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| disturbi dell’alimentazione nell’autismo
(asd) nel passaggio dal DSM-IV al DSM-5

Dott.ssa Paola Montoro
Logopedista e Counselor.
Associazione Paroleincerchio,
Catania

preziosa che l'essere umano possie-

de: la capacita di comunicare con
I'altro. Questa condizione ha un forte impat-
to, sia per la persona colpita e i suoi familiari
che per le figure coinvolte nella presain cari-
co e nellintervento educativo. La prima
descrizione della sindrome ad opera di Leo
Kanner, ricercatore che nel 1943 parlo di una “reazione psicologi-
ca di chiusura verso il mondo esterno”, ha lasciato il posto -
soprattutto nel corso degli ultimi 20 anni - a una rivisitazione di
concetti ed idee su questa patologia. Grazie ai contributi di ope-
ratori provenienti da diverse discipline, dai lavori pionieristici di
Autori come Lorna Wing, Michael Rutter, Eric Schoplerfino alle
piu recenti acquisizioni di Simon Baron Cohen, hanno gradual-
mente costruito una nuova cultura dell'autismo, fino a giungere a
una ridefinizione di nuove strategie di intervento.
L'Organizzazione Mondiale della Sanita (O.M.S.) attraverso

‘ ‘autismo colpisce la competenza piu

Una proposta di

classificazione e
di adeguamento
della terminologia

Dott.ssa Raffaella Sisti
Logopedista.

Studio di Logopedia.
Associazione Paroleincerchio,
Catania

['lCD-10, versione piu aggiornata
dell'international Classification of Diseases e
I'Associazione degli Psichiatri Americani
(APA, American PsichiatricAssociation) attra-
verso il DSM, manuale statistico e diagnosti-
co dei disturbi mentali, definiscono l'autismo
utilizzando diversa nomenclatura e differenti
codici di riferimento. L'ICD-10 identifica
I'Autismo infantile con il codice F84.0, mentre la denominazione
adottata dal DSM con lo stesso codice 299.00 si € modificata da
una versione all'altra: dal 1995 al 2000 il DSM-IV TR (Text Revi-
sion) definiva Disturbo Autistico quello che nella pit recente edi-
zione nel 2013-14 diventa Disturbo dello Spettro dell Autismo.

La commissione di esperti nominata dallAPA per la stesura del
DSM-IV TR collocava il disturbo autistico tra i disturbi pervasivi
dello sviluppo, nellambito dei disturbi diagnosticati nellinfanzia,
nella fanciullezza o nelladolescenza, nella cornice dei disturbi
mentali. Tale classificazione sottolineava la cosiddetta “triade”
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sintomatologica, ovvero la presenza dei tre gruppi di sintomi con
diversi gradienti di compromissione relativi a: interazione socia-
le, comunicazione e repertorio di interessi.

Interazione sociale:

A. Marcata compromissione nell'uso di svariati comporta-
menti non verbali, come lo sguardo diretto, I'espressione mimica,
le posture corporee, e i gesti che regolano l'interazione sociale:

B. Incapacita di sviluppare interazioni con i coetanei ade-
guate al livello di sviluppo;

C. Mancanza diricerca spontanea della condivisione di gio-
ie, interessi 0 obiettivi con altre persone (per esempio non
mostrare, portare, né richiamare l'attenzione su oggetti di proprio
interesse);

D. Mancanza di reciprocita sociale o emotiva.

Comunicazione:

A. Ritardo o totale mancanza dello sviluppo del linguaggio
parlato (non accompagnato da un tentativo di compenso attraver-
so modalita alternative di comunicazione come gesti o mimicay;

B. In soggetti con linguaggio adeguato, marcata compro-
missione della capacita di iniziare o sostenere una conversazio-
ne con altri;

C. Uso di linguaggio stereotipato e ripetitivo o linguaggio
eccentrico;

D. Mancanza di giochi di simulazione vari e spontanei, o di
giochidiimitazione sociale adeguati al livello di sviluppo.

Repertorio di interessi:

A. Dedizione assorbente a uno o piu tipi di interessi ristretti e
stereotipati anomali o per intensita o per focalizzazione;

B. Sottomissione del tutto rigida ad inutili abitudini o rituali
specifici;

C. Manierismi motori stereotipati e ripetitivi (battere o torce-
rele manioil capo, o complessi movimenti di tutto il corpo);

D. Persistente ed eccessivo interesse per parti di oggetti.

| criteri diagnostici richiedevano un esordio prima dei tre anni e
la presenza di almeno sei criteri, di cui due per linterazione socia-
le, uno per lacomunicazione e uno per il repertorio di interessi.

Molti e sostanziali i cambiamenti nella piti recente versione, il
DSM-5, che possono essere sintetizzati come segue:

1) Si attua l'eliminazione delle sottocategorie diagnostiche

dei Disturbi Pervasivi dello Sviluppo.
Non sono piu presenti, infatti, le diagnosi di: Disturbo Autistico,
Sindrome di Asperger, Disturbo Disintegrativo, Disturbo Pervasi-
vo dello Sviluppo NAS; si realizza invece la loro unificazione nella
definizione di “spettro autistico”.

2) Il cosidefinito Disturbo dello Spettro Autistico (ASD) viene
inquadrato nell'ambito dei Disordini del Neurosviluppo.

3) Siparladi“diade” invece che di “triade”, in quanto i grup-
pi sintomatologici sociale e comunicativo sono riuniti in un unico
criterio socio-comunicativo.

4) Siintroduce perla prima volta laspetto sensoriale.

5) Vengono previste anche variabili qualitative, legate all'eta
diinsorgenza, inbase alle quali “i sintomi devono essere presen-
ti nel primo periodo di sviluppo (ma possono non essere piena-

mente evidenti fino a quando le richieste sociali non eccedano le
loro capacita deficitarie della persona, o possono essere
mascherati da strategie apprese in fasi successive della vita)”.

6) Siintroducono specifiche per il funzionamento intellettivo
(con o senza deficit intellettivo), il funzionamento linguistico (con
0 senza deficit del linguaggio), l'associazione con condizione
medica, genetica 0 ambientale conosciuta; I'associazione con
altra condizione del neurosviluppo, mentale o comportamentale;
l'associazione con catatonia.

>

»

7) Vengono introdotte al contempo nuove categorie di dia-
gnosi differenziale: con la sindrome di Rett, il mutismo selettivo, il
disordine da movimenti stereotipati, la schizofreniama anche con
altri disturbi del neuro sviluppo come il disturbo del linguaggio e
della comunicazione sociale, la disabilita intellettiva senza auti-
smo, il disordine da deficit di Attenzione/Iperattivita (DDAI).

8) Vengono infine definiti tre livelli di gravita e di bisogno di
supporto (lieve, moderato e forte) nelle due grandi aree, della
comunicazione sociale e dei comportamenti ripetitivi.

Non si esagera, dunque, nell'asserire che nel DSM-5 si respira

aria di grande variabilita in riferimento a:
— Caratteristiche intellettive, linguistiche, mediche, di comorbidita;

o
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— Eta: dal bambino piccolo, al bambino in eta scolare,
all'adolescente, alladulto, all'anziano;

— Livellidifunzionamento e quindi necessita di supporto.

Nello stesso tempo si tende nella nuova edizione del DSM a una
maggiore precisione nel definire i comportamenti edil profilo
cognitivo, nonché ad un maggior rigore nella definizione delle
caratteristiche del linguaggio:

— “La comprensione del profilo intellettivo, spesso irregolare, di
un soggetto in eta evolutiva o adultacon ASD e necessaria per
interpretare le caratteristiche diagnostiche”,

— “Sono necessarie stime separate delle abilita verbali e non ver-
bali, usando ad esempio test non verbali, non a tempo per valuta-
re le abilita potenzialiin soggetti con linguaggio limitato”;

— “Si dovrebbe valutare e descrivere il reale livello di funziona-
mento verbale. (..) Le due abilita di comprensione e produzione
dovrebbero essere valutate separatamente”.

Si osservano infine un piu approfondito riferimento alle con-
dizioni senza deficit intellettivo e/o deficit del linguaggio e una
maggiore attenzione verso la sofferenza soggettiva, ma anche
allinterazione fra le caratteristiche della persona e I'ambiente.

In particolare in questa cornice teorica si colloca un‘altra rile-
vante novita del DSM-5, cui si & gia accennato, ovvero
lintroduzione dell'aspetto sensoriale, inteso come “iper o jpore-
attivita agli input sensoriali o interesse inusuale verso aspetti sen-
soriali dellambiente (ad esempio, apparente indifferenza al dolo-
re/alla temperatura, risposta avversa a suoni o consistenze speci-
fiche, eccessivo odorare o toccare degli oggetti, affascinazione
visiva diluci o movimenti)”.

Le atipie del processamento sensoriale e liperselettivita degli
stimoli sono tra gli aspetti secondari o associati al Disturbo dello

Spettro Autistico - divenuti negli ultimi decenni oggetto di massi-
mo interesse da parte della ricerca e della pratica clinica, soprat-
tutto per quanto concerne la selettivita alimentare, che rappre-
senta uno dei comportamenti problematici di maggior incidenza
e dimaggior rilevanza nei soggetti affetti da questa condizione.

| disturbi alimentari nei bambini dello spettro autistico sono
stati e sono oggetto di numerosi studi, che riportano in modo
quasi unanime una prevalenza del 90% per questa popolazione.
Unrecente studio su pazienti adulti con autismo riporta invece un
range compreso tra il 6% e il 17% per i disturbi alimentari.
Secondo Goldschmidt (2018), questi dati, in realta, sono notevol-
mente influenzati dalle modalita con cui il DSM-5 ha stabilito i
nuovi criteri diagnostici. Secondo il DSM, se un disordine alimen-
tare & compresente in un disturbo mentale quale I'autismo, allora
non & possibile la diagnosi di disturbo secondario tranne che in
determinate circostanze, ad esempio in caso di presenza di pica,
laddove i punteggi siano di grado sufficientemente severo.

Le conseguenze di questa formulazione sono non indifferen-
ti, in quanto impediscono ai ricercatori nel campo dell'autismo di
determinare i tassi di prevalenza reali; a sua volta essa risulta di
ostacolo alla discussione scientifica sulle modalita con cui i
disturbi alimentari dovrebbero essere classificati, valutati, dia-
gnosticati o trattati per questa e altre popolazioni con disabilita.

Non & dunque errato affermare che gli studi sull'autismo, peri
succitati motivi, muovono ancora i primi passi nella comprensio-
ne di questi comportamenti. Goldschmidt (2015) osserva che gli
studi sull'autismo si concentrano principalmente sull'eta evoluti-
va, nonostante la maggior parte dei pazienti dello spettro sia in
eta adulta; di conseguenza, laricerca si sta ora sempre pit di fre-
quente orientando verso studi di coorte sugli adulti, da tempo
trascurati, allo scopo di fornire una comprensione piu approfon-
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dita delle caratteristiche correlate allo stato di salute degli indivi-
duiin etaadulta, inclusiidisturbi dell'alimentazione.

Di questa Autricepresentiamo un interessante contributo
(2018), che prende in esame le manifestazioni dei disturbi del
comportamento alimentarecon un approccio ad ampio raggio,-
ne presenta la classificazione in quattro tipologie di disturbo e
infine propone un adeguamento della terminologia del DSM-5 ai
fini della definizione dei criteri applicabili per I'ASD.

Riportiamo a seguire la suddetta classificazione, che consi-
dera manifestazioni, significativita clinica e opzioni di trattamen-
toaoggidisponibili.

Classificazione in quattro categorie
dei disturbi dell'alimentazione nello
spettro autistico

1. Rigidita comportamentale. La rigidita comportamenta-
le & una caratteristica di numerose psicopatologie, autismo
incluso. Definibile come una difficolta nel passare da un ambien-
te allaltro, da un'attivita all'altra, oppure da una fase all'altra
nellambito della stessa attivita, la rigidita comportamentale riflet-
te spesso un deficit nell'autoregolazione.

La prima categoria di disturbi del comportamento alimentare si
riferisce a questo tipo di comportamento nel contesto del cibo e
del suo consumo. | comportamenti di bambini con disturbo dello

spettro autistico che ricadono in questa categoria comprendono:
rifiuto del cibo, craving verso il cibo e, in modo particolare, forti
limitazioni nella dieta. Tali limitazioni possono essere caratteriz-
zate sia dalla tendenza ad assumere soltanto un numero ristretto
di cibi specifici che dalla tendenza ad assumere esclusivamente
cibi che fanno parte di una classe particolare, ad esempio i car-
boidrati raffinati. Dal momento che questi comportamenti varie-
gati non sono spinti da preoccupazioni relative né alla forma fisi-
ca né al peso, essi possono essere considerati assimilabili al
cosiddetto disturbo evitante/restrittivo dell'assunzione di cibo
(ARFID), piuttosto che essere considerati come disordini del com-
portamento alimentare veri e propri. L'alimentazione ristretta
nello spettro € stata piu diffusamente studiata nei bambini e in eta
evolutiva & considerata una delle turbe legate all'alimentazione
pit diffuse in questa patologia. Il trattamento per la rigidita nei
comportamenti alimentari si basa principalmente su tecniche
comportamentiste, in particolare l'estinzione del comportamento
non desiderato, in base alla quale il cibo rifiutato viene presentato
con frequenza continua fino ad arrivare alla sua accettazione.
| risultati degli studi in letteratura, tuttavia, hanno mostrato che
incrementare l'assunzione di cibo non desiderato ha avuto piu
successo in ambito terapeutico piuttosto che come mezzo per
aumentare |'effettiva varieta della dieta quotidiana.

2. Anomalie del processamento sensoriale. La seconda
categoria di disturbi del comportamento alimentare nell'autismo
comprende le anomalie del processamento sensoriale a carico
dell'udito, della vista, del tatto e dell'odorato. Le atipie nel funzio-
namento sensoriale di tutti questi sistemi con ogni probabilita
contribuiscono in modo significativo alle patologie alimentari,
benché in questo ambito la ricerca sia ancora scarsa. Come nella
maggior parte degli studi sullautismo, la ricerca si & concentrata
sulle popolazioniin eta evolutiva che in associazione alle anoma-
lie sensoriali mostravano selettivita alimentare e difficolta nella
motricita orobuccale. Solo in un piccolo studio la capacita di
discriminare gusti differenti & stata valutata in individui adulti con
autismo ad alto funzionamento. Benché il campione presoin esa-
mesia risultato essere meno preciso nell'identificazione
dell'amaro, del dolce e dell'aspro rispetto al controllo,
nellidentificazione del salato le prestazioni erano pressoché
equivalenti.

Uno studio sull'olfatto negli individui con ASD ha riscontrato
un “possibile coinvolgimento”del deficit nei sistemi sensoriali in
questi pazienti, suggerendo l'opportunita di ulteriori ricerche in
questa direzione. Alcuni AA. ritengono che lipersensibilita tattile
in eta precoce possa contribuire allo sviluppo di preferenze per
cibi specifici.

E possibile approfondire questa tematica in un'ottica qualita-
tiva leggendo le autobiografie e i diari di soggetti autistici ad alto
funzionamento. Stephen Shore, ad esempio, ora ricercatore e
sostenitore della ricerca sull'autismo, rievoca cosi la sua espe-
rienza nel corso dello sviluppo:

“Non c'era verso di assumere alimenti di colore scuro, marro-
ne o nero, poiché ero convinto che fossero velenosi. Gli asparagi
inscatola, perlaloro consistenzaviscida, erano intollerabili, e non
ho mangiato pomodori per un anno dopo che un pomodoro cilie-
gino mi era “scoppiato” in bocca mentre lo stavo mangiando.
La stimolazione sensoriale che l'esplosione di quel piccolo ortag-
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gio nella mia bocca aveva prodotto era troppo oltre i miei limiti di
sopportazione e volevo evitare in tutti i modi che potesse verifi-
carsi di nuovo. Ancora oggi non riesco a sopportare le carote
nellinsalataverde e il sedano nell'insalata ditonno, perché & trop-
po forte il contrasto tra le consistenze del sedano o della carota
da un lato e delle foglie di insalata o del tonno dall'altro.Le caroti-
ne e il sedano da soli, invece, mi piacciono molto. Spesso da
bambino, piu di quanto non mi accada ora, ero solito assumere
cibi in serie, passando da un alimento all'altro nel mio piatto sol-
tanto dopo che avevo terminato di mangiare il primo”.

La possibilita per i soggetti autistici adulti di raccontare e con-
dividere le loro regole interiori ha contribuito ad una migliore com-
prensione di come le diverse caratteristiche di un cibo (compre-
se le dimensioni del boccone, la consistenza, 'aroma, il colore e
la forma) possano influire sul comportamento alimentare in que-
sti pazienti.

3. Comportamenti ad alto rischio per la salute. La terza
categoria di disturbi del comportamento alimentare nello spettro
autistico ricomprende un gruppo variegato di comportamenti

F

che - acausadell'alto livello dirischio correlato alla salute - richie-
dono una gestione complessa, con la mobilitazione di risorse
consistenti e uno staff educativo di supporto. Fanno parte di que-
sto gruppo la pica, la ruminazione e i comportamenti dirompenti
nel corso dei pasti. Nonostante la gravita di questi disturbi, a oggi
non sono disponibili linee guida cliniche, né per la valutazione né
per il trattamento.

Pica. La pica, 0 assunzione di sostanze non nutritive, si mani-
festa nella popolazione come un comportamento specifico che
tipicamente coinvolge una classe isolata di sostanze, ad esempio
l'assunzione di argilla da parte delle donne gravide. Nei soggetti
dello spettro autistico, tuttavia, questo comportamento si esprime
solitamente in schemi aspecifici di consumo che tendono a incre-
mentare le condizioni favorenti il comportamento stesso.

L'ingestione di sigarette viene riportata in letteratura come la
pica con lincidenza piu alta in questa popolazione, nonostante il
fatto che i tassi di nicotina, caffeine, e abuso di farmaci siano
attualmente molto bassi. Latipologia di sostanze ingerite da sog-
getti con disabilita intellettiva o ASD & estremamente varia e
include: polvere, gesso, sigarette, plastica, gommapiuma, cor-

da, carta, graffette, elastici, vestiti o stoffa, erba, metallo, bottoni,
capelli, feci, vomito, sassi, vetro, lampadine rotte, insetti, fram-
menti di vernice, matite, spazzatura, cosmetici, prodotti per la
pulizia, aghi da cucito, catrame, guanti di vinile o di lattice, tappe-
ti, imbottitura per poltrone o divani, deodoranti per il WC, cibo ava-
riato, naftalina, tubi di plastica, bustine di te, chiavi, pastelli, ramo-
scelli, batterie alcaline, sapone, involucri di merendine, frammen-
ti di legno, gioielli, polistirolo, fondi di caffe, dopobarba, acqua
del gabinetto, decorazioni natalizie e animali morti.

| tassi piu alti di pica nello spettro autistico, tra il 26% e il 65%
sono stati documentati in pazienti istituzionalizzati. | tassi sono
significativamente piu bassi nelle comunita riabilitative, strutture
residenziali dove la stimolazione sociale ha un peso maggiore: i
dati qui oscillano tra lo 0,2% e il 4%. Tuttavia, cosi tante sono le
diverse metodologie usate e le definizioni di pica adottate che &
difficile un'analisi accuratain questo campo.

Il trattamento dei pazienti con disturbo dello spettro autistico
tipicamente approccia la pica o come un comportamento-
problema o come una psicopatologia. | comportamenti-
problema possono essere definiti come azioni anormali per la
cultura di appartenenza, che possono porre l'individuo (o chi lo
circonda) in una condizione di rischio, o che sono tanto dirom-
penti da limitare l'accesso dell'individuo stesso alla comunita di
appartenenza. Nella misura in cui condizionano negativamente
la qualita della vita, limitano l'autonomia e creano isolamento
sociale, i comportamenti-problema sono tra gli aspetti del!lASD
piu studiati e meno socialmente accettabili.

Gli approcci basati sull'apprendimento sono comunemente
usati per il trattamento dei comportamenti-problema, e includo-
no: 'AppliedBehaviour Analysis (analisi applicata del comporta-
mento) o ABA, le tecniche comportamentali, i training di gruppo
sulle abilita sociali, i modelli di rinforzo e le token economy .

La visione della pica come psicopatologia tipicamente si
fonda sulle interpretazioni psicologiche dell'autismo. Benché sia
difficile la diagnosi differenziale tra disturbi come ansia, depres-
sione o persino psicosi in una popolazione che per il 40% & non
verbale, i sintomi psichiatrici sono altamente prevalenti, con tassi
dicomorbiditacompresitrail 36% e 81%.Gli approcci farmacolo-
gici per il trattamento della pica prevedono l'uso di inibitori selettivi
dellaricaptazione della serotonina (SSRI), di frequente la fluoxeti-
na, grazie alle sue proprieta ansiolitiche e alla sua efficacia nel
disturbo ossessivo-compulsivo. Con varia efficacia, sono stati
utilizzatinel trattamento anche antipsicoticied antipsicoticiatipici.

Se daun lato la terapia medica & probabilmente la modalita di
trattamento piti comune per tutte le forme di comportamento-
problema — soprattutto negli adulti —, dall'altro sono state studiate
le sue correlazioni con letiologia della pica stessa. Per quanto
concerne le cause sottostanti alla pica, infatti, la ricerca ha
riscontrato che € possibile stabilire una correlazione significativa
trafarmaci psicotropi e anticonvulsivanti in individui con disabilita
intellettiva che mostrano questo disturbo. Siritiene che esista una
correlazione anche tra farmaci neurolettici e pica, possibiimente
dovuta al blocco dei recettori dopaminici postsinaptici, il che pud
comportare un peggioramento del comportamento.

Al dila delle varie teorie, il trattamento di elezione della pica al
difuori dell'ambito di ricerca semplicemente consiste nel mettere
in sicurezza l'ambiente del paziente, rendendolo “a prova di
pica”. In ambito terapeutico, cid di solito implica l'utilizzo di un
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numero supplementare di operatori, al fine di prevenire la ricerca
in una stanza — da parte del soggetto stesso - di possibili sostan-
ze 0 oggetti arischio e di ridurre al minimo le condizioni favorenti
la pica allinterno di una comunita pit ampia.

Ruminazione. Anche laruminazione & descritta nei soggetti
dello spettro, benché la sua prevalenza non sia del tutto chiara-
mente quantificabile a causa delle difficolta di identificazione di
questa condizione nelle popolazioni non verbali. | tassi della rumi-
nazione negli individui con autismo e disabilita intellettiva vengo-
no stimati in un range compreso tra 6% e 10%. Implicando un
rischio immediato di aspirazione, la ruminazione contribuisce in
modo significativo ad incrementare i tassi di mortalita, cosi come
le problematiche a lungo termine connesse alla disidratazione,
alla malnutrizione, e alle emorragie gastrointestinali. A causa
della natura silente di questa turba, a fronte di esiti significativi,
lidentificazione della ruminazione richiede un percorso di valuta-
zione clinica molto dettagliato.

Gli approcci per il trattamento della ruminazione nei soggetti
dello spettro autistico si focalizzano su: alimentazione supple-
mentare per rompere il ciclo del rigurgito, uso di stimoli preferiti
ed enfasi sulla stimolazione globale aumentata o alternativa.

Comportamenti alimentari voraci. L'ultimo gruppo di
turbe del comportamento alimentare osservate nello spettro auti-
stico include una serie di comportamenti alimentari voraci che
sono sovrapponibili al cosiddetto BingeEatingDisorder (BED),
ovvero al Disturbo da Alimentazione Incontrollata. Tale disturbo &
documentato negli adulti con disabilita intellettiva istituzionaliz-
zati con tassi molto variabili, tra il 3% € il 42%; tassi molto inferiori
(1% - 19%) sono riportati negli adulti che vivono nelle comunita
residenziali. Esiste un numero sufficiente di testimonianze diret-
te, suffragate da alcuni studi, a dimostrazione dell'elevata preva-
lenza dei comportamenti voraci nello spettro autistico; le eviden-
ze sono ancora piu forti per i soggetti affetti da disturbi dello svi-
luppo intellettivo (o disabilita intellettiva secondo il DSM-5).

Tradizionalmente i comportamenti alimentari voraci vengono
correlatiin primo luogo al rischio di aspirazione, di soffocamento
e di aumento di peso per via dellannullamento del senso di
sazieta. Nei soggetti autistici, € probabile che essi contribuisca-
no non solo ad indigestioni, ma anche ad accentuare
lisolamento sociale gia presente. Le piu recenti ricerche
sull'argomento documentano una correlazione tra indice di gras-
SO corporeo elevato e comportamenti voraci, ipotizzando che la
relazione sia dovuta allinsulino-resistenza.

Nel mettere a punto i piani di trattamento per tutte le popola-
zioni di pazienti che mostrano voracita nei comportamenti ali-
mentari, la difficolta risiede nella necessita di superare il fatto che
il cibo di scelta e di per se stesso unrinforzo.

Cosi, minore ¢ il tempo in cui un soggetto assume un cibo,
pit in fretta avviene lingestione, e in questo modo si modella il
comportamento vorace. Le strategie utilizzate per il trattamento
nei pazienti dello spettro spesso prevedono il coinvolgimento di
operatori di supporto, al fine di ottenere una riduzione della velo-
cita di assunzione dei bocconi. Altre strategie di recente conce-
zione, piu innovative, hanno introdotto ausili tecnologici come
l'uso di avvisatori elettrici a sistema vibrante per fissare intervalli
regolari e prefissati per lingestione. Questo approccio € risultato
efficace per la diminuzione della velocita di ingestione nei

pazientiteenager dello spettro, e in diversi studi di caso negli ado-
lescenti, ma attualmente non € molto usato.

Il comportamento alimentare vorace, cosi come si manifesta
nel BED, ovvero nel disturbo da alimentazione incontrollata, &
stato per la prima volta incluso nel DSM-5, e ora rappresenta la
turba del comportamento alimentare piu diffusa negli Stati Uniti.
Ai fini della diagnosi clinica, il BED & considerato una patologia
idiopatica, che si definisce in assenza di comportamenti di com-
penso in associazione, come ad esempio l'anoressia nervosa
(AN) ola bulimianervosa (BN).

| criteri diagnostici per la diagnosi clinica di BED dimostrano le
difficolta di applicazione della terminologia del DSM-5 ai soggetti
con autismo, anche quando il comportamento & altamente pre-
valente. A causa dei deficit di comunicazione e dell'alessitimia
(incapacita di esprimere verbalmente le emozioni), l'applicazione
dei criteri fissati per la diagnosi di BED richiederebbe la trasfor-
mazione di sintomi soggettivi in segni obiettivi. Mediante un ade-
guamento dei suddetti criteri (cfr. Tabella 1), diventa possibile
l'applicazione di standard adeguati per l'inquadramentodei com-
portamenti che si osservano piu di frequente nei soggetti affetti
da autismo. L'unica eccezione ¢ lidentificazione di “disgusto,
depressione o colpa”, che sarebbe di impossibile individuazione
per molti individui dello spettro. Analogamente, per molti soggetti
affetti da questa patologia sarebbe impossibile da classificare
limbarazzo, mentre “rubare il cibo” & un comportamento comu-
nemente osservato e pud rappresentare un mezzo alternativo per
completarei criteri diagnostici per questa categoria di pazienti.

Tabella1:
Adeguamento della terminologia del DSM ai fini
delladefinizione dei criteri applicabili per 'Autismo

Criterisoggettivi del DSM-5

1) Mangiare piu rapidamente del normale

2) Mangiare fino a sentirsi troppo pieni

3) Mangiare anche quando non si ha appetito o
quando si e sazi

4) Sentimenti di disgusto, depressione o colpa
dopo l'assunzione di cibo

5) Assumere cibo da soli per sentimenti di
imbarazzo
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Criteri oggettivi adeguati

all'inquadramento dell'autismo

1) Mangiare rapidamente

2) Mangiare finché c’é cibo disponibile
3) Assumere cibo in quantita eccessive
4) Criterio non adeguabile

5) Rubare cibo

Benché la terapia cognitivo-comportamentale abbia trovato
ampi consensi per la sua applicazione nel trattamento del BED
nella popolazione, nei pazienti dello spettro autistico & stata
adottata finora esclusivamente per le coorti ad alto funzionamen-
to. Persino in questi gruppi di soggetti sono state riscontrate
difficolta per la realizzazione della ristrutturazione cognitiva e per
la riorganizzazione in alcuni ambiti. Sono inoltre emersi dubbi e
preoccupazioni in merito al mantenimento dei cambiamenti
comportamentali raggiunti e alle capacita di generalizzazione.

La presente rassegna sui disturbi del comportamento
alimentare nello spettro autistico evidenzia l'elevata prevalenza di
questi comportamenti disfunzionali e sottolinea la necessita di
mettere in campo consistenti risorse in termini di tempo ed
attenzione dedicata da parte degli operatori. Cid nonostante,
ancora limitate restano le conoscenze in termini di valutazione e
trattamento clinico.

| disturbi del comportamento alimentare nello spettro
autistico rappresentano pertanto una nuova sfida per i professio-
nisti del settore, che dovranno mobilitare tutte le loro abilita e
conoscenze al fine di apportare il loro contributo per questa
popolazione arischio.
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La prospettiva temporale e i processi
epigenetici d'invecchiamento cellulare

dei telomeri

L'approccio temporale, la recente scienza
dei telomeri e lo studio della fisiologia
degli stati psicologici positivi permettono di
esplorare nuove implicazioni utili per il
benessere psicofisico

(Stanford University) afferma che il Profilo Temporale di

ciascuno di noi, ciog il nostro personale modo di gestire il
tempo psicologico inteso come quanto e come pensiamo al
nostro passato, presente e futuro, condiziona le nostre decisioni
quotidiane, le nostre scelte importanti o0 meno, consapevoli o
meno (Zimbardo & Boyd, 2008: Stolarsky et al. 2014) determi-
nando indirettamente la fitness del nostro organismo e delle
nostre cellule (Agnoletti, 2016a).

‘ a prospettiva Temporale fondata dal prof. Phil Zimbardo

Pensi spesso agliimpegni della prossima settimana? Ti senti
piu giovane rispetto la tua eta anagrafica? Percepisci un alto
senso di controllo sugli eventi della tua vita? Ti sembra di perce-
pire la tuavita come dotata di un chiaro e definito obiettivo?

Se larisposta ¢ si a tutte queste domande € molto probabile
che tu abbia un rischio relativamente ridotto di sviluppare malat-
tie degenerative e che possono anche far invecchiare veloce-
mente le tue cellule.

In altre parole, se l'atteggiamento psicologico che adottiamo
e l'orientamento temporale € maggiormente rivolto al passato
piuttosto che al presente o al futuro, questo ha delle implicazioni
alivello psico-metabolico con conseguenze epigenetiche alivel-
lo dilongevita e qualita di vita generale (Agnoletti, 2016a).

Dalla specifica configurazione temporale che caratterizza
ciascuno di noi corrisponde un peculiare stile cognitivo, emotivo
e motivazionale che condiziona il modo di effettuare le scelte, i
comportamenti e lo stile di vita determinando possibili modifica-
zioni a livello cellulare (Agnoletti, 2018a; Agnoletti, 2018b) del
funzionamento delle “macchinette” biologiche dette telomerasi
fondamentali per definire la nostra longevita e la probabilita di
sviluppare problematiche legate allinvecchiamento(Andrews &
Cornell, 2014; Andrews & Cornell, 2017).

Psicologia Positiva e Epigenetica

Dott. Massimo Agnoletti

Psicologo, Dottore di ricerca
Esperto di Stress,

Formatore/consulente aziendale,
Presidente PLP-Psicologi

Liberi Professionisti-Veneto,
Direttore del Centro di
Benessere Psicologico

Favaro Veneto (VE)

Abstract

La convergenza degli studi della prospettiva temporale, delle
dinamiche epigenetiche relative le strutture telomeriche e la
ricerca sui processi psicofisici riguardanti gli stati di benessere
psicologico e le corrispondenti attivazioni fisiologiche,
permettono attualmente di esplorare la possibilita che a specifici
profili temporali equivalgano specifiche dinamiche fisiologiche
del meccanismo dello stress con conseguenze relative |l
funzionamento e la lunghezza dei telomeri che determina la
nostra longevita e la vulnerabilita a problematiche legate
allinvecchiamento.

English version

Convergence of time perspective studies, epigenetic dynamics
related to telomere structures and psychophysical processes'
research concerning psychological well-being's states and the
corresponding physiological activations, currently allow to explore
the possibility that specific time profiles are consistent with
specific stress mechanism's physiological dynamics with
consequences on telomeres length and functioning which
determines our longevity and vulnerability to problems
agingrelated.
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L'approccio temporale e i dati raccolti in piu di trent'anni di
ricerca scientifica implicano uno scenario fino ad adesso pres-
soché inesplorato e cioe che ciascuna specifica configurazione
delle dimensioni psicologiche legate al tempo (nota come Profilo
Temporale) comporti una propria modalita specifica di gestione
psico-metabolica ed immunitaria dello stress con la conseguen-
za di avere un impatto sulla lunghezza dei telomeri, cioé degli
“orologi” delle nostre cellule.

Come spiegato anche in altre sedi (Agnoletti, 2018c), negli
anni Ottanta del Novecento le innovative ricerche sui telomeri
della dott.ssa Blackburn e del suo team diricercatori (Blackburn,
1991; Blackburn, 2010) hanno evidenziato come queste struttu-
re biologiche composte da DNA non codificante che si trovano
sulla parte terminale di tutti i cromosomi (per evitarne la disgre-
gazione strutturale del DNA stesso e la fusione intercromosomi-
ca) sono fondamentali per determinare la longevita e la sene-
scenzacellulare.

La misurazione dei telomeri & diventata in biologia molecola-
re il riferimento piu affidabile per determinare la longevita cellula-
re tanto che i telomeri sono ormai considerati al pari di “orologi”
biologici che indicano in maniera molto affidabile lo stato di salu-
te delle cellule.

Piti sono lunghi i telomeri e piu & efficace il lavoro di manuten-
zione fatto sugli stessi telomeri per opera della telomerasi (un
enzima dedicato a questo scopo) piti lunga ¢ la vita della cellulae
migliore sarala sua fitness globale.

Piu corti sono i telomeri pit la cellula tende ad avere problemi
d'invecchiamento fino al punto in cui, al limite inferiore della loro
lunghezza (circa 5000 basi), i telomeri generano un segnale mole-
colare che awvia il processo di senescenza ed apoptosi (morte
cellulare) decretando lo sfaldamento di tutto il genotipo dei cro-
mosomi e quindi il declino irreversibile di tutta la struttura e la fun-
zione cellulare.

Come abbiamo visto il nostro caratteristico atteggiamento
temporale, oltre a determinare molte caratteristiche psicologi-
che, influenza anche il livello neurale, metabolico ed immunologi-
co per la dinamica intrinsecamente integrata di questi sistemi
complessi.

Risulta infatti chiaro che tutte le persone pensano sia ad even-
ti del passato che del presente che del futuro, ma altrettanto chia-
ramente ciascuno di noi possiede una particolare configurazione
relativa a “quanto” frequentemente e al “come” ci si focalizza in
una o pit di queste dimensioni temporali.
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La specifica tipologia di profilo temporale composta dalle
dimensioni temporali identificate dalla ricerca scientifica (Passa-
to Positivo, Passato Negativo, Presente Fatalistico, Presente Edo-
nistico e Futuro) corrisponde ad una specifica strategia di gestio-
ne dello stress con le sue logiche e profonde conseguenze sia a
livello metabolico che immunologico.

La letteratura biomedica ha ormai definito che la gestione
dello stress si esprime attraverso una modificazione di almeno
due fondamentali architetture biologiche con i loro molteplici ed
interconnessi effetti: il sistema nervoso (centrale e autonomo) e
I'asse HPA (ipotalamo-ipofisi-surrene).

Nella condizione di stress cronico queste due strutture risul-
tano fortemente alterate rispetto alla condizione di benessere
psicofisico ottimale perché innescano entrambe processi fisiolo-
gici metabolici e neurali finalizzati a ripristinare I'equilibrio iniziale
tramite azioni compensative ed adattative (si vedain meritoil con-
tributo ad esempio di Straub, 2011).

Ne consegue che al Profilo Temporale ottimale (chiamato
anche in letteratura come profilo temporale “balanced”, “bilan-
ciato”), identificato da una peculiare composizione delle dimen-
sioni temporali accennate poco sopra, corrisponde un altrettan-
to specifica attivazione del sistema nervoso centrale ed autono-
mo oltre ad uno specifico stato dellasse HPA.

Il Profilo Temporale ottimale equivale ad uno stato di salute
psicologica e fisiologica caratterizzata da una stabilita emotiva
connotata da una percezione di controllo sugli eventi di vita piut-
tosto alta abbinata ad un equilibrato rapporto tra esperienze edo-
nistiche ed eudemoniche (vedi esperienze dette di Flow) con gli
obiettivi personali che perseguiamo e le relative aspettative sul
nostro futuro che generano globalmente una percezione di signi-
ficativita e di scopo nel tratto di vita che stiamo conducendo vis-
suto come particolarmente positivo ed appagante (Zimbardo &
Boyd, 2008; Mooney et al., 2017).

La prospettiva psicologicatemporale ci permette di compren-
dere perché, ad esempio, un profilo piu focalizzato sul Passato
Negativo caratterizzato da una maggiore frequenza di emozioni
negative (rimuginii e ruminazioni) e uno stile generale piu correla-
to alladepressione, possaimplicare un sistemaimmunitariocom-
promesso per linterferenza dell'azione che collega la corteccia
prefrontale al tronco encefalico inibendo l'attivazione antiinfiam-
matoria del nervo vago efferente (cholinergic pathway reflex).

Ad esempio, da studi che ho condotto su 32 persone che
hanno la Sindrome Post Traumatica da Stress ho riscontrato che,
coerentemente con questa ipotesi, la caratteristica presenza di
ricordi intrusivi negativi & correlata non solo ad un profilo tempo-
rale con un “alto” valore di Passato Negativo (in accordanza con
quanto previsto dalla teoria dell' Orientamento Temporale) ma
anche ad indici infiammatori alterati (compresa la produzione
cortisolo) oltre a bassi livelli di funzionamento delle pathways
antiinfiammatorie (Agnoletti, 2016).

Indirettamente molto coerenti con questo scenario sono gli
studi sulla mortalita delle sindromi depressive gravi e la letteratu-
ra riguardante la classificazione delle tipologie di personalita
connesse al rischio di problematiche cardiovascolari.

Oltre alla tradizionale prospettiva focalizzata sul disturbo € la
patologia, la prospettiva temporale ha anche un valore prezioso
riguardo gli aspetti positivi della nostra vita psicologica nel senso
che, in linea con il filone chiamato Psicologia Positiva (Seligman
& Csikszentmihalyi, 2000) 'approccio definito dal prof. Zimbardo,
inquadrato allinterno dell'attuale paradigma epigenetico, per-
mette di capire maggiormente molti dati finora solo statistici che
connettevano in via generale aspetti psicologici positivi alla fit-
ness delle persone.

Dalla composizione caratteristica del profilo temporale ne
consegue quindi una specifica attivazione neurologica ed endo-
crina che si esprime attraverso un'informazione epigenetica spe-
cifica la quale, a sua volta, dovrebbe possedere un correlato sul
funzionamento della telomerasi che determina lalunghezza asso-
luta dei telomeri.

Quanto affermato & assolutamente coerente con gli studi di
Psicologia Epigenetica pubblicati ad esempio dai gruppi di ricer-
ca guidati della dott.ssa Epel, dalle dott.ssa Blackburn e dalla
dott.ssa O'Donovan (Epel et al. 2009; O'Donovan et al. 2009).

Solo atitolo di esempio di convergenza a favore della tesi che
a profili temporali particolari corrispondano specifiche configura-
zioni fisiologiche e cellulari, vi € lo studio della dr.ssa Laura Kub-
zansky, professoressa di scienze sociali e comportamentali pres-
so I'Universita di Harvard, che afferma che possedere un atteg-
giamento mentale ottimistico e di scopo, cioe di significato riferito
alla propria vita, sembra essere predittivo di un buono stato di
salute generale.

La scienziata ha studiato gli effetti sulla salute di molte diffe-
renti configurazioni psicologiche trovando che una vita emotiva-
mente intensa caratterizzata da entusiasmo, speranza, impegno
ed efficacia nel gestire lo stress della vita con un certo equilibrio
emotivo, & associata ad un rischio sostanzialmente ridotto di svi-

luppare infarti edictus.
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La drssa Kubzansky e i suoi colleghi (Kubzansky, 2007)
hanno analizzato i numerosi dati relativi la salute e gli aspetti psi-
cologici forniti dallistituzione nazionale NHANES (National
Health and Nutrition Examination Survey) che include sia intervi-
ste personali che esami medici.

Tra i6.025 partecipanti analizzati nel 2007, coloro che aveva-
no alti livelli di benessere psicologico all'inizio aveva tassi signifi-
cativamente pil bassi di problematiche cardiovascolari ritardan-
done la comparsa di 15 anni di media. Nel 2015 € emerso che le
persone seguite, maggiore era il benessere psicologico (nei ter-
mini descritti sopra) minore erala probabilita di avere unictus.

Per citare un altro studio sappiamo che, ad esempio, le per-
sone che dicono di percepirsi piti giovani rispetto la propria eta
anagrafica (magari perché sono “solo” piu ottimisti) tendono a
vivere pit a lungo. Uno studio britannico su 6.500 persone ha
trovato che coloro che dicono di sentirsi piti vecchi rispetto la pro-
pria eta anagrafica possiedono un rischio maggiore del 41% di
morire nei successivi otto anni rispetto alle persone che si sento-
no pil giovani rispetto la loro eta reale. Quando si pensa al pro-

prio invecchiamento, sovrastimare in maniera ottimistica gli
aspetti positivi (per esempio la saggezza, l'esperienza e la matu-
rita emotiva) pud aggiungere anni alla propria vita e solo recente-
mente, grazie alla neonata scienza dei telomeri, sappiamo che
questo awviene attraverso l'attivazione epigenetica delle macchi-
nette che allungano i nostri telomeri cellulari.

Possedere un senso di scopo o di significato della propria
vita ha senza dubbio un suo corrispettivo positivo a livello di lon-
gevita cellulare perché corrisponde ad avere una frequenza di
emozioni positive ed un livello di efficacia nel gestire lo stress
molto piu salubre.

Questa triangolazione tra la prospettiva temporale ideata ini-
zialmente dal prof. Zimbardo, la recentissima scienza dei telome-
ri e i processi che studiano l'attivita neurofisiologica degli stati
mentali, sono un esempio di integrazione tra sistemi molto com-
plessiricca di importanti conseguenze anche pratiche ancora da
esplorare preziose sia per il settore clinico che per le politiche da
adottare per migliorare la salute personale e collettiva.
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Con un quadro sintomatologico aspecifico,
quale prescrizione diagnostica?

Avv. Angelo Russo

Avvocato Cassazionista,
Diritto Civile,

Diritto Amministrativo,
Diritto Sanitario,
Catania

Conl'ordinanzan. 30999 del 30.11.2018
la Cassazione Civile statuisce che e
colposa la condotta del medico che non
prescrive accertamenti al paziente che
lamenta sintomi generici.

rottura di un aneurisma cerebrale. Nel 2002 la moglie

(C. A) ed i due figli minori (M. A. e G.) di M.A. citano
dinanzi al Tribunale di Nuoro Mu.Lu., FR.M.N. e la AUSL n.
(OMISSIS) diNuoro, esponendo che:
Il rispettivo marito e padre, M.A., il (OMISSIS) ha uno svenimento
e, su indicazione del medico curante, si rivolge al pronto soccor-
so dellospedale (OMISSIS), dove viene visitato dalla dott.ssa
F.R.M.N., la quale gli prescrive unicamente una visita cardiologi-
caedil controllo della pressione sanguigna.

Cinque giorni dopo (OMISSIS), sempre su indicazione del
medico curante, a causa d'una preesistente cefalea M.A. torna
nel medesimo ospedale, dove viene visitato dalla dott.ssa Mu.-
Lu., la quale, anche in questo caso, non prescrive particolari
accertamenti diagnostici, limitandosi a prescrivere l'assunzione
delfarmaco Laroxil.

Il (OMISSIS) M.A. viene colto da una emiparesi sinistra; que-
sta volta, sempre nellospedale di (OMISSIS), viene sottoposto
ad un esame TAC del cranio, che rivela la presenza d'un emato-
ma intracranico, dovuto alla rottura d'un aneurisma.

N el 2001 M.A. decede in seguito alle conseguenze della

Il paziente, trasferito a (OMISSIS), viene sottoposto ad inter-
vento chirurgico di evacuazione dell'ematoma e di chiusura della
lesione che I'ha provocato ("clippaggio” dellaneurisma) ma dece-
deil (OMISSIS) a causa delle conseguenze del pregresso emato-
ma intracranico.

Ai sanitari dell'ospedale di (OMISSIS) viene contestata impe-
rizia e negligenza nella gestione del paziente, dal momento che
non & stato sottoposto tempestivamente a quegli esami (come
una TAC del cranio) che avrebbero potuto rivelare la presenza
dell'aneurisma e consentire piti tempestive e salvifiche cure.

Il Tribunale di (OMISSIS) rigetta la domanda e la Corte di
Appello conferma la sentenza di primo grado assumendo che
non vi & colpa nella condotta dei sanitari dell'ospedale di
(OMISSIS), i quali visitarono con zelo il paziente, né potevano
sospettare l'esistenza d'una patologia (I'aneurisma) della quale
non esistevano sintomi specifici e non vi € un valido nesso di
causa tra la condotta dei sanitari e la morte del paziente, dal
momento che anche se il paziente fosse stato tempestivamente
sottoposto ad intervento chirurgico, non avrebbe avuto maggiori
probabilita di sopravvivenza di quante ne ebbe in concreto.

La sentenza d'appello € impugnata per cassazione.

| ricorrenti lamentano che la sentenza impugnata sia affetta
dal vizio di omesso esame dun fatto decisivo che la Corte
d'appello avrebbe trascurato di considerare e cioé “se il paziente
fosse stato tempestivamente operato, non si sarebbe formato
lematoma che, provocando un'ipertensione intracranica, deter-
mino in seguito il coma e la morte.

Il paziente, peraltro, aveva patito sin dal (OMISSIS) una rottura
minore dellaneurisma.

In quel momento e nei giorni successivi esisteva dunque
laneurisma, ma non vi era ancora lematoma, che non aveva avuto
iltempo diformarsi.

Il (OMISSIS) successivo, invece, vi fu una rottura maggiore
dellaneurisma, la quale determino un copioso sanguinamento e
la formazione di un ematoma intracranico.

Fu la formazione di questo ematoma che, comprimendo i tes-
suti cerebrali, innesco il meccanismo che porto il paziente alla
morte.

L'intervento di clippaggio dellaneurisma, quindi, presentava
gli stessi rischi sia se fosse stato esequito il (OMISSIS), sia se
fosse stato eseguito il 5 luglio; ma se fosse stato compiuto il
(OMISSIS) non ci sarebbe stato un cosl vasto ematoma da eva-
cuare e, di conseguenza, i tessuti intracranici non avrebbero subi-
to linsulto neurologico che invece siverifico a causa della ritardata
esecuzione dellintervento.”

La Corte di Cassazione accoglie il motivo, precisando che la
Corte d'appello aveva escluso il nesso di causa tra l'intempestiva
diagnosi di aneurisma e la morte del paziente sul presupposto
che le possibilita di successo dellintervento di clippaggio
dellaneurisma sarebbero state identiche, anche se lintervento
fosse stato compiuto con un anticipo di venti giorni prima, vale a
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dire subito dopo la prima visita allospedale di (OMISSIS).

Se lintervento di clippaggio dellaneurisma, argomentano i
ricorrenti, fosse stato tempestivamente eseguito, la rottura mag-
giore dell'aneurisma non ci sarebbe stata, e non vi sarebbe stata
I'emorragia subaracnoidea che provoco il danno cerebrale.

Questo "fatto" (e cioe la formazione dellematoma) effettiva-
mente, secondo la Suprema Corte, non € stato preso in conside-
razione dalla Corte d'appello nonostante fosse allegato sin
dall'atto di citazione (ove si parla di "recidiva emorragica"); risulta
provato dallesame TAC eseguito il (OMISSIS) nell'ospedale di
(OMISSIS), e citato dalla stessa Corte d'appello ove siriferisce di
un "ematoma intraparenchimale dicrm 4x2".

[l fatto in esame, inoltre, secondo la Corte, & decisivo ai fini
del contendere atteso che “in tanto puo affermarsi che le possibi-
lita di successo del medesimo intervento, eseguito sul medesimo
paziente, non mutano sol perché eseguito due settimane prima o
due settimane dopo, in quanto si assumano stazionarie le condi-
zioni del paziente (vale a dire ceteris paribus).

Nel caso di specie, tuttavia, mancava il presupposto del cete-
ris paribus: a giugno laneurisma non era rotto, e non c'era
l'ematoma (od almeno la Corte d'appello non ha accertato se ci
fosse), a luglio invece laneurisma s'era rotto, e si era formato
l'ematoma.

La logica deduttiva induce dunque a concludere che se
lintervento fosse stato esequito immediatamente, non vi sarebbe
stata lemorragia, la quale fu la causa del danno cerebrale e della
morte.”

Il fatto "formazione dellematoma", pertanto, prosegue la Cor-
te, “non considerato dalla Corte d'appello, era teoricamente ido-
neo a condurre una decisione differente da quella impugnata in
punto di nesso di causalita, e, dunque, decisivo” sicché il Giudice
di rinvio, conclude la Corte, “tornera ad esaminare l'appello pro-
posto dagli odierni ricorrenti, accertando se un pit tempestivo
intervento di clippaggio dell'aneurisma, compiuto quando
l'ematoma non si era ancora formato 0 comunque non aveva rag-
giunto le dimensioni di cm 4x2, avrebbe avuto ragionevoli proba-
bilita di salvare la vita del paziente.”

Col quarto e quinto motivo i ricorrenti lamentano violazione di
legge e 'omesso esame d'un fatto decisivo e controverso e cioe:

“La Corte d'appello ha escluso la colpa dei sanitari convenuti,
sul presupposto che il paziente, al momento in cui fu da essi visi-
tato, presentava sintomi aspecifici, e che non deponevano chia-
ramente ed univocamente per la presenza d'un aneurisma cere-
brale”;

‘Anche ad ammettere che quei sintomi fossero stati davvero
aspecifici, proprio la loro ambiguita doveva indurre i sanitari a pit
approfonditiaccertamenti, anche alla luce delle linee guida gene-
ralmente condivise per la diagnosi differenziale dellaneurisma
cerebrale; e soprattutto tenuto conto del fatto che i sintomi pre-
sentati dal paziente, seppure non potessero dirsi univocamente
indicativi della presenza di un aneurisma cerebrale, nemmeno si
sarebbero potuti dire univocamente escludenti l'esistenza d'un
aneurisma.”

La Corte d'appello, invero, “avrebbe applicato una regola erro-
nea per la valutazione della diligenza esigibile dal medico, esone-
rando da colpa un sanitario che, dinanzi a sintomi generici, non
aveva compiuto alcuno sforzo per il loro corretto inquadramento.”

La Corte ritiene fondati i motivi rilevando che “a fondamento
della propria decisione la Corte d'appello, dopo avere ammesso
che i sintomi presentati dal paziente non deponevano chiaramente
per lesistenza d'un aneurisma, ha richiamato, trascrivendole, due
considerazioni compiute dal consulente tecnico da essa nomina-
to.

La prima ditali considerazioni puo essere cosl riassunta:

Mu.Lu., nel visitare M.A., esamino la mobilita del collo e la mano-
vra di Lasegue (flessione delle gambe sul bacino); ma poiché tali
esami normalmente non vengono compiuti durante una visita neu-
rologica, il fatto che essi vennero compiuti dimostrerebbe che il
medico "ebbe ben presente la possibilita di un evento emorragico".

La seconda ditali considerazioni puo essere cosli riassunta:

in moltissimi casi (la Corte, come il consulente, non dice quan-
ti), lemorragia cerebrale provoca scompensi cardiaci; nel caso di
specie lelettrocardiogramma eseguito sul paziente non segnalo
anomalie; ergo, era irragionevole supporre, da parte dei medici, la
rottura di un aneurisma.

La motivazione della Corte di Appello, secondo la Suprema
Corte, non & condivisibile atteso che “la colpa civile consiste nella
deviazione da una regola di condotta e la regola di condotta dal cui
allontanamento pud scaturire la colpa pud consistere non soltanto
in una norma giuridica, ma anche in una regola di comune pruden-
zaonelle cc.dd. leggi dellarte.”

Stabilire, prosegue la Corte, “se lautore d'un illecito abbia o
meno violato norme giuridiche o di comune prudenza & accerta-
mento che va compiuto alla strequa dellart. 1176 c.c. che impone
al debitore di adempiere la propria obbligazione con diligenza.

Ladiligenza dicuiallart. 1176 c.c., & nozione che rappresenta
linverso logico della nozione di colpa: € in colpa chi non é stato
diligente, mentre chi tiene una condotta diligente non puo essere
ritenuto in colpa.

L'autore d'un fatto illecito o chi non abbia adempiuto un con-
tratto non & dunque, per cio solo, in colpa: questultima sussistera
soltanto nel caso in cui il preteso responsabile non solo abbia cau-
sato un danno, ma labbia fatto violando norme giuridiche o di
comune prudenza.
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Le norme di comune prudenza dalla cui violazione puo scatu-
rire una colpa civile non sono uguali per tutti.

Nel caso di inadempimento di obbligazioni comuni, ovvero di
danni causati nello svolgimento di attivita non professionali, il
primo comma dellart. 1176 c.c. impone di assumere a parametro
di valutazione della condotta del responsabile il comportamento
che avrebbe tenuto, nelle medesime circostanze, il cittadino
medio, ovvero il bonus pater familias: vale a dire la persona di nor-

male avvedutezza, formazione e scolarita. Nel caso, invece, diina-
dempimento di obbligazioni professionali, ovvero di danni causati
nellesercizio d'una attivita professionale in senso ampio, il secon-
do comma dellart. 1176 c.c., prescrive un criterio pit rigoroso di
accertamento della colpa.”

Il “professionista”, infatti, € in colpa “non solo quando tenga
una condotta difforme da quella che, idealmente, avrebbe tenuto
nelle medesime circostanze il bonus pater familias;, ma anche




MEDICQLUIVE
Magazine

U informazione scientifica che corre sulla rete

www.medicalive.it

quando abbia tenuto una condotta difforme da quella che avreb-
be tenuto, al suo posto, un ideale professionista medio.

L'ideale professionista medio dicuiallart. 1176 c.c., comma 2
non e un professionista mediocre, ma € un professionista bravo:
owvero serio, preparato, zelante, efficiente.”

Poiché il parametro di riferimento per valutare la colpa del
medico & la condotta che avrebbe teoricamente tenuto, al posto
del convenuto, un medico diligente ex art. 1176 c.c., comma 2,
vale a dire un medico bravo, occorre chiedersi, continua la
Suprema Corte, “quale debba essere, alla stregua della norma
appena ricordata, la condotta del sanitario medio dinanzi a sinto-
miaspecifici.

La risposta e che di fronte a sintomi aspecifici, potenzialmen-
te ascrivibili a malattie diverse, o comunque di difficile interpreta-
zione, il medico non puo acquietarsi in una scettica epoche,
sospendendo il giudizio ed attendendo il corso degli eventi.
Deve, al contrario, o formulare una serie di alternative ipotesi dia-
gnostiche, verificandone poi una per una la correttezza, oppure
almeno segnalare al paziente, nelle dovute forme richieste
dall'equilibrio psicologico di questultimo, tutti i possibili significati
della sintomatologia rilevata.”

Tiene di conseguenza una condotta non conforme al precet-
todicuiallart. 1176 c.c., comma2, il medico che “di fronte al per-
sistere di sintomi od indici diagnostici dei quali non & agevole intu-
ire l'eziogenesi, non solo non compia ogni sforzo per risalire,
anche procedendo per tentativi, alla causa reale del sintomo, ma
perdipit taccia al paziente i significati di esso.”

La Corte d'appello, prosegue liter motivazionale della Supre-
ma Corte, “ha accertato in fatto che il paziente presentava sintomi
generici, ed escluso per cio solo che il medico fosse in colpa per
non averli correttamente inquadrati.

Cosl giudicando, la Corte d'appello & incorsa nel c.d. vizio di
sussunzione della fattispecie: infatti proprio laver accertato in
facto che i sintorni non erano chiari, € non deponevano chiara-
mente per l'esistenza di un aneurisma sanguinante, avrebbe dovu-
to condurre alla conclusione in iure che i sanitari furono negligenti,
per aver scartato a priori anche questa ipotesi, senza previamente
disporre alcun accertamento specialistico.”

Il consulente d'ufficio, infatti, “dal fatto noto che il medico
dellospedale esamind la mobilita del collo ed esegui la manovra
di Lasegue, ha preteso di risalire al fatto ignorato che il medico
sospetto lesistenza d'un aneurisma, quindi dal fatto (presunto)
che il medico sospettd la presenza d'un aneurisma, risali al fatto
ignorato che di tale patologia non vi erano i sintomi, altrimenti il
paziente sarebbe stato curato.”

Questo modo di argomentare, sottolinea la Corte di Cassa-
zione, € inaccettabile costituendo un autentico paralogismo, cosi
riassumibile: “poiché il medico non ha rilevato i sintomi, vuol dire
che questinon c'erano.”

“La Corte d'appello, poi, anche in questo caso recependo ad
litteram una opinione del consulente d'ufficio, ha ritenuto che la
colpa dei sanitari dovesse escludersi per il fatto che
l'elettrocardiogramma del paziente fu regolare, mentre in moltissi-
mi casila rottura d'un aneurisma provoca scompensi cardiaci.”

La Corte d'appello, evidenzia la Suprema Corte, non solo ha
fatto propria, errando, la valutazione del consulente tecnico in
punto di diritto (come tale era preclusa al Ctu) ma harichiamato la
bibliografia citata dal Ctu medesimo nel quale si afferma l'esatto
opposto ovvero che c'era “bisogno di ulteriori studi per valutare
lampiezza del problema”.

Se lalterazione cardiologica, rileva la Corte di Cassazione,
“nelle persone colpite da ematoma subaracnoideo puod esserci e
puo non esserci, anche la mancanza di alterazioni del ritmo car-
diaco non era una circostanza sicuramente deponente nel senso
dellassenza dianeurismi, ma era una circostanza anch'essa aspe-
cifica, e come tale avrebbe dovuto indurre i sanitari ad ulteriori
accertamenti.”

In conclusione la Suprema Corte statuisce che la sentenza
impugnata e errata in diritto “nella parte in cui ha accertato in fatto
che i sintomi fossero aspecifici e ritenuto in diritto che non vifosse
colpa dei sanitari nel non avere sottoposto il paziente a piti appro-
fondiiti esami diagnostici e che la sentenza impugnata & nulla per
illogicita insanabile della motivazione, nella parte in cui ha recepi-
to acriticamente le illogiche (oltre che erronee) motivazioni del
consulente tecnico d'ufficio”.

La sentenza della Corte di Appello viene, dunque, cassata
con rinvio alla Corte d'appello di Cagliari, la quale, nel riesamina-
re laquestione, applichera il seguente principio di diritto:

“Tiene una condotta colposa il medico che, dinanzi a sintomi
aspecifici, non prenda scrupolosamente in considerazione tutti i
loro possibili significati, ma senza alcun approfondimento si limiti
afar propria una sola tra le molteplici e non implausibili diagnosi.”
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Un impegno
continuo per
le malattie rare
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30 milioni le persone colpite in tutta
Europa tra diagnosi difficili,
emigrazione sanitaria e terapie
costose. Il 28 Febbraio celebrata
anche in ltalia la Giornata Mondiale
delle Malattie Rare. Si punta alla
maggiore integrazione tra
assistenza sanitaria e sociale
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in oltre 80 paesi nel mondo, la Giornata delle Malattie
Rare & lo strumento migliore in assoluto per far conosce-
re all'opinione pubblica I'esistenza di queste patologie e le neces-
sita di chine & colpito. Dall'anno della sua istituzione, il 2008, volu-
ta da EURORDIS, European Organisation for Rare Diseas, molti
risultati sono stati raggiunti dalla ricerca scientifica, ma le cono-
scenze sulla complessita delle malattie rare sono ancora insuffi-
cienti. Tanti i gap da colmare considerato che le malattie rare
sono state dichiarate priorita di Sanita Pubblica dalla Commissio-
ne Europea dal 1993, ma nei primi anni dallapprovazione di que-
sto importante riconoscimento poco e stato fatto in proposito.
Adesso la spinta sull'acceleratore con risultati che venti anni fa
erano inimmaginabili.
Tante le iniziative programmate in tutta Italia, tra queste figura-
no l'azione di sensibilizzazione svolta da Uniamo alla Camera dei
Deputati e laconsegna dei Premi Omar.

G iunta alla dodicesima edizione e celebrata il 28 febbraio
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L'incubo per i non diagnosticati

Sono intanto i numeri a porre I'attenzione sull'appello globale
rivolto il 28 febbraio di ogni anno a tutti gli stakeholders affinché si
impegnino per migliorare le condizioni di vita delle persone e
delle famiglie che sitrovano ad affrontare una malattiarara, ognu-
no per il proprio campo di competenza. Seimila le malattie rare
ad oggi conosciute; le piti note sono: Malattia di Fabry, Sindrome
di Williams, sclerosi tuberosa, ipoparatiroidismo, emofilia b, epi-
dermolisi bollosa, fibrosi polmonare idiopatica, immunodeficien-
ze primitive, amiotrofia spinale infantile, malattia di Stargardt,
talassemia. Oggi Eurordis raggruppa oltre 700 organizzazioni di
malati di 60 paesi in rappresentanza di oltre 30 milioni di pazienti,
quasi un milione solo in ltalia. Si pensi che & definita rara una
malattia che colpisce non pit di 5 persone ogni 10.000. Allinterno
di queste patologie rientrano anche quelle definite ultra-rare o
rarissime perché colpiscono meno di 1 persona ogni milione.
Disagi, attese, costi eccessivi e incognite, molte, fanno il resto.
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In primis la latenza diagnostica. Il 19% dei pazienti italiani affetti
damalattie rare attende oltre 10 anni per ricevere confermadiuna
diagnosi; un italiano su tre deve spostarsi in un'‘altra regione per
averne una esatta. Poi c'e l'esercito dei non diagnosticati. Ben
I'80% delle malattie rare ha un'origine genetica, mentre oltre il 50%
ha una componente neurologica, coinvolgendo nella loro sinto-
matologia il sistema nervoso centrale, quello periferico e il
muscolo. Le terapie disponibili risultano costose e vengono prati-
cate inpochicentri.

L'edizione 2019 coniil libro bianco di
Proposteuniamo

L'obiettivo dell'edizione 2019 tende a favorire una maggiore
integrazione tra Assistenza Sanitaria con Assistenza Sociale,
“Bridging Health and Social Care”. Secondo i vertici di Uniamo
(Federazione ltaliana Malattie Rare Onlus), che ha celebrato Gior-
nata Mondiale con un evento alla Camera
dei Deputati per sensibilizzare la popola-
zione tutta sui bisogni dei malati rari e dei
loro familiari, l'integrazione dell'assistenza
sanitaria e di quella sociale € la necessita
piu avvertita oggi dallacomunita delle per-
sone affette da malattia rara. “Per la mag-
gior parte di esse, infatti, cosi come per i
loro familiari o per chi si occupa diloro, la
realta della vita quotidiana pud includere
tante azioni e servizi da coordinare: |l
doversi procurare i medicinali, la loro som-
ministrazione o assunzione anche in luo-
ghi diversi dalla propria abitazione, le visi-
te mediche, le terapie fisiche riabilitative o
abilitative, l'utilizzo di attrezzature speciali-
stiche e l'accesso a vari servizi di supporto
sociale, di comunita e di “sollievo” per la
famiglia. Gestire queste e altre attivita,
insieme a quelle quotidiane come il lavo-
ro, la scuola e il tempo libero, puo essere
difficile”. Dato il grande successo riscon-
trato lo scorso anno dalla campagna
social, anche per questa edizione sono
stati confermatisia il claim #ShowYourRa-
re sia il concept del body/face-painting
con un pay off chiaro e diretto “Mostra che
ci sei al fianco di chi € raro”, una vera e
propria call to action. Per aumentare
l'awareness sulle patologie rare e favorire
la comprensione dei bisogni e delle
necessita di chine & colpito, sono stati uti-
lizzati video testimonianze e foto/postcard
di pazienti, focalizzati sui problemi pit fre-
quenti della vita non solo del malato ma
anche dei propri familiari: dalla necessita
diintegrare i servizi di salute con la scuola
per un ragazzo affetto da malattia rara alle
difficolta che pud incontrare la mamma di
- un bambino con patologia rara nelle piu
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semplici attivita quotidiane, come lavoro, scuola e
gestione della casa. Coordinare le tante attivita di
cui necessita un “malato raro”, infatti, diventa spes-
so una sfida molto impegnativa. UNIAMO ha quindi
celebrato Giornata delle Malattie Rare con un appel-
lo generale ai decisoripubblici, agli operatori sanita-
ri e ai responsabili dei servizi di assistenza sociale,
affinché sia messo a punto un migliore coordina-
mento di tutti gli aspetti dell'assistenza alle persone
con malattiarara, perché se sonorispettatii diritti dei
rari lo saranno, veramente, anche i diritti di tutti.
All'evento organizzato a Montecitorio, Uniamo ha
presentato il Libro Bianco con le proposte per il
concreto miglioramento della Legge 112/2016,
anche detta sul Dopo di Noi, formulate in collabora-
zione con il Consiglio Nazionale del Notariato e Anffas, collabora-
tori della Federazione nel progetto “Social Rare”. “Uniamo FIMR —
silegge in una nota - ha messo al centro dell'evento alla Camera
dei Deputati, proprio quelle esigenze sociali e terapeutico-
assistenziali necessarie non solo per supportare il paziente ma
anche per farraggiungere, a lui e al suo caregiver, un livellodi qua-
lita divitapit alto”.

L'intento dei neurologi per laricerca
di nuovi geni

Oltre il 50% ha una componente neurologica, coinvolgendo
nella loro sintomatologia il sistema nervoso centrale, quello peri-
ferico e il muscolo. “La Societa Italiana di Neurologia — affermail
Prof. Antonio Federico, Direttore della Clinica Neurologica di
Siena - ¢ in primalinea nellaricerca, nell'assistenza e nella forma-
zione del settore delle malattie rare, un vero vaso di Pandora per
la ricerca neuro scientifica. Sono molti i neurologi italiani impe-
gnati a livello europeo partecipando attivamente alle attivita delle
ERN (European References Networks), quelle strutture cui fanno
capo i migliori centri specialistici e che hanno come missione il
miglioramento degli standard assistenziali e di ricerca, oltre lo
sviluppo di linee guida diagnostiche e terapeutiche”. Allinterno
delllERN Rare Neurologic Diseases sta partendo un importante
progetto finanziato dalla Unione Europea sulle malattie neuro-
logiche rare senza diagnosi, rivolto alla individuazione di nuovi
geni di malattia, finora sconosciuti. Nellintero percorso diagno-
stico e terapeutico il neurologo rappresenta il primo interlocutore
valido per tutte le malattie neurologiche rare. Inoltre, un numero
enorme di queste patologie sono cosi rare da richiedere spesso
un approccio multidisciplinare. Per questo motivo, diventa sem-
pre pitl importante condividere le informazioni, facendo networ-
king tra tutti i centri specializzati, le istituzioni, i medici e i ricerca-
tori, al fine di garantire al paziente un'organizzazione assistenzia-
le efficiente e adeguate possibilita terapeutiche. Il 25% dei
pazienti rari nel nostro Paese attende da 5 a 30 anni per ricevere
confermadiuna diagnosi; 1 su 3 & costretto a spostarsiin un'altra
Regione per ricevere quella esatta. Convivere con una patolo-
gia rara rappresenta ogni giorno una sfida ed ¢ quindi fonda-
mentale ricevere il sostegno della propria comunita scientifica,
soprattutto nel difficile passaggio del paziente dall'eta pediatrica
a quella adulta che puo provocare alcune lacune nella diagnosi

della malattia La rivista internazionale Neurological Sciences,
organo della SIN, diretta dal prof. Antonio Federico, anche coor-
dinatore della Task Force della European Academy of Neurology,
quest'anno partecipa alla Giornata Mondiale delle Malattie Rare
con un editoriale del direttore che riporta i principali articoli pub-
blicati nel 2017, tra cui ben 18 sulle malattie neurologiche rare a
conferma del forte interesse internazionale che si & creato attor-
no a queste patologie.

L'impegno di OMaR con un premio speciale

Un premio speciale alla memoria di Eugenio Aringhieri, tra i
piu noti ed apprezzati dirigenti dellindustria farmaceutica italia-
na, presidente del gruppo Biotecnologie di Farmindustria, dece-
duto prematuramente lo scorso anno. E questa una delle novita
della VI edizione del Premio OMaR per la Comunicazione sulle
Malattie e i Tumori Rari, organizzato dall'Osservatorio Malattie
Rare e tenuto a Roma nell'Ara Pacis nell'lambito delle celebrazioni
della Giornata Mondiale delle Malattie Rare. Presenti oltre 200
persone tra clinici, ricercatori, esponenti delle associazioni di
pazienti e delle istituzioni, giornalisti e altri stakeholder del setto-
re, il Premio riconferma l'azione di sensibilizzazione svolta da
OMaR. “Eugenio Aringhieri € stato un punto di riferimento nel
mondo della ricerca farmaceutica, una persona carismatica che
ha fatto della parola chiave 'innovazione' la sua filosofia. E stato
un uomo estremamente lungimirante: sosteneva che la condivi-
sione, il fare network, fosse condizione necessaria per affrontare
nuove sfide. Per questo abbiamo deciso — in accordo con la
moglie Paola e i due figli Giorgio e Lorenzo — di premiare un pro-
fessionista che si sia distinto nel comunicare linnovazione por-
tandola al di fuori di ambiti specialistici, coinvolgendo sul tema un
numero sempre piu ampio di portatori di interesse”, ha dichiarato
llaria Ciancaleoni Bartoli, direttore dell'Osservatorio malattie rare.
Il focus di questa VI edizione del Premio OMaR é stato dunque
linnovazione, tema anche della Tavola Rotonda “Malattie rare,
una palestra per le terapie avanzate” a margine della quale &
stata anche lanciata una nuova iniziativa editoriale dedicata a
questo tema di stretta attualita scientifica ed istituzionale.

Nel corso della cerimonia, i pazienti sono stati invitati a parteci-
pare alliniziativa social #ComeasyouRare, che vuole far emerge-
re con interviste, declinando la frase della nota canzone dei Nirva-
na, l'unicita del vissuto delle persone che vivono con malattie rare.
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