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Caso clinico
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RIASSUNTO. Scopo. Descrizione longitudinale di un caso clinico di donna affetta da sindrome da delezione del cromosoma 22 (22q11.2DS) disa-
bilita intellettiva (DI) lieve e disturbi psichiatrici associati, trattata ambulatorialmente presso il DSMD della ASST Monza dal 2011 al 2017. Metodi.
Valutazioni testali. TO (2011): WAIS-R; SCID-I; Vineland Scale; SPAIDD-G; SPAIDD-Follow-up. T1 (2013): SPAIDD-Follow-up. T2 (2015):
SPAIDD-Follow-up. T3 (2017): SCID-I; Vineland Scale; SPAIDD-Follow-up. Trattamento psichiatrico farmacologico: Shift da aloperidolo 1 mg, ser-
tralina 100 mg ad aripiprazolo 15 mg, venlafaxina 150 mg. Trattamento psicologico psicoeducativo: 1 seduta ogni 15 giorni; supporto alla famiglia. Ri-
sultati. (2011) WAIS-R: DI lieve (QI totale 67, QI verbale 73, QI performance 67); SCID-I: sintomatologia psicotica sottosoglia, disturbo da attac-
chi di panico con agorafobia, disturbo ossessivo-compulsivo (DOC) con tricotillomania; Vineland Scale: Comunicazione 256/266, Abilita quotidiane
267/402, Socializzazione 202/268, Abilita motorie 111/144; SPAIDD-G: DOC; SPAIDD-Follow-up: aggressivita, agitazione psicomotoria, lamentele
somatiche, impulsivita, comportamenti oppositivi, stereotipie, deflessione timica, compulsioni. (2017) SCID-I: DOC con tricotillomania; Vineland
Scale: Comunicazione 248/266, Abilita quotidiane 312/402, Socializzazione 226/268, Abilita motorie 136/144; SPAIDD-Follow-up: persistono stereo-
tipie e compulsioni. Discussione e conclusioni. Nel follow-up non si ¢ assistito a conversione in psicosi; persistono DOC e tricotillomania, vero-
similmente correlati alle alterazioni del neurosviluppo, difficilmente modificabili. Nei pazienti con 22q11.2DS le strategie di trattamento non-farma-
cologico standard (CBT) sono di difficile applicabilita, tuttavia nel presente caso la combinazione di trattamento farmacologico e psicologico a orien-
tamento psicoeducativo sono risultati efficaci, sia per la riduzione dei sintomi che per una accettazione della DI da parte di paziente e famiglia.

PAROLE CHIAVE: sindrome da delezione del cromosoma 22 (22q11.2DS), disabilita intellettiva, DOC, tricotillomania, percorso psichiatri-
co e psicologico, famiglia, inclusione.

SUMMARY. Aims. Longitudinal description of a clinical case of a woman with Chromosome 22 deletion syndrome (22q11.2DS), mild intel-
lectual disability (ID) and associated psychiatric disorders, treated at “Adolescent Outpatient Service”, at the ASST Monza DSMD from 2011
to 2017. Methods. Assessment Test Tools. TO (2011): WAIS-R; SCID-I; Vineland Scale; SPAIDD-G; SPAIDD-Follow-up. T1 (2013): SPAIDD-
Follow-up. T2 (2015): SPAIDD-Follow-up. T3 (2017): SCID-I; Vineland Scale; SPAIDD-Follow up. Pharmacological psychiatric treatment: Shift
from haloperidol 1 mg, sertraline 100 mg to aripiprazole 15 mg, venlafaxine 150 mg. Psychoeducational psychological treatment: 1 session every
15 days; support to family. Results. (2011) WAIS-R: slight ID (total IQ 67, verbal 1Q 73, performance 1Q 67); SCID-I: subthreshold psychotic
symptomatology, panic attack disorder with agoraphobia, obsessive-compulsive disorder (OCD) with trichotillomania; Vineland Scale: Com-
munication 256/266, Daily Skills 267/402, Socialization 202/268, Motor skills 111/144; SPAIDD-G: OCD; SPAIDD-Follow up: aggression, psy-
chomotor agitation, somatic complaints, impulsivity, oppositional behaviour, stereotypes, depressed mood, compulsions. (2017) SCID-I: OCD
with trichotillomania; Vineland Scale: Communication 248/266, Daily Skills 312/402, Socialization 226/268, Motor skills 136/144; SPAIDD-Fol-
low-up: stereotypes and compulsions persist. Discussion and conclusions. There was no transition to psychosis in the follow-up; OCD and
trichotillomania persists, probably related to neurodevelopmental alterations, that are difficult to be modified. In 22q11.2DS patients, standard
non-pharmacological treatment strategies (CBT) are difficult to apply, but in the present case the combination of pharmacological and psy-
choeducational psychological treatment was effective, both for the reduction of symptoms and for the acceptance of ID by patient and family.

KEY WORDS: Chromosome 22 deletion syndrome (22q11.2DS), intellectual disability, OCD, trichotillomania, psychiatric and psychological

treatment, family, inclusion.
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PREMESSA

Il presente case report riguarda una giovane donna affet-
ta da sindrome da delezione del cromosoma 22ql11.2
(22q11.2DS) e disabilita intellettiva (DI) seguita presso
I’ Ambulatorio Adolescenti del Dipartimento di Salute Men-
tale e Dipendenze (DSMD) dell’ASST Monza. La paziente
ha fornito un consenso informato scritto. L'integrazione tra i
due approcci, nomotetico e idiografico'?, rende la de-
scrizione del caso fruibile sia al lettore con una formazione
scientifica, sia al lettore di altra formazione interessato alle
tematiche della DI. Il lavoro su un caso clinico di paziente
con sindrome genetica ¢ un buon punto di partenza per os-
servare uno scenario pilt ampio rispetto alla “semplice”
delezione cromosomica: il legame reciproco tra modifi-
cazioni genetiche, alterazioni cognitive del neurosviluppo e
vulnerabilita alla psicopatologia sono la “frontiera” della
ricerca in questo ambito.

INTRODUZIONE

La 22q11.2DS ¢ una patologia genetica sostenuta da una
microdelezione a livello del braccio lungo del cromosoma 22,
con una prevalenza media pari a 1:4000 nati vivi’. Nella mag-
gior parte dei casi (90-95%) si tratta di una mutazione de no-
vo*, altrimenti, la microdelezione si manifesta con un’eredi-
tarieta di tipo autosomico dominante. La diagnosi ¢ basata
sull’esame clinico e confermata dall’identificazione della
delezione 22q11.2 mediante ibridazione in situ fluorescente
(FISH), MLPA, a-CGH o microarray SNP genome-wide>.

Le prime descrizioni di tale sindrome risalgono alla sec-
onda meta del Novecento, quando per la prima volta veniva
delineato il quadro della sindrome di Di George, caratteriz-
zato da una triade specifica di manifestazioni cliniche: im-
munodeficienza correlata all’aplasia del timo, anomalie car-
diache congenite e ipoparatiroidismo®. La 22q11.2DS si man-
ifesta con un corredo sintomatologico e un coinvolgimento
multiorgano e multisistemico estremamente vario e comp-
lesso, con spiccata variabilita sia intra- sia inter-familiare’.

In eta infantile le manifestazioni cliniche tipiche, che con-
sentono una diagnosi relativamente precoce, sono: anomalie
cardiache congenite, infezioni ricorrenti, insufficienza
velopalatina, ipernasalita della voce, ipocalcemia, difficolta
nella suzione, ritardo nello sviluppo e nel linguaggio, anom-
alie comportamentali e DI. Anomalie renali, otorino-
laringoiatriche, ipotiroidismo, ritardo di crescita intrauterino,
bassa statura, anomalie scheletriche, trombocitopenia, micro-
cefalia, crisi epilettiche idiopatiche e ipotonia sono invece
manifestazioni meno frequenti’. Pud agevolare la diagnosi a
qualsiasi eta la presenza di dismorfismi facciali caratteristici.

In eta adolescenziale e adulta, invece, la presenza di
anomalie comportamentali, spesso indicative di un’emer-
gente patologia psichiatrica, pud condurre alla diagnosi’. La
22q11.2DS si associa a un incrementato rischio di disturbi
mentali lungo lintero arco della vita®. La regione deleta del
cromosoma 22, infatti, determina il coinvolgimento di nu-
merosi geni, quali COMT, PRODH, GNBIL, PIK4CA,
ARVCE, implicati in maturazione e sviluppo di neuroni e cir-
cuiti neurotrasmettitoriali, in grado di conseguenza di deter-
minare una maggiore suscettibilita individuale allo sviluppo
di disturbi mentali®. La microdelezione del cromosoma 22,
infatti, coinvolge le cosiddette “recurrent copy number vari-

ants” (CNV), associate all’insorgenza delle patologie del
neurosviluppo®. Uno studio recente fornisce la reale
prevalenza di 22q11.2 CNV e la traiettoria associata al ris-
chio di malattia e di mortalita, attraverso I'utilizzo di una
coorte di pazienti rappresentativa (Danish iPSYCH popula-
tion)!?. T soggetti affetti da 22q11.2DS, inoltre, hanno un tas-
so di psicosi superiore di circa 20 volte rispetto a quello del-
la popolazione generale!!. Le patologie piu spesso descritte
nell’eta infantile sono ADHD (30-40%), disturbi dello spet-
tro dell’autismo (10-30%), disturbi d’ansia (30-40%) e del-
I'umore (20-30%). E poi descritta in letteratura I’associ-
azione con il disturbo ossessivo-compulsivo (DOC) (5-
6%)'2. In eta adulta circa il 20-30% dei soggetti affetti da
22q11.2DS soddisfa i criteri per una diagnosi di schizofre-
nia>!!, dalle caratteristiche cliniche del tutto indistinguibili
rispetto alla medesima patologia psichiatrica che puo insorg-
ere nella popolazione generale, fatta eccezione per un livello
intellettivo medio pilt basso'. La maggior parte dei soggetti
affetti da 22q11.2DS presenta un livello intellettivo border-
line (QI 70-84), con un 30-40% di individui affetti da DI di
grado lieve (QI 55-69)%3,

Bisogna considerare che, anche in presenza di un livello
intellettivo nella media, possono manifestarsi delle difficolta
nell’apprendimento, in particolare per quanto riguarda le
abilita aritmetiche'®. Inoltre, i soggetti affetti da 22q11.2DS
presentano una scarsa capacita di descrivere o comprendere
la sintomatologia organica di cui sono affetti, di conseguenza
essa ¢ spesso trattata in maniera subottimale, in particolare
se concomitano la presenza di DI e/o sintomi psicotici'.

Alcuni autori riportano assenza di correlazioni evidenti
tra il livello di DI e I"aumentato rischio di patologia psichi-
atrica, compresa la schizofrenial>.

In questo caso clinico riportiamo la storia clinica di Em-
ma, affetta da 22q11.2DS e disturbi psichiatrici associati, a
evidenziare un successo terapeutico in una paziente comp-
lessa, con multiple comorbilita internistiche e psichiatriche.

CASO CLINICO

Emma ¢ una ragazza di 26 anni dal sorriso dolce. I tratti un
po’ infantili di un viso caratteristico esprimono la sua simpatia
e al tempo stesso la sua unicita, associata anche alla sindrome
genetica di cui soffre. Ha pochi capelli, Emma, o meglio, ha dei
capelli “rasati”, con delle chiazze di alopecia, in quanto “se li
strappa” durante le crisi compulsive di rabbia e agitazione. Per
questo il padre ha I’abitudine di “rasarle” i capelli molto corti,
e di farle indossare una parrucca con capelli ricci neri. La tri-
cotillomania ¢ espressione del disagio psico-emotivo che Em-
ma presenta a causa del disturbo di base che la porta a “dover
mascherare” di fronte all’Altro il suo volto e che dall’Altro-
genitoriale ¢ guidata e condizionata.

Anamnesi fisiologica

All’arrivo presso I’Ambulatorio, nel 2011, Emma ¢ inseri-
ta in un progetto di tirocinio con buona autonomia. Succes-
sivamente ha ottenuto la possibilita di frequentare un centro
di floricoltura (potatura di piante) e poi una cooperativa per
disabili dove tuttora lavora con mansioni di assemblaggio di
pezzi meccanici.
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I genitori e Emma stessa riferiscono che il lavoro ¢ una
componente essenziale delle sue giornate; il rendimento ¢
buono, ¢ ben integrata nel gruppo. Emma frequenta inoltre
I’associazione AlDel22, sede italiana di un’associazione in-
ternazionale che promuove iniziative di amicizia e supporto
per persone affette da 22q11.2DS e che regolarmente orga-
nizza una volta ’anno una gita in Italia cui Emma partecipa
con grande interesse. Nel 2017 ha stretto un legame affettivo
con un ragazzo del gruppo, che non ¢ potuto diventare una
vera e propria relazione sentimentale a causa della lon-
tananza. Emma si trova molto bene con i ragazzi di AIDel22
e afferma durante i colloqui che “si trova meglio con loro che
con i normali”, in quanto si sente capita e non sente il peso
di una “diversita” irraggiungibile. Con loro non ha la neces-
sita di indossare la parrucca, pud “essere cosi com’e” al loro
sguardo.

Anamnesi patologica remota

Emma giunge all’Ambulatorio Adolescenti del DSMS
dell’ASST Monza nel 2011 a seguito di indicazione di un is-
tituto neuropsichiatrico infantile della zona, con accesso
spontaneo da parte della famiglia, senza effettivo “passaggio
di consegne” tra i due Servizi.

E stata seguita da tale istituto neuropsichiatrico dal giug-
no 1992 (eta: 7 mesi) al giugno 2009 (eta: 18 anni) per un
quadro clinico di “Delezione del cromosoma 22”. Nei primi
anni di vita, durante i ricoveri in un reparto di pediatria a Mi-
lano, la diagnosi di Emma non era ancora stata scoperta, si
parlava di “ritardo psicomotorio in esiti di piede torto con-
genito” oppure di “agenesia del corpo calloso”, poi il pedi-
atra individuo in Emma, all’eta di 12 anni, le caratteristiche
cliniche della 22q11.2DS, che venne definitivamente confer-
mata nel suo profilo genetico con esame FISH (a cui sono
stati sottoposti Emma e i genitori) nel 2005 (eta: 14 anni), che
ha evidenziato una mutazione de novo.

In anamnesi si segnala una lieve prematurita alla nascita,
piede torto congenito bilaterale sottoposto a interventi
chirurgici correttivi a 3 anni, a 5 anni e mezzo e a 25 anni,
bronchiectasie e fibrosi cistica, pleurite sinistra a 20 anni, sco-
liosi sindromica progressiva (intervento alla colonna per
“artrodesi vertebrale posteriore strumentata T5-L.1”, con ap-
plicazione di un fissatore vertebrale, eta: 17 anni), sindrome
di Raynaud (riscontrata a 26 anni), ritardo dello sviluppo psi-
comotorio e linguistico. Alle visite otorinolaringoiatriche,
cardiologiche, oculistiche, dermatologiche svolte negli anni
non si sono riscontrate patologie di rilievo clinico.

Esame obiettivo

Emma ¢ disponibile al colloquio, collaborante, ha un sor-
riso particolare che sembra celare timidezza e fragilita. E ac-
cessibile alle domande dell’intervistatore e sa comunicare i
suoi stati d’animo. Ha un aspetto curato, talvolta indossa la
parrucca, ’abbigliamento & poco ricercato. L’eloquio ¢
povero, va stimolato. La coscienza ¢ intatta, ¢ presente la
consapevolezza di malattia, ¢ orientata nello spazio e nel
tempo. L’attenzione talvolta ¢ ridotta. La memoria ¢ conser-
vata, la capacita di astrazione scarsa. Il pensiero ¢ corretto
nella forma, povero e concreto nei contenuti. Non emergono

tematiche deliranti strutturate, talora presenta una sfumata
interpretativita. La senso-percezione ¢ caratterizzata dalla
presenza di illusioni. L'umore ¢& stabile, talvolta disforico: per
es., quando non si rispetta la puntualita nei colloqui, iniziano
le crisi di pianto, i comportamenti problema, quali il battere
la testa contro il muro o I’agitarsi e muoversi senza control-
lo. La relazione instaurata con i curanti ¢ fin da subito stata
buona, con connotazioni “genitoriali”. Infatti, i tratti di DI, la
fragilita disarmante e la richiesta di affetto di Emma fa-
voriscono da parte dei curanti un atteggiamento disponibile
di ascolto e una partecipazione emotiva sincera. Nelle valu-
tazioni testali, in particolare, si ¢ osservata una tendenza del-
la paziente all’acquiescenza.

Valutazioni testali e cliniche all’arrivo

Nella relazione clinica fornita dall’istituto neuropsichi-
atrico, richiesta dai familiari per il rinnovo dell’invalidita,
vengono riportati gli esiti di una valutazione WAIS-R del-
I’ottobre 2010, che evidenzia un deficit di lieve entita delle
capacita neuropsicologiche e cognitive (QI Tot= 67; QI Ver-
bale= 73; QI Performance= 67).

Alla somministrazione della Vineland Adaptive Behavior
Scale, svolta intervistando la madre della paziente, risulta-
vano i seguenti punteggi all’interno dell’area “soggetti con
disabilita cognitiva lieve, dai 14 ai 19 anni e 11 mesi, in
famiglia™:

e Comunicazione: 256/266, livello di funzionamento superi-
ore alla media;

e Abilita quotidiane: 267/402, livello di funzionamento
medio-basso;

e Socializzazione: 202/268, livello di funzionamento medio;

e Abilita motorie: 111/144, livello di funzionamento inferi-
ore alla media.

La sintomatologia presentata all’ingresso presso il nostro
Servizio era di tipo ossessivo-compulsivo, ad ampio spettro:
una rigidita di pensiero, una insicurezza di fondo con richies-
ta costante di rassicurazioni, I’idealizzazione di alcune figure
del contesto sociale di appartenenza, come il prete dell’ora-
torio, I’angoscia derivante dalla mancata soddisfazione di un
bisogno, la tricotillomania, esperita dalla paziente come una
modalita di “auto-punizione” in risposta alla frustrazione de-
rivante dalla mancata realizzazione di un desiderio. Riferiva
che il disturbo tricotillomanico sarebbe insorto a 18 anni e
racconta come evento scatenante “un litigio con un’amica,
che non mi parlava pit, ho iniziato a prendermela con me
stessa. Anche quando alcuni mi hanno bloccato su Facebook,
in qualche modo dovevo castigarmi. Era colpa mia e dovevo
punirmi. Dopo che mi strappo i capelli, a volte mi sento piil
tranquilla, ma ho capito che chi sta male alla fine sono i0”.

Inoltre, alla somministrazione del questionario SCID-I
(2011) emergevano tratti ansiosi diffusi, fino ad attacchi di
panico e sfumata sintomatologia psicotica descritta come
“immagini” che pili che vere e proprie allucinazioni visive
apparivano come illusioni. La paziente riferiva: “vedo dei
ventilatori che sembra mi cadano addosso”, “vedo orsac-
chiotti che parlano”, “sento le formiche sulla pelle”. Tali sin-
tomi portavano a escludere la diagnosi di schizofrenia, tut-
tavia potevano essere ritenuti sintomi psicotici sotto-soglia
(subtreshold psychotic symptoms - SPS) associati alla diag-
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nosi di DI. Inoltre, era stata posta diagnosi di disturbo da at-
tacchi di panico (DAP) con agorafobia e DOC con tricotillo-
mania (diagnosi secondo il DSM-IV-TR, nel 2011). Per au-
mentare la sensibilita diagnostica ¢ stato anche somministra-
to lo SPAIDD-G (compilatore: psichiatra, FC), uno strumen-
to di screening specifico per persone con DI'. 11 principale
orientamento diagnostico derivante dallo SPAIDD-G ¢ sta-
to: DOC, mentre un disturbo di personalita di Cluster C (evi-
tante/dipendente/ossessivo-compulsivo) era vicino alla
soglia diagnostica (Figura 1). Lo SPAIDD-G ¢ parte di una
pit ampia batteria di strumenti, che ne include anche uno per
il follow-up psichiatrico (SPAIDD-Follow-up)!®. Questo
strumento ¢ stato somministrato (FC) al baseline TO (2011),
T1 (2013),T2 (2015),T3 (2017). Al baseline si evidenziavano:
aggressivita, agitazione psicomotoria, lamentele somatiche,
impulsivita, comportamenti oppositivi, stereotipie, defles-
sione timica e compulsioni (Tabella 1).

Trattamento psichiatrico e psicologico

Emma ¢ giunta all’attenzione degli psichiatri con una ter-
apia costituita da aloperidolo 1 mg e sertralina 100 mg, ma
presentava effetti collaterali secondari all’aloperidolo
(sedazione e rallentamento ideo-motorio) ed effetti collater-
ali gastrointestinali correlati alla sertralina. Si ¢ reputato, per-
tanto, opportuno sostituire 1’aloperidolo con I’aripiprazolo,
fino a un dosaggio di 15 mg/die e la sertralina con la ven-
lafaxina, fino a un dosaggio di 150 mg/die.

E iniziato, poi, un percorso psicologico a cadenza quindic-
inale. Emma ha da subito presentato un problema, oltreché
medico in senso ampio (i disturbi psichici associati alla sin-
drome genetica), relazionale, in particolare con le figure gen-
itoriali. Infatti, la madre e il padre faticano ad accettare i lim-
iti posti dalla condizione di DI e quanto ne consegue. Vor-
rebbero che Emma si inserisse nel gruppo dei pari, nel grup-
po dei “normali” e che potesse esprimere le proprie capacita
a un livello paragonabile a quello dei suoi coetanei. Per es-
empio, I’abilita di Emma di tornare a casa da sola dal lavoro
¢ da loro valorizzata nell’ottica di una autonomia. Infatti i

genitori ritengono che Emma “non sia da commiserare e che
possa avere la sua possibilita”. Affermano che “ci si puo ar-
rendere a un limite solo dopo averci provato”. Emma sente
su di sé questo sguardo come “limitante”, ristretto. Ai “no”
che riceve, si fa del male, innanzitutto strappandosi i capelli,
e la reazione del padre ¢ quella di darle una parrucca. Emma

la indossa perché vuole sentirsi accettata dai “normali”.

Esito degli interventi: valutazioni testali e cliniche

Nel corso dei sei anni di trattamento con le terapie de-
scritte si € osservata una progressiva scomparsa dei sintomi
psicotici sottosoglia (subtreshold psychotic symptoms - SPS),
una riduzione dei comportamenti problema e dunque una
maggiore tolleranza alle frustrazioni. Per esempio, quando il
curante ¢ in ritardo per ’appuntamento, solo raramente Em-
ma batte la testa contro il muro per richiamare I’attenzione
e si mostra piul tranquilla nell’attesa. I comportamenti di tipo
tricotillomanico persistono, ma sono caratterizzati da fasi. Ci
sono infatti periodi dell’anno in cui i capelli ricrescono e non
indossa pill la parrucca, altri periodi in cui tali comporta-
menti disfunzionali si fanno piu frequenti. Pertanto, alla val-
utazione SCID-I del luglio 2017, sono risultati verificati i cri-
teri per le diagnosi di: DI lieve; DOC e tricotillomania. In as-
sociazione allo SPAIDD-G, dal baseline TO (2011) attraverso
T1 (2013), T2 (2015) fino a T3 (2017) ¢ stato somministrato
SPAIDD-Follow-up, che evidenzia i pattern psicopatologici
presenti nel corso del tempo. Emma, negli anni, ¢ migliorata
(per intensita e frequenza) nelle seguenti dimensioni: ag-
gressivita, agitazione psicomotoria, lamentele somatiche, im-
pulsivita, comportamenti oppositivi e deflessione timica. Per-
sistono, tuttavia, stereotipie e compulsioni (Tabella 1).

Da un punto di vista psicologico, la cura ha mirato ad af-
frontare la situazione di ambivalenza mostrata dai genitori e
a mitigare le aspettative degli stessi, aiutandoli a confrontar-
si con il mondo della DI. Grazie al nostro trattamento, Em-
ma ha sviluppato maggiori capacita di gestione delle
emozioni, ha guadagnato autonomia e consapevolezza della
sua diversita.
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Figura 1. SPAIDD-G (Modificato da: Bertelli et al.)'e.
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Tabella 1. Punteggi allo SPAIDD-Follow-up (Bertelli et al.'®) in 4
step temporali. (Modificato da: Bertelli et al.)'®.

T0=2011 T1=2013 T2=2015 T3=2017

1 E T (|E 1 F 1 F
Aggressivita* 2 2 2 2 2 1 1 1
Distruttivita 2 2 0 0 0 0 0 0
Autolesionismo 2 3 0 0 0 0 0 0
s sl e e e
Lamentele alalzlala]a] 0 |2
Picacismo 0 0 0 0 0 0 0 0
Iperattivita 0 0 0 0 0 0 0 0
Impulsivita* 1 3 2 2 2 3 1 1
Oppositivita* 1 3 1 1 1 2 0 0
Furti 0 0 0 0 0 0 0 0
Fobie 1 30 0 0 0 0 0
Stereotipie** 2 3 2 3 2 3 1 3
Apatia 0 0 0 ©0 0 0 0 0
Abulia 0 0 0 0 0 0 0 0
Desis 2 3 2 3 1 3 0 0
gle\,/azione 0 0 0 0 0 0 0 0
ell’'umore
Disturbi del sonno 1 30 0 0 0 0 0
Problemi alimentari 0 0 0 0 0 0 0 0
Autismo 0 0 0 0 0 0 0 0
Negativismo 0 0 0 0 0 0 0 0
Ossessioni 0 0 0 0 0 0 0 0
Compulsioni** 1 31 2 | 2 2 3 1 2
Deliri 0 0o 0 0 0 0 0 0
Allucinazioni visive 0 0 0 0 0 0 0 0
A tucinazioni 0O 0 0 0 0 0 0 0

Legenda: 1= Intensita (O=assente, 1=lieve, 2=moderata, 3=grave);
F= Frequenza (O=assente, 1=mensile, 2=settimanale, 3=quotidiana).
*Item in cui si ¢ osservato un miglioramento nel tempo.

**[tem in cui si ¢ osservata una presenza costante.

Alla somministrazione della Vineland Adaptive Behavior
Scale nel luglio 2017, svolta intervistando direttamente la
paziente, con l'intervento talvolta del padre, sono risultati i
seguenti punteggi all’interno dell’area “adulti con disabilita
cognitiva in famiglia”:

e Comunicazione: 248/266, livello di funzionamento superi-
ore alla media;

e Abilita quotidiane: 312/402, livello di funzionamento supe-
riore alla media;
Socializzazione: 226/268, livello di funzionamento superi-
ore alla media;

e Abilita motorie: 136/144, livello di funzionamento superi-
ore alla media.

DISCUSSIONE

La condizione clinica della paziente era caratterizzata, al-
I’arrivo presso I’Ambulatorio, dalla presenza di SPS che con
il trattamento antipsicotico (aripiprazolo, 15 mg) sono andati
progressivamente in remissione, mentre i comportamenti-
problema grazie all’associazione tra psicofarmacoterapia e
percorso psicologico si sono ridotti. La tricotillomania, che
puo essere vista come una particolare modalitd comunicati-
va di emozioni — come la rabbia — che non trovano
un’adeguata espressione nel linguaggio verbale, ¢ il DOC
persistono, nonostante i trattamenti. Il permanere di tali sin-
tomi, nonostante il duplice trattamento, potrebbe trovare sp-
iegazione nelle tipiche alterazioni del neurosviluppo, a livel-
lo clinico e cognitivo, scarsamente modificabili. E noto dalla
letteratura come ci sia una correlazione tra la 22q11.2DS e la
schizofrenia'’, in particolare & stato descritto che uno su
quattro-cinque soggetti affetti dalla sindrome svilupperanno
la schizofrenia in tarda adolescenza o prima eta adultal'. E
stato dimostrato come la somministrazione di farmaci psi-
cotropi, quali antipsicotici o antidepressivi/ansiolitici, a
soggetti a elevato rischio, ritardi I'insorgenza di disturbi psi-
cotici e riduca i tassi annuali di conversione alla psicosi'®!".
Un recente studio longitudinale? si & proposto di studiare
I’associazione tra funzionamento neurocognitivo e psichi-
atrico in soggetti affetti dalla 22q11.2DS per identificare i
deficit neurocognitivi che potessero predire ’emergenza di
SPS positivi o negativi. In particolare, & stato riscontrato che
i punteggi di Global Neurocognitive Performance (GNP) er-
ano associati alla presenza di SPS negativi al follow-up. In-
oltre, ¢ stato verificato che i soggetti affetti da 22q11.2DS
sottoposti a terapia psicofarmacologica mostravano miglio-
ramenti significativi nel funzionamento cognitivo globale
rispetto ai soggetti non in trattamento. Pertanto, gli autori
hanno ipotizzato che i tassi di conversione alla psicosi inferi-
ori nella loro coorte di pazienti con SPS potessero essere cor-
relati all’elevato tasso di pazienti del loro campione sotto-
posti a trattamento (il 45%). In linea con queste osser-
vazioni, possiamo affermare che il trattamento farmacologi-
co somministrato alla paziente descritta nel nostro caso pos-
sa avere giocato un ruolo importante nella prevenzione di
una eventuale conversione a psicosi. Il lavoro apre inoltre
nuovi scenari di osservazione sul caso, che riguardano la
sfera neurocognitiva®. Un limite della nostra osservazione
longitudinale, infatti, & stato quello di non avere valutato du-
rante il trattamento le possibili variazioni cliniche sul ver-
sante cognitivo, che era stato testato solo precedentemente
al nostro trattamento, con una WAIS-R.

Un tratto caratteristico del presente caso ¢ rappresentato
dalla sintomatologia tricotillomanica che, per quanto a noi
noto, non ¢ stata descritta in precedenti report su pazienti af-
fetti da 22q11.2DS.

Per quanto riguarda la tipologia di percorso psicologico
svolto con Emma, possiamo affermare che non si ¢ trattato
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di un percorso strutturato secondo un modello di orienta-
mento specifico (per es., psicodinamico o cognitivo compor-
tamentale), in quanto — come sostengono alcuni autori — le
caratteristiche cliniche dei pazienti con 22q11.2DS, quali la
necessita di un tempo maggiore per stabilire una relazione di
fiducia con i curanti, la necessita di un tempo pitt lungo per
processare le informazioni o le difficolta nel comprendere in-
formazioni astratte a causa della DI e i deficit nella socializ-
zazione rendono di difficile applicabilita le strategie di trat-
tamento standard'®. Pertanto, si & utilizzato un approccio di
tipo psicoeducativo, calibrato sulle specificita cliniche della
paziente. Una recente rassegna®! sui trattamenti non farma-
cologici dei disturbi psichiatrici in pazienti affetti da
22q11.2DS, evidenzia come ci sia poca letteratura sul tema e
che, allo stato attuale, le linee guida internazionali indichino
di seguire il trattamento non farmacologico standard (ter-
apia cognitivo-comportamentale e psicoterapia interperson-
ale). Solo quattro studi preliminari hanno preso in esame in-
terventi mirati sui deficit in domini neuropsicologici del fun-
zionamento, che trovano espressione nelle psicosi, come le
abilita cognitive e il funzionamento sociale-emotivo. Nonos-
tante cio, ¢ nota la difficolta di applicazione di tali indicazioni
nell’ambito della pratica clinica?>?,

CONCLUSIONI

Dopo sei anni di trattamento, psicologico e psichiatrico,
presso I’Ambulatorio Adolescenti del DSMD dell’ASST
Monza, Emma ha ottenuto un grande miglioramento clinico
confermato dalle valutazioni testistiche. La sintomatologia
ansiosa generalizzata con attacchi di panico e i SPS non sono
pil presenti, persistono il DOC con tricotillomania e la dis-
abilita intellettiva lieve di base. Riesce a svolgere con rego-
larita le visite mediche di controllo per il suo quadro sin-
dromico e mantiene con assiduita I’attivita lavorativa. La
partecipazione ad Aldel22 ¢ costante e significativa, trovan-
do Emma in questo contesto uno spazio di ascolto e una
reale comprensione della propria condizione. Ha imparato
ad accettare i limiti imposti dalla sua condizione sindromica
e psichica e convive con essi. Persistono difficolta relazionali
con i genitori che faticano ad accettare il suo stato e talvolta
la confrontano con standard troppo elevati: questo genera in
lei stati ansiosi e di rabbia. Le valutazioni testali Vineland e
SCID-I (2017) hanno rilevato un miglioramento significati-
vo, confermando il buon iter terapeutico svolto, che ci si as-
petta possa continuare.

Conflitto di interessi: glia autori dichiarano I’assenza di conflitto di
interessi.
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