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I disturbi generalizzati  
dello sviluppo
I cambiamenti apportati dal DSM-5  
e la loro influenza sulla clinica

Maura Rossi 1, Patrizia Pilan 1, Alberto Ottolini 1

IntroduzIone 
Il campo dei disturbi dello spettro autistico rappresenta 
un’area nosografica di notevole complessità, non solo 
per la necessità di una precisa tipizzazione diagnostica, 
che riveste importanti implicazioni in senso prognostico 
e terapeutico, ma anche per la comprensione delle basi 
neurobiologiche sottese, e delle complesse interrelazioni 
reciproche tra fattori biologici ed ambientali. Anche se 
è ritenuta costante una componente neurobiologica, 
allo stato attuale, non è noto un marker biologico che 
consenta la diagnosi di questi disturbi, che si basa per-
tanto esclusivamente sulla valutazione di una sindrome 
comportamentale, con conseguente possibilità di non 
concordanza tra clinici. La fase diagnostica è ulteriormente 
complicata dalla progressiva affermazione del concetto di 
autismo, non tanto come sindrome patologica unitaria, 
quanto piuttosto come spettro, ovvero continuum di 
condizioni ad espressione variabile, caratterizzate dalla 
presenza di alcuni sintomi nucleari. La definizione stessa 
del concetto di spettro implica, infatti, il superamento 
di un approccio diagnostico dicotomico categoriale, a 
favore di un approccio dimensionale, finalizzato alla 
definizione di specifici profili di sviluppo funzionale 
ed emozionale individuale ed alla caratterizzazione di 
patterns interattivi individuali e familiari. 

Breve excursus storIco  
del concetto dI autIsmo
La storia del concetto di autismo è paradigmatica di come, 
con l’accrescersi e l’approfondirsi delle conoscenze in 
medicina ed in psichiatria, i temi stessi del sapere siano 

mutati, a seconda della prospettiva oggetto di studio. Nel 
corso degli anni, studiosi e ricercatori hanno illuminato 
il fenomeno autismo secondo angolature differenti, con-
tribuendo in modo significativo alla sua conoscenza, ma 
senza mai riuscire ad abbracciarlo e comprenderlo nella 
sua interezza, come se esso fosse molto più che la somma 
dei suoi singoli aspetti. Le criticità per la comprensione 
dei disturbi dello spettro autistico sono, infatti, ancora 
innumerevoli, oltre alle interpretazioni eziopatogenetiche, 
la tipizzazione diagnostica nell’ambito del continuum di 
condizioni autistiche ad espressione variabile nel tempo, 
l’aspetto di continuità-discontinuità tra le diagnosi, 
in funzione dell’applicazione di differenti sistemi di 
classificazione diagnostica, la stabilità della diagnosi 
nel tempo, e la risposta a differenti tipi di trattamento. 
Le problematiche inerenti la classificazione diagnostica 
trovano origine nella definizione dell’autismo, sulla base 
di comportamenti definiti da criteri dimensionali, in 
assenza di un marker biologico, e di criteri diagnostici 
dicotomici di distinzione dell’autismo e dei suoi sotto-
tipi da altri disturbi dello sviluppo della prima infanzia. 

Ben prima della nota descrizione di Kanner (1), nella 
lettura di Bleurer (2) il fenomeno “autismo” può essere 
definito secondo due caratteristiche simultanee, il distacco 
dalla realtà e la predominanza di un mondo fantasmatico 
interiore, e rappresenta un sintomo fondamentale della 
schizofrenia, diretta conseguenza della scissione schizofre-
nica della psiche. Minkowski (3) fa della perdita di con-
tatto vitale con la realtà, non solamente un sintomo della 
schizofrenia, per quanto fondamentale, ma il disturbo 
generatore e definitorio dell’esistenza schizofrenica stessa, 
un disturbo, quindi, che interessa l’intera personalità e 
non funzioni isolate. Entrambe le formulazioni, pur nelle 
loro differenti prospettive, ruotano attorno al tema della 
costituzione del mondo come mondo intersoggettivo e 
dell’abituale radicamento degli esseri umani in esso. Con 
la descrizione di Leo Kanner, relativa ad 11 bambini, 
che egli definì affetti da “disturbo autistico del contatto 
affettivo” (1) e quella, di appena un anno successiva, ma 



indipendente, di Hans Asperger riguardante 4 bambi-
ni, che egli definì affetti da psicopatia autistica (4), il 
fenomeno autismo viene maggiormente delineandosi 
nelle sue specificità. Accanto all’isolamento, si ritrovano, 
nella descrizione originaria di Kanner, un’alterazione dei 
processi di astrazione, simbolizzazione e significazione, 
una compromissione della funzione comunicativo-
linguistica, oltre che, ritenuti elementi fondamentali del 
quadro, il bisogno ossessivo di ripetitività e l’intolleranza 
dei cambiamenti ambientali, e la presenza, disperse nella 
generale disabilità, di aree di competenza ipertrofica. La 
descrizione di Asperger differisce da quella Kanneriana 
per l’insistenza su una compromissione affettiva, tale per 
cui le capacità di sintonizzazione empatica ed intuizione 
affettiva dell’intenzionalità altrui sono sostituite da un 
rigido controllo intellettualistico degli scambi interper-
sonali, con conseguenti gravi difficoltà sociali e massiccio 
investimento di una dimensione egocentrica di interessi 
peculiari, talvolta inusuali. Questi aspetti si accompagnano 
ad una compromissione mimica e posturale e degli aspetti 
comunicativi non verbali, in assenza di un deficit cognitivo 
o linguistico, ad esclusione degli aspetti pragmatici del 
linguaggio, che risultano, invece, fortemente deficitari. 
La scelta stessa dei termini, sia in Kanner, che, ancor più, 
in Asperger, implica, tuttavia, ancora l’inquadramento 
dell’autismo nell’ambito dei fenomeni schizofrenici, 
come loro forma precoce o precocissima, in linea con 
quanto descritto in Italia da Sancte De Sanctis, a proposito 
della dementia precocissima, come forma precocissima 
di schizofrenia, chiamata all’epoca dementia praecox 
(5). L’autismo è quindi considerato la psicosi infantile 
per eccellenza, denominato schizofrenia infantile (6) e 
collocato, come tale, nella nosografia ufficiale dell’epoca 
(7; 8). La moderna nosografia dei disturbi pervasivi del-
lo sviluppo, entro i quali l’autismo viene compreso, ha 
inizio con il passaggio al DSM-III (9), con la progressiva 
emancipazione ed infine la distinzione dell’autismo dalla 
schizofrenia e dalle psicosi in generale, l’introduzione 
del concetto di disturbi pervasivi dello sviluppo e di 

una definizione criteriale dell’autismo infantile, forte-
mente influenzata dai lavori di Rutter (10), che in parte 
riprende, formalizzandola, l’originaria descrizione di 
Kanner. Con il DSM-III-R (11) si passa dalla definizio-
ne di Autismo infantile a quella di Disturbo Autistico 
e da un approccio monotetico, per cui dovevano essere 
soddisfatti tutti i criteri diagnostici ad un approccio po-
litetico, secondo il quale per poter formulare la diagnosi 
dovevano essere soddisfatti 8 criteri, di cui almeno due 
relativi alla compromissione qualitativa nell’interazione 
sociale reciproca ed almeno uno per ciascuno degli altri 
due domini, relativi alla comunicazione ed al repertorio 
di attività ed interessi. Con il DSM-IV (12) viene intra-
preso un importante processo di revisione dell’approccio 
diagnostico, in riferimento anche all’approccio adottato 
nell’ICD-10 (13), con l’obiettivo di trovare un miglior 
equilibrio tra sensibilità e specificità della diagnosi e 
fornire una definizione del disturbo autistico ancora 
più flessibile ed orientata in senso evolutivo. La grande 
novità è rappresentata dall’inclusione nella categoria dei 
Disturbi Pervasivi dello Sviluppo (PDD) oltre al Disturbo 
Autistico, del Disturbo di Asperger, la Sindrome di Rett 
ed il Disturbo Disintegrativo dell’infanzia. Come per il 
DSM-III ed il DSM-III-R, anche nel DSM-IV, è presente 
una categoria diagnostica sottosoglia, quella del Disturbo 
Pervasivo dello Sviluppo Non Altrimenti Specificato, per 
i casi che, pur non rispondendo a tutti i criteri necessari 
per poter formulare una diagnosi di autismo, presentano 
alcune caratteristiche simili a quelle dell’autismo.

Tabella 1 – Classificazione DSM IV-TR (APA, 2000)

Disturbi Pervasivi dello Sviluppo

F84.0 Disturbo Autistico

F84.2 Disturbo di Rett

F84.3 Disturdo Disintegrativo dell’Infanzia

F84.5 Disturbo di Asperger

F84.9 Disturbo Pervasivo dello Sviluppo 
Non Altrimenti Specificato (incluso 
l’Autismo Atipico)

Speciale–Autismo nell’Adulto109
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la dIagnosI dI autIsmo nel dsm-5
Fino alla pubblicazione del DSM-5 (14), la diagnosi di 
autismo veniva, quindi, formulata facendo riferimento ai 
criteri del Manuale Diagnostico e Statistico dei Disturbi 
Mentali (DSM-IV-TR), redatto dall’American Psychia-
tric Association (15). La nosografia ufficiale includeva il 
Disturbo Autistico tra i Disturbi Pervasivi dello Sviluppo, 
intesi come un ampio ed eterogeneo complesso di disturbi 
precoci e globali, che si manifestano con uno sviluppo 
anomalo o ritardato e, quindi, con una chiara deviazione 
dalla norma, in ogni ambito specifico dello sviluppo e 
nell’integrazione complessiva della personalità (Tabella 
1). Il disturbo autistico veniva definito come una sindro-
me comportamentale, ad esordio entro i tre anni di età, 

caratterizzata da una grave compromissione qualitativa 
dell’interazione sociale e della comunicazione verbale 
e non verbale e modalità di comportamento, interessi 
ed attività ristretti, ripetitivi e stereotipati (Tabella 2).

Nell’ultima versione del Manuale Diagnostico e Sta-
tistico dei Disturbi Mentali (DSM-5) (14), il disturbo 
dello spettro dell’autismo è inserito nell’ambito dei co-
siddetti disturbi del neurosviluppo, ovvero un gruppo di 
condizioni, tra cui, per esempio la disabilità intellettiva, 
i disturbi della comunicazione, o il disturbo da deficit 
di attenzione ed iperattività, che si manifestano, spesso 
in concomitanza tra loro, nelle prime fasi dello sviluppo 
del bambino, con deficit che causano una significativa 
compromissione del funzionamento personale, sociale, 

Tabella 2 – Criteri diagnostici del Disturbo Autistico (dal DSM-IV-TR)

A. Un totale di 6 (o più) voci da (1), (2), e (3), con almeno 2 da (1), e uno ciascuno da (2) e (3):

1. compromissione qualitativa dell’interazione sociale, manifestata con almeno 2 dei seguenti:

a. marcata compromissione nell’uso di svariati comportamenti non verbali, come lo sguardo diretto, l’espressione 
mimica, le posture corporee  
e i gesti, che regolano l’interazione sociale

b. incapacità di sviluppare relazioni coi coetanei adeguate al livello di sviluppo
c. mancanza di ricerca spontanea della condivisione di gioie, interessi o obiettivi con altre persone (per es., non 

mostrare, portare, né richiamare l’attenzione su oggetti di proprio interesse)
d. mancanza di reciprocità sociale o emotiva.

2. compromissione qualitativa della comunicazione come manifestato da almeno 1 dei seguenti:

a. ritardo o totale mancanza dello sviluppo del linguaggio parlato (non accompagnato da un tentativo di compenso 
attraverso modalità alternative di comunicazione come gesti o mimica)

b. in soggetti con linguaggio adeguato, marcata compromissione della capacità di iniziare o sostenere  
una conversazione con altri

c. uso di linguaggio stereotipato e ripetitivo o linguaggio eccentrico
d. mancanza di giochi di simulazione vari e spontanei, o di giochi di imitazione sociale adeguati al livello  

di sviluppo;

3. modalità di omportamento, interessi e attività ristretti, ripetitivi e stereotipati, come manifestato da almeno 1 dei 
seguenti:

a. dedizione assorbente ad uno o più tipi di interessi ristretti e stereotipati anomali o per intensità o per focalizzazione
b. sottomissione del tutto rigida ad inutili abitudini o rituali specifici
c. manierismi motori stereotipati e ripetitivi (battere o torcere le mani o il capo, o complessi movimenti di tutto il corpo)
d. persistente ed eccessivo interesse per parti di oggetti;

B. Ritardi o funzionamento anomalo in almeno una delle seguenti aree, con esordio prima dei 3 anni di età:  
(1) interazione sociale, (2) linguaggio usato nella comunicazione sociale, o (3) gioco simbolico o di immaginazione.
C. L’anomalia non è meglio attribuibile al Disturbo di Rett o al Disturbo Disintegrativo della Fanciullezza.



scolastico ed, in seguito, lavorativo. 
La Tabella 3 riporta i criteri diagnostici del DSM-5 

per il Disturbo dello spettro dell’Autismo.
Il DSM-5 prevede, quindi, una unica categoria diagno-

stica, il disturbo dello spettro dell’autismo comprendente 
i disturbi precedentemente classificati nel DSM-IV-TR 
come Disturbo Autistico, Sindrome di Asperger, Disturbo 
Disintegrativo dell’Infanzia e Disturbo Pervasivo dello 

Sviluppo Non Altrimenti Specificato. La sindrome di 
Rett viene esclusa, in quanto quadro riconducibile a 
specifiche alterazioni genetiche ed a differente espressione 
fenotipica, con una presenza lieve e comunque limitata 
nel tempo di comportamenti autistici. L’autismo viene 
concettualizzato come “spettro”, ovvero continuum di 
condizioni ad espressione variabile, caratterizzate dalla 
presenza di alcuni sintomi core. Si tratta, quindi, di un 

Tabella 3 Criteri diagnostici del Disturbo dello Spettro dell’Autismo secondo il DSM-5

A. Deficit persistenti della comunicazione sociale e dell’interazione sociale in molteplici contesti, come manifestato 
dai seguenti elementi, presenti attualmente o nel passato:

1. Deficit della reciprocità socio-emotiva, da un approccio sociale anomalo ed insuccesso nella reciprocità normale 
della conversazione ad una ridotta condivisione di interessi, emozioni o sentimenti, fino alla totale mancanza  
di iniziativa nelle interazioni sociali. 

2. Deficit dei comportamenti comunicativi non verbali utilizzati per l’interazione sociale, da una scarsa integrazione 
della comunicazione verbale e non verbale, con anomalie nel linguaggio del corpo e nel contatto visivo o deficit 
nell’utilizzo e nella comprensione della comunicazione gestuale, fino ad una totale mancanza di espressività 
facciale e di capacità di comunicazione gestuale. 

3. Deficit dello sviluppo, gestione e comprensione di relazioni sociali, da una difficoltà ad adeguare  
il comportamento ai diversi contesti sociali, alle difficoltà nella condivisione del gioco immaginativo  
o nello stringere amicizia, fino all’assenza di interesse per i coetanei.

B. Pattern di comportamento, interessi o attività ristretti, ripetitivi, come manifestato da almeno due dei seguenti 
fattori, presenti attualmente o nel passato:

1. Movimenti, uso degli oggetti o linguaggio stereotipati o ripetitivi (quali ad esempio stereotipie motorie semplici, 
ecolalia, allineare o capovolgere oggetti, utilizzo di frasi idiosincratiche).

2. Mancanza di flessibilità ed insistenza sulla immodificabilità ambientale, con eccessiva aderenza alla routine o rituali 
di comportamento verbale o non verbale (quali, per esempio, intolleranza a minimi cambiamenti, necessità di fare 
la stessa strada o mangiare lo stesso cibo ogni giorno, difficoltà nelle fasi di transizione, schemi di pensiero rigidi, 
modalità rituali di saluto). 

3. Interessi ristretti e ripetitivi, anomali per intensità o profondità (quali, per esempio forte attaccamento o intensa 
preoccupazione per oggetti insoliti, interessi eccessivamente limitati o persistenti).

4. Iper-o iporeattività agli stimoli sensoriali o interessi insoliti verso aspetti sensoriali dell’ambiente (come,  
per esempio, apparente indifferenza al dolore o alla temperatura, risposte avverse nei confronti di suoni o specifiche 
consistenze, toccare o annusare oggetti in modo eccessivo, eccessiva attrazione per luci o movimento di oggetti).

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

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

E. Queste alterazioni non sono meglio spiegate da disabilità intellettiva o da ritardo globale dello sviluppo. 
La disabilità intellettiva ed il disturbo dello spettro dell’autismo spesso sono presenti in modo concomitante;  
per porre una diagnosi di comorbidità di disturbo dello spettro dell’autismo e di disabilità intellettiva, il livello  
di comunicazione sociale deve essere inferiore rispetto a quanto atteso per il livello di sviluppo generale.

Speciale–Autismo nell’Adulto111
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complesso eterogeneo di disturbi che possono manife-
starsi con un’ampia variabilità di espressione fenotipica, 
caratterizzati da una compromissione clinicamente 
significativa a carico di due domini specifici, quello 
della comunicazione sociale e dell’interazione sociale 
e quello dei pattern di comportamento, interessi, o at-
tività ristretti e ripetitivi. Il DSM-5 introduce, quindi, 
una concettualizzazione dell’autismo bifattoriale, nella 
quale i deficit nella comunicazione sono intrinsecamente 
legati ai deficit nella sfera sociale, ed il ritardo e le atipie 
nello sviluppo del linguaggio non sono più considerati 
un sintomo caratteristico, quanto piuttosto un fattore 
che influenza l’espressione del disturbo. Con l’obietti-
vo di fornire una definizione di autismo più rigorosa e 
meno flessibile della precedente, cui sappiamo essere 
corrisposto negli anni un drammatico incremento nella 
prevalenza dei casi di autismo, nel DSM-5, il dominio 
socio-comunicativo (Tabella 3 - criterio A) è divenuto 
monotetico, mentre quello dei comportamenti ristretti 
e ripetitivi (Tabella 3 - criterio B) è rimasto politetico, 
ovvero per soddisfare i criteri per la diagnosi di disturbo 
dello spettro dell’autismo, devono essere presenti tutti 
e tre i sintomi relativi al dominio A ed almeno due dei 
quattro sintomi relativi al dominio B. In questa prospet-
tiva, con il passaggio al DSM-5, si assiste ad una drastica 
riduzione delle possibili combinazioni di sintomi, che 
potrebbero corrispondere ad una diagnosi di autismo, 
dalle oltre 2000 combinazioni del DSM-IV alle meno 
di 20 del DSM-5 (16). Per soddisfare il criterio B il 
pattern di comportamenti, interessi o attività ristretti 
e ripetitivi possono essere attuali, oppure chiaramente 
presenti nell’infanzia o in un dato momento nel passato. 
Quando le stereotipie sono molto intense e causano au-
tolesionismo oltre alla diagnosi di Disturbo dello spettro 
dell’autismo può essere codificata anche la diagnosi di 
Disturbo da Movimento Stereotipato. Inoltre, qualora 
il livello di disattenzione ed iperattività-impulsività ec-
ceda quanto riferibile ad una diagnosi di disturbo dello 
spettro dell’autismo anche una diagnosi di Disturbo da 

deficit dell’attenzione ed iperattività (ADHD) può essere 
codificata in aggiunta. Si stima che fino al 70% dei casi 
di Disturbo dello spettro dell’autismo possa presentarsi 
in comorbidità con un altro disturbo mentale ed il 40% 
dei casi con due o più disturbi mentali. Per quanto ri-
guarda i sintomi relativi ai singoli domini un elemento 
di novità, introdotto dal DSM-5, è rappresentato dalla 
iper o iporeattività in risposta a stimoli sensoriali o 
interessi insoliti verso aspetti sensoriali dell’ambiente. 
Con il progredire della ricerca, i crescenti correlati neu-
rofisiologici e di neuroimaging hanno fornito preziose 
indicazioni circa il singolare rapporto che si stabilisce 
tra un soggetto autistico, il suo corpo ed il suo mondo. 
È noto come nei soggetti con disturbo dello spettro au-
tistico l’alterazione dei meccanismi di processazione ed 
associazione crossmodale delle informazioni sensoriali 
è alla base di differenti profili sensoriali, visuo-spaziali e 
di pianificazione motoria, con aspetti di ipo o iperreat-
tività agli stimoli sensoriali, che condizionano modalità 
interattive e patterns comportamentali (17). L’assenza 
di una armonia percettiva, che normalmente consente 
di sintetizzare ed integrare le informazioni provenienti 
dal mondo interno ed esterno e renderne così facile 
l’utilizzazione a livello centrale, altera, infatti, anche la 
possibilità di costituire se stessi in uno spazio ambiente. 

Nonostante l’obiettivo di affermare una definizione 
meno ampia e flessibile e più rigorosa dell’autismo, 
persiste, tuttavia, insita nel concetto stesso di spettro, la 
possibilità di includere nella diagnosi casi estremamente 
eterogenei, il cui profilo di funzionamento può essere 
meglio definito dall’utilizzo dei cosiddetti specificatori, 
introdotti sempre dal DSM-5, come descrittori di validità 
transdiagnostica, intesi, in qualche modo, a sostituire il 
sistema multiassiale precedente. I diversi tipi di specificatori 
dovrebbero essere registrati secondo un ordine preciso, che 
riflette la descrizione del disturbo, dall’eventuale presenza 
di un fattore eziologico riconoscibile alla definizione del 
profilo di funzionamento intellettivo verbale e non verbale, 
che può influenzare le caratteristiche diagnostiche e, più 



specificatamente, nell’ordine seguente:
1. Associato ad una condizione medica o genetica nota 

o ad un fattore ambientale o ad un altro disturbo del 
neurosviluppo, mentale o del comportamento (per 
esempio un disturbo dello spettro dell’autismo associa-
to ad una condizione medica nota, quale ad esempio 
l’epilessia, ad un disturbo genetico riconosciuto, come 
la Sindrome di Down, o all’esposizione a fattori am-
bientali documentati, quali ad esempio esposizione 
a valproato, sindrome feto-alcolica ecc.). Allo stesso 
modo deve essere specificata l’eventuale associazione 
con altri disturbi del neurosviluppo, quali, ad esempio, 
il disturbo da deficit di attenzione ed iperattività o il 
disturbo dello sviluppo della coordinazione, o con altri 
disturbi mentali e del comportamento, quali disturbi 
da comportamento dirompente, disturbi depressivi, 
disturbi d’ansia, del sonno o della nutrizione.

2. Il livello di gravità del disturbo dello spettro dell’auti-
smo viene definito in base al livello di supporto richie-
sto per ciascuno dei due ambiti della comunicazione 
sociale e dei comportamenti ristretti e ripetitivi, dal 
livello 1, equivalente a “è necessario un supporto” 
al livello 3 equivalente a “è necessario un supporto 
molto significativo”.

3. Con o senza compromissione intellettiva associata: 
per una corretta interpretazione delle caratteristiche 
del disturbo risulta importante definire il livello di 
funzionamento cognitivo sia verbale che non ver-
bale, identificando gli eventuali punti di forza e non 
solamente le aree di debolezza.

4. Con o senza compromissione del linguaggio associata: 
occorre valutare il livello di viluppo del linguaggio, 
sia sul piano espressivo che della comprensione, 
specificando il livello di funzionamento raggiunto 
in termini di eloquio.

5. Con catatonia (si precisa che il periodo ritenuto a 
maggior rischio di comorbidità con la catatonia è 
quello dell’adolescenza).

Sempre nell’ambito dei disturbi del neurosviluppo e, 
più precisamente, tra i disturbi della comunicazione, 
il DSM-5 prevede una nuova categoria diagnostica il 
Disturbo della Comunicazione Sociale (pragmatica), 
i cui criteri sono illustrati nella Tabella 4. L’inclusione 
di questa nuova categoria deriva almeno in parte dalla 
perdita, con la transizione dal DSM-IV al DSM-5, della 
categoria diagnostica Disturbo Pervasivo dello Sviluppo 
non Altrimenti Specificato (PDD-NOS). I soggetti 
con Disturbo della Comunicazione Sociale pragmatica 
presentano, infatti, una compromissione clinicamente 
significativa per effetto di deficit persistenti nell’utilizzo 
a fini sociali delle capacità di comunicazione verbale e 
non verbale, in assenza di un repertorio di comporta-
menti, interessi o attività ristretti e ripetitivi, intolleranza 
per i cambiamenti ambientali o anomalie dei profili di 
funzionamento sensoriale, presenti attualmente o in un 
dato momento nel passato. In questo senso, per quanto 
concettualmente differente dalle forme lievi di disturbo 
dello spettro autistico e non codificata a questo scopo, 
all’interno di questa nuova categoria diagnostica potreb-
bero essere inquadrati molti dei casi precedentemente 
diagnosticati come Disturbi Pervasivi dello Sviluppo 
Non Altrimenti Specificati (PDD-NOS). (18). 

È noto come le stime di prevalenza dei disturbi dello 
spettro autistico siano drammaticamente aumentate negli 
ultimi decenni, da 1 caso su 200 alla fine degli anni ’90 
a 1 caso su 86 nel 2007 ed 1 su 50 nel 2011-2012, con 
conseguente profondo impatto sui servizi di diagnosi e 
cura, ed in termini di costi sanitari e sociali (19). Resta 
dibattuto se tale aumento sia riconducibile ad un effet-
tivo incremento della frequenza del disturbo, quanto 
piuttosto ad una maggior attenzione da parte di clinici 
e ricercatori per questa complessa area di disturbi, con 
l’applicazione di nuove metodologie di studio, ed il ruolo 
esercitato dall’introduzione del DSM-IV (1994), con il 
suo ampliamento dei criteri diagnostici e l’inclusione di 
un sempre maggior numero di casi sottosoglia. 

Diversi studi hanno analizzato i possibili effetti, in 
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termini di sensibilità e specificità della diagnosi dei 
cambiamenti nei criteri diagnostici proposti dal DSM-5 
rispetto al DSM-IV. La maggior parte degli studi sembra 
concorde nel rilevare una maggior specificità (riduzione 
dei falsi positivi nelle diagnosi), a fronte tuttavia di una 
minore sensibilità (aumento di falsi negativi) dei criteri 
diagnostici del DSM-5 rispetto al DSM-IV, con un effetto 
maggiore per alcuni sottogruppi, tra i quali i bambini 
piccoli, i soggetti senza disabilità cognitive (con un QI 
> 70) e quelli che rispondono ai criteri del DSM-IV per 
il Disturbo generalizzato dello sviluppo non altrimenti 
specificato e per il Disturbo di Asperger (20; 22). Nella 
loro ricerca Volkmar e Mc Partland hanno utilizzato i 
dati raccolti nella prova sul campo del DSM-IV (23) e 
rilevato che il 60,6% dei soggetti che avevano ricevuto una 
diagnosi clinica di disturbo dello spettro autistico vedeva 
la propria diagnosi confermata anche con i nuovi criteri 
diagnostici introdotti dal DSM-5. La sensibilità risultava, 
tuttavia, variabile a seconda del sottotipo diagnostico, con 

minori possibilità di soddisfare i criteri per le forme di 
autismo più lieve (disturbo di Asperger = 0,25; disturbo 
generalizzato dello sviluppo non altrimenti specificato 
= 0, 28) rispetto alle forme di autismo classico (disturbo 
artistico =0,76). Al contrario il 94,9% dei soggetti che non 
avevano ricevuto una diagnosi clinica risultava al di fuori 
dello spettro autistico, anche applicando i nuovi criteri 
diagnostici. Secondo Worley e Matson (24) sulla base 
dei criteri introdotti dal DSM-5 possono essere inclusi 
nella diagnosi soggetti con una compromissione maggiore 
rispetto a quelli diagnosticati precedentemente con i 
criteri del DSM-IV-TR. Frazier e collaboratori (2012) 
rilevano che fino al 12% dei soggetti che avevano ricevuto 
una diagnosi di disturbo dello spettro autistico, secondo 
il DSM-IV, non corrisponde ai criteri per la diagnosi del 
DSM-5, con una sensibilità inferiore, in particolare, per 
i soggetti di sesso femminile. La maggior enfasi data dal 
DSM-5 alla presenza di un repertorio di comportamenti 
ed interessi ristretti e ripetitivi può ridurre la possibilità di 

Tabella 4 – Disturbo della comunicazione sociale (pragmatica) secondo il DSM-5

A. Persistenti difficoltà nell’uso sociale della comunicazione verbale e non verbale come manifestato da tutti i 
seguenti fattori: 

1. Deficit dell’uso della comunicazione a fini sociali, come salutarsi e scambiarsi informazioni, con modalità 
appropriate al contesto sociale. 

2. Compromissione della capacità di adeguare le modalità di comunicazione al contesto o alle esigenze 
dell’ascoltatore, come, per esempio, parlare in modo diverso a seconda che ci si trovi in un’aula scolastica o in 
un parco giochi, ed a seconda che ci si rivolga ad un bambino oppure ad una persona adulta, saper evitare l’uso 
di un linguaggio troppo formale rispetto alle circostanze.

3. Difficoltà nel seguire le regole di una narrazione o in una conversazione, come, per esempio, rispettare le regole 
di turnazione in una conversazione,, saper cogliere i segnali verbali e non verbali per regolare l’interazione e 
riformulare una frase che è stata male interpretata. 

4. Difficoltà nel comprendere ciò che non viene dichiarato esplicitamente (come per esempio saper fare inferenze) 
e i significati ambigui o non letterali del linguaggio (quali per esempio metafore, frasi umoristiche, idiomi, 
significati molteplici la cui interpretazione è variabile in funzione del contesto).

B. I deficit compromettono l’efficacia della comunicazione, della partecipazione sociale, delle relazioni sociali,  
del rendimento scolastico o delle prestazioni professionali, individualmente o in combinazione.

C. L’esordio dei sintomi avviene nel periodo precoce dello sviluppo (ma i deficit possono non rendersi pienamente 
evidenti fino a quando le esigenze di comunicazione sociale non eccedono le capacità limitate).

D. I sintomi non sono attribuibili a un’altra condizione medica o neurologica o a capacità limitate negli ambiti 
della struttura della parola e della grammatica, e non sono meglio spiegati da un disturbo dello spettro dell’autismo, 
disabilità intellettiva, ritardo globale dello sviluppo o da un altro disturbo mentale.



formulare una diagnosi di disturbo dello spettro autistico 
soprattutto nella fascia di età 0-3 anni, quando questi sin-
tomi possono non essere ancora presenti. Infatti secondo 
Matson e collaboratori (25) il 47,8% di bambini di 1-2 
anni che corrispondeva ai criteri del DSM-IV-TR per una 
diagnosi di disturbo dello spettro autistico, non soddisfa 
i criteri del DSM-5. Sensibilità e specificità diagnostica 
risentono tuttavia dei diversi metodi di valutazione 
impiegati nei vari studi e dell’eventuale integrazione tra 
questi, con un sostanziale accordo rispetto al fatto che il 
resoconto dei genitori rappresenti, in genere, la fonte di 
informazione più attendibile e correlabile alla maggior 
sensibilità diagnostica.

ImplIcazIonI clInIche 
L’introduzione del DSM-5 implica, quindi, importanti 
conseguenze nella pratica clinica, e la ricerca attuale 
sembra concorde nel prevedere maggiori difficoltà nella 
diagnosi delle forme cliniche più lievi ed, in particolare, 
nei soggetti ad alto funzionamento cognitivo (Smith, 
2015). L’eliminazione del sottogruppo DPS-NAS pre-
cluderà il ricorso ad una diagnosi «interlocutoria», utile 
soprattutto nei bambini più piccoli, ed, in generale, la 
possibilità di includere casi sottosoglia, con il rischio di 
una esclusione da servizi sanitari e programmi di inter-
vento, di soggetti che potrebbero trarne molto vantaggio. 

Malgrado i progressi della ricerca e lo sviluppo di 
sempre maggiori conoscenze nell’ambito delle neuro-
scienze e della genetica non esistono ancora indicazioni 
sufficienti a definire una precisa nosografia dell’autismo. 
Rimane, infatti, proprio l’eterogeneità l’aspetto più sa-
liente ed ampiamente condiviso di questa complessa area 
di disturbi, dall’infanzia all’età adulta, eterogeneità che 
interessa molteplici livelli di comprensione dell’autismo 
- eziologia (fattori causali), meccanismi eziopatogenetici, 
espressione fenotipica, evoluzione - e che ne complica 
l’interpretazione. Per quanto limitante, rispetto alla 
complessità del fenomeno, una classificazione diagnostica 
è necessaria per stabilire dei criteri diagnostici scientifi-

camente validi, per utilizzare un linguaggio comune e 
condiviso, per definire una prognosi, come presupposto 
per interventi terapeutici specifici e come riferimento per 
la ricerca. D’altro canto un’unica categoria diagnostica, 
concettualizzata come spettro comprenderà soggetti con 
caratteristiche cliniche molto diverse tra loro e ci si chie-
de se gli «specificatori» introdotti potranno garantire 
una sufficiente differenziazione all’interno dello spettro 
diagnostico. Perseguire una precisa tipizzazione diagno-
stica nell’ambito dello spettro autistico riveste, infatti, 
importanti implicazioni cliniche, in senso prognostico e 
terapeutico e nell’ambito della ricerca, per approfondire 
i complessi meccanismi eziopatogenetici sottostanti.

La valutazione diagnostica rappresenta, quindi, un 
processo articolato e complesso, fondato sul ricorso a 
metodologie diversificate, per la raccolta dei dati, per 
ottenere un maggior grado di affidabilità ed attendibilità 
e per superare un approccio diagnostico dicotomico cate-
goriale, a favore di un approccio dimensionale, finalizzato 
alla definizione di specifici profili di sviluppo funzionale 
ed emozionale individuale ed alla caratterizzazione di 
patterns interattivi individuali e familiari. 

Per i genitori affrontare una diagnosi di autismo signifi-
ca rielaborare temi di lutto e ferita narcisistica, sentimenti 
di colpa, e di rabbia, divenire consapevoli ed accettare 
le peculiarità del profilo funzionale ed emozionale del 
bambino e sviluppare positive abilità di coping, mediante 
adattamenti funzionali ai suoi bisogni. È quindi impor-
tante che, fin dalla prima fase di valutazione diagnostica, 
i genitori siano coinvolti come primaria e preziosa fonte 
di informazione, circa le modalità di funzionamento del 
bambino, e partecipino attivamente come alleati in un 
processo che consente una definizione approfondita ed 
una progressiva presa di coscienza del profilo di funzio-
namento del bambino, ricercandone punti di forza e di 
debolezza, ed è presupposto indispensabile per definire 
non solo la diagnosi/prognosi ma anche le modalità di 
intervento.
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