AssoCIAZIONE PRADER WILLI

(WAVALO)

Raccomandazioni per la
gestione clinica e
terapeutica dei disturbi
comportamentali e
psichiatrici

Eta evolutiva 0-18 anni

Maggio 2017




Ossociazione. Prader Wl Lazio info@pradenvillisziott

. ) n i
3 = i
L e g
e
Sommario "
Fenotipo COMPOrtamMENTAlE ...... e e i e s e e e e e e e e raa e e e errnn e e e e ennnaneaanes 2
Correlazioni Genotipo/FENOLIPO .....ovvvevrueiieeirieeeeerene e eeeenas ot i 1 2 e e 2 e 2 e e 2
Test diagnostici raccomandati........ccooeeviiviieiiniennieennnenn, B | R 3
Gestione farmacologica dei disturbi comportamentalije psmhlatnu rn eta evolutiva ................ 3
Gestione non farmacologica dei disturbi comportamenpah-e psrchlatﬁa |r1 etﬁ evolutiva.......... 4
Riferimenti bibliografici sulla psicofarmacoterapia in vbl,.utlva ............... l. ........................ 4
Riferimenti bibliografici sulla psicofarmacoterapia n;%sturbl comportame'ntale i psichiatrici
nella PWS:......occoiii i by 4
Riferimenti bibliografici per singole molecole, nella PWS: ..':-..:_ .......................... B 5
RINGIAZIAMENE....veveseesvesiesiesieeeeeeseeseeseesbesresresresse e e e eeneens ; "“n:_" ........... 5
I



Ossociazione. Prader Wl Lazio info@pradenvillisziott

Fenotipo comportamentale

Le persone con sindrome di Prader-Willi (PWS) possono presentare, oltre alla disabilita
intellettiva e alla tipica iperfagia, alcune caratteristiche comportamentali peculiari. In particolare,
tale fenotipo comportamentale varia con l'eta.

v Accessi di collera (temper tantrums): temperamento collerico con scatti di rabbia
improvvisi e spesso apparentemente immotivati, oppure conseguenti a cambiamenti delle
routines o ad aspettative non soddisfatte o0 a negazioni (in particolare relative a richieste di
cibo). Durante la crisi di rabbia si puo verificare pianto, urla, turpiloquio, lancio di oggetti,

__auto/etero aggressivita. L'episodio pud essere seguito da manifestazioni di sconforto e
rimorso.=-

"

v Testardaggine: difficolta a modificare una routine, fino al rifiuto a conformarsi alle regole.

v' Disturbo oppesitivo-provocatorio: comportamenti di sfida, difficolta a rispettare leregole e— _
le convenzioni sociali, attegglamento dispettoso/vendicativo, perdita di controllo, I|t|g|05|ta —

v" Autolesionismo (skin plckmg) caratteristico pizzicamento della pelle_cen tendenza a
prodursi ferite e prolungare la loro, guarlglone per continua manipolazione delle sedi di
rimarginazione e Y

v' Disturbo ossessivo-compulsivo: pensieri ricorrenti e intrusivi, il pensiero tende ad
essere “vischioso”, comportamenti/domande ripetitive, perseverazione, rituali, tendenza a
collezionare/accumulare oggetti, necessita di eseguire le cese in una determinata sequenza,
di finire una cosa prima di passare a un‘altra, attaccamento “insistente” ad alcune persone,
invadenza, atteggiamento possessivo verso le proprie cose, compulsione a
toccare/controllare/pulire/ripetere/rifare

o, ™ -

v Tratti ADHD: difficolta a mantenere focalizzata I'attenzione, iperattivita, irrequietezza
motoria, impulsivita nelle risposte e nei gesti, difficolta nell’aspettare il proprio turno

v Ansia: sensazione di paura e tensione con possibili sintomi-fisici associati, paura di perdere
le figure di riferimento, paura di stare da solo, rifiuto scolastico, preoccupazione riguardo
I'adeguatezza dei compiti svolti, preoccupazione f@uardb le; proprie capacita, eccessivo
bisogno di rassicurazione, irritabilita, tensionel m}.lsco|are difficolta d| concentrazione,
alterazione del sonno, possibili rigurgiti/vomiti in, srtua2|om di 'tensilonle fobie specifiche,
paura ed evitamento di contatti sociali. N Y i

v' Labilita del tono dell’'umore: fluttuazioni dell’ur;%re anche rapide, |rhmatur|ta emotiva,
facile tendenza al pianto

v" Disturbi del sonno: difficolta di addormentamento,'ﬁi_ﬁvegli notturni, sonfholenza diurnal

- o o 0 o g a o = . . 1 o \

v’ Disturbo dello spettro autistico: deficit di interazione sociale e comunicazione, difficolta

nel mantenere il contatto oculare, tendenza all'isolamento, *comportamenti ripetitivi,
stereotipie

v" Tratti psicotici: disturbi dell'ideazione e/o deliri e/o aIIucinéziQni visive o_uditive.

Correlazioni Genotipo/Fenotipo

La correlazione genotipo-fenotipo € ancora poco studiata e chiarita, tuttavia vi &€ convergenza
che:

v I soggetti con delezione 15q11-13 di origine paterna presentano piu frequentemente
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“skin picking”, comportamento aggressivo, tratti ADHD.
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v 1 soggetti con il genotipo disomia uniparentale di origine materna (mUPD) presentano
un rischio aumentato di sviluppare sintomi dello spettro autistico, sintomi psicotici e

disturbi del sonno.

Test diagnostici raccomandati

"

Gestione farmacologlca dei disturbi comportamentali e pSIChIatI‘ICI in_eta

evolutiva

--._Vengono utilizzati i test piu validati per definire sia il livello cognitivo, sia lo sviluppo psicoaffettivo
“e.adattamento psicosociale.

Ad oggi,

" —

sono scarsi i dati pubblicati sull'uso e sull'efficacia dei farmaci.psicotropi per il

trattamento dei disturbi comportamentali nella PWS nell'infanzia, neladolescenza. Sono
disponibili per lo pili case-reports e studi in aperto, quindi € necessario I'avvio di studi controllati
e randomizzati per supportare le evidenze efiniche.

Inoltre,

problematiche comportamentali, risulta off-label in eta evolutiva.

s

la maggior parte deis farmaci potenzialmente utili .ella gestione delle suddette

Temper tantrums
e
Disturbo oppositivo-
provocatorio

Neurolettici tradiziomali (clorpromazina;-pramazina, aloperidolo, ecc.)
Neurolettici atipici (risperidone, clozapina, olanzapina, quetiapina,
aripiprazolo, ziprasidone)

Altri farmaci (clotiapina, clonidina, beta-bloccanti, carbamazepina,
topiramato, SSRI: citalopram, sertralina

Autolesionismo

SSRI (fluoxetina), naltrexene neL[oIettlu topiramato, N-acetilcisteina

Disturbo ossessivo-

SSRI (fluoxetina, sertrajlna'), rlspendone I-- B

compulsivo
Disturbo dello spettro Neurolettici trad|2|onal| (hlorp,_romazma prom&zmb aloperidolo, ecc.)
autistico Neurolettici atipici (rlspel’rq'?né' clozapina, olanzablna quetiapina,
e aripiprazolo, ziprasidond) * iy
Tratti psicotici Altri farmaci (SSRI: citalopram, sertralina, fluoxetina)
ADHD Metilfenidato, atomoxetina; clonidina -
Ansia SSRI (citalopram, paroxetlna),'BDZ (alprazolam), |dr055|2|rga

cloridrato

—

La scarsa letteratura disponibile suggerisce I'utilizzo prevalentemente di:

v neurolettici atipici (ad es.,risperidone 1-3 mg/die con lenta titolaziOne).;
v' SSRI (fluoxetina 20 mg/die);

v" neuromodulatori (antiepilettici): (topiramato 1-3 mg/kg /die con lenta titolazione,
carbamazepina 15-30 mg/kg/die).
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Gestione non farmacologica dei disturbi comportamentali e psichiatrici in eta
evolutiva

v' Approccio multidisciplinare (Equipe: Neuropsichiatra infantile, Psicologo, Riabilitatori,
Educatore, Dietista).

v’ Psicomotricita, nelle fasi piu precoci, con personale specificamente formato sulle
caratteristiche comportamentali della sindrome.

Trattamento educativo individuale e/o di gruppo.

Educazione/training per i genitori.

Tr.e;ining a conviventi/insegnanti.

Progetti di inserimento scolastico dedicati e specifici.

Supporto psicologico/counselling. I

SN RS

Follow up semestrale da parte,delle diverse figure pro_fessioriél'i.. e
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