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Capitolo 1

| disturbi da tic

1.1 Definizione e sintomatologia

| disturbi da tic sono disturbi neuropsichiatrici che esordiscono in eta evolutiva caratterizzati

dalla presenza di tic, motori e/o fonici.

Storicamente, le prime descrizioni dei disturbi da tic si devono a Jean lItard, che nel 1825
riporto il caso della marchesa di Dampierre che presentava tic motori e fonici ed emissione
incontrollata di parole oscene. Sessant’anni dopo, Gilles de la Tourette descrisse la maladie
des tics, riconoscendone come caratteristiche peculiari la presenza di tic motori e fonici,
I’incoordinazione motoria, la produzione di gesti o parole oscene e la ripetizione di gesti 0

parole altrui.

| tic sono caratterizzati dalla produzione di movimenti (tic motori) o dall’emissione di suoni
(tic fonici) bruschi, ripetitivi, non ritmici, improvvisi, che possono ricordare frazioni di
comuni azioni motorie o produzioni vocali espresse in un contesto inappropriato. | tic si
distinguono in motori e fonici in base alla tipologia e in semplici e complessi secondo il grado
di complessita.

| tic motori semplici sono movimenti brevi (durano solitamente meno di un secondo) e
improvvisi, che interessano un solo gruppo di muscoli. | piu frequenti sono: ammiccare le
palpebre, alzare la spalla, arricciare il naso, fare scatti con la testa o con la spalla, contrarre
I’addome. Spesso i pazienti piu giovani sono del tutto inconsapevoli dei loro tic semplici.

| tic motori complessi solitamente si manifestano dopo la comparsa dei tic semplici; sono
movimenti all’apparenza finalizzati, di piu lunga durata e piu coordinati. Tra questi Si
annoverano: annusare oggetti, saltare, calciare, assumere posture simil-distoniche. In alcuni

casi, il paziente pud ripetere gesti fatti da altri (ecoprassia) o produrre gesti osceni



(coproprassia). Accade raramente che i tic motori complessi si manifestino in assenza di tic
motori semplici.

| tic fonici sono suoni prodotti dal passaggio dell’aria nel naso, nella gola o nella bocca.

| tic fonici semplici sono suoni o rumori inarticolati di breve durata, come ad esempio tirar su
col naso, schiarirsi la gola, soffiare, urlare.

| tic fonici complessi possono spaziare dall’emissione di singole sillabe alla produzione di
parole o intere frasi, possono anche manifestarsi come cambiamento improvviso del tono di
voce o della prosodia del discorso, possono altresi comprendere la ripetizione di parole altrui
(ecolalia) o proprie (palilalia) 0 ’emissione incontrollata di parole oscene o socialmente
inappropriate (coprolalia). I tic fonici complessi sono quasi sempre accompagnati da tic fonici

semplici e da tic motori, sia semplici che complessi.

Una caratteristica dei tic  la possibilita del paziente di riuscire a sopprimerli per un breve
periodo di tempo, capacita che viene utilizzata dal paziente soprattutto in situazioni sociali.
Tipicamente i tic si accentuano nelle ore pomeridiane e serali, quando la stanchezza e piu
intensa e la capacita di controllo si riduce.

Inoltre, lo stress e le emozioni sono in grado di esacerbare la sintomatologia ticcosa.

| tic subiscono frequentemente variazioni nel tempo, potendo un determinato tic manifestarsi
per un periodo per poi scomparire. In generale, la sintomatologia ticcosa alterna periodi di
esacerbazione e altri di relativo benessere o0 assenza dei sintomi, configurando un andamento

waxing and waning dei disturbi da tic.

1.2 Classificazione diagnostica e caratteristiche cliniche

Il DSM-5 (American Psychiatric Association, 2013) categorizza i disturbi da tic in cinque

entita diagnostiche:

- il disturbo di Tourette



il disturbo persistente (cronico) da tic motori o vocali

il disturbo transitorio da tic

il disturbo da tic con altra specificazione

il disturbo da tic senza specificazione.

Il disturbo di Tourette, comunemente noto come sindrome di Gilles de la Tourette (GTS) o
sindrome di Tourette, & caratterizzato dalla presenza di multipli tic motori e uno o piu tic
fonici anche non necessariamente presenti nello stesso momento, con sintomi frequenti che si
manifestano quasi ogni giorno per almeno un anno e con un intervallo libero dai sintomi non
superiore a tre mesi con esordio entro i 18 anni. Se sono presenti tutti i sintomi, ma non &
ancora trascorso un anno dall’esordio, si parla di Sindrome di Tourette con Diagnosi Differita.
Studi epidemiologici hanno evidenziato che la GTS é piu frequente in individui di sesso
maschile, con un rapporto maschi:femmine di 3:1.

La prevalenza della GTS in eta evolutiva e stimata intorno all’1% (Cavanna, Servo, Monaco,
& Robertson, 2009; Robertson, 2012). Negli Stati Uniti, si stima che la GTS sia diagnosticata
pit frequentemente nei soggetti di etnia caucasica che nei soggetti afroamericani o

ispanoamericani (Centers for Disease Control and Prevention (CDC), 2009).

Il disturbo persistente (o cronico) da tic motori o vocali si diagnostica quando vi siano tic
motori o fonici multipli (ma non entrambi) che si manifestano per piu di un anno, con
intervallo libero da sintomi inferiore a tre mesi con esordio entro i 18 anni.

La prevalenza del disturbo é stimata fra 3 e 8 casi su 1000 in eta scolare (Kraft et al., 2012;
Scabhill, Sukhodolsky, Williams, & Leckman, 2005) ed interessa piu frequentemente i maschi.
Di solito il disturbo si manifesta con tic motori semplici o complessi che perlopiu interessano
il capo e il collo (Leckman, Peterson, King, Scahill, & Cohen, 2001). | tic fonici isolati sono

invece molto piu rari, interessando solo il 5% dei pazienti (Khalifa & von Knorring, 2006).



Il disturbo transitorio da tic si manifesta con tic motori e/o fonici che si presentano per meno

di un anno con esordio prima dei 18 anni.

| disturbi da tic sono spesso sotto-diagnosticati e molti pazienti non ricevono le informazioni e
le cure necessarie. E’ stato stimato che in media trascorrono cinque anni tra 1’esordio dei

sintomi e la formulazione della diagnosi (Mol Debes, Hjalgrim, & Skov, 2008).

| disturbi da tic alternano tipicamente periodi di esacerbazione ad altri di relativo benessere; e
frequente il cambiamento della tipologia dei tic nel corso del tempo.

Fattori quali lo stress, la fatica o I’ansia tendono ad accentuare i sintomi ticcosi; lo
svolgimento di attivita che richiedano coordinazione motoria fine o concentrazione (suonare
uno strumento, fare sport o guidare) riducono invece la sintomatologia (Conelea & Woods,

2008).

Generalmente 1’esordio dei sintomi ticcosi avviene tra i 5 e i 6 anni, con la comparsa iniziale
di tic motori semplici a carico del distretto facciale e una successiva progressione rostro-
caudale, con estensione a collo, spalle, braccia, dorso.

| tic fonici si presentano solitamente dopo 1’esordio dei tic motori; Si tratta all’inizio di tic
semplici e successivamente possono manifestarsi tic complessi.

Fenomeni come la coprolalia e la coproprassia sono relativamente rari, interessando il 10%
circa dei soggetti con sindrome di Tourette osservati nella popolazione generale e fino ad 1/3
dei pazienti con GTS osservati in ambito clinico (Cavanna & Rickards, 2013; Eddy &

Cavanna, 2013b).

1 3/4 dei bambini con tic vanno incontro ad un’accentuazione della sintomatologia ticcosa tra i
9 e i 14 anni, con un picco intorno ai 10 anni. La prognosi a lungo termine dei disturbi da tic e
solitamente favorevole: dalla meta ai 2/3 dei bambini andra incontro ad una significativa

riduzione della sintomatologia ticcosa nel corso dell’adolescenza (Bloch et al., 2006). Meno



del 5% dei soggetti con GTS va invece incontro ad un peggioramento dei sintomi in eta

adulta.

La maggioranza dei soggetti con disturbo da tic (fino al 90%) riferisce la presenza di
sensazioni fastidiose che precedono il tic, dette premonitory urges, che possono essere
localizzate (soprattutto alle spalle, alle mani, ai piedi) o diffuse, che aumentano prima del tic o
nel tentativo di resistervi e che sono temporanecamente alleviate dall’esecuzione del tic
(Woods, Piacentini, Himle, & Chang, 2005).

Si tratta di solito di sensazioni come caldo, freddo, pressione, tensione, prurito, dolore che si
localizzano in zone del corpo interessate dal tic. Possono anche essere presenti sensazioni piu
diffuse, descritte come tensione o irrequietezza o disagio. Alcuni pazienti descrivono queste
sensazioni come “l’'urgenza di dover fare il tic”, o di doversi muovere. Il gruppo di Shapiro
aveva in precedenza definito queste sensazioni “tic sensoriali” (Shapiro, Shapiro, Young, &
Feinberg, 1988).

Generalmente, le sensazioni premonitrici dei tic si acquisiscono a distanza di circa 3 anni
dall’esordio dei tic, perlopiu intorno ai 10 anni, mentre vengono riferite raramente dai
bambini di eta inferiore.

Le sensazioni premonitrici vengono riferite dal 24% dei soggetti di eta compresa fra gli 8 e i
10 anni, dal 34% dei soggetti di eta compresa fra gli 11 e i 14 e dal 57% dei soggetti di eta
compresa fra i 15 e i 19 (Banaschewski, Woerner, & Rothenberger, 2003). Tuttavia, €
possibile che le differenze osservate nell’espressione delle premonitory urges dall’infanzia
all’adolescenza siano attribuibili a fattori relativi alla maturazione del soggetto (sviluppo
cognitivo, linguistico, della capacita di introspezione) piuttosto che a fattori relativi al
disturbo da tic (Steinberg et al., 2010).

| tic semplici pit comuni (come 1’ammiccamento palpebrale) sono meno frequentemente

associati alle sensazioni premonitrici. Le premonitory urges possono essere piu fastidiose



degli stessi tic e causare un significativo disagio. All’esordio dei sintomi, infatti, il tic appare
come del tutto involontario e incontrollabile, mentre nell’adolescente e nell’adulto sembra
essere piuttosto una resa consapevole a stimoli sensoriali incontrollabili, quasi una risposta
semi-volontaria alle premonitory urges (Leckman, Walker, & Cohen, 1993).

E’ stato ipotizzato che il fastidio legato alle premonitory urges rappresenti un rinforzo
negativo dei tic, mentre il momentaneo sollievo provato dopo 1’esecuzione dei tic possa agire
da rinforzo positivo (Evers & van de Wetering, 1994).

Di recente, & stato osservato in adulti con GTS che la consapevolezza degli stimoli
interocettivi e fortemente predittiva dell’intensita delle sensazioni premonitrici dei tic (Ganos
etal., 2015).

Inoltre, la presenza delle premonitory urges nell’infanzia € predittiva di una peggiore qualita

della vita in eta adulta nei pazienti con GTS (Cavanna, David, Orth, & Robertson, 2012).

| soggetti con tic manifestano infine ipersensibilita sensoriale, uno stato di consapevolezza
eccessiva degli stimoli provenienti dal corpo, come le sensazioni dei muscoli, della pelle o
delle articolazioni. Si ritiene che questo stato derivi da un inadeguato filtro agli input
sensoriali 0 da un deficit nel gating sensoriale da parte della via cortico-striato-talamo-
corticale (Kimber, 2010). L’attenzione del soggetto si focalizza su stimoli esterni
comunemente ignorati, come la sensazione derivante dal contatto con etichette dei vestiti sulla
pelle o con tessuti con particolari caratteristiche (Martino, Madhusudan, Zis, & Cavanna,
2013). Questo fenomeno ¢ stato osservato nell’80% dei soggetti con GTS, e interessa in modo

pill 0 meno marcato tutti i canali sensoriali (Belluscio, Jin, Watters, Lee, & Hallett, 2011).

1.3 Comorbidita psichiatriche e disturbi associati

Nei soggetti con disturbi da tic e estremamente frequente la presenza di altri disturbi

psichiatrici in comorbidita.
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Fino al 90% dei pazienti con sindrome di Tourette - la forma piu grave e invalidante dei
disturbi da tic - presenta disturbi in comorbidita, in particolare il disturbo da deficit di
attenzione/iperattivita (ADHD) e il disturbo ossessivo-compulsivo (DOC) (Ludolph,
Roessner, Munchau, & Miller-Vahl, 2012; Robertson, 2012). In letteratura vi sono molti dati
relativi alle comorbidita nei soggetti con sindrome di Tourette, mentre sono disponibili poche

informazioni sulla prevalenza dei disturbi associati nei soggetti con disturbo persistente da tic.

L’ADHD é il disturbo piu frequentemente in comorbidita: fino al 60-80% dei soggetti con
GTS in eta evolutiva soddisfa i criteri per la diagnosi di ADHD (Cavanna, Servo, Monaco, &
Robertson, 2009; Robertson, 2000). Generalmente, i sintomi cardine dell’ADHD esordiscono
prima della comparsa dei tic (Simpson, Jung, & Murphy, 2011). In alcuni casi, invece, le
difficolta attentive sembrano essere secondarie allo sforzo mentale dovuto al tentativo di
sopprimere i tic.

| sintomi dell’ ADHD sono quelli che maggiormente contribuiscono alla presenza di difficolta
comportamentali e di apprendimento in ambito scolastico (Eddy, Rizzo, & Cavanna, 2009) e
sono predittivi del funzionamento sociale in eta adulta (Freeman & Tourette Syndrome
International Database Consortium, 2007).

I sintomi dell’ADHD sono molto frequenti nei soggetti con GTS, ma possono presentarsi
anche in soggetti con disturbi da tic di lieve entita. Alcuni autori raccomandano che, nei
pazienti con diagnosi di disturbo da tic e di ADHD, venga indagato quali siano i sintomi piu
invalidanti (reperendo se possibile informazioni da piu fonti) e venga indirizzato il

trattamento prioritariamente su questi ultimi (Robertson, 2006a).

Il DOC e il secondo disturbo piu frequentemente in comorbidita nei soggetti con disturbi da
tic. Esordisce in genere dopo 1’inizio dei tic, perlopiu in eta preadolescenziale.
Vengono riportate percentuali di comorbidita variabili dall’11 all’80% nella GTS (Cavanna,

Servo, Monaco, & Robertson, 2009). In parenti di primo grado di soggetti con GTS con o
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senza DOC in comorbidita, é stata osservata una frequenza piu elevata di DOC (anche in
assenza di tic) rispetto alla popolazione generale (Pauls, Towbin, Leckman, Zahner, & Cohen,
1986).

| sintomi del DOC nei soggetti con disturbo da tic sono piuttosto peculiari. Sono infatti
frequenti compulsioni legate al contare, alla simmetria degli oggetti e comportamenti just
right - cioe comportamenti al confine tra tic e compulsioni che devono essere svolti in una
determinata maniera dal soggetto, come attraversare una porta in un modo particolare, ripetere
un tic finché non lo si fa “nel modo giusto” (Frankel et al., 1986; George, Trimble, Ring,
Sallee, & Robertson, 1993).

Tra le ossessioni, sono piu frequenti quelle legate a pensieri aggressivi o sessuali inappropriati
(Cavanna, Strigaro, Martino, Robertson, & Critchley, 2006; Worbe, Mallet, et al., 2010).
Alcuni autori hanno riportato che i soggetti con GTS piu giovani tendono a riferire ossessioni
legate al controllo degli impulsi (impulso di colpire qualcuno o di urlare parole oscene),
mentre i soggetti adulti con GTS riferiscono prevalentemente ossessioni di controllo, di
ordine e di contaminazione (Frankel et al., 1986).

L’opinione attualmente piu diffusa ¢ che la GTS e il DOC condividano alcune basi
neurobiologiche e che alcune caratteristiche peculiari del DOC siano intrinsecamente presenti

nella GTS (Cavanna & Rickards, 2013; Lombroso & Scahill, 2008; Robertson, 2000).

I 30% dei pazienti con GTS manifesta sintomi comportamentali esternalizzanti, caratterizzati
da rabbia improvvisa e imprevedibile, irritabilita, accessi d’ira, condotte autolesive (note
come self-injurious behaviours), aggressivita eterodiretta (Robertson, Trimble, & Lees, 1989).
Si possono associare alla GTS anche il disturbo del controllo degli impulsi o il disturbo
oppositivo-provocatorio (Frank, Piedad, Rickards, & Cavanna, 2011; Robertson, 2012;

Wright, Rickards, & Cavanna, 2012).

La GTS e inoltre frequentemente associata a disturbi depressivi e a disturbi d’ansia.
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In adolescenti con GTS osservati presso cliniche specialistiche, la possibilita di ricevere nel
corso della vita una diagnosi di disturbo depressivo e del 60% (Gorman et al., 2010).

| soggetti con GTS reclutati presso cliniche specialistiche hanno un rischio lifetime di ricevere
una diagnosi di depressione del 10%. Si stima che il 13% dei soggetti presenti un vero e
proprio disturbo depressivo e il 76% dei soggetti presenti sintomi depressivi (Robertson,
2006b). In alcuni casi il disturbo depressivo puo essere talmente grave da richiedere
I’ospedalizzazione.

Tra i fattori di rischio per lo sviluppo di depressione nei pazienti con GTS si annoverano la
gravita e la durata del disturbo da tic, la presenza di tic complessi (ecolalia/ecoprassia,
coprolalia/coproprassia), le sensazioni premonitrici e la presenza di altri disturbi in
comorbidita (DOC, ADHD, disturbo della condotta, comportamenti aggressivi) (Robertson,
2006b).

La depressione nella GTS pud in alcuni casi essere un fenomeno reattivo allo stress di essere
affetti da un disturbo cronico e socialmente invalidante, mentre in altri pazienti i sintomi
depressivi possono essere effetti collaterali del trattamento farmacologico, in particolare

quando vengono somministrati antipsicotici (Eddy, Rickards, & Cavanna, 2011).

Per quanto riguarda i disturbi d’ansia, nei soggetti con GTS osservati in cliniche specialistiche
viene riportata una prevalenza complessiva del 33% (Stefl, 1984), con una prevalenza delle
fobie specifiche del 26%, del disturbo da attacchi di panico del 33% (Comings & Comings,

1987) e del disturbo d’ansia generalizzata del 16% (Cath, 2013).

Inoltre, nel soggetto in eta scolare con GTS si possono associare disturbi specifici
dell’apprendimento (DSA), quali dislessia, disortografia, discalculia.

Numerosi studi hanno indagato 1’associazione tra GTS e DSA, evidenziando I’alta prevalenza
(51% dei casi) di questi disturbi nei soggetti con GTS (Burd, Kauffman, & Kerbeshian,

1992).
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Pur essendovi chiare evidenze di un’intelligenza generale nella media (Schuerholz,
Baumgardner, Singer, Reiss, & Denckla, 1996), i soggetti con GTS mostrano alcune
specifiche difficolta in compiti che richiedono abilita visuospaziali e di coordinazione
manuale fine (Debes, Lange, Jessen, Hjalgrim, & Skov, 2011).

Inoltre, 1 soggetti con sindrome di Tourette e ADHD mostrano un quoziente intellettivo
inferiore rispetto ai soggetti con GTS pura (Schuerholz et al., 1996). Studi piu recenti hanno
evidenziato che la presenza del’ADHD in comorbidita aumenta significativamente la
prevalenza dei disturbi specifici dell’apprendimento nei soggetti con GTS (Como, 2005).

Un ampio studio condotto su un database internazionale (Larry Burd, Freeman, Klug, &
Kerbeshian, 2005) ha evidenziato che una diagnosi aggiuntiva di DSA é presente nel 22,7%
del totale dei soggetti con GTS, che I’ADHD ¢ presente nell’80,2% dei soggetti con GTS e
DSA ma solo nel 51,3% dei soggetti con GTS pura, e che la prevalenza dei DSA nei soggetti
con GTS+ADHD arriva al 31% mentre nei soggetti con GTS che non hanno I’ADHD si
attesta all’11% (sovrapponibile quindi a quella della popolazione generale).

Sembrerebbe dunque che sia la comorbidita con I’ADHD ad essere responsabile
dell’aumentata prevalenza dei disturbi dell’apprendimento, non il disturbo da tic in sé. Tra i
disturbi di apprendimento, oltre alla dislessia (che resta il disturbo epidemiologicamente piu
rappresentato), i bambini con GTS tendono ad avere specifiche difficolta nell’ortografia e nel

calcolo (Cath, 2013).

Infine, la presenza di disturbi di personalita nei soggetti adulti con GTS é stata studiata da
lungo tempo e di recente é stata oggetto di revisione della letteratura (Cavanna & Rickards,
2013).

A partire dagli anni *70, ¢ stata riconosciuta la presenza di disturbi di personalita nei pazienti
con GTS, in particolare disturbi di tipo passivo-aggressivo e schizoide (Shapiro, Shapiro,

Bruun, & Sweet, 1978). Successivamente, altri autori (Robertson, Banerjee, Hiley, &
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Tannock, 1997) hanno descritto in soggetti con GTS la presenza di diversi disturbi di
personalita, dal disturbo borderline di personalita fino ai disturbi di personalita depressivo,
ossessivo-compulsivo, passivo-aggressivo ed evitante.

Piu di recente, é stata studiata la relazione tra GTS e disturbo schizotipico di personalita: il
15% dei soggetti soddisfaceva i criteri per la diagnosi del disturbo schizotipico di personalita.
Sono stati identificati come fattori predittivi per lo sviluppo di tale disturbo la presenza di
ossessioni, la gravita dei sintomi d’ansia e la comorbidita con disturbi psichiatrici (Cavanna,

Robertson, & Critchley, 2007).

Vista I’enorme variabilita del fenotipo clinico, e stato quindi proposto (Robertson, 2000) di
classificare la sindrome di Tourette in GTS pura quando si manifestano solo tic motori e
fonici; in GTS full-blown quando sono presenti fenomeni complessi di coprolalia,
coproprassia, ecolalia o ecoprassia; in GTS plus quando sono presenti anche sintomi delle
comorbidita piu “classiche” quali I’ADHD e/o il DOC (Packer, 1997). Inoltre, recentemente &
stato introdotto il concetto di spettro della GTS per riferirsi ai disturbi diversi dal DOC e
dal’ADHD - disturbi d’ansia, dell’'umore, del controllo degli impulsi - che si possono
associare alla GTS, ed e stata formulata 1’ipotesi che ci possano essere piu fenotipi della GTS

(Cavanna & Rickards, 2013).

1.4 Diagnosi dei disturbi da tic

Nel processo diagnostico i tic devono essere differenziati da altri fenomeni clinici come la

corea, il mioclono, le stereotipie, alcuni tipi di crisi epilettiche, la distonia o il blefarospasmo.

Le caratteristiche che differenziano i disturbi da tic dagli altri disturbi del movimento sono
principalmente la sopprimibilita dei tic per un breve periodo di tempo e la frequente

associazione dei tic con le sensazioni premonitrici, tanto che il paziente descrive il tic come
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un movimento semi-volontario messo in atto per ridurre un senso di tensione interna o una

sensazione premonitrice (Kompoliti & Goetz, 1998).

La diagnosi del disturbo da tic non puo prescindere da un’accurata raccolta anamnestica, che
deve includere I’anamnesi della gravidanza e dello sviluppo psicomotorio del soggetto.

Sia nei bambini che negli adulti, & importante raccogliere informazioni da piu soggetti
(genitori e insegnanti nel caso di bambini e adolescenti, partner e familiari per gli adulti).
Nella valutazione del disturbo da tic, possono essere di aiuto video registrati a casa da
associare all’osservazione diretta ¢ all’anamnesi (Goetz, Leurgans, & Chmura, 2001). Nei
bambini, va valutato inoltre I’adattamento familiare alla diagnosi, lo stile comunicativo dei
genitori rispetto al disturbo e la presenza di conflitti intra-familiari rispetto alla diagnosi (Cath

etal., 2011).

Per la conferma diagnostica del disturbo da tic € raccomandata la somministrazione sia di
interviste clinician-rated che di questionari parent-rated e self-rated (nei pazienti adolescenti

e adulti) (Cath et al., 2011).

Per la valutazione della gravita dei tic, l’intervista clinician-rated piu frequentemente
utilizzata ¢ la Yale Global Tic Severity Scale (YGTSS) (Leckman et al., 1989). E’
un’intervista che indaga i sintomi ticcosi presenti nell’ultima settimana sulla base di quanto
riferito dal soggetto con tic. Sia i tic motori che i tic fonici vengono valutati in base al
numero, alla frequenza, all’intensita, alla complessita e all’interferenza, ottenendo cosi un
punteggio di severita dei tic, al quale si somma un punteggio che valuta I’impairment causato
dai tic.

Meno frequentemente utilizzata ¢ 1’intervista clinician-rated Shapiro Tourette Syndrome
Severity Scale (STSSS) (Shapiro, Shapiro, Young, & Feinberg, 1988). La scala valuta cinque
fattori: quanto sono evidenti i tic, se generano commenti o curiosita, quanto il paziente li

considera bizzarri, quanto interferiscono con il funzionamento globale e se il soggetto e
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costretto a casa o necessita di ospedalizzazione. E’ una scala di rapido uso, tuttavia permette
di evidenziare soprattutto I’impatto sociale dei tic, mentre ¢ poco utile per definire gli aspetti
clinici del disturbo.

Nell’eta evolutiva puo essere utile la somministrazione di interviste rivolte alla diagnosi di
disturbi dell’infanzia e dell’adolescenza che comprendano anche i disturbi da tic: I’intervista
piu largamente in uso é la Schedule for Affective Disorders and Schizophrenia for School-

Age Children (Kiddie-SADS-PL) (Chambers et al., 1985).

Per la conferma diagnostica della sindrome di Tourette viene comunemente utilizzato il
Diagnostic Confidence Index, una scala clinician-rated che misura la probabilita che il
soggetto soddisfi i criteri per la diagnosi di GTS. L’indice prende in considerazione le
principali caratteristiche cliniche del disturbo, come la sopprimibilita dei tic, le caratteristiche
temporali dell’esordio dei tic, la durata del disturbo, la presenza di sintomi sensoriali, la
presenza di tic complessi e di fenomeni quali coprolalia/coproprassia o ecolalia/ecoprassia

(Robertson et al., 1999).

Tra gli strumenti self-rated e parent-rated per la valutazione dei tic si annovera la Tourette
Syndrome Symptom List (TSSL), una scala di 41 item che permette la valutazione su base
quotidiana dei tic e dei comportamenti associati presenti in una settimana. La gravita dei tic e
degli altri comportamenti é valutata su una scala da 0 a 5 per ciascun giorno, con un

punteggio totale per I’intera settimana (Cohen, Leckman, & Shaywitz, 1984).

E’ poi raccomandato indagare la presenza e la gravita delle premonitory urges (Cath et al.,
2011). Di ausilio sono scale self-report quali la Premonitory Urges for Tics Scale (PUTS),
una breve scala di 10 item che descrive le principali sensazioni premonitrici dei tic (Woods,
Piacentini, Himle, & Chang, 2005), e I’intervista clinician-rated University of S&o Paulo
Sensory Phenomena Scale (USP-SPS) che permette di valutare sia le sensazioni premonitrici

che le percezioni just right e I’ipersensibilita sensoriale (Rosario et al., 2009). Inoltre, é stata
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di recente introdotta la scala clinician-rated Individualized Premonitory Urges for Tics Scale
(I-PUTS), che valuta numero, frequenza e intensita delle premonitory urges riferite dal

soggetto (McGuire et al., 2016).

E’ indicato, inoltre, delineare il profilo psicopatologico globale del soggetto, indagando

sistematicamente la presenza di disturbi mentali in comorbidita.

Di ausilio per delineare il quadro psicopatologico generale € la somministrazione di
questionari che indagano la sfera emotivo-comportamentale del soggetto, come il questionario
parent-rated Child Behaviour Checklist (CBCL) per i bambini (Achenbach, 1991), il
questionario Youth Self-Report per gli adolescenti (Achenbach, 1991b) e 1’ Adult Self-Report

per i soggetti adulti (Achenbach, 2002).

Particolare attenzione va dedicata alla possibile presenza di un disturbo ossessivo-compulsivo
in comorbidita, che pud essere indagata utilizzando sia interviste clinician-rated, come la
Yale-Brown Obsessive Compulsive Scale (YBOCS) per gli adulti e la Children Yale-Brown
Obsessive Compulsive Scale (CY-BOCS) per i bambini, che questionari self-report come la
Leyton Obsessional Inventory (LOI) per adulti e bambini (Berg, Rapoport, & Flament, 1986;
Berg, Whitaker, Davies, Flament, & Rapoport, 1988; Kazarian, Evans, & Lefave, 1977) o la
Obsessive Compulsive Inventory (OCI) per adulti e bambini (Foa et al., 2002, 2010; Foa,

Kozak, Salkovskis, Coles, & Amir, 1998).

Analogamente va indagata la presenza del disturbo da deficit di attenzione, con iperattivita
(ADHD) o senza iperattivita (ADD). Sono a disposizione scale parent-rated e teacher-rated
come la Swanson, Nolan and Pelham Scale (SNAP-IV) (Swanson et al., 2001; Swanson,
Sandman, Deutsch, & Baren, 1983; Swanson, 1992) o come le Conners’ ADHD Rating
Scales (CRS). Di queste ultime esistono anche versioni self-report per bambini, adolescenti e
adulti (Conners, 1990; Conners, 1997; Conners & Erhardt, 1999).
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Va indagata la presenza di disturbi o sintomi depressivi, per cui possono essere utilizzati
questionari self-report come il Beck Depression Inventory-11 (Beck, Steer, & Brown 1996) o
il Children’s Depression Inventory (CDI) (Kovacs, 1985) in base all’eta del soggetto, oppure
si possono utilizzare scale clinician-rated come la Hamilton Depression Rating Scale (HDRS)

(Hamilton, 1960).

E’ infine da indagare la presenza di disturbi o sintomi d’ansia attraverso questionari self-rated
come lo State-Trait Anxiety Inventory (Spielberger, Edwards, & Luschene, 1973; Spielberger,
Gorsuch, & Luschene, 1970, 1983) oppure attraverso scale clinician-rated come la Hamilton

Anxiety Rating Scale (Hamilton, 1959).

1.5 Eziopatogenesi dei disturbi da tic

A tutt’oggi non sono state completamente chiarite le cause che determinano i disturbi da tic.
Gli studi condotti hanno evidenziato alcuni meccanismi potenzialmente responsabili
dell’insorgenza dei tic e attualmente la teoria maggiormente accreditata e quella che ipotizza
un’eziologia multifattoriale, in cui interagiscono fattori genetici e fattori ambientali. Tra
questi ultimi, rivestono un ruolo le infezioni e la risposta immunitaria, complicanze pre- e

perinatali, lo stress psicosociale e fattori di tipo ormonale.

Il ruolo della genetica nello sviluppo dei disturbi da tic € stato ipotizzato sin dagli anni ‘80,
partendo dall’osservazione che un gran numero di pazienti aveva familiarita per tic o disturbo
ossessivo-compulsivo e che la concordanza per tic tra i gemelli monozigoti era assai piu alta
di quella osservata tra i gemelli dizigoti (Carter, Pauls, Leckman, & Cohen, 1994).

All’interno delle famiglie con soggetti affetti da disturbi da tic € comune osservare la presenza
di disturbi da tic negli uomini e di disturbo ossessivo-compulsivo nelle donne (Robertson,

2012).
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Sono stati inoltre condotti studi di associazione genome wide che hanno permesso di
evidenziare markers del disturbo sul cromosoma 2p23.2 (Tourette Syndrome Association
International Consortium for Genetics, 2007).

Studi piu recenti hanno suggerito che possano essere coinvolti polimorfismi o mutazioni di
alcuni geni implicati nello sviluppo cerebrale e nella formazione dei recettori dei
neurotrasmettitori, come il gene HTR2C che codifica per i recettori serotoninergici (Crane et
al., 2011), il gene HDC che codifica per la L-istidina decarbossilasi (Ercan-Sencicek et al.,
2010), il gene SLITRK1 che contribuisce alla crescita dendritica e assonale (Abelson et al.,
2005), il gene per la neurexina CNTNAP2 (Verkerk et al., 2003) e il gene NLGN4 che

codifica per la neuroligina 4 (Lawson-Yuen, Saldivar, Sommer, & Picker, 2008).

D’altro canto, i fattori ambientali rivestono un ruolo estremamente importante

nell’eziopatogenesi dei disturbi da tic.

E’ stato evidenziato il ruolo patogenetico di alcuni eventi pre- e peri-natali, quali il basso peso
alla nascita, la prematurita, eventi di vita stressanti vissuti dalla madre durante la gravidanza,
un’anamnesi gravidica di nausea e vomito gravi nel primo trimestre, un indice di Apgar basso,
il fumo in gravidanza, I’eta paterna elevata al concepimento (Bedard, Agid, Chouinard, Fahn,
Korczyn, Lesperance P, 2003; Burd, Severud, Klug, & Kerbeshian, 1999; Hyde, Aaronson,

Randolph, Rickler, & Weinberger, 1992; Leckman et al., 1990).

Anche I’esposizione prenatale agli androgeni potrebbe avere un ruolo nell’eziopatogenesi dei
disturbi da tic. E’ stata infatti evidenziata nel genere femminile un’associazione dei disturbi
da tic con preferenze per giochi maschili, con uno specifico pattern di risposte (tipico dei
soggetti di genere maschile) in compiti che esaminano le abilita visuo-spaziali e con

un’aumentata frequenza di mancinismo (Alexander & Peterson, 2004).
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E’ stato lungamente studiato il ruolo delle infezioni nello sviluppo dei disturbi da tic, in

particolare delle infezioni da Streptococco Beta Emolitico gruppo A (SBEGA).

Negli anni 90 venne proposta un’entita nosologica definita “Pediatric Autoimmune

Neuropsychiatric Disorders Associated with Streptococcal infections (PANDAS)” per

descrivere uno specifico quadro clinico presente in soggetti con disturbo da tic o con disturbo

ossessivo-compulsivo ad esordio nell’infanzia.

Vennero indicati cinque criteri per la diagnosi di PANDAS (Swedo et al., 1998):

- la presenza di un disturbo ossessivo-compulsivo o di un disturbo da tic

- un esordio prepuberale dei sintomi

- un esordio acuto e un andamento episodico-intermittente dei sintomi

- un’associazione temporale tra I’infezione da SBEGA e 1’esordio o ’esacerbazione dei
sintomi

- la presenza di anomalie neurologiche, come iperattivita e movimenti coreiformi.

Successivamente, lo stesso gruppo ha proposto una revisione dei criteri diagnostici della

PANDAS e ha delineato un’entita clinica piu ampia, la Pediatric Acute-onset

Neuropsychiatric Syndrome (PANS). A differenza della PANDAS, sono stati inclusi nella

PANS casi ad esordio acuto senza un’evidente causa infettiva o immunologica, come pure

casi in cui non e presente un chiaro disturbo ossessivo-compulsivo, ma si manifestano

piuttosto improvvise restrizioni dell’assunzione di cibo o condotte alimentari atipiche.

Sono stati cosi formulati tre criteri per la diagnosi di PANS (Swedo, Leckman, & Rose 2012):

- esordio brusco e grave di un disturbo ossessivo-compulsivo oppure improvvisa restrizione
nell’assunzione di cibo associata a fobia di soffocare, vomitare o contaminarsi e a
selettivita per determinate consistenze di cibo, con conseguente anoressia e calo
ponderale.

- presenza di almeno due sintomi neuropsichiatrici con esordio grave e acuto tra: sintomi

d’ansia (ansia da separazione, paure all’addormentamento), labilita emotiva o sintomi
21



depressivi, irritabilita o oppositorieta o aggressivita, regressione nel linguaggio o nel
comportamento, deterioramento nelle competenze scolastiche (difficolta di tipo
visuospaziale o nelle funzioni esecutive), anomalie sensoriali (ipersensibilita a stimoli
sensoriali) o motorie (tic, iperattivita, movimenti coreiformi, goffaggine motoria,
disgrafia), sintomi somatici quali disturbi del sonno o enuresi secondaria.

- assenza di altre cause eziologiche quali la Corea di Sydenham, il Lupus Eritematoso
Sistemico o altre malattie neurologiche o mediche.

Recentemente, alcuni autori hanno documentato in laboratorio la presenza di segni di

infezione da SBEGA in pazienti con GTS; e stato inoltre osservato che un sottogruppo di

pazienti mostrava autoanticorpi diretti contro i gangli della base (Martino, Dale, Gilbert,

Giovannoni, & Leckman, 2009; Martino, Defazio, & Giovannoni, 2009).

Inoltre, & stata evidenziata in alcuni soggetti con GTS una disgammaglobulinemia con ridotti

livelli di IgA (Kawikova et al., 2010) o di 1gG (Bos-Veneman et al., 2011), che potrebbe

favorire lo sviluppo di infezioni.

Altri autori hanno descritto alti titoli di anticorpi circolanti (IgA e IgG) rivolti contro diversi

patogeni, quali Chlamydia Trachomatis, Toxoplasma Gondii (Krause et al., 2010) e

Mycoplasma Pneumoniae (Muller et al., 2004).

In definitiva, 1’eziologia dei disturbi da tic € complessa e deriva dall’intreccio di meccanismi
genetici e di fattori ambientali, quali la risposta immunitaria alle infezioni, le complicanze

pre- e perinatali, gli eventi di vita stressanti, I’esposizione prenatale agli androgeni.

1.6 Neurobiologia dei disturbi da tic

Numerosi studi hanno indagato le basi neurobiologiche dei disturbi da tic.

Le prime ricerche si sono concentrate in particolare sullo studio dei nuclei della base e piu in

generale del circuito cortico-striato-talamo-corticale, poiché era gia noto il ruolo dei nuclei
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della base nei disturbi del movimento (come la malattia di Parkinson) e il ruolo del circuito

cortico-striato-talamo-corticale nel controllo inibitorio, deficitario nei disturbi da tic.

I primi studi sono stati condotti con I’utilizzo della Risonanza Magnetica strutturale per lo
studio morfologico e volumetrico di regioni di interesse sia della sostanza grigia che della

sostanza bianca del cervello.

Uno dei primi studi pubblicati ha riportato un volume ridotto del nucleo caudato, del globo
pallido e del putamen a sinistra e una riduzione della fisiologica asimmetria destra/sinistra
presente nel nucleo caudato, nel putamen e nel globo pallido (Peterson et al., 1993). Lo stesso
autore ha successivamente evidenziato che i soggetti con GTS mostravano un nucleo caudato
di volume ridotto bilateralmente, e che quelli che avevano un DOC in comorbidita
mostravano anche una riduzione del volume del putamen (Peterson et al., 2003). Inoltre, una
riduzione del volume del nucleo caudato era predittiva di una peggiore prognosi, in termini di
maggiore gravita dei sintomi ticcosi e ossessivo-compulsivi a distanza di anni (Bloch,

Leckman, Zhu, & Peterson, 2005).

Gli studi che hanno indagato il ruolo della corteccia cerebrale hanno evidenziato un
assottigliamento della corteccia sensomotoria, della corteccia frontale ventrale e della
corteccia parietale dorsale, ed hanno rilevato un’associazione tra gravita dei tic facciali ed
assottigliamento della corteccia motoria primaria ventrale (Sowell et al., 2008).

In adulti con GTS, é stato dimostrato un assottigliamento della corteccia prefrontale,
compresa la corteccia cingolata (Draganski et al., 2010; K. R. Midiller-Vahl et al., 2009;
Worbe, Gerardin, et al., 2010). Nei bambini, é stato osservato un aumento del volume della
corteccia prefrontale dorsale (Peterson et al., 2001) ed un assottigliamento della corteccia

frontale ventrale (Sowell et al., 2008).
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Altri autori hanno evidenziato una riduzione del volume degli emisferi cerebellari derivante
dalla riduzione della sostanza grigia nella crus 1 e nei lobuli VI, VIIB e VIIIA (Tobe et al.,

2010).

Lo studio della sostanza bianca ha evidenziato un aumento del volume del corpo calloso in
bambini e adulti con GTS (Baumgardner et al., 1996; Moriarty et al., 1997; Plessen et al.,
2004; Roessner et al., 2011) ed ¢ stata trovata un’associazione tra dimensione del corpo

calloso e gravita dei tic motori (Plessen, Bansal, & Peterson, 2009).

Infine, gli studi di Risonanza Magnetica funzionale hanno permesso di evidenziare
un’aumentata attivita a livello del nucleo caudato, della corteccia cingolata (Gates et al.,
2004) e della corteccia prefrontale, premotoria e motoria primaria durante 1’esecuzione del tic
(Stern et al., 2000).

E’ stata inoltre evidenziata un’aumentata attivita della corteccia supplementare motoria e della
corteccia cingolata anteriore due secondi prima dell’inizio del tic, e un’aumentata attivita

della corteccia sensomotoria all’inizio dell’esecuzione del tic (Bohlhalter et al., 2006).

1.7 Il trattamento dei disturbi da tic

A tutt’oggi, non esiste alcuna terapia eziologica per la cura dei disturbi da tic.

Tutti i trattamenti disponibili sono sintomatici, avendo 1’obiettivo di ridurre la gravita dei tic e
di migliorare la qualita della vita del soggetto. Pertanto, la decisione di trattare il disturbo da
tic va presa valutando I’impatto del disturbo sul singolo soggetto e non pud prescindere dal

considerare il funzionamento psicosociale del paziente e I’impatto dei disturbi in comorbidita.

Le opzioni terapeutiche raccomandate per il trattamento dei disturbi da tic comprendono
terapie psicologiche (psicoeducazione, terapia cognitivo-comportamentale), terapie

farmacologiche e, in casi estremamente gravi e selezionati, terapie neurochirurgiche.

24



Tra i trattamenti psicologici, la psicoeducazione € un approccio che trova indicazione in tutti i
pazienti con disturbi da tic. Consta di una corretta informazione sul disturbo e di
rassicurazione, e nei casi lievi puo da sola essere sufficiente.

Nei bambini e negli adolescenti, la psicoeducazione deve essere rivolta anche agli operatori

scolastici, ed é consigliato svolgere degli incontri con gli insegnanti per informarli sulle

caratteristiche del disturbo e per concordare le strategie educative piu adatte, che possono
includere la scelta di una determinata posizione nell’aula, la programmazione di pause e la
concessione di tempo aggiuntivo nelle verifiche.

La terapia cognitivo-comportamentale costituisce il cardine della terapia psicologica nei

disturbi da tic, e puo essere effettuata da sola oppure essere associata alla terapia

farmacologica.

Comprende tecniche quali:

- D’Habit Reversal Training, che insegna al paziente ad attuare una risposta fisica
incompatibile quando si sta per manifestare il tic (Wilhelm et al., 2003).

- I’Esposizione con Prevenzione della Risposta (Verdellen, Keijsers, Cath, & Hoogduin,
2004), che insegna al paziente a riconoscere e progressivamente a tollerare le premonitory
urges bloccando 1’esecuzione del tic (Verdellen, van de Griendt, Hartmann, Murphy, &
ESSTS Guidelines Group, 2011; Verdellen et al., 2008).

- la Comprehensive Behavioral Intervention for Tics, che insegna al paziente a riconoscere
le premonitory urges e a mettere in atto una risposta competitiva al momento dell’arrivo
del tic (Piacentini et al., 2010).

Sia I’Habit Reversal Training che 1’Esposizione con Prevenzione della Risposta sono

considerate terapie psicologiche di prima linea per il trattamento dei disturbi da tic sia nel

bambino che nell’adulto (C. Verdellen et al., 2011).
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La scelta di intraprendere una terapia farmacologica va valutata caso per caso, tenendo
presente che la maggior parte dei soggetti va incontro a remissione completa o comunque ad
una notevole riduzione dei tic con la fine dell’adolescenza. L’utilizzo dei farmaci ¢
appropriato qualora la sintomatologia sia molto accentuata e/o provochi dolore o fastidio,
oppure se a causa dei tic vi sia un disagio tale da interferire con le normali attivita quotidiane,
con particolare rilievo per il funzionamento sociale e scolastico.

| farmaci di prima scelta sono gli antipsicotici, quali I’aloperidolo e la pimozide tra i tipici, e il
risperidone e ’aripiprazolo tra gli atipici (Robertson, 2011; Scahill et al., 2006).

L’alternativa ai farmaci antipsicotici piu largamente in uso & costituita dagli agonisti ai
recettori ap-adrenergici, la clonidina e la guanfacina, che sono indicati in particolare nei casi
in comorbidita con ’ADHD poiché sono efficaci sia sui tic che sui sintomi dell’ADHD
(Eddy, Rickards, & Cavanna, 2011; Robertson, 2006a; Tourette’s Syndrome Study Group,
2002). Il trattamento dell’ADHD nei soggetti con GTS ¢ complicato dal fatto che i farmaci
psicostimolanti (come il metilfenidato) in uso per il trattamento dell’ADHD possono
peggiorare la sintomatologia ticcosa in questi pazienti.

Alcuni studi hanno mostrato 1’efficacia del delta-9-tetraidrocannabinolo nel ridurre la gravita
e la frequenza dei tic e dei sintomi ossessivo-compulsivi in adulti con GTS (Muller-Vahl et
al., 2002; Miller-Vahl et al., 2003). Di recente, questo principio attivo é stato registrato in
Italia per “la riduzione dei movimenti involontari del corpo e facciali nella sindrome di Gilles
de la Tourette che non puo essere ottenuta con trattamenti standard” (“Funzioni di OrganisSmo
statale per la cannabis previsto dagli articoli 23 e 28 della convenzione unica sugli stupefa-

centi del 1961, come modificata nel 1972”, G.U. n. 279 del 30-11- 2015).

Il ricorso alle terapie neurochirurgiche, che comprendono principalmente la stimolazione
cerebrale profonda (Deep Brain Stimulation, DBS) del talamo (Servello, Porta, Sassi,

Brambilla, & Robertson, 2008) o del globo pallido (Shahed, Poysky, Kenney, Simpson, &
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Jankovic, 2007), trova indicazione limitatamente a pazienti adulti con sintomi disabilitanti nei

quali la terapia farmacologica non abbia funzionato.

Un approccio promettente per il trattamento di tic fonici particolarmente disabilitanti é
I’inoculazione della tossina botulinica nelle corde vocali (Porta, Maggioni, Ottaviani, &

Schindler, 2004).

Infine, alcuni studi preliminari mostrano 1’efficacia della Stimolazione Magnetica
Transcraniale Ripetitiva a livello della corteccia motoria supplementare nel ridurre la gravita
dei tic e dei sintomi ossessivo-compulsivi nei pazienti adulti con GTS (Mantovani et al.,

2005, 2007).
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Capitolo 2

L’alessitimia

2.1 1l costrutto alessitimico

All’inizio degli anni ‘70, Sifneos e Nemiah introducevano il concetto di “alessitimia” - parola

derivante dal greco “a” “lexis” e “thymos”, letteralmente “mancanza di parole per le

emozioni” - per descrivere una caratteristica di personalita osservata in soggetti con patologie

psicosomatiche (Nemiah & Sifneos, 1970; Sifneos, 1973).

Con tale espressione, gli autori intendevano descrivere un tratto di personalita caratterizzato

da:

- difficolta ad identificare le proprie emozioni, a distinguere tra i vari tipi di emozione e a
distinguere le emozioni dalle sensazioni somatiche associate,

- difficolta ad esprimere e comunicare le proprie emozioni,

- pensiero orientato all’esterno, 0ssia uno stile cognitivo concreto e centrato su aspetti

pratici delle esperienze, associato a poverta di immaginazione e di fantasia.

Prima della formulazione del concetto di alessitimia negli anni *70, gli autori francesi Pierre
Marty e Michel de M’Uzan, sulla base di osservazioni cliniche su pazienti con disturbi
somatici, avevano teorizzato la presenza in questi soggetti del pensée opératoire (pensiero
operatorio), ossia di uno stile di pensiero concreto e letterale che si accompagnava ad un

impoverimento affettivo (Marty & de M’Uzan, 1963).

Un interessante contributo giunge dall’autrice Wilma Bucci che, nel formulare la teoria del
Codice Multiplo, ipotizza che la corretta codifica delle esperienze derivi dall’integrazione di
tre codici: Subsimbolico, Simbolico Non Verbale e Simbolico Verbale. Quando tale
integrazione non avviene, l'attivazione derivante dal sistema subsimbolico disconnesso dai

sistemi simbolici puo contribuire alla perdita dell’equilibrio dei sistemi fisiologici, lasciando
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emergere le emozioni in forma di sensazioni somatiche scarsamente differenziate (come
manifestazioni fisiche nelle patologie somatiche) o di impulsi all'azione (come manifestazioni
psicopatologiche nei disturbi mentali). In questo modello, I’alessitimia sarebbe da intendere
come il risultato della disconnessione tra il sistema subsimbolico e i sistemi simbolici (Bucci,

2000).

Importanti contributi sono derivati dagli studi di Taylor, che ha ipotizzato che 1’alessitimia
possa derivare da un deficit nella capacita di elaborare a livello cognitivo le emozioni, da cui
deriverebbe un’assenza di contatto tra la dimensione cognitiva delle esperienze emotive (i
sentimenti) e la dimensione fisiologica e motorio-comportamentale (le emozioni), restando
cosi queste esperienze confinate ad un livello fisiologico e motorio-comportamentale, non
riconosciute, non regolate e non espresse coscientemente (Taylor, Bagby, & Parker, 2000).

Lo stesso autore ha piu di recente descritto I’alessitimia come un costrutto dimensionale, ossia
come una caratteristica di funzionamento cognitivo comune a tutti ma espressa ad un livello
di intensita diverso in ognuno, ed ha differenziato il concetto di alessitimia dal costrutto di
mentalizzazione di Fonagy, intendendo I’alessitimia come una caratteristica di tratto del
funzionamento mentale del soggetto, legata alla capacita di riconoscimento e simbolizzazione

delle proprie emozioni (Taylor & Bagby, 2013).

Il concetto di alessitimia si & quindi evoluto nel tempo, passando da un’iniziale teorizzazione
in cui era intesa come una caratteristica esclusiva delle patologie psicosomatiche per giungere
ad un’interpretazione piu moderna in cui I’alessitimia ¢ invece una caratteristica dimensionale
di personalita, che riveste il ruolo di fattore di vulnerabilita - aspecifico e trasversale - per lo

sviluppo di disturbi sia fisici che mentali accomunati dalla disregolazione affettiva.

| soggetti con elevati livelli di alessitimia mostrano difficolta nell’identificare e descrivere i

propri sentimenti, mostrandone scarsa consapevolezza; sono in grado di provare emozioni
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anche intense, ma non sono in grado di riflettere su di esse né di trovare corrispondenza tra
I’emozione e ’evento che I’ha generata. | soggetti con elevati livelli di alessitimia hanno
difficolta ad individuare quali siano i motivi che li spingono a provare determinate emozioni e
mostrano difficolta nel distinguere gli stati emotivi dalle percezioni fisiologiche, tendendo ad
esprimere le emozioni attraverso la componente fisiologica (le sensazioni fisiche avvertite) ed
essendo incapaci di rielaborarne il vissuto. | soggetti con elevati livelli di alessitimia tendono,
quindi, a vivere le emozioni per via somatica, fino a far coincidere I’emozione con la
percezione fisica stessa. Questo atteggiamento fa si che questi soggetti si concentrino
eccessivamente sui segnali del proprio corpo, interpretando in maniera errata i sintomi

somatici, tendendo ad esternare il disagio interno attraverso il malessere fisico.

La loro capacita immaginativa e onirica é ridotta, talvolta inesistente, e spesso riproduce
eventi della vita reale; questi soggetti tendono inoltre a focalizzare la loro attenzione sugli
aspetti prevalentemente pratici e concreti degli eventi esterni, mancando dunque di capacita
d'introspezione.

Mostrano infatti un pensiero razionale, che si esprime nella tendenza a descrivere gli eventi e
le esperienze vissute senza dare spazio al relativo vissuto emotivo.

In ambito clinico, il colloquio con questi soggetti puo risultare poco scorrevole, rigidamente
aderente alla vita reale, ricco di dettagli su eventi concreti (es. particolare enfasi su sintomi e
su aspetti medici di eventuali disturbi presenti) ma povero di partecipazione emotiva.

Nel lavoro psicoterapeutico € stato descritto un vissuto di noia contro-transferale (Taylor,
1977) e questi soggetti “cronicamente noiosi” mostrano una capacita di simbolizzazione

deficitaria e uno stile comunicativo peculiare (Taylor, 1984).

Inoltre, una caratteristica dei soggetti con elevati livelli di alessitimia non riportata nella
descrizione iniziale del costrutto alessitimico & la tendenza al conformismo sociale, ossia la

tendenza di questi soggetti a mostrare un’aderenza rigida alle regole sociali della cultura di
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riferimento, con una marcata caratterizzazione dell’identita di ruolo. Questi soggetti hanno
difficolta nel sintonizzarsi con le emozioni altrui, mostrando scarse abilita a stringere e

mantenere relazioni interpersonali significative (Porcelli, 2004).

2.2 Mente e corpo: “biologia” dell’alessitimia

Numerosi studi hanno cercato di individuare la presenza di un “substrato neurobiologico”
dell’alessitimia. L’introduzione delle tecniche di neuroimaging funzionale ha permesso di
ampliare le conoscenze a riguardo, tuttavia non ha permesso a tutt’oggi di trarre conclusioni

definitive sul tema.

Alcuni autori hanno osservato un deficit di comunicazione interemisferica nei soggetti
alessitimici ed hanno ipotizzato che 1’alessitimia possa essere il risultato di una scarsa
integrazione tra i due emisferi cerebrali nel processamento delle informazioni (Parker,

Keightley, Smith, & Taylor, 1999).

Alcuni autori hanno ipotizzato che le differenze individuali nell’abilita di riconoscimento
delle emozioni possano essere legate a differenze nell’attivazione della corteccia cingolata
anteriore nel corso del processamento di stimoli emotivi (Lane et al., 1998). Lo stesso gruppo
aveva in precedenza proposto un parallelismo fra I’alessitimia e la cecita corticale
(“blindsight”), formulando I’ipotesi che I’alessitimia ne rappresenti I’equivalente emotivo

(“blindfeel hypothesis™) (Lane, Ahern, Schwartz, & Kaszniak, 1997).

Una recente revisione della letteratura ha concluso che gli studi che correlano 1’alessitimia
con una disfunzione del corpo calloso hanno evidenziato deficit negli aspetti cognitivi ma non
emotivi del processamento delle emozioni (la cosiddetta alessitimia di tipo Il), mentre gli
studi che correlano I’alessitimia con un deficit a carico dell’emisfero destro e dei lobi frontali
hanno evidenziato un deficit del processamento delle emozioni sia sul piano cognitivo che

emotivo (la cosiddetta alessitimia di tipo 1) (Larsen, Brand, Bermond, & Hijman, 2003).
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Una recente metanalisi della letteratura riguardante gli studi di neuroimaging funzionale ha
concluso che, durante il processamento di stimoli che generano emozioni negative, nei
soggetti con elevati livelli di alessitimia si osserva una ridotta attivazione dell’amigdala
(suggestiva di una ridotta attenzione a quel tipo di stimoli) e una ridotta attivazione della
corteccia motoria supplementare e della corteccia prefrontale dorsomediale (potenzialmente
correlata a scarsa empatia e a difficolta nella regolazione delle emozioni). Il processamento di
stimoli che generano emozioni positive, invece, genera una ridotta attivazione dell’insula
destra e del precuneus, suggestiva di una scarsa consapevolezza delle emozioni positive (van

der Velde et al., 2013).

Nel tentativo di individuare il substrato neurobiologico dell’alessitimia, ¢ stato indagato anche

il ruolo del Sistema Nervoso Autonomo.

E’ stata evidenziata un’attivita elettrodermica tonicamente aumentata - invece che aumentata
in risposta ad uno stimolo - in soggetti con elevati livelli di alessitimia, ed una minore
variazione della frequenza cardiaca in risposta a stimoli che provocano disgusto. E’ stata
quindi formulata I’ipotesi che 1’alessitimia sia associata ad un iperarousal neurovegetativo
stabile e tonico, piuttosto che fisiologicamente reattivo ad uno stimolo (Friedlander, Lumley,
Farchione, & Doyal, 1997).

Nei soggetti con elevati livelli di alessitimia e stato osservato un aumento del tono basale del
sistema ortosimpatico e una diminuita reattivita di quest’ultimo nelle fasi di stress acuto. Lo
stress cronico non riconosciuto potrebbe determinare una variazione nell’attivazione del
sistema simpatico, con conseguente alterazione della regolazione dei sistemi endocrino e
immunitario che comporterebbe un eccesso di secrezione di glucocorticoidi (ormoni dello
stress) e uno sbilanciamento del rapporto tra linfociti Th1/Th2 con aumento dei Th2 e ridotta

risposta immune cellulo-mediata (Guilbaud, Corcos, Hjalmarsson, Loas, & Jeammet, 2003).

E’ stato osservato che in donne con elevati livelli di alessitimia vi € un’aumentata frequenza
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di lesioni precancerose della cervice uterina che si associa ad una riduzione di alcune
sottopopolazioni linfocitarie, lasciando ipotizzare che specifiche caratteristiche di personalita
(come I’alessitimia) possano essere un fattore di vulnerabilita per lo sviluppo di alcuni tipi di
cancro, presumibilmente attraverso la mediazione di disfunzioni del sistema immunitario

(Todarello et al., 1997).

Infine, in soggetti con elevati livelli di alessitimia € stata evidenziata un’associazione con i
livelli circolanti di proteine della fase acuta, in particolare della proteina C-reattiva, lasciando
ipotizzare uno squilibrio tra citochine pro-infiammatorie e quelle ad azione antinfiammatoria,
con un aumento della concentrazione delle prime e conseguente alterazione dell’immunita

cellulo-mediata (De Berardis et al., 2014).

2.3 Alessitimia e sviluppo emotivo

Le emozioni sono considerate un fenomeno su base biologica che si sviluppano di pari passo

con le abilita cognitive.

Nella prima infanzia il bambino sperimenta le emozioni soprattutto sul piano fisico e
successivamente, con ’aiuto dei genitori che percepiscono, identificano e danno un nome agli
stati affettivi del figlio, gradualmente esperisce le emozioni sul piano mentale. Lo sviluppo
emotivo del bambino procede in maniera gerarchica, partendo dalla reazione a sensazioni
fisiche indifferenziate per giungere alla comprensione di associazioni fra emozioni tra loro
differenziate e infine all’abilita di provare empatia per gli altri. Se il caregiver primario non é
adeguatamente empatico o responsivo per circostanze esterne o per predisposizione personale,
la regolazione e I’espressione affettiva del bambino potra essere compromessa (Lane &

Schwartz, 1987).

Alcuni studi hanno indagato 1’associazione tra 1’alessitimia e la maniera in cui le emozioni

venivano espresse nella famiglia di origine, concludendo che alti livelli di alessitimia possano
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essere il risultato dell’assimilazione di un modello di (mancata) espressione delle emozioni
ricevuto dai caregiver primari.

Studi condotti su popolazioni non cliniche hanno evidenziato che alti livelli di alessitimia
sono associati ad una tendenza presente nella famiglia di origine a non esprimere le emozioni
e in particolare a non esprimere le emozioni positive (Berenbaum & James, 1994; Kench &
Irwin, 2000; Yelsma, Hovestadt, Anderson, & Nilsson, 2000), oltre che essere associati ai
livelli di alessitimia materni e ad interazioni familiari patologiche (Lumley, Stettner, &

Wehmer, 1996).

Alcuni studi hanno indagato la relazione tra alessitimia e stile parentale.

E’ stato osservato che 1’alessitimia & correlata negativamente con la qualita dell’accudimento
materno e positivamente con un atteggiamento materno scarsamente autonomizzante
(Fukunishi & Paris, 2001; Fukunishi, Sei, Morita, & Rahe, 1999). Inoltre, i livelli di
alessitimia nei soggetti esaminati correlavano con i livelli di alessitimia delle loro madri,
lasciando ipotizzare agli autori una possibile trasmissione intergenerazionale dell’alessitimia
(Fukunishi & Paris, 2001).

In una popolazione psichiatrica & stata evidenziata 1’associazione tra 1’alessitimia e un
atteggiamento paterno limitante 1’autonomia (Kooiman, Spinhoven, Trijsburg, & Rooijmans,
1998).

E’ stata trovata un’associazione tra 1’alessitimia e stili parentali disfunzionali sia materni che
paterni (accudimento inadeguato e scarsamente autonomizzante), tra scarse cure materne e un
aumentato rischio di depressione, e tra scarse cure paterne e un aumentato rischio di
sviluppare sintomi dissociativi (Kooiman et al., 2004). E’ stato evidenziato che uno stile
parentale adeguato da parte di uno dei due genitori e un fattore protettivo nei confronti dello

sviluppo di alessitimia nel figlio quando lo stile parentale dell’altro genitore € percepito come
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inadeguato. Infine, tra i soggetti con storia di abuso sessuale, quelli che percepivano lo stile

parentale della madre come adeguato mostravano livelli pit bassi di alessitimia.

Altri studi hanno indagato la relazione tra alessitimia ed esperienze traumatiche nell’infanzia.

Gia Janet e Breuer avevano ipotizzato che un trauma fosse in grado di produrre sintomi
dissociativi. Successivamente, Fonagy ha evidenziato che la Funzione Riflessiva (I’abilita di
riflettere sugli stati mentali propri e degli altri) puo essere compromessa da eventi traumatici
acuti o ripetuti nel tempo (Fonagy, 1991). Anche gli studi di Wilma Bucci sottolineano il
ruolo degli eventi traumatici (soprattutto se derivanti dal comportamento delle figure di
riferimento) nella dissociazione tra sistemi simbolici e sistema subsimbolico (Bucci, 2000).

| dati derivanti dalle ricerche neurobiologiche mostrano che I’elevazione del cortisolo
circolante che si verifica a seguito di eventi stressanti ripetuti puo causare dapprima un’atrofia
reversibile e successivamente una perdita definitiva dei neuroni dell’ippocampo, la struttura
deputata alla formazione della memoria dichiarativa, con un danneggiamento della funzione
mnesica (Kandel, 1999; McEwen & Sapolsky, 1995; Sapolsky, 1996). Pertanto, € stato
ipotizzato che dell’evento traumatico rimarrebbe traccia solo nella memoria implicita ma non
nella memoria dichiarativa, quindi questo verrebbe vissuto a livello subsimbolico ma non a

livello simbolico (Solano, Capozzi, Bonadies, Di Trani, & Tomassetti, 2006).

Tra gli eventi traumatici, & stato in particolare indagato il ruolo del maltrattamento e

dell’abuso nell’infanzia.

Alcuni studi hanno indagato retrospettivamente la relazione tra maltrattamento o abuso
nell’infanzia e alessitimia in campioni clinici.

E’ stata evidenziata una forte associazione tra una specifica caratteristica alessitimica (la
difficolta ad identificare le emozioni) e una storia di abuso fisico o sessuale nell’infanzia in 60

soggetti adulti in trattamento psicoterapeutico (Berenbaum, 1996).
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In soggetti con disturbo da uso di sostanze in trattamento di recupero, €& stata trovata
un’associazione tra elevati livelli di alessitimia e una storia di grave abuso sessuale. In
particolare, elevati livelli di alessitimia correlavano con una maggiore durata e gravita
dell’abuso, con una relazione piu stretta del perpetratore con il bambino (padre o patrigno) e
con un’eta del bambino superiore ai 12 anni al momento dell’abuso (Scher & Twaite, 1999).

Invece, in uno studio condotto su pazienti psichiatriche donne non e stata evidenziata alcuna

associazione tra storia di abuso sessuale nell’infanzia ¢ alessitimia (Zlotnick et al., 1996).

In un vasto campione di soggetti con disturbi mentali, e stato evidenziato che I’aver
sperimentato trascuratezza fisica o emotiva nell’infanzia ¢ predittivo di elevati punteggi
ottenuti alla TAS (Zlotnick, Jill, & Zimmermann, 2001). In soggetti depressi con elevati
livelli di alessitimia, e stata osservata una maggiore frequenza di esperienze avverse
nell’infanzia, quali infelicita domestica e stile parentale eccessivamente severo (Honkalampi
et al., 2004).

In un campione di soggetti afferenti ad ambulatori di cure primarie e di salute mentale, é stata
indagata 1’associazione tra 1’alessitimia e una storia di maltrattamento o abuso nell’infanzia.
Nei soli soggetti afferenti ad ambulatori di cure primarie, & stata evidenziata un’associazione
del punteggio totale della TAS 20 e dei punteggi dei fattori “Difficolta a Identificare i
Sentimenti” e “Difficolta a Descrivere i Sentimenti” con una storia di abuso fisico, sessuale ed

emotivo nell’infanzia (Joukamaa et al., 2008).

Altri studi hanno invece indagato retrospettivamente la relazione tra maltrattamento o abuso
nell’infanzia e alessitimia in popolazioni non cliniche.

In un campione di studentesse universitarie, e stato evidenziato che 1’alessitimia funge da
mediatore tra vari tipi di abuso nell’infanzia (trascuratezza emotiva, abuso fisico e
emozionale) e lo sviluppo di disturbi del comportamento alimentare (Mazzeo & Espelage,

2002). Lo studio ¢ stato poi replicato per esplorare la relazione tra I’alessitimia e il solo abuso
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sessuale, ed é stato evidenziato che aver subito un abuso sessuale nell’infanzia si associa alla
presenza di disagio psicologico che a sua volta e associato all’alessitimia; sia il disagio
psicologico che I’alessitimia mediano la relazione tra abuso sessuale e disturbi del
comportamento alimentare (Hund & Espelage, 2005).

In uno studio condotto su studentesse universitarie, € stato evidenziato che ’alessitimia media

la relazione tra aver subito maltrattamenti nell’infanzia e la presenza di comportamenti
autolesivi in eta adulta (Paivio & McCulloch, 2004).

In un campione composto da infermieri e studenti di medicina é stata indagata la relazione tra
esperienze traumatiche infantili e lo sviluppo di disturbi fisici o condizioni di disagio psichico
(inclusa I’alessitimia), ed e stata evidenziata un’associazione tra una storia di violenza
domestica e la presenza di alessitimia (Modestin, Furrer, & Malti, 2005).

In un campione di adulti sani, e stata indagata la relazione tra 1’alessitimia e una storia di
eventi traumatici nell’infanzia, ed € stata evidenziata una correlazione tra aver subito
trascuratezza emotiva nell’infanzia e la presenza di elevati livelli di alessitimia in eta adulta

(Aust, Alkan Hartwig, Heuser, & Bajbouj, 2012).

2.4 Misure dell’alessitimia

Da quando e stato formulato il costrutto alessitimico negli anni 70, sono stati elaborati
diversi strumenti di misurazione del costrutto per I’eta adulta, che includono questionari self-

report, questionari observer-rated, interviste semistrutturate, test proiettivi.

Il test piu diffuso per la valutazione dell'alessitimia nei soggetti adulti & la TAS 20 (20-item
Toronto Alexithymia Scale), una scala di autovalutazione composta da 20 item, ideata
originariamente nel 1985 come TAS (con 26 item) e successivamente revisionata con
riduzione degli item a 20 (Bagby, Parker, & Taylor, 1994). La TAS 20 ha dimostrato una

buona consistenza interna ed affidabilita test-retest. La TAS 20 possiede una struttura a tre
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fattori congruente con il costrutto teorico dell’alessitimia, e indaga:
« la difficolta nell'identificare i sentimenti (fattore 1);
« la difficolta nel descrivere i sentimenti (fattore 2);

« il pensiero orientato all'esterno (fattore 3).

La replicabilitd della struttura a 3 fattori della TAS 20 e stata dimostrata in numerose
popolazioni cliniche e non cliniche con ’analisi fattoriale confermativa (Bagby et al., 1994).
La TAS 20 é stata tradotta in numerose lingue e la validita della struttura a 3 fattori nelle

versioni tradotte & stata dimostrata dalle analisi fattoriali confermative.

Un’altra scala self-report di misurazione dell’alessitimia, di minore diffusione rispetto alla
TAS 20, e la Bermond-Vorst Alexithymia Questionnaire (BVAQ), una scala di 40 item che
misura il costrutto alessitimico secondo cinque fattori: identificazione delle emozioni,
verbalizzazione delle emozioni, analisi delle emozioni, fantasticare, emozionalita. Ciascuno
dei 5 fattori & indagato da 8 item codificati su una scala Likert a 5 punti; il test é stato tradotto
dall’originale in diverse lingue. Un limite dello strumento deriva dal fatto che solo i primi
quattro fattori indagati dal test sono riconducibili al costrutto alessitimico cosi come € stato

originariamente formulato (Bermond, Vorst, Vingerhoets, & Gerritsen, 1999).

Il primo test observer-rated per la valutazione dell’alessitimia introdotto nella pratica clinica
e stato il Beth Israel Hospital Psychosomatic Questionnaire (BIQ), un questionario ideato
originariamente da Sifneos per descrivere le caratteristiche dello stile cognitivo dei soggetti
con malattie psicosomatiche (Sifneos, 1973). Si tratta di un questionario di 17 item, compilato
da un osservatore, che valuta I’assenza o la presenza di caratteristiche del tratto alessitimico.
Successivamente, e stata sviluppata ed & attualmente in uso una versione modificata del
questionario, detta Beth Israel Hospital Psychosomatic Questionnaire modificato (BIQ-

modificato), composta da soli 9 dei 17 item originali e da 4 item di nuova introduzione
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(Sriram, Pratap, & Shanmugham, 1988). La scala di valutazione é stata modificata da un
formato dicotomico (presenza/assenza) in una scala Likert a 7 punti: 6 dei 12 item indagano
I’abilita di identificare ed esprimere le emozioni, e i restanti 6 item indagano il pensiero

orientato all’esterno e I’attivita immaginativa del soggetto esaminato.

Esiste, inoltre, un’altra scala observer-rated per la valutazione dell’alessitimia rivolta a
familiari e amici del soggetto esaminato, la Observer Alexithymia Scale (OAS). La scala
stata modificata a partire da un preesistente strumento clinician-rated - la California Q-Set
Alexithymia Prototype (CAQ-AP) - sviluppato sulla base di informazioni raccolte da
intervistatori professionisti sulle caratteristiche di personalita tipiche dei soggetti con elevati
livelli di alessitimia (Haviland & Reise, 1996). La scala OAS consta di 33 item raggruppati in
5 subscale (distanza, mancanza d’insight, somatizzazione, perdita dell’'umorismo, rigidita) con

risposte su una scala Likert a 4 punti (Haviland, Warren, & Riggs, 2000).

Per la misurazione dell’alessitimia ¢ stata di recente introdotta anche una scala proiettiva, la
Rorschach Alexithymia Scale (RAS), derivata da alcuni indici del test proiettivo di
Rorschach. La scala comprende tre indici Rorschach: la frequenza di risposte con Forma Pura
(indicativa di una difficolta nell’identificare ed esprimere le emozioni e di un pensiero
concreto); la quantita di risposte Popolari, cioé molto frequenti (che indica una modalita
conformista di aderire alle regole sociali); il Coping Deficit Index (CDI), indicativo di
difficolta nel gestire le relazioni interpersonali e di scarse risorse adattive (Todarello & Pace,
2010). La RAS ha mostrato buone proprieta psicometriche e contribuisce ad una valutazione

multimodale dell’alessitimia (Porcelli & Mihura, 2010).

In sequito alla diffusione di strumenti self-report per la valutazione dell’alessitimia sono sorti
dubbi circa I’attendibilita della misurazione dell’alessitimia con questi strumenti, dal

momento che alcuni soggetti esaminati potrebbero non essere consapevoli delle loro difficolta
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nell’identificare e descrivere le emozioni, rendendo cosi poco affidabile la misurazione stessa.
Nel 2006, Bagby ha ideato e introdotto nella clinica la prima intervista strutturata per la
valutazione dell’alessitimia, la Toronto Structured Interview for Alexithymia (TSIA),
un’intervista di 24 item con 6 item per ognuna delle quattro caratteristiche fondamentali del
costrutto alessitimico: la difficolta nell’identificare le emozioni, la difficolta nel descrivere le
emozioni, il pensiero orientato all’esterno, e 1 processi immaginativi. La diffusione
dell’intervista, che & stata tradotta e validata per 1’uso nell’eta adulta in diversi Paesi, ha
permesso di sviluppare un approccio valutativo multimodale dell’alessitimia (Bagby, Taylor,

Parker, & Dickens, 2006).

Per la misurazione dell’alessitimia in eta evolutiva sono disponibili due scale, una rivolta agli
insegnanti ed un questionario self-report.

La prima ¢ I’Alexithymia Scale for Children-Teacher Form, basata sulla valutazione fornita
dall’insegnante delle caratteristiche del bambino. La scala & composta da 12 item su una scala
a 3 risposte, che saturano due fattori: la Difficolta a Descrivere i Sentimenti e la Difficolta nel
Rapportarsi con gli Altri (Fukunishi, Yoshida, & Wogan, 1998).

La seconda scala ¢ 1’Alexithymia Questionnaire for Children (AQC). E’ I’adattamento per
I’eta evolutiva della TAS 20: la scala é formata da 20 item con risposta a 3 punti. La struttura
a tre fattori & stata confermata dall’analisi fattoriale, tuttavia il terzo fattore risulta meno
stabile e meno predittivo (Rieffe, Oosterveld, & Terwogt, 2006). E’ disponibile una versione
del questionario validata su un campione di bambini e adolescenti italiani (Di Trani et al.,

2009).

2.5 Alessitimia e salute

A livello epidemiologico, € stata stimata una prevalenza di elevati livelli di alessitimia nel
13% della popolazione generale adulta. L’alessitimia si associa al genere maschile

(prevalenza del 17% negli uomini rispetto al 10% nelle donne), ad un’eta avanzata, a bassi
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livelli di istruzione e socio-economico (Salminen, Saarijarvi, Aéreld, Toikka, & Kauhanen,

1999).

Elevati livelli di alessitimia sono stati descritti inoltre in condizioni morbose molto diverse tra
loro, tanto che I’alessitimia viene attualmente riconosciuta come un fattore di vulnerabilita per

lo sviluppo di diversi tipi di patologie mediche e psichiatriche.

In particolare, ampio sviluppo hanno avuto le ricerche sul ruolo dell’alessitimia nei disturbi da
somatizzazione, e ne e stato evidenziato il ruolo nell’attivazione del sistema nervoso
autonomo, nell’amplificazione degli stimoli somatosensoriali e nel mantenimento e

cronicizzazione dei sintomi fisici.

E’ stato evidenziato che elevati livelli di alessitimia si associano ad un’attivita elettrodermica
tonicamente aumentata (invece che aumentata in risposta ad uno stimolo) e ad una minore
variazione della frequenza cardiaca in risposta a stimoli che provocano disgusto, indici di un
aumento del tono basale del sistema ortosimpatico e di una diminuita reattivita di
quest’ultimo nelle fasi di stress acuto (Friedlander, Lumley, Farchione, & Doyal, 1997).
L’aumento del tono del sistema simpatico puo provocare, a sua volta, alterazioni dei sistemi
endocrino e immunitario con predisposizione allo sviluppo di disturbi da somatizzazione o

malattie mediche (Guilbaud, Corcos, Hjalmarsson, Loas, & Jeammet, 2003).

Inoltre, elevati livelli di alessitimia sono stati associati alla tendenza a riferire sintomi
somatici (associazione particolarmente forte con la dimensione difficolta ad identificare le
emozioni), al ricevere una diagnosi di disturbo somatoforme e allo sviluppo di disturbi da
somatizzazione (De Gucht & Heiser, 2003).

In soggetti con dolore anginoso sottoposti ad una prova da sforzo, é stato osservato che coloro
che mostravano elevati livelli di alessitimia riportavano piu frequentemente dolore toracico in

assenza di ischemia miocardica rispetto ai soggetti con livelli piu bassi di alessitimia. Inoltre,
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in soggetti sieropositivi all’HIV ¢ stata osservata un’associazione tra alessitimia e sintomi
riportati, in assenza di correlazione con indici di gravita della malattia (come il numero di

linfociti CD4 circolanti) (Lumley, Tomakowsky, & Torosian, 1997).

Infine, elevati livelli di alessitimia sono stati associati alla persistenza di sintomi da
somatizzazione per piu di due anni in soggetti con disturbi somatoformi (Bach & Bach, 1995)
e alla persistenza dei sintomi dopo il trattamento in soggetti con disturbi funzionali

gastrointestinali (Porcelli et al., 2003).

Alcuni studi hanno messo in luce la complessa relazione esistente tra alessitimia, sviluppo di
sintomi somatici e stili di attaccamento, evidenziando che uno stile di attaccamento evitante si
associa sia al numero di sintomi somatici riportati sia alla presenza di alessitimia e di

affettivita negativa (Wearden, Cook, & VVaughan-Jones, 2003).

E stato dimostrato che la prevalenza dell’alessitimia ¢ elevata tra i pazienti con dolore
cronico. In soggetti con dolore miofasciale cronico, elevati livelli di alessitimia si associavano
ad un’elevata disabilita fisica e ad una maggiore componente affettiva - ma non sensoriale -
del dolore. Cio supporta 1’ipotesi che differenti livelli di alessitimia si traducano in una
diversa partecipazione emotiva alla sintomatologia dolorosa (Lumley, Smith, & Longo,

2002).

Tra le malattie mediche generali, elevati livelli di alessitimia sono stati segnalati
trasversalmente in piu tipi di patologie.

In particolare, e stata evidenziata un’associazione con malattie a patogenesi disimmune, quali
le malattie inflammatorie croniche intestinali (Morbo di Crohn e Retto-Colite Ulcerosa)
(Jones, Wessinger, & Crowell, 2006), 1’ulcera gastrica, 1’asma bronchiale, le dermatiti,
I’artrite reumatoide (Fernandez, Sriram, Rajkumar, & Chandrasekar, 1989) e il diabete mellito

di tipo 1 (Chatzi et al., 2009; Luminet, de Timary, Buysschaert, & Luts, 2006). In queste
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patologie, € stato ipotizzato che elevati livelli di alessitimia possano condurre ad un’alterata
percezione dello stress e degli stimoli stressogeni, con una conseguente disregolazione del
tono del sistema simpatico che provocherebbe, a sua volta, una disregolazione dei sistemi

endocrino e immunitario (Martin & Pihl, 1985).

Alcuni studi hanno evidenziato, invece, un’associazione tra elevati livelli di alessitimia e
condizioni dismetaboliche, quali il controllo glicemico nel diabete mellito (Luminet et al.,
2006), la coronaropatia (Kauhanen, Kaplan, Cohen, Salonen, & Salonen, 1994), I’ipertensione
arteriosa e I’aterosclerosi (Grabe et al., 2010). In questo secondo gruppo di patologie,
I’alessitimia sembra aumentare il rischio di malattia non tanto modificando la reazione
fisiologica allo stress quanto piuttosto associandosi ad uno stile di vita scorretto.

Partendo dall’osservazione dell’associazione tra alessitimia e ipertensione essenziale e tra
alessitimia ed un peggior controllo metabolico nel diabete mellito, & stato ipotizzato che
elevati livelli di alessitimia possano condizionare I’andamento di queste patologie
influenzando il comportamento del soggetto, che non aderirebbe ai regimi terapeutici
prescritti (regimen non adherence) o che adotterebbe stili di vita dannosi per la salute come

condotte alimentari inappropriate, fumo di sigaretta, sedentarieta (Lumley et al., 1996).

Di fondamentale importanza €&, inoltre, il ruolo che I’alessitimia assume rispetto ai disturbi
mentali. Anche in questo caso, 1’alessitimia sembra essere associata in maniera trasversale a
pit tipi di disturbi mentali, che vanno dal disturbo depressivo (Honkalampi, Saarinen,
Hintikka, Virtanen, & Viinaméki, 1999), ai disturbi d’ansia (Onur, Alkin, Sheridan, & Wise,
2013; Son et al., 2012) e ossessivo-compulsivo (Grabe et al., 2006; Kang, Namkoong, Yoo,
Jhung, & Kim, 2012; Roh, Kim, & Kim, 2011), al disturbo post-traumatico da stress (Yehuda
et al., 1997), ai disturbi del comportamento alimentare (Espina Eizaguirre, Ortego Saenz de
Cabezon, Ochoa de Alda, Joaristi Olariaga, & Juaniz, 2004; Gramaglia et al., 2016), fino ai

disturbi da addiction come il gioco d’azzardo problematico (Di Trani, Renzi, Vari, Zavattini,
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& Solano, 2017; Parker, Wood, Bond, & Shaughnessy, 2005) e i disturbi da uso di sostanze
(Kauhanen, Julkunen, & Salonen, 1992). Inoltre, ¢ stato evidenziato che 1’alessitimia ¢
predittiva del rischio di ricaduta nei soggetti in trattamento con diagnosi di disturbo da uso di

sostanze (alcol) (Ziotkowski, Gruss, & Rybakowski, 1995).

La presenza di elevati livelli di alessitimia é stata inoltre ampiamente indagata nelle malattie

neurologiche.

E’ interessante notare come 1’associazione con alcune patologie neurologiche si verifichi in
presenza di un disturbo depressivo. E il caso della malattia di Parkinson, in cui sono stati
descritti elevati livelli di alessitimia nel sottogruppo di pazienti parkinsoniani che mostravano
anche un disturbo depressivo (ma non semplici sintomi depressivi) (Costa, Peppe, Carlesimo,

Pasqualetti, & Caltagirone, 2006).

Diversi studi hanno evidenziato elevati livelli di alessitimia in soggetti sia con cefalea di tipo
tensivo (Ycel et al., 2002) che nei soggetti con emicrania senz’aura. | pazienti emicranici
sono apparsi piu alessitimici, piu depressi e piu ansiosi dei soggetti sani; inoltre, i soggetti con
emicrania con piu elevati livelli di alessitimia hanno sintomi d’ansia piu gravi (Muftuoglu,

Herken, Demirci, Virit, & Neyal, 2004).

Elevati livelli di alessitimia sono stati descritti nei soggetti con crisi non epilettiche psicogene,
una serie di manifestazioni funzionali di tipo comportamentale cui si possono associare
disturbi della coscienza e sintomi motori o sensoriali che non si associano ad una variazione

dell’attivita elettrica cerebrale (Bewley, Murphy, Mallows, & Baker, 2005).

Infine, gli studi presenti in letteratura hanno confermato la relazione esistente tra alessitimia e
salute anche in eta evolutiva: elevati livelli di alessitimia sono stati evidenziati in bambini e
adolescenti con malattie di varia natura, dal diabete mellito di tipo 1 (Housiaux, Luminet, &

Dorchy, 2016; Housiaux, Luminet, Van Broeck, & Dorchy, 2010) alla cefalea di tipo tensivo
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(Gatta et al., 2015; Gatta et al., 2011). Alcuni studi hanno, poi, evidenziato una relazione tra
I’alessitimia e la tendenza a riportare sintomi fisici (Allen, Qian Lu, Tsao, Hayes, & Zeltzer,
2011; Ebeling, Moilanen, Linna, & Rdasanen, 2001) e tra 1’alessitimia e vari tipi di dolore

cronico (Wojtowicz & Banez, 2015) in bambini e adolescenti.

Elevati livelli di alessitimia sono stati riscontrati anche in bambini e adolescenti con disturbi
mentali, sia nei disturbi internalizzanti come 1’ansia (Karukivi, Vahlberg, P6lonen, Filppu, &
Saarijarvi, 2014) e la depressione (Honkalampi et al., 2009), che nei disturbi esternalizzanti
(Honkalampi et al., 2009) e in particolare nell’ADHD (Donfrancesco et al., 2013), come pure
nei disturbi del comportamento alimentare (Karukivi et al., 2010) e nel disturbo borderline di

personalita in adolescenza (Loas, Speranza, Pham-Scottez, Perez-Diaz, & Corcos, 2012).

Quindi, si conferma anche nell’eta evolutiva il ruolo dell’alessitimia come fattore di
vulnerabilita trasversale a vari tipi di patologie, da quelle fisiche a quelle mentali.
L’associazione, poi, con disturbi sia internalizzanti che esternalizzanti (Honkalampi et al.,
2009) suggerisce che un deficit nella regolazione delle emozioni possa tradursi sia
nell’espressione di bassi livelli di emozione (come avviene nei disturbi internalizzanti) sia in
un’espressione eccessiva e disregolata delle emozioni (come avviene nei disturbi

esternalizzanti).

2.6 Alessitimia, social cognition e disturbi da tic

Nonostante I’interesse crescente per lo studio dell’alessitimia nei disturbi psichiatrici e nelle
malattie neurologiche, la letteratura € sorprendentemente carente di studi che hanno indagato
la relazione intercorrente tra alessitimia e disturbi da tic. Sono invece piu numerosi gli studi

che indagano I’associazione tra 1’alessitimia e le principali comorbidita dei disturbi da tic.

A tutt’oggi, un unico studio ha indagato 1’associazione tra alessitimia e disturbi da tic.
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Si tratta di uno studio condotto su soggetti adulti con diagnosi di sindrome di Tourette, in cui
e stata utilizzata la scala TAS (a 26 item) per la misurazione dell’alessitimia. Dallo studio non
sono emerse differenze significative nei livelli di alessitimia tra il gruppo clinico e il gruppo
di controllo, anche se i soggetti del gruppo clinico mostravano comunque una media dei
punteggi totali alla TAS piu elevata dei soggetti del gruppo di controllo (Eddy & Cavanna,
2015). Tuttavia, 1’utilizzo di uno strumento non piu in uso rende difficile confrontare dati e

trarre conclusioni definitive.

Una precedente review condotta dallo stesso gruppo ha revisionato gli studi relativi alla social
cognition nei soggetti adulti con sindrome di Tourette, giungendo alla conclusione che
esistono sottili differenze nella social cognition di questi soggetti, evidenziabili pero
esclusivamente con strumenti sensibili (come il Faux pas test di Baron-Cohen) che richiedono
la capacita di elaborare le emozioni, di considerare punti di vista discordanti e di prendere
decisioni (abilita di problem solving).

Le differenze nella social cognition dei soggetti con GTS si manifesterebbero con una
tendenza ad interpretare in maniera atipica le informazioni sociali e non con una difficolta nel
comprendere gli stati mentali altrui (come invece avviene nei disturbi dello spettro
dell’autismo), lasciando ipotizzare che alcuni specifici aspetti del ragionamento sociale
coinvolti nell’abilita di prendere decisioni siano alterate nei soggetti con GTS. Gli autori
hanno ipotizzato che nei soggetti con GTS esista una difficolta nel riflettere sulle interazioni
sociali e nel compiere inferenze sulle intenzioni e le motivazioni all’origine di determinati
comportamenti, e che vi sia inoltre un’aumentata reattivita emotiva in risposta a stimoli
sociali associati ad emozioni negative (Eddy & Cavanna, 2013a).

In particolare, uno studio ha evidenziato una difficolta nel giudicare 1’appropriatezza sociale

dei comportamenti al Faux pas test, sia nel riconoscere un commento socialmente
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inappropriato che nel ritenere erroneamente offensivo un commento neutro (Eddy, Mitchell,

Beck, Cavanna, & Rickards, 2010a).

Uno studio successivo ha mostrato inoltre una difficoltd — indipendente dalla presenza di
disturbi in comorbidita - nel comprendere il significato di espressioni non letterali, come le

metafore e le battute di spirito (Eddy, Mitchell, Beck, Cavanna, & Rickards, 2010b).

Lo stesso gruppo ha evidenziato un deficit nella Teoria della Mente, in particolare una
difficolta nel riconoscere le emozioni altrui e nell’appaiare correttamente le espressioni del
viso alle relative emozioni, e una difficolta nel comprendere I’umorismo (Eddy, Mitchell,

Beck, Cavanna, & Rickards, 2011).

Un recente studio ha indagato I’attivita cerebrale alla Risonanza Magnetica funzionale in
soggetti con GTS nel corso di un compito di riconoscimento di espressioni emotivamente
significative. E’ stata evidenziata un’aumentata attivita cerebrale nella corteccia orbitofrontale
laterale sinistra (deputata al riconoscimento di emozioni negative come paura, rabbia e
disgusto), nella corteccia cingolata posteriore, nell’amigdala destra e nel putamen, e una
ridotta attivita cerebrale nella corteccia parietale inferiore sinistra (Eddy, Cavanna, & Hansen,

2017).

Finora, nessuno studio ha esplorato la relazione esistente in eta evolutiva tra alessitimia e

disturbi da tic, e tra questi ultimi e deficit nella social cognition.
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Capitolo 3

Scopo dello studio

E’ noto che la gravita dei tic & influenzata dagli stati emotivi (gioia, sorpresa, rabbia) vissuti

dal soggetto.

In ambito clinico, € comune che i genitori dei bambini con disturbi da tic riferiscano un
“peggioramento” dei tic nel corso di vacanze o viaggi.

Alla luce della stretta relazione che intercorre tra i tic e le sensazioni premonitrici, €
ragionevole pensare che gli stati emotivi del soggetto possano influenzare le sensazioni
premonitrici, e che queste ultime inducano poi I’aumento dell’espressione dei tic.
Nell’osservazione clinica, € frequente osservare uno stile comunicativo peculiare dei bambini
e adolescenti con disturbi da tic e delle loro famiglie: una tendenza a riferire nel dettaglio i tic
e le sensazioni premonitrici, tralasciando nella narrazione il contesto emotivo in cui si sono

manifestati.

A partire da queste osservazioni, ¢ stata formulata I’ipotesi che nei bambini e adolescenti con
tic e nei loro genitori possano manifestarsi alcuni tratti tipici dell’alessitimia, come la
difficolta ad identificare le proprie emozioni e a distinguere le emozioni dalle sensazioni
somatiche associate, la difficolta ad esprimere le proprie emozioni, uno stile comunicativo

ricco di dettagli concreti relativi ai sintomi ma povero del vissuto emotivo che li accompagna.

Pertanto, e stato condotto il presente studio, il cui obiettivo principale & di esplorare i livelli di
alessitimia in un campione di bambini e adolescenti con disturbi da tic (sindrome di Tourette

o disturbo persistente da tic) e nelle loro madri.

L’obiettivo secondario dello studio ¢ di indagare la relazione esistente tra i1 livelli di

alessitimia e le caratteristiche proprie del disturbo da tic (gravita della sintomatologia ticcosa,
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gravita delle sensazioni premonitrici dei tic), nonché tra i livelli di alessitimia e i disturbi

associati (sintomi d’ansia e depressivi).

Infine, lo studio si propone di esplorare la relazione tra i livelli di alessitimia nelle madri dei
soggetti con disturbo da tic e lo stress parentale da loro percepito, nonché tra i livelli di
alessitimia nelle madri dei soggetti con disturbo da tic e la percezione materna della presenza

di problemi emotivo-comportamentali nel bambino/adolescente con disturbo da tic.
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Capitolo 4

Soggetti e Metodi

Il presente studio & stato approvato dal Comitato Etico del Policlinico Umberto I, 1’ Azienda

Ospedaliera Universitaria affiliata alla Sapienza Universita di Roma.

4.1 Soggetti

Sono stati reclutati 45 soggetti con diagnosi di disturbi da tic (che avevano ricevuto una
diagnosi di disturbo di Tourette o disturbo persistente da tic, in base ai criteri del DSM-5).

| soggetti reclutati nel gruppo clinico provenivano dall’utenza dell’ambulatorio per i disturbi
da tic dell’Unita Operativa Complessa di Neuropsichiatria Infantile, afferente al Dipartimento
di Pediatria e Neuropsichiatria Infantile del Policlinico Umberto I. Sono state reclutate anche
le rispettive madri dei soggetti del Gruppo Clinico.

Sono stati considerati criteri d’inclusione per la partecipazione: aver ricevuto una diagnosi di
disturbo di Tourette o di disturbo persistente da tic; avere un’eta compresa tra gli 8 e 1 13
anni; essere in grado di comprendere le finalita dello studio e di fornire 1’assenso alla
partecipazione.

Sono stati considerati criteri d’esclusione: aver ricevuto una diagnosi di disabilita intellettiva,
di disturbo dello spettro dell’autismo, di disturbi dello spettro della schizofrenia; essere affetto

da una malattia cronica quale epilessia, diabete mellito, cardiopatia o insufficienza renale.

Sono stati inoltre reclutati 45 soggetti nel gruppo di controllo, provenienti dall’utenza
dell’ambulatorio di Dermatologia Pediatrica del Dipartimento di Pediatria e Neuropsichiatria
Infantile del Policlinico Umberto I. Sono state reclutate anche le rispettive madri dei soggetti
del gruppo di controllo.

Sono stati considerati criteri d’inclusione per la partecipazione: accedere all’ambulatorio di

dermatologia esclusivamente per lo screening o il controllo periodico dei nei; avere un’eta
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compresa tra gli 8 e i 13 anni; essere in grado di comprendere le finalita dello studio e di
fornire 1’assenso alla partecipazione.

Sono stati considerati criteri d’esclusione: aver ricevuto una diagnosi di disturbi da tic o avere
un’anamnesi personale positiva per tic; essere affetto da una malattia cronica quale epilessia,

diabete mellito, cardiopatia o insufficienza renale.

Nel gruppo clinico, sono stati reclutati consecutivamente 35 soggetti di genere maschile e 10
di genere femminile; il rapporto tra soggetti di genere maschile e femminile del campione
rispecchia quello descritto nella popolazione con disturbi da tic, pari a un soggetto di genere
femminile affetto ogni 3-4 soggetti di genere maschile. L’eta media dei partecipanti ¢ di 10,18
anni; la media degli anni di scuola completati € di 4,02 anni con 28 soggetti che frequentano
la scuola primaria e 17 soggetti che frequentano la scuola secondaria di | grado. Quarantatré
partecipanti sono cittadini italiani, un partecipante ¢ cittadino di un Paese comunitario, un
partecipante e cittadino di un Paese extracomunitario.

Ventisette soggetti avevano ricevuto una diagnosi di disturbo di Tourette (GTS) e 18 soggetti
avevano ricevuto una diagnosi di disturbo persistente da tic motori. Quattro partecipanti (tutti
con sindrome di Tourette) avevano ricevuto una diagnosi aggiuntiva di disturbo da deficit di
attenzione con iperattivita (ADHD) e 4 partecipanti (2 affetti da sindrome di Tourette e 2
affetti da disturbo persistente da tic motori) avevano ricevuto una diagnosi aggiuntiva di
disturbo ossessivo compulsivo (DOC).

Tre partecipanti assumevano farmaci per il controllo dei tic o dei disturbi associati: due
soggetti assumevano un antipsicotico atipico (aripiprazolo) e un soggetto assumeva un
antidepressivo per il disturbo ossessivo compulsivo (sertralina).

Per quanto riguarda le madri dei partecipanti del gruppo clinico, 1’eta media é di 43,07 anni e
la media degli anni di studio completati & di 12,73 con 10 di loro che avevano conseguito la

licenza media, 25 che avevano conseguito un diploma, 10 che avevano conseguito una laurea.
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Nessuna delle partecipanti ha riportato un’anamnesi personale positiva per tic. Quarantadue

madri sono coniugate o conviventi, mentre tre sono separate o divorziate.

Nel gruppo di controllo, sono stati reclutati 29 soggetti di genere maschile e 16 di genere
femminile; I’eta media dei partecipanti ¢ di 9,84 anni; la media degli anni di scuola completati
e di 3,87 anni con 28 soggetti che frequentano la scuola primaria e 17 soggetti che
frequentano la scuola secondaria di | grado. Quarantadue partecipanti sono cittadini italiani,
un partecipante é cittadino di un Paese comunitario, due partecipanti sono cittadini di Paesi

extracomunitari.

Per quanto riguarda le madri dei partecipanti del gruppo di controllo, 1’eta media ¢ di 42,89
anni e la media degli anni di studio completati ¢ di 12,98 con 10 di loro che avevano
conseguito la licenza media, 23 che avevano conseguito un diploma, 12 che avevano
conseguito una laurea. Quarantatré madri sono coniugate o conviventi, mentre due sono

separate o divorziate.

4.2 Metodi

4.2.1 Procedura

A conclusione delle visite mediche (rispettivamente, neurologica per il gruppo clinico e
dermatologica per il gruppo di controllo), alle famiglie sono state illustrate le finalita dello
studio e le modalita di svolgimento. E’ stato consegnato loro il materiale informativo relativo
allo studio (anche adattato all’eta dei partecipanti) ed e stato dato alle famiglie il tempo
necessario per consultarsi e chiedere chiarimenti.

Successivamente, é stato chiesto al/ai genitore/i presente/i di firmare il consenso informato
per la partecipazione allo studio del proprio figlio. Alle madri € stato inoltre chiesto di firmare
il consenso informato per la propria partecipazione allo studio. Ai bambini e adolescenti €

stato chiesto di fornire un assenso verbale alla propria partecipazione. Nessuna delle famiglie
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a cui e stato proposto lo studio ha rifiutato di partecipare. Lo studio si € svolto in un unico

incontro.

Dopo la firma del consenso informato, sono stati revisionati i criteri d’inclusione e di
esclusione e sono stati quindi raccolti dati sociodemografici (etad, cittadinanza e classe
frequentata dal bambino; etd, titolo di studio e stato civile della madre). Nel gruppo clinico,
sono state inoltre esaminate le cartelle cliniche per raccogliere informazioni sulla diagnosi

principale e sulle diagnosi associate.

Ai partecipanti (bambini e adolescenti) di entrambi i gruppi & stato somministrato un
questionario per la valutazione dell’alessitimia in eta evolutiva, 1’ Alexithymia Questionnaire
for Children (AQC). Alle madri di entrambi i gruppi é stato somministrato un questionario per
la valutazione dell’alessitimia, la 20-item Toronto Alexithymia Scale (TAS 20), e un
questionario per la valutazione dello stress parentale, il Parenting Stress Index — forma breve

(PSI).

Ai partecipanti (bambini e adolescenti) del gruppo clinico sono stati inoltre somministrati
questionari per la valutazione delle sensazioni premonitrici dei tic (Premonitory Urges for
Tics Scale, PUTS), dei sintomi d’ansia (Multidimensional Anxiety Scale for Children,

MASC) e dei sintomi depressivi (Children’s Depression Inventory, CDI).

Alle madri del gruppo clinico sono state inoltre somministrate interviste per la valutazione
della sintomatologia ticcosa (Yale Global Tic Severity Scale, YGTSS) e dei sintomi
ossessivo-compulsivi  (Children Yale-Brown Obsessive Compulsive Scale, CY-BOCS)
presenti nel proprio figlio. Infine, é stato chiesto loro di rispondere ad un questionario relativo

alla sfera emotivo-comportamentale del proprio figlio (Child Behavior Checklist, CBCL).
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4.2.2 Strumenti

Alexithymia Questionnaire for Children (AQC): e un questionario autosomministrato di 20
item che valuta I’alessitimia in bambini e adolescenti dagli 8 ai 14 anni. Il questionario offre
tre possibili risposte per ogni item: “per niente vero”, “un po’ vero”, “vero”. Il questionario &
I’adattamento per 1’eta evolutiva della TAS 20, di cui mantiene la struttura a tre fattori,
esplorando le dimensioni “Difficolta d’identificare le emozioni” (Difficulty Identifying
Feelings — DIF; 7 item dedicati), “Difficolta a descrivere le emozioni” (Difficulty Describing
Feelings — DDF; 5 item dedicati) e “Pensiero orientato all’esterno” (Externally Oriented
Thinking — EOT; 8 item dedicati) (Rieffe, Oosterveld, & Terwogt, 2006). E’ stata validata la
versione italiana del questionario (Di Trani et al., 2009). Si attribuisce un punteggio di 1 ad
ogni risposta “per niente vero”, un punteggio di 2 ad ogni risposta “un po’ vero”, un
punteggio di 3 ad ogni risposta “vero”. Per cinque item ¢ prevista un’inversione del punteggio
(item 4, 5, 10, 18, 19). 1l punteggio cosi ottenuto & compreso fra 20 e 60, a punteggi maggiori
corrispondono livelli di alessitimia piu elevati.

20-item Toronto Alexithymia Scale (TAS 20): & un questionario autosomministrato di 20 item
che indaga 1’alessitimia in soggetti adulti. Il questionario offre cinque possibili risposte per
ogni item: “non sono per niente d'accordo”, “non sono molto d'accordo”, “non sono ne'
d'accordo ne' in disaccordo”, “sono d'accordo in parte”, “sono completamente d'accordo”.

Il questionario ha una struttura a tre fattori ed esplora le dimensioni “Difficolta d’identificare
le emozioni” (Difficulty Identifying Feelings — DIF; 7 item dedicati), “Difficolta a descrivere
le emozioni” (Difficulty Describing Feelings — DDF; 5 item dedicati) e “Pensiero orientato
all’esterno” (Externally Oriented Thinking — EOT; 8 item dedicati) (Bagby, Parker, & Taylor,
1994). E’ disponibile una versione del questionario validata su un campione di adulti italiani
(Bressi et al., 1996). Si attribuisce un punteggio crescente da 1 a 5 alle risposte fornite dal

soggetto (da “non sono per niente d'accordo”=1 fino a “sono completamente d'accordo”=5).
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Per cinque item ¢ prevista un’inversione del punteggio (item 4, 5, 10, 18, 19). Il punteggio
cosi ottenuto e compreso fra 20 e 100, a punteggi maggiori corrispondono livelli di alessitimia
piu elevati.

Parenting Stress Index (PSI), forma breve: & un questionario autosomministrato di 36 item
che indaga i tre principali domini dello stress nel sistema genitore-figlio: distress genitoriale
(“parental distress”, PD), interazione genitore-bambino disfunzionale (“parent-child
dysfunctional interaction”, P-CDI), bambino difficile (“difficult child”, DC) (Abidin, 1995).
Yale Global Tic Severity Scale (YGTSS): la scala YGTSS ¢ un’intervista clinician-rated, che
valuta numero, frequenza, intensita, complessita e interferenza di tic motori e fonici presenti
nella settimana precedente la valutazione. Ognuno dei domini riceve un punteggio compreso
tra 0 e 5, fornendo cosi un indice di gravita dei sintomi ticcosi (YGTSS score) compreso tra 0
e 50. Al punteggio ottenuto si somma un indice complessivo di impairment da 0 a 50. A
punteggi crescenti corrisponde una maggiore gravita dei sintomi (Leckman et al., 1989).
Children Yale-Brown Obsessive Compulsive Scale (CY-BOCS): la CY-BOCS e un’intervista
clinician-rated, che valuta la gravita delle ossessioni e compulsioni in bambini e adolescenti
dagli 8 ai 17 anni. E’ una scala formata da 10 item, ognuno dei quali riceve un punteggio
compreso fra 0 e 4, in base alla gravita dei sintomi. Il punteggio totale & compreso tra 0 e 40,
con subtotali separati per ossessioni e compulsioni. A punteggi maggiori corrisponde una
maggiore gravita dei sintomi. L’intervista ¢ corredata di una lista delle ossessioni e
compulsioni piu comuni (Scahill et al., 1997).

Premonitory Urges for Tics Scale (PUTS): la scala PUTS e un questionario
autosomministrato che misura le sensazioni premonitrici in soggetti con tic. E> composta da
10 item; il soggetto sceglie tra 4 risposte possibili (“mai”, “qualche volta”, “spesso”,
“sempre”). Le risposte date ai primi 9 item ricevono un punteggio da 1 a 4; si ottiene cosi un
punteggio, compreso tra 9 e 36, in cui a punteggi piu elevati corrisponde una maggiore

intensita delle sensazioni premonitrici (Woods, Piacentini, Himle, & Chang, 2005). E’ stata
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recentemente validata la versione italiana della scala (Gulisano, Cali, Palermo, Robertson, &
Rizzo, 2015).

Multidimensional Anxiety Scale for Children (MASC): la scala MASC € un questionario
autosomministrato per la rilevazione di problemi d’ansia in soggetti di etd compresa tra 8§ ¢ 19
anni. E composto da 39 item, distribuiti in quattro fattori e sotto-fattori: sintomi fisici,
evitamento del danno, ansia sociale e ansia da separazione. Per ogni item & possibile scegliere
tra 4 risposte (“mai”, “raramente”, “a volte”, “sempre”) (March, Parker, Sullivan, Stallings, &
Conners, 1997).

Children’s Depression Inventory (CDI). € un questionario autosomministrato che valuta la
presenza di sintomi depressivi in bambini e adolescenti dagli 8 ai 17 anni. E’ composto da 27
item che prevedono tre alternative di risposta; il soggetto e invitato a scegliere sulla base
"delle idee e dei sentimenti avuti nelle ultime due settimane™ (Kovacs, 1985).

Child Behavior Checklist for ages 6 to 18 (CBCL 6-18): &€ un questionario somministrato ai
genitori dei soggetti in esame, che valuta la sfera comportamentale ed emotiva di bambini e
adolescenti di etd compresa tra i 6 e i 18 anni. Consiste in una prima sezione costituita da 20
item che esplorano le competenze funzionali. La seconda parte contiene 118 item, valutati su
una scala di risposta a tre livelli (“non vero”=0; “in parte vero”=1; “sempre vero”=2).
Restituisce un punteggio relativo a 8 scale sindromiche e a 3 scale riassuntive di carattere
generale (Problemi Totali, Problemi Internalizzanti, Problemi Esternalizzanti) (Achenbach,

1991a).

4.2.3 Analisi statistiche

Le variabili qualitative sono sintetizzate con frequenze assolute e percentuali, mentre le

variabili quantitative con medie e deviazioni standard (d.s.).
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Le differenze nelle variabili demografiche di tipo qualitativo tra i due gruppi sono state testate
con il test della probabilita esatta di Fisher, considerando le differenze significative per p
<0,05.

Per quanto riguarda le variabili quantitative, e stata innanzitutto testata la normalita della loro
distribuzione con il test di Shapiro-Wilk, eseguito separatamente in ciascuno dei gruppi,
quindi ¢ stata testata I’omogeneita della varianza tra i gruppi con il test di Levene. La
distribuzione delle variabili non si discosta dalla normalita per le variabili analizzate, e la

varianza e omogenea per tutte le variabili analizzate tra i due gruppi.

Sono stati quindi effettuati test t di Student per confrontare le differenze tra i due gruppi,

clinico e di controllo. Le differenze sono state considerate significative per p <0,05.

Nei bambini del gruppo clinico e stata utilizzata la correlazione lineare di Pearson per valutare
la presenza di un’associazione tra le variabili; le correlazioni sono state considerate

significative da un punto di vista clinico per valori del coefficiente r superiori o uguali a 0,30.

Nel gruppo dei bambini affetti sono state effettuate analisi di regressione multipla per valutare
I’effetto dei punteggi ottenuti nelle scale che valutano 1’alessitimia (la TAS-20 e ’AQC) sui
punteggi ottenuti nelle scale cliniche e parent-rated (PUTS, YGTSS, PSI e CBCL),
controllando per il genere del bambino e la scolarita materna. Le variabili indipendenti sono
state considerate predittive per p <0,05; sono stati riportati i coefficienti di regressione con gli

intervalli di confidenza del 95%.

Le analisi statistiche sono state effettuate utilizzando il software statistico STATA

(StataCorp., 2003).
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Capitolo 5

Risultati

Nel campione clinico, la gravita dei tic motori & moderata, mentre la gravita dei tic fonici
(presenti nel solo sottogruppo con sindrome di Tourette) e lieve, come pure la gravita totale
dei tic. Ben 35 soggetti hanno riferito la presenza di premonitory urges di vario grado di

gravita.

Circa la meta dei soggetti ha riportato sintomi d’ansia di varia gravita (misurati con la scala
MASC), con 14 soggetti che hanno ottenuto punteggi totali nel range “subclinico” (con un
punteggio totale della MASC tra il 50° e il 69° Centile) e 8 soggetti che hanno ottenuto
punteggi totali nel range “clinico” (con un punteggio totale della scala MASC superiore al 70°
Centile). Sette soggetti (il 16% del totale) hanno riportato inoltre sintomi depressivi (misurati

con il questionario CDI).

Le madri dei soggetti del gruppo clinico hanno riferito la presenza nel proprio figlio di
problemi internalizzanti in 22 casi (il 49% del totale), in 15 dei quali di grado clinico e in 7 di
grado subclinico (secondo il punteggio ottenuto nei “Problemi Internalizzanti” del
questionario CBCL). In 11 casi (il 24% del totale) e stata segnalata la presenza di problemi
esternalizzanti (5 di grado clinico e 6 di grado subclinico, secondo il punteggio ottenuto nei

“Problemi Esternalizzanti” del questionario CBCL).

La seguente tabella riepiloga le caratteristiche dei soggetti del gruppo clinico.
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Tabella 1 - Caratteristiche dei soggetti del gruppo clinico

MISURA MEDIA MEDIANA d.s. RANGE
YGTSS tic motori 7,96 8 3 0-14
YGTSS tic fonici 4 4 4,52 0-15
YGTSS totale 11,89 11 5,86 0-29
PUTS totale 15,96 15 6,47 9-33
MASC totale 51,24° C 52°C 9,7 37-71
CDI totale 8,67 7 6,84 1-31
CBCL Pr. Internalizzanti 59,28° C 61° C 9,41 34-83
CBCL Pr. Esternalizzanti 54,97° C 54° C 8,72 33-79
CBCL Pr. Totali 57,82° C 58° C 9,85 31-76

Legenda: YGTSS: Yale Global Tic Severity Scale; PUTS: Premonitory Urges for Tics Scale; MASC:
Multidimensional Anxiety Scale for Children; CDI: Children’s Depression Inventory; CBCL: Child Behavior
Checklist; C: Centile.

I due campioni — clinico e di controllo — non differiscono significativamente per genere, eta e

scolarita dei soggetti reclutati, né per eta, scolarita e stato civile delle madri (si veda tab. 2).

Tabella 2 - Confronto dell’eta e della scolarita fra i due gruppi

: Gruppo clinico Gruppo di controllo Statistica
Misure - - - -
media| d.s. | mediana| media | d.s. | mediana t p
Eta b.no 10,18 | 1,72 10 9,84 1,69 10 0,93 | 0,36
Scolarita b.no| 4 1,64 4 3,87 1,63 4 0,39 | 0,70
Eta madri 43,07 | 4,59 43 42,89 5,12 43 0,16 | 0,87
Scolaritamd. | 12,73 | 2,78 13 13,02 3,18 13 -0,46 | 0,65

N.B. La scolarita & espressa in numero di classi completate

Sono stati eseguiti i seguenti test t di Student per il confronto tra i due gruppi (clinico e di

controllo) (risultati riportati in tab. 3):

- nel Questionario per I’Alessitimia in Eta Evolutiva (AQC), i soggetti del gruppo clinico
mostrano punteggi significativamente piu elevati dei soggetti del gruppo di controllo nel
fattore 3, “Pensiero Orientato all’Esterno”, mentre le differenze del punteggio totale e dei

fattori 1 e 2 (DIF e DDF) non sono significative.
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- nella 20-item Toronto Alexithymia Scale, si osservano punteggi significativamente piu
elevati nelle madri del gruppo clinico per quanto riguarda il fattore 3, “Pensiero Orientato
all’Esterno”, mentre le differenze del punteggio totale e dei fattori 1 e 2 (DIF e DDF) non
sono significative.

- nel Parenting Stress Index, le madri del gruppo clinico mostrano punteggi
significativamente piu elevati rispetto alle madri del gruppo di controllo (sia punteggio

totale che punteggi delle tre scale).

Tabella 3 - Confronto dei punteggi ai test Alexithymia Questionnaire for Children (AQC),
20-item Toronto Alexithymia Scale (TAS 20) e Parenting Stress Index (PSI) fra i due gruppi

: Gruppo clinico Gruppo di controllo Statistica
Misure - - - -
media | d.s. |mediana| media | d.s. | mediana t p
AQC-DIF 1153 | 291 11 12,18 3,02 12 -1,03 | 0,3054
AQC-DDF 9,22 | 2,35 9 9,36 2,49 9 -0,26 | 0,7946
AQC-EOT | 16,31 | 2,25 17 14,53 2,55 15 3,50 | 0,0007
AQC tot 37,07 | 5,92 38 36,07 5,23 36 0,85 | 0,3982
TAS 20-DIF | 12,89 | 5,30 12 12,38 5,64 11 0,44 | 0,6588
TAS 20-DDF | 10,80 | 4,50 10 10,29 4,12 10 0,56 | 0,5751
TAS 20-EOT | 18,73 | 6,44 19 16,29 4,98 17 2,015 0,0469
TAS 20tot | 42,42 | 13,74 41 38,91 10,19 37 1,38 | 0,1721
PSI-PD 59,20 | 27,66 65 42,40 | 25,23 35 2,96 | 0,0039
PSI-PCDI 64,89 | 30,11 70 4191 | 27,82 35 3,70 | 0,0004
PSI-DC 73,75 | 27,83 85 44,86 | 28,47 40 4,79 |0,00001
PSI totale 69,20 | 27,87 75 4498 | 26,71 45 4,14 | 0,00008

Legenda: AQC-DIF: Alexithymia Questionnaire for Children-Difficulty Identifying Feelings; AQC-DDF:
Alexithymia Questionnaire for Children-Difficulty Describing Feelings; AQC-EOT: Alexithymia Questionnaire
for Children-Externally Oriented Thinking; TAS 20-DIF: 20-item Toronto Alexithymia Scale-Difficulty
Identifying Feelings; TAS 20-DDF: 20-item Toronto Alexithymia Scale-Difficulty Describing Feelings; TAS
20-EOT: 20-item Toronto Alexithymia Scale-Externally Oriented Thinking; PSI-PD: Parenting Stress Index-
Parental Distress; PSI-PCDI: Parenting Stress Index-Parent Child Dysfunctional Interaction; PSI-DC: Parenting
Stress Index-Difficult Child. N.B. In grassetto le differenze significative.

Nel gruppo clinico sono state effettuate analisi di correlazione lineare per valutare la
correlazione tra i livelli di alessitimia dei bambini (questionario AQC) e delle madri (scala
TAS 20) e per indagare la correlazione tra i livelli di alessitimia dei bambini e delle madri, gli
indici di gravita del disturbo da tic (punteggio YGTSS e PUTS) e dei disturbi associati

(punteggio CY-BOCS, MASC e CDI) (si veda tab. 4).
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Non & emersa alcuna correlazione significativa tra il punteggio totale e dei tre fattori (DIF,
DDF, EOT) del questionario AQC e i medesimi punteggi della scala TAS 20.

Non e emersa alcuna correlazione tra il punteggio totale e dei tre fattori (DIF, DDF, EOT) del
questionario AQC e il punteggio totale della scala YGTSS, né tra il punteggio totale e dei tre
fattori (DIF, DDF, EOT) della TAS 20 e il punteggio totale della scala YGTSS.

E’ emersa una correlazione diretta di grado moderato tra il punteggio del fattore 1 (Difficolta
ad Identificare le Emozioni) del questionario AQC ed il punteggio della scala PUTS che
misura la gravita delle sensazioni premonitrici dei tic.

E’ inoltre emersa una correlazione diretta di grado moderato tra il punteggio del fattore 1
(Difficolta ad Identificare le Emozioni) del questionario AQC ed il punteggio totale della
scala CY-BOCS che valuta la gravita dei sintomi ossessivo-compulsivi, nonché tra il
punteggio del fattore 1 del questionario AQC e il punteggio della scala MASC che misura i
sintomi d’ansia, e tra il punteggio del fattore 2 (Difficolta ad Esprimere le Emozioni)

dell’AQC e il punteggio del questionario CDI che valuta i sintomi depressivi (si veda tab.4).

Tabella 4 - Correlazioni fra Alexithymia Questionnaire for Children (AQC), 20-item Toronto
Alexithymia Scale (TAS 20) e scale cliniche

PUTS CY-BOCS MASC CDI
TAS 20-DIF -0,03 -0,15 0,00 -0,13
TAS 20-DDF 0,12 -0,19 0,03 -0,04
TAS 20-EOT 0,06 -0,13 0,05 -0,06
TAS 20 tot 0,06 -0,18 0,03 -0,09
AQC-DIF 0,41 0,30 0,37 0,26
AQC-DDF 0,08 0,21 0,24 0,39
AQC-EOT -0,25 0,18 -0,04 0,14
AQC tot 0,11 0,30 0,37 0,36

Legenda: PUTS: Premonitory Urges for Tics Scale; CY-BOCS: Children Yale-Brown Obsessive Compulsive
Scale; MASC: Multidimensional Anxiety Scale for Children; CDI: Children’s Depression Inventory; AQC-
DIF: Alexithymia Questionnaire for Children-Difficulty ldentifying Feelings; AQC-DDF: Alexithymia
Questionnaire for Children-Difficulty Describing Feelings; AQC-EOT: Alexithymia Questionnaire for
Children-Externally Oriented Thinking; TAS 20-DIF: 20-item Toronto Alexithymia Scale-Difficulty Identifying
Feelings; TAS 20-DDF: 20-item Toronto Alexithymia Scale-Difficulty Describing Feelings; TAS 20-EOT: 20-
item Toronto Alexithymia Scale-Externally Oriented Thinking.
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Nel gruppo clinico sono stati presi in esame i risultati dei questionari parent-rated (PSI e
CBCL) ed é stata analizzata la correlazione tra i livelli di alessitimia dei bambini
(questionario AQC) e delle madri (scala TAS 20) e, rispettivamente, lo stress parentale
percepito (punteggio PSI) e la percezione materna della presenza di problemi emotivo-
comportamentali nel proprio figlio (punteggi CBCL) (risultati riportati nella tab. 5).

E’ emersa una correlazione diretta di grado moderato tra il punteggio del fattore 1 (Difficolta
ad Identificare le Emozioni) della scala TAS 20 e, rispettivamente, i punteggi della scala “PD:
Parental Distress” (distress genitoriale), della scala “PCDI: Parent Child Dysfunctional
Interaction” (interazione disfunzionale genitore-bambino), della scala “DC: Difficult Child”
(bambino difficile) e il punteggio totale del questionario Parenting Stress Index che valuta lo
stress parentale.

E’ emersa una correlazione diretta di grado moderato tra il punteggio del fattore 1 (Difficolta
ad Identificare le Emozioni) della scala TAS 20 e, rispettivamente, i punteggi alla scala
Problemi Internalizzanti, alla scala Problemi Esternalizzanti e alla scala Problemi Totali del
questionario CBCL che valuta la percezione parentale della presenza di problemi emotivo-
comportamentali in eta evolutiva.

Non & emersa, invece, alcuna correlazione tra i punteggi dei singoli fattori e totale del
questionario AQC e, rispettivamente, i punteggi della scala Problemi Internalizzanti, Problemi
Esternalizzanti e Problemi Totali del questionario CBCL.

Come prevedibile, € emersa una correlazione diretta tra i punteggi del questionario CBCL e i

punteggi del questionario PSI.
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Tabella 5 - Correlazioni fra Alexithymia Questionnaire for Children (AQC), 20-item Toronto
Alexithymia Scale (TAS 20) e questionari parent-rated

PSI PSI PSI PSI CBCL CBCL CBCL

PD PCDI DC TOT INT EXT Tot
TAS 20-DIF 0,35 0,33 0,35 0,37 0,45 0,38 0,43
TAS 20-DDF 0,25 0,28 0,32 0,34 0,05 -0,03 -0,05
TAS 20-EOT 0,2 0,13 0,05 0,19 0,09 0,07 0,04
TAS 20 totale | 0,31 0,28 0,26 0,34 0,23 0,17 0,16
AQC-DIF 0,27 0,01 0,08 0,17 0,03 0,17 0,14
AQC-DDF 0 -0,23 -0,09 -0,14 -0,1 -0,14 -0,14
AQC-EOT -0,13 -0,15 -0,22 -0,2 -0,18 -0,29 -0,22
AQC totale 0,03 -0,17 -0,11 -0,09 -0,13 -0,19 -0,15
PSI-PD 0,34 0,45 0,47
PSI-PCDI 0,33 0,48 0,5
PSI-DC 0,33 0,52 0,51
PSI totale 0,37 0,56 0,54

Legenda: AQC-DIF: Alexithymia Questionnaire for Children-Difficulty Identifying Feelings; AQC-DDF:
Alexithymia Questionnaire for Children-Difficulty Describing Feelings; AQC-EOT: Alexithymia Questionnaire
for Children-Externally Oriented Thinking; TAS 20-DIF: 20-item Toronto Alexithymia Scale-Difficulty
Identifying Feelings; TAS 20-DDF: 20-item Toronto Alexithymia Scale-Difficulty Describing Feelings; TAS
20-EOT: 20-item Toronto Alexithymia Scale-Externally Oriented Thinking; CBCL-INT: Child Behavior
Checklist-Problemi Internalizzanti; CBCL-EXT: Child Behavior Checklist-Problemi Esternalizzanti; CBCL
Tot: Child Behavior Checklist-Problemi Totali; PSI-PD: Parenting Stress Index-Parental Distress; PSI-PCDI:
Parenting Stress Index-Parent Child Dysfunctional Interaction; PSI-DC: Parenting Stress Index-Difficult Child.

Quindi, ¢ stata analizzata separatamente nei due gruppi la correlazione tra I’eta del
bambino/adolescente e i suoi livelli di alessitimia (questionario AQC) (si veda tab. 6).
Nel solo gruppo clinico, € emersa una correlazione inversa di grado moderato tra I’eta dei

soggetti e il punteggio totale e dei fattori 1 e 2 del questionario AQC.

Tabella 6 - Correlazioni fra eta dei soggetti e punteggi all’Alexithymia Questionnaire for
Children (AQC)

AQC-DIF | AQC-DDF | AQC-EOT | AQC-TOT

ETA’ B.NO-CLINICO -0,33 -0,46 -0,11 -0,43
ETA’ B.NO-CONTROLLO -0,17 -0,04 -0,02 -0,13
Legenda: AQC-DIF: Alexithymia Questionnaire for Children-Difficulty Identifying Feelings; AQC-DDF:

Alexithymia Questionnaire for Children-Difficulty Describing Feelings; AQC-EOT: Alexithymia Questionnaire
for Children-Externally Oriented Thinking.
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Infine, nel gruppo clinico sono state condotte analisi di regressione lineare multipla per
indagare se i livelli di alessitimia materni e del bambino/adolescente siano predittivi degli
indici di gravita del disturbo da tic (punteggi delle scale YGTSS e PUTS), dello stress
parentale percepito dalle madri (punteggio della scala PSI) e della percezione parentale della
presenza di problemi emotivo-comportamentali in eta evolutiva (questionario CBCL).

E’ stato evidenziato che:

- né il punteggio del fattore 1 (Difficolta ad Identificare le Emozioni) della scala TAS-20 né
il punteggio del fattore 1 del questionario AQC sono predittivi della gravita dei tic
(punteggio totale YGTSS), controllando per il genere del bambino, la scolarita materna e
il punteggio totale del questionario PSI.

- il punteggio del fattore 1 (Difficolta ad Identificare le Emozioni) del questionario AQC é
predittivo del punteggio della scala PUTS, controllando per il genere del bambino, la
scolarita materna, il punteggio nel fattore 1 della scala TAS 20 e il punteggio totale del

questionario PSI (si veda tab. 7).

Tabella 7 - Risultati della regressione lineare multipla relativi alla scala Premonitory Urges
for Tics Scale (PUTS)

Coefficiente Intervallo Beta 0
di regressione | Confidenza 95%
TAS 20-DIF -0,12 da-0,51a0,27 -0,10 0,533
AQC-DIF 0,87 da0,18a 1,56 0,39 0,014
Scolarita materna -0,01 da-0,70a 0,68 -0,01 0,973
Genere b.no 1,22 da-3,40 a 5,84 0,08 0,596
PSI totale 0,03 da-0,05a0,11 0,12 0,450

Legenda: TAS 20-DIF: 20-item Toronto Alexithymia Scale-Difficulty ldentifying Feelings; AQC-DIF:
Alexithymia Questionnaire for Children-Difficulty Identifying Feelings; PSI: Parenting Stress Index

- il punteggio del fattore 1 (Difficolta ad Identificare le Emozioni) della scala TAS 20 é
predittivo del punteggio totale della scala PSI, controllando per il genere del bambino,
la scolarita materna, il punteggio nel fattore 1 del questionario AQC e il punteggio

totale della scala YGTSS (si veda tab.8).
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Tabella 8 - Risultati della regressione lineare multipla relativi alla scala Parenting Stress

Index (PSI)
Coefficiente Intervallo Beta 0
di regressione | Confidenza 95%
TAS 20-DIF 1,60 da 0,00 a 3,20 0,31 0,050
AQC-DIF 1,04 da-1,87a3,95 0,11 0,474
Scolarita materna -1,07 da-4,02a1,87 -0,11 0,465
Genere b.no 6,04 da -13,85 a 25,93 0,09 0,542
YGTSS totale 0,56 da-0,89 a 2,00 0,12 0,440

Legenda: TAS 20-DIF: 20-item Toronto Alexithymia Scale-Difficulty ldentifying Feelings; AQC-DIF:
Alexithymia Questionnaire for Children-Difficulty Identifying Feelings; YGTSS: Yale Global Tic Severity

Scale

- il punteggio del fattore 1 (Difficolta ad Identificare le Emozioni) della scala TAS 20 é

predittivo del punteggio della scala Problemi Internalizzanti del questionario CBCL,

controllando per il genere del bambino, la scolarita materna, il punteggio nel fattore 1

dell’AQC e il punteggio totale della scala YGTSS (si veda tab.9).

Tabella 9 - Risultati della regressione lineare multipla relativi al questionario Child Behavior
Checklist (CBCL) “Problemi Internalizzanti”

Coefficiente Intervallo Beta 0
di regressione | Confidenza 95%
TAS-DIF 0,75 da0,20a1,31 0,42 0,009
AQC-DIF -0,26 da-1,29a0,77 -0,08 0,609
Scolarita materna 0,01 da-1,01a1,04 0,01 0,977
Genere del b.no 4,76 da-1,66a11,18 0,22 0,141
YGTSS tot 0,30 da-0,21a0,80 0,18 0,240

Legenda: TAS 20-DIF: 20-item Toronto Alexithymia Scale-Difficulty Identifying Feelings; AQC-DIF:
Alexithymia Questionnaire for Children-Difficulty Identifying Feelings; YGTSS: Yale Global Tic Severity

Scale
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Capitolo 6

Discussione

Il presente studio ¢ il primo ad aver esplorato 1’alessitimia in soggetti con disturbi da tic in eta

evolutiva, ed € il primo ad aver esplorato I’alessitimia anche nelle madri di questi pazienti.

Confrontando i risultati del presente studio con quelli dell’unico studio finora disponibile che
ha esplorato i livelli di alessitimia in soggetti adulti con sindrome di Tourette (Eddy &
Cavanna, 2015), il nostro studio conferma che anche in eta evolutiva i livelli complessivi di
alessitimia nei soggetti con disturbi da tic (sindrome di Tourette o disturbo persistente da tic)
non si discostano significativamente da quelli dei soggetti del gruppo di controllo. Anche
nelle madri dei soggetti con disturbi da tic i livelli complessivi di alessitimia, valutati
attraverso un questionario self-report, non si discostano significativamente da quelli delle

madri di soggetti del gruppo di controllo.

Tuttavia, i risultati ottenuti dalle analisi dei dati mostrano che sia i soggetti del gruppo clinico
sia le loro madri ottengono punteggi maggiori nel fattore “Pensiero Orientato all’Esterno”
delle scale per la valutazione dell’alessitimia rispettivamente dei soggetti del gruppo di
controllo e delle loro madri. Questo risultato e suggestivo di un particolare stile cognitivo,
caratterizzato dalla tendenza ad un pensiero concreto e ad una scarsa capacita immaginativa,
osservabile non solo nei bambini e adolescenti affetti da disturbo da tic ma anche nelle loro
madri.

L’osservazione che la tendenza al pensiero orientato all’esterno € presente sia nei bambini
che nelle madri potrebbe dipendere in parte da una trasmissione intergenerazionale di alcune
dimensioni alessitimiche: ¢ stata infatti gia descritta in letteratura un’associazione tra livelli di
alessitimia di giovani adulti e livelli di alessitimia delle loro madri (Lumley et al., 1996), ed e
stata avanzata 1’ipotesi di una trasmissione intergenerazionale dell’alessitimia (Fukunishi &

Paris, 2001). In questo senso, il bambino con disturbo da tic potrebbe aderire inconsciamente
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allo stile cognitivo e comunicativo del genitore e, quando in famiglia vi sia uno stile di
pensiero orientato all’esterno, anche il bambino tenderebbe ad adottare questa stessa
modalita.

A sostegno di questa ipotesi, va segnalato che alcuni studi hanno evidenziato una relazione tra
lo sviluppo di tratti alessitimici in eta adulta e la modalita di espressione delle emozioni nella
famiglia di origine, lasciando ipotizzare che lo sviluppo dell’alessitimia possa dipendere
almeno in parte dall’aver ricevuto un modello disfunzionale di espressione delle emozioni
(Berenbaum & James, 1994; Kench & Irwin, 2000; Yelsma, Hovestadt, Anderson, & Nilsson,
2000).

Nella pratica clinica con bambini e adolescenti affetti da disturbi da tic, la tendenza ad una
modalita di pensiero orientato all’esterno ¢ esemplificata dall’osservazione che sia i genitori
del soggetto affetto che il soggetto stesso sono spesso estremamente minuziosi nel descrivere
le variazioni dei tic, ma che solo pochi sono in grado di individuarne i fattori scatenanti (una
verifica a scuola, un viaggio inatteso...) e di riferire il relativo vissuto emotivo (tensione,
sorpresa, gioia...).

A seguito della diffusione delle diagnosi di PANDAS (Pediatric Autoimmune
Neuropsychiatric Disorders Associated with Streptococcal infections) e PANS (Pediatric
Acute-onset Neuropsychiatric Syndrome) (Swedo et al., 1998; Swedo, Leckman, & Rose,
2012), entita cliniche la cui patogenesi e ritenuta di origine infettiva/immunologica, & sempre
piu frequente osservare genitori che giungono alla convinzione che i propri figli siano affetti
da una malattia a patogenesi immunitaria piuttosto che da un disturbo neuropsichiatrico come
i disturbi da tic e lo spettro di disturbi associati, nella cui patogenesi sono implicati anche
fattori psicologici e relazionali. Anche questo atteggiamento potrebbe essere ascrivibile alla
tendenza al pensiero orientato all’esterno emersa nei genitori dei soggetti con disturbi da tic,
che potrebbe portarli a focalizzarsi su aspetti pit concreti del disturbo da tic ignorando il

contributo dei fattori psicologici ed emotivi.
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Si e osservato che lo stress parentale percepito dalle madri del gruppo clinico €
significativamente maggiore di quello percepito dalle madri del gruppo di controllo.

Il dato pu0 essere spiegato ragionevolmente alla luce dell’impatto che il disturbo da tic - un
disturbo cronico, altamente stigmatizzante e dalla prognosi incerta — ha sui familiari dei
soggetti affetti.

Il presente studio ha pero evidenziato che il punteggio ottenuto dalle madri del gruppo clinico
nel fattore “Difficolta ad Identificare le Emozioni” della TAS 20 é predittivo dello stress
parentale: questo dato si potrebbe interpretare come una maggiore vulnerabilita allo stress
nelle madri che hanno maggiori difficolta nel riconoscere e prendere contatto con le proprie
emozioni. Gia precedenti studi hanno evidenziato 1’associazione tra stress cronico e

alessitimia (Guilbaud, Corcos, Hjalmarsson, Loas, & Jeammet, 2003).

Nel complesso, i livelli di alessitimia (sia dei soggetti con disturbo da tic che delle loro madri)
non sembrano essere in grado di influenzare la gravita dei tic.

Invece, il punteggio ottenuto nel fattore “Difficolta ad Identificare le Emozioni” del
questionario AQC ¢ predittivo della gravita delle sensazioni premonitrici.

Questo dato suggerisce che la difficolta del soggetto con disturbo da tic nel prendere contatto
con le proprie emozioni in termini mentali € in grado di influenzare direttamente 1’intensita
delle sensazioni fisiche collegate ai tic. Si pud inoltre ipotizzare che la difficolta nel prendere
contatto con le proprie emozioni possa contribuire indirettamente alla gravita dei tic, dal
momento che influenza le sensazioni premonitrici - che a loro volta agiscono come trigger dei
sintomi ticcosi.

Un recente studio ha mostrato che una maggiore consapevolezza degli stimoli interocettivi
(intesa come la percezione cosciente dei processi corporei interni, quali i fenomeni vegetativi,
viscerali e vasomotori) e fortemente predittiva dell’intensita delle sensazioni premonitrici dei

tic in soggetti con sindrome di Tourette (Ganos et al., 2015).
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La tendenza dei soggetti con sindrome di Tourette a focalizzare 1’attenzione sugli stimoli
interocettivi puo essere una sfaccettatura della difficoltd nel distinguere tra emozioni e
sensazioni somatiche propria dei soggetti alessitimici? Ad esempio, piuttosto che verbalizzare
di essere preoccupato per un esame, un viaggio etc., il soggetto con tic potrebbe riferire di
avvertire mal di stomaco oppure una sensazione di battito cardiaco accelerato. Se questa
ipotesi fosse vera, lo studio di Ganos confermerebbe indirettamente la relazione evidenziata in
questo studio tra la difficolta ad identificare le emozioni (di cui fa parte anche la difficolta a
distinguere tra emozioni e sensazioni somatiche) e I’intensita delle sensazioni premonitrici dei

tic (Ganos et al., 2015).

Infine, & emerso che il punteggio ottenuto nel fattore “Difficolta ad Identificare le Emozioni”
dalle madri del gruppo clinico e predittivo della percezione della presenza di problemi
emotivo-comportamentali nei propri figli. Questo dato potrebbe suggerire una maggiore
probabilita di percepire come patologici i comportamenti dei propri figli nelle madri che
mostrano una maggiore difficolta a prendere contatto con le proprie emozioni.

In alternativa, si potrebbe ipotizzare che i figli delle madri che mostrano una difficolta ad
identificare le emozioni abbiano un maggior numero di problemi comportamentali rispetto ai

figli delle madri che non mostrano tale caratteristica.

Lo studio condotto presenta limitazioni dovute in primo luogo all’utilizzo di questionari
autosomministrati per la valutazione dell’alessitimia, in secondo luogo all’impossibilita di

coinvolgere nello studio i padri dei soggetti affetti.

In merito al primo aspetto, oltre all’indisponibilita di strumenti di valutazione clinician-rated
(come la Toronto Structured Interview for Alexithymia) per I’eta evolutiva, la scelta é stata
dettata dal setting valutativo. Soprattutto per quanto riguarda il gruppo di controllo (costituito
da soggetti sani afferenti spesso per la prima volta ad un ambulatorio di dermatologia

pediatrica per screening dei nei), prevedere una valutazione articolata in piu sedute - quale
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sarebbe stata quella necessaria alla somministrazione di strumenti come la Toronto Structured
Interview for Alexithymia - avrebbe potuto introdurre un bias di selezione e ridurre
notevolmente la rappresentativita delle famiglie reclutate nello studio.

Anche in merito al secondo aspetto, richiedere la partecipazione del padre del soggetto

avrebbe potuto introdurre nel gruppo di controllo un bias di selezione.

Sarebbe importante che futuri studi includano 1’utilizzo di strumenti clinician-rated, come la
Toronto Structured Interview for Alexithymia (TSIA), per la valutazione multimodale
dell’alessitimia nei genitori di soggetti con disturbo da tic.

Infatti, precedenti studi hanno confrontato i punteggi della TAS 20 e della TSIA di un gruppo
di genitori di bambini con disturbo specifico dell’apprendimento associato a disturbi emotivi,
ed hanno messo in luce una significativa discrepanza tra i punteggi — piu bassi - ottenuti al
questionario self-report e i punteggi — piu elevati — emersi dalla somministrazione
dell’intervista, lasciando ipotizzare che i1 genitori di bambini con disturbi di interesse
neuropsichiatrico possano mettere in atto una negazione o possano dare risposte desiderabili a
livello sociale a causa del contesto in cui viene condotto lo studio (Di Trani, Costantini,
Capozzi, Pepe, & Solano, 2014).

Anche in un gruppo di genitori di ragazze con disturbo del comportamento alimentare e
emerso che i punteggi ottenuti nella TAS 20 sono significativamente inferiori di quelli della

TSIA (Balottin, Nacinovich, Bomba, & Mannarini, 2014)

Nel complesso, i risultati descritti suggeriscono I’importanza di tenere conto delle peculiarita
dello stile cognitivo dei soggetti con disturbo da tic (pensiero orientato all’esterno) e del ruolo
di alcune dimensioni alessitimiche (la difficolta ad identificare le emozioni) nell’influenzare
la gravita dei tic. Nel lavoro clinico, € importante considerare queste caratteristiche dei
soggetti con disturbo da tic per gestire al meglio la presa in carico e la comunicazione con le
famiglie.
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