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Terapia e management
INFANZIA

. Gavage: non c6~ consenso sul
ali mentazione e sull duso d

- Possibilita teorica di peggiorare il linguaggio
- Effetti deleteri metabolici e vascolari come
conseguenza di un eccessivo apporto calorico

. Criptorchidismo: 80%

- orchidopessi : entro i1l 1°- 2° anno
perch® | 0 ntervento potreb
| Oobesit”™ e | 601 popl asi a sc



INFANZIA

Programma Motorio

Premessa: Ipotonia muscolare, ridotta massa

muscolare, RPM, ipomobilita, aumentata variabilita
della taglia delle fibore muscolari | e Il (biopsia)

| programmi  di Training motorio
sono efficaci In modo particolare
IN combinazione con 1
trattamento con GH



INFANZIA

L OI p omigliora @n!| 0O auttavia persiste
nel | adalth "associata a riduzione della
massamuscolare.

Loeserci zio fisico deve
guotidiana per tutta la vita

Con programmi specifici per contrasta



MANAGEMENT
del | 0l perf agi a

(DOQ...

Premessa : 4 fasi + 2 subfasi nelle prime due
- 1° fase : 1° anno di vita
Il b.no e ipotonico e non obeso

Subfase 1a : difficolta di alimentazione con o
senza FTT (Fallure to thrive)

Subfase 1b : il b.no cresce in maniera costante
con una velocita di crescita ponderale
normale

@)



MANAGEMENT
del | 0l perf agi a

Q.....
)

2a fase:1-6 aa. (2 -4 aa)
Il ni zi o dell 0i ncremento
Subfase 2a : velocita di crescita ponderale rapida con

y di 1 o/+DS, in assenza di un incremento calorico
significativo e In assenza di interesse per il cibo.

Subfase2b : i | b.no aumenta | 0:¢
giornaliero Y obeso con abnorme aumentato
l nteresse per I | cl bo, tu

Insaziabile e ne irrefrenabile!



MANAGEMENT HE
del | 61l perfagi a :

Fase 3: insorgenza variabile, dai 3 ai 15 anni;la fase
piu tipica della PW, ricerca ossessiva e/o
aggressiva, del cibo e marcata ridotta sazieta,
nonostante un ritardato svuotamento gastrico

Anomalie delle regioni limbico -corticali quale risposta alla sazieta dopo
introduzione di cibo (neuro -immagini)

Fase 4: s | osserva nell adul to
un I ncremento dell appetit
del cibo.



MANAGEMENT HE
del | 6l perfagia g c

Cenni di fisiopatologia

RISCONTRO di:

- Anomalie neuro-anatomiche post-mortem a carico
del | 61 proipedalgiaendifetti strutturali cerebrali che
correlano con i problemi cognitivi e comportamentali

-1 l'itvelli dell 6or mone anoressi zz
pancreatico polipeptico ) sono ridotti

-1 I'itvell i1 plasmatici dell 6or mone
post-pr andi ale, sono elevati, anch:i
del cibo

- La somatostatina sopprime i livelli plasmatici di ghrelina , ma non
| appetito. La sommi ni st r azadtmn e
del |l a somatostatina non agisce r



MANAGEMENT t
del | 6l perfagia

Trattament o d:edntroboaimbeestale -

dieta ipocalorica e bilanciata, con esercizio fisico e
regolare, supervisione rigorosa ed appropriato
supporto psicologico e comportamentale del
paziente e della famiglia, educazione alimentare!

Trattamenti inefficaci . trattamento farmacologico con
anoressizzanti; chirurgia bariatrica (bandeggio gastrico
0 bypass); diversione bilio -pancreatica
(malassorbimento)



EDUCAZIONE
ALIMENTARE NELLA
SPW




PRIMO INCONTRO

_ Anamnesi alimentare

. Rilevazione dati antropometrici

. Dieta ipocalorica personalizzata

. Menu settimanale




GLI INCONTRI DI EDUCAZIONE
ALIMENTARE

, INCONTRI BISETTIMANALI
, LE PORZIONI

. GESTIONE DEL CIBO NELLE SITUAZIONI
SOCIALI (feste, ristoranti, pizzerie ecc.)

, RICETTE IPOCALORICHE



Alcune regole per una
corretta alimentazione

DI stri buire | past. ne
colazione, pranzo, cena e 2 spuntini a base di
frutta

. Mangiare In maniera varia

. Preferire le carni bianche

. Mangiare pesce almeno 3 volte a settimana
_ Ridurre il consumo di sale

. Mangiare piu frutta e verdura



UN INVITO ALLE FAMIGLIE

Non lasciate cibo a portata di mano
Non fate scorte di generi alimentare
Non tenete in casa merendine

Cuci nate | 0Oesatta quant.i
| componenti della famiglia e preparate singole
porzioni

Cucinate usando il minor quantitativo di grasso
Evitate di mettere a tavola il cestino del pane

Usate piatti piccoli (le porzioni sembreranno piu
abbondanti)



Aspettl ortopedicl

Scoliosi: 30-70% ; frequentemente associataa cifosi.

Il controllo del peso e fondamentale nella prevenzione e
trattamento

La correzione chirurgica e indicata nelle forme severe e ad
esordio precoce

La scoliosi riscontrata durante il trattamento con GH puo riflettere
semplicemente lan st craitau r a | B\ plidtdsto a&he essereun
effetto collaterale.

LOi nt er rdelztnattamemto con GH non e giustificata



Sleep related breathing disorders 33
(SRBD) 445

Sindrome delle apnee ostruttive (OSAS):

Cause: obesita, saliva densa, cifoscoliosi, ipertrofia adenetonsillare in
associazione con un restringimento delle vie aeree superiori (coane),
ipotonia dei mm. respiratori.

Il 50% dei PWS obesi presenta OSAS

Complicazioni OSAS : ipertensione sistemica, malattie
cardiovascolari, cuore pol monare (¢
importante nella morbidita e mortalita)

Nei PWS prepuberi: principalmente apnee centrali (raramente apnee
ostruttive) non correlate al BMI

Léapnea centrale  indice di un di st

OSAS correla con i disturbi comportamentali, quali tratti autistici
e compulsivita e puo associarsi ad un QI piu basso



SKIN -PICKING

. La causa dello skin-picking non e chiara, ma
Si Ipotizza che dipenda da una disfunzione

serotoninergica c¢che 1n
del |l Oumore (umore Dbass
Trattamento:

- Tecniche di distrazione

- Attivita manuali

-Far mac.| stabi |l 1 zzanti
- Terapie topiche



Altre problematiche

Occhi:
- miopia e ipermetropia Y correzione ottica con lenti
- stabismo Y se necessario correzione chirurgica

Saliva densa:utilizzo di prodotti che favoriscono la
secrezione della saliva €ollutori , chewing  -gum
senza zucchero)

7 sensibilita alla sete: rischio di disidratazione
abituarli a bere regolarmente



Altre problematiche

Diabete di tipo 2: 25% degli adulti PWS
Eta di esordio 20 anni

Trattamento: dieta, ipoglicemizzanti (per es. metformina e insulina
Se necessario)

Ipertensione: 38% degli adulti

Composizionecorporeaty del |l a massa gr asssé:
muscol areYipomobi |l i1t~

Metabolismo basale ridotto, cio comporta una riduzione del
dispendio energetico

Loattivit”™ motoria migliora | a oc
aumenta il dispendio energetico



0000
Management del 55:.
Trattamento con ®
| O Or mone del |l a Cr

INn eta pediatrica



Lo scopo del
trattamento con Il GH
nel bambini con PWS

N\

e

Quello di agire sulla crescita
staturale e sulla Composizione
Corporea




Prima del |l 0l ni z
Trattamento con Il GH

.:&:

Conferma genetica della SPW
IGF-1 Ed eventuale studio della secrezione del GH
Valutazione Nutrizionale e Composizione Corporea

Valutazione di Disturbi del Sonno e Respiratori, Visita
Otorino (eventuale tonsillectomia e adenoidectomia) e
Polisonnografia.

Valutazione della Scoliosi e Rx Colonna Vertebrale

OGTT in bambini Obesi e di eta superiore ai due anni e
con familiarita per Diabete

Studio della funzionalita Tiroidea (Ft3,Ft4,TSH) ed
eventuale terapia sostitutiva

Istruzione ai genitori sul trattamento con il GH (benefici
e rischi)



Durante i1l Trattamento con
1| GH

. Valutazione clinica ogni 3-6 mesi per: altezza,
peso,BMI, Composizione Corporea, Stadio
Puberale, Scoliosi, IGF-1, Ft3, Ft4,TSH, HbA1C

. OGTT in pazienti obesi e con familiarita per
Diabete.

. Polisonnografia e Visita Otorino
. Visita Ortopedica (Scoliosi)
~ Eta ossea



Alla sospensione del
trattamento con GH

~Controll o dell 0Obesit
. Glicemia (Diabete)

. Adenoidectomia e tonsillectomia in caso di
peggioramento dei disturbi del sonno e
respiratori

. Ripresa del trattamento con il GH
nel |l cadul to



Induzione della
Puberta

Non esiste un consenso
univoco sul regime
terapeutico piu adeguato da
utilizzare

La prevalenza di Obesita induce
all outi |1 zzo di <cer of
0 per os (Estrogeni, Testosterone)



Trattamento con il GH
nel |l dadul to

. Sl evidenziano del benefici per
guanto concerne: la composizione

corporea, | 0osteop
miglioramento delle attivita cognitive,
del | catti vit™ moto

vita.



CARATTERISTICHE PSICOLOGICHE §°
E COMPORTAMENTALI

, Scattid 01 r a

Labi 1t dell umor e
. Ansia

, Ossessioni e compulsioni

. Comportamenti autolesivi



SPW::UN DISTURBO

MULTISTADIALE

1. FASE IPOTONICA
(periodo neonatale e prima infanzia)

¢ Ipotermia

¢ Ipogenitalismo

¢ Scarso riflesso di suzione
¢ Pilanto debole

In questa fase | bambini sono descritti come sereni e
socievoll



2.FASE IPERFAGICA (tral -2 anni)

C Iperfagia

Clnsorgenza precoce del |
C Inattivita fisica

C Ridotta sensibilita al dolore

C Termoregolazione disturbata

C Ritardo psicomotorio
CDifficolt”™ dell 0articol
C Disturbi cognitivi
C Insorgenza delle caratteristiche
comportamentall
di sadattive (scatt.] doi

C Depressione, ansia, sintomi 0SSessIvo -
compulsivi

a



3. FASE ADOLESCENZIALE E
DELLOETé ADULT

> 000000

CProbl e mi di sal ute secc
CTendenza all 0i sol ament c

C Insorgenza di problemi psichiatrici (10%)



DISABILITA INTELLETTIVA

(DI)
=40%Dl lieve (QI 51-70)

=33%DI medio (QIl 35-50)
5% DI grave (QI < 35)

20% Funzionamento Intellettivo Limite
(Ql 71-89)

2% Intelligenza nella norma (Ql 90-109)



Profilo cognitivo

Punti di forza
Discr. Visuo-motoria
Attenzione visiva
Integr. stimoli spaziall
Processamento Visivo

Processamento
simultaneo

Memoria a lungo
termine

Composizione puzzle

Punti di debolezza
Discr. Uditivo -verbale
Attenzione uditiva
Integr. stimoli verbali
Processamento uditivo

Processamento
sequenziale

Memoria a breve termine



PROFILO COGNITIVO | &

¢ Non e stato rilevato un modello di sviluppo
cognitivo tipico
¢ Difficolta di apprendimento in diverse aree:

difficolta
di linguaggio

difficolta nelle nozioni
temporali

memoria
di lavoro

difficolta di astrazione e
di ragionamento deduttivo

deficit sequenzial VISUO -percettiva
pianificazione VISUO -motoria

v




PROBLEMATICHE
DELLA SFERA EMOTIVA

C Crisli di rabbia

cScarso controll o d
C Ansia

C Immaturita affettiva

C Testardaggine
Clnstabi Il 1 t° del t o



Problematiche della
sfera emotiva

Frustrazione e
depressione

/ Senso di rifiuto e isolamento \

Va

Sentimento di diversita \




PROBLEMATICHE DELLA 11T
SFERA COMPORTAMENTALE

| | comportament o si mo

Dal 3 al 5anni diventano significative le prime
alterazioni della sfera comportamentale e
del | 6emoti vi t "’

Estroversi
Affettuosi "> =
Collaborativi doi




OBESI TAOG\ e
COMPLICANZE
DELLOOBES/I TA

IPERCONTROLLO
GENITORIALE
LIMENTAZIONE

OMPROMISSIONI

COGNITIVE

IPOGONADISMO



Evoluzione dei disturbi ssse
emotivi 1T
¢ Aumentano nel range di eta che va
dal | 6adol escenza all oet”

¢ Nessuna incidenza significativa rispetto al
genere e al livello cognitivo

¢ Correlazione positiva tra BMI e gravita dei
disturbi

C Nessuna assocliazione tra le diverse anomalie
genetiche e problematiche comportamentall



PROBLEMATICHE
PSICOPATOLOGICHE

Le persone con SPW possono sviluppare
patologie differenti:

Cc Disturbi psicoticl

c Difficolta nella sfera relazionale
C Aggressivita e Autolesionismo
¢ Compulsioni

Non sembra esserci una correlazione
significativa tra i1 livelli di ritardo
mentale e la gravita del disturbo emotivo




CARATTERISTICHE
OSSESSIVO -COMPULSIVE

¢ Bisogno di parlare o di chiedere
Insistentemente

¢ Ordinare e riordinare oggetti, vestiti,
luoghi secondo specifiche regole

clntoll eranza all 0I
¢ Bisogno di simmetria

C Esattezza e uniformita nella routine



PWS e Personalita

An uno studio su adolescenti con PWS attraverso il
Vineland Adaptive Behavior Scales (VABS) e stato
rir scontrato un punto di forza
della vita quotidiana specialmente per il pulire el
cucinare.

A Nella PWS i punteggi di com
non sono correlati e le prestazioni adattative sono ben
al di sotto dei loro punteggi di QI.

A Nonostante |l a causa sia in
sono i tratti peculiari di personalita, una serie di
comportamenti disadattivi e specifiche vulnerabilita



DISTURBI PSICOTICI

C Episodi psicotici nel 16%

C Insorgenza periodo adolescenziale

C Presenti in associazione con UPD o
anomal il e del centroc
iImprinting



AUTOLESIONISMO

cl | 6 9% degl I adol esc
adulti con SPW presenta
comportamenti autolesivi (SIB)

¢ La forma di SIB piu frequente e lo Skin
Picking (82%)

¢ Le aree corporee maggiormente
Interessate sono le gambe (42%) e le
braccia (39%).



| NOSTRI DATI

Nel nostro campione | SIB sono
presenti nel 73% del casi

| distretti corporel maggiormente
Interessati dai SIB sono:

¢ mani (82%)

¢ braccia (73%)

¢ gambe (64%)

C VISO e testa (36%)




| NOSTRI DATI

| SIB piu frequentemente riscontrati
sSono:

¢ Skin-picking (64%)

¢ Spezzettare le unghie e Il graffiarsi
(18%)




STRATEGIE
EDUCATIVE




Strategie educative

A livello educativo e fondamentale operare al fine di
ridurre al minimo | 61 n f Inagaivazdia aspetti di
personalita e motivazionali ;

/Si deve cercare di evitare di rinforzare un
orientamento motivazionale estrinseco, dato che esso
e correlato a peggiori risultati scolastici;

AFin dai primi anni di vita & opportuno valorizzare
Incentivi interni piu che esterni.



Strategie educative

Per favorire adeguateaspettative di successo
e importante :

Al 6 o f di emgitiacognitivi a | | 6 a dellae z z
capacita del soggetto, tali da portare al
successoe non al fallimento ;

Afavorire un  atteggiamento  attivo,
esplorativo.



Strategie educative

Per favorire la motivazione di competenzae
Importante :

A Compiti né troppo facili né troppo difficili :
ottimali sono quelli un p opau difficili ;

A Avere a disposizione una serie di compiti
graduati per difficolta in modo da poter proporre
guello adeguato ad ogni individuo ;

ASi dovrebbe evitare una educazione direttiva fin
dai primi anni di vita per non Inibire la
motivazione di competenza



Strategie educative

A programmi di educazioneindividualizzata
dovrebbero basarsi su una valutazione del
punti di forza e di debolezza cognitiva di
ogni studente

APer gli insegnanti di bambini con PWS puo
essere utile Investire su suggerimenti 0
compiti VISuo -percettivi  come figure o
modelli e ridurre compiti di memoria a breve
termine.



Strategie educative

ADato che molti bambini con PWS manifestano
una attitudine per | puzzle e 1 crucipuzzle,
gueste attivita potrebbero essere utilizzate per
apprendere parole e concetti.

Alnoltre si puo cercare di utilizzare la capacita di
processazione Vvisiva simultanea (es:individuare
| 6 i mmaligun ogeetto rispetto ad altri simili) ed evitare la
frustrazione In compiti che prevedono alte

competenze di processazione sequenziale (es:
ordinamento di figure).




Strategie educative

Importanza di un approccio teorico che si basi
su un modello evolutivo e relazionale del
bambini con PWS

ARischi di un approccio firiduzionistico fichesio
limiti ad evidenziaregliaspetti ndef iaci t ar |

AApproccio fi o | i Dtheiotegri la valutazione
degli aspetti cognitivi con il quadro relazionale.



Strategie educative

Mpproccio terapeutico che tenga conto della
comorbidita psichiatrica per cercare di
ridurre | comportamenti disadattivi,
lavorando sulla motivazione intrinseca al
fine di ampliare la possibilita di trarre

piacere d a |l | 0 amentalesr cohoScitiva e
esplorativa;

Mpproccio terapeutico consapevole
del | ediuthenmnaliont er aeb O

bambino con cui venire in contatto.



Strategie educative

Contenitori che aiutano a sviluppare un pensiero
comune sul bambino.

A Modelli che prevedono la figura diunfir ef er en't
t r a d u tchediltri deorichieste tra scuolae NPI e
aluti a sviluppare un linguaggio comune.

A Importanza di un gruppo di lavoro che si
costruisca sul singolo bambino e contenga le
emozioni (paura, rabbia, impotenza..) degli operatori
e del genitori .



Strategie educative

A

Un programma comportamentale globale che
comprenda un ambiente di vita strutturato, una
psicoterapia  di gruppo e |l trattamento
psicofarmacologico e efficace nel migliorare i problemi
comportamentali: degli adolescenticon SPW

Con unoOappr ogestiona tcamportamentale e
ambientale, solo il 30% deqgli adultt e il 156 dei
bambini con SPW necessitano del trattamento
psicofarmacologico (Brice, 2000)



o0
o0
M 1A ’ 't ®

Gestione comportament

di intervento - Generall

A Fornire limiti e routine chiari e coerenti nei vari setting
della vita quotidiana

A Offrire aiuto ANAextrao mediante tr
unodcattivit”™ e | oaltra) e facendo
dalle compulsioni (ad es., dare ampio preavviso, usare
suggerimenti special, usare una programmazione
comportamentale)

A Basare il curriculum scolastico sul profilo dei punti di forza
e di debolezza dello studente

A Aumentare | a freqguenza dell 6attiv
adattata

A Esegquire terapia del linguaggio per migliorare _
| 6articolazione e | e abilit”™ prat

A Prendere in considerazione la terapia occupazionale per
| 6i potonia e per sviluppare | e ab

A Prendere in considerazione il training sulle abilita socialli

(Dykens & Shah, 2003)



