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Per lunghi anni, dopo le prime descrizioni di Kanaé\sperger molti aspetti della sindrome
autistica rimasero oscuri. Uno dei problemi piu atibti € stato quello delle cause,
dell’'eziopatogenesi. Per oltre trent'anni, per d$@alsita carenza dei metodi d’indagine in campo
neurobiologico e neurofisiologico, fu quasi inebita orientarsi verso le teorie ed ipotesi
psicodinamiche che riconducevano il primum movehsi@a distorsione del rapporto madre-figlio
per una carenza emotivo-affettiva del partner gitidm e di attaccamento, quasi sempre la figura
materna. Questa visione ha resistito per anni edtoBata, come sempre avviene in campo
scientifico, solo quando le conoscenze neurobiolagie neurofisiologiche hanno permesso di
sostituire al modello psicodinamico altri modeili funzionali per interpretare i fenomeni alla base
dellautismo. E come spesso avviene, una scopertagari non cercata o voluta, apre
improvvisamente sconosciuti orizzonti, gettando noava luce che permette di comprendere i
meccanismi che stanno alla base dello struttudadifferenti condizioni patologiche.

Ma gia dai primi anni 80 alcuni autori come BarGohen, Lesile e Frith, attraverso un
filone di studi che e andato progressivamente gpéimdosi, portando ad una notevole quantita di
dati sperimentali, elaborarono modelli che potessentare di individuare i disturbi fondamentali
nella genesi del fenomenadtismd e le loro basi biologiche. Le principali teoritalkorate fanno
tutte capo ad un’ipotesi suggestiva circa I'esstedi un deficit o di un ritardo nello sviluppo di
una corretta teoria della mentg partendo dal concetto che le anomalie delldugyio sociale,
comunicativo e del pensiero simbolico potrebbersersla conseguenza del mancato sviluppo di
una capacita naturale della mente, cioé quellatdbaire stati mentali a sé stessi e agli altdie
interpretare i comportamenti altrui proprio in témhdi stati mentali. Riferendoci a questa teoria,
nel bambino autistico ci sarebbe un’incapacita mprendere pensieri, desideri e credenze di altre
persone; egli cosi non riuscirebbe ad interprdtaomia, le metafore, il sarcasmo e i doppi sensi.

Le ricerche sulla teoria della mente avevano ptespunto da un lavoro di Premack e Woodruff



del 1978 sulla capacita degli scimpanzé di attréstati mentali all'uomo e di prevederne il
comportamento sulla base di tali stati. Nel 1983mvider e Armer elaborarono il paradigma
denominato Hella falsa credenZache é stato utilizzato come strumento per stediarcapacita di
un individuo di attribuire ad altri, stati mentaliversi dalla realta dei fatti. Tale capacita non s
sviluppa nel bambino normale prima dei 4 anmn@nca del tutto nel bambino autistienche ad
eta successive. Nel 1985 Simon Baron-Cohen haadtlh prove per studiare la falsa credenza
(prova di Sally e Anne e prova degli Smarties)ipdagare la presenza di una teoria della mente nei
soggetti esaminati. Nel bambino autistico e polssibioltre rilevare I'assenza o il deficit di algun
precursori evolutivi della teoria della mente, @bhespressione mimica, I'attenzione condivisa
(capacita di controllare con lo sguardt@ capacita di imitazione precodprotusione della lingua
materna) il gioco simbolico(per mancanza di mentalizzazioree)a comunicazione intenzionale
(capacita di vedere sé stessi e gli altri comda&nlie pensano di riconoscere stati mentali).

Per poter meglio comprendere nei bambini autistianatura del deficit nella formazione
della teoria della mente possono essere confromiag¢e posizioni teoriche differenti: la prima
definita come‘innatismo dello stato di partenza’sottolinea come i bambini possiedano in modo
innato delle informazioni sulla natura delle pewso la seconda dettddell’innatismo
modularista”, vede come innati solo alcuni tipi di architettwagnitiva come, in particolare, la
capacita di meta-rappresentazione. In definitivamancato sviluppo della teoria della mente nel
bambino autistico sarebbe all’'origine dei defigidi di questa sindrome ed in particolare di quell
legati al comportamento sociale ed alle abilitacdmunicazione, anche in relazione all’'uso
appropriato del linguaggio.

Possedere una teoria della mente e quindi indigpédasper creare relazioni sociali
immaginando cosa possa provare l'altro. Tutto quiéstambino autistico non riesce a farlo.

Ma cio che la teoria della mente non ha fatto &stéentificare i meccanismi cerebrali le
cui funzioni conosciute corrispondono a quelle shieovano alterate nell’autismo.

A dare un forte scossone al castello di carte cleeascostruito é stata I'osservazione fatta
dal gruppo di neurofisiologi di Parma guidato dazRiatti e Gallese, che hanno individuato negli
anni '90 la presenza di reti neuronali in cui alewellule presentavano la proprieta di attivaosi n
solo nel compiere un movimento, ma anche nellossmone di questo, se eseguito da altri.
Nelluomo la presenza di queste cellule potrebbseres stata alla base dell’evoluzione della
capacita di interpretare intenzioni complesse.

Studi effettuati utilizzando la fRNM, la magnete®ioencefalografia e la stimolazione
magnetica trans-cranica, hanno permesso di indiveducon buona precisione le sedi dei neuroni

mirror nelluomo, che non si trovano solo nellarteccia pre-frontale ma sono anche nella



corteccia cingolata anterioréa questo livello sembrano avere un ruolo impaetarell’empatia), in
guellainsulare (risposte di dolore ed disgusto) e m@lo angolare (informazione sensoriale e
comprensione del linguaggio).

Fig. 1: Il cervello umano alla fRMNda: rete internet)

Sebbene vi siano chiare evidenze dell’esistenzaidedma dei neuroni specchio (SNS), |l
suo ruolo nei processi comportamentali e cognitigve ancora essere pienamente compreso.
Secondo Gallese (2006) i neuroni specchio saretdibooigine della capacita di rappresentarsi le
azioni altrui, come se l'osservatore fosse colue ¢ mette in atto, attraverso un processo che
l'autore definisce Simulazione incarnata Infatti, la simulazione incarnata € quel mecsamb per
cui nell'osservatore, oltre alla componente motosiaattivano anche le reti neurali deputate al
controllo degli stati corporei associati alle azjalle emozioni e alle sensazioni altrui. E questo
stato di partecipazione attiva che ci fa entranet@dimente nel mondo del vissuto degli altri
facendoci sentire come nostro un sentimento o ensagione vissuti da un’altra persona. E proprio
guesta la base neurofisiologica per cui si real@esla condizione particolare che va sotto il nome
di empatia, cioe di quel fenomeno che ci permattaeadterci nei panni dell’altro.

Possiamo comprendere a questo punto quali siasoskanziali differenze tra I'approccio
cognitivista su cui e fondata la teoria della meatguello neuro-fisiologico della simulazione
incarnata. Secondo taoria della mentdindividuo deve attuare delle meta-rappresentaizideve
in altre parole, rappresentare nella sua mente posgerebbe se si trovasse nelle condizioni del

soggetto esaminato, facendo ipotesi e deduziodi 8o piano cognitivo astratto e simbolico.



La simulazione incarnataattraverso i neuroni specchio mette invece lifdlio nelle
condizioni di ripetere realmente nei propri circairebrali, cioé nelle “sua carne”, cio che osaerv
avvenire nell'altro, vivendolo concretamente irsgesso. La differenza e quindi evidente: da un lato
si ha una semplice immaginazione di cosa possapFawn soggetto, dall’altro si arriva a provare le
stesse sensazioni osservate, trasferendole nelig@umpo.

Ora, nel bambino autistico molti lavori hanno ditna® una ridotta attivita dei neuroni
specchio della corteccia pre-motoria; cio pu0 spied’alterata valutazione di quelle che possono
essere le intenzioni dell’altro e I'assenza di te@ia della mente; una minore attivita dei mirgor
stata rilevata anche nella corteccia cingolataremmeedove € possibile rapportarla con il disturbo
della sfera emozionale e dell’ empatia. La baskiléro su cui ruotano tutti i disturbi dello spett
autistico & proprio qui: il problema maggiore stll'mtersoggettivita, base della comunicazione
umana, nell'impossibilita di entrare in rapportonddaltro, di comprendere i suoi vissuti, i suoi
pensieri. Questa incapacita sarebbe responsabile sieccessiva cascata di eventi patologici
abnormi che non fanno partire fisiologicamente,isiodcono, i normali processi che presiedono
allo sviluppo della cognizione intersoggettiva dalsocialita. Ci si viene infatti a trovare di fri@
ad una compromissione qualitativa delle competaozeli evidente ad un occhio attento fin dalle
prime fasi di sviluppo del bambino, che attorncdae anni mostra tutta la sua inadeguatezza ed
incompetenza nel rapportarsi con 'ambiente chermonda. L'alterato funzionamento del sistema
della simulazione incarnata mediato dai neuroncspie non consente la comprensione del mondo
degli altri, compromettendo [linterazione e la caonwazione intersoggettiva. Mancando il
meccanismo della simulazione incarnata il bambintistco viene privato della piu importante
chiave di lettura dellambiente che lo circonda.

Un metodo semplice per indagare la funzionalita 88IS in tutti i centri che non
dispongano di attrezzature complesse come la fRM§uello proposto ed utilizzato dal gruppo di
Oberman e Ramachandran, i quali hanno ricondaigsérvazione nota da tempo che, come per il
ritmo alfa delle aree occipitali con I'apertura Hexgchi, si ha una reazione d’'arresto del ritmo mu
“en arceau” registrato nelle aree pre-rolandicto®, Kattivita motoria, ad esempio della mano ed
anche con l'osservazione di detta attivita effédiuda un altro soggetto. Gli autori hanno osservato
che questa reazione di arresto del mu pre-rolandieopresente nel bambino autistico solo se
effettuava di persona i movimenti, ma non se liexedfare da un’ altra persona.

Questo rilievo sperimentale riprodotto su di un pame di 10 soggetti autistici rapportato
ad un uguale gruppo di controllo, ha indotto glicauad ipotizzare che nel bambino autistico vi
fosse una disfunzione dei neuroni specchio e chevenisse evidenziato dallassenza di reazione

d’'arresto del mu sotto osservazione, ma non nelimanto.
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Fig. 2: Arresto del ritmo mu “en arcea(Archivio EEG U.O. NPI Ospedale di Macerata)

Anche altri ricercatori, (Dapretto e al., 2006) han ottenuto analoghi risultati
sull’alterazione del funzionamento dei neuroni ovirdella corteccia prefrontale negli autistici,
utilizzando la RMNTf e la stimolazione magneticantnanica.

Ma quali potrebbero essere le cause di questaaaibee della funzionalita del SNS nel
soggetto autistico? In uno studio condotto nellidgmsita di Atlanta e pubblicato recentemente sulla
rivista American Journal of Human Genetics, in €§tato considerato un vastissimo campione di
23000 pazienti affetti da disturbo dello spettrdisico, contro un gruppo di controllo di 52000
soggetti sani, sono state prese in esame le deleai le duplicazioni del DNA note come
variazioni del numero di copie (CNV). Lo studio hkevato una delezione del gene HNF1B
localizzato sul cromosoma 17, in 24 pazienti, aes@nterebbero un rischio di soffrire di autismo o
di schizofrenia almeno 14 volte superiore al relgia popolazione.

Nell'ultimo anno sono stati pubblicati alcuni stuthe tendono a ridimensionare i risultati
ottenuti fino ad oggi, spostando il tiro delle ridee verso altri aspetti di disfunzione del SNS.
Dinstein e coll., in un lavoro comparso su Neurehmaggio 201@Normal movement selectivity in
autism) rilevano di non aver trovato significative diffeme tra I'attivita del SNS dei soggetti
autistici e quella dei soggetti appartenenti alpga di controllo, sia nell’effettuazione, che

nellosservazione di movimenti; in altre paroleisultati cui sono pervenuti gli autori avrebbero



mostrato che il SNS dei soggetti autistici non stdponde in modo intenso durante I'esecuzione
del movimento, ma lo fa anche in modo selettivo.risposte ottenute dall’indagine sul SNS dei
soggetti autistici appaiono del tutto sovrapponiituelli dei soggetti sani. Gli autori concludono
quindi confutando l'ipotesi dell’origine dell'auti®o legata ad una disfunzione del SNS. A questo
punto verrebbe da chiedersi il perché di questitasi in dissonanza con quelli ottenuti negli mnli
anni da altri studiosi, che invece sembrerebbeumggre a conclusioni diametralmente opposte,
utilizzando tecniche di studio analoghe a quellteisla Dinstein e coll., come la fRMN. Verrebbe
da chiedersi quali risultati si sarebbero ottentitizzando, ad esempio, la piu semplice tecnica di
inibizione del ritmo mu al’lEEG. In ogni modo, arecke si ritenesse che il SNS é identico, come
funzionamento, nei due gruppi, esistono ormai tabmetanti studi a favore di un suo
coinvolgimento nella mancata comprensione degli stantali e degli atti motori altrui, che risulta
impossibile negargli un ruolo cosi determinante.

E’ del 1 maggio 2011 la pubblicazione su Biologiaychiatry dell’'ultimo lavoroAge-
related increase in inferior frontal gyrus activitgnd social functioning in autism spectrum
disordei) a cura del team di C. Keysers, J. Bastiaanséini el@l’'universita di Groningen (Olanda)
che sembra ridimensionare i risultati del preceglestidio, confermando nuovamente il rilievo di
un ruolo determinante del SNS nella genesi deuhstlello spettro autistico ed ipotizzando un suo
coinvolgimento eta-correlato. Gli autori hanno &itml un gruppo di 21 soggetti affetti da disturbi
dello spettro autistico contro un gruppo di corntrali soggetti sani uguale per numero. Ai soggetti
venivano mostrati alcuni filmati in cui erano presediverse espressioni facciali; veniva inoltre
chiesto loro di fare movimenti con la faccia e @ppresentare un sapore disgustoso. L'attivita del
giro frontale nel corso dell'osservazione dellerespioni facciali aumentava con l'eta nei soggetti
con autismo, ma non in quelli del gruppo di codroL’aumento eta dipendente dell’attivita del
giro frontale era associato anche ad un migliordmelel funzionamento sociale dell’individuo.
Questi miglioramenti cognitivi eta-correlati nomsaostati evidenziati in un altro gruppo di soggetti
con schizofrenia che avevano livelli comparabilfuhzionamento sociale. Da questo recentissimo
studio sembra emergere che I'attivita del SNS adinoem I'eta nei soggetti affetti da un disturbo
dello spettro autistico e cio comporti cambiamemti funzionamento sociale. Si tratta della prima
dimostrazione di un possibile miglioramento neungritivo eta-correlato nell’autismo. Questo
aumento della funzionalita del SNS potrebbe esakmebase del migliore funzionamento sociale
dell'individuo che si osserva in adolescenza eeténadulta in questi soggetti. Questo dato potrebbe
avere importanti risvolti in un’ottica di tipo ridibativo per sviluppare nuovi interventi terapeiti

precoci.



Dopo tanti anni di immobilismo i progressi dellenogcenze in campo neuropsicologico,

neurobiologico e genetico ci stanno portando firedta su un’unica strada, condivisa ormai dalla

guasi totalita dei ricercatori, che sembra posgzgape in modo semplice e scientificamente preciso

molte delle domande che da sempre sono state at#leg misteri dell’autismo. Questa strada deve

ancora essere in larga parte percorsa e con pfibhaviche nel futuro non sara priva di ostacoli ed

imprevisti.
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