiamo dedurre che il disturbo dello spettro autistico ¢ una
condizione intrinseca all'umanita e presente in tutte le epoche. Esistono, ad esempio, racconti
medioevali che descrivono bambini con comportamenti peculiari, i quali vivono in uno stato
selvaggio e trascurano le consuete norme sociali (Feinstein, 2014). Nel XII secolo, lo storico
e religioso inglese Guglielmo di Newburgh, racconto la storia di due bambini verdi apparsi

nel villaggio di Woolpit, nel Suffolk. I bambini parlavano una lingua sconosciuta e si
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cibavano solo di fave crude, inoltre essi non erano in grado di rispettare le regole sociali

(Gualtieri, 2022).

Nei Fioretti di San Francesco, una raccolta di narrazioni diffuse alla fine del Trecento,
compare il personaggio di Frate Ginepro, caratterizzato da una peculiare incapacita di
comprendere il punto di vista altrui e di valutare le conseguenze delle proprie azioni. Tale
tendenza ¢ esemplificata nell'episodio in cui, visitando un malato, Frate Ginepro cattura un
maiale e gli taglia una zampa per preparargli un pasto. Quando il proprietario del maiale si
lamenta con San Francesco, Frate Ginepro si limita a ripetere con zelo le sequenze delle
azioni compiute, senza comprendere la contrarieta del santo e 1'ira del proprietario (Gualtieri,

2022).

In Russia, tra il XVI e il XIX secolo, ricorre la figura del “folle sacro o beato” (jurodivyj). Le
sue caratteristiche principali comprendono: il mutismo, ’ecolalia o il frasario incoerente,
I’insensibilita al dolore, alla fame e al freddo, 1 comportamenti bizzarri, ripetitivi e
stereotipati, gli attacchi convulsivi, I’incapacita di comprendere punti di vista differenti dal
proprio e D’indifferenza per le convenzioni sociali (Challis, 1947). 1 jurodivyj erano
considerati figure sacre e protettive, e spesso venivano consultati per i loro consigli spirituali.
Erano inoltre visti come un segno di Dio, che aveva scelto loro per diffondere la sua parola

(Gualtieri, 2022).

Dall’inizio del XVII secolo, in Europa e Nord America si diffondono storie di incontri con
“bambini selvaggi”, espressione che indica tre diversi tipi di esperienze infantili: vivere in
stato di solitudine nella natura selvatica, essere allevati da animali, crescere confinati in
ambienti chiusi o sotterranei per lunghi periodi di tempo. Il denominatore comune di tali
racconti ¢ I’esperienza di un isolamento sociale pressoché assoluto e, spesso, 1’incapacita di

parlare dei bambini. I casi piu famosi sono quelli di Peter di Hameln, rintracciato in
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Germania nel 1724, dell’indiano Dina Sanichar, che si dice abbia ispirato il personaggio di
Mowgli, nel Libro della Giungla, e quello di Victor dell’ Aveyron, la cui storia ¢ diventata il
film I’ Enfant Sauvage di Francois Truffaut. Vi sono pochissime eccezioni femminili a queste
storie, tra i pochi esempi possiamo annoverare Kamala e Amala, trovate insieme in India nel
1920, e Marie-Angélique le Blanc. I bambini di queste storie sembrano avere delle
caratteristiche autistiche, ad esempio Tutti erano privi di linguaggio umano al momento del

ritrovamento e solo alcuni di loro imparavano successivamente a parlare (Tornvall, 2023).

C’¢ chi sostiene che i personaggi delle storie precedentemente menzionate fossero autistici e
che, le leggende o i1 racconti su di loro, riflettano le esperienze reali di coloro che li hanno
incontrati. Questo contesto storico mette in luce come la comprensione dell'autismo abbia
attraversato fase di evoluzione, passando dalla categorizzazione come “ritardo mentale” a una
percezione piu sfaccettata e inclusiva delle varie manifestazioni di questo disturbo (Gualtieri,

2022).

1.1 Rappresentazione nei media

Anche nella letteratura e nel mondo dello spettacolo appaiono personaggi con comportamenti
eccentrici e bizzarri che richiamano quelli autistici. Ad esempio possiamo nominare Sherlock
Holmes, il piu recente Sheldon Cooper, oppure il famoso Raymond Babbitt protagonista del
film Rain Man, i quali rappresentano il prototipo dell’investigatore o dello scienziato geniale,
che focalizza I’attenzione su piccoli dettagli, coltiva interessi selettivi e circoscritti, segue una
rigida routine quotidiana e agisce in modo distaccato, senza lasciarsi influenzare dalle

emozioni.

La rappresentazione dei disturbi dello spettro autistico nei media ¢ stata oggetto di numerose
critiche (Singer, 2017). Una delle osservazioni piu comuni riguarda il fatto che 1 personaggi

autistici sono spesso rappresentati in modo stereotipato. Questi personaggi, infatti, sono
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spesso ritratti come individui eccentrici, socialmente isolati e con abilita straordinarie, come
quelle della sindrome del savant. Essi sono nella maggior parte dei casi uomini bianchi tra i
venti e i trent’anni e sono rare le rappresentazioni di donne all’interno dello spettro autistico.
Questa rappresentazione pud avere un impatto negativo sulla percezione pubblica dei disturbi
dello spettro autistico, contribuendo a diffondere stereotipi e stigmatizzazione (Draaisma,
2009), come ad esempio la sovrarappresentazione della sindrome del savant che nella realta

si verifica in meno di un individuo su tre all’interno dello spettro autistico (Howlin, 2009).

2. La “scoperta” dell’autismo

L’autismo ¢ un fenomeno nuovo dal punto di vista della definizione e della diagnosi, ma ¢
una condizione che ¢ sempre esistita negli esseri umani. Nel corso della storia, il linguaggio
usato per descrivere le persone autistiche ¢ cambiato, esse sono state chiamate introverse,

eccentriche oppure peculiari (Tornvall, 2023).

E cruciale considerare che prima della sua “scoperta”, l'autismo era classificato all'interno
della categoria del “ritardo mentale”. Nel 1887, durante una conferenza sulla Medical Society
di Londra, John Langdon Down, noto per la descrizione della sindrome di Down che porta il
suo nome, affrontd il tema dei disturbi mentali congeniti. Tra gli argomenti trattati, si
soffermo sui developmental delays (ritardi dello sviluppo), in cui gli individui che ne erano
affetti manifestano notevoli difficolta nel relazionarsi con gli altri, parlano in terza persona o
non parlano affatto. Durante la stessa conferenza, Down forni anche la prima descrizione
della “sindrome del savant”. In questa condizione, 1 bambini considerati “deboli di mente”
presentavano straordinarie abilita, come ad esempio nel calcolo, nel disegno o nella musica.
Queste abilita, pero, si manifestavano in un contesto generale di ritardo nello sviluppo

(Feinstein, 2014).
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Nella prima meta del XX secolo, gli studiosi del normale sviluppo infantile cominciarono a
delineare sottogruppi all'interno delle cosiddette psicosi infantili. Nel 1911 da Eugen Bleuler,
all'epoca direttore di un ospedale a Zurigo, introdusse la distinzione tra due forme di
pensiero: il pensiero logico realistico e il pensiero autistico. Per Bleuler, il pensiero autistico
rappresentava una forma di pensiero normale, sia nei bambini che negli adulti. Egli lo
considerava evidente nell'immaginazione e nelle fantasie delle persone schizofreniche. A
differenza di una visione che considera il pensiero autistico come un processo primitivo,
Bleuler lo vedeva invece come un processo sofisticato. Egli riteneva che il pensiero orientato

alla realta precedesse il pensiero autistico (Feinstein, 2014).

Nel 1924, la psichiatra russa Grunya Sukhareva, descrisse un ragazzino di dodici anni che le
sembrava molto particolare e diverso dai coetanei. Egli era chiuso, introverso, solitario € un
po’ goffo. Inizialmente per definire le caratteristiche di questo adolescente uso 1’accezione
“psicopatico schizoide”, usato come sinonimo per indicare un tipo eccentrico e bizzarro. Poi,
facendo riferimento al termine greco autos, che significa s€ stesso, utilizzo il termine
autistico. Nei mesi successivi la dottoressa Sukhareva osservo altri quattro bambini con
caratteristiche simili. La psichiatra ne descrisse le caratteristiche in maniera dettagliata,
evidenziando una netta predilezione per la solitudine, abilita fuori dalla norma ed evidenti
difficolta di relazione con i coetanei. Il suo studio fu pubblicato prima in lingua russa, nel
1925, e tradotto 1’anno seguente in tedesco sulla rivista Monatsschrift fiir Psychiatrie und
Neurologie. L’articolo pubblicato da Grunya Sukhareva descriveva le caratteristiche
fondamentali che sono ricondotte alla “sindrome di Asperger” anticipando di oltre dieci anni
la descrizione di Hans Asperger (Scaccabarozzi, 2022). A causa dell’isolamento sovietico,
pero, le sue scoperte perd rimasero sconosciute in Occidente fino al 1996, quando il suo

lavoro fu tradotto in inglese (T6rnvall, 2023).
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I primi a parlare di autismo come lo conosciamo oggi, nella psicologia moderna occidentale,
furono Kanner che nel 1943 pubblico il suo famoso saggio “Disturbi autistici del contatto
affettivo”, stampato dalla rivista americana The Nervous Child, e Hans Asperger che nel 1944
pubblico il suo saggio “Die ‘autistischen Psychopathen im Kindesalter” che apparve nella

rivista Archiv fiir Psychiatrie und Nervenkrankeiten.

Nel suo articolo, Kanner descrisse undici bambini che presentavano difficolta di relazione
con gli altri. Egli chiamo questo disturbo “estrema solitudine autistica” e lo considero il
sintomo principale dell'autismo. Inoltre, la maggior parte dei bambini presentava ritardi di
linguaggio o un linguaggio insolito. Erano anche molto sensibili ai cambiamenti, sia nella
routine che nell'ambiente circostante. Inoltre, mostravano un interesse particolare per alcuni
argomenti o attivita, come la classificazione degli animali o la memorizzazione degli orari dei
treni. Tuttavia, Kanner non riteneva la particolare sindrome da lui descritta un ritardo
mentale, la maggior parte degli undici bambini possedeva, secondo lui, un’intelligenza
normale o sopra la media. Lo psichiatra, inoltre, enfatizzava 1’insorgenza del disturbo alla
nascita o prima dei trenta mesi di eta. Per questa ragione, si rifiutava di considerare i bambini
come “ritirati”’, ma secondo il suo punto di vista, questi bambini non erano mai entrati in

contatto col mondo esterno (Feinstein, 2014).

Kanner, nel suo documento del 1943, identifico cinque caratteristiche fondamentali per la
diagnosi dell'autismo nei bambini da lui osservati: profonda mancanza di contatto affettivo
con le persone, desiderio ansioso e ossessivo di mantenere I’identita della routine e
dell’ambiente circostante, passione per gli oggetti che vengono manipolati con molta
attenzione e abilita, mutismo oppure utilizzo di un linguaggio che non sembra fatto per la
comunicazione interpersonale e, infine, un buon potenziale cognitivo in termini di capacita e

memoria (Cocco, 2021).
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Mentre Kanner inizid a descrivere i casi dei bambini in consulto da lui a partire dal 1938,
Asperger aveva gia iniziato a trattare i suoi piccoli pazienti gia nel 1930. L'opera di Asperger
del 1944 tratta solo di quattro bambini in eta fra i sei e gli undici anni, sebbene un suo collega
abbia dichiarato che il lavoro di Asperger si basava sullo studio di circa quattrocento bambini
(Feinstein, 2014). Le caratteristiche diagnostiche che Asperger descriveva per la sua
sindrome, secondo lui, non erano riconoscibili nella prima infanzia e, generalmente, non
prima del terzo anno di vita. I pazienti descritti da Asperger erano in grado di parlare a lungo
e con enfasi del proprio argomento preferito. Avevano un completo dominio della
grammatica, ma a volte potevano avere difficolta nell'uso dei pronomi, invertendo quelli della
seconda e della terza persona singolare con quelli della prima. I contenuti dei loro discorsi
erano anomali, tendenti a essere pesanti, e spesso consistenti in lunghe disquisizioni sui loro
argomenti preferiti. La gestualitd era limitata, oppure troppo ampia e impacciata. La
caratteristica piu evidente era la compromissione delle due vie di interazione sociale, dovute
essenzialmente all'incapacita di utilizzare le regole non verbali e non scritte nella vita sociale.
Asperger riferi anche di capacita particolari, oltre alle compromissioni: i bambini
possedevano un eccellente memoria meccanica e si interessavano intensamente a uno o due
argomenti, come l'astronomia, la geologia, la storia del treno a vapore ecc... Nel suo scritto
del 1944 Asperger faceva riferimento ai problemi di apprendimento dei suoi bambini dicendo
che avevano un metodo di apprendimento particolare e che non amavano imparare a
memoria. Inoltre Asperger fece anche riferimento alla loro mancanza di senso di umorismo

(Feinstein, 2014).

A differenza di Kanner, Asperger pensava che la sua condizione fosse un disturbo della
personalita con cause organiche infatti egli nei suoi scritti si riferiva spesso a un “disturbo di
personalita schizoide". Negli anni in cui Kanner e Asperger vissero e pubblicarono le loro

opere vi era ancora una forte sovrapposizione tra I’autismo e la schizofrenia. Vi era pero una
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differenza tra gli stili di pensiero dei due autori in quanto per Asperger la schizofrenia e
I’autismo, di cui era un sintomo, erano poste in un continuum, almeno nei suoi primi scritti,
mentre per Kanner 1’“autismo infantile precoce” era una sindrome a parte che condivideva
solamente alcuni aspetti con la schizofrenia. Nel 1969 Asperger smise di utilizzare il termine
“psicopatia” nei suoi lavori per non far confondere il disturbo di personalita con la sua
sindrome, egli inizido invece a parlare di “bambini di Kanner” e “bambini di Asperger”

suggerendo 1’ipotesi che esistessero due tipi differenti di autismo (Feinstein, 2014).

I pionieri dell'autismo, Kanner e Asperger, hanno condotto i loro studi su un campione di soli
bambini maschi. Tuttavia, Asperger ha riconosciuto nella sua tesi di dottorato del 1943 che le
caratteristiche dell'autismo potevano essere presenti anche nelle donne (Silberman, 2016).
Asperger, infatti , si scuso per non aver inserito una bambina nei suoi modelli, spiegando di

non aver mai osservato un caso conclamato in una femmina durante i suoi studi. Egli scrisse:

“Mentre non abbiamo mai incontrato ragazze con un quadro di autismo pienamente
sviluppato, abbiamo tuttavia visto diverse madri di bambini autistici il cui
comportamento presentava caratteristiche indubbiamente autistiche. E difficile dare
una spiegazione a questa osservazione. Se solo per coincidenza non ci siano bambine
autistiche tra i nostri casi, o se nelle femmine i tratti autistici diventino evidenti

soltanto dopo la puberta.”

Asperger si spinse fino a rappresentare [’autismo come “una variante estrema
dell’intelligenza maschile”. Piu probabilmente, tuttavia, uno dei fattori primari che
contribuirono all’assenza delle bambine nella pratica di Asperger fu che la fonte principale di
rinvio alla sua clinica erano professori e giudici del tribunale minorile. La formazione sociale
delle giovani donne viennesi, dove aveva sede la sua clinica, era quella di essere

condiscendenti, modeste e tranquille, ci0 spingeva sicuramente le ragazze a impegnarsi molto
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intensamente per reprimere gli stessi comportamenti che portavano le loro controparti

maschili all’attenzione delle autorita (Silberman, 2016).

I1 25 luglio 1960 Kanner dichiard in una sua intervista al The Times che 1 bambini con
autismo “erano il frutto di genitori freddi e razionali che si erano scongelati per il tempo
necessario a produrre un figlio”. Cio che egli voleva dire secondo alcuni studiosi successivi,
era che 1 parenti di persone con autismo potevano presentare a loro volta tratti autistici.
Sebbene nel documento di Kanner del 1943 si parli di genitori freddi e distaccati lui ha
sempre sostenuto di non aver mai colpevolizzato i genitori in quanto considerava tale

condizione come innata (Feinstein, 2014).

Quando [Darticolo di Kanner fu pubblicato nel 1943, specialisti da tutto il mondo
cominciarono a diagnosticare quello che veniva chiamato I’*“autismo di Kanner”, che a

differenza da quello che aveva individuato Asperger si distingue per la gravita dei sintomi.

Nel 1952 venne pubblicato il primo Manuale Diagnostico e Statistico dei disturbi mentali
(DSM-I) da parte dell’American Psychiatric Association, in tale manuale veniva dichiarato
che la manifestazione primaria della schizofrenia infantile era 1’autismo. L’autismo, in tale
manuale, non era diagnosticato come un disturbo a sé e 1 comportamenti autistici erano
classificati sotto la diagnosi di reazione schizofrenica infantile. Fu solo nel 1980, con la
pubblicazione del DSM-III, che I’autismo venne formalmente scollegato dalla schizofrenia,

con I’introduzione della categoria generale dei disturbi pervasivi dello sviluppo.

3. La teoria della “madyri frigorifero”

Nei decenni immediatamente successivi alla “scoperta dell’autismo”, le cause di questo
disturbo sono spesso state attribuite a una disfunzione precoce del rapporto madre-bambino.

Nel 1967 Bruno Bettelheim, pubblico il libro intitolato The Empty Fortress: Infantile autism
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and the birth of self, in cui accusava i genitori di essere responsabili dell’autismo dei propri
figli. Questo libro ebbe un enorme successo e fu pubblicato in diverse lingue diventando uno
dei pochi manuali sull’autismo ad essere accessibile in molti paesi. Il suo autore era arrivato
in America dopo aver trascorso nove mesi nei campi di concentramento tedeschi, la sua
esperienza lo spinse a credere che 1 bambini autistici si comportassero come i prigionieri nei
campi di sterminio e che le loro madri fossero come capi nazisti. I bambini autistici, diceva,
vivevano in una realta interiore paragonabile alla realta dei prigionieri e come loro

concentravano tutte le energie verso un ritiro difensivo (Bettelheim, 1967).

Gli studi di Bettelheim cominciarono nell’estate del 1955 quando la Fondazione Ford gli
finanzio il trattamento di quindici bambini autistici in eta fra i sei e gli otto anni all’interno
dell’ Orthogenic School for Troubled Children presso 1’Universita di Chicago. Egli sosteneva
che oltre a trattare i pazienti autistici intendeva esplorare quello che i genitori potevano aver
fatto di sbagliato nel crescerli. Per tale ragione i bambini venivano sottoposti a una terapia
riabilitativa, la cosiddetta “parentectomia”, che consisteva nella loro separazione dai genitori

(Gualtieri, 2022).

Kanner non attribuiva l'autismo esclusivamente ai genitori, ma piuttosto riteneva che I'origine
del disturbo potesse derivare dall'interazione di una predisposizione biologica, probabilmente
di natura genetica, associata a un ambiente sociale sfavorevole creato dai genitori.
Bettelheim, invece, propose l'idea che i genitori dei bambini autistici potessero avere una
patologia psicologica che li aveva portati a reagire in modo anormale al comportamento
“normale” del neonato. Egli riteneva che questo comportamento da parte delle madri avviava
un circolo vizioso, in cui i bambini autistici si ritiravano o diventavano meno reattivi in
risposta alle minacce percepite, e le loro madri reagivano in modo patologico a questa scarsa

reattivita. Il risultato suggerito era un'intensificazione del ritiro e la continuazione del circolo
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vizioso, fino a quando il bambino non si chiudeva completamente in quello che Bettelheim
definiva come “disturbo autistico cronico”. Secondo questa prospettiva, la cura di tale

condizione richiedeva la separazione del bambino dai genitori (Feinstein, 2014).

Le prove che l'autismo sia collegato al cattivo comportamento dei genitori sono
assolutamente poco convincenti. Negli anni Sessanta vennero pubblicati 1 primi risultati che
mostravano non esserci alcuna differenza tra i genitori ed 1 bambini autistici e quelli con altre

disabilita o perfettamente normali (DeMyer, 1972).

4. L’approccio neurobiologico all’autismo

L'approccio psicodinamico all'autismo, che riteneva che il disturbo autistico fosse causato da
un problema nelle relazioni con 1 genitori, ¢ stato gradualmente abbandonato a partire dagli
anni Settanta, a favore di un approccio neurobiologico che identifica le cause dell'autismo in
fattori genetici o biologici. Questo cambiamento di paradigma ¢ stato in gran parte dovuto al
lavoro dello psichiatra britannico Michael Rutter, che ha contribuito a sviluppare i criteri

diagnostici moderni per I'autismo.

Uno studio di Susan Folstein e Michael Rutter del 1977, condotto su delle coppie di gemelli,
ha poi confermato I’importanza dei fattori genetici nella determinazione della sindrome
autistica. La loro indagine ha preso in considerazioni ventuno coppie di gemelli, undici
monozigoti e dieci eterozigoti, in cui almeno uno dei due bambini era autistico. Essi hanno
riscontrato che in quattro coppie di gemelli monozigoti entrambi i gemelli erano autistici,
mentre, in nessuna coppia di gemelli eterozigoti entrambi 1 gemelli erano autistici. Inoltre
sono stati rilevati disturbi del linguaggio e deficit intellettivi nell’82% dei fratelli e delle
sorelle dei gemelli autistici monozigoti, mentre solo nel 10% dei casi tali disturbi sono stati

rilevati nei fratelli e nelle sorelle dei gemelli autistici eterozigoti (Folstein, 1977).
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E grazie alla dimostrazione di un’alta incidenza dell’autismo nei gemelli omozigoti e una
molto piu bassa negli eterozigoti che la cultura scientifica dell’epoca si ¢ orientata in maniera
definitiva verso una causalita neurobiologica dell’autismo, cancellando cosi le ipotesi relative
alle cause psicosociali che vedevano I’insorgenza del disturbo autistico come una disfunzione

del rapporto madre-bambino (Zappella, 2018).

Nel libro “L’arco della vita - Continuita, discontinuita e crisi nello sviluppo”, pubblicato nel

1995, Rutter affermava che:

“(...) La maggior parte dei bambini autistici continua ad avere caratteri di autismo
nella vita adulta e fattori genetici ne sono i maggiori responsabili. In questo caso il
persistere del disturbo durante [’arco della vita sembra relativamente indipendente da
esperienze ambientali specifiche, ma dipendente dalle qualita intrinseche di una
situazione geneticamente determinata. Nel caso dell’autismo, per quanto vi siano
alcuni cambiamenti nel modello comportamentale con [’aumento dell’eta, le

somiglianze generali nel quadro clinico tra infanzia ed eta adulta sono evidenti.”

L'affermazione di Rutter, secondo cui I'autismo ¢ un disturbo dello sviluppo neuropsicologico
che pud manifestarsi in modo diverso a seconda dell'eta, ha rappresentato un contributo
fondamentale alla comprensione dell'autismo. Il suo studio sull'autismo ha contribuito a
modificare la visione tradizionale di questo disturbo come un fenomeno presente solo in eta

infantile e destinato a risolversi con la crescita.

Il lavoro di Rutter e Folstein ha contribuito in modo fondamentale all'evoluzione del concetto
di autismo, che ¢ passato da una condizione caratterizzata da un insieme di sintomi specifici a
un continuum di caratteristiche che possono manifestarsi in modo diverso a seconda della
persona e della sua eta (Feinstein, 2014). Rutter, nel suo articolo pubblicato nel 1971 “Causes

of infantile autism: Some consideration from recent research”, scriveva che 1’evidenza
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suggeriva che non era l'autismo, come tale, a essere ereditario, ma piuttosto una
predisposizione piu ampia ai disturbi cognitivi e del linguaggio, di cui 1’autismo

rappresentava solo una parte, anticipando cosi il concetto di spettro autistico.

La produzione scientifica di Rutter non si fermo pero allo studio delle componenti genetiche
dell’autismo, egli durante gli anni Settanta pubblicO numerosi articolo dove delineava le
caratteristiche principali per identificare con maggior precisione il disturbo autistico:
insorgenza prima dei due anni € mezzo di eta, deficit dello sviluppo sociale, comunicazione
inadeguata, comportamento insolito. La creazione di un semplice schema classificatorio da
parte di Rutter fu un passo fondamentale verso lo sviluppo di una diagnosi di autismo
universalmente applicabile. Tale diagnosi fu finalmente riconosciuta dall'dmerican
Psychiatric Association (APA) nel 1980, con l'inclusione dell'autismo nella terza edizione del
Diagnostic and Statistical Manual of Mental Disorders (DSM-III) come "Disturbo pervasivo

dello sviluppo", rendendolo cosi indipendente dalla schizofrenia (Gualtieri, 2022).

Le versioni precedenti del manuale lasciavano molti aspetti del processo diagnostico aperti
alle osservazioni e alle interpretazioni dei medici, ma il DSM-III elencava 1 criteri specifici

richiesti per una diagnosi.

4.1 Lorna Wing e l'introduzione del concetto di “spettro”

Nel 1979, Lorna Wing e Judith Gould pubblicarono una ricerca intitolata "Severe
impairments of social interaction and associated abnormalities in children". Questa ricerca

ebbe un impatto significativo sugli studi sull'autismo in tutto il mondo.

Le due ricercatrici, che lavoravano al Maudsley Hospital di Londra, iniziarono nel 1977 un
nuovo studio sui bambini autistici dimostrando che alcuni dei piccoli pazienti presentano un
quadro sintomatologico perfettamente in linea con i criteri di Kanner. Tuttavia, trovarono

anche un gran numero di bambini che non potevano essere collocati in nessuna delle
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categorie diagnostiche esistenti. Lorna Wing e Judith Gould hanno proposto una nuova
classificazione dell'autismo, basata su una valutazione dimensionale delle tre aree
sintomatologiche che caratterizzano questa condizione: interazione sociale, comunicazione e
immaginazione. Queste tre aree sono state definite "triade autistica" (Feinstein, 2014). Le due
studiose furono tra le prime a comprendere che 1'autismo poteva essere considerato in modo
dimensionale e che poteva interessare persone di tutte le eta e capacita (Happe, 2014).
L’innovazione del cambio di paradigma consisteva nell’introduzione di “nuove forme” di
autismo che non coincidevano perfettamenti con i criteri stabiliti da Kanner allargando cosi la

possibilita di diagnosi e introducendo appunto il concetto di “spettro”.

Nell’articolo “The definition and prevalence of autism: a Review” del 1993, la Wing

affermava che il problema di ogni diagnosi era che:

“(...) Considerando [’ampia varieta delle possibili manifestazioni comportamentali
della triade e i cambiamenti nel tempo, non sorprende che sia difficile trovare

i

continuita nelle diagnosi degli operatori in area differenti.

Lorna Wing, inoltre, notd che nessuno all’epoca sapeva qualcosa degli adulti autistici: infatti
non veniva nemmeno accennato all’idea della loro esistenza dato che I’autismo continuava a
essere considerato soltanto un disturbo dell’infanzia. L’attenzione scientifica, infatti, si era
prevalentemente interessata allo studio dell’autismo in infanzia senza considerare il suo

perdurare per I’intero arco della vita (Feinsten, 2010).

4.2 La teoria della mente

Negli anni Ottanta, la ricerca sull'autismo si ¢ concentrata sulle difficolta che le persone
autistiche hanno a comprendere 1 pensieri e 1 sentimenti degli altri. Secondo la teoria della
mente (ToM) i comportamenti che mettiamo in atto sono direttamente correlati alla nostra
capacita di capire emozioni, credenze e desideri propri e altrui. Uta Frith, Simon

Baron-Cohen e Alan Leslie, dell'Unita di Sviluppo Cognitivo del Medical Research Council
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di Londra, dimostrarono sperimentalmente che i bambini autistici hanno difficolta a

comprendere che le altre persone possano avere dei pensieri (Feinstein, 2014).

Secondo questi ricercatori, 1 bambini e i1 ragazzi affetti da questo disturbo sarebbero incapaci
di comprendere gli stati mentali altrui (pensieri, opinioni, intenzioni) e utilizzare queste
determinate informazioni per prevedere, interpretare e spiegare 1 comportamenti degli altri.
Di conseguenza, non riuscirebbero a stabilire un contatto reale con gli altri, mostrando
difficolta nella comunicazione verbale, nell’interazione sociale e sviluppando comportamenti

ossessivi, ripetitivi e stereotipati (Satriano, 2020).

A partire dagli anni Ottanta, una serie di studi sperimentali (Baron-Cohen, 1985; Oswald,
1989; Prior, 1990) hanno dimostrato che la maggior parte dei bambini e ragazzi con disturbo
dello spettro autistico (ASD) non riesce a risolvere il compito della falsa credenza. Questo
compito, noto anche come esperimento della bambola, viene utilizzato specialmente nei

bambini con autismo, per valutare lo sviluppo della teoria della mente (Satriano, 2020).

Nel compito della falsa credenza, al bambino viene presentato un disegno che rappresenta
due personaggi che giocano con un oggetto. Uno dei due personaggi nasconde l'oggetto e
esce dalla stanza. L'altro personaggio, rimasto in stanza, sposta l'oggetto e lo nasconde
altrove. Quando il primo personaggio rientra in stanza, dichiara di voler riprendere I'oggetto.
A questo punto, al bambino viene chiesto di anticipare dove il primo personaggio cerchera

I'oggetto (Satriano, 2020).

Qui il bambino risulta capace di comprendere lo stato mentale dell’altro ossia il primo
personaggio non sa dello spostamento e dunque lo cerca dove crede che sia e non dove ¢
realmente. Questo compito viene svolto dai bambini dai 4 anni in poi, ma non dai bambini di
tre anni. Cio presuppone che questa competenza venga acquisita intorno ai quattro anni. La
capacita del bambino di anticipare dove il primo personaggio cerchera I'oggetto rappresenta
proprio il principio espresso dalla teoria della mente. Questo perché il bambino ¢ in grado di

comprendere lo stato mentale dell'altro personaggio, ovvero che il primo personaggio non sa
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che l'oggetto ¢ stato spostato. Di conseguenza, il bambino prevede che il primo personaggio
cerchera l'oggetto nella sua posizione originale, dove lo ha nascosto prima di uscire dalla
stanza. Questa capacita si sviluppa generalmente intorno ai quattro anni di eta (Baron-Cohen,

1985).

Studi recenti hanno dimostrato che l'alterazione della ToM non ¢ specifica per 'autismo, ma
pud essere presente anche in persone con disturbi di tipo schizofrenico e dell'umore. In
particolare, gli studi di Bora, Yucel e Pantelis condotti nel 2009 e nel 2012 hanno dimostrato
che le persone con schizofrenia hanno difficolta a comprendere le credenze e le intenzioni
degli altri. Gli studi di Scheeren (2012) hanno invece dimostrato che i bambini e gli
adolescenti autistici con buone capacita intellettive non presentano alterazioni significative
della ToM. Questi risultati suggeriscono che l'alterazione della ToM non ¢ un tratto universale

dell'autismo, ma puo essere presente solo in alcuni casi (Zappella, 2018).

4.3 L’ipotesi delle vaccinazioni come causa dell’autismo

Verso la fine degli anni Novanta il gastroenterologo Wakefield e colleghi pubblicarono su
The Lancet un articolo intitolato “Ileal lymphoid-nodular hyperplasia, nonspecific colitis,
and pervasive developmental disorder in children”. Nell’articolo, gli autori sostenevano che
il vaccino MPR (Morbillo-Parotite-Rosolia) potesse causare inflammazione intestinale con
aumento di permeabilita della barriera intestinale, il passaggio in circolo di sostanze tossiche
per l'encefalo e il conseguente sviluppo dell’autismo. Lo studio descriveva dodici bambini
che lamentavano disturbi gastrointestinali e avevano manifestato I'autismo dopo la

vaccinazione con MPR.

Lo studio ebbe una vasta risonanza nel mondo scientifico e soprattutto nella cultura popolare.
Tuttavia, lo studio di Wakefield ¢ stato successivamente ritirato dopo che ¢ stato scoperto che
1 dati erano stati falsificati. Wakefield ¢ stato radiato dall'albo dei medici e accusato di frode

(Feinstein, 2014).
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La ricerca scientifica successiva non ha trovato alcuna associazione tra vaccinazione MPR e
autismo. Numerosi studi condotti in Europa e in USA in piu di un decennio hanno valutato e
rifiutato l'ipotesi di una possibile relazione tra i due eventi (ad esempio vedi Peltola, 1998).
Questi studi hanno utilizzato diversi metodi e hanno coinvolto un numero significativo di
bambini ma tutti gli studi hanno concluso che non esiste alcuna associazione causale tra
vaccinazione MPR e autismo. La diffusione dell'ipotesi di Wakefield, perd, ha portato a una
riduzione della copertura vaccinale, con conseguenti aumenti dei casi di morbillo, parotite e

rosolia (Scaccabarozzi, 2022).

5. Evoluzione dei criteri diagnostici dal DSM-III al DSM-5

La terza edizione del Manuale Diagnostico e Statistico dei disturbi mentali (DSM-III),
pubblicata nel 1980, ha rappresentato una svolta importante nella comprensione dell'autismo,
distinguendo la condizione autistica dal quadro della schizofrenia (APA, 1980). Nel 1987,
I’American Psychiatric Association ha aggiornato il DSM-III pubblicandolo come
DSM-III-R. In questa revisione sono stati modificati significativamente 1 criteri per la
diagnosi di autismo: ¢ stata aggiunta la diagnosi di Disturbo pervasivo dello sviluppo non
altrimenti specificato (PDD-NOS) all’interno del quadro del disturbo autistico ed ¢ stato

eliminato il requisito dell’insorgenza del disturbo prima di 30 mesi di eta (APA, 1987).

La revisione del DSM-III-R del 1987 ha comportato, inoltre, una modifica della
nomenclatura relativa alla diagnosi di autismo. In particolare, la condizione ¢ stata rinominata
da "autismo infantile" a "disturbo autistico", in modo da includere anche gli individui autistici
adulti. Questa modifica ¢ stata possibile grazie all'eliminazione dell'eta di insorgenza come

criterio essenziale per la diagnosi (Feinstein, 2014).

Nel DSM-III-R vengono forniti sedici criteri diagnostici raggruppati in tre principali domini

di disfunzione: deficit qualitativo nelle relazioni sociali, deficit qualitativo nella
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comunicazione, ristrette aree di interesse. Per la diagnosi era necessario il riscontro di otto o
piu criteri, almeno due nella categoria sociale e uno ciascuno per le altre due categorie (APA,

1987).

Anche se il manuale non usa ancora la parola “spettro”, il cambiamento riflette la crescente
comprensione tra i ricercatori che la diagnosi di autismo non fa riferimento ad una singola
condizione, ma piuttosto ad uno spettro di condizioni che possono presentarsi durante tutta la

vita (Zeldovich, 2018).

I1 DSM-IV, pubblicato nel 1994 e rivisto nel 2000 (DSM-IV-TR), elencava cinque condizioni
con caratteristiche distinte oltre al “disturbo autistico” e al “disturbo pervasivo dello sviluppo
non altrimenti specificato” (PDD-NOS), aggiungeva il “disturbo di Asperger”, il “disturbo
disintegrativo dell’infanzia” (CDD), e la “sindrome di Rett”, riscontrata principalmente nelle
ragazze. Come le precedenti edizioni, il DSM IV include una serie di condizioni sotto-soglia
per i casi indicativi di autismo ma che non soddisfano pienamente i criteri diagnostici, ai
quali ¢ stata dedicata la categoria PDD-NOS (Disturbo Generalizzato dello Sviluppo non
altrimenti specificato). Tale decisione viene effettuata per garantire I’accesso ai servizi agli
individui risultanti in questa categoria e per ampliare la ricerca sul disturbo dello spettro
autistico grazie ad un piu ampio bacino di manifestazioni fenotipiche, dovute alla vasta
eterogeneitd diagnostica implicata dall’indeterminazione nella definizione della categoria

PDD-NOS.
5.1 L’introduzione del concetto di “spettro” nel DSM

Nel corso degli anni ’90, coloro che si occupavano di autismo speravano di poter riuscire a
trovare una correlazione genetica. Dopo che il “Progetto Genoma Umano” (HGP, Human
genome project) fu completato nel 2003, molti studi cercarono di definire una lista di “geni
dell’autismo”. Sono stati identificati centinaia di geni associati all'autismo, ma nessuno di
questi geni era esclusivo dell'autismo. E diventato chiaro che non esistevano basi genetiche o

trattamenti distinti per le cinque condizioni specifiche del DSM-IV. Pertanto, gli esperti
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hanno deciso di riformulare la diagnosi di autismo come un continuum da lieve a grave

(Zeldovich, 2018).

Nel 2013 I’American Psychiatric Association (APA) ha rilasciato il DSM-5, combinando le
quattro diagnosi indipendenti del DSM IV (disturbo autistico, sindrome di Asperger, disturbo
pervasivo dello sviluppo non altrimenti specificato — PDD NOS) nell’unica etichetta di
“disturbo dello spettro autistico” (ASD). Il disturbo disintegrativo dell’infanzia e la sindrome
di Rett sono stati rimossi dalla categoria di autismo. In parallelo all’eliminazione di queste
diagnosi categoriali e all’introduzione del concetto di diagnosi a spettro, ha inserito una
valutazione suddivisa su tre livelli di gravita di autismo che indicano il livello di supporto

necessario e di compromissione di funzionamento adattivo e sociale (Zeldovich, 2018).

Il motivo di questo cambiamento ¢ che questi disturbi hanno gli stessi sintomi alla base che
compongono il “nucleo sintomatologico” della condizione clinica e che variano dal punto di
vista quantitativo su vari gradi di gravita. Il concetto di singola categoria di disturbo dello
spettro autistico, con le caratteristiche principali della condizione che rappresentano un
“nucleo” comune, ¢ emerso nel tempo con gli avanzamenti nella ricerca genetica nel campo
dell’autismo che mostra una base di geni comune la quale determina il manifestarsi delle
caratteristiche della condizione e dei sintomi dell’autismo. Secondo I’APA, quindi, nella
nuova definizione di autismo del DSM-5 ¢ meglio pensarlo come un singolo disturbo su un
ampio spettro, con la diagnosi di disturbo dello spettro autistico che va a rappresentare un
termine “ombrello” al di sotto del quale vengono raggruppate molteplici ed eterogenee
manifestazioni della condizione clinica. Il passaggio dalla vecchia edizione al DSM-5 delinea
quindi un marcato cambiamento di approccio diagnostico che passa da categoriale a
dimensionale: dalle varie categorie dei disturbi pervasivi dello sviluppo del DSM 1V si passa

alle dimensioni, 1 sintomi chiave, dello spettro autistico nel DSM-5 (Feinstein, 2014).
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5.2 L’epidemia d’autismo

Negli ultimi decenni, si ¢ assistito a un aumento esponenziale dei casi di autismo in tutto il
mondo. Secondo 1'0Organizzazione Mondiale della Sanita (OMS), nel 2020 circa 1 su 100
bambini nati in tutto il mondo ¢ autistico. Questo aumento ha portato alla diffusione dell'idea
che si tratti di un'epidemia. In Italia nel 2022 si € stimato che 1 bambino su 77, nella fascia di
eta trai7 e 19 anni, ha una diagnosi di autismo. In eta adulta sono pochi gli studi effettuati a
livello internazionale, essi pero segnalano una prevalenza di 1 su 100 (Ministero della Salute,

2022).

Uno studio del 2008 finanziato dal Britain's Wellcome Trust guidato da Bishop, sembra
avvalorare la teoria dell'aumento di casi. Sono stati rivisti trentotto adulti, di eta compresa fra
1 quindici e trentuno anni, che da bambini erano stati diagnosticati con problemi di linguaggio
nello sviluppo ma non con l'autismo. La dottoressa Bishop ¢ 1 suoi colleghi hanno riscontrato
che, se le persone esaminate fossero sottoposte a una nuova diagnosi secondo i criteri attuali
dello spettro autistico, sia sulla base di referti sulla loro vita da bambini sia sulla base del loro
comportamento attuale, circa un quarto di loro verrebbe diagnosticato con un disturbo dello
spettro autistico. Lo studio quindi fornisce una prova diretta per supportare la teoria che le

variazioni nella diagnosi possono contribuire all'aumento dell'autismo (Bishop, 2008).
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CAPITOLO 3 - REVIEW DELLE CARATTERISTICHE CLINICHE
DELLO SPETTRO AUTISTICO NELLE DONNE

11 disturbo dello spettro autistico, come abbiamo visto nel Capitolo 1, viene diagnosticato piu
frequentemente nei maschi che nelle femmine con un rapporto che varia da 3:1 a 2:1 quando
si considerano campioni con deficit intellettivi (APA, 2023). Negli ultimi anni un numero
crescente di ricerche si sono concentrate sulle differenze sessuali nell'autismo e nello
specifico sulle donne senza disabilita cognitive. In questo Capitolo verranno esaminati diversi
studi scientifici sulle differenze nel profilo femminile dell’autismo. Tali caratteristiche,
infatti, possono incidere negativamente sul riconoscimento della condizione autistica e

possono portare, in molti casi, a un ritardo nella diagnosi (Rynkiewicz, 2019).

1. Rappresentazione femminile nella ricerca e affidabilita degli strumenti diagnostici

Nel Capitolo 2 sono stati ripercorsi i passi fondamentali della storia del disturbo dello spettro
autistico, si ¢ potuto cosi osservare come dalle sue origini fino a tempi recenti tale condizione
¢ stata considerata come un disturbo prevalentemente maschile. Di conseguenza, i criteri
diagnostici sono stati sviluppati sulla base dei sintomi e dei comportamenti osservabili negli
uomini e non offrono norme specifiche per il sesso (Baron-Cohen, 2001). Questo comporta
che anche le diverse misure diagnostiche sviluppate per diagnosticare 1’ASD sono state

standardizzate su campioni prevalentemente maschili (Medda, 2018).

Soltanto recentemente la ricerca si ¢ concentrata nello studio del fenotipo femminile
all’interno dello spettro autistico cercando di delineare un quadro completo delle sue
caratteristiche specifiche. Gli studi sulla popolazione generale mostrano che i cervelli
maschili e femminili hanno un funzionamento differente: sia dal punto di vista della
fisiologia neurologica che per i1 profili cognitivi (Hendrickx, 2015). Nonostante queste

differenze, per ridurre la variabilita sperimentale, gli studi sui comportamenti autistici
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utilizzano principalmente soggetti di sesso maschile o solamente piccoli campioni di donne
includendo il sesso come variabile di controllo ¢ non come un aspetto specifico ed
indipendente che necessita di essere studiato (Werling, 2016). Questa procedura pone il
problema della rilevanza clinica di queste ricerche per le donne nello spettro autistico

(D'Mello, 2022).

In un review condotta da Mo e colleghi, nel 2021, sono stati analizzati oltre 1400 studi sulla
neurobiologia del cervello autistico. I ricercatori hanno trovato che solamente 4 studi
prendevano in considerazione un campione composto totalmente da donne, contro i 434 studi,

quindi oltre il 30%, in cui si consideravano campioni interamente maschili (Mo, 2021).

Anche la ricerca di D’Mello e colleghi, del 2022, ha fornito dati empirici che supportano
I’ipotesi di una discriminazione nei confronti delle donne nelle ricerche sullo spettro
autistico. I ricercatori hanno analizzato un campione di 145 individui di eta compresa tra i 16
e 1 65 anni, di cui 95 maschi e 50 femmine. Tutti i partecipanti avevano ricevuto una diagnosi
di autismo, definita “comunitaria”, da medici di medicina generale, neuropsicologi o
operatori della salute mentale. I soggetti selezionati sono stati nuovamente sottoposti al
processo diagnostico, questa volta con il test ADOS-4 (Hus, 2014), in linea con 1 criteri del
DSM-5 (APA, 2013). I risultati dello studio hanno mostrato che le donne hanno ottenuto
punteggi inferiori rispetto agli uomini, sia nell’ambito della comunicazione sociale che
nell'interazione sociale reciproca. Mentre non sono state rilevate differenze di genere nei
comportamenti stereotipati e nei comportamenti ed interessi ristretti e ripetitivi (RRBI),

secondo la scala ADOS-4.

L'utilizzo del test ADOS-4 ha portato a una generale riduzione dei soggetti che rientrano nei
limiti diagnostici, in particolare, si ¢ osservato un calo del 41% nelle donne rispetto al 18%

nei soggetti maschili, modificando il rapporto tra 1 sessi nei soggetti dello studio da 1,9:1 a
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2,6:1. Questo potrebbe spiegare perché la proporzione di donne con ASD ¢ marcatamente
inferiore nei set di dati in cui 'ADOS viene utilizzato per determinare I'ammissibilita alla

ricerca rispetto a quelli che utilizzano dati autoriferiti o diagnosi di comunita (D’Mello,

2022).

Negli ultimi decenni sono diversi gli studi che hanno supportato 1’ipotesi che gli strumenti
standardizzati, come I’ADOS, non riescano ad identificare le donne autistiche (vedi Lai,
2011; Ratto, 2017; Rynkiewicz, 2018; Tillmann, 2018). In uno studio del 2017, Beggiato e
colleghi hanno analizzato come anche lo strumento dell’ADI-R (Rutter, 2003) potrebbe
portare a un mancato riconoscimento delle caratteristiche autistiche nelle donne. Questo
strumento infatti ¢ piu sensibile ai sintomi che si manifestano frequentemente negli uomini,
come la difficolta a interagire con i coetanei e l'interesse per gli oggetti meccanici. I
ricercatori hanno analizzato i dati relativi a 1.273 persone con ASD, di cui 606 maschi e 667
femmine, che sono stati diagnosticati attraverso diversi strumenti tra cui I’ADI-R. Le analisi
hanno rilevato che il 78,9% dei maschi e il 72,9% delle femmine sono stati diagnosticati

correttamente tramite 1’ADI-R (Beggiato, 2017).

I ricercatori hanno poi identificato sei item ritenuti piu discriminanti per i sessi ovvero in cui i
maschi e le femmine ottengono punteggi diversi. Quattro di essi rientrano nell’algoritmo

diagnostico per I’ASD:

a. La “gamma di espressioni facciali usate per comunicare”, dal dominio dell’intenzione

sociale reciproca, in cui le ragazze hanno ottenuto punteggi piu alti rispetto ai ragazzi.

b. 1l “gioco fantasioso”, dal dominio del linguaggio e comunicazione, dove le ragazze

hanno dimostrato una capacita piu fantasiosa nel gioco.
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c. Gli “interessi circoscritti” e le “preoccupazioni insolite”, entrambi dall’ambito dei
comportamenti stereotipati e interessi ristretti, che sono risultati meno pronunciati

nelle ragazze.

La loro analisi ha evidenziato quindi che le ragazze autistiche tendono a manifestare sintomi
piu sottili rispetto ai maschi, in particolare, mostrano meno difficolta nelle interazioni sociali,
un interesse minore per gli oggetti € una minore necessita di routine rigide. Le aree in cui
sono state riscontrate le maggiori difficolta, invece, sono la comunicazione sociale, la
comprensione delle emozioni altrui e la regolazione dei propri stati d’animo. I ricercatori
suggeriscono, quindi, che ai quattro item individuati dovrebbero essere applicati fattori di
correzione in base al sesso, questo potrebbe evitare o ridurre i pregiudizi di genere nella
diagnosi di ASD effettuata attraverso I’ADI-R in quanto se non corretti potrebbero portare a

un pregiudizio di genere e contribuire alla sottostima dell’ASD nelle donne (Beggiato, 2017).

2. Comportamenti ed interessi ripetitivi e ristretti (RRBI)

I comportamenti ed interessi ripetitivi e ristretti (Repetitive and Restricted Behaviors and
Interests, RRBI) sono una caratteristica diagnostica dei disturbi dello spettro autistico (APA,
2022). 1 comportamenti ripetitivi sono azioni che vengono replicate in modo costante e non
funzionale. Gli interessi ristretti, invece, sono preferenze insolitamente intense e circoscritte.
Queste due manifestazioni comportamentali sono spesso associate ad altri sintomi dell'ASD,
come la difficolta di comunicazione e di interazione sociale, la difficolta di comprensione

delle emozioni e la difficolta di regolazione delle stesse (Allely, 2019).

La ricerca ha indicato che esistono due sottotipi principali di RRBI. Il primo consiste in

comportamenti sensoriali e motori ripetitivi, chiamati stimming, come ad esempio semplici
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stereotipie motorie quali annusare o toccare eccessivamente degli oggetti specifici (Leekam,
2011). L'altro sottotipo di RRBI consiste invece nell'insistenza sull'uguaglianza, essa include
routine, comportamenti rigidi e interessi ristretti (Bishop, 2012). Numerosi ricercatori e
medici sostengono che una delle possibili spiegazioni per cui ai maschi viene maggiormente
diagnosticato I’ASD ¢ che essi mostrano piu RRBI, in media, rispetto alle femmine (Baird,

2011).

La review del 2019 di Clare Allely, professoressa di psicologia all’Universita di Salford ed
esperta di disturbi dello spettro autistico, ha analizzato diciannove articoli sulle differenze di
genere negli RRBI. Dodici studi contenevano prove che i maschi con ASD presentano
significativamente piu RRBI rispetto alle femmine (Hartley, 2009; Bolte, 2011; Hattier, 2011;
Sipes, 2011; Mandy, 2011; Park, 2012; Szatmari, 2011; Frazier, 2014; Hiller, 2015; Wilson,
2016; Supekar, 2015; Dean, 2016), mentre cinque articoli non hanno trovato prove a sostegno
delle differenze di genere negli RRBI (Solomon, 2011; Andersson, 2013; Harrop, 2015;
Reinhardt, 2014; Knutsen, 2018). Due articoli sono stati esclusi dalla ricerca in quanto
presentavano un campione troppo ristretto di donne. Alcuni studi  analizzati dalla
professoressa Allely sono di particolare interesse per la presente trattazione e verranno

approfonditi qui di seguito.

Un solo studio, tra quelli citati nella review, ha rilevato che le ragazze con ASD presentano
caratteristiche di RRBI piu evidenti rispetto ai ragazzi con ASD (Antezana, 2018). I
ricercatori hanno scoperto inoltre un’ulteriore differenza, ovvero che i comportamenti
stereotipati accentuati e gli interessi limitati erano piu comuni nei ragazzi, mentre i
comportamenti compulsivi, ristretti e autolesionistici erano piu comuni nelle ragazze

(Antezana, 2018).
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Altri risultati interessanti sono stati riscontrati nello studio di Knutsen (2018) che ha rilevato
che, rispetto ai maschi con QI ed eta simili, le donne piu giovani con un funzionamento piu
elevato e le donne piu anziane con un funzionamento inferiore presentano tassi inferiori nelle
categorie dei comportamenti ristretti e ripetitivi e in quelle dei comportamenti insolitamente

ripetitivi e stereotipati.

Lo studio condotto da Hiller (2015) ha riportato che le ragazze presentavano interessi ristretti
sia minori che diversi. Un contributo importante di questo lavoro ¢ 1’esplorazione dei tipi
specifici di interessi ristretti mostrati da ragazzi e ragazze. Dall’analisi dei dati ¢ emerso che
1'89% dei ragazzi e il 58% delle ragazze hanno un interesse fisso che perdura nel tempo con
notevole intensita ma con delle caratteristiche specifiche legate al sesso. I maschi infatti
hanno maggiori probabilita di dimostrare interessi fissi verso la televisione o i videogiochi,
mentre le ragazze hanno dimostrato maggior fissazione verso oggetti casuali, come ad
esempio animali, rocce, conchiglie o libri. Rispetto ai maschi, gli interessi ristretti e ripetitivi
delle femmine erano quindi piu difficili da categorizzare e identificare come atipici (Hiller,

2015).

La differenza di manifestazione degli RRBI nelle donne autistiche di livello 1 potrebbe
contribuire alla prevalenza maggiore di uomini autistici nella fascia “alta” dello spettro.
Poiché gli RRBI sono considerati un sintomo comportamentale importante per la diagnosi
dell'ASD (APA, 2022) queste anomalie nella presentazione nei comportamenti e interessi

ristretti e ripetitivi potrebbe non identificare le donne con ASD (Rynkiewicz, 2018).

Mandy e colleghi (2011) hanno ipotizzato alcune possibili soluzioni a questo problema. In
primo luogo, essi hanno affermato che potrebbe esserci un abbassamento della soglia
diagnostica per la significativita clinica degli RRBI nelle donne. In secondo luogo, le attuali

scale e le misurazioni degli RRBI potrebbero essere modificate in modo da escludere gli
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elementi che si sono rivelati distorti dal sesso o, in alternativa, creare algoritmi specifici per
sesso con ponderazione differenziale degli elementi. Prima che una qualsiasi di queste
possibili soluzioni possa essere messa in atto, € necessaria molta piu ricerca per delineare
ulteriormente le differenze sessuali nell’ASD (Mandy, 2011). E necessario quindi aumentare
la comprensione, la consapevolezza e il riconoscimento del fenotipo femminile in termini
degli RRBI in quanto la maggior parte degli strumenti diagnostici attualmente utilizzati non

rileva tali anomalie a causa della loro atipicita rispetto a quelli maschili (Allely, 2019).

3. Linguaggio e abilita di sviluppo

La diagnosi di disturbo dello spettro autistico si basa su caratteristiche comportamentali
cliniche, inclusi deficit persistenti nella comunicazione sociale (APA, 2022). Tuttavia, in
letteratura non ¢ ancora emerso un quadro chiaro e coerente del fenotipo ASD femminile,
forse a causa di una grande variazione di eta, capacita intellettuale, dimensione del campione,

misure diagnostiche e strategie di accertamento utilizzate nei vari studi (Lai, 2015).

Howe e colleghi nel 2015 hanno condotto uno studio per indagare 1'ipotesi che le bambine
autistiche con linguaggio fluente potessero presentare migliori capacita di adattamento e
sociali rispetto ai bambini autistici. I risultati hanno indicato che le differenze tra i sessi
nell'autismo variano in base alle capacita verbali dei soggetti. Tra i bambini non verbali, non
sono state osservate differenze significative tra maschi e femmine nelle abilita cognitive.
Tuttavia, tra 1 soggetti con un linguaggio a frasi, le femmine hanno riportato un
funzionamento sociale peggiore, un QI piu basso e problemi comportamentali piu
esternalizzati rispetto ai maschi (Howe, 2015). Tra i partecipanti con maggiori capacita
verbali e un linguaggio fluente, non hanno sono state osservate differenze statisticamente

significative tra maschi e femmine nel QI, nella comunicazione o nelle abilita di vita
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quotidiana. Tuttavia, le donne sono state valutate come dotate di migliori abilita sociali e
problemi internalizzati meno gravi rispetto ai maschi di questo sottogruppo (Howe, 2015).
Questi risultati sono coerenti con recenti ricerche che suggeriscono che le donne autistiche
che hanno capacita cognitive piu elevate possono avere migliori capacita di comunicazione

sociale e abilita sociali rispetto ai maschi con ASD (Lai 2011; Mandy, 2011).

Nello stesso studio sono stati trovati risultati contrastanti per quanto riguarda 1 profili emotivi
e comportamentali delle femmine rispetto ai maschi con ASD, in particolare negli individui
con capacita verbale fluente. Due set di dati hanno indicato problemi di esternalizzazione
peggiori per le bambine, mentre un altro set di dati ha indicato problemi di internalizzazione
meno gravi. Questi risultati differiscono da quelli dai precedenti studi, che hanno indicato che
le femmine con ASD con capacita intellettive elevate possono avere piu problemi di
internalizzazione rispetto agli uomini. Tuttavia, i punteggi medi del CBCL (Child Behavior
Checklist) per i problemi comportamentali ed emotivi sia per le bambine che per i bambini
con ASD erano elevati rispetto al gruppo di controllo non autistico. Pertanto, ¢ importante
sottolineare che i1 sintomi per le femmine possono essere ancora significativi, anche se si

manifestano in modo diverso rispetto agli uomini (Howe, 2015).

E noto che le capacita verbali e l'intelligenza generale sono tra i principali fattori predittivi di
un esito psicosociale favorevole nell' ASD. La conoscenza delle norme e dei costumi sociali,
l'elaborazione delle informazioni sociali o l'uso delle abilita linguistiche pragmatiche sono
considerati cruciali per il successo del comportamento socio-adattivo nell' ASD (Allen, 2009;
Holdnack, 2011). L'intelligenza elevata associata a un elevato funzionamento psicosociale
nella popolazione autistica, indipendente dal sesso, supporta l'ipotesi che la compensazione
cognitiva potrebbe essere un importante fattore che contribuisce a ricevere la diagnosi solo in

tarda eta.
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3.1 Le funzioni esecutive

Le funzioni esecutive (executive function, EF) sono un insieme di processi cognitivi che
consentono di pianificare, organizzare, controllare e regolare il proprio comportamento in
modo adattivo e finalizzato ad un obiettivo (Cialdini, 2023). E possibile suddividere questi
processi mentali in tre componenti principali. Il primo ¢ il processo di inibizione, ovvero la
capacita di sopprimere o ritardare una risposta comportamentale o verbale inappropriata o
non adatta al contesto (Barkley, 1997). Il secondo riguarda la memoria di lavoro, che viene
definita come un sistema cognitivo che ha la capacita di mantenere e manipolare le
informazioni nella mente per un breve periodo di tempo, grazie alla quale ¢ possibile svolgere
compiti cognitivi complessi (D’Esposito, 2015). L’ultima componente ¢ la flessibilita
cognitiva che ¢ la capacita di adattare il nostro pensiero e comportamento in base ai
cambiamenti del contesto e delle sue regole (Diamond, 2013). A queste tre componenti si
aggiungono altre abilita che derivano dalla loro integrazione come la pianificazione, il
monitoraggio, I’autocontrollo e la fluidita verbale (Cialdini, 2023). Queste abilitd possono

essere compromesso nei disturbi dello spettro autistico.

I deficit delle funzioni esecutive piu consistenti dell'’ASD maggiormente riportati sono una
scarsa pianificazione strategica, una bassa flessibilitd cognitiva (Geurts, 2011) e deboli
strategie di recupero lessicale nei compiti di fluenza verbale (Kleinhans, 2005; Lehnhardt,

2011; Spek, 2009).

Le donne autistiche di Livello 1 che presentano maggiori capacita compensative
socio-cognitive mostrano un apprendimento osservativo piu efficace delle espressioni facciali
e del contatto visivo, una maggiore capacita di "leggere" gli atteggiamenti nella
comunicazione sociale € una comprensione piu profonda delle regole. Queste capacita sono

associate a una maggiore socievolezza, emotivita e capacita di instaurare relazioni di amicizia
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(Dworzynski, 2012; Head, 2014; Lai, 2011). Gli studi precedenti sui disturbi cognitivi legati
al sesso hanno prodotto risultati eterogenei, alcune ricerche hanno suggerito che le donne con
ASD possono avere capacita di elaborazione piu elevate, mentre gli uomini con ASD possono

avere prestazioni superiori nelle attivita visuo-spaziali (Boélte, 2011; Koyama, 2008).

Gli studi che hanno analizzato la performance dell'EF hanno mostrato che le donne hanno
ottenuto risultati peggiori nei settori della pianificazione strategica, della memoria di lavoro
(Nyden, 2000), della risposta inibitoria (Lemon, 2010) e delle prestazioni nei domini della

flessibilita cognitiva e del set-shifting (Bolte, 2011) rispetto ai loro colleghi maschi.

Uno studio di Lai et al. del 2012 ha rilevato che gli uomini autistici ad “alto funzionamento”
hanno prestazioni inferiori nei compiti che richiedono coordinazione motoria e inibizione
rispetto a un gruppo di controllo di uomini con sviluppo tipico. Le donne autistiche, invece,

hanno ottenuto risultati simili al rispettivo gruppo di controllo.

I risultati dello studio hanno rivelato distinzioni legate al sesso nel profilo cognitivo, che
suggerivano diverse strategie socio-adattative: i maschi con ASD hanno mostrato capacita
verbali piu elevate, mentre le femmine con ASD hanno mostrato una maggiore velocita di
elaborazione e migliori funzioni esecutive. Poiché le donne con ASD ad “alto
funzionamento” sono generalmente note per camuffare le loro caratteristiche autistiche con
maggiore successo, il modello cognitivo di maggiore velocita di elaborazione cognitiva e
migliori funzioni esecutive potrebbe costituire un prerequisito importante per stabilire un

comportamento sociale reciproco e abilita di mimica sociale (Lai, 2012).

In uno studio del 2011, Bolte e colleghi hanno analizzato un campione di 35 maschi e 21
femmine con ASD senza disabilita cognitive utilizzando i fratelli non affetti da autismo come
gruppo di controllo. Essi hanno studiato ’attenzione visiva per i dettagli e le funzioni

esecutive (EF). I ricercatori hanno scoperto che i deficit delle funzioni esecutive nei maschi
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erano correlati ad una presenza maggiore di RRBI (Repetitive Behaviour and Restrict
Interest). 1 risultati hanno suggerito che gli RRBI sono piu pronunciati nei maschi rispetto
alle femmine e che I’associazione osservata tra le funzioni esecutive € i comportamenti ed
interessi stereotipati ¢ piu forte nei maschi autistici. Le bambine autistiche analizzate hanno
mostrato delle funzioni esecutive migliori e tale dato ¢ risultato essere associato a meno
RRBI. Gli autori affermano che l'associazione identificata tra EF e comportamenti ed

interessi stereotipati ¢ effettivamente possibile (Bolte, 2011).

In uno studio del 2015, Lehnhardt e i suoi colleghi hanno esaminato le differenze di genere
nel profilo cognitivo degli individui con disturbo dello spettro autistico diagnosticati in eta
adulta. I risultati hanno indicato che gli individui con ASD di entrambi i generi presentano
un'intelligenza generale elevata e una profonda comprensione delle norme sociali e
dell'elaborazione del contesto sociale. Tuttavia, sono state osservate anche differenze di
genere significative. I maschi con ASD hanno mostrato capacita verbali superiori, mentre le
femmine presentano invece una maggiore velocita di elaborazione e funzioni esecutive
migliori. Queste differenze potrebbero riflettere le diverse strategie utilizzate dalle persone
autistiche per compensare i loro sintomi durante l'infanzia e 1'adolescenza. Ad esempio, i
maschi con ASD potrebbero aver fatto affidamento sulle loro capacita verbali per compensare
le difficolta nell'interazione sociale. Le femmine, invece, potrebbero aver utilizzato la loro
maggiore velocita di elaborazione e le migliori funzioni esecutive per imparare a leggere le
situazioni sociali e adattare il loro comportamento di conseguenza, sviluppando delle capacita
di adattamento socio-comunicative piu elevate. Questo profilo cognitivo potrebbe costituire
un prerequisito vantaggioso per stabilire relazioni sociali reciproche e aumentare le capacita

di masking (Lehnhardt, 2015).

Le donne con autismo che presentano una migliore funzione esecutiva hanno maggiori

probabilita di sviluppare capacita socio-comunicative adattive (Bolte, 2011; Sachse, 2013;
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South, 2007). Questo ¢ importante perché le capacita socio-comunicative adattive correlate a
un miglior sviluppo delle funzioni esecutive sono cruciali per il successo nella vita, inclusa la
capacita di raggiungere la piena occupazione professionale (Rosenthal, 2013). Il presente
studio fornisce ulteriori evidenze a supporto del possesso di capacita cognitive vantaggiose da
parte delle donne con autismo. Tali capacita cognitive potenziate si traducono in un miglior
adattamento delle abilita sociali appropriate. Le donne con autismo, grazie a tali capacita
cognitive e all'adattamento delle abilita sociali, possono integrarsi piu facilmente all'interno

dei tipici circoli di pari nella fase di sviluppo (Lehnhardt, 2015).

4. Camouflaging

Il camuffamento sociale, o camouflaging, nel disturbo dello spettro autistico consiste in un
insieme di strategie comportamentali apprese, attraverso le quali i soggetti tentano di
camuffare e mascherare la propria condizione nei contesti sociali (Lai, 2015). Tale processo,
infatti, viene definito anche masking o mascheramento. Alcuni dei primi riferimenti al
camuffamento autistico compaiono in fonti che tentano di descrivere o spiegare la disparita di
genere nella diagnosi, soprattutto tra individui senza deficit intellettivo. Gia nel 1981, Lorna
Wing ipotizzo che alcune ragazze autistiche senza disabilita intellettiva potrebbero non essere
state incluse nelle valutazioni cliniche e che cid potrebbe essere correlato al fatto che le

femmine hanno migliori capacita sociali € comunicative rispetto ai maschi (Wing, 1981).

Mascherare le caratteristiche del proprio vero sé non ¢ necessariamente un fenomeno
specifico dell'autismo. Nel 1956, Erving Goffman affermava che gli esseri umani si possono
comportare in modo tale da controllare l'impressione che gli altri hanno di loro, sia

consapevolmente che inconsapevolmente. Tuttavia, si ritiene che questa strategia sia
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esacerbata nelle persone che rientrano nello spettro autistico e che gli richieda molte piu

risorse interne per essere mantenuta (Lai, 2015).

Lai e Baron-Cohen hanno sviluppato un concetto aggiuntivo al quello del semplice masking:
I’*“adattamento variabile a diversi ambienti” o variazione nell’adattamento persona-ambiente.
Essi sostengono che gli individui autistici inseriti in un contesto sociale, in particolare le
donne, possono tentare di adattare il proprio comportamento alle varie situazioni a seconda
della pressione sociale percepita. Vi possono essere delle situazioni in cui 1’individuo non
percepisce tale pressione e quindi pud mostrare apertamente le proprie caratteristiche
autistiche. L'adattamento variabile, caratterizzato da modulazioni del livello di mimetismo in
contesti differenti, quali l'ambiente domestico, scolastico e clinico, pud generare una
discrepanza tra la percezione identitaria e le reali difficolta provate dagli individui con

autismo (Lai, 2015).

La complessita delle situazioni sociali, infatti, pud cambiare durante lo sviluppo
dell’individuo e portarlo a non riuscire a fronteggiare nuovi ambienti sociali maggiormente
complessi (Lai, 2015). Anche all’interno del DSM-5-TR ¢ stata aggiunta una specificazione
per quanto riguarda il fattore ambientale, viene riportato infatti che: “Lo stadio in cui il danno

funzionale diventa evidente variera a seconda delle caratteristiche dell'individuo, della sua

salute e del suo ambiente” (APA, 2022).

Il camouflaging modifica la presentazione comportamentale delle caratteristiche
fondamentali del disturbo dello spettro autistico come ad esempio le difficolta sociali e
comunicative, ma il profilo autistico sottostante non viene influenzato, producendo quindi
una discrepanza tra le caratteristiche osservabili esterne e l'esperienza vissuta internamente

dalla persone. Il camuffamento potrebbe essere un fattore importante nella diagnosi tardiva
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negli individui senza disabilita intellettiva concomitante, specialmente tra quelli designati

come sesso femminile alla nascita (McQuaid, 2021).

Lawson, nel 2020, ha definito il masking come un "morphing adattivo", cio¢ una reazione
difensiva progettata per proteggere una persona autistica dal trauma sociale che puo
verificarsi. L'analisi delle risposte di un ampio campione di individui autistici, sia maschi che
femmine, ha indicato che molti di essi erano consapevoli di voler integrarsi socialmente ma
non necessariamente di cercare attivamente di ingannare le altre persone. Lawson ipotizza
che una forte motivazione nell’evitare 1’esclusione sociale potrebbe comportare un
adattamento spontaneo e un camuffamento involontario ed inconscio per favorire
I’interazione sociale. Allo stesso modo, Bargiela e colleghi (2016) hanno suggerito che il
camuffamento si sviluppa durante I’infanzia come strategia di coping e pud includere

elementi sia consapevoli che inconsapevoli.

Le prime ricerche compiute per studiare il camouflaging nell’autismo utilizzavano metodi
qualitativi per indagare la comprensione degli individui di cid che comporta il masking per
loro. In un'indagine qualitativa condotta da Bargiela nel 2016, le donne con ASD hanno
riferito di utilizzare una varieta di strategie comportamentali per adattarsi alle situazioni
sociali. In particolare esse riportavano di studiare la propria mimica facciale, cosi come la
gestualita non verbale (Bargiela, 2016). Nello studio di Hull del 2017 ¢ emerso che una
percentuale degli individui autistici cercano intenzionalmente di mantenere livelli appropriati
di contatto visivo, di evitare conversazioni dominanti e di fare pratica in anticipo sulle

conversazioni cosi da poter mantenere un copione sociale (Hull, 2017).

Piu recentemente, i ricercatori hanno studiato misure quantitative di autovalutazione che
consentissero di concettualizzare e valutare meglio l'intento degli individui autistici di

mascherare il proprio comportamento e le proprie caratteristiche (Belcher, 2021). Il principale
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strumento utilizzato per tale scopo ¢ il Camouflaging Autistic Traits Questionnaire (CAT-Q),
un questionario di autovalutazione, che ¢ stato sviluppato per essere sottoposto a degli

individui adulti (Hull, 2019). Lo strumento misura tre fattori:

a. La compensazione, cio¢ le strategie di coping che aiutano gli individui ad affrontare le

difficolta sociali e di comunicazione;

b. Il mascheramento, cio¢ le strategie per nascondere le proprie caratteristiche autistiche

agli altri, come ad esempio lo stimming;

c. L’assimilazione, cio¢ le strategie adottate per fondersi o inserirsi nel modo piu fluido

possibile nelle situazioni sociali.

Nel loro studio iniziale sul CAT-Q Hull e colleghi hanno riscontrato che gli adulti autistici
avevano punteggi significativamente maggiori rispetto agli adulti non autistici (Hull, 2019).
Uno studio di follow-up ha mostrato, inoltre, che le donne autistiche hanno ottenuto punteggi
significativamente piu alti rispetto agli uomini autistici sia sui fattori di mascheramento che

su quelli compensativi del questionario CAT-Q (Hull, 2020).

Al contrario, Cage e Troxell-Whitman nella loro ricerca non hanno trovato differenze
significative tra i maschi e le femmine autistiche nei punteggi del CAT-Q. 11 loro studio, pero,
ha rivelato una maggiore propensione femminile su una misura aggiuntiva, ovvero la qualita
e il contesto del camouflaging (Cage, 2019). Allo stesso modo, in uno studio sull intento
mimetico, Cassidy e colleghi non hanno riscontrato differenze significative nella percentuale
di maschi autistici (90,9%) rispetto alle femmine autistiche (89,2%) che hanno riferito di aver
tentato di mimetizzarsi, ma hanno trovato prove che sostengono 1’idea che la qualita del

camouflaging messa in atto da soggetti femminili fosse maggiore (Cassidy, 2018).
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Entrambi gli studi hanno dimostrato che le donne autistiche possono avere intenti di masking
piu forti rispetto agli uomini. Tale constatazione puo essere spiegata dal fatto che le donne
sperimentano maggiori pressioni di socializzazione fin dalla giovane eta condizionate anche

dagli stereotipi di genere (Krahn, 2012).

Come visto precedentemente, le donne autistiche potrebbero avere un vantaggio rispetto agli
uomini nelle capacita cognitive che supportano il camuffamento sociale, come le funzioni
esecutive (Livingston, 2018). E stato suggerito che I’EF potrebbe svolgere un ruolo
importante nella capacita di inibire risposte sociali inappropriate, programmare in anticipo le
interazioni sociali e mostrare flessibilita in situazioni sociali inaspettate (Sedgewick, 2015).
Le funzioni esecutive, inoltre, supportano la teoria della mente (ToM), ovvero la capacita di
comprendere i pensieri ¢ i sentimenti degli altri. La ToM ¢ importante per il camuffamento
sociale, in quanto consente alle persone autistiche di giudicare come si stanno percependo gli
altri, in modo da poter adattare il proprio comportamento in modo appropriato € comprendere

le aspettative sociali e conformarsi a esse (Hull, 2020).

Nel 2021, Belcher e i suoi collaboratori hanno condotto uno studio per esaminare 1'influenza
del camuffamento sociale sulle prime impressioni formulate nei confronti di persone
autistiche. I ricercatori, all’inizio del loro studio, hanno ipotizzato che: un maggiore intento di
camuffamento autoriferito sarebbe stato associato a prime impressioni piu positive; le prime
impressioni migliori sarebbero state associate a un'eta piu avanzata della diagnosi di ASD; le
prime impressioni fatte da individui autistici, quando valutati da coetanei non autistici

sarebbero differite tra osservatori maschi e femmine (Belcher, 2021).

Per testare queste ipotesi, i ricercatori hanno condotto un esperimento online con 120
partecipanti autistici e 120 partecipanti non autistici. [ partecipanti autistici hanno completato

il questionario CAT-Q, che misura il loro intento di masking, € successivamente sono stati
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coinvolti in una conversazione di un'ora con un ricercatore che non era a conoscenza della
loro condizione. La conversazione ¢ stata registrata e sono state estratte brevi clip video che
sono state poi sottoposte a un gruppo di osservatori, anch'essi non informati dell'autismo dei
soggetti. Gli osservatori hanno valutato i1 soggetti nei video sulla base della prima

impressione formulata (Belcher, 2021).

In contrasto con le ipotesi iniziali, lo studio non ha rilevato un legame significativo tra
l'intento mimetico e le prime impressioni positive. Tuttavia, ¢ stata osservata una correlazione
tra una diagnosi di autismo tardiva e la formazione di impressioni iniziali piu favorevoli
(Belcher, 2021). Lo studio evidenzia come gli aspetti del funzionamento sociale influenzano
considerevolmente il giudizio dei medici in merito alla diagnosi di Disturbo dello Spettro
Autistico (DSA). Tale influenza potrebbe portare a una sottovalutazione dei tratti autistici
manifestati in contesti non sociali o, al contrario, a un'erronea attribuzione di tali tratti ad altre
condizioni, come il Disturbo Ossessivo Compulsivo (DOC) o il Disturbo Borderline di

Personalita (DBP) (Lai, 2015).

In linea con le precedenti ricerche di Hull (2019), il presente studio ha rilevato un punteggio
piu alto nell'intento mimetico nel gruppo autistico rispetto al gruppo di controllo. Tale
risultato consolida l'idea che il masking rappresenta un fenomeno concreto e di rilievo per la
comprensione delle esperienze degli individui autistici. Come sostenuto da Lai (2017),
numerosi individui autistici potrebbero mettere in atto strategie di mimetismo durante le
interazioni sociali. Lo scopo di tale comportamento sarebbe duplice: da un lato, evitare
potenziali discriminazioni e stigmatizzazioni; dall'altro, migliorare le proprie opportunita di
socializzazione, inserimento lavorativo e crescita professionale (Lai, 2017). L'inefficacia
dell'intento mimetico nel migliorare le prime impressioni potrebbe derivare da una errata
percezione da parte dei partecipanti autistici delle proprie capacita di mimetizzazione. Essi

potrebbero averne sopravvalutato l'efficacia, credendo di riuscire a camuffare meglio i propri
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tratti autistici di quanto non facessero realmente (Hull, 2019; Belcher, 2021). Un'altra
possibile spiegazione potrebbe essere che 1 punteggi del CAT-Q, in particolare quelli relativi
all'assimilazione, fossero considerevolmente piu elevati nei partecipanti con tratti autistici pit
marcati. Cio suggerisce che, nonostante i loro sforzi, questi individui potrebbero non essere
riusciti a celare completamente 1 tratti piu evidenti del loro autismo. Considerazioni analoghe
concernenti una correlazione positiva tra CAT-Q e gravita dei tratti autistici sono state

formulate da Hull e collaboratori (Hull, 2019).

In conclusione, 1 risultati della ricerca, uniti alla scoperta che il mascheramento intenzionale
non ¢ efficace nel modificare l'impressione che gli individui autistici fanno sugli altri,
suggeriscono un nuovo approccio che possa incoraggiare 1’espressione della propria identita

autistica e non mascherarla cercando di costruire delle relazioni autentiche.

E importante sottolineare che i comportamenti di camuffamento intenzionale sono stati
collegati a depressione, ansia e persino al suicidio (Cassidy, 2018). Per questo motivo, la
promozione dell'autenticita e dell'accettazione di s¢ assume un ruolo fondamentale nel
migliorare il benessere psicologico degli individui autistici, come vedremo maggiormente in

dettaglio nel prossimo paragrafo.

5. Diagnosi e benessere psico-sociale

Le persone all’interno delle spettro autistico possono sviluppare delle difficolta emotive,
comportamentali, sociali, lavorative ed economiche nel corso degli anni (Howlin, 2012).
L’identificazione e la diagnosi tempestiva di ASD pud mitigare alcuni di questi rischi e
migliorare la qualita della vita contribuendo a promuovere un senso positivo della propria

identita (Bargiela, 2016).
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L'esordio tardivo della diagnosi di autismo nelle donne, rispetto agli uomini, pud avere un
impatto negativo sulla loro qualita della vita. Tuttavia, anche una diagnosi in eta adulta puo
portare a diversi benefici, come ad esempio una migliore comprensione di s¢ e delle proprie
esperienze, una facilitazione all’accesso ai supporti adeguati, migliorando cosi il benessere
generale della persona (Zener, 2019; Stagg, 2019; Leedham, 2019). Per molte persone inoltre,
la diagnosi puod comportare 1’identificazione e il riconoscimento nella comunita autistica, la
quale puo offrire loro un ambiente sicuro e accogliente in cui sentirsi finalmente compresi e
accettati (Kapp, 2020). Nella ricerca qualitativa condotta da Bargiela e colleghi nel 2016,
alcune delle donne intervistate hanno affermato che aver ricevuto la diagnosi ha favorito un
senso di appartenenza a un gruppo di persone con una modalita di pensiero simile alla propria
e che questo aveva promosso un senso di sé¢ piu positivo. Internet e i social media sembrano
essere particolarmente importanti per consentire I’esistenza di tali comunita e la connessione

tra i suoi membri (Bargiela, 2016).

Le donne che hanno preso parte allo studio, hanno riferito inoltre un conflitto tra il desiderio
di accettare il proprio sé autistico e le pressioni percepite per adempiere ai tradizionali ruoli
di genere (Bargiela, 2016). In linea con gli studi sugli adulti autistici (Howlin, 2012), le
difficolta internalizzate come ansia e stress erano comuni tra i partecipanti. La maggior parte
di essi ha affermato esplicitamente che la loro vita sarebbe stata piu facile se avessero
ricevuto la diagnosi in eta precoce (Bargiela, 2016). Esistono prove emergenti del fatto che
appartenere allo spettro autistico aumenta le possibilita di una persona di non identificarsi con
il genere assegnato alla nascita (Strang, 2014) o di rifiutare un'identita di genere binaria
(Kristensen, 2015). Tra il 7,8% e il 26% dei pazienti indirizzati alle cliniche di genere hanno
anche una diagnosi di autismo (De Vries, 2010; Holt, 2014) e questa associazione ¢

particolarmente evidente nelle persone con genere femminile assegnato alla nascita (Lai,
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2015; Cooper, 2018). Tali dati non verranno ulteriormente trattati all’interno di questa tesi ma

rappresentano un nuovo spunto interessante su cui riflettere.

Un'indagine qualitativa condotta da Harmens e colleghi (2022a) ha studiato
I’interconnessione tra la diagnosi, il senso d’identita e la percezione di benessere nelle donne
autistiche. Essi hanno riscontrato un significativo miglioramento della sensazione di
benessere nei soggetti dello studio dopo la restituzione della diagnosi. Tale momento era
percepito come una validazione del proprio vissuto ed ha portato ad una maggiore
comprensione e accettazione di sé stesse. Le donne intervistate tuttavia hanno riportato anche
delle difficolta dovute al percorso di diagnosi percepito in molti casi come estenuante ed
hanno riscontrato inoltre mancanza di supporto da parte degli operatori sanitari e sociali sia
prima che dopo il percorso diagnostico. Le motivazioni principali riscontrate per
I’insufficienza dei servizi sono: i lunghi tempi di attesa, la mancanza di cure o di sostegno
post-diagnosi e le conoscenze insufficienti da parte dei professionisti. L'eta della diagnosi non
sembra portare ad una differenza nell'esperienza per le donne in questo studio, il fattore
importante sembra essere invece il momento di accettazione e comprensione della diagnosi

che per tutte era avvenuto durante la tarda adolescenza o I’eta adulta (Harmens, 2022a).

5.1 Comorbidita

La valutazione nella diagnosi di autismo si basa, come visto nel Capitolo 1, sull'osservazione
delle caratteristiche comportamentali sociali € comunicative assieme alla storia dello sviluppo
della persona. Queste osservazioni sono influenzate non solo dal sesso ma anche dalla
presenza o assenza di comorbilita (Lai, 2015). Alcune ricerche hanno evidenziato come molte
donne autistiche ricevano inizialmente diagnosi errate di altre condizioni di salute mentale,

come ansia o depressione (Driver, 2021). Queste diagnosi errate possono oscurare la presenza
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di un disturbo dello spettro autistico sottostante, ritardando o addirittura impedendo una

diagnosi corretta e 1'accesso ad un trattamento adeguato (Harmens, 2022b).

L’autismo ¢ associato a diverse comorbilita, gli individui autistici hanno maggiori probabilita
di soffrire di disturbi psichiatrici (Mandell, 2018) e tra il 35% e il 42% delle persone
autistiche hanno una disabilita intellettiva (Brugha, 2016). Le comorbilita associate
all'autismo includono ansia, depressione, disturbo bipolare, disturbo ossessivo compulsivo
(DOC), disturbo da deficit di attenzione e iperattivita (ADHD), psicosi, convulsioni, disturbi
alimentari, ipertensione e molti altri (Croen, 2015). Queste comorbilita possono creare un
ostacolo dal punto di vista clinico, portando a diagnosticare una o I’altra patologia. E
importante notare che le donne hanno maggiori probabilita di essere diagnosticate solamente
con le comorbidita associate, piuttosto che con una diagnosi di disturbo dello spettro autistico
(Gesi, 2021) e uno studio condotto da Lundstrom nel 2014 ha dimostrato che I'autismo senza
disturbi coesistenti ¢ stato riscontrato in meno del 5% dei casi da lui analizzati (Lundstrom,

2014).

Alcuni studi suggeriscono che le donne autistiche hanno maggiori probabilita di soffrire di un
disturbo internalizzato (Chandler, 2015; Oswald, 2015), mentre i maschi sono piu inclini a
disturbi esternalizzanti (May, 2012; Hiller, 2014). I disturbi internalizzanti si riferiscono
all'espressione interiore di difficolta emotive e possono manifestarsi attraverso ansia,
depressione, disturbi alimentari, ecc... (Kovacs, 1998). La depressione ¢ la patologia piu
comunemente diagnosticata in questa fascia di pazienti, sebbene alcuni autori suggeriscono
che 1 sintomi del disturbo bipolare siano ugualmente frequenti o addirittura piu comuni

(Lugnegard, 2011).

Hedley e Uljareviy, nella loro review del 2018, hanno osservato che la prevalenza di pensieri

suicidari tra gli individui ASC varia dall'l1% al 66% e il numero di tentativi di suicidio
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dall'l% al 35%. Le morti premature a causa di suicidio nelle persone autistiche si attesta
intorno allo 0,31% con un percentuale molto piu elevata rispetto alla popolazione generale
che ¢ del 0,04%. Questo rischio ¢ significativamente piu alto negli individui senza disabilita
mentale concomitante (Hedley, 2018). I disturbi dell’umore, che comprendono il disturbo
d’ansia sociale, il disturbo d’ansia generalizzato, gli attacchi di panico, 1’agorafobia e il
disturbo ossessivo-compulsivo, sono altrettanto comuni e si riscontrano in circa il 50% dei

pazienti (Lugnegérd, 2011).

D1 seguito elencheremo brevemente alcuni dei disturbi associati all’autismo nelle diagnosi
differenziali. La trattazione di queste condizioni non vuole essere esaustiva ma far
comprendere le possibili correlazioni che esistono e che meritano di essere considerate nella

diagnosi di disturbo dello spettro autistico.

o Disordini alimentari

I disordini alimentari sono associati all'autismo, e in particolare nelle donne (Lai, 2015;
Brown, 2020), e questa correlazione potrebbero essere, in parte, dovuta a problemi sensoriali
legati al disturbo dello spettro autistico. Esistono due tipi di disturbi alimentari associati a
questo all’ASD: il disturbo evitante e restrittivo dell’assunzione di cibo (ARFID) e
I’anoressia nervosa (AN). Molte donne, infatti, sono state identificate come autistiche in
seguito alla diagnosi di disturbi alimentari (Vagni, 2016). L’anoressia nervosa e I’autismo
sono caratterizzati dalla presenza di modelli di comportamento e interessi ossessivi, limitati e
ripetitivi, predisposizione a routine rigide, difficolta nelle interazioni sociali compreso
l'isolamento sociale e difficolta significative nella comunicazione sociale. Tuttavia, il tasso di
insorgenza del disturbo dello spettro autistico e I’anoressia nervosa varia tra uomini e donne e

I’AN ¢ significativamente piu prevalente nelle donne (Zucker, 2007; Kerr-Gaftney, 2021).

66



o Disturbo da deficit dell attenzione/iperattivita (ADHD)

La comorbidita tra autismo e ADHD ¢ stata ignorata per anni dai medici e dagli scienziati, le
prime quattro edizioni del DSM infatti escludevano la possibilita di diagnosticare entrambe le
condizioni contemporaneamente. Questa limitazione ¢ stata eliminata con [’edizione del
DSM-5 (APA, 2013), che ha consentito lo studio della compresenza di tali disturbi dello

sviluppo neurologico.

Tuttavia esistono pubblicazioni precedenti alla modifica del DSM che analizzavano la
prevalenza dell’ADHD nei soggetti con ASD. Uno studio condotto da Sinzig ha riscontrato
che nella popolazione autistica analizzata il 53% dei pazienti soddisfaceva i criteri ADHD
secondo il DSM-IV (APA, 1994), nello specifico nel gruppo delle ragazze era il 46% e nei

ragazzi il 54% (Sinzig, 2009).

In uno studio condotto da Miodovnik nel 2015, sulla base di un gruppo di 1.451 bambini con
diagnosi di autismo, ha rivelato che per il 47,9% dei pazienti studiati avevano anche una
diagnosi di ADHD. Nel 42% delle ragazze ¢ stata diagnosticata la coesistenza di ADHD e
autismo, mentre nei ragazzi questa percentuale era del 50,08%. L'analisi dei dati raccolti ha
rivelato che la comorbilita di ADHD e autismo ha raggiunto fino al 10% dell'intera

popolazione studiata (Miodovnik, 2015).

Risultati simili sono stati ottenuti da Jensen in uno studio retrospettivo sul gruppo di 14.825
pazienti dove il 12,4% dei bambini soddisfaceva i criteri dell' ADHD. Nel gruppo delle
ragazze, la coesistenza di entrambi i disturbi ¢ stata osservata nel 9,2% dei casi, mentre nei

ragazzi nel 13,3% (Jensen, 2014).

Rynkiewicz ha osservato nella sua review che gli studi disponibili sulla comorbidita

del’ADHD e dell’autismo erano scarsi ed erano stati fatti principalmente sotto forma di
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questionari e studi retrospettivi. Sulla base dell'analisi della letteratura analizzata, la
ricercatrice ha concluso che nel gruppo dei pazienti con disturbo dello spettro autistico, la
prevalenza dell' ADHD era di circa il 20%. Mentre nel gruppo dei pazienti con ADHD,
I’autismo era presente in circa il 10-13% dei pazienti. Infine osservava che la frequenza della
comorbidita tra ADHD e autismo ¢ leggermente inferiore nelle ragazze rispetto ai ragazzi

(Rynkiewicz, 2019).

o Disturbo borderline di personalita (BD)

Nonostante il crescente interesse per gli studi sul fenotipo femminile nell’autismo gli studi
che indagano la coesistenza di autismo e disturbo bipolare nelle donne sono molto limitati. La
maggior parte delle ricerche si € interessata a gruppi misti senza analisi specifiche per il sesso

(Rynkiewicz, 2019).

Nell’articolo redatto da Frias nel 2015, i ricercatori hanno riscontrato che la frequenza della
comorbilita di ASD e BD ¢ compresa tra I'11 e il 30% nei pazienti studiati. Essi hanno trovato
anche un legame tra la coesistenza del disturbo bipolare e dei disturbi d'ansia (circa il 54%) e

I'"ADHD (circa il 48%) (Frias, 2015).

In uno studio condotto da Borue che ha preso in esame un campione di bambini con diagnosi
di disturbo bipolare, ¢ stato riscontrato che circa I'8% dei bambini soddisfaceva anche i criteri
per la diagnosi di autismo. Inoltre, ¢ stato evidenziato un aumento del rischio di coesistenza
di ADHD e disturbo ossessivo-compulsivo (DOC) in questo gruppo di bambini (Borue,

2016).

o Sindrome di Tourette (TS)

La Sindrome di Tourette (TS) ¢ un disturbo neurologico caratterizzato da tic motori e vocali

involontari, multipli e ricorrenti. Baron-Cohen in un suo articolo del 1999 ha suggerito che 1
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bambini con diagnosi di autismo presentano una frequenza di tic superiore rispetto alla
popolazione generale, ma che questi possono essere ignorati nel processo diagnostico poiché

collocati all’interno dei sintomi autistici (Baron-Cohen, 1999).

Anche Canitano e Vivanti hanno studiato questo problema in un gruppo di 105 bambini con
diagnosi di disturbo dello spettro autistico. Il gruppo studiato era composto da 94 ragazzie 11
ragazze, con un’eta media di 12 anni. La presenza di tic ¢ stata riscontrata in circa il 22% dei
bambini, 12 dei quali (1’11%) soddisfacevano 1 criteri per la sindrome di Tourette. Tic motori
o vocali cronici sono stati riscontrati in 4 ragazze (36% delle ragazze partecipanti allo studio)
e in 20 ragazzi (21,2%). Tuttavia, gli autori hanno notato che I'aumento dei tic osservati era
correlato al grado di deficit mentale e che tale dato ¢ stato riscontrato anche tra i bambini con

disturbi mentali senza diagnosi di autismo (Canitano, 2007).

Kalyva e colleghi hanno condotto una revisione sistematica della letteratura sulla comorbidita
tra la Sindrome di Tourette e il disturbo dello spettro autistico, focalizzandosi sugli studi
pubblicati in lingua inglese dopo il 2010. La loro analisi ha identificato due nuovi studi
originali (Kalyva, 2016). Quello di Pringsheim e Hammer che ha esaminato 114 bambini con
tic motori o vocali cronici, rilevando una comorbidita con ASD del 12,59% (Pringsheim,
2013) e quello di Gjevik che ha studiato 71 bambini con diagnosi di ASD, evidenziando una

comorbidita con sindrome di Tourette dell'8% (Gjevik, 2010).

Una revisione completa della letteratura dal 1986 ha mostrato che la comorbidita tra la
sindrome di Tourette e il disturbo dello spettro autsitico si aggira intorno al 5% negli studi su
popolazioni ampie, mentre sale al 9-12% negli studi su popolazioni piu piccole. Questi dati
complessivi suggeriscono l'esistenza di una significativa relazione patogenetica tra la TS e

I’ASD, che necessita di ulteriori ricerche per essere meglio compresa (Rynkiewicz, 2019).
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CONCLUSIONI

La presente Tesi si ¢ concentrata sulle caratteristiche specifiche e sulle complessita
diagnostiche associate allo spettro autistico (ASD) nelle donne adulte. L'obiettivo principale ¢
stato quello di esaminare 1 tratti distintivi dell'autismo al femminile per comprendere meglio
le possibili cause del ritardo diagnostico che spesso caratterizza questa popolazione. A tale

scopo ho deciso di suddividere la mia Tesi in tre Capitoli.

I primo Capitolo fornisce una panoramica aggiornata della condizione autistica,
inquadrandola come uno “spettro” con diverse sfumature e caratteristiche. Vengono poi
descritti in dettaglio i criteri e gli strumenti attualmente utilizzati per fare una diagnosi di
ASD. Infine, il capitolo esplora le principali teorie che tentano di spiegare il ritardo

diagnostico nella popolazione femminile.

Il secondo Capitolo offre un’analisi storica delle principali tappe che hanno portato alla
definizione odierna di spettro autistico, facendo emergere come la ricerca in questo campo si

sia focalizzata soprattutto sulla popolazione maschile.

Nel terzo Capitolo viene condotta una revisione sistematica della letteratura scientifica che ha
apportato nuove conoscenze sul profilo femminile dell’autismo, nello specifico nelle donne

adulte senza compromissioni cognitive. La ricerca si ¢ focalizzata su cinque aree chiave:

1. Rappresentazione femminile nella ricerca e affidabilita degli strumenti diagnostici;
2. Comportamenti e interessi ristretti e ripetitivi (RRBI);

3. Linguaggio e abilita di sviluppo, con un focus sulle funzioni esecutive;

4. Camouflaging;

5. Rapporto diagnosi e benessere psico-sociale, con un focus sulle possibili comorbidita.
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Per essere inclusi nella revisione sistematica, gli articoli scientifici dovevano soddisfare i

seguenti criteri:

o L'articolo doveva focalizzarsi sulla diagnosi di Disturbo dello Spettro Autistico
(ASD) in donne adulte. Sono stati inclusi alcuni studi su bambini o adolescenti
quando aggiungevano informazioni significative per la trattazione.

o L'articolo doveva fornire dati empirici su una o piu delle cinque aree chiave
identificate precedentemente.

o Non sono stati applicati limiti di tempo alla ricerca, per includere la letteratura piu

recente disponibile.

L'analisi degli articoli scientifici ha evidenziato diverse caratteristiche distintive dell' ASD

nelle donne adulte senza compromissioni cognitive.

Dalla review ¢ emerso che la ricerca sull'autismo presenta una significativa carenza di studi
che includono campioni femminili di dimensioni adeguate (Mo, 2021). Esistono, inoltre,
diverse criticita relative alla rappresentazione delle donne nella ricerca sull'autismo.
Innanzitutto, la maggior parte degli studi include campioni femminili significativamente
inferiori rispetto a quelli maschili. Nei restanti studi che includono donne, il sesso viene
considerato unicamente come una variabile di controllo e non come un’elemento da indagare
separatemente. Tale approccio non permette di approfondire le specificita dell'autismo nelle
donne e di identificare eventuali differenze di genere nei sintomi, nella presentazione e nel
decorso del disturbo. L’analisi, inoltre, ha evidenziato come gli strumenti diagnostici
attualmente utilizzati per l'autismo, come 'ADOS-4 (Hus, 2014) e 'ADI-R (Beggiato, 2017),
non siano sufficientemente sensibili alle caratteristiche femminili dello spettro. L'utilizzo di
strumenti diagnostici non adeguatamente sensibili alle caratteristiche femminili dell'autismo

comporta una diminuzione del numero di diagnosi di autismo nelle donne, in quanto le donne
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possono presentare sintomi piu sfumati e mascherati rispetto agli uomini. Inoltre 1'utilizzo di
tali strumenti diagnostici a scopo di selezione del campione per la ricerca sull'autismo
rappresenta un ostacolo all'arruolamento di un numero adeguato di donne (Lai, 2011; Ratto,

2017; Rynkiewicz, 2018; Tillmann, 2018; Beggiato, 2017; D’Mello, 2022).

Nella trattazione, si ¢ poi esplorato la presentazione di genere dei comportamenti e interessi
ripetitivi e ristretti (RRBI). L’analisi degli articoli su questo argomento ha messo in luce che
rispetto a quanto si osserva in media nei maschi autistici, le donne possono presentare RRBI
atipici e difficili da identificare, inoltre, 1 comportamenti ripetitivi in questa popolazione
possono essere piu sottili e mascherati (Hartley, 2009; Baird, 2011; Bdlte, 2011; Hattier,
2011; Sipes, 2011; Mandy, 2012; Park., 2012; Szatmari, 2011; Frazier, 2014; Hiller, 2015;
Wilson, 2016; Supekar, 2015; Dean, 2016). Queste differenze di genere creano ostacoli alla
diagnosi in quanto i criteri diagnostici e gli strumenti di valutazione attualmente utilizzati si
basano principalmente sulla valutazione degli RRBI tipicamente maschili, non tenendo conto
delle specificita che puo avere 1’autismo al femminile. Gli articoli analizzati suggeriscono che
per migliorare la diagnosi di ASD nelle donne, ¢ necessario, quindi, abbassare la soglia
diagnostica per i RRBI, modificare le scale di valutazione per includere i RRBI piu
tipicamente femminili e sviluppare algoritmi diagnostici specifici per sesso (Mandy, 2012;

Allely, 2019).

La terza area trattata ¢ stata quella del linguaggio e delle abilita di sviluppo. Le ricerche
analizzate hanno evidenziato che le differenze di genere nell'autismo variano in base alle
capacita verbali, suggerendo che le donne autistiche con capacita cognitive piu elevate
possono avere migliori capacita di comunicazione sociale e abilita sociali rispetto ai maschi
con ASD (Lai 2011; Mandy, 2012). L'intelligenza elevata associata a un elevato
funzionamento psicosociale nella popolazione autistica, indipendentemente dal sesso,

supporta l'ipotesi che la compensazione cognitiva potrebbe essere un importante fattore che
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contribuisce a ricevere la diagnosi solo in tarda eta. Alcune ricerche suggeriscono, inoltre,
che le donne autistiche di Livello 1 potrebbero avere migliori capacita di elaborazione e
funzioni esecutive rispetto agli uomini con autismo (Koyama, 2008; Boélte, 2011; Lehnhardt,
2015). Queste differenze potrebbero essere legate al modo in cui le persone autistiche
compensano 1 loro sintomi, le femmine infatti potrebbero utilizzare la loro maggiore velocita
di elaborazione e le migliori funzioni esecutive per imparare a leggere le situazioni sociali e

adattare il loro comportamento di conseguenza (Lai, 2012).

La quarta area analizzata nella revisione ¢ stata quella del camouflaging. La ricerca ha
evidenziato che le donne autistiche sono piu propense a utilizzare il camuffamento sociale
rispetto agli uomini autistici (Cassidy, 2018; Hull, 2020). Questo potrebbe essere dovuto a
diversi fattori, come le pressioni di socializzazione che le donne subiscono fin dalla giovane
etd e le migliori capacita cognitive che supportano il camuffamento sociale (Krahn, 2012;
Livingston, 2019). Il camuffamento sociale perd puo avere un impatto negativo sulla salute
mentale degli individui autistici, ¢ stato collegato, infatti, a manifestazioni di depressione,

ansia e pensieri suicidari (Cassidy, 2018).

L’ultima area d’interesse nella mia analisi ¢ stata il collegamento che vi ¢ tra la diagnosi e il
benessere psico-sociale. Dalle ricerche ¢ emerso inoltre che le difficolta internalizzate come
ansia e stress erano comuni tra gli adulti autistici (Howlin, 2012) e che essi avrebbero trovato
giovamento da una diagnosi in eta precoce (Bargiela, 2016). Ricevere una diagnosi, anche in
eta adulta, perd pud portare a una migliore comprensione di sé¢ e delle proprie esperienze
(Bargiela, 2016; Harmens, 2022a). La diagnosi pud anche portare a un confronto con i ruoli
di genere tradizionali e con le pressioni sociali ad essi associate. Le donne autistiche, infatti,
possono sentirsi in conflitto tra il desiderio di accettare il proprio sé autistico e la necessita di
conformarsi alle aspettative sociali (Bargiela, 2016). Nonostante sia un campo di ricerca

emergente che richiede ulteriori approfondimenti, e stato notato che le donne autistiche hanno
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maggiori probabilitd di non identificarsi con il genere assegnato alla nascita o di rifiutare
un'identita di genere binaria (De Vries, 2010; Strang, 2014; Kristensen, 2015; Lai, 2015b;
Holt, 2016; Cooper, 2018). Infine nella mia trattazione ¢ stato individuato un’ulteriore
ostacolo al processo diagnostico, le persone autistiche infatti possono presentare diverse
comorbidita che possono oscurare la diagnosi di disturbo dello spettro autistico (Lai, 2015b;
Driver, 2021; Harmens, 2022b). Le comorbilita associate all'autismo includono ansia,
depressione, disturbo bipolare, disturbo ossessivo compulsivo (DOC), disturbo da deficit di
attenzione e iperattivita (ADHD), psicosi, convulsioni, disturbi alimentari, ipertensione e

molti altri.

In questa tesi, ho scelto di focalizzare l'attenzione su ricerche di carattere socio-psicologico
inerenti all'autismo. La scelta di escludere studi di stampo biologico e neurologico ¢ stata
dettata da una conoscenza ancora in fase di sviluppo rispetto all’argomento in tali settori e
dalle oggettive complessitda che li caratterizzano. La scelta di focalizzarsi su ricerche
socio-psicologiche ¢ stata motivata dalla volonta di approfondire le caratteristiche femminili
dell’autismo e provare a spiegare le motivazioni alla base del ritardo diagnostico da un punto
di vista sociale e psicologico. Questo lavoro vuole proporsi come un piccolo passo un primo
passo verso una maggiore comprensione dell'autismo da una prospettiva socio-psicologica. In
futuro, si auspica di poter continuare a sviluppare questo discorso approfondendo le basi

biologiche e neurologiche di questo disturbo, integrando diverse metodologie di ricerca.

Gli studi fin qui analizzati mi hanno portato a valutare la necessita di un approccio
diagnostico innovativo che sviluppi strumenti diagnostici specifici per le donne, una
promozione della ricerca sulle caratteristiche femminili di questa condizione e infine
promuova una formazione aggiornata e mirata per i professionisti che operano nel campo
della salute psico-fisica. L'impegno per un approccio diagnostico piu accurato e inclusivo ¢

fondamentale per migliorare la vita delle donne nello spettro autistico. La ricerca, la
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formazione e la sensibilizzazione sono i pilastri su cui costruire un futuro piu inclusivo e

rispettoso della neurodiversita.
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