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Terapia e management
INFANZIA

¸Gavage: non cô¯ consenso sul regime ottimale di 
alimentazione e sullôuso del gavage

- Possibilità  teorica di peggiorare il linguaggio

- Effetti deleteri metabolici e vascolari come 
conseguenza di un eccessivo apporto calorico

¸Criptorchidismo:  80%
- orchidopessi : entro il 1°- 2° anno                             
perch® lôintervento potrebbe diventare difficile per 
lôobesit¨ e lôipoplasia scrotale



INFANZIA

Programma Motorio

Premessa: Ipotonia muscolare, ridotta massa 
muscolare, RPM, ipomobilità, aumentata variabilità 
della taglia delle fibre muscolari I e II (biopsia)

I programmi di Training motorio
sono efficaci in modo particolare
in combinazione con il
trattamento con GH



INFANZIA

¸Lôipotoniamigliora con lôet¨,tuttavia persiste
nellôet¨adulta associata a riduzione della
massamuscolare.

Lôesercizio fisico deve essere una pratica 
quotidiana per tutta la vita

Con programmi specifici per contrastare lôipotonia dei b.ni PWS



MANAGEMENT 
dellôIperfagia e dellôObesit¨

Premessa : 4 fasi + 2 subfasi nelle prime due

¸ 1° fase :   1° anno di vita

il b.no è ipotonico e non obeso

Subfase 1a : difficoltà di alimentazione con o      
senza FTT (Failure to thrive)

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



MANAGEMENT 
dellôIperfagia e dellôObesit¨

¸ 2a fase: 1-6 aa. (2 -4 aa)       

inizio dellôincremento del peso

Subfase 2a : velocità di crescita ponderale rapida con 
ŷdi 1 o/+DS, in assenza di un incremento calorico 
significativo e in assenza di interesse per il cibo.

Subfase 2b : il b.no aumenta lôapporto calorico 
giornaliero Ÿ obeso con abnorme aumentato 
interesse per il cibo, tuttavia lôappetito non ¯ n¯ 
insaziabile e nè irrefrenabile!



MANAGEMENT 
dellôIperfagia e dellôObesit¨

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

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

¸ Fase 4: si osserva nellôadulto dopo i 30aa; pu¸ esserci 
un incremento dellôappetito ma senza ricerca ossessiva 
del cibo.



MANAGEMENT 
dellôIperfagia e dellôObesit¨

Cenni di fisiopatologia

RISCONTRO di:

- Anomalie neuro-anatomiche  post-mortem a carico 
dellôipotalamoŸ iperfagia e  difetti strutturali cerebrali che 
correlano con i problemi cognitivi e comportamentali

- I livelli dellôormone anoressizzante gpph (ormone intestinale 
pancreatico polipeptico ) sono ridotti

- I livelli plasmatici dellôormone oressizzante ghrelina a digiuno e 
post-prandiale, sono elevati, anche se si abbassano dopo lôintroito 
del cibo 

- La somatostatina sopprime i livelli plasmatici di ghrelina , ma non 
lôappetito. La somministrazione cronica di un analogo long-acting 
della somatostatina non agisce n® sul peso e n® sullôappetito.



MANAGEMENT 
dellôIperfagia e dellôObesit¨

¸ Trattamento dellôobesit¨: controllo ambientale,  
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 
o bypass); diversione bilio -pancreatica 
(malassorbimento)



EDUCAZIONE 
ALIMENTARE NELLA 

SPW



PRIMO INCONTRO

¸Anamnesi alimentare

¸Rilevazione dati antropometrici

¸Dieta ipocalorica personalizzata

¸Menù 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

¸Distribuire i pasti nellôarco della giornata: 
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 più 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

¸Cucinate lôesatta quantit¨ di cibo necessaria per 

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 più 

abbondanti)  



Aspetti ortopedici

¸ Scoliosi: 30-70% ; frequentemente associataa cifosi.

Il controllo del peso è fondamentale nella prevenzione e
trattamento

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

La scoliosi riscontrata durante il trattamento con GH può riflettere
semplicemente la ñstorianaturaleòdellaPW, piuttosto che essereun
effetto collaterale.

Lôinterruzionedel trattamento con GH non è giustificata



Sleep related breathing disorders 
(SRBD)

Sindrome delle apnee ostruttive (OSAS):
Cause: obesità, saliva densa, cifoscoliosi, ipertrofia adeno-tonsillare 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 polmonare (questôultimo ruolo 
importante nella morbidità e mortalità)

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

Lôapnea centrale ¯ indice di un disturbo del centro del respiro

OSAS correla con i disturbi comportamentali, quali tratti autistici  
e compulsività e può associarsi ad un QI più basso



SKIN -PICKING

¸ La causa dello skin-picking non è chiara, ma 
si ipotizza che dipenda da una disfunzione 
serotoninergica che induce unôalterazione 
dellôumore (umore basso)

Trattamento:

- Tecniche di distrazione 

- Attività manuali

- Farmaci stabilizzanti dellôumore

- Terapie topiche



Altre problematiche

¸ Occhi: 

- miopia e ipermetropiaŸcorrezione ottica con lenti

- stabismo Ÿ se necessario correzione chirurgica

¸ Saliva densa:utilizzo di prodotti che favoriscono la 
secrezione della saliva (collutori , chewing -gum 
senza zucchero)

¸ Źsensibilità alla sete: rischio di disidratazione

abituarli a bere regolarmente



Altre problematiche

¸ Diabete di tipo 2: 25% degli adulti PWS

Età di esordio 20 anni

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

¸ Ipertensione: 38% degli adulti

¸ Composizione corporea:ŷ della massa grassa e Źdella massa 
muscolareŸipomobilit¨

¸ Metabolismo basale ridotto, ciò comporta una riduzione del 
dispendio energetico

Lôattivit¨ motoria migliora la composizione  corporea e 
aumenta il dispendio energetico 



Management del 
Trattamento con

lôOrmone della Crescita  
in età pediatrica



Lo scopo del 
trattamento con il GH 
nei bambini con PWS

è
Quello di agire sulla crescita 

staturale e sulla Composizione 

Corporea



Prima dellôInizio del 
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 età superiore ai due anni e 
con familiarità per Diabete

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

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



Durante il Trattamento con 
il 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 familiarità per 

Diabete.

¸ Polisonnografia e Visita Otorino

¸ Visita Ortopedica (Scoliosi)

¸ Età ossea



Alla sospensione del 
trattamento con GH

¸Controllo dellôObesit¨

¸Glicemia (Diabete)

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

¸Ripresa del trattamento con il GH 
nellôadulto



Induzione della 
Pubertà

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

La prevalenza di Obesità induce 
allôutilizzo di cerotti transdermici 
o per os (Estrogeni, Testosterone) 



Trattamento con il GH 
nellôadulto

¸Si evidenziano dei benefici  per 
quanto concerne: la composizione 
corporea, lôosteoporosi, 
miglioramento delle attività cognitive, 
dellôattivit¨ motoria e della qualit¨ di 
vita .



CARATTERISTICHE PSICOLOGICHE

E COMPORTAMENTALI

¸Scatti dôira

¸Labilit¨ dellôumore

¸Ansia 

¸Ossessioni e compulsioni

¸Comportamenti autolesivi



SPW: UN DISTURBO 
MULTISTADIALE

Ç Ipotermia

Ç Ipogenitalismo

Ç Scarso riflesso di suzione

Ç Pianto debole

In questa fase i bambini sono descritti come sereni e 
socievoli

1. FASE IPOTONICA 
(periodo neonatale e prima infanzia)



Ç Iperfagia
ÇInsorgenza precoce dellôobesit¨
Ç Inattività fisica
Ç Ridotta sensibilità al dolore
Ç Termoregolazione disturbata
Ç Ritardo psicomotorio
ÇDifficolt¨ dellôarticolazione della parola
Ç Disturbi cognitivi
Ç Insorgenza delle caratteristiche 

comportamentali 
disadattive (scatti dôira, autolesionismo) 

Ç Depressione, ansia, sintomi ossessivo -
compulsivi .

2.FASE IPERFAGICA (tra 1 -2 anni)



ÇProblemi di salute secondari allôobesit¨

ÇTendenza allôisolamento, apatia, astenia

ÇInsorgenza di problemi psichiatrici (10%)

3. FASE ADOLESCENZIALE E 
DELLôETê ADULTA



40%DI lieve (QI 51-70)

33%DI medio (QI 35-50)

5%  DI grave (QI < 35)

20% Funzionamento Intellettivo Limite 
(QI 71-89)

2%  Intelligenza nella norma (QI 90 -109)

DISABILITÀ INTELLETTIVA 
(DI) 



Profilo cognitivo

Punti di forza

¸ Discr. Visuo-motoria
¸ Attenzione  visiva
¸ Integr. stimoli spaziali
¸ 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
Ç Non è stato rilevato un modello di sviluppo 

cognitivo tipico

Ç Difficoltà di apprendimento in diverse aree:

deficit sequenziali
pianificazione

visuo -percettiva 
visuo -motoria

difficoltà nelle nozioni
temporali

difficoltà 
di linguaggio memoria 

di lavoro

capacità di risolvere problemi
rigidità di pensiero

difficoltà di astrazione e
di ragionamento deduttivo



PROBLEMATICHE 
DELLA SFERA EMOTIVA

ÇCrisi di rabbia

ÇScarso controllo dellôaggressivit¨

ÇAnsia 

ÇImmaturità affettiva

ÇTestardaggine

ÇInstabilit¨ del tono dellôumore



Problematiche della 
sfera emotiva

Fragilità
emotiva

Frustrazione e 
depressione

Senso di rifiuto e isolamento

Sentimento di diversità



PROBLEMATICHE DELLA 

SFERA COMPORTAMENTALE

Il comportamento si modifica con lôet¨

Dai 3 ai 5 anni diventano significative le prime 

alterazioni della sfera comportamentale e 

dellôemotivit¨. 

Estroversi

Affettuosi

Collaborativi

Collerici

Attacchi dôira



IPERCONTROLLO
GENITORIALE

ALIMENTAZIONE

IPOGONADISMO

COMPROMISSIONI 
COGNITIVE

OBESITAô e
COMPLICANZE
DELLôOBESITA

DISAGIO
EMOTIVO



Evoluzione dei disturbi 
emotivi

ÇAumentano nel range di età che va 
dallôadolescenza allôet¨ adulta

ÇNessuna incidenza significativa rispetto al 
genere e al livello cognitivo

ÇCorrelazione positiva tra BMI e gravità dei 
disturbi

ÇNessuna associazione tra le diverse anomalie 
genetiche e problematiche  comportamentali



PROBLEMATICHE 
PSICOPATOLOGICHE

Le persone con SPW possono sviluppare 
patologie differenti: 

Ç Disturbi psicotici 

Ç Difficoltà nella sfera relazionale 

Ç Aggressività e Autolesionismo

Ç Compulsioni

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



CARATTERISTICHE 
OSSESSIVO -COMPULSIVE

ÇBisogno di parlare o di chiedere 
insistentemente

ÇOrdinare e riordinare oggetti, vestiti, 
luoghi secondo specifiche regole

ÇIntolleranza allôimperfezione

ÇBisogno di simmetria

ÇEsattezza e uniformità nella routine 



PWS e Personalità

ÅIn uno studio su adolescenti con PWS attraverso il
Vineland Adaptive Behavior Scales (VABS) è stato
riscontrato un punto di forza nellôambito delle abilit¨
della vita quotidiana specialmente per il pulire e il
cucinare.

Å Nella PWS i punteggi di comportamento adattivo e i QI
non sono correlati e le prestazioni adattative sono ben
al di sotto dei loro punteggi di QI.

Å Nonostante la causa sia in parte lô lôiperfagia  altre cause 
sono i tratti peculiari di personalità, una serie di
comportamenti disadattivi e specifiche vulnerabilità



DISTURBI PSICOTICI

Ç Episodi psicotici nel 16%

Ç Insorgenza periodo adolescenziale

Ç Presenti in associazione con UPD o  
anomalie del centro dellô 
imprinting



AUTOLESIONISMO

ÇIl 69% degli adolescenti e lô81% degli 
adulti con SPW presenta 
comportamenti autolesivi (SIB)

ÇLa forma di SIB più frequente è lo Skin 
Picking (82%)

ÇLe aree corporee maggiormente 
interessate sono le gambe (42%) e le 
braccia (39%).



I NOSTRI DATI

Nel nostro campione i SIB sono 
presenti nel 73% dei casi

I distretti corporei maggiormente 

interessati dai SIB sono:

Ç mani (82%)

Ç braccia (73%)

Ç gambe (64%)

Ç viso e testa (36%)



I SIB più frequentemente riscontrati 

sono:

Ç Skin-picking (64%)

Ç Spezzettare le unghie e il graffiarsi 

(18%)

I NOSTRI DATI



STRATEGIE 
EDUCATIVE



Strategie educative

A livello educativo è fondamentale operare al fine di
ridurre al minimo lôinfluenzanegativa di aspetti di
personalità e motivazionali ;

ÅSi deve cercare di evitare di rinforzare un
orientamento motivazionale estrinseco, dato che esso
è correlato a peggiori risultati scolastici;

ÅFin dai primi anni di vita è opportuno valorizzare
incentivi interni più che esterni.



Strategie educative

Per favorire adeguateaspettative di successo
è importante :

Ålôoffertadi compiti cognitivi allôaltezzadella
capacità del soggetto, tali da portare al
successoe non al fallimento ;

Åfavorire un atteggiamento attivo,
esplorativo.



Strategie educative

Per favorire la motivazione di competenzaè
importante :
ÅCompiti né troppo facili né troppo difficili :
ottimali sono quelli un poôpiù difficili ;
ÅAvere a disposizione una serie di compiti
graduati per difficoltà in modo da poter proporre
quello adeguatoad ogni individuo ;
ÅSi dovrebbe evitare una educazione direttiva fin
dai primi anni di vita per non inibire la
motivazione di competenza.



Strategie educative

ÅI programmi di educazioneindividualizzata
dovrebbero basarsi su una valutazione dei
punti di forza e di debolezza cognitiva di
ogni studente

ÅPer gli insegnanti di bambini con PWSpuò
essere utile investire su suggerimenti o
compiti visuo -percettivi come figure o
modelli e ridurre compiti di memoria a breve
termine .



Strategie educative

ÅDato che molti bambini con PWS manifestano
una attitudine per i puzzle e i crucipuzzle,
queste attività potrebbero essere utilizzate per
apprendere parole e concetti.

ÅInoltre si può cercare di utilizzare la capacità di
processazione visiva simultanea (es.: individuare

lôimmaginedi un oggetto 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 dei
bambini con PWS

ÅRischi di un approccio ñriduzionistico ñche si ò
limiti ad evidenziare gli aspetti ñdeficitariò.

ÅApproccio ñolisticoòche integri la valutazione
degli aspetti cognitivi con il quadro relazionale.



Strategie educative

ÅApproccio terapeutico che tenga conto della
comorbidità psichiatrica per cercare di
ridurre i comportamenti disadattivi,
lavorando sulla motivazione intrinseca al
fine di ampliare la possibilità di trarre
piacere dallôattivit¨mentale conoscitiva e
esplorativa;

ÅApproccio terapeutico consapevole
dellôesistenzadi un ñmondointernoòdel
bambino con cui venire in contatto.



Strategie educative
Contenitori che aiutano a sviluppare un pensiero 
comune sul bambino.

ÅModelli che prevedono la figura di un ñreferente-
traduttoreòche filtri le richieste tra scuola e NPI e
aiuti a sviluppare un linguaggio comune.

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



Strategie educative

Å Un programma comportamentale globale che
comprenda un ambiente di vita strutturato, una
psicoterapia di gruppo e il trattamento
psicofarmacologico è efficace nel migliorare i problemi
comportamentali degli adolescenti con SPW

Å Con unôappropriatagestione comportamentale e
ambientale, solo il 30% degli adulti e il 15% dei
bambini con SPW necessitano del trattamento
psicofarmacologico (Brice, 2000 )



Gestione comportamentale e tecniche 
di intervento - Generali

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

Å Offrire aiuto ñextraò mediante transizioni (ad es., tra 
unôattivit¨ e lôaltra) e facendo s³ che le persone si stacchino 
dalle compulsioni (ad es., dare ampio preavviso, usare 
suggerimenti speciali, usare una programmazione 
comportamentale)

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

Å Aumentare la frequenza dellôattivit¨ di educazione fisica 
adattata

Å Eseguire terapia del linguaggio per migliorare 
lôarticolazione e le abilit¨ pratiche

Å Prendere in considerazione la terapia occupazionale per 
lôipotonia e per sviluppare le abilit¨ della vita quotidiana

Å Prendere in considerazione il training sulle abilità sociali

(Dykens & Shah, 2003)


