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La presentazione di oggi

Come emerge |I'autismo

Quali sono i segni piu precoci che

possiamo individuare

Come guesto ci puo essere utile nel
supportare lo sviluppo di bambini autistici




Cos'e I'agutismo

“Essere autistici vuol dire avere
un cervello che funziona in
modo diverso dalla media delle

77

persone ‘neurotipiche’.

(Steve Silberman)

Silberman (2015), NeuroTribes — The legacy of Autism and the future of Neurodiversity



Come emerge |'autismo
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Come emerge |'autismo
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Cellule neurdali

De la Torre-Ubieta et al. (2016), Nature Medicine

(1) Protein translation
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Come emerge |'autismo
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4-38 settimane dopo il concepimento 0-8 mesi dopo la nascita

De la Torre-Ubieta et al. (2016), Nature Medicine



Come emerge |'autismo

Brain regions and circuitry
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De la Torre-Ubieta et al. (2016), Nature Medicine
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Brain regions and circuitry
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Quali sono i segni precoci?¢
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Figure 1: Milestones listed at the age at which they become predictive of adult functioning’
ADOS CSS=Autism Diagnostic Observation Schedule Calibrated Comparison Score.

Lord et al. (2022) The Lancet



Quali sono i segni precoci?¢

Attenzione condivisa Orientamento verso stimoli sociali Attenzione verso stimoli non-sociali
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Braithwaite, Gui, Jones (2020) Progress in Brain Research



Studiare | fratellinl di bambini con autismo

La loro probabilita di
ricevere una diagnosi di
autismo e circa 20% e
quella di avere altre
problematiche di sviluppo
un ulteriore 11%.

Messinger et al. (2015), Molecular Autism
Charman et al. (2017), Autism Research



Studiare | fratellinl di bambini con autismo

\lb_w British Autism Study of Infant Siblings (N=247) (N=101)

6-9 mesi

Raccolta campioni Registrazione Valutazione
di saliva per DNA dell’aftivita diagnositica
neuronale



| ‘polygenic score’

Polygenic score = punteggio derivato dalla
somma dei fattori genetici che predispongono
a un fenotipo

%gi.gm“ Wray et al 2014. J Child Psychol Psychiatry
| Ronald, 2020. J Child Psychol Psychiatry




Informazione derivata da Le porzioni di DNA che Si calcola un punteggio

studi con miglicia di persone hanno maggiore effetto per ogni persona
peseranno di piu
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hitps://www.illumina.com/company/video-hub /3HHSRiwiQk.html


https://www.illumina.com/company/video-hub/3HjHSRjwiQk.html

Risposte neurali alle facce

Bambini con fratelli
con (FH)

e senza (noFH)
autismo

Diagnostic
assessment
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EEG face/non-face task

. (8 months)

DNA collection

(saliva/cheek-swab)
POLYGENIC SCORE
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FH=H3 Family History + Typical Development
Fi=Qther Family History + other symptoms
RH=Aut Family History + Autism diagnosis

Gui et al. (2021), JAMA Pediatrics



Risposte neurali alle facce

Velocita con cui il
cervello processa le
facce (N290 latency)
Mmisurato con

elettroencefalogramma
(EEG)

Faccia Non-faccia

Tye et al. (2022), J Psychopatholgy Clinical Science



@ N290 latency differences between the face and nonface conditions
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Relazione fra risposte neurall precoci e
polygenic score
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Come questo ci puo essere utile?

capire se c'e una predisposizione genetica

capire a cosa il cervello di qguel determinato
bambino risponde meglio

cercare di rendere le situazioni sociali
gradevoli e appassionanti per i bimbi con
elevata predisposizione per I'autismo




Come questo ci puo essere utile?




Come questo ci puo essere utile?
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Gui et al. (2024) Developmental Cognitive Neuroscience



Come questo ci puo essere utile?
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C'e ancora parecchia strada da fare...

1. Dobbiamo ottimizzare i nostri strumenti percheé siano
veramente affidabili e predittivi a livello individuale
(prossimo talk!)

2.Dobbiamo capire quali fattori genetici influenzano lo
sviluppo nei primi anni di vita (Ronald & Gui, 2024,
Nature Genetics).
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